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遗传性出血性毛细血管扩张症并发肺动静脉畸形
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!

临床资料

患者!女!

(#

岁!因鼻衄
("

年!口唇紫绀!活动后心悸
(

年

多入院"患者
("

年前出现鼻衄!数月发作一次!出血量较多"

(

年多前出现口唇紫绀!活动后感心悸!运动能力明显降低"

喜蹲踞!偶有头晕!无胸痛#咯血#晕厥"查体$体温
#+)*e

!脉

搏
+!

次%分!呼吸
1"

次%分!血压
(""

%

+"?? V

8

*口唇!双指#

趾末端紫绀*右侧腋前线第
3

#

+

肋间可闻及
#

%

+

级连续性杂

音"检验$

V=(+"

8

%

`

!红细胞比容(

V;9

)

!$)!@

"患者父亲

有长期鼻衄病史!曾因右下肺动静脉畸形(

D

<E?&.6:

F

6:9>:'&0

Q>.&<-?6ER&:?69'&.-

!

P2]J

)于
1""(

年在本科行右肺下叶切

除术!其双上肢皮肤可见多发性毛细血管扩张(彩插
,

图
(

)"

术前动脉血气分析见表
(

"心脏#肺血管
IB2

示右肺下叶肺

动静脉畸形!

1

支供血动脉与
(

支回流静脉通过呈瘤样扩张的

血管相交通!其中动脉端瘘口直径分别为
*)#??

和
!)/??

!

静脉端瘘口直径为
13)3??

(彩插
,

图
1

)"超声心动图示三

尖瓣少量反流(面积
()(;?

1

)!估测肺动脉压
1*?? V

8

"心

电图示窦性心律!

+!

次%分!右室肥大可能"肺功能#腹部
M

超

未见异常"

临床诊断$(

(

)遗传性出血性毛细血管扩张症(

5>:>%'96:

F

5>?&::56

8

';9>E6.

8

'>;96-'6

!

VVB

)*(

1

)右肺下叶肺动静脉畸

形"遂行右肺下叶切除术"术中见右肺基底支动脉和右下肺

静脉均增粗!右肺下叶内基底段血管呈瘤样突出于肺表面!有

搏动!触之有震颤(彩插
,

图
#

)"手术顺利!术后患者紫绀和

肺血管杂音消失*术后第
!

天复查动脉血气分析见表
(

"术后

大体病理示肺内动静脉扩张!部分呈囊状!部分呈柱状!管壁变

薄!扩张血管有分支相连!最大直径约
")$;?

!并在肺周边部

形成网状连接"

表
(

!!

手术前#后动脉血气分析情况

时间 状态
\'4

1

(

@

)

H64

1

(

@

)

D

V P64

1

(

??V

8

)

P6I4

1

(

??V

8

)

VI4

#

b

(

??&E

%

`

)

MC

(

??&E

%

`

)

术前 平静
1( $+ /)!1( !* 1*)1 (*)" b3

术后 平静
1( *+ /)#** $( #*)+ 1!)3

!

"

!!

\'4

1

$吸入氧浓度*

H64

1

$动脉氧饱和度*

P64

1

$动脉氧分压*

P6I4

1

$动脉二氧化碳分压*

VI4

#

b

$碳酸氢根离子*

MC

$碱剩余"

"

!

讨
!!

论

VVB

又称
L>.%<04-E>:0T>=>:

综合征!是一种常染色体

显性遗传疾病!以血管发育异常为特征!发病率约为
(

%(

3"""

!

(""""

)

&

(

'

"临床表现为鼻衄!皮肤毛细血管扩张!以及肺#

脑#肝等器官动静脉畸形"

根据突变基因不同!

VVB

分为
VVB(

和
VVB1

两型!分

别由
*

号染色体上的
CKN

和
(1

号染色体上的
2̀ O0(

突变引

起!这两型占
VVB

的
*"@

以上"近期又发现
VVB#

和

VVB!

