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肝脏遗传性出血性毛细血管扩张症的

诊断和治疗
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　　【摘要】　目的　总结肝脏遗传性出血性毛细血管扩张症（ＨＨＨＴ）的诊断和治疗经验。方法　回顾性
分析２００２年１月至２０１０年９月山东大学齐鲁医院、山东省临沂市蒙阴县人民医院、山东省聊城市人民医
院、河南省人民医院、河北医科大学第二医院、浙江大学医学院附属第一医院收治的１５例ＨＨＨＴ患者的临
床资料。总结该病的临床表现、影像学及实验室检查，探讨该病的诊断、治疗和预后。结果　ＨＨＨＴ患者
早期无特异性临床表现，多表现为上腹痛、气短、贫血、肝区杂音等，但病情可迅速进展并出现门静脉高压

症、肝硬化等并发症；彩超、ＣＴ检查示肝内毛细血管扩张、动静脉瘘、肝动脉瘤；数字减影血管造影检查对
多支肝动脉的ＨＨＨＴ患者，血管显影欠佳，而ＣＴ血管造影检查则显示清晰。１５例患者根据病变程度和发
病阶段被分为无症状型、简单型和复杂型，针对不同患者采用个体化治疗。６例患者采用手术治疗，其中
５例接受肝动脉结扎或缩扎手术，随访效果满意。３例患者采用介入治疗，其中１例复杂型患者介入栓塞
失败，药物治疗３０个月后死亡。６例患者采用内科保守治疗，２例起始无症状，２１个月、３５个月后分别出现
肝功能异常、腹腔积液等，其中１例死亡；４例仅行药物治疗的患者，随访示肝脏病变逐渐加重。结论　依
据肝内毛细血管扩张、动静脉瘘、肝动脉瘤三大特征，影像学检查具有重要诊断意义；ＨＨＨＴ为进展性疾
病，早期、积极的个体化治疗具有较好的临床效果；保留肝周韧带及胆道供血的肝动脉结扎或缩扎手术疗

效满意。

　　【关键词】　肝脏疾病；　毛细血管扩张，遗传性出血性；　诊断；　治疗
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　　遗传性出血性毛细血管扩张症是一种较少见的
血管形成发育障碍性遗传病，可累及肺、胃肠道、皮

肤等全身器官、组织［１］。国外相关研究报道中，最

高７３％的遗传性出血性毛细血管扩张症患者累及
肝脏［２］。近年来，国内肝脏遗传性出血性毛细血管

扩张症（ｈｅｐａｔｉｃｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ，
ＨＨＨＴ）报道亦逐渐增多，应该引起临床医师重视。
我们联合６家医疗单位回顾性分析２００２年１月至
２０１０年９月收治的１５例 ＨＨＨＴ患者的临床资料，
旨在探讨该病的诊断、治疗和预后。

１　资料与方法
１．１　一般资料
　　６家医疗单位共诊断和治疗ＨＨＨＴ患者１５例，
男７例，女８例；年龄 ３５～６５岁，中位年龄 ４６岁。
男性患者中位年龄５９岁，女性患者中位年龄４５岁。
其中患者来自山东大学齐鲁医院８例、山东省临沂
市蒙阴县人民医院 ２例、山东省聊城市人民医院
１例、河南省人民医院２例、河北医科大学第二医院
１例、浙江大学医学院附属第一医院１例。
１．２　检查项目
　　本组患者均检测血常规、肝功能、肾功能、血生
化、凝血四项；均行胸部 Ｘ线片、心脏及腹部彩超、
腹部ＣＴ检查。
１．３　治疗方法
　　与患者及家属充分沟通后，依据患者主要临床
症状采取个体化治疗方式。

　　（１）手术治疗：６例患者采用手术治疗。其中１例
行肝中、肝右动脉结扎＋肝左动脉缩扎术；２例行脾
切除 ＋肝动脉结扎或缩扎术；１例行肝囊肿切除 ＋
肝动脉结扎或缩扎术；１例行胆囊切除 ＋肝动脉结
扎或缩扎术；１例行单纯脾切除术。术中可见肝脏
硬化样改变，多支肝动脉明显迂曲扩张。见图１。
　　（２）介入栓塞治疗：３例患者采用介入栓塞治疗。
其中１例有超过３条明显增粗、迂曲的肝动脉，血管
栓塞失败，放弃外科手术，行保守治疗；１例介入血管
造影显示肝动脉和胃十二指肠动脉增粗，分支紊乱，

实施了胃十二指肠动脉栓塞术；１例术前考虑为弥漫
型肝肿瘤，行肝动脉介入治疗，术中见肝内弥散分布

血管团影，肝静脉早显，结合临床症状、体征，考虑为

ＨＨＨＴ，介入治疗后肝功能逐渐减退，予以保守治疗。

图１　术中见肝脏硬化样改变，多支肝动脉明显迂曲扩张

　Ｌ：肝脏；ＧＢ：胆囊；ＨＡ：肝动脉

　　（３）内科对症治疗：６例患者采用内科对症治
疗。其中２例无临床症状者，仅随访观察；２例临床
表现为鼻衄、贫血者，接受相应对症治疗；１例确诊
时已发生肝硬化失代偿，接受保守治疗；１例临床表
现为重度肺动脉高压，给予阿魏酸钠、地尔硫卓对症

