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遗传性出血性毛细血管扩张症相关性肺动脉高压１例
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　　遗传性出血性毛细血管扩张症（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ

ｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ，ＨＨＴ）临床较少见，国内鲜有 ＨＨＴ相关性肺动

脉高压的报道。现报道 ＨＨＴ相关性肺动脉高压１例，希望引

起专业医师的重视，提高 ＨＨＴ及肺动脉高压的诊疗率。

１　临床资料

患者，女，３８岁，因“胸闷乏力１周”于２０１１年１１月１１日

入住本院。既往天气干燥时有“鼻出血”病史，１年前因“遗传

性出血性毛细血管扩张症合并肝动静脉瘘”在山东大学齐鲁医

院行“右肝后叶部分切除，肝动脉结扎术”。查体：全身皮肤未

见毛细血管扩张。双肺呼吸音清，未闻及干湿性音。肺动脉

瓣第二心音亢进、分裂，双下肢无水肿。右上腹肋缘下见长约

２５ｃｍ斜行手术瘢痕。血常规未见异常，丙氨酸氨基转移酶

９１．４Ｕ／Ｌ，天门冬氨酸氨基转移酶９９．６Ｕ／Ｌ，谷氨酰转肽酶

１６３．６Ｕ／Ｌ，碱性磷酸酶３５６．６Ｕ／Ｌ，总胆红素３１．６μｍｏｌ／Ｌ，

直接胆红素１６．０μｍｏｌ／Ｌ，总胆汁酸６０．７μｍｏｌ／Ｌ。腹部增强

ＣＴ扫描示图１，胸部增强ＣＴ示图２。

　　肝左叶及右叶部分胆管明显扩张，强化扫描动脉期见肝动脉及其

分支明显增粗迂曲，肝静脉增粗，提前显影。

图１　　腹部增强ＣＴ扫描影像

　　右心房及右心室明显扩大，心包内见大量液体密度影，肺动脉及其

分支增粗。

图２　　胸部增强ＣＴ扫描影像

心脏超声心动图示右房增大（６３ｍｍ×５０ｍｍ），肺动脉重

度高压９７．９ｍｍＨｇ（１ｍｍＨｇ＝０．１３３ｋＰａ），三尖瓣大量反

流，大量心包积液，舒张期心尖部深约１．２ｃｍ，射血分数７０％。

追问病史，其母有此病史。诊断为：（１）遗传性出血性毛细血管

扩张症；（２）右肝后叶切除术后肺动脉高压。入院后给予前列

腺素Ｅ、西地那非、地尔硫卓对症处理，２周后复查超声心动

图，肺动脉压力降至８１．６ｍｍＨｇ，自觉症状好转出院。

２　讨　　论

ＨＨＴ又名ＯｓｌｅｒＲｅｎｄｕＷｅｂｅｒ病，为常染色体显性遗传

性疾病，男女患病概率相等。本病在欧洲人群中，年发生率为

（１～２）／１０万
［１］，ＨＨＴ现已明确的致病基因有３种

［２］，为定

位于染色体９ｑ３４．１的ｅｎｄｏｌｏｇｉｎ基因（ＥＮＧ），位于１２ｑ１１～

ｑ１４的ａｃｔｉｖｉｎｒｅｃｅｐｔｏｒｌｉｋｅｋｉｎａｓｅ１（ＡＬＫ１）基因，以及位于染

色体１８ｑ２１的ＳＭＤＡ４基因，三者均与ＴＧＦβ相关，ＥＮＧ基因

和ＡＬＫ１基因分别是ＴＧＦβ的Ⅱ型和Ⅰ型受体，ＳＭＤＡ４基因

是ＴＧＦβ超家族细胞内信号转导效应分子，提示 ＨＨＴ分子生

物学基础是ＴＧＦβ信号转导紊乱引起的血管发育异常。ＥＮＧ

基因、ＡＬＫ１基因、ＳＭＤＡ４基因将 ＨＨＴ分为 ＨＨＴ１、ＨＨＴ２和

ＨＨＴ３三型。

按照２０００年Ｓｈｏｖｌｉｎ等提出的 ＨＨＴ诊断标准：（１）鼻出

血，自发或反复鼻出血；（２）皮肤、黏膜毛细血管扩张；（３）内脏

受累；（４）直系亲属患 ＨＨＴ家族史。若４项具备３项可确诊，

具备２项为疑诊，仅有１项异常，基本可排除ＨＨＴ。此患者既

往患“鼻出血”病史，母亲有此病史，上海东方肝胆医院行“肝动

脉造影”明确诊断为 ＨＨＴ。

ＨＨＴ既属于动脉型肺动脉高压的一种，又是特发性肺动

脉高压危险因素之一［３］。继发于 ＨＨＴ的肺动脉高压发病机

制多由较大的肝脏动静脉瘘引起回心血量增多导致，而 ＨＨＴ

合并特发性肺动脉高压的分子基础与ＴＧＦβ信号转导系统基

因突变有关［４］。特发性肺动脉高压的分子基础与ＢＭＰＲⅡ基

因突变有关。ＢＭＰＲⅡ、ＥＮＧ和 ＡＬＫ１是ＴＧＦβ信号转导系

统的膜结合受体，参与内皮细胞和血管平滑肌细胞分化、增殖

