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·综述General review·

遗传性出血性毛细血管扩张症的影像学诊断和介入治疗

研究进展

卢 川。 刘作勤

【摘要】遗传性出血性毛细血管扩张症是一种以鼻出血、皮肤黏膜毛细血管扩张、内脏损害和伴有

家族史为特征的常染色体显性遗传病。然而许多临床和影像学医师缺乏对本病的认识，仍将本病视为少

见病。由于本病的动静脉畸形持续不断的发展所造成的内脏损害需要及时早期做出正确诊断、选择合适

的介入治疗技术，并对患者家族成员进行监测和随访，因此，全面了解本病的影像学表现和栓塞治疗是十

分必要的。
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Hereditary hemorrhagic telangiectasia：Progress of diagnostic imaging and vascular therapeutic

embolization LU吼嘲，LIU Zuo-qin． School of R砒f0昌y，Taishan Medical Cb抛伊，Taian 271016，
China

【Abstract】Hereditary haemorrhagic telangiectasia(HHT)is a genetic autosomal·dominant出sorder

characterized by the presence of epistaxis，vascular telangiectasis in mllcogal and cutaneous tissues，with

visceral lesions and family history．However，many specialists or radiologists are still in lack of appreciation

concerning the full range of consequences in diagnosis and their family relationship resulting the poor

recognition of the disease．Understanding the diagnostic im硒ng and therapeutic measure for HHT will be

critical， because of the continuous growth and risk existanee of these arteriovenous malformations arousing

early diagnosis，proper treatment，adequate follow-up and screening of the family．(J Intervent Radiol，2008，

17：290-293)
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遗传性出血性毛细血管扩张症(hereditary

hemorrhagic telangiectasia，HHT)，又名Osler-Rendu-

Weber或Rendu—Osler-Weber综合征，是一种以出

血和血管畸形为特征的常染色体显性遗传病。最近

的流行病学研究显示其发病率为12．5／10万一

20／lO万。临床上患者表现为遗传性、血管畸形和出

血素质三联症。由于患者可前往多科就诊，特别是

当血管畸形累及肝、肺、中枢神经等内脏行影像学

检查时，还涉及到影像学科，加之对本病的认识不

足易造成误诊。鉴于上述原因，本文对本病累及肝、

肺、中枢神经等内脏时的影像学诊断和血管内栓塞

治疗研究进展作一综述，以提高对本病的诊断和治

疗水平。

1简史【11

HHT首先于19世纪被认为是可引起鼻出血、

胃肠道出血和异常血管结构的家族性疾病。以后

Osier、Weber和Hanes对本病的描述引起了医学界

的关注，并以该3名学者的名字命名了该病。直到

1940年，本病其他的异常血管表现被描述，特别是

肺动静脉瘘、肝动静脉畸形(AVM)、脑AVM。20世

纪对本病认识是：90％患者有鼻出血、80％有皮肤嘴

唇El毛细血管扩张、30％有肺AVM、<30％有肝脏

AVM、15％有胃肠道出血、10％有脑AVM、l％有脊

髓AVM。
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学影像学研究所(刘作勤) 2病因、临床表现和诊断标准

通讯作者：卢川 2．1 病因

万方数据



介入放射学杂志2008年4月第17卷第4期 】|ntervent R—adiol 20—08,Vd．11 1堕旦．垒
该病发病的分子基础与endoglin基因或ALK l

