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1　病例介绍

病史：4 岁 3 月龄女性儿童，因口唇发绀 4 年余，

活动后气促 1 年余，肢端发绀 3 个月入院。患儿

出生后即出现口唇发绀，1 年余前患儿跑步、上坡、

哭闹及剧烈运动后有气促，休息后能缓解，平路

行走及一般活动后无明显气促，夜间能平卧。3 个

月前家属发现患儿肢端发绀，无咳嗽、咳痰、咯血、

胸痛、发热、心悸、呕吐等不适，未曾治疗或检查。

为明确病因，来我院就诊。肺部 CT 平扫提示肺部

多发病变，以“肺部病变查因”收住院治疗。

既往史、出生史及家族史：出生后因“羊水

早破、脐带绕颈”在当地医院住院 1 周；出生时

有“窒息、抢救”史；足月、顺产出生，出生体

重 3 kg。母孕期无特殊病史。家族中无类似病史。

入院体查：体温 36.8℃，心率 110 次 /min，

呼吸 25 次 /min，血压 82/45 mm Hg，身高 105 cm，

体重 15.5 kg，经皮血氧饱和度 80%。神志清楚，

发育正常，口唇发绀，全身皮肤偏黑，未见出血点、

瘀点、瘀斑，颈部未触及肿大淋巴结，颈静脉无

充盈怒张，双侧呼吸运动对称，双肺呼吸音粗，

未闻及干湿啰音，心腹部体格检查未发现异常；

手指、脚趾对称性杵状畸形及发绀，肢端皮温正常。

脊柱、肛门外生殖器未见异常。

实 验 室 检 查： 血 常 规 示 WBC 10.5×109/L，

N 72.5%，L 21.4%，RBC 6.88×1012/L，Hb 178 g/L，

血小板 250×109/L；肝功能、心肌酶谱、电解质、

肌钙蛋白Ⅰ定量均正常；动脉血气分析示 PaCO2 

33 mm Hg（ 降 低），PaO2 37.7 mm Hg（ 降 低），

Na+ 130 mmol/L（降低），Cl- 97 mmol/L（降低），

Ca2+ 0.54 mmol/L（降低），SaO2  70.8%（降低），

其余指标正常。心电图示窦性心动过速。心脏彩

超示二尖瓣、三尖瓣及肺动脉瓣轻度反流。肺部

CT 平扫示右下肺可见团块状、多发小结节状密度

增高影；未见气道异常。

2　诊断思维

4 岁女性患儿，新生儿期即出现口唇发绀，

1 年前出现活动耐量下降。生长发育正常，除发

绀外，可见杵状指 / 趾，肢端温暖。发绀有两种

发生机制：SaO2 下降所致的中心性紫绀和组织氧

摄取增加导致的周围性紫绀。该患儿动脉血气分

析示 SaO2<85%，为中心性紫绀。中心性紫绀通常

由以下病理生理机制导致：（1）肺泡通气不足；

（2）通气 / 血流灌注不匹配；（3）右向左分流；

（4）肺泡 - 动脉弥散障碍；（5）异常血红蛋白

导致的氧亲和力下降。根据以上病理生理学，新

生儿期起病的中心性紫绀病因可分为以下几类：

（1）低通气疾病（如气道异常和神经系统疾病）；

（2）伴通气 / 血流灌注不匹配（如呼吸窘迫综

合征）和肺弥散障碍（如肺水肿）的肺疾病；

（3）右向左分流的疾病（如紫绀型先天性心脏

病）；（4）血液系统疾病（如异常血红蛋白病）

等。患儿 SaO2 下降，同时 PaO2 下降，排除异常

血红蛋白病。患儿出生无胎粪吸入病史，无反复

发生的呼吸暂停，无呼吸窘迫，呼吸节律正常，

肺部 CT 未见气道异常，排除肺泡通气不足及通

气 / 血流灌注不匹配。患儿心脏彩超未见明显的

结构异常，排除右向左分流的先心病。患儿肺
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部 CT 未见肺水肿征象，排除肺水肿所致的弥散

