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图１　患儿背部的黑色色素斑，其上见毛发生长。　图２　患儿右侧肘部类囊性咖啡色

色素斑。　图３　ＣＴ横轴面平扫示后颅窝枕骨内板下结节样稍高密度影（箭），后颅窝

大片状水样密度影 。　图４　ＭＲＩ横轴面Ｔ１ＦＬＡＩＲ示后颅窝枕骨内板下结节病灶呈

特征性的高信号（箭）。　图５　ＭＲＩ横轴面增强Ｔ１ＢＲＡＶＯ序列示脑干桥脑区前方病

灶明显强化（长箭），后颅窝枕骨内板下结节病灶明显强化（短箭），后颅窝囊性强化信

号，囊内未见强化，囊壁明显强化，壁不厚，壁上可见小的强化壁结节（箭头）。　图６　

ＭＲＩ横轴面增强Ｔ１ＢＲＡＶＯ序列示左侧额叶及右侧顶叶病灶呈明显粗曲线样强化

（箭）。　图７　后颅窝结节病灶镜下病理图片示瘤细胞大小不一，胞浆丰富，胞浆内黑

色素颗粒，胞核呈椭圆形，核仁明显（×１００，ＨＥ）。

　　病例资料　患儿，男，１８个月，因间断抽搐５天前来就诊，

抽搐时患儿意识丧失，双眼上翻、凝视，吐沫、流涎，右侧肢体强

直抽动，无大小便失禁，持续约２０余分钟缓解，缓解后精神萎

靡，右侧肢体无力，５天内发作３次。患儿自１０月龄学步起，一

直行走不稳，易跌倒，家长曾因患儿皮肤色素斑及学步后行走

不稳在当地基层医院就诊，诊断为普通带毛色素斑和学步慢，

而未加重视。患儿系第一胎第一产，足月，自然分娩，产程无延

长，无窒息，无助产，母亲在怀孕期间无特殊疾病史，无外伤史，

无特殊疾病家族史，家族内无相同病例。体格检查患儿神清，

精神反应可，颈部无强直，双上肢肌力Ⅴ级，双下肢肌力Ⅳ级，

动态观察患儿行走不稳，平衡能力欠佳。皮肤检查发现患儿背

部有大片状黑色色素斑，其上见毛发生长（图１）。患儿左前臂

见小斑片状咖啡色色素斑，其上未见毛发生长，最大径约１ｃｍ。

患儿右侧肘部见隆起于皮面的类囊性咖啡色色素斑（图２）。

影像资料：ＣＴ检查采用ＰｈｉｌｉｐｓＢｒｉｌｌｉａｎｃｅ１６排螺旋ＣＴ，

１２０ｋＶ，２００ｍＡ，层厚３ｍｍ，层间距０ｍｍ，探测器采用１６×

０．７５，后处理采用标准算法。ＭＲＩ检查采用ＧＥ３．０ＴＭＲ７５０。

ＣＴ检查显示后颅窝枕骨内板下、脑干桥脑区前方及小脑幕处

三个结节样稍高密度影（图３），ＣＴ值约６３ＨＵ，边界较清；后颅

窝见大片状水样密度影；左侧额叶及右侧顶叶局部脑回肿胀，

脑沟消失，密度增高，ＣＴ值约４５～５１ＨＵ，边界模糊。ＭＲ检

查显示后颅窝枕骨内板下、脑干桥脑区前方及小脑幕处３个结
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节病灶（图４）在Ｔ１ＦＬＡＩＲ序列呈特征性的高信号，Ｔ２ 序列呈

