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神经纤维瘤病Ⅰ型伴外周神经鞘瘤恶变一例

秦永超，全昌斌，李红
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　图１　胸部ＣＴ，示两肺野邻近胸膜下区及纵隔区多发半圆形、梭形影，

突入肺野，边界较清楚，密度均匀（箭）。　图２　颈部 ＭＲＩ，示双侧神经

根明显增粗，颈动脉鞘及肌间隙内可见多个类圆形肿物（箭），呈异常高

信号，病灶内信号欠均匀，边缘光滑。　图３　矢状面Ｔ２ＷＩ，示右股骨

中上段肌间隙内多个大小不等的类圆形肿物，呈不均匀高信号（箭），多

为串珠状分布。　图４　冠状面Ｔ２ 抑脂像，示多个病灶呈明显高信号

（箭），邻近组织受压推移。

　　病例资料　患者，男，４２岁，１７年前因双下肢多发

包块，曾在我院行包块切除术，术后病理诊断为神经鞘

瘤。临床诊断为神经纤维瘤病Ⅰ型，术后定期随访。３

年前再次因双下肢包块入院手术，术后病理同前。近１

个月来右大腿再次出现包块并进行性增大，伴行走时

疼痛。查体：全身见多发皮下结节及点状红斑，以背

部、胸部及上肢为主，直径约０．５～２．０ｃｍ，质软，触之

无压痛。右大腿后外侧可见长约１３ｃｍ术后瘢痕，大

腿中上段可见一大小约７ｃｍ×１０ｃｍ包块，其内侧可

见４个约２ｃｍ×２ｃｍ包块，质韧，轻压痛，边界清楚，表

面光滑，移动度良好。右膝腱反射减弱，右跟腱反射未

引出，右下肢肌肉萎缩，右踝关节、右足譺趾、右足趾屈

曲下垂活动受限，功能障碍，肢体远端血运正常。

右股骨正侧位Ｘ线片检查：右大腿近段局部软组

织密度增高，右股骨骨质未见明显异常。头颅ＣＴ：两

侧大脑半球对称，脑实质未见异常密度，脑沟、裂、池未

见增宽，脑室无扩张，中线结构居中；胸部ＣＴ：双侧腋

窝、胸膜下、脊柱旁及纵隔内多发类圆形软组织块影，

局部突向肺内，边界清晰、锐利，可见包膜，密度均匀，

邻近肋骨变薄、吸收，两肺门区未见异常，气管支气管

影正常（图１）。颈部 ＭＲＩ检查：颈３～颈７ 双侧神经根

明显增粗，椎体旁肌间隙内可见类圆形长Ｔ２ 信号，病

灶内信号不均匀，边缘光滑，以右侧为著（图２）；右大腿

ＭＲＩ检查：右股骨中上段血管鞘旁及肌间隙内可见多

个大小不等的等长Ｔ１、长Ｔ２ 信号，Ｔ２ 抑脂序列病灶

内可见不规则更高信号，沿神经血管束走行呈串珠样

分布，邻近组织受压推移，所示股骨未见明显异常改变

（图３、４）。临床及影像综合诊断：神经纤维瘤病Ⅰ型。行硬膜

外麻醉下腿部肿物切除术。

手术所见：右大腿中上段见肿物，肿物包膜完整，呈椭圆

形，最大者约１０．０ｃｍ×５．０ｃｍ×５．０ｃｍ大小，另见大小不同的

肿物，约０．５ｃｍ×０．５ｃｍ至３．０ｃｍ×５．０ｃｍ，完整切除肿物，留

取切取组织。免疫组化：Ｓ１００阳性。病理检查：灰褐色梭形肿

物及破碎组织，总体积为１０．０ｃｍ×５．０ｃｍ×６．０ｃｍ，包膜完整，

表面不光滑，略呈结节状，切面灰白间灰黄色，编织状，质韧。

镜下可见梭形细胞成片成束排列，部分呈涡旋状，疏密不均，可

见瘤细胞，核分裂像易见。病理诊断：恶性外周神经鞘瘤。

讨论　神经纤维瘤病（ｎｅｕｒｏｆｉｂｒｏｍａｔｏｓｉｓ，ＮＦ）
［１］是一种常

累及神经、肌肉、骨骼、内脏、皮肤等多器官组织的常染色体显

