
坏死时表现为坏死囊变灶。由于肿瘤内有丰富的血管，ＣＴ增

强表现为动脉期边缘结节状、片状轻中度强化（图１），门脉期

及延长期持续强化，范围扩大，坏死区不强化（图２、３）。少数有

斑点状钙化灶［４］。腹腔ＩＭＴ由于炎性细胞浸润，肿瘤常与腹腔

脏器黏连。本例小网膜囊ＩＭＴ经温世孔于腹腔脏器间脂肪间

隙蔓延，具有见缝插针的特点，ＣＴ表现与脏器间分界清晰，术

中发现ＩＭＴ与脏器黏连，无法彻底分离，足见影像学特征与临

床存在一定差异，术前正确诊断对于术前治疗方式的选择及预

后具有重要作用。

由于ＩＭＴ内具有纤维细胞及梭形细胞，ＣＴ表现主要与具

有纤维组织的良性纤维组织细胞瘤及具有梭形细胞的间质瘤

相鉴别。ＩＭＴ与二者影像学特点相似，无法分别。良性纤维组

织细胞瘤好发于皮下软组织，常有假包膜，病灶内缺乏大量炎

性细胞。间质瘤无炎性细胞浸润，免疫组织化学ＣＤ１１７等有助

于鉴别。
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家族性高胆固醇血症的６４层ＣＴ诊断二例

陈鹤，陈宏才，席仁刚，彭万宏
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【关键词】　高胆固醇血症；冠状动脉；体层摄影术，Ｘ线计算机