稍低信号，Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列呈稍低信号，ＤＷＩ序列呈稍低信号，

ＡＤＣ序列呈低信号。左侧额叶病灶Ｔ１ＦＬＡＩＲ序列呈混杂稍

高信号，Ｔ２ 序列呈稍高信号，Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列呈稍高信号，ＤＷＩ

序列呈等信号，ＡＤＣ序列呈混杂稍高信号。右侧顶叶病灶在

Ｔ１ 及Ｔ２ 序列未见明确异常信号，但在Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列上呈稍

高信号，ＤＷＩ序列呈等信号，ＡＤＣ序列呈混杂稍高信号。ＭＲＩ

增强检查显示后颅窝枕骨内板下、脑干桥脑区前方及小脑幕处

３个结节病灶明显强化（图５），边界较清。后颅窝见囊性强化

信号，囊内未见强化，囊壁明显强化，壁不厚，壁上可见小的强

化壁结节。左侧额叶病灶呈明显粗曲线样强化（图６），边界较

清。右侧顶叶呈明显曲线样强化，边界较清。随访患儿家长，

患儿在不久前已经去世，并且在外院尸检，进行病理检查，经过

沟通，取得了患儿后颅窝结节病灶的病理图片（图７）。免疫组

化结果示 ＧＦＡＰ（－），Ｓ１００（），ＣＫ（－），ＥＭＡ（－），ＴＴＦ１

（－），Ｐ６３（－），ＣＤ５６（－），Ｋｉ６７（＋５％），ＨＭＢ４５（），ＡＭＲＴ１

（），ＭＧ（－），Ｄｅｓ（－），ＣＤ３０（－），ＡＬＫ（－），ＣｇＡ（－），Ｓｙｎ

（－）。

讨论　神经皮肤黑变病（ｎｅｕｒｏｃｕｔａｎｅｏｕｓｍｅｌａｎｏｓｉｓ，ＮＣＭ）

是一种十分少见的非家族遗传性的神经皮肤综合征中的一种，

为皮肤及脑膜的异常先天性色素沉着，为非家族遗传的先天性

缺陷病［１］，Ｈａｍｍ
［３］认为是由于染色体突变形成的嵌合体保留

了显性的致死基因，引起胚胎神经外胚层形态发生异常。Ｌｉｖ

ｉｎｇｓｔｏｎｅ等
［５］认为是成黑素细胞的突变引起的ＮＣＭ，因此该病

的发生具有无明显性别差异，无家族史，散在发病等特点。陈

云新等［４］实验证明皮肤和脑膜的黑色素来源于黑色素细胞，而

脑实质中的黑色素则来自于血管内皮细胞及 Ｖｉｒｃｈｏｗｒｏｂｉｎ间

隙内的黑色素细胞。ＮＣＭ 的发病多在２岁以下，并且多在２

岁前死亡，个别病例可以存活至２０岁以上。刘毅等
［６］和董明

昊等［７］报道了几例在２０岁左右的病例，多数患儿初次就诊在１

岁以内，就诊的原因是由于皮肤上的色素斑，由于ＮＣＭ的发病

率极低，有时会被认为是胎记或一般的色素斑而发生漏诊。本

例患儿曾因皮肤色素斑及学步后行走不稳在当地基层医院就

诊，诊断为普通带毛色素斑和学步慢，而出现漏诊，此次是因反

复抽搐前来本院就诊。张巍等［８］提出了诊断ＮＣＭ的先决条件

及附加条件，先决条件即是排除恶性黑色素瘤病，附加条件就

是神经系统症状、典型的影像表现，神经系统症状如癫痫发作、

智能障碍、颅神经瘫痪、颅高压等，确诊的方法可以通过脑脊液

检查或脑膜的活检。Ｍａｋｋａ等
［９］认为出生时皮肤病变超过体

表面积５％的婴儿及幼儿，以及皮肤病变最大径超过２０ｃｍ的

成人皮肤及皮肤外发生黑色素瘤病变的可能性会增大。Ｓｃｈａｆ

ｆｅｒ等
［１０］认为位于身体后轴的大片状黑色素痣，并伴有卫星灶

时，发生ＮＣＭ的危险性明显增大。

本文病例年龄小于２岁，出生史无特殊，无家族史，符合散

发特征。患儿颅内病灶在ＣＴ上呈现高及稍高密度，ＣＴ值４５～

６３ＨＵ。ＭＲＩ表现：①位于小脑幕处的结节状病灶外侧边界尚

清，内侧与小脑幕关系密切，病灶在Ｔ１ＦＬＡＩＲ序列呈特征性的

高信号，Ｔ２ 序列呈稍低信号，Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列呈稍低信号，ＤＷＩ

序列呈稍低信号，ＡＤＣ序列呈低信号。②位于后颅窝处见到一

囊性病变，囊壁上可见短Ｔ１ 结节，增强后囊壁结节明显强化，

囊壁较薄，同样明显强化，囊内未见明确强化，有学者认为囊内

是富含黑色素的液体。③位于脑干桥脑区同样见到一处结节

样短Ｔ１ 短Ｔ２ 信号，增强后与小脑幕病灶、后颅窝囊壁病灶强

化发生一致。④位于左侧额叶的片状病灶边界模糊，病灶与邻

近脑回Ｔ１ＦＬＡＩＲ序列呈混杂稍高信号，Ｔ２ 序列呈稍高信号，

Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列呈稍高信号，ＤＷＩ序列呈等信号，ＡＤＣ序列呈

混杂稍高信号，病灶大部分边界显示清楚，邻近脑回肿胀，脑沟

消失，增强后明显强化。⑤位于右侧顶叶在Ｔ１ 及Ｔ２ 序列未见

明确异常信号，但在Ｔ２ＦＬＡＩＲ序列见到稍高信号，增强后出现

类似于左侧额叶的强化。

该患儿的影像汇集了 ＮＣＭ 的结节性病灶的表现、脑膜侵

犯后的片状表现、蛛网膜侵犯的囊状表现、囊性病灶中壁结节

的表现、以及侵犯脑实质的表现，较为全面、客观的反应了

ＮＣＭ在颅内的多种侵犯方式和影像学特点，为早期明确诊断

提供了重要依据。
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