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22神经纤维瘤病! ;9<:7[HY:7FGT7VHV&$-"是一种不

完全外显的常染色体显性遗传病&表现为全身多器

官/多系统的神经纤维结节性病变&可引起皮肤/骨

骼/内脏等损伤和功能障碍&也有表现为颅内肿瘤/

皮质畸形&有癫痫/学习障碍/发育异常/精神异常等

症状
-5&3.

) 美国国立卫生研究院 !$GTH7;GI#;VTHT<T9V

7["9GITN&$#""在基因研究的基础上于 5?BD 年提出

将神经纤维瘤病分为
!

型和
#

型)

#

型以中枢神经

系统受累为主&表现为听神经瘤!双侧"/脑膜瘤/胶

质瘤等&较少见)

!

型即 W7; *9KLIH;=NG<V9; 病&占

?4e&以多发性皮肤神经纤维瘤和皮肤色素斑/虹膜

色素结节为特征&少数可恶变&头颈部症状表现为三

叉神经/面神经和颈部皮神经分布区域的神经纤维

瘤&此外&眶颞区/舌亦好发
-C.

&咽侧/食管/鼻 R鼻

窦等部位也有报道&而累及喉部的报道罕见) 345B

年 55 月&我科收治喉部神经纤维瘤病 5 例&报道

如下)

52临床资料

患者男&CD 岁&主因1全身散发皮肤褐色斑及增

生肿物 54 余年&渐进性声嘶 C 年2于 345B 年 55 月 5

日入院) 患者 54 余年前出现全身皮肤散发褐色咖

啡样斑&位于躯干/四肢等部位&大小不等&最大直径

约 3 KF*伴全身多发结节状肿物&无明显疼痛/瘙

痒/发热) 头面部/肩部可触及无痛性包块&影像学

检查提示颈椎/胸椎/腰椎受累) 外院诊为1神经纤

维瘤病 #型2&并于 54 年前行1颈椎/胸椎/腰椎肿物

切除术2!具体不详"&自述1病理提示神经纤维瘤2)

C 年前无明显诱因出现声嘶&不伴发热/咳嗽/咳痰/

进食呛咳&未就诊*症状渐进性加重&伴发音力弱&偶

发憋气&影响正常生活&就诊于我院) 否认家族其他

成员神经纤维瘤病史) 查体#声音低沉&略嘶哑&发

高音困难*右侧前额/左侧颞部/左侧下唇!图 5+"/

右侧肩部!图 5Q"可及边界清的质韧包块&类圆形&

与周围边界清&无粘连&肩部包块活动较差&余包块

活动好&无压痛*腹部/颈部可见牛奶咖啡斑 !图

5!") 多功能纤维鼻咽喉镜#左侧室带饱满膨隆&遮

挡左侧声带&左侧梨状窝内侧膨隆!图 3+"&左侧声

带被遮挡&无法窥及运动情况&右侧声带运动好) 颈

部 !Z!图 C"#左侧声带黏膜下及右侧斜方肌内可见

椭圆形软组织占位&边界清&不均匀强化) 颈部 .*#

!图 6"#左侧声带黏膜下/右侧臂丛走行区/右侧斜

方肌内可见多发大小不等长 Z5/长 Z3 为主混杂信

号&边界清&病灶内可见斑片状短Z3 信号影&声门裂

受压变窄&其中喉肿物 CP3 KFp5PA KFp3P6 KF)