性遗传病。皮肤表现有牛奶咖啡斑、串珠样结节。根据致病基

因染色体位置的不同，本病常被分为 ＮＦ１型和 ＮＦ２型，其中

ＮＦ１型最为常见，约占所有神经纤维瘤病的９０％。ＮＦ１型又

称ＶｏｎＲｅｃｋｌｉｎｇｈａｕｓｅｎ病，以前称外周神经纤维瘤病，其特点

是倾向发生于外周神经，约１５％～２０％合并中枢神经系统病

变。ＮＦ２型称双侧听神经鞘瘤，以前称中枢性神经纤维瘤病。

有文献报道，国内ＮＦ发病率约为３～５／１０００００，肿瘤通常为良

性，且生长缓慢，其恶变发生率大约２％～７％
［２］，恶变多为周围

性肿瘤，中枢性肿瘤极少恶变，有６０％～６５％恶性神经鞘瘤Ｓ

１００阳性。目前国内外报道ＮＦ合并恶性周围神经鞘瘤病例稀

少，本病例系典型神经纤维瘤病Ⅰ型，全身皮下及外周神经分

布区有无数散在的神经鞘瘤，追踪随访近２０年，有完整病史资

料，本例２次局部肿物手术病理均为神经鞘瘤（良性）；本次病

理结果为恶性外周神经鞘瘤（恶变）。

一般来说，单发或散发良性 ＮＦ肿瘤边界清，Ｔ１ＷＩ呈均质

性低或中等信号，Ｔ２ＷＩ呈高信号，可见靶征；多发 ＮＦ肿瘤，肿

瘤常沿神经走行分布，呈串珠样改变。而恶性 ＮＦ肿瘤瘤体较

大，直径平均约为１０ｃｍ，肿瘤进行性增大，边缘模糊，可见分

叶，Ｔ１ＷＩ呈等或略高信号，Ｔ２ＷＩ为不均匀性高信号，不出现靶
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征。本例肿瘤在Ｔ１ＷＩ呈不均质性中低等信号强度，类似于相

邻肌肉组织的信号强度；Ｔ２ＷＩ呈不均质高信号强度，可见靶

征，影像表现无特征性，组织活检方能确诊，故建议神经纤维瘤

病伴外周包块进行性增大者应取活检明确有无恶变。此外，由

于本病为常染色体显性遗传，建议直系亲属应作严密随访。
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本刊可直接使用的医学缩略语

　　医学论文中正确、合理使用专业名词可以精简文字，节省

篇幅，使文章精炼易懂。现将放射学专业领域为大家所熟知的

专业名词缩略语公布如下（按照英文首字母顺序排列），以后本

刊在论文中将对这一类缩略语不再注释其英文全称和中文。

ＡＤＣ（ａｐｐａｒｅｎｔｄｉｆｆｕｓｉｏｎｃｏｅｆｆｉｃｉｅｎｔ）：表观扩散系数

ＡＬＴ：丙氨酸转氨酶；ＡＳＴ：天冬氨酸转氨酶

ＢＦ（ｂｌｏｏｄｆｌｏｗ）：血流量

ＢＯＬＤ（ｂｌｏｏｄｏｘｙｇｅｎａｔｉｏｎｌｅｖｅｌｄｅｐｅｎｄｅｎｔ）：血氧水平依赖

ＢＶ（ｂｌｏｏｄｖｏｌｕｍｅ）：血容量

ｂ：扩散梯度因子

ＣＡＧ（ｃｏｒｏｎａｒｙａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ）：冠状动脉造影

ＣＰＲ（ｃｕｒｖｅｐｌａｎａｒｒｅｆｏｒｍａｔｉｏｎ）：曲面重组

ＣＲ（ｃｏｍｐｕｔｅｄｒａｄｉｏｇｒａｐｈｙ）：计算机Ｘ线摄影术

ＣＴ（ｃｏｍｐｕｔｅｄｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ）：计算机体层成像

ＣＴＡ（ｃｏｍｐｕｔｅｄｔｏｍｏｇｒａｐｈｙａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ）：ＣＴ血管成像

