
密度的巨大软组织肿瘤，无明显强化，但实体型脂肪肉瘤不易

与其他恶性肿瘤鉴别。纤维组织细胞肉瘤常见于老年人，肿瘤

内见到钙化对提示诊断有帮助。平滑肌肉瘤中心多有大片坏

死区，不伴有钙化。胃肠外间质瘤，主要起源于网膜和肠系膜，

ＣＴ平扫为体积较大的实性肿块，注入对比剂后动脉期见到肿

块边缘丰富的血管，静脉期肿块明显强化［４］。

综上所述，影像学发现中心脊柱旁肿瘤应将该病纳入鉴别

诊断。
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杨鸣姝，王莉，龚英，施莺燕，乔中伟

【中图分类号】Ｒ５９６；Ｒ８１４．４１；Ｒ８１４．４２　【文献标识码】Ｄ　【文章编号】１００００３１３（２０１３）１０１０８７０２

【关键词】　遗传性疾病，先天性；放射摄影术；体层摄影术，Ｘ线计算机

　　病例资料　病例１，患儿，男，１５个月，因腹泻、发热２ｄ，腹

胀半天入院，诊断脓毒血症；坏死性小肠结肠炎；急性腹泻病；

粒细胞减少症。既往史：患儿生后５０ｄ外院就诊时发现中性粒

细胞减少、转氨酶升高至今，平素有反复呼吸道感染病史。患

儿生长发育较同龄儿落后，体重７．５ｋｇ。父母体健。有一哥哥，

生后６个月因腹泻病夭折。

左手骨龄Ｘ线诊断：骨龄约９个月（图１ａ）。四肢长骨Ｘ线

检查：四肢长骨骨质稀疏，骨小梁粗糙，骨皮质变薄；四肢长骨

干骺端光整（图１ｂ）。胸部和腹部Ｘ线检查：两肺纹理显著，未

见明显渗出影；骨性胸廓未见明显骨质异常；肝影不大，肝区可

见树枝状透亮影；肠道充气不均，充气肠曲呈管型，肠腔内可见

多个中等气液平；部分肠壁见多发小囊状、线状透亮影，结直肠

较明显；水平侧位前腹壁下未见明显游离气体。Ｘ线诊断：两

肺纹理显著；坏死性小肠结肠炎伴肠壁积气、门静脉积气。腹

部ＣＴ 平 扫：胰 腺 体 积 小，内 见 广 泛 脂 肪 密 度 影，ＣＴ 值

－３１ＨＵ。肠管周围脂肪间隙模糊不清。右侧腹腔引流管留置

中。腹部ＣＴ诊断：胰腺体积小，脂肪浸润；坏死性小肠结肠炎

行小肠造瘘术后改变（图１ｃ）。

病例２，患儿，男，８岁，因面色苍白２年余，腹胀半月，发热

２ｄ入院。外院实验室检查示肺吸虫抗体阳性。我院门诊血常

规示血红蛋白６６．２ｇ／Ｌ，白细胞１．７×１０
９／Ｌ，中性粒细胞

１４．８％，淋巴细胞６６．９％，嗜酸细胞５．９％，网织红细胞１．２％，

血小板８１×１０９／Ｌ。总维他命Ｄ１１．５４（１５～３５）ｎｇ／ｍｌ。入院

诊断为两系下降；肺吸虫病；腹水。既往史：患儿生后５２ｄ外院

就诊时发现血红蛋白减少，平素常呼吸道感染。患儿智力正

常，身高１１４ｃｍ，体重２０ｋｇ。父母体健。母亲曾有孕５０ｄ自然

流产史。

左手骨龄Ｘ线诊断：骨龄约３．５岁（图２ａ）。四肢长骨Ｘ线

检查：双尺桡骨远端、股骨远端和胫腓骨近端干骺面毛糙、密度

略增高。Ｘ线诊断：长骨干骺端软骨发育不良（图２ｂ）。胸部

ＣＴ：双肺纹理增多，左肺上叶舌段可见结节状高密度影，其内见

小空腔病灶。ＣＴ诊断：左肺上叶舌段肺吸虫感染。腹部ＣＴ：

胰腺形态饱满，边界略不清，大部分呈脂肪密度，平扫 ＣＴ值

－５１ＨＵ，增强后－２３ＨＵ；脾脏增大，无显著局灶病变；肝脾周

围和肠间隙内可见较多液性密度影。ＣＴ诊断：胰腺脂肪浸润；

脾肿大；中少量腹水（图２ｃ、ｄ）。

２例患儿均存在ＳｈｗａｃｈｍａｎＢｏｄｉａｎＤｉａｍｏｎｄ综合征（Ｓｈ

ｗａｃｈｍａｎＢｏｄｉａｎＤｉａｍｏｎｄｓｙｎｄｒｏｍ，ＳＢＤＳ）基因复合杂合突变

