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·儿科影像学专题·

儿童神经纤维瘤病Ⅰ型致营养不良性脊柱侧凸的ＣＴ表现

高军，于彤，彭芸，曾津津，段晓岷

【摘要】　目的：总结分析神经纤维瘤病Ⅰ型致营养不良性脊柱侧凸的ＣＴ表现。方法：回顾性分析经临床及病理学证

实的１３例神经纤维瘤病Ｉ型致营养不良性脊柱侧凸患儿的ＣＴ资料。结果：１３例均表现为脊柱节段短弧形侧凸成角，脊

柱侧弯Ｃｏｂｂ角为２６．６°～９１．２°，椎体呈不同程度的楔形变及扇贝样改变。８例合并椎管扩大、椎间孔扩大及椎弓、椎板变

薄，硬膜囊扩张；１１例病变累及肋骨，肋骨表现为不规则变形；１２例可见椎旁软组织增厚或包块影。结论：神经纤维瘤病Ｉ

型致营养不良性脊柱侧凸的ＣＴ表现具特征性，有利于监测脊柱侧弯的进展，为临床矫形手术提供更多信息。
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　　神经纤维瘤病（ｎｅｕｒｏｆｉｂｒｏｍａｔｏｓｉｓ，ＮＦ）是一种起

源于神经上皮组织的常染色体显性遗传病［１７］，是常见

神经皮肤综合征的一种，文献报道神经纤维瘤病伴发

脊柱侧凸畸形的发病率为１０％～８０％
［１］。ＮＦ分为两

个亚型，即神经纤维瘤病Ⅰ型（ＮＦ１，周围型）和Ⅱ型

（ＮＦ２，中枢型），其中 ＮＦ１型约占整个神经纤维瘤病

的９０％
［１］。儿童神经纤维瘤病９０％为Ⅰ型，部分患儿

以脊柱侧弯就诊，但是目前国内对ＮＦ的影像学特征

认识尚存在不足。笔者搜集以脊柱侧弯就诊，临床及

病理诊断为神经纤维瘤病Ⅰ型的１３例患儿，回顾性分

析其ＣＴ表现，旨在提高对ＮＦⅠ型致营养不良性脊柱

侧凸的影像学表现的认识，提高诊断符合率，为临床进

一步诊治提供客观依据。

材料与方法

１．病例资料

搜集本院２００５－２０１１年收治的１３例（男９例，女

４例，年龄４～１２岁，平均年龄８岁）神经纤维瘤病Ｉ型

致营养不良性脊柱侧弯患儿的临床及影像学资料。１３

例患儿均以脊柱侧弯就诊，表现为脊柱侧凸、后凸，患

儿皮肤均可见牛奶咖啡斑，５例有皮下多发结节，１例

可见左侧背部软组织包块（病理证实为神经鞘瘤）。

２．检查方法

ＣＴ扫描采用ＧＥｌｉｇｈｔｓｐｅｅｄＶＣＴ扫描仪，对于不

能配合的患儿检查前３０ｍｉｎ口服１０％水合氯醛，安静

后进行扫描，扫描范围从颅底至耻骨联合下缘。扫描

参数：管电压１２０ｋＶ，管电流采用Ｚ轴自动管电流扫

描技术，噪声指数根据年龄设定为８～１３，层厚５ｍｍ，

螺距１．３７５，旋转时间０．８ｓ。采用滤波反投影法进行

０．６２５ｍｍ薄层重建。根据诊断需求，在ＡＷ４．３工作

站利用多平面重组（ｍｕｌｔｉｐｌａｎａｒｒｅｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＭＰＲ）、

最大密度投影（ｍａｘｉｍｕｍｉｎｔｅｎｓｉｔｙｐｒｏｊｅｃｔｉｏｎ，ＭＩＰ）

和容积再现（ｖｏｌｕｍｅｒｅｎｄｅｒｉｎｇ，ＶＲ）等技术对图像进

行重建，并用软组织窗及骨窗进行图像分析。

３．观察指标

①观察脊柱曲度，有脊柱侧弯者观察累及节段，测

量Ｃｏｂｂ角。②观察椎体形态，典型的ＮＦ１椎体改变

为扇贝征，即椎体侧壁弧形内陷角度＞３０°。③观察椎

管内径有无增宽，椎弓根间距超过上方正常椎弓根间

距１／３以上为扩大。④其他ＮＦ１相关改变，如其它骨
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图１　男，１１岁。神经纤维瘤病Ⅰ型致营养不良性脊柱侧凸。ＶＲ图像示脊柱以Ｔ７ 为中心向右侧突出弯曲，Ｔ７ 椎体呈楔形变

