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神经纤维瘤病１家系报告
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　　患儿，男，５岁，因“昏迷、发热、呕吐３ｄ”入院。１
岁内反复无热惊厥３次，可自行缓解，当地按“低钙惊
厥”治疗“好转”；近１年来反复在玩耍中突然摔倒，
立即或数小时后开始昏迷，期间伴中度发热、频繁呕

吐，当地诊所治疗（具体不详），２～３ｄ后可恢复正
常。３ｄ前再次出现类似病症而来我院就诊。患儿智
力较同龄儿落后，平素语言简单、动作迟缓，且双眼视

力较差，有斜视，经常眼球不自主上翻。体查：

Ｔ３７．８℃，Ｐ８２次／ｍｉｎ，Ｒ２４次／ｍｉｎ，ＢＰ１０５／６０ｍｍＨｇ，
神志不清，谵妄，双瞳孔等大等圆，直径约３ｍｍ，光反射
迟钝。全身皮肤散在约３０～４０个大小不等、界限清楚、
咖啡牛奶色、圆形或卵圆形色素斑，横径＞１．５ｃｍ的色
素斑达 １０余个。颈部轻度抵抗感。肝肋下约１．０
ｃｍ，质软，脾肋下未及。四肢肌力、肌张力大致正常。
左侧巴氏征（＋）。入院后行头颅核磁共振检查示蝶
骨发育不良，Ｒａｔｈｋｅ囊肿不排除。眼科检查：双眼虹
膜似可见黄色类圆形小结节。依据病史、体征及家系

调查诊断为神经纤维瘤病Ⅰ型。经降颅压、对症支持
等治疗，２ｄ后患儿神志转清，家长要求出院。

家系调查：先证者家系４代１８人中共６人发病
（图１），均有相似的全身皮肤咖啡牛奶斑，部分智力
落后，生活能力低下，且均非近亲婚配，散居生活，无

共同的饮食特征。Ⅳ１为先证者，其中Ⅳ２尚未出现
伴随症状，Ⅲ２智力落后，不能自理，曾就诊于北京
某一医院，疑为神经纤维瘤病，未进一步正规治疗；

Ⅲ３、Ⅱ２、Ⅰ１均去世，死因不详（图１）。
讨论：神经纤维瘤病是一种常染色体显性遗传

性疾病，有明显的家族史，常累及全身多系统、多器

官［１］。根据临床表现及染色体基因定位可分为Ⅰ、
Ⅱ两型，其中Ⅰ型主要表现为多发性神经系统肿瘤、
皮肤色素斑、血管系统及其他脏器病变；基因定位在

１７号染色体；发病率大约为１∶３５００活产儿。Ⅱ 型

! "

"

"

"

!

!

!

#

#

#

$

$

$

%

%

&

'

!

"

#

$

图１　神经纤维瘤病患儿家系图

少见，主要表现双侧听神经瘤；基因定位在２２号染色
体；发病率大约为１∶４００００活产儿［２］。其中神经纤

维瘤病Ⅰ型是最常见的神经皮肤综合征。符合下列２
项或２项以上者即可诊断神经纤维瘤病Ⅰ型［３］：① ６
个或６个以上咖啡牛奶斑，青春期前直径＞５ｍｍ，青
春期后＞１５ｍｍ；②２个以上神经纤维瘤或１个丛状
神经纤维瘤；③ 视神经胶质瘤；④ 腋窝雀斑；⑤ ２个
或２个以上Ｌｉｓｃｈ小体；⑥特殊的骨病变（蝶骨发育不
良、长骨骨皮质变薄、有假关节）；⑦ 一级亲属（父母、
同胞兄弟姐妹或儿女）中有神经纤维瘤病Ⅰ型患者。
该患儿符合诊断标准。该病的治疗主要是对症处理

及手术切除肿瘤。如表现高血压予降压治疗，骨骼

异常行矫形外科手术，合并癫
!

者予抗癫
!

治疗。
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