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椲作者简介椵张德智棬棻椆椄棽暘棭棳男棳吉林长春人棳硕士棳医师暎研究方向椇
腹部实质性脏器超声诊断暎斉灢旐斸旈旍椇旡旇斸旑旂斾斿旡旇旈棻椆椄棽椑棻椂棾灡斻旓旐
椲通讯作者椵孙晓峰棳吉林大学第一医院腹部超声科棳棻棾棸棸棽棻暎
斉灢旐斸旈旍椇旙旛旑旞旈斸旓旀斿旑旂棻椆椃棸椑旟斸旇旓旓灡斻旓旐灡斻旑
椲收稿日期椵棽棸棻棽灢棻棻灢棸棾暋暋椲修回日期椵棽棸棻棾灢棸棻灢棻棽

超声诊断常染色体隐性遗传性多囊肾疾病
伴先天性肝纤维化

张德智棳李暋桦棳张暋婷棳于暋慧棳孙晓峰灣
棬吉林大学第一医院腹部超声科棳吉林 长春暋棻棾棸棸棽棻棭

椲摘暋要椵暋目的暋评价超声诊断常染色体隐性遗传性多囊肾疾病棬斄斠斝斔斈棭伴先天性肝纤维化棬斆斎斊棭的价值暎方法暋回

顾分析椃例临床诊断为 斄斠斝斔斈伴斆斎斊患儿的临床和超声资料暎结果暋椃例超声均表现为肾脏体积明显增大棳实质回声

不均棳呈弥漫点状回声增强棳皮暍髓质分界不清棳浅表高频线阵超声可见多量微小囊泡棳部分或全部皮暍髓质受累椈椂例肝脏

增大棳肝内胆管轻度扩张并僵直棳门静脉周围回声增强棳棻例于肝右后叶可见胆管呈囊状扩张暎结论暋超声诊断 斄斠斝斔斈
伴斆斎斊具有重要意义椈浅表高频线阵超声有助于明确显示其肾脏特征性改变暎
椲关键词椵暋多囊肾棳常染色体隐性椈肝硬化椈超声检查

椲中图分类号椵暋斠棿棿椀灡棻椈斠椂椆棻暋椲文献标识码椵暋斄暋暋椲文章编号椵暋棻棸棸棾灢棾棽椄椆棬棽棸棻棾棭棸椄灢棻棾椂椄灢棸棾

暋暋常染色体隐性遗传性多囊肾疾病棬斸旛旚旓旙旓旐斸旍旘斿灢
斻斿旙旙旈旜斿旔旓旍旟斻旟旙旚旈斻旊旈斾旑斿旟斾旈旙斿斸旙斿棳斄斠斝斔斈棭即婴儿型

多囊肾棳在新生儿中的发病率为棻棷棽棸棸棸棸棳常伴发不同

程度的先天性肝纤维化棬斻旓旑旂斿旑旈旚斸旍旇斿旔斸旚旈斻旀旈斺旘旓旙旈旙棳

斆斎斊棭椲棻灢棽椵椈本病往往最早发生于婴幼儿时期棳以肾衰

竭为主要临床表现棳患儿出生后第棻年死亡率较高椲棾椵暎
既往诊断 斄斝斠斔斈依靠活组织病理检查椲棿椵椈近年来棳伴
随影像学技术的发展棳已可通过影像学特征性改变进

行诊断暎本研究评价超声对本病的诊断价值暎
棻暋资料与方法

棻灡棻 一般资料暋回顾性分析我院棽棸棸棸年棻月棴棽棸棻棽
年棻月临床诊断为 斄斝斠斔斈伴斆斎斊的椃例患儿棳男棾
例棳女棿例棳年龄棻棸天暙棻棸岁棳中位年龄椂岁椈其中棿
例 因腹部膨隆暍棽例因胃肠道症状及腹痛暍棻例因颜面

暏椄椂棾棻暏 中国医学影像技术棽棸棻棾年第棽椆卷第椄期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻棾棳斨旓旍棽椆棳斘旓椄



