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病例资料
!

患者!男!

$!

岁!走路不稳
;

个月就诊$

入院查体%身高
$6"*

!体重
";K

Z

!

b@B5#6G$K

Z

&

*

5

!发

育落后!第二性征不显著$双侧眼球辐辏反射差!斜

视!眼球震颤!闭目难立征"

V

#$既往吸烟史
;

年$颅

脑
@AB

显示鞍内)双侧海绵窦及双侧小脑幕多发异常

强化肿块"图
$+

)

]

#!小脑弥漫性萎缩"图
$+

#*颌面部

>F

提示多发骨质破坏伴骨质硬化!上颌骨为著"图

$7

#*胸部
>F

示两肺弥漫性小结节伴间质病变"图

$P

#*胰腺萎缩*纵隔)腋窝)肠系膜及腹膜后多发小淋

巴结"未列出#$
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全身骨扫描%颅面骨多处

骨代谢异常"图
5

#$腰穿%脑脊液压力
55#**?

5

I

$

尿比重
$6#54

$血生化检查%睾酮
#6##3

Z
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*d

*血清

泌乳 素
4;6G# 3

Z

&

*d

*血 清 生 长 激 素 "空 腹#

#6G$3

Z

&

*d

$于口腔颌面外科行上颌骨及骨周病变活

检!送检组织常规病理形态符合组织细胞增生性病变

"图
"

#!免疫组化
>H4&
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均为阴性$

D>A

检

测到
bA:=U4##(

基因突变$病理诊断为
(QP/2,*)

>/2ON2Q

病"

(QP/2,*)>/2ON2QH,O2+O2

!

(>H

#$

患者接受甲磺酸达拉非尼和曲美替尼治疗
$#

个

月后复查!影像学检查显示鞍区及双侧小脑幕异常强

化肿块明显缩小!脑膜增厚程度减轻"图
$2

)

T

#*小脑萎

缩局部较前进展"图
$2

#*肺部结节减少!间质改变减

轻"图
$/

#*胰腺萎缩变化不明显$

讨 论
!

(QP/2,*)>/2ON2Q

病 "

(QP/2,*)>/2ON2Q

H,O2+O2

!

(>H

#

$%"#

年首次由
(QP/2,*

和
>/2ON2Q

提

出!是一种罕见的)非遗传性的非朗格汉斯细胞组织细

胞增生症'

$

(

!目前认为
(>H

是一种以
@:D̂

信号通

路激活为特征的克隆性血液系统肿瘤!属于炎性髓系

肿瘤$该病发病率男%女约
"

%

$

!好发年龄
!#

"

G#

岁!

经常多系统受累'

5

!

"

(

!

%4̀

累及骨骼系统!以四肢骨尤

其下肢长骨干骺端和骨干对称性骨质硬化为特征!当

累及中枢神经系统"

723NQ+-32QS80OO

_

ON2*

!

>CE

#往

往预后不好!临床表现多以骨痛)尿崩症为首发症

状'

!

(

$

本例
(>H

患者为青少年男性!发病年龄少见!主

要临床表现为走路不稳!影像学突出表现为小脑萎缩

及颅面骨溶骨性骨质破坏伴骨硬化!且胰腺萎缩!而无

四肢骨受累及尿崩症的临床表现!更为罕见$

>CE

受

累在
bA:=U4##(

突变患者中更常见!影像学常表现

为
"

种模式%肿瘤样病变)退行性变以及血管浸润$肿

瘤样病变表现为单发或多发异常强化结节!常见受累

部位包括下丘脑
)

垂体轴)脑膜)脑实质)颅底'

;)4

(

$下

丘脑
)

垂体受累易引起内分泌异常表现!中枢性尿崩症

常为首发症状!并且不可逆*脑膜受累表现为弥漫性硬

脑膜增厚伴或不伴局部结节形成'

"

(

*颅底浸润经常累

及海绵窦'

G

(

!本患者斜视考虑病变浸润海绵窦累及动

眼神经所致$退行性变主要累及小脑或脑干!其特征

是轴突变性和脱髓鞘$血管浸润主要表现为动脉周围

肿瘤浸润!颅内动脉受累时见于基底动脉'

;

(

$本例

(>H

患者的
>CE

受累为肿瘤样病变与退行性变组

合$靶向治疗对
>CE

受累患者疗效有限!尤其小脑退

行性变患者治疗较为困难!可能由于血脑屏障或者退

行性变的非肿瘤机制!其中没有组织细胞!导致药物疗

效下降'

;

(

$本病例小脑萎缩的影像学表现在接受

bA:=

抑制剂治疗
$#

个月后较前进展!鞍区肿块及小

脑幕增厚的影像学表现均较前改善$

本病例呼吸系统受累表现为两肺多发小结节伴间

质改变与胸膜增厚!与既往文献报道一致$此外
(>H

累及心血管系统)腹膜后肾脏时!,主动脉鞘征-)右心

房假瘤及,毛状肾-是典型影像学特征'

"

(

$

尽管
(>H

是一种全身性疾病!但非朗格汉斯组织

细胞浸润胰腺极为罕见!仅有个别胰腺受累病例报道!

无影像学特异征象!表现为边界不清的实性低强化肿块

或弥漫性胰腺肿大伴胰周脂肪浸润'

&

(

!但本例患者胰腺

仅表现为萎缩!与文献报道不一致!需密切随访观察$

&$($

放射学实践
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年
$#

月第
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卷第
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期
!
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!
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!

U8-"%
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图
$

!