55 月 @ 日全麻下行支撑喉镜低温等离子辅助左侧

喉肿物切除术) 术中见肿物位于左侧室带黏膜下&

左侧室带明显向内侧膨隆&向中线挤压左侧声带&左

侧声带光滑) 以低温等离子刀头!1CC%63&北京杰

西慧中科技有限公司&京械注准 345D33@545B"平行

室带长轴切开上表面黏膜&至暴露肿物) 见肿物有

完整包膜&白色&质韧) 切开肿物包膜&进入肿物内

部消融&待肿物缩小后&以喉钳沿肿物包膜分离&完

整切除肿物&以 !(

3

激光碳化术腔内黏膜) 检查声

带无损伤) 手术时间 ?4 FH;&出血 i54 FI) 术后第

5 天复查纤维喉镜!图 3Q"#左侧室带部分切除&创

面覆盖白膜*左侧声带水肿&运动略差) 术后病理诊

断神经纤维瘤&罕见核分裂象!图 @") 术后声嘶缓

解&无呼吸困难&于 55 月 D 日出院) 术后 5 周纤维

喉镜!图 3!"示左侧声门上区可见肉芽) 术后 5 个

月复查纤维喉镜 !图 3X"#左侧室带表面可见健康

肉芽&左侧声带稍充血&无水肿&运动可) 术后 54 个

月电话随访&患者诉无声嘶&无呼吸困难&外院喉镜

检查肿物无复发)
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图 RS多发肿物及牛奶咖啡斑%+U左侧下唇肿物'LU右肩)斜方肌内*肿物'!U颈胸部牛奶咖啡斑S图 T

纤维喉镜所见%+U术前(左侧声门上区黏膜下肿物'LU术后第 R 天(左侧可见创面'!U术后 R 周(左侧声门

上区可见肉芽'CU术后 R 个月左侧声门上区黏膜光滑(少许肉芽S图 aS术前颈部 !M%+U平扫可见喉内

及右侧肩斜方肌内膨胀性生长肿物(边界清楚'LU增强 !M显示肿物内部不规则强化S图 \S术前颈部

.*#%+UMRI#(肿物呈长 MR 信号'LUMTI#(肿物呈长 MT 信号S图 ]S术后病理%长梭形细胞弥漫增生(

胞浆浅染(核分裂象罕见(诊断神经纤维瘤)"%染色S XRVV*

32讨论

3P52诊断

目前认为神经纤维瘤病是神经外胚层/中胚层

发育异常所致) 5?BD 年美国国立卫生研究院共识

发展会议上确定了目前神经纤维瘤病
!

型的诊断标

准&符合以下 3 条或 3 条以上者可诊断为
!

型神经

纤维瘤病#

"

A 个及以上直径 j@ FF的皮肤牛奶咖

啡斑*

&

3 个及以上任何类型的神经纤维瘤&或 5 个

丛状神经纤维瘤*

'

腋窝或腹股沟区雀斑*

(

视神经

胶质瘤或其他脑实质胶质瘤*

)

3 个及以上虹膜错

构瘤!,HVKN 结节"*

*

骨发育不良!蝶骨或长骨"*

3

直系一级亲属中有
!

型神经纤维瘤病家族史) 本例

符合 3 条&可以诊断为神经纤维瘤病
!

型)
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文献报道神经纤维瘤病头颈部好发于眶颞区&

口腔好发于舌
-C.

&喉部病变极为少见&杓会厌皱襞/

杓黏膜是喉易发区
-6.

) 从解剖角度看&喉上部黏膜

由喉上神经内支支配&杓会厌皱襞是喉上神经内支

和喉返神经共同分布区域&因此该解剖亚区神经分

布较多&是肿瘤易受累部位
-6.

) 本例病史典型&既

往于外院行颈椎/胸椎/腰椎手术&自述 1病理提示

神经纤维瘤2) C 年前出现声嘶&发音费力&逐渐加

重&偶发憋气&检查发现左侧室带黏膜下占位病变&

应考虑神经纤维瘤病可能*此外&!Z和 .*#均提示

喉部病变与全身其他部位多发病变性质一致*病变

呈膨胀性改变&进一步支持为神经纤维瘤病累及喉

部&考虑无恶变&术后病理也证实了这一点)

除临床症状外&影像学检查尤其 .*#对神经纤维

瘤病的诊断和治疗非常重要) 在!Z上&该病常表现为

等或稍低密度/卵圆形或梭形软组织影&边界清楚&增

强后可轻中度强化&局部可见结节样稍强回声区
-@.