型!突变基因分别定位于
3

号&

1

'和
/

号染色体&

#

'

"此

外!家族性幼年性息肉病的致病基因
HJ2[!

也与
VVB

有

关&

!

'

"

目前
VVB

的诊断还处于临床水平!主要根据
I<:6;6&

标

准$(

(

)反复发生的自发性鼻出血*(

1

)特定部位的多发性毛细

血管扩张!如嘴唇#口腔#手指和鼻*(

#

)内脏损害!如肺#脑#肝

或脊髓的动静脉畸形!胃肠道毛细血管扩张(伴或不伴出血)*

(

!

)有家族史"具备上述
!

项中
#

项或以上者可确诊*具备
1

项者为疑似*只具备
(

项者患
VVB

可能性小"对于仅有
(

项

或
1

项符合
I<:6;6&

标准的病例!建议进行基因检测&

3

'

"本病

例符合上述第
(

#

#

和
!

项!故确诊为
VVB

"

约
(3@

!

3"@

的
VVB

患者发生
P2]J

&

3

'

"

P2]J

又称

肺动静脉瘘(

D

<E?&.6:

F

6:9>:'&Q>.&<-R'-9<E6

!

P2]\

)!是指肺

动脉与肺静脉由异常血管连接形成短路!肺动脉血不经过肺泡

气体交换直接流入肺静脉!导致右向左分流"

P2]J

可有不

同直径!可分为单发#多发或弥漫型!可累及单侧或双侧肺!但

多好发于双肺下叶!以单侧多见"

P2]J

可引起紫绀#呼吸困

难#顽固性低氧血症及血红蛋白代偿性增高!严重的急性并发

症包括大咯血和自发性血胸!部分患者可伴有特发性肺动脉高

压"此外!若分流血管中的脓毒性栓子进入脑循环形成反常栓

塞!可导致短暂性脑缺血发作#脑卒中和脑脓肿等危及生命的

神经系统并发症&

+

'

"

P2]J

可随时间推移逐渐增大!妊娠期

发生并发症的风险增高&

/

'

"

P2]J

可通过血管造影或三维螺

旋
IB

进行确诊&

$

'

"本病例主要表现为紫绀#低氧血症#代偿

性血红蛋白增高和特发性肺动脉高压"

对于
P2]J

进行性增大!发生反常栓塞!或有缺氧症状的

患者须进行治疗"外科手术曾是治疗
P2]J

的惟一方法!多

采用结扎!局部#肺段#肺叶或全肺切除等方式"其优点是效果

确切!并发症发生率和死亡率低!且复发率低于
1@

&

$

'

"随着

介入技术的发展!经皮经导管栓塞术已成为
P2]J

的首选治

疗方法"然而对于单发#巨大!且局限于一叶肺的
P2]J

以及

有栓塞治疗禁忌证或栓塞失败患者仍推荐手术治疗"部分弥

漫型
P2]J

患者可行肺移植&

$

'

"本病例患者术后缺氧症状#

体征缓解!动脉血气分析趋于正常!

P64

1

由
!*??V

8

上升至

$(??V

8

!手术效果明显"
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急性脾梗死
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脾梗死是脾动脉或其分支阻塞导致的脾脏组织缺血坏死"

其临床少见!症状无特异性!易漏诊#误诊"近期本科收治
1

例!现报道如下"

!

!

临床资料

病例
(

$患者!中年女性!因上腹痛伴间断性呕吐
#%

入院"

患者入院前
#%

在.

3)(1

/地震时快速奔逃后出现上腹痛!以剑

突下及左上腹明显!为隐痛!呈持续性!间断性加剧!伴肩背部

放射痛!弯腰抱膝位减轻!伴有恶心及呕吐!进食后即呕吐出胃

内容物"既往有高血压及冠心病史"查体$急性痛苦面容!心

尖区可闻及收缩期吹风样杂音!左下肺可闻及胸膜摩擦音!左

中上腹部压痛明显!脾区及左肾区叩痛明显"辅助检查$血常

规示白细胞
11d("

*

%

`

!血小板
3($d("

*

%

`

"腹部立卧位片

未见异常"入院诊断考虑急性胰腺炎!但入院后查血淀粉酶及

脂肪酶均正常!且经解痉#止吐#抗感染治疗
#%

后上述症状无

缓解!遂行上腹部
+!

