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1 临床资料
先证者男袁35 岁袁因全身多发性皮肤结节 13 年于 2000 年

8 月入本院门诊遥查体院系统检查无异常袁意识清楚袁智力正常遥
全身可见散在分布的高出皮肤表面的黄豆至鸽蛋大小尧形状

不一的结节袁触之软袁活动性差袁胸背部可见散在的数片咖啡

斑及条状色素沉着遥X 线检查心肺尧四肢未见异常遥组织病理院
肿瘤组织界限清楚袁无包膜袁部分扩展到皮下组织遥肿瘤细胞

丰富袁胞浆淡染袁胞核卵圆形袁由神经鞘细胞和未成熟胶原纤

维和胶原纤维束组成遥整个瘤间质内偶见粘液变性遥诊断院神

经纤维瘤病遥
家系调查院主要通过患者的口述和医生的实际调查完成遥

家系中无近亲结婚遥在先证者的 4 代三级亲属中袁共发现 8 例

神经纤维瘤病渊图 1冤遥均有典型的色素斑和数目不等的神经纤

维瘤袁均无口腔尧神经系统和骨骼等系统的损害遥其中 I 胸背部

有数十个结节和 3 片咖啡斑曰IIa 在头面尧躯干部及四肢有散在

分布的数百个结节和十多片咖啡斑曰IIb 在头皮和胸腹部散在

分布十多个结节和 1 片咖啡斑曰IIIa 头尧胸部及左下肢散在分

布 20 多个结节和 6 片咖啡斑曰IIIb 躯干部有散在分布的 100

多个结节和 7 片咖啡斑曰IVa 头皮尧面部和躯干部有散在分布

的 10 余个结节和多片咖啡斑曰IVb 躯干部尧双上臂有散在分布

的 8 个结节和 2 片咖啡斑遥

2 讨论

神经纤维瘤病是一种遗传性全身性神经外胚层异常性疾

病袁是一种常染色体显性遗传病遥皮肤特征为色素斑和多发性

神经纤维瘤遥目前认为神经纤维瘤属于错构瘤袁为异常组织聚

集形成袁这种异常组织主要来源于神经嵴的神经细胞和雪旺

氏细胞袁其次来源于成纤维细胞尧色素细胞和肥大细胞等遥5%

~30%的患者可伴口腔损害袁主要表现为上腭尧颊粘膜尧舌等处

的乳头状瘤或单侧性舌肥大遥60%的患者可有智力减退袁30%

~40%的患者可伴神经系统损害咱1尧2暂遥此家系的患者均有典型的

色素斑和多发性神经纤维瘤袁未见到其他系统的损害遥
本病多属良性袁仅少数可产生恶变遥对影响容貌和妨碍身

体活动的巨大神经纤维瘤和可疑恶变的神经纤维瘤可行手术

切除咱2尧3暂遥
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