
I 型神经纤维瘤病的X线和MRI诊断(附15例报告)  

    神经纤维瘤病(NF)是一种常染色体显性遗传性疾病，临床表现主要为皮肤色素斑、周围或颅神经多发性

神经纤维瘤，可并发脑膜瘤、神经鞘瘤和胶质瘤。本研究收集我院近年资料完整、有典型临床和影像表现的

15例I型神经纤维瘤病(NF-I型)，着重探讨其脊椎侧弯侧凸畸形的影像学表现，并比较X线和MRI对NF-I型的

诊断价值。 

    

1  材料和方法 

    本组15例，男9例、女6例，年龄6～24岁，平均16.3岁。临床表现多为跛行、肢体无力及脊柱侧弯侧凸畸

形等。部分病例全身发育不良，巩膜呈蓝色，全身骨骼多处畸形。4例有家族史，13例患者可见皮下结节，主

要位于躯干中轴、腋部及头面部，少数累及四肢，表现为平坦或突出于皮肤表面的呈圆锥形、半球形或悬垂形

瘤体，触之有疝囊样感觉；有奶油咖啡斑者10例，多见于腋窝、颈部或腹股沟区，一般无自觉症状。10例手

术病理证实为NF，另外5例未做手术，但全部符合NF-I型的影像学和临床诊断标准。本组15例均在X线检查的

基础上行MRI头部及脊柱检查。 

    

2  结果 

    2.1  X线表现 

    (1)部位：胸腰段脊柱侧弯侧凸畸形7例；胸弯3例，腰弯3例，胸腰双侧弯2例。累及胸椎的侧凸患者中左

侧凸3例，右侧凸6例。胸椎侧凸畸形中伴后突畸形7例，前突畸形2例。本组脊柱侧凸Cobb角为50～155度，平

均85.4度。 

    (2)脊柱改变：15例表现为脊柱短弧形非均匀性侧弯侧凸畸形，椎体附件变形、移位、骨质吸收以及椎体

边缘扇形改变，其中10例可见椎间孔明显增大，椎管前后径增宽；8例椎弓根受压缺损，间距加大。有椎体旋

转表现者10例，7例伴小关节半脱位，表现为肋骨变尖者5例。 

    (3)X线平片发现其他局部异常还有：腰椎生理曲线不连续2例，病变椎体可出现不稳或滑脱；颈椎椎体发

育畸形，寰枢椎脱位1例；上后纵隔肿物伴椎间孔增大1例，胸腰椎半椎体、蝴蝶椎畸形2例。 

    2.2  MRI表现 

    MRI显示脑内改变10例，其中6例有基底节区或脑干部对称性等T1、长T2信号病灶，病灶周围无水肿，增

强扫描强化不明显。9例表现为视神经和(或)视交叉不同程度增粗、扭曲，5例视交叉可见不规则分叶状肿

块，呈长T1、长T2改变，增强扫描不均匀强化，伴蝶骨大翼发育不良2例。MRI(图1～4)示颈胸椎椎体平面椎

管内多发占位性病变5例，脊髓受压移位，病灶T1WI呈等或低信号，T2WI呈高信号，增强扫描未见明显强化，

肿物向前方压迫椎体致多个椎体变扁，横断面及冠状面示两侧椎间孔增宽，病灶部分自椎管内向椎管外突出。
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4例可见胸椎椎体后方沿两侧神经根走行见条状、结节状不均匀信号影，增强后有不均匀强化。硬膜囊明显扩

张4例，无软组织肿物存在，椎间盘对硬膜构成相对性压迫。2例有胸腰段髓外硬膜内肿瘤，呈串珠样异常信

号。肿瘤多发呈哑铃状沿椎间孔向椎管外生长者1例。 

    图1  MRI冠状面检查示上胸段椎体明显侧弯、成角 

    图2  MRI检查NF-Ⅰ型在失状面表现 

    图3  MRI检查NFⅠ型在冠状面表现 

    图4  椎管内见软组织肿块影，MR表现椎体边缘扇贝形改变 

    