（箭）。Ｔ４～Ｔ７ 椎体边缘呈扇贝形改变，右侧第４７肋骨变形。　图２　男，１０岁。神经纤维瘤病Ⅰ型致营养不良性脊柱侧凸。

ａ）ＶＲ图像示脊柱以Ｌ３ 为中心向右侧突出弯曲，Ｌ１～Ｌ５ 椎体边缘呈扇贝形改变，腰椎左侧横突不规则变细、变长（箭）；ｂ）侧

位像显示以Ｌ２ 为中心向后凸出，Ｌ２ 椎体楔形变，Ｌ１～Ｌ５ 椎体前缘呈扇贝形改变（箭）。　图３　女，９岁。神经纤维瘤病Ⅰ型

致营养不良性脊柱侧凸。ａ）左侧位图像显示Ｔ１２Ｌ４ 椎体前缘呈扇贝形改变，Ｔ１０Ｌ４ 椎间孔扩大伴相邻椎弓变细（箭）；ｂ）右

侧位正中切面ＶＲ图像示腰椎椎管扩大，Ｔ１～Ｌ２ 椎体后缘呈扇贝样改变伴椎板变薄（箭）。

改变、椎旁软组织增厚包块等。

结　果

１３例患儿均表现为脊柱节段短弧形侧凸及后凸

侧弯。其中３例单纯累及胸椎，８例同时累及胸椎及

腰椎，２例累及腰骶椎。累及椎体数目最少为３个，最

多为９个，平均累及７个椎体。脊柱侧弯Ｃｏｂｂ角最

大约为９１．２°，最小约为２６．６°，平均约为５４．６°

观察受累椎体形态可见椎体均有不规则变形及不

同程度楔形变（图１、２），椎体边缘可见小凹陷及扇贝

样改变（图１～４）。

８例患儿合并椎管扩大（椎体后缘扇贝样改变）

（图３、４）、椎间孔扩大及椎弓、椎板变薄（图３、４）。１

例椎管内髓外及相邻的椎间孔处可见软组织密度影。

７例可见单纯性硬膜囊脑脊液增多，未见软组织病变

（图４）。１１例病变累及肋骨，肋骨表现为不规则变形

（图１）。１２例患儿可见椎体前软组织增厚或包块影

（图４）。１例患儿左侧背部见软组织包块，手术病理证

实为神经鞘瘤（图４）。

讨　论

神经纤维瘤病为神经皮肤综合征的一种，发病率

约为１／４０００～１／３０００
［２５］，为常染色体显性遗传性疾

病。ＮＦ为胚胎２～４个月时神经元增殖，组织发生和

分化异常所致，多累及中胚层，但内、外胚层也可受累。

因此本病可累及人体皮肤、神经及骨骼多个系统。诸

多研究报道该病的发病率有明显的性别差异，男性发

病率较高［４］。本组１４例患儿中，男性９例，女性４例，

与文献报道基本相符，但本院脊柱外科１０年前的统计

结果显示女性居多。

神经纤维瘤病分为两型，即神经纤维瘤病Ⅰ型

（ＮＦ１，周围型）和Ⅱ型（ＮＦ２，中枢型）。儿童神经纤维

瘤病大部分为Ⅰ型，因此本文重点对 ＮＦⅠ型进行讨

论。

目前，国内外对神经纤维瘤病Ⅰ型采用的诊断标

准是美国国家健康学会在１９８８年制定的
［４］，凡符合以

下两条或两条以上表现者即可做出神经纤维瘤病Ⅰ型

的诊断：①６个或更多牛奶咖啡斑；②１个丛状纤维瘤

或２个以上神经纤维瘤；③２个或更多色素沉着性虹

膜错构瘤；④多发性腋部或腹股沟区雀斑；⑤视神经胶

质瘤；⑥一级亲属（父母、同胞、子女）患有神经纤维瘤

病Ⅰ型；⑦特征性骨病变如蝶骨大翼发育不全、假关

节、先天性长骨弯曲、飘带状肋骨等。本组１３例患儿

均符合以上诊断标准，经临床及病理诊断为神经纤维

瘤病Ⅰ型。

神经纤维瘤病临床表现主要为皮肤咖啡牛奶色

斑、多发神经纤维瘤、腋窝雀斑、虹膜错构瘤（Ｌｉｓｈ结

节）以及神经纤维瘤伴发肿瘤压迫、侵蚀周围结构出现

的神经系统及内脏系统的症状和体征［６］，其中咖啡牛

奶色斑常在出生后１年内出现，多见于躯干、四肢及非
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图４　女，８岁，神经纤维瘤病Ⅰ型脊柱侧弯。ａ）正中曲面重建图像示胸椎下段、腰椎椎