ＣＴＰＩ（ＣＴｐｅｒｆｕｓｉｏｎｉｍａｇｉｎｇ）：ＣＴ灌注成像

ＤＩＣＯＭ （ｄｉｇｉｔａｌｉｍａｇｉｎｇａｎｄｃｏｍｍｕｎｉｃａｔｉｏｎｉｎｍｅｄｉｃｉｎｅ）：

医学数字成像和传输

ＤＲ（ｄｉｇｉｔａｌｒａｄｉｏｇｒａｐｈｙ）：数字化Ｘ线摄影术

ＤＳＡ（ｄｉｇｉｔａｌｓｕｂｔｒａｃｔｉｏｎａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ）：数字减影血管造影

ＤＷＩ（ｄｉｆｆｕｓｉｏｎｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａｇｉｎｇ）：扩散加权成像

ＤＴＩ（ｄｉｆｆｕｓｉｏｎｔｅｎｓｏｒｉｍａｇｉｎｇ）：扩散张量成像

ＥＣＧ（ｅｌｅｃｔｒｏｃａｒｄｉｏｇｒａｐｈｙ）：心电图

ＥＰＩ（ｅｃｈｏｐｌａｎａｒｉｍａｇｉｎｇ）：回波平面成像

ＥＲＣＰ（ｅｎｄｏｓｃｏｐｉｃｒｅｔｒｏｇｒａｄｅｃｈｏｌａｎｇｉｏｐａｎｃｒｅａｔｏｇｒａｐｈｙ）：

经内镜逆行胰胆管造影术

ＥＴＬ（ｅｃｈｏｔｒａｉｎｌｅｎｇｔｈ）：回波链长度

ＦＬＡＩＲ（ｆｌｕｉｄａｔｔｅｎｕａｔｉｏｎｉｎｖｅｒｓｉｏｎｒｅｃｏｖｅｒｙ）：快速小角度激发

反转恢复

ＦＬＡＳＨ （ｆａｓｔｌｏｗａｎｇｅｌｓｈｏｔ）：快速小角度激发

ＦＯＶ（ｆｉｅｌｄｏｆｖｉｅｗ）：视野

ＦＳＥ（ｆａｓｔｓｐｉｎｅｃｈｏ）：快速自旋回波

ｆＭＲＩ（ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅｉｍａｇｉｎｇ）：功能磁共

振成像

ＩＲ（ｉｎｖｅｒｓｉｏｎｒｅｃｏｖｅｒｙ）：反转恢复

ＧｄＤＴＰＡ：钆喷替酸葡甲胺

ＧＲＥ（ｇｒａｄｉｅｎｔｅｃｈｏ）：梯度回波

ＨＥ染色：苏木素伊红染色

ＨＲＣＴ（ｈｉｇｈｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎＣＴ）：高分辨率ＣＴ

ＭＰＲ（ｍｕｌｔｉｐｌａｎａｒｒｅｆｏｒｍａｔｉｏｎ）：多平面重组

ＭＩＰ（ｍａｘｉｍｕｍｉｎｔｅｎｓｉｔｙｐｒｏｊｅｃｔｉｏｎ）：最大密（强）度投影

ＭｉｎＩＰ（ｍｉｎｉｍｕｍｉｎｔｅｎｓｉｔｙｐｒｏｊｅｃｔｉｏｎ）：最小密（强）度投影

ＭＲＡ（ｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ）：磁共振血管成像

ＭＲＩ（ｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅｉｍａｇｉｎｇ）：磁共振成像

ＭＲＳ（ｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅｓｐｅｃｔｒｏｓｃｏｐｙ）：磁共振波谱学

ＭＲＣＰ（ｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅｃｈｏｌａｎｇｉｏｐａｎｃｒｅａｔｏｇｒａｐｈｙ）：磁共振胰

