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混合型神经纤维瘤病1例
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【摘要】 神经纤维瘤病是一种常染色体显性遗传病，可累及神经、肌肉、骨胳、内脏、皮肤[1]，可分为神经纤维瘤病1型(NF-1)和神经纤维瘤病2型(NF-2)，其中
NF-2少见，病情复杂，预后差。而兼有NF-1和NF-2症状的混合型神经纤维瘤病(NF-3)[2]罕有报道。现有患者中年男性，因左侧颌面部肿块40年入院，经
检查后诊断为NF-3。
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A Case Report of Neurofibromatosis Type 3 
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abstract: neurofibromatosis is considered an autosomal dominant disorder that can affect the brain, spinal cord, nerves and skin.nF can be classified 
into two distinct types: neurofibromatosis type 1 (nF-1) and nF-2.The nF-1 is rare, the course of nF-2 is complex and the prognosis is poor. 
Moreover,nF-3 is seldom reported which combines features of both.a middle-age male was admitted to our Maxillofacial Department, complaint 
of huge swelling on left side of face since 40 years ago. The physical examination: Bilateral deafness and lower limb paresis. after examination, it 
was diagnosed as nF-3.
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1 病例资料
　　患者47岁男性，40年前偶然发现左侧颌面部包块，逐渐增
大，无疼痛，左侧颌面部皮肤麻木。20年前在当地医院行肿块切
除手术(具体手术不详、病理不详)，术后1年复发，包块逐渐增大,
左侧面部麻木，伴有咀嚼困难，只能流质饮食。10年前双侧听力
逐渐下降，双侧上肢、下肢、腹部、背部出现包块，大小不等，
无压痛，无红肿发热，觉双侧下肢麻木进行性加重，不能直立。
　　临床检查：神志清，查体合作。左额、右枕可扪及皮下肿
物，大小为2cm×2cm,质地硬，活动度差，无压痛。颌面部不对
称，左侧颌面部见有大型包块，包块大小约10×10×10cm，包
块活动度良好，底界不清，边界清楚，无扪痛。查右面部浅感觉
明显减退，左侧颌面部皮肤有麻木感，粗测双侧听力明显减退。
颈抗(-)。躯干及四肢多处见有肿大包块十个，活动度良好，无压
痛。四肢肌肉萎缩，双下肢为著。左侧躯干浅感觉正常，右侧躯
干浅感觉减退。
1.1 辅助检查  颌面部＋头颅 CT 平扫：左侧颌面部肿块并颌面部
及颅底、上颌骨骨质破坏，颅底及颈部皮下软组织内、舌右侧缘
及左侧颈动脉鞘周围多发肿块及结节并双侧听神经瘤；多发脑膜
瘤：左侧基底节区软化灶。
　　胸部＋全腹部 CT平扫：胸、腹、臀部皮下软组织内、左侧腰
大肌内及盆腔内、T12椎体平面椎管内及S1-4骶管内多发大小不等
结节、肿块影。
　　头部、颌面部、颈部 MRI 平扫+增强：左侧颌面部、双侧头面
部皮下、舌体右侧份、双侧颈动脉鞘区、双侧颈深部多发结节及
肿块灶(见图1)；双侧桥小脑区听神经瘤(见图2)；大脑镰下多发异
常信号结节，并脑膜广泛不均匀増厚；空泡蝶鞍(见图3)。
　　免疫组化结果： Ki -67(约2%+)、CD56(+)、 S -100(+)。
　　患者病情复杂，且全身状况较差，经多院会诊后，认为患者
神经功能难以恢复，采取姑息治疗方案，不作放化疗，仅切除左
侧颌面部肿瘤，改善呼吸及进食。2017年6月1日行左侧下颌骨下
缘入路手术，术中见肿瘤上界达左侧眶底、左侧颧骨、颧弓，后
界达翼丛、翼腭窝，将肿瘤与周围组织分离，完整摘除后，解剖

