
百分比增高"抗菌药物治疗效果差)血生化检查中多呈
Q

反

应蛋白增高"而肝功能正常 "可与急性胆囊炎鉴别)胆囊管扭

转的影响学诊断方法主要包括'

T

超(彩色多普勒(磁共振胰胆

管成像!

BDQR

#(经内镜逆行性胰胆管造影!

ZDQR

#等)可表

现出以下特征'!

'

#急性胆囊炎征象'胆囊水肿"壁增厚*!

!

#处

于悬浮状态的胆囊"大部分未附着在肝脏脏面*!

*

#

T

超探查可

见胆囊管扭转处回声汇聚现象*!

.

#胆囊长轴趋于水平状

态$

'

"

+

%

)左位胆囊无特异性临床表现"当合并急慢性胆囊炎时

才出现腹痛腹胀等不适)因腹痛位置不典型"极易误诊)晏建

军等$

!

%认为腹部
T

超仍然是诊断异位胆囊的首选"而
BDQR

有助于明确胆囊管的汇合情况"避免胆道损伤)

胆囊切除术是胆囊管扭转的主要治疗方法"若术前诊断能

确诊胆囊管扭转"可优先考虑腹腔镜胆囊切除术"当合并左位

胆囊时"要仔细辨别胆囊管(肝总管及胆总管三者的解剖关系"

防止损伤胆道)

本病案中患者同时存在系膜胆囊及左位胆囊两种解剖变

异情况"病情发展急快重"

.-C

内出现局限性腹膜炎"胆囊坏

疽)治疗及时"术中未伤及胆道"术后恢复良好)临床工作中

要警惕胆囊管扭转的发生"尤其是老年急腹症患者)
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"

WTQQ7

#是一种常染色体显性遗传疾病"发生率极低"

常合并多发性基底细胞癌"治疗困难"现报道
'

例如下)

B

!

临床资料

!!

患者"男"

0*

岁)面部(躯干多发结节(色素斑块
*1

余年"

破溃半年于
!1'*

年
+

月
'

日来本院就诊)患者
*1

年前左胸

部出现
!

枚甲盖大小暗红色至黑褐色斑块"周围稍隆起"面部

出现数个米粒至绿豆大小黑褐色丘疹"表面较光滑"无自觉症

状"呈自行外用+皮炎平,等药物"无明显缓解"斑块数量增多"

面积增大"后双侧手掌出现对称性绿豆大小红斑"轻度角化"部

分红斑中央出现轻度凹陷)

体格检查'患者面部右侧向下歪斜"以口鼻(下颌部最为明

显)皮肤科检查'面部见散在米粒至黄豆大小黑褐色至黑色丘

疹"散在甲盖大小黑褐色斑块"鼻部斑块表面见粘着性鳞屑"周

围见淡红色堤状隆起"胸背部见甲盖至鸽蛋大小暗红色至黑褐

色斑片"部分表面粗糙"周围见隆起"中央轻度萎缩"部分见毛

细血管扩张"部分红斑中央见浅表糜烂面!图
'

#)双手掌见散

在米粒至黄豆大小淡红色角化过度性红斑"颜色淡红"部分中

央见轻度凹陷)实验室检查'患者拒绝做血尿及
a

线片(

Q6

检测)鼻部皮损病理组织检查'表皮轻度萎缩变薄"真皮浅中

层见基底样细胞形成的团块"部分与表皮相连"瘤团周围细胞

排列成栅栏状"周围可见收缩间隙!图
!

#)

!!

5

'面部不对称"右侧向下歪斜"眶距增宽"牙齿部分缺失)面部见

散在较多米粒至黄豆大小黑褐色至黑色丘疹"部分呈半球状隆起"散在

甲盖大小黑褐色斑块"鼻部斑块面覆粘着性鳞屑"周围见淡红色堤状隆

起)

T

'胸部见甲盖至鸽蛋大小暗红色至黑褐色斑片"形态不规则"部

分表面粗糙"周围见隆起"中央轻度萎缩"部分见毛细血管扩张"部分红

斑中央见浅表糜烂面)

图
'

!!

WTQQ7

患者皮损表现

'*1.

重庆医学
!1'+

年
'1

月第
./

卷第
!-

期



图
!

!!

鼻部皮损病理组织图!

@Zl'11

"

C

!

讨
!!

论

!!

WTQQ7

是一种常染色体显性遗传疾病"发生率极低"约为

'

&

/0111

#

'

&

!/+111

"无明显性别差异"通常是
2

号染色体上

的肿瘤抑制基因
R6Q@'

突变所致$

'

%

)早在
'2+1

年
X;:>$%

和

X;>9Y

就描述了该病的临床特征'多发性基底细胞癌(牙源性角

化囊肿(脊柱或肋骨畸形(大脑镰钙化等"其重要特点为多发性

的肿瘤及发育缺陷)

WTQQ7

具有典型面部特征"包括大头畸

形"前额突出"面部皮肤粗糙"面部粟丘疹"肩膀向下倾斜)

诊断标准主要包括'!