（ｃ．１８３＿１８４ＴＡ＞ＣＴ，ｃ．２５８＋２Ｔ＞Ｃ），其父母为突变的携带者。

讨论　ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａｍｏｎｄ综合征（中文也称舒戴二氏

综合征）是一种罕见的常染色体隐性遗传疾病。文献报道其发

病率为１／７６，５６３，其中证实存在染色体突变的为１／１６８，０００
［１］，

男女发病比例约１．７∶１。在所有种族和族裔群体中均有报道。

１９６４年Ｓｈｗａｃｈｍａｎ
［２］首次成组病例报道至今，英文文献报道已

超过３００例；国内报道仅４例，无完整的影像学资料。

ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａｍｏｎｄ综合征主要包括胰腺外分泌功能不

足、骨髓功能障碍和骨骼异常，患儿多因营养吸收障碍及反复

感染而就诊，常在新生儿期或婴幼儿期即被诊断。影像学检查

中阳性发现主要为胰腺和骨骼系统异常；肝、心、肾、牙、脑也可

受累［３］。

影像学上ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａｍｏｎｄ综合征患者的胰腺实质呈

不同程度的脂肪浸润，ＣＴ表现为脂肪性低密度。骨骼系统异

常主要包括干骺端软骨发育不良、骨质稀疏和次级骨化中心出

现落后［３］。研究认为该综合征患者４０％～８０％存在干骺端发

育不良，３０％～５０％存在胸廓异常
［３］。干骺端软骨发育不良通

常出现于长骨干骺端及肋骨前端与肋软骨连接处［４］。该综合

征患者骨质稀疏出现早，属低转化型骨质疏松，表现为骨量减

低和椎体的脆性骨折［５］。

ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａｍｏｎｄ综合征的胰腺病变需与囊性纤维症

进行鉴别，后者胰腺也存在广泛脂肪化的改变，但其胰管常扩

张或伴发囊肿，并可见钙化。

本文报道的两例患儿均存在不同脏器感染的影像学表现，

病例１腹部Ｘ线片发现典型的坏死性小肠结肠炎表现，病例２
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图１　ａ）骨龄约９个月；ｂ）双膝关节诸骨骨质稀疏；ｃ）胰腺萎缩、脂肪

浸润，平扫ＣＴ值－３１ＨＵ。　图２　ａ）骨龄约３．５岁；ｂ）双膝关节长骨

干骺端软骨发育不良（箭）；ｃ）胰腺脂肪浸润（箭）伴少量腹水（短箭），平

扫胰腺体部ＣＴ值－５１ＨＵ；ｄ）增强胰腺部ＣＴ值－２３ＨＵ，残留正常胰

腺组织有显著强化（箭）。

胸片和胸部ＣＴ发现肺吸虫感染所致左肺结节病灶。两例患儿

胰腺平扫ＣＴ值分别－３１和－５１ＨＵ，未见胰管扩张，病例１有

胰腺萎缩改变。病例１示婴幼儿期即出现了四肢长骨广泛而

显著的骨质稀疏，长骨干骺端无殊；病例２学龄儿长骨干骺端

出现了典型的干骺端软骨发育不良表现，骨质稀疏不明显。２

例患儿均未出现文献所述的肋骨前端形态异常改变。２例患儿

左手骨龄片均有明显的腕骨骨化中心出现延迟。由此可见胰

腺脂肪化、骨龄落后和干骺端软骨发育不良是ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａ

ｍｏｎｄ综合征的影像学特征表现，识别这些征象有助于疾病的

诊断和评估。
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