)

.*#不仅能反映喉的软组织表现&而且有助于发现其

他可疑病变) 神经纤维瘤病在 Z5g#上多与脊髓和肌

肉信号相似&Z3g#呈明显高信号&当肿瘤较小时信号

较均匀&瘤体较大时易出现坏死致信号不均匀&增强后

病变实质明显强化) 本例影像学符合上述表现)

3P32治疗

神经纤维瘤病多数生长缓慢&此类预后良好*有

数篇关于神经纤维瘤病恶变的报道
-A.

&且认为神经

纤维瘤病是恶性外周神经鞘瘤的重要的发病因

素
-D&B.

) 目前普遍认为&神经纤维瘤病
!

型的治疗

以手术为主&也可激光治疗/靶向药物治疗等&尚无

有效的逆转病程的治疗措施) 局限/体积小的肿瘤

无须治疗&体积较大/引起疼痛/出现压迫症状/有功

能障碍或发生恶变时&主张手术切除) 手术治疗原

则是尽可能彻底切除肿瘤&解除压迫症状&减少瘤体

再生&提高生活质量) 但因肿瘤多发/散在&有些病

灶深在!如累及胃肠道/心脏等内脏器官"&外科手

术并不能去除所有病变) 现有的研究表明&手术切

除不会增加新的神经纤维瘤出现几率&也不会引起

未完整切除部分发生恶变
-?.

)

喉神经纤维瘤病的报道罕见&有数例儿童患者

发病的报道
-54.

) 喉神经纤维瘤病少见完全喉梗阻&

但可能出现部分喉梗阻或喘鸣
-54.

&可能与声门及声

门下区较少受累有关) 本例声嘶近 C 年&影像学提

示肿瘤占据大部分左侧声门上区&病变部分阻塞呼

吸通道并挤压喉部&影响发声等生理功能&且有潜在

的喉梗阻危险&故行手术) 针对喉部较大肿物&既往

建议采用喉裂开喉部肿物切除&尽可能保留喉腔结

构完整&但需先行气管切开&颈部切口较大&术后恢

复及住院时间长) 我们采取支撑喉镜低温等离子辅

助的手段经口切除肿物&既减少创伤&减少并发症&也

大大提高患者的生活质量) 由于肿物体积大&沿被膜

分离进行整块切除不易实现) 我们先以低温等离子

刀头进入肿瘤内部消融大部分肿瘤组织&肿物向内部

塌陷&容易与正常组织分离&遂完整切除) 神经纤维

瘤组织较脆&血供丰富&内有许多大小不等的静脉血

窦&血管收缩性差&故术中钳夹易出血
-55.

) 本例手术

时间 ?4 FH;&术中出血 i54 FI&考虑原因如下#肿瘤

位于喉内&相对其他部位肿瘤生长空间受限&早期可

出现临床表现&因此就诊时体积较小*另外&采用低温

等离子射频消融&及时止血) 手术技巧方面&去除肿

瘤后&采用 !(

3

激光碳化术腔组织&防止残留&尽可能

减少复发) 本例术后随访 54 个月&无喉部水肿&无呼

吸困难&声嘶等症状改善&无明显复发征象)

关于神经纤维瘤病
!

型有麻醉并发症的报道&

考虑与口腔/喉/呼吸系统/胸廓畸形和心血管系统

异常有关) 因此&应该了解本病在全身各系统的表

现&气道评估和管理是治疗的关键) 本例术前全面

评估上述器官&麻醉过程顺利&未出现相关并发症)

神经纤维瘤病具有多发性/遗传性和恶变性) 恶

变多发生于多发性肿物侵犯周围神经为主者) 当存在

以下症状时&需警惕恶变的可能性#肿瘤直径 j@ KF&

或短期内原有肿瘤迅速增大且瘤体 j54 KF&伴破溃/

出血/局部疼痛&或瘤体基底与深部组织紧密固定/粘

连) 本例随访 54 个月&尚未发现复发及恶变证据) 但

仍需长期随访&以早期发现病情变化&及时处理)
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