　　家族性高胆固醇血症（ｆａｍｉｌｉａｌｈｙｐｅｒｃｈｏｌｅｓｔｅｒｏｌｅｍｉａ，ＦＨ）

是由于低密度脂蛋白受体基因突变引起的一组显性常染色体

遗传缺陷病，以血清低密度脂蛋白升高为主要特征，伴有很高

的心血管疾病发病率［１］。５０％的ＦＨ患者在６０岁之前死于心

肌梗死［２］，对其早期诊断可预防相关的冠心病的发病挽救更多

人的生命［３４］。当累及心血管系统时可在影像学上有特征性的

表现，认识这种表现可以为临床提供有价值的诊断信息［５］。现

将临床诊断的２例ＦＨ６４层螺旋ＣＴ影像特点报告如下。

病例资料　病例１，男，１９岁。发现皮肤多处黄色素瘤１１

年，间断性胸闷气短４年，胸痛３个月。患者长期服用月见草油

口服，高胆固醇血症未见好转，自行停服。现因夜间出现胸闷

气短症状来院进一步诊治。体检：双眼可见角膜弓，颈部、肘

部、指关节、臀部、膝关节、跟腱、眼外眦等部位可见多个大小不

等的黄色结节，部分融合，活动度大，无压痛。主动脉瓣第２音

亢进，主动脉瓣听诊区Ⅲ／６级收缩期杂音。心电图：Ｖ１～Ｖ５、

Ⅰ、ＡＶＬ波Ｔ倒置。实验室检查：总胆固醇（ＴＣ）５．７４ｍｍｏｌ／Ｌ，高

密度脂蛋白胆固醇（ＨＤＬＣ）０．７６ｍｍｏｌ／Ｌ，低密度脂蛋白胆固

醇（ＬＤＬＣ）４．４ｍｍｏｌ／Ｌ，甘油三酯（ＴＧ）０．８１ｍｍｏｌ／Ｌ，脂蛋白

（ａ）７９．９ｍｇ／Ｌ，超敏Ｃ反应蛋白４．６２ｍｇ／Ｌ。冠状动脉造影：左

主干以及前降支、回旋支及右冠状动脉病变。ＭＤＣＴ示主动脉

瓣上、腹主动脉、肾动脉有不同程度狭窄，左主干、前降支及右

冠状动脉病变（图１～４）。

病例２，男，３６岁。１０ｄ前出现发作性腹痛，程度较剧烈，每

次持续１０ｍｉｎ自行缓解，伴胸闷、恶心、呕吐，有稀水样腹泻，无

粘液、脓血，体温最高达３９°。体检：心率９０次／分，血压１３０／７５

ｍｍＨｇ，颈部、肘部、膝关节、跟腱等部位可见多个大小不等的黄

色结节，无压痛。主动脉瓣听诊区Ⅱ／６级收缩期杂音。心电

图：Ⅱ、Ⅲ、ａＶＦ、Ｖ３Ｖ６ＳＴ段倒置，呈冠状动脉Ｔ波，Ⅲ、ａＶＦ病

理Ｑ波。超声心电图：左室下壁及后间隔基底段透壁心肌损

害，胸腹动脉瘤形成。实验室检查：ＴＣ１５．４ｍｍｏｌ／Ｌ，ＨＤＬＣ

１．６８ｍｍｏｌ／Ｌ，ＬＤＬＣ１２．２４ｍｍｏｌ／Ｌ，ＴＧ２．７ｍｍｏｌ／Ｌ，Ｌｐ（ａ）

３０４ｍｇ／Ｌ，高敏Ｃ反应蛋白１２．１ｍｇ／Ｌ，ＷＢＣ１１．４×１０
９／Ｌ，中

性粒细胞７４．２％。ＭＤＣＴ动脉造影：左主干、前降支近中段、回

旋支、右冠状动脉开口部及第二转折处管壁弥漫软斑块，多发

中到重度狭窄改变；主动脉及头臂动脉管壁广泛不规则增厚，

管腔不规则，主动脉全程管径增宽，以降主动脉下段、腹主动脉

为著，内可见附壁血栓形成（图５、６）。

讨论　ＦＨ的临床表现：ＦＨ是由第１９对染色体上的ＬＤＬ

受体基因的多种突变所引起的，ＬＤＬ的受体缺陷引起血浆ＬＤＬ

代解代谢障碍、使血浆的ＬＤＬ浓度异常升高。临床表现为①高

胆固醇血症：纯合子ＦＨ患者是由于从其父母各遗传获得一个

异常的 ＬＤＬ受体基因，在患者体内没有或很少有功能性的

ＬＤＬ受体，因而造成患者血浆中胆固醇水平高出正常人６～８

倍；杂合子ＬＤＬ受体数目仅为正常数目的一半，故其血清总胆

固醇水平较正常人明显升高，大部分患者血清总胆固醇水平最

终可达９．１～１２．９μｍｍｏｌ／Ｌ；②特征性黄色瘤：主要位于足跟、

肘、膝、手背的肌腱，足部、眼睑内眦等处。纯合子在儿童时期

出现，而杂合子多在３０～６０岁出现，为胆固醇积聚于间质间隙

和组织巨噬细胞内所致；③早发的心血管疾病：纯合子ＦＨ 患

者较早出现主动脉粥样硬化，多在１０余岁时就出现冠心病的

临床症状和体征，如得不到有效的治疗，这些患者很难活到３０

岁，杂合子男性患者通常在４０～５０岁出现冠心病症状，而女性

患者则大约比男性迟１０年发生；④阳性家族史：目前已知，其

０９０１ 放射学实践２０１３年１０月第２８卷第１０期　ＲａｄｉｏｌＰｒａｃｔｉｃｅ，Ｏｃｔ２０１３，Ｖｏｌ２８，Ｎｏ．１０



图１　左主干开口部可见钙化，管腔局限性重度狭窄（箭）。　图２　右冠状动脉开口部可见钙化，管腔局限性重度狭窄（箭）。

图３　头臂动脉管壁增厚，以左颈总动脉为著（箭）。　图４　主动脉瓣上管壁钙化，管径小于同水平降主动脉（箭）。

图５　主动脉瓣上管壁钙化（箭）。　图６　降主动脉管径增宽，管壁增厚，管腔不规则（箭）。

遗传方式主要是常染色体显性遗传。

ＦＨ的临床诊断标准：成人胆固醇＞７．８ｍｍｏｌ／Ｌ，１６岁以

下儿童胆固醇＞６．７ｍｍｏｌ／Ｌ或成人ＬＤＬＣ＞４．９ｍｍｏｌ／Ｌ，患

者或亲属有腱黄色瘤者诊断为ＦＨ，其中胆固醇＞１６ｍｍｏｌ／Ｌ，

患者有腱黄色瘤者诊断为纯合子ＦＨ，未达纯合子标准者诊断

为杂合子ＦＨ
［６］；对杂合子ＦＨ的诊断，ＤＬＮ标准进行了详细的

量化［５］。对照以上两种诊断标准，笔者报道的两例患者均可确

诊为ＦＨ。

ＦＨ的心血管疾病特征：ＦＨ以较早发生动脉粥样硬化为特

征，累及部位比较特殊，常累及升主动脉根窦部、主动脉瓣及冠

状动脉开口部位，引起主动脉瓣增厚钙化出现主动脉瓣狭窄或

（和）关闭不全。主动脉瓣上狭窄及冠心病常为多支病变，并以

累受冠状动脉近端为特点。对于主动脉瓣狭窄及主动脉根部

病变在纯合子型ＦＨ中常见，有人认为发生这种情况是由于幼

年时期动脉粥样硬化引起升主动脉壁的生长障碍，ＬＤＬ的高浓

度可能会阻止主动脉生长基因的表达，从而影响主动脉的生长

发育，而杂合子型中的主动脉瓣及主动脉根部病变是由严重的

胆固醇血症加快了主动脉瓣及主动脉的退行性病变所致。笔

者所报道的２例主要累及主动脉根部及冠状动脉近端，与文献

报道类似。

ＦＨ的 ＭＤＣＴ检查及意义：ＦＨ特征性的心血管表现决定

了ＦＨ患者累及心血管系统，其影像学表现也具有其特征性。

表现为主动脉瓣及主动脉根部病变，如果加以注意和认识可为

临床确定诊断提供可靠的诊断信息。Ｊｏｎｅｓ等
［７］报道了４例

ＨＦＨ患者，横断面电子束ＣＴ扫描显示该组患者均有严重的主

动脉根部狭窄及钙化。马展鸿等［６］报道１例ＦＨ患者行电子束

ＣＴ增强扫描，显示了主动脉瓣上狭窄。本组２例年轻患者

ＭＤＣＴ均显示主动脉根部钙化，具有特征性。目前６４层螺旋

ＣＴ已开始应用，其无创、价廉及应用范围广等优势使该技术可

以及时发现ＦＨ特征性心血管病变，评估其心血管病变情况，

特别是冠状动脉病变情况，指导临床及时治疗，并可以对患者

进行追踪复查。
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