管及硬脊膜囊增宽，椎体后缘呈扇贝样改变（箭）；ｂ）Ｌ２ 水平轴面图像显示椎体不规则

变形，可见椎体小凹陷及椎体扇贝形改变（箭），椎管增宽，椎弓、椎板变薄，椎体旁软组织

增厚，左侧背部软组织包块；ｃ）Ｌ３ 水平ＣＴ轴面图像显示椎体边缘呈扇贝形改变伴局部

椎旁软组织增厚（箭）。

暴露部位，其大小、形态和数目不一，并随年龄增长有

增多、扩大趋势。神经纤维瘤病患儿骨骼异常发生率

高达５０％。骨骼发育不良的临床表现多样
［２３］，包括

脊柱侧凸、侧后凸、颈椎病变、脊椎滑脱、骨生长病变、

先天性弓形变、假关节形成、骨膜下骨增生、骨皮质变

薄、矮短身材、大头畸形、蝶骨翼发育不良等，其他的骨

骼畸形还包括过度生长、胸廓畸形、膝内外翻、溶骨性

破坏、骨硬化症、肋骨融合、髌骨缺如、并指畸形和其他

先天性骨骼畸形，其中以脊柱骨病变最为常见。

ＮＦⅠ型患儿按有无椎体结构性改变可分为营养

性与非营养性。非营养性椎体形态无改变，与特发性

脊柱侧凸非常相似；营养性椎体形态改变不规则。本

组１３例ＮＦⅠ型患儿均为ＮＦＩ营养不良性脊柱病变。

营养不良性脊柱侧凸的影像学表现具有特异

性［７］，表现为脊柱侧弯、椎体旋转，以胸弯为主，胸腰弯

次之，腰弯和颈胸弯较少。冠状面或矢状面重建图像

可见椎体楔形变，椎体边缘可见扇贝型切迹，此外还可

见椎弓根间距增大、椎间孔扩大、椎管增宽、硬膜下腔

扩大，部分患儿伴有椎体附件及相邻结构的骨改变。

本组患儿脊柱侧凸及后凸明显，侧凸Ｃｏｂｂ角均

大于２０°，８５％患儿胸椎受累，７６％

累及腰椎，１５％累及骶椎，无颈椎

受累，受累脊柱均有椎体变形、不

同程度楔形变，椎体边缘呈扇贝样

及边缘小凹陷改变。８例合并椎

管扩大（椎体后缘弧形改变）、椎间

孔扩大及椎弓、椎板变薄，其中１

例椎管及椎间孔处可见软组织密

度影，未累及脊髓，７例为单纯性

椎管扩张，椎管内未见软组织病

变。

ＮＦⅠ诱发脊柱畸形的因素有

多种，观点不一［４］，包括不明原因

的骨质量降低导致椎体压缩性改

变、椎体内部的神经纤维瘤导致椎

体破坏、椎旁的神经纤维瘤及脊膜

扩大导致脊椎压迫性吸收破坏、脊

背肌神经肌肉发育不良导致的应

力性改变等，另外还有学者认为存

在内分泌及血源性异常。

有报道称术中可见患儿骨质

普遍疏松［３］，我院脊柱外科的文献

报道只有部分患儿在术中可见侧

凸周围骨骼出现骨质稀疏，并认为

并发骨质疏松者仅为 ＮＦⅠ骨改

变的一个亚型［８］，说明无论是血管

源性或是成骨细胞功能障碍性骨质疏松皆不能单独对

骨改变进行解释。同时通过观察本组患儿的ＣＴ图

像，未发现明显肉眼可见的骨质疏松改变，这可能是受

到ＣＴ密度分辨力的限制所致。对于脊旁无软组织占

位者，也可见椎体的扇贝征、楔形变，说明神经纤维瘤

的压迫性吸收破坏也并非是引起椎体形态改变及脊柱

侧弯形成的必要条件。因此，导致 ＮＦⅠ营养性骨改

变的因素很复杂，任何单一的理论都难以解释脊柱及

椎体出现的一系列病理改变。

本组８例患儿表现为椎管扩大、骨性椎管壁变薄

（椎体后缘扇贝形改变、椎弓椎板变薄），其中只有１例

椎管内可见软组织占位，其余均表现为单纯髓外脑脊

液增多，考虑为脑脊液压力升高或硬膜囊张力降低不

能承受正常的压力导致脊膜的扩大，不能排除椎管的

扩张和椎体后缘的扇贝形改变为膨大的脊膜囊不断对

椎管骨质压迫吸收所致。

综上所述，ＮＦⅠ型营养不良性脊柱侧凸的病理改

变复杂，任何单一理论皆不能做出完美的解释。ＮＦⅠ

型营养不良性脊柱侧凸的影像学表现具有较高的特异

性，包括脊柱侧凸、椎体变形、楔形变、椎体边缘呈扇贝
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样、边缘小凹陷改变及椎管扩大，但脊髓不受累，伴或

不伴有脊柱旁及椎管内软组织占位。ＭＰＲ及 ＶＲ图

像可多角度直观显示骨骼改变，增加Ｃｏｂｂ角测量的

准确度，量化脊柱侧弯，有利于监测脊柱侧弯的进展，

为临床矫形手术提供更多信息。
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