基因突变有关。Endoglin和ALK 1编码蛋白在血管

内皮细胞上表达。大部分患者是由于endoglin和

ALK l编码蛋白的单倍剂量不足所致，即缺乏维持

正常结构足够的蛋白回。HHT目前主要分为两型【3】：

HHT-1和HHT．2。HHT-1是由于9号染色体上

endoglin基因突变所致；HHT．2是由于12号染色

体上ALK一1基因突变所致121。HHT 2与HHT-1|艋床

表现相似，但也有自己的特点，在HHT．2中肺AVM

发生率较HHT-l低。

2．2临床表现【11

本病的临床表现并不是一出生就发病，而是随

着年龄的增长而发展。到40岁逾90％患者要发生

一些本病的表现。然而，一些明显未累及患者仍有

5％一20％的机会实际携带本病基因。

2．2．1 鼻出血是最常见最早出现的症状。鼻出血

出现的平均年龄是12岁，到2l岁时，90％以上患者

鼻出血症状明显。可表现为偶尔的或反复的顽固性

大量鼻腔出血。

2．2．2 皮肤黏膜毛细血管扩张 皮肤黏膜毛细血

管扩张的发生率约75％。发生时间比鼻出血要晚，

通常在30岁左右。大小数目随年龄增长而增加。发

生部位主要在面、舌、嘴唇、结膜、耳和手指等部位，

但也可在其他部位。

2．2．3 胃肠道出血通常在50—60岁发病。一般

以缺铁性贫血就诊，但偶尔也以急性消化道出血就

诊。毛细血管扩张可发生在全消化道，最常见部位

是胃、十二指肠和结肠。内镜可见到大小形状与皮

肤黏膜相似的表现，但可被贫血环包绕。较少情况

下胃肠道血管造影可见AVM和动脉瘤。

2．2．4肺AVM肺AVM在青春期出现，大部分患

者无症状，仅约有三分之一患者表现为发绀、杵状

指、红细胞增多症。呼吸系统无症状者占25％～

58％；未经治疗的肺AVM的各种并发症包括：呼吸

困难、胸痛、咯血、血胸、发绀、杵状指、杂音、脑脓

肿、脑血管意外或一过性脑缺血发作，部分患者分

流量较大可导致心衰。

2．2．5肝脏损害无症状的肝脏受累约占30％。大

的肝AVM或肝动脉门静脉分流可引起高输出量心

力衰竭、门静脉高压、肝脏肿大、窃血综合征、肝脏

的假性硬化。部分患者需进行肝移植。当患者来诊

时，通常出现高输出量心力衰竭、门静脉高压、胆道

受累。

2．2．6脑与脊髓的损害 中枢神经系统表现常因

肺动静脉瘘引起的脑脓肿、脑卒中和脑血管畸形、

动脉瘤、海绵状血管瘤、硬脑膜动静脉瘘、静脉瘤所

致。患者还可表现为偏头疼、癫痫、窃血导致的脑周

围组织的缺血、脑出血。脑脓肿可以作为HHT伴肺

动静脉瘘患者的首发症状，成人有不能解释病因的

脑脓肿应怀疑无症状的HHT伴肺动静脉瘘。

亦有肾脏、膀胱、冠状动脉、心包和视网膜血管

受累的报道。

2．3 诊断标准141

目前采用Curacao诊断标准，即：①鼻出血：自

发的或反复发作的鼻出血；②特征性部位毛细血管

扩张：如嘴唇、口腔、指甲、鼻子；③内脏损害：伴有

或不伴有胃肠道出血的胃肠道毛细血管扩张、肺动

静脉瘘、肝AVM、脑AVM、脊髓AVM；④家族史

4项，具备其中3项者可确诊；具备2项者为疑诊；

如果少于2项，则HHT可能性不大。毛细血管显微

镜检可观察到正常毛细血管间的巨大血管襻和扩

张的毛细血管引流支，尤其是对那些本病患者的子

女和毛细血管扩张不明显的患者。部分有家族史的

患者因无其他临床表现亦不能诊断为HHT，除非应

用分子生物学诊断技术。

3 内脏受累的影像学诊断研究进展

3．I肝脏受累

3．I．1 CT多排螺旋CT三期扫描和肝血管三维重

建能显示HHT肝脏受累时的复杂表现。特征性表

现为：肝动脉门静脉分流、肝动脉肝静脉分流、上述

分流同时存在、肝实质灌注异常、毛细血管扩张、大

的血管融合性团块、门静脉高压的间接征象以及肝

动脉解剖变异Is,61。

3．1．2超声异常表现包括：肝动静脉或门静脉

瘘、肝内外动脉扩张、肝动脉分支的复杂改变伴有

肝静脉和(或)门静脉扩张、肝脏局灶性结节性增

生、肝实质的纤维改变、部分肝动脉变异等。HHT患

者肝脏局灶性结节性增生的发生率较一般人群高。

多普勒超声可作为常规手段检查HHT家族成员的

肝脏受累情况、对HHT肝血管畸形进行分类、多普

勒定性和定量参数也可被作为分级指标，从而为随

访和适当治疗提供依据【7·81。

3．1．3 DSA能全面动态详细观察肝脏、肠系膜上

动脉、胃左动脉等血管的受累情况，是诊断本病的

有力手段。DSA检查时除选插腹腔动脉外，还应选

插肠系膜上动脉或其他有关血管，以全面了解肝脏

血管解剖变异和肠系膜上动脉窃血情况。腹腔动脉
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造影可有如下表现：肝总、肝固有、肝左右动脉明显

