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!"病例介绍

患者"男"45岁"主因腹痛 4月余入院# 患者 4月

余前无明显诱因出现上腹痛"以右上腹为重"反复发

作"与进食无关"伴纳差乏力"无恶心呕吐"无反酸嗳

气"无畏寒发热""$"#年 6月 "$日至徐州医科大学附

属医院门诊查电子胃镜示!食管炎"慢性非萎缩性胃

炎伴糜烂"十二指肠球部溃疡?#期%见图 #&# 入院体

检结果!体温 1%@5A"心率 9$次;(*>"呼吸 #8次;(*>"

血压 #"4;5$ ((BC# 神志清"精神可"面部及鼻多发

毛细血管扩张"全身皮肤巩膜无黄染# 浅表淋巴结

未及肿大# 胸廓无畸形"呼吸运动对称"肋间隙正

常"语颤对称"叩诊正常清音# 听诊两肺呼吸音清"

未闻及干湿性音"心律齐"各瓣膜区未闻及病理性

杂音"无心包摩擦音# 腹平软"右上腹轻压痛"无反

跳痛"肝脾肋下未及"D,EFG-征%7&"肝区无叩痛"移

动性浊音%7&"肠鸣音正常# 双下肢无凹陷性水肿#

患者诉既往反复鼻出血病史 6$ 余年"长期存在面部

及鼻多发毛细血管扩张症状"否认有吸烟'饮酒史#

患者母亲数年前因恶性淋巴瘤去世"其中一弟患有

脊索瘤# 血常规!白细胞 5@4 H#$

9

;I"中性粒细胞

比例 5$J"血红蛋白 #6# C;I"血小板 #%8 H#$

9

;I#

肝功能检查示!谷草转氨酶 66 K;I"

!

'谷氨酰转肽

酶 155 K;I"碱性磷酸酶 119 K;I"白蛋白 11@9 C;I"

总胆红素 5%@4

"

(.+;I"直接胆红素 4%@6

"

(.+;I"

总胆汁酸 4%

"

(.+;I# 凝血功能检查抗凝血酶
#

活

性 41J"凝血酶原时间 #1@% ="百分活动度 %8@9J"

活化部分凝血活酶时间 1"@% ="L'二聚体 "@46

"

C;(+"

纤维蛋白原降解产物 8@9 (C;I# 尿常规检查 M尿

沉渣定量检测结果!尿胆原%MMM&"比重 #@$"%"尿

胆红素%M&"尿蛋白%M;7&# 免疫系列检验结果!免

疫球蛋白N#5@" C;I"免疫球蛋白D1@9% C;I$

#1

O呼

气试验阴性# 胸腹盆腔平扫OP检查结果%见图 "&!

两肺气肿"多发肺大泡"两肺多发炎性灶"右肺中叶'

下叶多发支气管扩张"肝内多发斑片状低密度影"边

界欠清"腹盆腔积液"系膜渗出性改变"胃未充盈"壁

略厚"肝内钙化灶"阑尾冗长扩张伴粪石# 上中腹盆腔

增强OP检查结果%见图 1&!肝实质密度及强化异常"

考虑遗传性出血性毛细血管扩张症%GQEQ:*R)E-GQ(.E'

EG)C*/RQ+)>C*Q/R)=*)"BBP&"肝左叶致密影"腹盆腔积

液"考虑胆囊结石"右肾小囊肿"胃未充盈"壁略厚#

D3S肝脏特异性对比剂胰胆管造影检查结果%见图6&!

考虑BBP合并腹水#

!十二指肠球部前壁见一类圆
形溃疡灶"表覆黄白苔"周围黏
膜充血水肿明显

!肝内示多发斑片状低密度影"边
界欠清

!肝脏体积增大"轮廓欠光整"肝
左叶多发结节状致密影"肝实质
强化程度不均"多发结节样'斑片
样异常强化影"边界欠清

!肝实质内弥漫团块状'结节状
稍长 P#'稍长 P" 信号影"增强
肝实质强化不均匀

图 #!电子胃镜所见 图 "!胸腹盆腔平扫OP所见 图 1!上中腹盆腔增强OP所见 图 6!D3S肝脏特异性对比

剂胰胆管造影所见
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#"讨论

#$!"根据患者病史'体格检查及相关辅助检查结果"

诊断为十二指肠球部溃疡'食管炎'慢性非萎缩性胃

炎伴糜烂'肺炎'肺气肿'肺大泡'右肾囊肿# 根据

"$$$年国际BBP基金科学顾问委员会诊断标准)#*

!

