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0   引言
神经纤维瘤病是一种以皮肤、软组织、骨骼等异常为特

征的神经皮肤综合征，是由于基因缺陷导致神经嵴细胞发育
异常而引起多系统损害的常染色体显性遗传病，多发生于皮
肤上，有多个大小不等的结节，也可损伤神经系统及内分泌
系统等，合并下肢静脉功能不全临床少见，作者收治 1 例，现
报道如下。

1   临床资料
患 者 女 性，66 岁，因 反 复 右 下 肢 肿 胀、沉 重 感 2 年，于

2018 年 4 月 9 日入院。查体：右下肢肿胀，小腿为著，右下肢
可见迂曲扩张静脉团，测量右小腿髌骨下缘 10cm 及 17cm 处
较左侧分别增粗 2.5cm 及 7.5cm，局部未见明显色素沉着，右
下肢下垂位时，右足部肿胀感、沉重感明显加重，皮温正常，
右下肢抬高时沉重感症状减轻，患者头颈、胸腹及四肢皮肤
散在多处皮下结节，无压痛，质地松软，活动度好，大小不等，
伴有浅棕色皮肤色素斑。患者自幼发现周身逐渐出现咖啡
色斑点及小结节，未系统诊治，既往冠心病、脑梗死病史。双
下肢动、静脉彩超示：双下肢动脉硬化伴多发斑块形成、双下
肢深静脉迂曲变形扩张、双下肢表浅静脉迂曲变形扩张、双
侧腹股沟多发肿大淋巴结、右小腿脂肪层节段性不规则无回
声区。予改善血液循环、抗渗出、增加静脉张力等药物治疗
及物理治疗，经治疗 2 周后，病情好转出院。

2   讨论
神经纤维瘤 ( neyrofibromatosis，NF) 也称 Recklinghausen 

病，是源于神经嵴细胞异常而导致的多系统损害的常染色体
显性遗传病 [1]。其相关基因位点在 17q11.2 的区域，基因产
物为神经纤维肽，具有调控细胞增殖与分化的功能，NF-1 基
因突变后引起细胞的增殖与分化异常 [2]。早在 1988 年此病
的诊断标准就已经被美国国家卫生协会提出 [3]，包括以下两
项或两项以上即可诊断为 NF Ⅰ：① 16 个或 6 个以上牛奶咖
啡斑，青春期前最大直径 >5mm，青春期后 >15mm；②腋窝和
腹股沟区雀斑；③ 2 个或 2 个以上神经纤维瘤或丛状神经纤
维瘤；④一级亲属中有 NFI 患者；⑤ 2 个或 2 个以上 Lisch 结
节；⑥骨损害。上述这例患者根据此标准可确诊。本病的发
生率较低，约一半患者的病因来源于家族遗传，另一半患者
是因自身的常染色体发生突变而患病，因此本病是一种突变
率较高的疾病 [4]。对本例患者的家族人员进行了解，未发现

家族其他成员患有此病，可以推断此例患者由于自身的常染
色体发生突变而患病可能性大。本例患者幼年时即起病，临
床的表现为四肢及躯干上出现散在多发小肿块且无疼痛表
现。病程长，发展缓慢，患者于 20 年前开始发现右小腿逐渐
增粗，无疼痛、肿胀，无明显皮肤颜色改变，近 2 年出现右下
肢肿胀、沉重感，经超声可显示出肿瘤的形状、边界清晰，内
部可见回声均匀或无回声，可见多发低回声的结节，与此同
时还会发现与之关系密切的血管扭曲变形，神经纤维瘤中结
节型、弥漫型以及丛状型作为此病常见的三种形式，本例超
声符合丛状型。

慢 性 下 肢 静 脉 功 能 不 全 (chronic venous insufficiency，
CVI) 是最常见的周围血管疾病。包括：腿部沉重、乏力、胀痛
或疼痛；下肢浮肿；浅静脉扩张或曲张；皮肤损害 ( 色素沉着、
脂质硬化、湿疹 ) 及已愈合或活动性溃疡等临床表现。CVI
分为原发性和继发性，原发性约为 66%，继发性 25%，混合性
8%，先天性为 1% 以内，继发性主要是深静脉血栓形成造成
的瓣膜破坏，先天性病因特指瓣膜的先天性缺陷，如单叶瓣、
瓣膜缺如等 [5]。本例患者有右下肢肿胀、沉重感等慢性下肢
静脉功能不全表现，经彩超证实静脉曲张、扭曲变形，并且与
神经纤维瘤体关系密切，考虑为增生组织的牵拉挤压造成的
静脉的功能不全，对于 NF 的治疗，目前仍无一种绝对有效的
治疗方案，主要是减轻症状，减少并发症，减少肿瘤复发，提
高生活质量为主，难以达到根治的目的。主要的治疗方式有：
外科治疗、激光治疗、放、化疗、基因治疗等。本例患者给予
迈之灵、七叶皂苷钠、地奥司明等改善血液循环、抗渗出、增
加静脉张力等药物治疗，血循环驱动治疗、抗血栓梯度压力
带物理压迫减轻静脉高压，日常护理注意避免久坐久立，休
息时抬高患肢，效果较好。
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神经纤维瘤合并慢性下肢静脉功能不全 1例
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摘要：报告了 1 例神经纤维瘤合并慢性下肢静脉功能不全患者的症状、查体及治疗策略。继发性慢性下肢静脉功能不全患者多因深
静脉血栓形成造成的瓣膜破坏而出现，本例患者继发于神经纤维瘤，临床少见。
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