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成人戈谢病一例
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图１　骨盆Ｘ线片示盆骨、两侧股骨头颈部骨质较疏松，皮质变薄，中上段髓腔内隐约可见透亮区（箭）。　图２　上腹部ＣＴ平

扫示脾明显增大，实质密度均匀。　图３　腹部冠状面Ｔ１ＷＩ脾呈低信号，下极一小高信号区（箭）。　图４　Ｔ２ＷＩ脾呈等高

信号，较正常脾信号明显降低，下极小病灶仍为高信号，范围略有增大。　图５　骨盆冠状面Ｔ１ＷＩ示腰椎、盆骨信号较低，两

侧股骨颈、股骨干中上部骨髓不均低信号，内夹杂点状高信号，右股骨干髓腔内１．０ｃｍ×４．０ｃｍ低信号区，周围有线状高信号环

（箭），左侧隐约可见。　图６　抑脂像示腰椎、盆骨信号强度比Ｔ２ＷＩ略有增高，股骨干髓腔内病灶中间信号明显增高，周围高

信号环消失。

　　病例资料　患者，女，５２岁。腰背部酸痛史２０余年，体检

发现脾脏明显肿大而入院检查。体检：左腹部膨隆，可触及明

显肿大脾脏，质较硬，肝肋下未及，无明显压痛、反跳痛。面部

有少量色素沉着，两眼结膜无明显黄斑。１０年前曾有腰椎压缩

骨折。实验室检查：白细胞４．６５×１０９／ｌ，红细胞４．３９×１０１２／ｌ，

血红蛋白 １２８ｇ／ｌ，血小板 ６０×１０
９／ｌ，腺苷脱氨酶（ＡＤＡ）

３４．５Ｕ／ｌ（↑），抗核抗体（ＡＮＡ）１：６４０（↑）。Ｂ超 ：肝、脾实

质回声均匀，肝大 ２０．７ｃｍ×９．９ｃｍ×１４．８ｃｍ，脾大小

２８．５ｃｍ×１３．２ｃｍ×６．７ｃｍ。Ｘ线片示两侧股骨中下段、膝关

节、骨盆及双髋诸骨密度普遍减低，两侧股骨中上段髓腔内隐
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约可见类圆形透亮区，边界不清（图１）。腹部ＣＴ平扫示脾脏