+

$入院检查(鞍区异常强化团块累及下丘脑漏斗及灰结节#箭$'小脑弥漫性萎缩#三角形$'

]

$鞍区异常

强化团块累及双侧海绵窦!双侧小脑幕肿块伴硬脑膜增厚!呈明显均匀强化#箭$'

7

$颌面部
>F

见多发骨质破

坏伴骨质硬化!上颌骨为著#箭$'

P

$胸部
>F

示两肺弥漫性小结节伴间质病变'

2

$治疗
$#

个月后复查(鞍区肿

块较前缩小!下丘脑漏斗及灰结节可见显示#箭$'小脑萎缩无缓解!局部较前进展#三角形$'

T

$双侧海绵窦肿

块及小脑幕病变缩小!脑膜增厚程度明显减轻#箭$'

Z

$颌面部
>F

所见骨质密度较前增高!提示骨质修复

#箭$'

/

$胸部
>F

示两肺多发随机分布小结节见少'间质改变及叶间胸膜不均匀增厚程度减轻"

图
5

!
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全身骨扫描(颅面骨多处骨代谢异

常!以上颌骨为著#箭$"

!

图
"

!

?(

染色(病变由杜

顿样多核巨细胞#黑箭$和含脂质空泡样单核组织细胞

#白箭$构成!并见淋巴细胞浸润#黑虚线箭$"

!!

鉴别诊断
%

朗格汉斯组织细胞增生
d>?

%儿童期

最常见的组织细胞增多症!可表现为骨质破坏!累及多

个系统!包括中枢神经系统)骨骼系统)呼吸系统等!与

(>H

在临床与影像表现难以鉴别!只能通过免疫组化

鉴别!

d>?

表达树突细胞标记
>H$+

)

-+3

Z

2Q,3

及
E)

$##

!

(>H

不表达这
"

个标记物!但存在
>H4&

表达$

&

A8O+,)H8QT*+3

病"

AHH

#%

AHH

的
>CE

表现可能

与
(>H

相同!但
AHH

以双侧无痛颈部淋巴结肿大为

特征!多见于儿童和年轻成人'

%

(

$

'

B

Z

a!

相关性肥厚

性硬脑膜炎"

B

Z

a!)A?D

#累及小脑时也会有小脑性共

济失调表现!增强扫描见病变硬脑膜,轨道样-强化)中

心为线样无强化的,双轨征-!若为结节样强化!提示脑

膜肥厚不均'

$#

(

$

本文回顾在本院就诊)确诊并接受治疗的一例罕

见的
(>H

青少年患者影像学表现!当我们在遇到这些

典型及非典型表现时!应考虑
(>H

并进行相关鉴别诊

断!同时影像学检查能够发现多系统病变!为临床诊断

及疗效评估提供重要参考价值$
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本刊可直接使用的医学缩略语

!!

医学论文中正确%合理使用专业名词可以精简文字!节省

篇幅!使文章精炼易懂"现将放射学专业领域为大家所熟知的

专业名词缩略语公布如下#按照英文首字母顺序排列$!以后本

刊在论文中将对这一类缩略语不再注释其英文全称和中文"
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XX

+Q23NP,TT0O,83782TT,7,23N

$(表观扩散系数

:dF

(丙氨酸转氨酶'

:EF

(天冬氨酸转氨酶

b=

#

]-88PT-81

$(血流量

bIdH

#

]-88P8W

_Z

23+N,83-2S2-P2

X

23P23N

$(血氧水平依赖

bU

#

]-88PS8-0*2

$(血容量

]

(扩散梯度因子

>:a

#

78Q83+Q

_

+3

Z

,8

Z

Q+

X

/

_

$(冠状动脉造影

>DA

#

70QS2

X

-+3+QQ2T8Q*+N,83

$(曲面重组

>A

#

78*

X

0N2PQ+P,8

Z

Q+

X

/

_

$(计算机
L

线摄影术

>F

#

78*

X

0N2PN8*8

Z

Q+

X

/

_

$(计算机体层成像

>F:

#

78*

X

0N2PN8*8

Z

Q+

X

/

_

+3

Z

,8

Z

Q+

X

/

_

$(

>F

血管成像

>FDB

#

>F

X

2QT0O,83,*+

Z

,3

Z

$(

>F

灌注成像

HB>I@

#

P,

Z

,N+-,*+

Z

,3

Z

+3P78**03,7+N,83,3*2P,7,32

$(

医学数字成像和传输

HA

#

P,

Z

,N+-Q+P,8

Z

Q+

X

/

_

$(数字化
L

线摄影术

HE:

#

P,

Z

,N+-O0]NQ+7N,83+3

Z

,8

Z

Q+

X

/

_

$(数字减影血管造影

H\B

#

P,TT0O,8312,

Z

/N2P,*+

Z

,3

Z

$(扩散加权成像

HFB

#

P,TT0O,83N23O8Q,*+

Z

,3

Z

$(扩散张量成像

(>a

#

2-27NQ87+QP,8

Z

Q+

X

/

_

$(心电图

(DB

#

27/8

X

-+3+Q,*+

Z

,3

Z

$(回波平面成像

(A>D

#

23P8O78

X

,7Q2NQ8

Z

Q+P27/8-+3

Z

,8

X

+37Q2+N8

Z

Q+

X

/

_

$(

经内镜逆行胰胆管造影术

(Fd

#

27/8NQ+,3-23

Z

N/

$(回波链长度

=d:BA

#

T-0,P+NN230+N,83,3S2QO,83Q278S2Q

_

$(液体衰减反

转恢复

=d:E?

#

T+ON-81+3

Z

2-O/8N

$(快速小角度激发

=IU

#

T,2-P8TS,21
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