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VHL综合征超声表现1例并文献复习
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VHL （Von Hippel-Lindau） 综合征，又称希佩

尔-林道综合征，是由于 3 号染色体短臂的 VHL

基因突变导致的一组疾病。早期起病隐匿，易误

诊误治，影响患者预后。本文回顾性分析了 1 例

VHL 综合征患者的临床病史、影像学表现等，通

过文献复习以提高对本病的认识，从而减少误诊

率，为临床早期干预提供依据。

1 一般资料

患者，女，32 岁，患者以“左侧肢体麻木无

力 1 年余，伴咳嗽、咳痰 3 天”为主诉来本院就

诊。现病史：1 年前患者无明显诱因出现左侧肢体

麻木无力入住本院脑病科，3 d 前出现咳嗽、咳

痰，为寻求进一步治疗来院就诊。既往史：平素

身体一般，发现 2 型糖尿病 6 年余、糖尿病周围

神经病变 1 年、小脑血管母细胞瘤 4 年余，血糖

控制不佳，无高血压及心脏病，无手术、外伤史。

家族史：家中无类似病史及家族遗传性疾病病史。

查体：体温 （T） 36. 8 ℃，脉搏 （P） 74 次/min，

呼吸频率 （R） 18 次/min，血压 （BP） 87/65 mmHg，

神志清楚，腹软，无压痛及反跳痛。双肺听诊呼

吸音粗，闻及大量湿性啰音，无心包摩擦音。专

科检查：神志清、语言流利、查体合作。左侧鼻

唇沟变浅，口角稍向左侧歪斜，悬雍垂居中，无

声音嘶哑、吞咽困难及饮水呛咳。左侧上肢肌力 3

级，下肢肌力 4 级，肌张力稍高，右侧肢体肌力

正常。肝胆胰脾肾彩超示：胆囊大小约 108 mm×

41 mm，壁毛糙，内透声差，内可见细点状强回声

及絮状物回声，随体位移动改变，胆总管未见扩

张；胰腺体积增大，形态失常，胰头厚约 35 mm，

胰体厚约 37 mm，胰尾厚约 47 mm，其内可见数个

大小不等囊性回声，呈“蜂窝样”改变，较大者

大小约 17 mm×12 mm （胰头部），囊内透声可，

囊壁可见点状强回声，胰管未见明显扩张，CDFI：

胰腺周边及内部可见少量棒状血流信号 （图 1）；

脾脏大小正常，脾周可见大小约 15 mm×10 mm 类

圆形等回声结节，回声同脾脏，CDFI：其内未见

明显血流信号。双肾大小正常，包膜光滑，实质

回声均匀。超声提示：胆囊体积增大、胆囊壁毛

糙；胆囊泥沙样结石；胆囊内沉积物；多囊胰腺；

副脾。上腹部 CT 描述：胆囊体积增大，其内密度

升高；胰腺体积增大，其内密度不均匀伴多发钙

化灶 （图 2）。CT 提示：胆囊体积增大；胆囊泥沙

样结石；胆汁淤积；多囊胰腺。临床诊断：VHL

综合征；肺炎；胆囊炎；胆囊泥沙样结石；胆汁

淤积；副脾。

图 1　超声表现：胰腺体积增大，形态失常，内呈“蜂窝样”

改变，囊壁可见点状钙化，CDFI：胰腺内

可见少量棒状血流信号。
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2 讨论

VHL 综合征是由于 VHL 基因 （3p25-26） 突

变导致的罕见常染色体显性遗传性肿瘤，它是累

及多器官的良恶性肿瘤，其发病部位常见于脑、

脊髓、视网膜、胰腺、肾脏、肾上腺、附睾等［1］，

好发于中青年，平均年龄在 30 岁左右，它的发生

率约为 1/36000～1/45500［2］。目前认为 VHL 基因

的缺失，大量缺氧诱导基因被激活，蛋白功能丧

失，血管内皮因子等高表达，是其发病的主要机

制［3］。VHL 综合征临床诊断 （满足以下任意 1 项

即可诊断）［4］：①有明确的家族史，中枢神经系统

血管母细胞瘤或伴有 VHL 内脏病变之一；②无

VHL 家族史，患者出现至少>1 种的中枢神经系统

或者视网膜血管母细胞瘤或 1 个血管母细胞瘤加

上任意一种 VHL 内脏疾病。目前，该病大致可分

为以下３型［5］：Ⅰ型，包括视网膜和中枢神经系

统血管母细胞瘤，肾囊肿、癌和胰腺囊肿，但无

嗜铬细胞瘤，本例患者就属于此种类型，也是发

生率较高一种类型；Ⅱ型，包括视网膜和中枢神

经系统血管母细胞瘤，另外存在嗜铬细胞瘤和胰

腺的胰岛细胞瘤，无胰腺囊肿和肾脏肿瘤；Ⅲ型，

是较为少见一种类型，它是Ⅰ型和Ⅱ型的结合。

目前，诊断 VHL 综合征的唯一标准是基因检测，

手术是治疗肿瘤的首选方案［6］。本例患者由于家

庭经济因素，一直未行手术治疗。此次患者就诊

是由于患者出现肢体麻木无力，可能与颅内小脑

血管母细胞瘤瘤体增大压迫到相应神经中枢所致。

患者多年来，血糖一直控制不佳原因，可能与胰

腺的胰岛分泌功能逐渐丧失，自身代谢功能紊乱

有关。长期血糖控制不佳，导致血糖水平忽高忽

低，继而出现糖尿病周围神经性病变，患者出现

肢体末梢的相关症状，如麻木、刺痛感等，严重

影响患者的生活质量。患者本次住院的原因是由

于伴随有呼吸系统的症状，使患者的病情加重。

由于患者饮食不佳，胆囊内分泌胆汁功能下降，

出现胆汁淤积及急性胆囊炎症表现。

VHL 综合征影像学具有三多一共存的特征

（即多发性、多系统性、多器官性及良恶性共存）。

本病发病早期较为隐匿，不易诊断，随着病程的

进展，到中后期患者出现临床症状时才被发现，

失去了最佳的治疗时机。此例患者多囊胰腺作为

中枢神经系统之外的唯一特征，临床上较为少见，

值得引起关注。对于此患者，如果在不询问患者

的临床病史情况下，很难诊断通过单纯多囊胰腺

的诊断来考虑 VHL 综合征。因此，作为超声检查

者而言，对于存在有多囊胰腺或者多个脏器存在

多发囊肿或肿瘤的情况下，一定要结合患者的临

床病史，初步考虑 VHL 综合征的诊断，再逐一完

善其他相关的检查后以确诊，避免误诊或漏诊。
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图 2　腹部 CT：胰腺体积增大，其内密度不均匀伴

多发钙化灶。提示：多囊胰腺。
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