扩张迂曲；弥漫性肝动静脉分流，肝静脉分支早期

显影；或伴有肝动脉解剖变异。肠系膜上动脉造影

可显示胰十二指肠动脉弓增粗，通过这些血管血液

快速逆行充盈至肝动脉。空肠动脉弓相对充盈较

差，供应中部及远端空肠的血管管径变细隅10l。

3．1．4 MR和MRA表现 MR和MRA是HHT伴

肝脏受累时诊断和疗效随访的影像学检查手段之

一。MR和MRA可显示肝血管的灌注异常和肝动静

脉瘘、手术前肝脏复杂的血管解剖和解剖变异、以

及术后栓塞效果。

3．2肺脏受累

CT、CTA和3DCE—MRA是诊断本病的无创性

手段，可准确地显示肺动静脉瘘的供血动脉、引流

静脉的数目、瘘的位置、数目、大小。从而为栓塞治

疗提供帮助⋯习。

3-3脑和脊髓受累

脑受累时MR和CT可表现为脑AVM、硬脑膜

动静脉瘘、海绵状血管瘤、脑梗死、颅内出血等。

HHT患者AVM病变血管的直径一般小于25 mm。

颅内出血症状发作的平均年龄为25．4岁。HHT颅

内出血的发生率较低，大部分患者脑出血后的脑功

能较好。肺动静脉瘘是本病患者神经系统症状的常

见原因。此外有些学者还提出：小的AVM与脑出血

的危险性相关；HHT患者多发性AVM和低流量的

脑血管毛细血管扩张的发生率较高。脊髓受累时脊

髓的MR可表现为髓周小的动静脉瘘伴有脊髓实

质大的静脉曲张f14，t．sl。

4血管内介入治疗研究进展

4．1肝脏受累

1998年德国的Chavan等f1叼栓塞5例HH，I’伴

有肝脏受累患者。该5例患者来诊时有高输出量型

心力衰竭、腹部绞痛、严重的门静脉高压。他们对这

些患者实行了间隔1一15周，3—5次的分阶段的

肝动脉栓塞。肝动脉远端用PVA颗粒，近端用弹簧

圈栓塞。结果是平均心输出量降低，所有患者的心

力衰竭、腹部绞痛、门静脉高压都得到缓解。7个月

后随访除1例死于不成功的外科手术外，其余患者

均未出现并发症。他们认为HHT伴肝脏受累有症

状患者肝动脉分阶段栓塞可被患者耐受，中期随访

临床症状明显改善。但是，1999年Franklin等旧对

此观点提出商榷，因为他们用同样方法栓塞HHT

伴有肝脏受累患者时，有2例死于致命的肝坏死。

因而他们认为应谨慎使用肝动脉栓塞治疗HHT肝

脏受累的患者；对于不能栓塞或栓塞不成功的患者

应考虑肝移植。1999年Stockx等㈣对l例HHT伴

肝脏受累患者分5次用弹簧圈和组织胶进行了成

功栓塞，分别栓塞肝右动脉、肝中动脉、胃十二指肠

动脉：肝左动脉和左膈下动脉；栓塞间隔时间分别

是第5、12、18、25周。栓塞完毕造影显示以上动脉

尚有残存的血流。术后心输出量明显降低，1年以后

患者无呼吸困难和鼻出血，感觉良好。栓塞后的并