和凋亡等过程。以肺动静脉扩张为特征的 ＨＨＴ和以肺血管

闭塞重构为特征的特发性肺动脉高压合并存在，提示两种疾病

存在共同分子机制。文献报道，ＨＨＴ直接导致的肺动脉高压

与２型 ＨＨＴ有关
［５］。患者行上腹部和胸部增强ＣＴ扫描检

查，未发现肺动静脉瘘，考虑肺动脉高压主要由肝动静脉瘘导

致回心血量增多所致，但不能排除肺小动脉闭塞和重构可能，

由于条件限制未行基因水平检查。

ＨＨＴ相关性肺动脉高压极少见，需要加强对 ＨＨＴ相关

性肺动脉高压的了解，从 ＨＨＴ高度对病症采用及时，有效治

疗，改善患者预后。
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腹部挤压伤后腹股沟疝致阴囊破裂１例
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１　临床资料

患者，男，６５岁，车祸伤后左侧阴囊破裂肠外露２ｈ入院。

患者既往发现左侧腹股沟可复性包块５年，大小约５ｃｍ×４

ｃｍ，不能掉入阴囊。入院前２ｈ，患者骑摩托车与货车相撞后

腹部受挤压，阴囊破裂致肠、睾丸外露。查体：体温３６．５℃，脉

搏８５次／分，血压１１０ｍｍ Ｈｇ／８２ｍｍ Ｈｇ（１ｍｍ Ｈｇ＝０．１３３

ｋＰａ），体型消瘦，急性面容，心肺未见明显异常，腹部呈“舟状

腹”，左侧阴囊底部见一长约６ｃｍ不规则破口，睾丸脱出，长约

７０ｃｍ小肠外露于阴囊破口，颜色红润。上下腹部ＣＴ扫描未

见明显的脏器损伤及出血。术中还纳肠管、高位结扎术疝囊、

固定睾丸、修补缝合阴囊破口，留置阴囊引流条。术后予以抗

炎及换药处理，１０ｄ后治愈出院。

２　讨　　论

腹股沟疝的疝内容大多为肠管及大网膜，容易形成嵌顿并

发坏死，严重时引起疝囊壁自发性破裂［１］。另外，有文献报道

分娩过程中腹股沟斜疝致大小阴唇交界处破裂［２］。但外力引

起疝囊及阴囊破裂者极其罕见，本例引起阴囊破裂的可能原

因：（１）患者高龄，消瘦，组织退行性变，疝囊、阴囊组织菲薄、疏

松，平滑肌、腹股沟韧带、睾丸鞘膜组织松弛，失去了原有的韧

性和坚固；（２）车祸时患者瞬间受巨大暴力挤压，腹腔压力骤然

增高，骤升的腹腔压力作用于腹腔脏器及腹膜，腹腔压力从而

向腹股沟疝内环口传递，疝囊、腹股沟管、阴囊皮肤不能抵御腹

腔内压力［３］。基于以上两种原因，产生了阴囊的气球样爆破。

通过对本例患者的诊断治疗体会如下：腹股沟疝诊断明确，应

及早手术治疗，避免形成嵌顿性疝的形成及此类现象的发生。

一旦发生，应及早还纳疝内容物，避免肠管嵌顿坏死。如有坏

死需尽可能在腹腔外切除坏死肠段，腹腔外冲洗，降低腹腔感

染机会，从而减少术后并发症。同时行高位结扎术封闭内环

口，另外留置阴囊引流条可以有效减轻局部感染。
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人胃镜高位反转观察贲门入口紧密包裹胃镜镜身，胃底较深。

ＨＨ患者大多数为贲门入口宽松，贲门与镜身包裹松弛。本文

胃镜下 ＨＨ患者中６９例均可见贲门入口增宽呈裂目状或椭

圆形，不能紧密包裹内镜镜身，并发现胃底大多变浅。食管裂

孔失去缩舒作用致贲门入口松弛，是形成 ＨＨ 的重要原因。

故在内镜下反转观察发现贲门入口不能紧密包裹镜身，胃底变

浅，应作为 ＨＨ在内镜诊断的重要指标。

３．５　膈上疝囊形成　ＨＨ患者在内镜下表现为胃黏膜翻进入

纵隔，当翻入食管腔内数厘米时可在膈上出现由胃黏膜形成的

疝囊（操作时可挤压腹部以增加腹部压力，可提高检出率）。本

文统计１３例（１８％）有疝囊形成，与相关报道相符。在临床上

有严重的恶心、呕吐者，部分于内镜下可见特征性的“双环征”。

膈上疝囊、双环征形成诊断 ＨＨ特征性指标。

总之，儿童电子胃镜对儿童 ＨＨ的诊断将齿状线上移，食

管末端生理形态的改变，贲门入口松弛以及腩肌上疝囊形成，４

项指标作为 ＨＨ的内镜诊断标准是可行的，在诊断 ＨＨ 上具

有重要意义。
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