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神经纤维瘤病是一种全身遗传性神经外胚叶异

常性疾病，属常染色体显性遗传病，常累及神经、

肌肉、骨骼、内脏、皮肤的一种先天性发育不良的

疾病，发病率为 0.000 29%~0.000 33%．肠系膜神

经纤维瘤起源于肠系膜组织，可沿着肠系膜生长或

早于肠系膜上局限性生长．瘤体增大可有压迫肠管

症状，瘤体巨大者，长期压迫肠管，可致肠梗阻、

缺血、萎缩、坏死乃至穿孔等症．本病发病率较低
[1]，本文报导小肠系膜神经纤维瘤病 1例，其主要

累及小肠系膜，伴有咖啡斑、及骨骼发育迟缓，有

家族史，实属罕见．

1 临床资料

患者女，9 岁．因“反复腹痛 6 月，加重 7

d．”入院．患者无发热，无恶心、呕吐，无呕血、

便血，无腹泻、腹胀等症，食欲及大小便均正常．

查体：身高 118 cm，体重 20 kg相比同龄正常发育

儿童（身高 138 cm，体重 26 kg）生长发育较为迟

缓（图 1A），全身皮肤可见散在大小不等咖啡斑

63块，大者 4 cm×3 cm大小（图 1B），全身浅表

淋巴结未触及肿大，腹部可触及肿物，上至剑突

下，下至耻骨联合上 2 cm，双侧至髂前上棘与肋

弓连线外 1 cm处，可活动，有压痛．实验室检查

无异常.

入院行 CT平扫 +增强示：腹腔巨大占位性病

变，平扫 CT置为 35HU，增强可见多发结节样强

化，病变肠管挤压临近肠管，动脉期可见肠系膜上

动脉分支参与供血，考虑肠系膜来源可能 （图

2A）．口服消化道造影提示：中下腹占位性病变，

约 8.14 cm×12.3 cm，致使临近肠管受压移位变形

（图 2B）.

剖腹探查：见距回盲部 150 cm处小肠系膜增

厚挛缩、融合成片状，质地硬，表面结节不平，折

叠成两层，边界清楚，受累小肠约 70 cm，两端小

肠系膜水肿，有散在肿大淋巴结，肠管未见异常，

予以完整切除送检（图 3）．术后病检回报：（小

肠）神经纤维瘤病（I型），局部粘液样变性．免

疫组化：S-100（+），β-catenin（+） .

患者术后恢复良好出院，于出院后 1周渐出现

厌食、乏力、腹胀，并腹泻，为水样便，查体双下

肢及颜面部浮肿，腹胀，移动性浊音（+），查血

浆白蛋白 13 g/L，大便潜血实验（+） .考虑重度营

养不良、低蛋白血症，经给予补充蛋白、加强营养

等处理，好转出院．

2 讨论

神经纤维瘤病可分为 2型: NF1和 NF2，即周

围型和中枢型神经纤维瘤病．NF1即占神经纤维瘤

病的 90%．该病主要累及全身皮神经，呈咖啡色

小斑、虹膜 Lische结节，同时还可累及多个器官
[1]．而累及小肠系膜的神经纤维瘤病发病率较低，

肿瘤由增生的神经膜细胞和成纤维细胞构成，呈多

量网状纤维和胶原纤维及疏松的黏液基质构成，其

临床表现隐匿，缺乏特异性症状和体征，晚期内脏

受累可出现一系列并发症．

诊断主要依据遗传史、病史、联合多种影像学检

查、大体及镜下病理、免疫组化、染色体检测等．其

明确诊断金标准仍为病理检测，肠系膜纤维瘤病免

疫组化检测表现为Vimentin强阳性．神经纤维瘤及

神经鞘瘤中S-100则可表达强阳性[2]，而β-catenin核
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图 1 患儿生长发育评估及皮肤色素沉着情况

A:生长发育情况 B:咖啡斑

阳性表达只见于肠系膜纤维瘤病． 胃肠道间质瘤、

平滑肌瘤、炎性肌纤维母细胞瘤、非特异性纤维组织

增生中未见β-catenin表达．故β-catenin在肠系膜

纤维瘤病中的表达具有较好的敏感性和特异性，是

诊断肠系膜纤维瘤病的首选指标[3].

治疗以外科手术切除为主，多种非手术治疗方

式为辅．其术后复发率为 23%～57%[3]．复发时间
多在术后 1个月至 1 a，甚至可达 10 a 以上，所

以这类肿瘤又称侵袭性纤维瘤病．多次复发可致病

变累及范围更加广泛，而出现不可抑制的生长，侵
犯重要器官而危及生命．但是，整体上来说完整切

除预后是良好的，局部复发也应通过手术来进行切

除[4]．若手术切除不完整，术后残余肿瘤可在数年

之内发生进展[5]．首次手术后易导致腹腔内发生黏

连，从而增加二次手术的难度，同时，二次手术后

图 2 术前影像学评估腹腔包块位置及周围毗邻关系

图 3 术中所见肿瘤大体观

A:CT B:结肠钡灌肠造影

（下转第 167页）

157第 5期 许 宁，等．肠系膜神经纤维瘤病 1例报道

的复发率和病死率也将会大幅度提升[6]．腹腔内脏

广泛受累及也是致死的远期原因之一[7]．同时有文

献报道本病后期可通过改变血液动力学状态及肠

内微血管的通透性出现蛋白丢失性肠病[8]、慢性胃

肠道出血[9]．故本例患者术后出现持续腹泻、便血

多考虑与其原发病有关．

本例患者因发现腹腔巨大包块入院，查体可

见生长发育迟缓、全身皮肤散在咖啡色小斑，手

术探查发现肿瘤于小肠系膜呈弥漫性生长，其血

供丰富，术后病理检查免疫组化： S-100(+)，

β-catenin(+)，考虑肠系膜神经纤维瘤病．

［参考文献］



促了学生认真听讲．课后学生要完成各知识点的

相应课外练习，以巩固课堂学习内容．这种教学

组织形式使学生在课前、课中和课后都有事可

做．通过一系列要求，让学生在不知不觉中潜移

默化地掌握了医学英语术语和翻译技巧，同时强

化了基础语法知识．每次本科生积极踊跃地报名

医学英语类选修课，以及研究生连续 2 a稳定的选

课率就证明了医学英语课程能满足他们的需求，

也是对笔者课程改革的肯定与支持．

总之，医学英语类选修课的开设符合学生英

语水平发展的需要，满足了他们英语与专业结合

的愿望，在 2 a的教学尝试中已初见成效，具备了

一定的规模，为今后在高年级开设专业性较强的

英语课打下了一定的基础．希望医学英语教学能
健康持续地发展下去．
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