障碍。患儿起病隐匿，生命早期表现出发绀，随

后出现杵状指 / 趾、活动耐量下降，肺部 CT 见

边界清晰的团块影，提示肺内非通气区域灌注

导致右向左分流，从而导致中心性紫绀，诊断

考 虑 先 天 性 肺 动 静 脉 瘘（pulmonary arteriovenous 

fistulas, PAVF） 可 能 性 大。 患 儿 Hb 升 高、RBC

增多及窦性心动过速为慢性缺氧的代偿反应。

3　进一步检查

入院后进一步做相关检查。胸部 CT 增强（图

1A、1B）见右下肺团块状、多发小结节状密度增

高灶，增强后明显强化，强化方式与主动脉相同，

右下肺动脉增粗，右下肺静脉扩张。影像学诊断

考虑右下肺动静脉畸形。胸部大血管磁共振血管

成像（MRA）检查示：右下肺可见扭曲血管团（图

2），其供血动脉来自右下肺动脉，引流静脉汇入

右下肺静脉，右下肺动脉增粗，右下肺静脉扩张。

图 1　胸部 CT 增强图像　　图 A、B 分别为入院后胸部 CT 增强扫描的肺窗和对应纵膈窗图像 , 右下肺可见强化方式

与主动脉相同的团块状、多发小结节状密度增高灶（箭头所示）。术后 3 个月复查胸部 CTA（纵膈窗，图 C），右肺下叶背

段及后基底段团块状密度增高影范围较前缩小，未见充盈缺损、狭窄、瘤样扩张征象。

图 2　胸部大血管 MRA 检查　　右下肺见扭曲血管团（箭

头所示）。

4　诊断及确诊依据

患儿诊断为 PAVF。患儿有长期发绀、活动耐

量下降、PaO2 下降、SaO2 下降等临床表现，胸部

影像学符合 PAVF 影像改变，符合 2017 英国胸科

协会肺动静脉畸形临床声明 [1] 中 PAVF 的诊断标准。

PAVF 又名肺毛细血管扩张症和肺动静脉畸

形，是肺动脉未经毛细血管床而直接跟肺静脉相通

导致右向左分流的异常血管结构 [2]。90% PAVF 只

有一条供血动脉，病变通常膨胀形成一个较大的无

分隔动脉瘤样，称为简单型；10% 左右 PAVF 由多

条供血动脉，畸形部位常表现为迂曲和多重分隔，

可以有多条回流静脉，常累及多个肺叶，称为复杂

型 [3-4]。本例患儿胸部大血管 MRA 检查见右下肺扭

曲血管团，其供血动脉来自右下肺动脉，引流静脉

汇入右下肺静脉，符合简单型 PAVF 的诊断。

5　临床经过

入院后予单鼻导管吸氧和补液降低血液黏稠

度等处理，感染指标均正常，请放射介入科会诊

认为有手术指征，完善术前准备，排查手术禁忌

证，告知家属手术风险。获得家属知情同意后，

在气管插管全麻下行肺动静脉瘘栓塞术。全麻后，

穿刺股静脉、开皮、置入 10F 鞘及“猎人头”导管，

将导管送入右肺动脉内行数字减影血管造影（DSA）

示（图 3）：右下肺可见巨大肺静脉畸形，供血动

脉直径约 15 mm。运用导管导丝交换技术分别经

10F 鞘引入 6F 长鞘及微导管，长鞘末端置于供血

动脉远端，微导管末端置于瘤体内，经长鞘置入

封堵器后造影可见肺动静脉瘘口血流减慢，遂再

A B C
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经微导管置入可解脱弹簧圈 4 枚，再次造影示血