表棻暋椃例 斄斠斝斔斈伴斆斎斊患儿临床及超声资料

患儿编号 性别 年龄 临床表现 肾脏超声表现 肝脏超声表现 肾功能

棻 女 棻棸岁 腹部膨隆棿年 双肾增大棳实质回声弥漫增强棳可见

许多微小囊泡棳皮暍髓质部分受累

肝脾大棳管道结构欠清棳门静脉增宽棳
微小胆管僵直扩张

正常

棽 男 棻棸天 颜面发绀棻旇 双肾增大棳实质回声增强棳可见许多

微小囊泡棳整个皮暍髓质受累

未见异常 尿素氮椄灡棽棸旐旐旓旍棷斕棳肌
酐正常

棾 女 椄岁 阵发 性 腹 痛 伴

黑便棾天

双肾增大棳皮暍髓质分界不清棳实质内

见弥漫分布的点状强回声棳大部分

皮暍髓质受累

肝脏增大棳肝内胆管僵直棳肝左叶胆

管轻度扩张

尿素 氮 棻棻灡棽棸 旐旐旓旍棷斕棳
肌酐正常

棿 女 棽岁 腹部膨隆棽年 双肾增大棳实质内见若干点状强回声

弥漫分布棳大部分皮暍髓质受累

肝轻度增大棳肝内胆管及门静脉周围

回声增强棳肝右后叶胆管呈囊状扩张

尿素 氮 棻椀灡椆棸 旐旐旓旍棷斕棳
肌酐正常

椀 女 椂岁 肝脾大椂个月 双轻度增大棳皮暍髓质分界模糊棳可见

许多微小囊泡棳部分皮质及整个髓质

受累

肝脏增大棳肝内走行僵直胆管门静脉

增宽椈脾脏增大棳脾门处血管纡曲扩

张

正常

椂 男 棻棸岁 腹部膨隆椂年 双肾弥漫点状回声增强棳未见正常

皮暍髓质分界棳病变累及整个髓质和

部分皮质

肝脏动脉系统及门静脉系统增宽椈
肝暍脾脏增大棳脾门静脉扩张

正常

椃 男 椆个月 间断呕吐 棻 个

月棳腹泻棻天

双肾增大棳肾脏皮暍髓质分界不清椈全
部皮暍髓质受累

门静脉系统周围部分胆管回声增强 尿素 氮 椄棸灡棸棸 旐旐旓旍棷斕棳
肌酐棻椂棽灡棸棸毺旐旓旍棷斕

紫绀就诊暎所有患儿均接受超声检查棳棾例接受 斆斣
检查棳棾例接受 斖斠检查暎
棻灡棽 仪器与方法暋超声检查采用 斄旍旓旊斸椀椀棸棸超声

仪棳腹部凸阵探头棳频率棿斖斎旡棳浅表高频线阵探头棳
频率棻棾斖斎旡棳常规扫查肝脏暍胆暍胰腺暍脾脏和肾脏暎
斆斣 采 用 斍斉 斕旈旂旇旚斢旔斿斿斾棻椂 层 螺 旋 斆斣 仪棳层 厚

