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典型结节性硬化症一例
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图１　ＣＴ示双侧侧脑室室管膜下及左侧小脑半球多发致密结节（箭）。　图２　ＣＴ示双肺多发薄壁肺气囊（箭）。　图３　ＣＴ

平扫示双肾形态消失，腹盆腔内多发不规则肿块，呈等低密度改变，低密度区ＣＴ值约－４０ＨＵ，等密度区ＣＴ值约３８ＨＵ。　

图４　ＣＴ增强扫描动脉期示病灶低密度区无强化，等密度区ＣＴ强化值约８５ＨＵ，并见多发增粗、纡曲血管，且双肾动脉显示。

图５　ＭＰＲ图像示病灶推压邻近脏器，肿块区域见双肾静脉引流至下腔静脉；肝右叶见脂肪性低密度灶，边界清晰（箭）。

图６　ＭＩＰ图像示双肾动脉（箭）延伸至肿块内。　图７　胸骨、胸腰骶椎椎体多发致密结节（箭），多个椎体、椎弓及棘突密度

增高。　图８　镜下示肿瘤由畸形血管、平滑肌细胞及脂肪细胞构成（×４０，ＨＥ）。

　　病例资料　患者，女，２８岁，主诉腹部渐进性膨隆一年余，

腰痛３个月入院。患者无腹痛、腹胀、恶心呕吐症状，大小便正

常，入院前外院超声提示腹盆腔巨大占位，遂转入我院。入院

后查体：神志清，发育正常，口鼻三角区多发淡棕色蜡状丘疹，

呈蝶翼状分布，触之较硬，无瘙痒、疼痛感；腹部明显膨隆。血

尿常规、肝肾功能正常。否认家族中有类似病史。

ＣＴ表现：双侧侧脑室室管膜下及左侧小脑半球多发钙化

灶，多位于侧脑室外侧壁和室间孔附近（图１）。双肺多发薄壁

透亮影，界清，直径１～１０ｍｍ，与邻近肺内血管分界清晰

（图２）。双肾正常轮廓消失，肾区及邻近腹盆腔内多发不规则肿

块，边 缘 模 糊，局 部 融 合，病 灶 占 据 整 个 腹 盆 腔，大 小 约

３２．６ｃｍ×１５．３ｃｍ×３１．８ｃｍ，呈不均匀等密度，ＣＴ 值约

３８ＨＵ，内见ＣＴ值约－４０ＨＵ的低密度区（图３）；增强扫描动

脉期病灶低密度区无强化，等密度区呈中度强化，ＣＴ 值约

８５ＨＵ，并可见多发增粗、纡曲血管（图４）；增强扫描实质期低

密度区仍无强化，等密度区ＣＴ强化值约７８ＨＵ；增强扫描排泄

期可见对比剂进入变形的肾盂、肾盏；多平面重组（ｍｕｌｔｉｐｌａｎａｒ

ｒｅｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＭＰＲ）示肿块内双肾静脉引流至下腔静脉（图５），

最大密度投影（ｍａｘｉｍｕｍｉｎｔｅｎｓｉｔｙｐｒｏｊｅｃｔｉｏｎ，ＭＩＰ）示双肾动脉

延伸至肿块内（图６）。肝内可见多发脂肪性密度灶，直径２～

１２ｍｍ，密度欠均，增强后病灶内局部可见点状强化灶（图５），

大网膜及肠系膜显示模糊。胸骨、胸腰骶椎椎体、双侧髂骨、耻

坐骨多发致密结节及片状灶，边缘清晰，密度均匀，多个胸腰椎

椎体、椎弓、棘突、上下关节突呈象牙质样密度增高影（图７）。

ＣＴ诊断：脑内多发钙化灶；双肺淋巴血管平滑肌脂肪瘤；肝脏、

双肾血管平滑肌脂肪瘤；椎骨、胸骨、骨盆多发骨质增生硬化，

结合临床，考虑为结节性硬化症。

病理：超声引导下行腹腔肿块穿刺，镜下可见肿块由畸形

血管、平滑肌细胞及脂肪细胞构成（图８）。病理结果：肾血管平

滑肌脂肪瘤。

讨论　结节性硬化症（ｔｕｂｅｒｏｕｓｓｃｌｅｒｏｓｉｓｃｏｍｐｌｅｘ，ＴＳＣ）又

称Ｂｏｕｍｅｖｉｌｌｅ病，是一种常染色体显性遗传性疾病，由分别位
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于９号和１６号染色体的ＴＳＣ１和ＴＳＣ２基因突变引起，导致对