发症主要是肺栓塞、肝坏死、肝脓肿、胆囊栓塞和应

激性溃疡。为防止肺栓塞，栓塞的颗粒不能小于

200斗m；间歇栓塞的目的是使肝脏有足够时间建立

侧支循环，防止发生肝坏死；为防止发生肝脓肿，栓

塞术后可应用广谱抗菌药；如有应激性溃疡可用抗

酸制剂。他们的体会是：间隔栓塞HHT的弥漫性肝

AVM是有效可行的技术。

HHT伴肝脏受累的患者可以伴有肠系膜上动

脉窃血。2004年Rilling等191报道l例肝脏HHT伴

肠系膜上动脉窃血栓塞治疗的患者。他们在腹腔动

脉和肠系膜上动脉入口放置多枚弹簧圈以阻断腹

腔动脉和肠系膜上动脉之间的环路。栓塞后肠系膜

上动脉造影显示空肠动脉弓血流明显增加，分流明

显减少。以前不显示的门静脉，现在可以在门脉期

看到。栓塞后患者腹痛明显改善，没有术后并发症

发生。此患者最终进行了肝移植。

4．2肺脏受累

直径大于3 cm的肺AVM需要治疗，用弹簧圈

经导管栓塞是有效安全的方法。肺动静脉瘘的及时

诊断和栓塞治疗可预防严重神经系统并发症。

4．3脑和脊髓受累

．直径大于1 cm的脑AVM需要治疗。但对于无

症状患者的治疗尚存争议t聊。2001年美国的Cormac

等【141报道了321例HHT患者12例脑血管畸形中有

8例行外科手术切除，2例放疗，2例保守治疗。

NBCA和无水乙醇栓塞脊髓的动静脉瘘可减少静脉

曲张阎。

总之，影像科医师应了解HHT的全面临床表

现，特别是发现肝、肺、脑等内脏受累时的影像学表

现时还要想到该病的其他表现，才能不会漏诊、及

时做出正确诊断，并对本病患者家庭成员进行必要

的监测和随访；介入放射学专业医师要选择合适的

介入治疗技术治疗本病。
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1.期刊论文 翟鸣春.靳二虎.马大庆.ZHAI Mingchun.JIN Erhu.MA Daqing 遗传性出血性毛细血管扩张症的检查方

法和影像学表现 -国际医学放射学杂志2009,32(4)
    遗传性出血性毛细血管扩张症(HHT),又名Osler-Weber-Rendu综合征,是一种因常染色体显性遗传性血管发育异常所致的疾病,特征性临床表现是反复

发作的鼻出血和胃肠道出血,尤以鼻出血常见.常见受累器官有肺、肝脏、脑等.介绍增强MR血管成像技术(CE-MRA)对合并肺动静脉畸形(AVM)、脑AVM、肝

AVM等的HHT的筛查、诊断及其在随访中的价值,尤其是应用于肺AVM的筛查及随访,重点介绍肺AVM的检查技术及其影像学表现,比较增强MR血管成像、增强

CT、数字减影血管造影术及超声对本病诊断的优缺点.