胆管成像

ＭＳＣＴ（ｍｕｌｔｉｓｌｉｃｅｓｐｉｒａｌＣＴ）：多层螺旋ＣＴ

ＭＴＴ（ｍｅａｎｔｒａｎｓｉｔｔｉｍｅ）：平均通过时间

ＮＥＸ（ｎｕｍｂｅｒｏｆｅｘｃｉｔａｔｉｏｎ）：激励次数

ＰＡＣＳ（ｐｉｃｔｕｒｅａｒｃｈｉｖｉｎｇａｎｄｃｏｍｍｕｎｉｃａｔｉｏｎｓｙｓｔｅｍ）：图像

存储与传输系统

ＰＣ（ｐｈａｓｅｃｏｎｔｒａｓｔ）：相位对比法

ＰＥＴ（ｐｏｓｉｔｒｏｎｅｍｉｓｓｉｏｎｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ）：正电子发射计算机

体层成像

ＰＳ（ｓｕｒｆａｃｅｐｅｒｍｅａｂｉｌｉｔｙ）：表面通透性

ＲＯＣ曲线（ｒｅｃｅｉｖｅｒｏｐｅｒａｔｉｎｇｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｃｕｒｖｅ）：受试者操作

特征曲线

ＳＰＥＣＴ（ｓｉｎｇｌｅｐｈｏｔｏｎｅｍｉｓｓｉｏｎｃｏｍｐｕｔｅｄｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ）：单

光子发射计算机体层摄影术

ＰＷＩ（ｐｅｒｆｕｓｉｏｎｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａｇｉｎｇ）：灌注加权成像

ＲＯＩ（ｒｅｇｉｏｎｏｆｉｎｔｅｒｅｓｔ）：兴趣区

ＳＥ（ｓｐｉｎｅｃｈｏ）：自旋回波

ＳＴＩＲ（ｓｈｏｒｔｔｉｍｅｉｎｖｅｒｓｉｏｎｒｅｃｏｖｅｒｙ）：短时反转恢复

ＴＡＣＥ（ｔｒａｎｓｃａｔｈｅｔｅｒａｒｔｅｒｉａｌｃｈｅｍｏｅｍｂｏｌｉｚａｔｉｏｎ）：经导管动脉化疗

栓塞术

Ｔ１ＷＩ（Ｔ１ｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａｇｅ）：Ｔ１ 加权像

Ｔ２ＷＩ（Ｔ２ｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａｇｅ）：Ｔ２ 加权像

ＴＥ（ｔｉｍｅｏｆｅｃｈｏ）：回波时间

ＴＩ（ｔｉｍｅｏｆｉｎｖｅｒｓｉｏｎ）：反转时间

ＴＲ（ｔｉｍｅｏｆｒｅｐｅｔｉｔｉｏｎ）：重复时间

ＴＯＦ（ｔｉｍｅｏｆｆｌｉｇｈｔ）：时间飞跃法

ＴＳＥ（ｔｕｒｂｏｓｐｉｎｅｃｈｏ）：快速自旋回波

ＶＲ（ｖｏｌｕｍｅｒｅｎｄｅｒｉｎｇ）：容积再现

ＷＨＯ（ＷｏｒｌｄＨｅａｌｔｈＯｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ）：世界卫生组织

ＮＡＡ（Ｎａｃｅｔｙｌａｓｐａｒｔａｔｅ）：Ｎ乙酰天门冬氨酸

Ｃｈｏ（ｃｈｏｌｉｎｅ）：胆碱

Ｃｒ（ｃｒｅａｔｉｎｅ）：肌酸 （本刊编辑部）
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