雷帕霉素靶蛋白（ｍＴＯＲ）复合物调控失常而最终造成细胞增殖

异常［１，２］。６０％～８０％的ＴＳＣ患者体细胞中可检测到ＴＳＣｌ或

ＴＳＣ２基因突变，本病虽有明确的遗传方式，但散发型者占ＴＳＣ

患者的７０％
［３］。本例患者无明确家族病史，推测可能为散发型

ＴＳＣ，但由于我们没有做基因检测，不能排除父方或母方有

ＴＳＣ基因突变的可能。ＴＳＣ男性发病率比女性高２～３倍。

ＴＳＣ的主要临床表现为头面部皮脂腺瘤、癫痫发作和智力发育

障碍为主的三联征，但同时出现者不足１／３，本例患者仅出现三

联征中的口鼻区呈蝶翼状分布的多发淡棕色皮脂腺瘤。本病

可广泛累及皮肤、脑、眼、心、肺、肝、肾、骨等器官，其中颅脑病

变最为常见，头颅、肾脏等常见的受累器官的影像学表现已有

众多研究，但国内文献多为个案报道，类似本例多系统受累的

报道罕见。

颅脑受累时可出现特征性的皮层结节、白质内异位细胞团

和脑室内结节，皮层结节以额叶居多，还可发生于丘脑、基底

核、小脑和脑干。ＴＳＣ头颅ＣＴ的特征性表现为室管膜下、皮

层、皮层下结节。室管膜下钙化结节占９０％
［４］，通常１岁后发

生钙化，呈多发圆形钙化影，分布于室间孔及侧脑室外侧壁，并

突向脑室内［５］，本例见双侧脑室室管膜下及左侧小脑半球多发

钙化结节，与文献报告相符合。肾脏是ＴＳＣ最常累及的器官之

一，４５％～８０％的 ＴＳＣ患者会发生肾血管平滑肌脂肪瘤（ａｎ

ｇｉｏｍｙｏｌｉｐｏｍａ，ＡＭＬ），与不伴结节性硬化的ＡＭＬ相比，此型肾

脏肿块较大，病变多发且易累及双肾，随着时间延长，多数

ＡＭＬ有可能进展，逐渐增大并引起出血。ＴＳＣ累及肾脏ＣＴ

表现为双肾实质混杂密度肿块，内有脂肪密度灶和软组织密度

区，其中脂性低密度是本病的特征性表现，增强扫描肿瘤内脂

性低密度区无强化，软组织密度区强化。本例由于肿块巨大，

双肾形态消失，病变来源判断较困难，结合 ＭＰＲ、ＭＩＰ可判断

肿块来源于双肾，依据病灶成份及强化特点，诊断为双肾血管

平滑肌脂肪瘤；排泄期双肾集合系统显示，可判断患者肾功能

仍存在，故肾功能实验室检查正常。肝脏 ＡＭＬ可在２５％的

ＴＳＣ患者中出现，通常与肾 ＡＭＬ并发，两者同时发生可提示

ＴＳＣ
［６］，本例双肾及肝脏并发ＡＭＬ，与文献报告相符。约１％～

６％的患者有肺部淋巴血管肌瘤病（ｌｙｍｐｈａｎｇｉｏｌｅｉｏｍｙｏｍａｔｏｓｉｓ，

ＬＡＭ），ＬＡＭ一般只发生于２０～４０岁女性患者，本例ＣＴ表现

为双肺多发囊性结节。ＴＳＣ的骨骼改变以往报道较少
［７，８］，大

多表现为颅骨、椎骨、骨盆及长骨等处的结节状骨质硬化灶，本

例患者表现为多骨骨质多发增生硬化，但胸骨的病变以往未有

文献报道。

综上所述，ＣＴ可作为ＴＳＣ全身脏器受累的主要影像学检

查方法，当ＣＴ表现为颅脑特征性的钙化结节，伴其他多系统器

官损害表现，如双肾多发血管平滑肌脂肪瘤，同时伴发肺淋巴

管平滑肌瘤病、肝脏血管平滑肌脂肪瘤、多发骨质增生硬化等

时，结合患者面部蝶翼状分布的皮脂腺瘤，可明确ＴＳＣ的诊断。
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