分离左侧咬肌，旋转填塞至缺损处。病理诊断：神经鞘瘤。术后
患者恢复良好出院。

2 讨   论
2.1 临床表现  根据临床表现和基因定位，神经纤维瘤病分为神经
纤维瘤病1型(NF-1)和2型(NF-2)。NF常造成多系统损害，NF-1患
者常出现广泛多发神经纤维瘤、咖啡色皮肤斑、腋下雀斑、虹膜
结节、血管及骨骼发育不良，视神经瘤。而NF-2以双侧前庭神经
鞘瘤伴听力改变、脑膜瘤和脊柱肿瘤等为典型特征。如今，NF-1
和NF-2的致病基因已明确，NF-1是由常染色体17q11.2缺失,而
NF-2是常染色体22q12.2缺失[3]。
2.2 诊断  在NF-1的7项诊断标准中，包括2项或2项以上即可诊断为
NF-1[4]，本例患者影像检查提示：多发神经纤维瘤及空泡蝶鞍，符
合诊断标准中第二项[5]：存在>2个任何类型的神经纤维瘤，≥1个丛
性神经纤维瘤，和第六项：有特征性骨损害，如蝶鞍发育不良、长
骨皮质变薄伴或不伴假性关节，故该病例可临床诊断为NF-1。
　　根据NF-2的最新诊断标准[6]，该患者具有NF-2的典型特征：70
岁之前的双侧前庭神经鞘瘤，且存在多发性脑膜瘤伴脑(脊)膜瘤、
非前庭神经鞘瘤、神经纤维瘤。故该病例可临床诊断为NF-2。
　　综上所述，该患者可临床诊断为1型与2型混合型神经纤维瘤
病，即NF-3。
2.3 治疗  该病作为一种常染色体显性遗传病，其多变性及肿瘤
的多发性，常常对患者的生命及生活质量造成极大危害，目前虽
有基因靶向治疗设想，但仍无确切根治方案[7]。现在的主要治疗
手段有三种，分别为手术切除、立体定向放射治疗及靶向药的使
用，但不管哪种方式，均以控制病情发展，提高患者生活质量，
延长其寿命为导向[8-9]。
　　神经纤维瘤属良性肿瘤，一般生长较慢，无自觉症状。当其
压迫到神经、呼吸道或其他重要解剖结构，引发临床症状时，需
积极治疗。在头颈部，神经系统较发达，是神经纤维瘤的好发部
位，且血运丰富，有诸多重要的解剖结构，手术治疗时应注意防
范出血风险，避免造成不必要的损伤，对于修复缺损区的皮瓣设



8·

罕少疾病杂志  2023年6月 第30卷 第 6 期 总第167期

(收稿日期：2022-05-25)
(校对编辑：姚丽娜)

计也应谨慎[10]。手术治疗虽然预后不佳，且存在并发症，在现阶
段仍是主要治疗手段。对于NF-2，为恢复听神经功能，手术治疗
后还可行听觉脑干植入术(auditory brainstem implant，ABI)[11]。
　　立体定向放射治疗，如伽马刀，一般用于中小型无周围压迫
的肿瘤，对于听神经功能的保留具有一定意义，但有时并不能使
肿瘤缩小，还可能引起术后听力下降、肿瘤粘连，使二次手术难
度增加，故使用时应根据患者具体病情来选择[12]。
　　用于神经纤维瘤病的靶向药物，现有司美替尼单抗，是FDA
批准的第一种用于治疗儿童NF-1的特效药，是一种MEK抑制剂
[13]，在国内也被证实具有良好的临床疗效[14]。对于NF-2患者治疗
听神经瘤研究中，最多的三种靶向药为贝伐珠单抗、依维莫司及
拉帕替尼，研究表明这三种药物对于NF-2患者的肿瘤具有一定的
抑制作用，且对于听神经功能的保留具有一定意义[15]。
　　在本例病人，因其病程长，病情复杂，未能早期明确诊断，
导致其双侧听力丧失及下肢运动障碍，现在更有左侧颌面部肿瘤
复发，影响进食、呼吸，结合患者全身状况及家属意愿，最终选
择不对双侧听神经瘤及椎管内肿瘤作处理，仅切除左侧颌面部肿
瘤，以恢复部分呼吸及进食功能。
2.4 术后体会  本例患者病变发生广泛，除典型双侧前庭神经鞘
瘤，还发生椎管内病变，造成听力及下肢运动功能损害。同时颌面
部的肿瘤对患者的呼吸、进食、言语及外观也造成了极大影响。对
于神经纤维瘤病这一遗传性疾病，现今我们缺少有效根治手段，对
于发病患者，多采取手术切除，保存功能，延长患者寿命的治疗策
略，但术后的后遗症及多样的并发症让本病患者的远期预后并不理
想，且本病在儿童时期进行治疗有较好疗效。因此，在有效的根治
手段出现前，我们应当贯彻“早发现，早诊断，早治疗”的方针，
熟记神经纤维瘤病的特征，在临床工作中对于有多发咖啡色皮肤斑
块或听力损失的患者提高警惕，合理使用CT检查，提高早期检出
率[16]，以期早期控制病情发展，提高患者的生活质量与预期寿命。
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