%#&自发'反复出现鼻出血$%"&特定部位%唇'口腔'

手指'鼻&多发毛细血管扩张$%1&肺动静脉畸形'肝

动静脉畸形'脑动静脉畸形'脊髓动静脉畸形'胃肠道

毛细血管扩张%伴或不伴鼻出血&$%6&一级亲属患有符

合此标准的BBP# 符合标准中 1项可确诊BBP"符合

"项可疑诊BBP"少于 "项为不太可能诊断BBP# 该

患者符合诊断标准中%#&'%"&'%1&项"BBP诊断明确#

#$#"BBP又称3Q>:,'T=+QE'UQVQE病"为常染色体显

性遗传性疾病"表现为广泛的皮下'黏膜和脏器毛细

血管扩张"发病率为 #;万W";万)"*

# 已知 1 种致病

基因与BBP相关!位于染色体 9X16 的 Q>:.C+*># 基

因"位于染色体 #"X## WX#6 的激活素受体样激酶 #

基因"位于染色体#8X"#的 YDL?6基因"三者均与转

化生长因子
$

相关"BBP分子生物学基础为转化生

长因子
$

信号转导紊乱导致血管发育异常)1*

#

#$%"肝脏BBP为BBP导致的肝脏血管畸形"其早

期表现为肝实质毛细血管扩张"进行性加重的血管

扩张可产生多处动静脉瘘"肝血供改变导致肝实质'

胆道系统和肠系膜血管异常"进而出现慢性肝损伤'

胆管损伤和胆汁淤积表现)6*

# 胆汁淤积在肝脏BBP

中最常见"碱性磷酸酶和
!

'谷氨酰转肽酶可升高至

正常水平的 1 W#$ 倍"也可出现轻度转氨酶升高"但

肝脏合成功能正常)4*

# 本例患者已出现胆汁淤积表

现# 多层螺旋OP在BBP动脉期早期可显示微小血

管畸形"表现为肝脏点状增强影"其可高敏感性地显

示肝脏BBP的解剖及病理改变"是常用的诊断及评

估肝内血供状况的无创检查方式)%'5*

"同样 D3S可

清楚显示肝实质异常'胆道异常及血管畸形)8*

# 肝脏

BBP就诊症状可为上腹胀痛'腹水'周围性水肿及

心衰导致的呼吸困难等)6*

# 该患者 4 月余前出现上

腹痛且以右上腹为重"反复发作但与进食无关"伴纳

差乏力"腹部OP示腹盆腔少量积液'系膜渗出性改

变"腹痛原因考虑与合并存在的十二指肠球部活动

期溃疡和肝脏血管畸形相关# 患者既往无基础疾病

及长期服药史"否认吸烟'饮酒史"入院后检测幽门

螺旋杆菌阴性"胃镜示十二指肠球部活动期溃疡"可

能与脏器毛细血管扩张造成的局部黏膜屏障功能降

低相关# 该患者入院后予抑酸护胃'保肝等对症支

持治疗后腹痛症状较前缓解并要求出院"出院前嘱

其继续口服质子泵抑制剂 6 周后复查胃镜"对其进

行BBP相关知识宣教并嘱定期随访"建议其一级亲

属进行相关检查排除该疾病"因患者个人原因"未进

行本人及其亲属的诊断性基因检测# 对初始无症状

或轻症肝脏BBP患者"需密切临床观察和随访# 对

存在较严重的肝脏血管畸形患者"可行肝动脉结扎

或缩扎术'肝动脉介入栓塞以及肝移植术"对存在严

重肝功能衰竭'门静脉高压症'胆系并发症'充血性

心力衰竭以及肺动脉高压患者"可通过对症支持治

疗以改善生活质量"延长生存时间)9'#$*

#
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