流速度明显减慢并滞留。患儿术后发绀明显缓解，

口唇红润，经皮血氧饱和度上升至 94%。术后予

以常规护理，未见异常。出院前复查动脉血气显示，

PaO2 94.3 mm Hg，SaO2 97.1%，恢复正常。术后随

访：无咳嗽、咯血、胸闷、气促等不适，活动耐

量较同龄儿相似，肺动脉 CTA 检查（图 1C）影像

较前明显改善。

图 3　术中右肺动脉 DSA　　右下肺见巨大肺静脉畸形

（箭头所示），供血动脉直径约 15 mm。

6　讨论

PAVF 发病率较低，约为 1/2 600[5]，50% 的患

者无明显临床表现 [2]。起病隐匿是儿童 PAVF 的特

点。本例患儿新生儿期即已出现口唇发绀，但由

于机体代偿的原因，一直未出现除口唇发绀外明

显的临床症状，生长发育也未受影响，直到病程

第 4 年出现肢端发绀才引起家长的重视。回顾已

报道的 PAVF 儿童病例，患儿多因发绀、活动耐

量下降就诊，体查常发现杵状指 / 趾，提示实际病

程已很长 [6-9]。发绀、活动耐量下降和杵状指 / 趾

是 PAVF 的典型三联征。

有研究表明，临床诊断为 PAVF 的成年患者

中约 33% 有缺血脑卒中病史，18% 有短暂性缺血

发作，23% 有脑脓肿病史 [10]。国外 PAVF 儿童病

例中有神经系统并发症如脑脓肿的报道，但发病

率明显低于成年患者 [11]。此外，由于 PAVF 的薄

壁结构，不可避免地会有出血的风险。PAVF 患儿

咯血常为Ⅱ ~ Ⅲ度咯血 [12]。尽管 PAVF 导致咯血

发生率较低，但仍然是儿童咯血的重要病因 [13]。

有文献报道，有症状但未经治疗的 PAVF 患者 15

年病死率为 4%~22%[13]。因此，早期发现、早期治

疗对降低并发症的发生尤为重要。

在本例病例中，除 PAVF 典型三联征外，还

有一些细微的线索，如呼吸频率稍快、窦性心动

过速、Hb 升高、RBC 增多等，这些是机体对低氧

血症的代偿反应 [14]，同时也是在普通诊疗中很容

易发现的，倘若引起重视，再进一步追寻病因，

可能可以更早检出 PAVF 患者。在临床上，PAVF

的确诊依赖于影像学检查，CTA 是 PAVF 的首选

诊断方法，而 DSA 仍然是诊断 PAVF 的金标准 [2]。

考虑到辐射的影响，MRA 和心脏超声造影在儿科

患者中也是推荐的检查手段。

目前，介入血管栓塞术是治疗 PAVF 最常用

的治疗方法，部分复杂型 PAVF 可能需要胸腔镜、

肺移植，少数巨大 PAVF 可以考虑肺叶切除 [2,4]。

本例患儿 PAVF 很大（最大直径超过主动脉直径），

跟家属解释沟通后行介入栓塞治疗。需要引起注意

的是，70% PAVF 病例合并遗传性毛细血管扩张症

（hereditary hemorrhagic telangiectasia, HHT），20%

的 HHT 患者会发展为 PAVF[1]。尽管由于毛细血管

床的缺失，PAVF 往往具有高流量低阻力的特点，

但合并 ACVRL1 基因突变型 HHT 的患者多表现为

肺动脉高压 [15]。因此，当患者有可疑的 HHT 症状时，

介入治疗需要更加谨慎。本例患儿通过详细追问病

史和家族史，临床排除 HHT 可能，介入栓塞治疗

顺利。术后 3 个月随访时气促、肢端发绀等症状消

失，活动耐量恢复正常，心率、Hb 浓度、RBC 计数、

经皮血氧饱和度均恢复正常，肺动脉 CTA 示右肺

下叶背段及后基底段团块状密度增高影范围较前

缩小，右肺动脉及右下肺动脉内见致密影呈术后改

变，肺动脉干、左肺动脉及其第一、二级分支走形

自然，未见充盈缺损、狭窄、瘤样扩张征象。

7　结语

儿童长期低氧血症需考虑 PAVF 可能，仔细

询问其他系统症状，如是否有反复流鼻血、头痛、

头晕、咯血等症状，有无皮肤颜色异常、指甲、

黏膜病变、肝功能异常等情况，积极寻找病因，

经影像学确诊后在合适的时机进行介入血管栓塞

治疗可降低脑脓肿、脑卒中、肺出血等严重事件

的发生风险，改善患儿生活质量和预后。
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［摘要］　4 岁 3 月龄女性儿童，出生后即出现口唇发绀，1 年前出现活动后气促，3 个月前出现肢端发绀，

伴明显杵状指 / 趾畸形。实验室检查示血红蛋白升高（178 g/L）、动脉血氧分压降低（37.7 mm Hg）。肺部 CT

平扫 + 增强见右下肺大片及多发小结节状边界清晰致密影，右下肺动脉增粗，右下肺静脉扩张。肺动脉磁共振

血管成像检查显示巨大肺动静脉畸形。患儿确诊为先天性肺动静脉瘘，予介入下行肺动脉瘘栓塞术治疗。术后

3 个月随访 , 患儿气促、发绀等症状消失，活动耐量恢复正常，心率、血红蛋白浓度、红细胞计数、经皮血氧饱

和度均恢复正常。                                                                        ［中国当代儿科杂志，2020，22（4）：387-390］

［关键词］　肺动静脉瘘；发绀；介入栓塞治疗；儿童

Cyanosis for more than 4 years in a girl aged 4 years and 3 months

WU Mao-Lan, ZHENG Xiang-Rong, ZHU Yan-Tong, ZHANG Guo-Yuan, LIU Chen-Tao, WANG Xia, TANG Yong-Jun. 
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Abstract: A girl, aged 4 years and 3 months, presented with cyanosis of the lips shortly after birth. She 
then experienced shortness of breath after activity 1 year ago and acrocyanosis 3 months ago, with obvious 
acropachy and toe deformity. Laboratory examinations revealed an increase in hemoglobin (178 g/L) and a 
reduction in arterial partial pressure of oxygen (37.7 mm Hg). Plain and contrast-enhanced CT scans of the lungs 
showed a large area of dense shadow and multiple nodules with clear boundaries in the right lower lung, as well 
as thickening of the arteries and dilatation of the veins in the right lower lung. Magnetic resonance angiography 
of the pulmonary artery showed large arteriovenous malformation in the lung. The child was diagnosed with 
congenital pulmonary arteriovenous fistula and was given interventional embolization of the pulmonary 
arterial fistula. The child was followed up at 3 months after surgery. The symptoms of shortness of breath and 
cyanosis disappeared, and activity tolerance, heart rate, hemoglobin, red blood cell count, and transcutaneous 
oxygen saturation all returned to normal.                       [Chin J Contemp Pediatr, 2020, 22(4): 387-390]
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