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1 临床资料

患者，女， 20岁．间断上腹部隐痛 40+d，于

2012年 2月 27日收入昆明医科大学第二附属医院.

患者 2012年 1月 9日中午进食后出现上腹部疼痛，

放射至腰背部，于当地医院输液治疗 1周（具体不

详）无明显好转，自动出院．之后无明显诱因上腹

部隐痛间断发作，为求进一步诊治而来诊．期间饮

食正常，无发热，无恶心、呕吐，无腹泻，无黑

便，无反酸、嗳气，体重无明显减轻．平素未体

检，无家族遗传病史．查体：发育正常，全身皮

肤、巩膜无黄染，双眼无视物模糊，腹平，剑突下

可触及 15 cm×8 cm大小包块，中等硬度，不能活

动，轻压痛，全腹软，肠鸣音正常．神经系统检查
无异常．空腹血糖：8.32 mmol/L，餐后 2 h血糖：

21.44 mmol/L．肝肾功能、淀粉酶、脂肪酶、肿瘤

标记物无异常．上腹部 CT示：（1）胰腺弥漫性

病变并钙化，多考虑先天性多囊胰腺．（2）肝内

胆管稍扩张，胆囊肿大 （见图 1） ．肝胆胰脾

MRI、MRCP示：（1）胰腺弥漫多发蜂窝状囊性

病变，部分病变合并出血（见图 2a）．（2）胰腺

病变压迫十二指肠、脾脏、门静脉及肝外胆管，至

肝内胆管轻度扩张（见图 2b）．上消化道钡餐示：

十二指肠环扩大，胃窦部及十二指肠受压变窄，见

外压性充盈缺损，考虑胰腺占位病变（见图 3）．

诊断：（1）多囊胰腺；（2） 2型糖尿病．

图 2 胰腺弥漫多发蜂窝状囊性病变，部分病变合并出血，

胰腺病变压迫十二指肠、脾脏、门静脉及肝外胆管，

至肝内胆管轻度扩张

图 1 胰腺弥漫囊性病变并钙化，肝内胆管扩张，胆囊肿大
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图 3 十二指肠环扩大，胃窦部及十二指肠受压变窄，见外

压性充盈缺损
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2 讨论

多囊胰腺是一种非常罕见的疾病，属于 Von

Hippel-Lindau（VHL） 病的一个亚型，VHL综合

征是一种常染色体显性遗传病，其致病基因位于第

三号染色体短臂 3p25- 26上[1]，正常状态下 VHL

基因是肿瘤抑制基因，当缺失或突变导致不能合

成正常的 VHL蛋白，可发生多种良、恶性肿瘤．

1904年德国眼科医生 Von Hippel报道某些视网膜
血管瘤的发病具有家族遗传性，1927年瑞士病理

学家 Lindau报道视网膜血管瘤与小脑血管瘤两者

间具有相关性．以后陆续有文章报道了许多其他

疾病如肾癌、肾囊肿、胰腺肿瘤囊肿、肾上腺嗜

铬细胞瘤等与家族性视网膜血管瘤有关．1964年

Melmon等第一次用两位医学专家名字命名此类家

族遗传性肿瘤综合征即 Von Hippel Lindau病，并得

到广泛承认 [2]．VHL 综合征发病率为 1/300 000~

600 000，至 60岁其外显率为 97%，主要临床表

现为视网膜血管瘤（50% ~ 60%）、脑血管母细胞

瘤 （60%~ 80%）、多发胰腺囊肿 （30% ~ 65%）、

肾细胞癌 （rena lce llcarcinoma，RCC） 和 （或）

多发性肾囊肿（30% ~ 50%）以及肾上腺嗜铬细

胞瘤 （11% ~ 19%） 等 [3]．也有报道 35%~ 70%

VHL综合征患者发生胰腺病变，包括单发或多发

囊肿、囊腺瘤和神经内分泌肿瘤．临床表现为局

部疼痛、胆道梗阻、内分泌功能不足等症状和体

征．胰腺囊性病变最多见，常为多发性，可满布

全胰腺，大小和数量不等 [4]．本病例符合上述情

况．由于 VHL综合征累及多系统多器官，受累器

官可同时或先后发病，间隔时间可长达数年或数
十年，所以临床表现复杂多样，患者可就诊于临

床各科室，常造成漏诊、误诊．VHL病目前尚无

特效的治疗方法，基因治疗有着良好的前景，但

由于受到各方面的限制，临床上尚未开展．此例

患者仅表现为多囊胰腺．胰腺囊肿一般不需要特

殊治疗，可以长期随访[5]．该患者对症处理后无明

显不适，胰岛素控制血糖后嘱其观察病情变化，

注意上消化道梗阻情况的发生，定期复查．
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