2.会议论文 刘作勤 遗传性出血性毛细血管扩张症 2009
    @@遗传性出血毛细血管扩张症(hereditarvhemorrhagic telangiectasia，HHT)又名Osler—Rendu-Weber或Rendu—Osler—Weber综合征，是一种以

鼻衄、皮肤黏膜毛细血管扩张、内膜损害和伴有家族史为特征的常染色体显性遗传病。多年来认为是罕少见病，最近同外流行病学研究发现，其发病率

为1：5000—8000，因此临床上表现为遗传性、血管畸形和出血素质三连症，且常到多科就诊，又常需影像学检查，极易造成误诊，特介绍本症如下。

 本病早在19世纪就被认为是引起鼻衄、胃肠道出血和异常血管结构的家族性疾病，首先由Osler、Weber和Hanes等报告本病，命名为

Osler—Rendu—Weber综合征，随着病例报告的增多亦引起重视。目前认为本病90％病人有鼻衄，80％有皮肤、口唇毛细血管扩张，30％有肺动静脉畸形

，不到30％有肝动静脉畸形，15％有胃肠道出血，10％有脑动静脉畸形或1％有脊髓动静脉畸形。

3.会议论文 屈传强 遗传性出血性毛细血管扩张症三例 2007
    遗传性出血性毛细血管扩张症（hereditary hemorrhagic telangiectasia，HHT）又称Osler-weber-Rendu综合征，是人类第9对染色体长臂显性遗

传性疾病，可广泛分布在血管系统，其中在皮肤、肺、胃肠道及脑内多见，而累及肝脏者较少，约占HHT的8％-31％。本文主要探讨该病的CT和DSA表现

并与手术情况进行对照，旨在提高人们对该病的认识。

4.期刊论文 徐万峰.刘玖琴.李凯.XU Wan-feng.LIU Jiu-qin.LI Kai 累及肺、肝脏的遗传性出血性毛细血管扩张

症(附3例报告并文献复习) -医学影像学杂志2009,19(11)
    目的:探讨遗传性出血性毛细血管扩张症患者累及肺、肝脏时的CT表现.方法:应用螺旋CT扫描观察3例经临床明确诊断的遗传性出血性毛细血管扩张

症患者的肺及肝脏动静脉瘘表现.结果:3例患者肺内均发现肺动静脉瘘,其中1例同时合并肝内动脉-门脉瘘.结论:增强扫描可清晰显示肺动静脉瘘影像特

征-供血动脉、动脉瘤瘘及引流静脉;肝内受累表现为肝动脉、静脉及门脉迂曲扩张、肝内动脉静脉瘘,而且CT是首选的非侵袭性影像方法.

5.期刊论文 汤敏.吴东.曾蒙苏 先天性或特发性肝血管畸形的CT和MRI表现 -临床放射学杂志2002,21(11)
    肝血管畸形分为先天性和特发性两类,前者为遗传性出血性毛细血管扩张症(hereditary hemorrhagic telangiectasia,HHT)的肝血管异常表现的一

部分,较为多见;后者仅为肝血管畸形,而无其他部位或脏器的血管畸形.肝血管畸形主要是指肝动脉畸形以及由此引起肝血管及其他继发改变等[1].近期

笔者遇见2例经作腹部多层螺旋CT和MRI发现的肝血管畸形,现予以报道,重点描述CT和MRI的表现和特征,同时结合文献复习,旨在了解和熟悉其影像学特点

.

6.会议论文 刘志敏.彭芸 先天性支气管动脉—肺动脉瘘：在儿科罕见的造成大咳血的影像表现及血管内治疗 2009
    目的:明确由支气管动脉与肺动脉分流血管畸形造成儿科罕见大咳血病例的影像学表现,同时介绍我们使用选择性支气管动脉栓堵来治疗此类病例的

经验。材料与方法:回顾性分析5例患儿大咳血病例(女孩2例,男孩3例),平均年龄8岁,均表现为反复200ml/天-400ml,/天咳血量,所有患儿均于我院进行诊

断及治疗。所有病例均排除了一些造成咳血的常见病因,如感染、全身血管炎、先天性心脏病、肺含铁血黄素沉着症等。2例病例诊断为遗传性出血性毛

细血管扩张症,其他3例在初诊时均未发现造成咳血的病因。所有病例均进行了胸部平片、纤维支气管镜、多层螺旋CT以及DSA检查。所有病例进行DSA检

查的同时也进行了选择性支气管动脉栓塞治疗。
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