排
IB

检查!提示脾梗死!故脾梗死诊断

明确"进一步查血脂示胆固醇及三酰甘油增高!

[0

二聚体明显

升高*为明确栓子来源!行心脏彩超检查无明显异常!未见附壁

血栓"经抗感染#抗凝#止痛等内科治疗
1

周!患者腹痛症状消

失!复查
IB

示脾梗死灶面积较前缩小"出院后随访患者一般

情况良好!腹痛未再发作"

病例
1

$患者!中年男性!因腹痛
3%

!加重
!5

入院"入院

前
3%

患者无明显诱因出现腹痛!以脐周明显!为隐痛!持续

性!可忍受"门诊给予抗感染#补液治疗后腹痛有所好转"入

院前
!5

!上述症状再次发作!难以忍受"查体$急性痛苦面容"

心肺未查见异常阳性体征"腹软!无压痛!肝肾区及脾区无叩

痛"入院后完善相关检查!血常规示白细胞
(")$+d("

*

%

`

!中

性粒细胞
$()$@

"腹部立卧位
f

线片#腹部
M

超#泌尿系
M

超

检查未见异常"患者腹痛原因不明!给予止痛#补液等对症治

疗后腹痛无明显好转"入院后
1%

!患者脐周疼痛转为左上腹

痛"查体$左上腹压痛及脾区叩痛!考虑为脾梗死或肠系膜血

栓形成!查血浆
[0

二聚体
*13)3*

"

8

%

`

!异常增高"行上腹部

+!

排
IB

检查后确诊脾梗死"经抗感染#抗凝#止痛等内科治

疗
!

周后腹痛消失出院"随访患者无任何不适!复查上腹部

IB

示脾梗死灶面积显著缩小"

"

!

讨
!!

论

脾动脉为终末动脉!吻合支少!一旦出现脾动脉血液黏滞

度增高#血流速度减慢!便容易形成血栓!出现脾梗死"常见原

因为传染性单核细胞增多症&

(

'等某些特异性感染*抗磷脂综合

征等遗传性血栓形成倾向*胰腺癌等脾周围肿瘤等所致脾动脉

血栓形成*房颤#卵圆孔未闭#心内膜炎等所致左心系统血栓脱

落*某些伴有脾增大的血液性疾病如骨髓增生性疾病#血红蛋

白病#镰状细胞贫血等"腹部外伤#主动脉夹层#脾动脉扭转#

手术等直接损伤脾动脉时亦可导致脾梗死"部分患者可无症

状!典型表现为腹痛!尤其是左上腹痛或者左侧腰部疼痛&

1

'

!有

时伴左肩部放射痛!部分患者有寒战#发热&

#

'

"左上腹压痛是

最常见的体征"

病例
(

患者有高血压#冠心病等基础疾病!有高血脂等血

液黏滞度增高的背景!发病前有剧烈运动大汗致血液浓缩及情

绪紧张等诱因!导致脾动脉血栓形成引起脾梗死"而病例
1

患

者则无常见脾梗死病变基础!发病前亦无明确诱因"因此!通

过上述
1

例患者可以看出!无论有无基础疾病!凡是出现急性

左上腹痛或者左侧腰部疼痛患者!除考虑左上腹相应器官病变

外!应考虑有脾梗死可能!尤其是当有白细胞#血小板#血浆
[0

二聚体增高#高凝状态时更应警惕"腹部超声及
IB

是最常用

的诊断脾梗死的检查方法&
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"脾梗死没有特异性治疗方法!

内科以治疗基础疾病及止痛等对症治疗为主!当脾脓肿#脾破

裂等并发症出现时才需要行脾切除手术&
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!大多数情况下预后

良好&
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