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·论著·

小儿结节性硬化症合并心脏横纹肌瘤临床特征研究

宋春泽　 蒋国平　 叶菁菁　 俞　 劲

【摘要】 　 目的　 探究小儿结节性硬化症（ ｔｕｂｅｒｏｕｓ ｓｃｌｅｒｏｓｉｓ ｃｏｍｐｌｅｘ，ＴＳＣ）合并心脏横纹肌瘤（ｃａｒｄｉ
ａｃ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｍａ，ＣＲＭ）的临床特点。 　 方法　 以 ２００８ 年 ５ 月至 ２０１７ 年 １１ 月由浙江大学医学院附属儿
童医院确诊合并 ＣＲＭ的 ＴＳＣ患儿。 在剑突下、心尖、胸骨旁及胸骨上窝等切面多方位、多角度对心脏
进行超声心电图检查，记录心脏肿瘤后重点观察肿瘤的位置、数量、形状、大小、活动及回声情况，进一步

行头颅 ＭＲＩ、头颅 ＣＴ、心电图、脑电图等检查确诊 ＴＳＣ。 有手术指征的心脏肿瘤病例行肿瘤切除术，无
手术指征的心脏肿瘤病例则通过超声随访观察。 　 结果　 ３４ 例临床确诊为 ＴＳＣ患儿中，首发临床症状
为癫痫 ２３ 例（６８％ ）。 首诊时超声心动图检查发现 ＣＲＭ后确诊为 ＴＳＣ １１ 例（３２％ ），其中胎儿超声心动
图检查发现 ＣＲＭ １ 例。 ３４ 例 ＴＳＣ 患儿中心脏肿瘤多发 ２４ 例（７１％ ），单发 １０ 例（２９％ ），以左心室最
多。 随访 ２１ 例患儿（随访时间 ３ 个月至 １ 年 ２ 个月）中 ７ 例经手术病理证实为 ＣＲＭ，８ 例 ＣＲＭ自发缩
小或减少，２ 例 ＣＲＭ完全消退，４ 例变化不明显。 　 结论　 癫痫发作为 ＴＳＣ 患儿较为常见的首发症状，
故此类患儿应常规行心脏超声检查。 心脏超声首诊如发现以左心室为主的多发高回声肿瘤应警惕 ＴＳＣ
的存在，结合心脏超声检查有助于该病的早期诊断和治疗。
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　 　 结节性硬化症（ ｔｕｂｅｒｏｕｓ ｓｃｌｅｒｏｓｉｓ ｃｏｍｐｌｅｘ，ＴＳＣ）
是一种以常染色体显性遗传、多器官受累为特征的

系统性疾病［１］ ，发病率为 １ ／ １０ ０００ ～ １ ／ ６ ０００［１］ ，临
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床常以癫痫发作等神经系统症状就诊［２］ 。 近年来

随着超声医学的发展，超声心动图在了解心脏畸

形、心脏各腔室大小及心脏肿瘤方面有很大进展，

在婴儿甚至胎儿时期就能检出心脏肿瘤，并确定肿

瘤位置进而确诊 ＴＳＣ［３］ 。 本研究应用小儿超声心动
图技术结合临床特点诊断 ＴＳＣ，旨在探讨早期诊断
ＴＳＣ的有效方法。

材料与方法

一、一般资料

２００８ 年 １ 月至 ２０１７ 年 １１ 月浙江大学医学院附
属儿童医院共收治 ３４ 例临床确诊 ＴＳＣ 合并心脏横
纹肌瘤（ｃａｒｄｉａｃ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｍａ，ＣＲＭ）的患儿。 男 １９
例，女 １５ 例；年龄范围 １ ｄ 至 １５ 岁 ６ 个月，中位年
龄为 ６ 个月 １０ ｄ；３４ 例患儿均有完整病史记录（包
括头颅 ＭＲＩ、头颅 ＣＴ、心脏彩超、心电图、脑电图检
查结果），其中 １９ 例行双肾彩超检查。