3  讨论 

    3.1  NF临床表现和诊断标准 

    NF是一种常见的神经皮肤综合症，具有遗传性，可发生于任何年龄。文献报道10～20岁和50～70岁为两

个发病高峰期，男女发病率基本相同，可广泛累及皮肤、中枢神经、脊柱、骨骼及内脏器官，特征性临床表现

有皮肤棕色斑和色素沉着、多发性神经瘤和虹膜的Lisch结节。1988年美国国立卫生研究院(NIH)将NF分为 

NF-I和NF-II两型并制定相应诊断标准，这一分型方法目前应用较为广泛。其中NF-I型较为多见，约占NF的

90%以上，一般人群中发病率约为1/2000～1/4000，以皮肤脊椎受累为主，中枢神经系统受累较少，故又称为

皮肤型或周围型。目前，对NF-I型的诊断主要基于1988年NIH所确定的临床诊断标准[1]。本组15例全部符合

NIH的诊断，其中10例有皮肤损害，有多发咖啡样色素斑表现者8例，5例合并有多发的皮下结节，7例有腹股

沟区雀斑。 



    3.2  NF-I型脊椎畸形的X线表现 

    约半数以上NF-I型患者由于肿瘤的累及(压迫或/和侵蚀)，造成多种骨骼系统畸形，其中以脊柱侧弯侧凸

最常见，可发生在颈、胸和腰部，表现为侧凸、后凸、侧后凸和侧前凸；其次为胫骨假关节或胫骨弯曲，弯曲

多位于中下段，髓腔增宽皮质变薄；此外，若瘤体组织于骨内呈膨胀性生长，相应骨骼还可表现为囊性变，多

见于管状骨干骺端[2][3]。NF-I型脊柱侧凸以营养不良性脊柱侧凸多见，其影像学表现不同于单纯的青春期

特发性脊柱侧凸，多数学者认为营养不良性脊柱侧凸可能缘于骨骼中神经纤维瘤蛋白缺乏导致的发育缺陷和褪

黑素缺乏。 

    3.3  NF-I型神经系统的MRI表现 

    3.3.1  头颅表现   NF-I型患者中15%～20%中枢神经系统受累，脑内改变主要有低级星型细胞瘤、发生

于基底节区或脑白质的非新生物的“错构瘤”病灶，胶质瘤主要发生于视区。基底节区改变表现为无占位效

应、无水肿和增强表现，T1加权像上苍白球、双侧内囊的对称部位等信号为主的病变，并可扩展至前联合，

在T2加权像上表现为高信号[4][5]。 

    3.3.2  脊柱与脊髓表现   (1)椎管内多发肿瘤，以神经纤维瘤为主，特点为体积小、信号均匀、增强

扫描均匀强化；大部分病灶位于椎管内硬膜下或硬膜外，也可以通过椎间孔向椎管外延伸，形成哑铃型肿块

[6]。脊髓和外周神经的NF(分散或丛状)表现为脊神经局部梭形或结节样增粗，T1为等或低信号，T2为等信

号，增强扫描呈明显强化。(2)以多发性NF为特征的脊柱旁病变，主要表现为脊柱旁两侧椎间孔区及相应的神

经根、神经束区弥漫分布结节状、葫芦状或条带状软组织肿块，直径多在1 cm左右，少数可达2 cm。(3)椎体

骨皮质破坏，边缘不规则呈扇贝或花边样压迹及脊柱侧弯。椎管内脊膜向两侧膨出，椎管腔径增大，椎板变薄

变细及破坏，椎弓根间距增宽。 

    

4  结语 

    NF-I型是临床上较常见的神经系统先天性发育异常，以皮肤损害合并椎管内外多发、体积小、信号均

匀、明显强化为特点。影像学检查对本病诊断很有帮助，其中，骨骼X线检查对发现NF-I型骨骼尤其是脊柱的

病变有较大优势，但是显示病变不够全面，对瘤体的显示欠佳。MRI检查能够很好显示病变的部位、数目、形

态、大小及信号特点。本组中10例可见脊髓占位，相应部位出现X线侧弯畸形者5例。因此，对有典型NF-I型

神经系统外症状或以脊柱侧弯为主要表现的患者，应该行全脊柱X线和头颅、脊髓MRI检查，详细反应脊柱与

脊髓受累情况和神经系统的损害。MRI在诊断NF-I型上有着其他影像检查无可比拟的优势，是诊断NF-I型的首

选检查方法。 
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