'

#基底细胞癌!

L=J=><A>><=:<$%;#=

"

TQQ

#数量大于或等于
/

个"或者
*1

岁以前发现至少
!

个

TQQ

*!

!

#有牙源性角化囊肿病史*!

*

#

#

!

个的掌趾部点状凹

陷*!

.

#大脑镰片状钙化*!

/

#一级亲属有
WTQQ7

的家族史)

次要标准'!

'

#大头畸形*!

!

#先天畸形'唇裂或腭裂"前额突出"

面部皮肤粗糙"眶距增宽(多指(并指畸形等*!

*

#影像学改变如

椎体或肋骨异常"肋骨脊椎骨裂*!

.

#卵巢或心脏纤维瘤*!

/

#髓

母细胞瘤或眼部异常如白内障"小眼球或胸部囊肿)本病的诊

断包括
!

个主要标准加上
'

个次要标准或
'

个主要标准加上
*

个次要标准)本例患者具有多发性
TQQ

和掌趾点状凹陷两个

主要标准和先天畸形
'

个次要标准"诊断明确)

其中"

TQQ

是本病最主要的特征"平均发病年龄
!/

岁"最

常发生于青春期至
*/

岁年龄段"在美国流行病学调查显示

2')

的患者
TQQ

发生于
!1

岁以前$

!

%

"好发于面颈(胸背(四

肢(腕部等部位"阴茎也有报道"

WTQQ7

病例中发生的
TQQ

恶

性程度较高"更加有侵袭性"在
WTQQ7

的
TQQ

折转移发生率

尚无具体统计数据"估计在
1,11!-)

#

1,//11)

)此外"掌

趾部位凹陷性的小片状红斑是
WTQQ7

的特征表现"

*1)

#

-1)

的患者均有此临床表现"手掌比足部常见"特别对于儿童

具有重要诊断价值"表现为
!

#

*##

的皮色或淡红色角化小

斑片"中央有凹陷"数量从数个至上百个不等"将手掌放入温水

中浸泡
'1#$%

后皮疹更为明显$

*

%

)约
21)

的患者出现牙源性

角化囊肿"在
WTQQ7

这是一种持续性和标志性的特点"牙源

性角化囊肿在
WTQQ7

通常为多发"而在正常人中单发多见)

这种囊肿通常非对称分布"长时间会引起局部肿胀及骨膨胀"

最终导致面部骨骼的不对称或畸形)

WTQQ7

的骨骼损害主要

影响患者的身高(肋骨(脊柱和颅骨"患者的身高常高于家族的

平均身高"也高于正常人!女性平均身高
'0.<#

"男性
'-*

<#

#"前额突出"颅骨增大"额枕部头围增大导致眼距增宽"发

生率约
/1)

"在长骨还可发现不对称的骨囊肿"

.1)

发生脊柱

侧突"

!1)

#

+1)

的患者发生脊柱裂"多指(并指畸形等)此外

本病还可累及泌尿系统及心血管系统)

本病病死率不高"除了患者
TQQ

发生转移或合并髓母细

胞瘤"

TQQ

的转移途径主要为淋巴转移"当肿瘤转移局限于淋

巴结时"平均生存时间为
*,+

年"一旦肿瘤转移至肺或骨"生存

时间缩短至
-

个月)

本病治疗困难"尤其是
TQQ

的治疗棘手"因为!

'

#肿瘤数

量多*!

!

#好发部位以面部为主"首先应严格防晒"治疗手段包

括包括
B;CJ

外科手术(激光(光动力治疗(

/)

咪喹莫特外用

等"

X;>(LA:

N

等$

.

% 报 道 口 服 异 维
5

酸
1,!

#

1,.

#

N

/

S

N

3'

/

(

3'治疗该病发现高剂量组对
TQQ

的抑制更为有

效"且能明显减缓瘤体的生长速度"近年来
U?5

批准高特异性

@A(

N

AC;

N

抑制剂
M$J#;(A

N

$L

口服药物来治疗该病$

/

%

)本例

患者确诊后拒绝手术等治疗)
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误
!!

差
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误差指测量值与真值之差"也指样本指标与总体指标之差)包括系统误差(随机测量误差和抽样误差)系统误差指数

据收集和测量过程中由于仪器不准确(标准不规范等原因"造成观察!检测#结果呈倾向性的偏大或偏小"是可避免或可通过

研究设计解决的)随机测量误差指由于一些非人为的偶然因素使观察!检测#结果或大或小"是不可避免的)抽样误差指由

于抽样原因造成样本指标与总体指标的差异"是不可避免但可减少的)
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