椀旐旐棳间隔椀旐旐棳螺距棻灡棾椃椀棳管电压棽棽棸旊斨棳管电流

棽棿棸旐斄暎斖斠 检查采用 斢旈斿旐斿旑旙斄旜斸旑旚旓棻灡椀斣 超导

斖斠 仪棳体 部 表 面 线 圈椈应 用 斊斕斄斢斎 序 列 采 集

斣棻斪斏棳斣斠棽椀棸棸棸旐旙棳斣斉棿暙棻棸旐旙棳应用斣斢斉序列采

集 斣棽斪斏棳加用脂肪抑制序列棳斣斠棽椂棸棸暙棽椃椀棸旐旙棳斣斉
椂棸暙椃棸旐旙椈斊斚斨棽椄椀旐旐暳棾椄棸旐旐棳层厚椄旐旐棳层距

棻旐旐暎
棽暋结果

棽灡棻 临床表现暋椃例患儿临床表现见表棻暎
棽灡棽 超声检查暋椃例均见双肾增大棳肾实质回声弥漫

性增强棳可见弥漫分布的点状强回声棳皮暍髓质分界不

清棬图棻斄棭椈采用浅表高频线阵探头扫查棳双肾可见许

多微小囊泡棳其后方回声增强棳较大囊肿无回声棳后方

回声增强不明显棳部分或全部皮暍髓质受累棬图棻斅棭暎椂
例肝脏增大棳肝内胆管轻度扩张并僵直棳门静脉周围回

声增强棬图棽斄棭棳其中棻例于肝右后叶见胆管呈囊状扩

张棬图棽斅棭暎见表棻暎
棽灡棾 肾脏斆斣及 斖斠斏暋棾例 斆斣 示双肾体积增大棳部
分呈分叶状棳肾实质密度减低棳其内可见多发小斑点状

致密影椈棾例 斖斠斏示双肾增大棳肾实质内可见多发小

类圆形异常信号棳斣棻斪斏呈等信号或高信号棳斣棽斪斏呈

高信号暎
棽灡棿 生化及病理检查暋棿例肾功能异常棳其中棿例尿

素氮升高暍棻例肌酐升高暍棽例尿蛋白阳性棬表棻棭暎棻例

接受肝脏组织活检棳可见小胆管不规则扩张棳纤维组织

增生棳未见假小叶形成暎
棾暋讨论

斄斠斝斔斈伴 斆斎斊是一种以肾脏集合管非阻塞性

扩张和肝内胆管发育异常为特征的常染色体隐性遗传

性疾病椲椀椵棳其致病基因位点位于常染色体椂旔棽棻灡棻暙
旔棻棽椲椂椵棳每个临床亚型几乎均出现椂旔棻棽位点突变棳该位

点突变可直接导致 斄斠斝斔斈 伴 斆斎斊椲椃椵暎多数 斄斠斝灢
斔斈伴 斆斎斊患者的肝暍肾疾病呈进行性发展棳新生儿

期存活者中约椀棸棩暙椄棸棩可存活至棻椀岁棳其中椀椂棩
暙椂椃棩无需肾移植椈棻椄岁以上患者往往由于肾功能正

常棳直至出现门静脉高压才发现本病椲椄椵暎斄斠斝斔斈 的

组织学特征如下椇肾实质被多数与肾表面呈直角排列暍
长的囊肿所替代棳囊肿主要为扩张的集合系统棳使肾脏

呈海绵样增大棳被膜下有少数正常肾小管及曲管椲椆灢棻棸椵暎
小囊肿及扩张的集合系统于超声声像图中表现为肾脏

回声弥漫性增强棳或呈弥漫的强回声点椲棻棻椵暎斆斎斊肝

脏组织学改变主要为肝胆管发育不良所致的先天性肝

纤维化暎斄斠斝斔斈伴斆斎斊患者肝暍肾受累程度不同棳临
床表现多样棳影像学在诊断和随访中有重要作用椲棻棽椵暎

本组椃例患儿发病年龄为棻棸天暙棻棸岁棳临床表

现不尽相同棳棽岁以下患儿临床主要表现为肾衰竭棳影
像学检查示皮暍髓质分界不清棳皮暍髓质全部受累椈棽岁

以上患儿临床及影像学主要表现为肝脾大和门静脉高

暏椆椂棾棻暏中国医学影像技术棽棸棻棾年第棽椆卷第椄期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻棾棳斨旓旍棽椆棳斘旓椄



图棻暋斄斠斝斔斈肾脏声像图暋斄棶腹部凸阵探头棳频率棿斖斎旡棳显示肾脏增大棳实质暍肾窦分界不清棳点
状强回声弥漫分布椈斅棶浅表高频探头棳频率棻棾斖斎旡棳皮暍髓质内可见微小囊泡及较大囊肿棬黑箭棭棳微
小囊泡后方回声增强棬白箭棭暋暋图棽暋斄斠斝斔斈伴斆斎斊肝脏声像图暋腹部凸阵探头棳频率棿斖斎旡棳
白箭示轻度僵直扩张的胆管棳黑箭示其旁伴行的门静脉棬斄棭棳肝右后叶见囊状扩张胆管棬斅棭

压相关性改变棳而肾脏受累程度

相对 较 轻棳皮暍髓 质 部 分 受 累暎
斣旛旘旊斺斿旟等椲棻椵报道棳本病婴幼儿时

期发病以肾脏疾病症状为主棳而青

少年时期发病则以门静脉高压症

状为主棳与本研究结果相似暎本组

棻例棽岁患儿临床表现为肾衰竭暍
肝脾大和门静脉高压暎本病的临

床特征是否以棽岁为界限尚需大

样本分析暎
本研究中采用浅表高频线阵

探头扫查肾脏棳可见皮暍髓质内多

发微小囊泡椈肾功能正常患儿均

为皮暍髓质部分受累棳而肾功能异

常患儿则受累范围更为广泛棳提
示应用浅表高频线阵超声观察

皮暍髓质受累程度可粗略评估肾

脏功能改变情况暎
尽管 斄斠斝斔斈 伴 斆斎斊患儿

均有不同程度的肝纤维化棳但影

像学检查发现 斆斎斊 通常较晚棳
可至成年方才首诊椲棻棾椵椈其肝脏超

声改变包括肝实质回声增强和增粗棳肝内和肝外胆管

囊肿或囊性扩张棳门静脉周围回声增强和增厚伴或不

伴不同程度的肝脾大及门静脉高压表现暎肝实质回声

增强和增粗主要因肝脏内存在大量特征性不规则暍僵直

和扩张的细小胆管棳门静脉周围回声增强和增厚则可能

为肝纤维化所致暎门静脉周围僵直扩张的小胆管及囊

肿或囊性扩张胆管为斆斎斊的特征性改变暎
总之棳超声能够为诊断 斄斠斝斔斈 伴 斆斎斊提供有

力依据椈浅表高频线阵超声有助于明确 斄斠斝斔斈的肾

脏特征性病变及其范围暎
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