二、检查方法

记录患儿首发临床症状。 小儿超声心动图在

剑突下、心尖、胸骨旁及胸骨上窝等切面多方位、多

角度对心脏进行检查，记录心脏肿瘤后重点观察肿

瘤的位置、数量、形状、大小、活动及回声情况，并注

意肿瘤对心脏血流动力学有无影响，有无心包积

液［４］ 。 通过头颅 ＭＲＩ、头颅 ＣＴ、心电图、脑电图检查
等检查确诊 ＴＳＣ。 ＴＳＣ 诊断标准参照 １９９８ 年国际
结节性硬化症协会委员会制定的诊断标准和 ２０１３
年国际 ＴＳＣ共识大会颁布的“结节性硬化症诊断标
准建议（２０１２ 更新版）”［５，６］ 。 有手术指征的心脏肿
瘤患儿行心脏肿瘤切除和病理检查，无手术指征的

肿瘤患儿则通过超声随访观察。

结　 果

一、ＴＳＣ的临床特征
３４ 例结节性硬化患儿中首诊癫痫发作 ２３ 例

（６８％ ）；首诊时超声心动图发现心脏肿瘤 １１ 例
（３２％ ），其中 １ 例胎儿期即发现左室多发心脏肿
瘤，１ 例心脏骤停心肺复苏后通过超声心动图发现
心脏横纹肌瘤。 头颅 ＭＲＩ或头颅 ＣＴ检查示室管膜
下结节影 ４ 例，头颅 ＭＲＩ ／ ＣＴ结节性硬化 ２９ 例。 体
检发现皮肤色素脱失斑 １６ 例，面部丘疹、血管纤维
瘤 ６ 例。 １９ 例行双肾超声检查，提示肾囊肿 ３ 例。
亲属中有结节性硬化症表现 ７ 例。

二、ＣＲＭ超声心动图特点
３４ 例 ＴＳＣ 患儿中，心脏多发肿瘤 ２４ 例（图 １、

图 ２），单发肿瘤 １０ 例（图 ３），左心室多发。 其中左
心室内 ３９ 处，右心室内 ２１ 处，左心房 １ 处、右心房 ２
处。 肿瘤多呈椭圆形或圆形，中等偏强团块，边界

清晰，边缘规整，无明显包膜，内部回声致密、均匀，

瘤体无蒂、突向心腔内。 ３４ 例 ＣＲＭ 其中 ２ 例合并
动脉导管未闭，１ 例合并室间隔缺损，９ 例合并房间
隔缺损，７ 例合并卵圆孔未闭。

三、手术治疗及预后

本研究中 ７ 例患儿因肿瘤引起流出道梗阻或肿
瘤较大易引发严重心律失常，行手术切除，病理均

证实为 ＣＲＭ。 病理检查示薄膜完整、光滑，肿物呈
白色或灰白色，镜下见含大量糖原的“蜘蛛细胞”，

周边部分包浆具有横纹（图 ４）。 ２１ 例患儿获得随
访，随访时间 ３ 个月至 ５ 年 １０ 个月，其中 ８ 例 ＣＲＭ
自发缩小或减少，２ 例 ＣＲＭ完全消退，４ 例变化不明
显，７ 例接受心脏肿瘤切除手术（５ 例术后恢复可，１
例术后复发，１ 例术后因严重心律失常死亡）。

图 １　 左房、左室内多发强回声结节，左室流出道轻度狭窄　 图 ２　 左房、左室及右室内多发强回声结节　 图 ３　 左室
流出道单发高回声结节　 图 ４　 心脏横纹肌瘤的“蜘蛛细胞”，可见横纹
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ｕｌｅｓ ｉｎ ｌｅｆｔ ｈｅａｒｔ ａｎｄ ｒｉｇｈｔ ｖｅｎｔｒｉｃｌｅ　 Ｆｉｇ． ３　 Ｓｉｎｇｌｅ ｈｙｐｅｒｅｃｈｏｉｃｎｏｄｕｌｅ ｉｎ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｏｕｔｆｌｏｗ ｔｒａｃｔ　 Ｆｉｇ． ４　 Ｔｈｅ “ ｓｐｉｄｅｒ
ｃｅｌｌｓ” ｏｆ ｃａｒｄｉａｃ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｍａｓ
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讨　 论

