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!"病例介绍

患儿"女"-, 岁 9 月"以反复抽搐 1 年"近 + F抽

搐 2 次为主诉入院& 患儿曾于 2 岁时无明显诱因出

现'发热半月"继之抽搐("于本科治疗后热退"抽搐

好转%因脑电图异常"诊断'癫痫("服用丙戊酸钠半

年"仍频发抽搐"疗效欠佳%改服用卡马西平治疗约

:年"最大用量 ,E9 %GF%:年中每年抽搐发作 1 H-,次"

近期玩耍中突然出现抽搐"表现为意识逐渐丧失"口

吐白沫"以右下肢开始发展到右上肢后至全身呈渐

进式强直阵挛样抽搐"抽搐持续 - @ 自行缓解& 病

程中无发热"无呕吐"无腹泻"无肢体活动障碍& 否

认家族性癫痫病史& 否认家族遗传代谢性疾病病

史& 否认头部外伤史& 体格检查!精神状态尚可"神

志清楚"呼吸平稳"语言缓慢"左侧头面部可见大片

状分布血管痣"压之褪色"突出于表皮"边界清"形态

规则"呈葡萄酒色#见图 -$& 双瞳等大同圆"对光反

射灵敏"结膜无充血"虹膜无增生改变"双肺呼吸音

清"心音有力"律齐"心前区未闻及杂音"腹部平软"

肝肋下未扪及"脾无肿大& 两侧肌力不对称"右肢肌

力 9 级"左肢肌力 / 级"右侧巴氏征#I$"左侧巴氏

征#3$"神经系统检查阴性& 入院后行 JK检查!双

侧额)颢部蛛网膜下腔增宽"右侧额顶叶脑回变细)

脑沟稍宽"见少许钙化"显示软脑膜血管瘤"诊断为

脑面部血管瘤病#见图 +$& 遗憾的是患儿住院期间

未行智力评估和青光眼的各项检查& +9 @动态脑电

图 -*患者头面部的血管痣照片

图报告提示可见痫样放电& 给予抗癫痫治疗后住院

期间抽搐发作一次"出院后继续行标准抗癫痫药物

治疗&

图 +*患者头颅JK影像

#"讨论

#$!"!"#$%&'(&)&$综合征#!(!$属于神经'皮肤综

合征的一种& 神经'皮肤综合征是一类先天性胚胎

发育性疾病"神经)皮肤在胚胎发育时属于外胚层"

任何发育过程中的异常情况"均可能导致一些起源

于外胚层的组织器官出现异常"常表现为神经)皮

肤)眼睛的异常"有时也可能累及中胚层或内胚层发

育的器官"根据受累器官的不同"临床表现各异"患

儿就诊多数表现为抽搐发作"临床检查可发现其他

异常& 本病的典型表现主要是神经系统的异常I皮

肤异常I眼部病变*- H2+

& 神经系统异常主要表现为

各种形式的癫痫发作& 有 +-L H1,L的 !(! 患者

有癫痫样发作的既往病史& 多表现为局限性发作"

也可以表现为局限性发作泛化全身"部分患者在 + 岁

之前首次发作"也有 9, 余岁第一次发作的病例& 随

着年龄的增长"部分患者伴有精神症状& 皮肤异常

表现!多数患者为面部三叉神经分布区域的血管瘤"
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临床表现形式多样"是由扩张的毛细血管所组成"大

小不等"边缘不规则"压之褪色"极少减退& 一般多

为单侧分布"其次为颈部)躯干)四肢& 眼部病变!

2,L H:,L的患者会有青光眼"严重的可以导致视

神经萎缩或失明& 一般来说"青光眼和皮疹常好发

于同侧& !(!患者青光眼为隐袭起病"慢性或者亚

急性的眼压升高"通常认为其病因为血管痣波及眼

脉络膜导致前房角发育异常和巩膜静脉压升高& 根

据临床表现的差异本病可分为 2 型*9+

&

!

型!为典

型的 !(!"#-$面部血管瘤%#+$青光眼%#2$神经系统有

影像学表现及脑电图异常癫痫样发作&

"

型!#-$面

部血管痣%#+$青光眼%#2$颅内无病变&

#

型!#-$

仅有脑部血管瘤%#+$无青光眼"也无面部血管痣&

#$#"!(!的病理改变主要为软脑膜血管瘤"病变

部位脑膜增厚"同侧有皮肤血管痣"患侧大脑半球可

见硬化及萎缩*/+

& 显微镜下可见由薄壁小静脉及

毛细血管组成的软脑膜毛细血管畸形"周围神经纤

维及神经元减少与变性"血管周围间隙或者皮质血

管内胶质增生钙化& 表现为团块状或者松散状钙化

灶"目前 !(!暂无公认的诊断标准"参照文献*. H0+

列出以下诊断标准!#-$神经系统症状表现&

$

癫

痫发作%

%

软脑膜血管瘤对侧肢体偏瘫%

&

智力低

下%

'

精神异常& #+$面部表现& 头面部葡萄酒色

血管瘤"常沿三叉神经分布& #2$眼部表现&

$

脉

络膜血管瘤%

%

青光眼"约 2,L病例出现此症状&

#9$影像学检查所见& 头颅 JK显示颅内脑回样钙

化或头颅PDS显示有软脑膜血管瘤& !(! 诊断暂

无统一标准"颜面血管畸形)癫痫和青光眼被称为

!(!的三大症状& 不典型者需辅以影像学检查如

JK)PDS等& 目前认为"面部)脉络膜)软脑膜这三

个部位中"发生至少 + 个部位的血管瘤"即可有助于

诊断 !(!

*-,+

"但是软脑膜血管瘤是诊断的必要条

件& 典型的临床表现和影像学检查是诊断 !(! 的

重要手段"但明确的诊断标准还需要进一步的探讨&

!(!临床症状结合影像学诊断相对明确"但需与

T87UU&8'K$&A6#A6V综合征#TK!$及遗传性出血性毛

细血管扩张症#WWK$进行鉴别& TK! 是一种先天

性疾病"其典型临床表现为#-$血管瘤%#+$软组织

和骨质增生"病肢增粗和过长%#2$浅静脉的曲张&

WWK是一种以出血和血管畸形为特征的疾病"到目

前为止已确定有 + 个基因与该病有关*--+

"其临床诊

断依据如下!#-$反复自发性鼻出血%#+$唇)口腔)

鼻黏膜)手指等多个特征部位的毛细血管扩张%#2$

呼吸系统)消化系统及神经系统的静脉畸形%#9$阳

性家族史&

#$%"!(!的治疗主要使用抗癫痫药物控制癫痫发

作"以达到改善生活质量的目的& 因频繁发作的惊

厥会造成惊厥性脑损伤"因此"对于抗癫痫药物治疗

效果不佳"频繁发作的惊厥患者可考虑在脑电图

#常规I皮层$定位的基础上行手术切除病灶& 难

治性癫痫伴有智力损害的患者"建议早期手术治疗"

对于伴有青光眼的患者应及时给予降眼压治疗& 脑

半球动脉灌注常受静脉引流异常影响"脑血流异常

会进一步引起脑损害"故目前主张口服阿司匹林"以

此预防静脉血栓形成*-++

"减少脑卒中发作&
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