明显增大，上至膈顶，下达盆腔，实质密度较均匀，ＣＴ 值

５５ＨＵ，下极可见一直径约０．５ｃｍ低密度灶（图２）。ＭＲ检查：

脾脏明显增大，Ｔ１ＷＩ信号较低，脾下极一异常信号区，大小约

０．５ｃｍ×０．６ｃｍ（图３），Ｔ２ＷＩ呈等高信号，下极小病灶仍为高

信号，范围略有扩大（图４），抑脂相脾信号明显增高，下极小病

灶为高信号，与脾基本一致，大小与 Ｔ２ＷＩ相似。脊椎、盆骨

Ｔ１、Ｔ２ 信号均有降低，抑脂相信号略有增高。两侧股骨干、股

骨颈Ｔ１、Ｔ２ 均为不均匀较低信号，内夹杂点状较高信号，抑脂

相信号与Ｔ１ 相似。两侧股骨干中上段髓腔内均可见异常信号

区，右侧明显，大小约１．０ｃｍ×４．０ｃｍ，Ｔ１ＷＩ中间呈低信号，周

围包有线状高信号带（图５）；Ｔ２ＷＩ病灶中间呈等信号，周围信

号仍较高；抑指相病灶周边信号降低，中间信号明显增高

（图６）。股骨头信号未见明显异常。骨髓象（北京协和医院，检

验号０８－２３３１）：粒系、红系及淋巴细胞各阶段比例及形态大致

正常，可见戈谢氏细胞，占９．５％。血小板轻度减少。检验诊

断：戈谢病。患者育有两女，其中一女（２５岁）脾脏ＣＴ检查增

大较明显，且有贫血，临床高度怀疑戈谢病，因其拒绝骨髓检

查，尚在追踪观察中。

讨论　戈谢病（Ｇａｕｃｈｅｒ＇ｓｄｉｓｅａｓｅ）是一种罕见的类脂质异

常沉积症，大部分是隐性遗传性疾病，是因先天缺乏β葡萄糖

脑苷酯酶，使来源于衰老的红细胞、白细胞、血小板及体内各种

组织的葡萄糖脑苷酯，不能被水解为葡萄糖和 Ｎ酰基鞘氨醇，

而沉积在网状内皮系统的巨噬细胞内，形成戈谢细胞。戈谢细

胞沉积于脾脏内，可引起脾增大，功能亢进，部分可有小片梗死

及出血改变；沉积于骨髓内，致骨髓缺血、水肿，影响骨髓造血

功能，进而导致骨质疏松，骨质破坏改变。临床根据是否累及

神经系统分为３型：Ⅰ型（成人型）最常见，最明显的特征是不

累及神经系统；Ⅱ型（急性婴儿神经病变型）为暴发型，出现严

重的神经系统表现，并在１８月内死亡；Ⅲ型（亚急性神经病变

型）进展缓慢，特征是神经系统症状比Ⅰ型出现晚，病程长。本

文属Ⅰ型（成人型），此型临床症状多不明显。一般可有全身酸

痛，面部色素沉着，部分患者两眼结膜有对称性黄斑，也可伴发

多种类型贫血，骨髓受损时 ＡＮＡ可升高。首发症状多是不明

原因脾肿大，也可以骨骼系统病变为首发症状。回顾分析１９９４

年以来国内文献报道的３７例成人型戈谢病例中，骨骼系统病

变占１４例，主要以下肢为主，其中股骨头病变１０／１４例，胫腓骨

病变４／１４例，一例还涉及肱骨近端。也有以淋巴结肿大为首

发表现的，但较少见。在１４例骨骼系统病变的病例中，８例有

脾多年切除史。李涞生［１］认为脾切除手术效果近期疗效好，远

期差。

戈谢病的影像表现与类脂质的沉积及性质有关，主要见于

脾、肝、骨髓和淋巴结，也可见于肾、胸腺、扁桃体、肾上腺和肺。

Ｘ线表现主要为骨质疏松，皮质变薄，以脊椎、盆骨和四肢长骨

明显，下肢明显多于上肢，股骨下段可呈烧瓶样改变，后期股骨

头发病增多、且较明显，表现为关节面下囊变，关节面塌陷，股

骨头变扁等类似股骨头坏死改变，部分可伴发病理骨折，此类

患者多有脾切除史。陈炽贤［２］认为晚期骨髓腔中有“骨中骨”

征，表现为点片或条状致密影。王承缘［３］认为骨质破坏可出现

黄色瘤，本例两侧股骨干中上段髓腔内较透亮，骨小梁稀疏，Ｘ

线不具特征性。ＣＴ检查主要是脾肿大，除少量轻度增大外，大

多是巨脾，下方可达盆腔，脾实质密度没有明显变化。宋金亮

等［４］报道１例巨脾内有梗死组织，表现为多发脾外围小片低密

度灶。本例脾下极小病灶ＣＴ也误认为梗死灶。脾周血管多无

纡曲、增粗改变。肝脏累及也可增大。

既往文献对戈谢病的 ＭＲ表现报道较少，但 ＭＲ表现比Ｘ

线和ＣＴ更具特征性，尤其是脾和骨髓同时受损。脾除巨脾表

现外，主要是类脂质贮存引起信号改变。邢春礼等［５］报道

Ｔ１ＷＩ上脾脏信号强度显著增加，类似于脂肪信号改变，Ｔ２ＷＩ

上信号强度较正常低明显，脾周边有多发小片状高信号影。但

本例Ｔ１ 加权信号强度增加不显著，抑脂相信号强度比 Ｔ２ＷＩ

有增高，比正常略有降低，，有所不符；脾下极小病灶均为高信

号，考虑为亚急性出血灶伴周围水肿，既往文献未见报道。骨

髓：脊椎、盆骨、肋骨及长骨髓腔内均可表现为低信号，与类脂

质的信号比脂肪低有关，下肢比上肢发病多，尤以股骨表现明

显。国外报道［６］２９例Ⅰ型戈谢病，将股骨骨髓 ＭＲ表现分为正

常（４／２９）、骨髓浸润（１６／２９）、骨髓浸润及活动性骨髓变化（９／

２９）三类。董岩青等
［７］报道１例Ｔ１ＷＩ股骨骨髓不均低信号，内

部混杂点状或斑片状不均匀高信号，Ｔ２ＷＩ骨髓内改变与Ｔ１ＷＩ

相似，但范围有增大，信号强度有增加，抑脂图像与Ｔ１ＷＩ相似，

范围有缩小。本例两侧股骨干及股骨颈表现与报道基本相仿，

主要是因为骨髓内戈谢氏细胞浸润、水肿及部分残留脂肪所

致。两侧股骨干髓腔内长圆形异常信号影，既往文献未见类似

报道。由于信号变化与脾脏基本一致，个人认为黄色瘤可能较

大（未经病理证实），可能是戈谢氏细胞在髓腔内呈瘤样聚集，

周围包以脂肪环所致。

戈谢病骨髓浸润时需与其它骨髓病变鉴别。

多发性骨髓瘤：发病年龄无明显区别，但男多于女，早期骨

髓腔内弥漫浸润，后期可见骨皮质破坏，而戈谢病骨皮质不破

坏，且有巨脾或脾切除史。ＭＲ表现有区别，多发性骨髓瘤

Ｔ１ＷＩ低信号，Ｔ２ＷＩ表现为高信号。

骨嗜酸性肉芽肿；发病年龄多在２０岁以下，溶骨性破坏早

期病灶境界分明，后期破坏区周围骨质常硬化而致密。
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