ＴＳＣ在国外多被称为结节性硬化复合体，病理
基础为错构瘤，患儿表型呈多样性，临床易漏诊。

有文献报道，８０％～ ９０％的 ＴＳＣ 患者因癫痫发作首
次就诊［２，７］ 。 本组 ２４ 例（６８％ ）有癫痫发作，低于文
献报道水平，可能是由于 ＴＳＣ 除 ＣＲＭ 外，其他临床
表现的发生率均随年龄的增大呈上升趋势，本研究

中部分患儿年龄偏小暂未表现出癫痫临床症状［８］ 。

ＴＳＣ肾脏病变通常到特定年龄才会出现，文献报道
７０％～９０％的成人 ＴＳＣ患者伴多发肾血管平滑肌脂
肪瘤［９］ 。 由于本研究主要观察对象为儿童，加之

ＴＳＣ临床表现与年龄相关，故本研究 ＴＳＣ 肾脏病变
检出率仅 １５． ８％ ，略低于上述文献中成人 ＴＳＣ 患者
肾脏病变检出率。

ＣＲＭ是诊断 ＴＳＣ的重要依据，随着超声医学技
术的快速发展，通过小儿甚至胎儿超声心动图就能

诊断出 ＣＲＭ进而确诊 ＴＳＣ。 本研究中首诊小儿超
声心动图检查发现 ＣＲＭ 后确诊 ＴＳＣ １１ 例（３２％ ），
其中通过胎儿超声心动图检查发现 ＣＲＭ １ 例。 常
规胎儿期及早期小儿的多发 ＣＲＭ 可被视为 ＴＳＣ 的
早期临床体征，提示常规早期小儿超声心动图检查

可在早期发现 ＣＲＭ后确诊 ＴＳＣ［１０］ 。
ＣＲＭ在婴幼儿中最为多见［１１］ 。 本研究 ３４ 患

儿中，ＣＲＭ多发 ２４ 例（７１％ ），单发 １０ 例（２９％ ），以
左心室内最多，多数呈圆形或椭圆形强回声团块，

边界清晰，内部回声致密、均匀，与周围心肌分界较

清楚。 提示当小儿超声检查发现左心室内多发的

心脏肿瘤时，应结合临床表现考虑 ＴＳＣ的可能。
３４ 例 ＴＳＣ 患儿中 ２１ 例获得随访，随访患儿均

予以常规抗癫痫治疗，未予以抗肿瘤治疗，肿瘤自

发缩小或消退，提示 ＣＲＭ 可能有自然消退的倾向，
符合文献报道中 ＣＲＭ 可能存在自发消失的生物学
特点，故多数学者主张先保守治疗，若发现威胁生

命的心律失常或流出道梗阻后再行手术治疗［１２］ 。

一般来说 ＣＲＭ属良性肿瘤，但由于肿瘤位置特殊，
可致血流动力学紊乱、心律失常、心衰、栓塞甚至猝

死等，故仍需谨慎处理，本研究中有 １ 例患儿因严重
流出道梗阻引发心脏骤停危及生命。 对于无症状

的患儿，可选择定期随访心脏彩超和心电图［１３ － １７］ 。

总之，ＴＳＣ是一种多脏器受累的系统性疾病，癫
痫发作为 ＴＳＣ患儿常见的首发症状，故此类患儿应
常规行心脏超声检查。 心脏超声首诊发现以左心

室为主的多发高回声肿瘤时应警惕 ＴＳＣ 的存在。
此外，临床结合心脏超声检查有助于该病的早期诊

断和治疗。
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临床研究设计的创新点和难点

临床研究设计实施的创新点和难点源于临床工作要求与临床研究要求之间的相同点和不同点。 充分

利用相同点，给临床工作赋予临床研究的属性，是创新的一个方面；找到临床研究要求高于临床工作的不同

点，从方案设计和软硬件入手解决问题，是创新的另一个方面。 临床研究在探索创新的过程中要突破诊疗

常规，在给患者带来潜在获益的同时面临风险。 从患者健康角度评估获益与风险的关系，尽量减小潜在风

险对患者的潜在伤害，是研究者必须面对和认真处理的伦理问题，是创新的第三个方面。