治疗。

１．４　随访
　　本组患者通过门诊和电话进行随访，随访截至
２０１２年４月。

２　结果
２．１　临床表现
　　本组患者就诊时主要临床表现为上腹部疼痛、
贫血、气短、脾脏肿大、消化道出血等。１２例患者存
在皮肤、唇或舌等体表毛细血管扩张灶；１０例患者
表现为鼻衄症状或有反复鼻衄史；６例患者具有明
确家族史。６例患者上腹痛，其中３例存在气短症
状，２例伴脾脏肿大，１例伴有胆囊结石而高热，除伴
有胆囊结石者外，其余患者均为持续性隐痛；５例患
者贫血，均伴有鼻衄，其中 ２例伴有消化道出血；
４例患者脾脏肿大；３例患者腹胀、腹腔积液、肝功能
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异常；１例患者仅表现为活动后气短；２例患者无症
状，为体格检查发现。

２．２　实验室检查
　　本组患者中５例贫血者Ｈｂ及ＲＢＣ不同程度降
低；１１例患者ＡＬＰ升高，最高达３１１Ｕ／Ｌ；４例 ＧＧＴ
升高，最高达２３２Ｕ／Ｌ；３例 ＡＬＴ及 ＡＳＴ轻度升高；
３例ＴＢｉｌ轻度升高，最高者达３５μｍｏｌ／Ｌ。
２．３　影像学检查
　　胸部Ｘ线片检查：５例患者心影增大，其中１例
心胸比率达７２％。心脏彩超检查：４例患者示肺动
脉高压，其中１例肺动脉收缩压估计值达７１ｍｍＨｇ
（１ｍｍＨｇ＝０．１３３ｋＰａ）。腹部彩超检查表现为不
同程度的肝动脉增粗、肝门处血流紊乱、肝内多发畸

形血管团；血流频谱呈现“高速低阻”特点；９例患者
表现出不同程度的不典型性肝硬化。

　　ＣＴ检查：肝实质内局限性或弥漫性的斑点或斑
片状毛细血管扩张灶、肝内动静脉瘘、肝动脉走行紊

乱并不同程度增粗。门静脉、肝静脉在动脉早期

“早显”，间接提示肝动脉门静脉瘘、肝动脉肝静脉
瘘。ＣＴ血管成像示每例患者至少有１条增粗的肝
动脉，３例有多条起源于腹主动脉明显增粗、迂曲的
肝动脉。１例患者彩超和 ＣＴ检查均示肝右叶渐大
性囊性占位性病变。见图２。

图２　腹部ＣＴ动脉期扫描示肝内弥漫分布斑片状或斑点

状毛细血管扩张灶（△）；下腔静脉主干（ＩＶＣ）未显

影时出现肝静脉分支早显（ＨＶ），提示肝内动静脉瘘

存在；肝内不断增大的囊性占位性病变（）

　　数字减影血管造影检查：４例患者存在腹腔动脉
及肝门区多条迂曲扩张动脉血管，血流速度明显加快，

分支显示不清，其中２例迂曲扩张肝动脉数目≥３条。
２．４　治疗效果和随访结果
　　依据患者临床症状和影像学检查结果分为无症
状型、简单型（肝动脉单支）和复杂型（肝动脉多支）。

６例接受手术治疗的简单型和复杂型患者中，５例行
肝动脉结扎或缩扎术，术后随访疗效满意，无明显自

觉症状，ＡＬＰ和ＴＢｉｌ正常。术中病理检查示肝内弥
散毛细血管扩张灶及交替出现的再生和萎缩。部分

区域硬化样改变，并可见围绕扩张血管的纤维组织

结节样增生。其中１例术后随访近６年，复查ＣＴ发
现肝、脾体积减小。１例仅行脾切除术，术后门静脉
高压症状改善不明显，持续腹腔积液，保守治疗效果

亦欠佳，不能从事体力劳动。

　　３例行介入栓塞治疗的患者中，复杂型的１例
介入栓塞治疗失败后，放弃手术，保守治疗３０个月
后因肝功能、心功能衰竭死亡；１例接受胃十二指肠
动脉介入栓塞治疗的患者，效果满意；另１例患者接
受血管介入治疗后，症状无明显改善，肝功能持续减

退，３０个月后因肝功能衰竭死亡。
　　２例无症状型患者分别在确诊后２１个月、３５个月
出现肝功能异常、腹腔积液等症状，其中１例接受系
统内科治疗后腹腔积液逐渐减少，２０１０年９月复查
ＣＴ示腹腔积液消失，但肝内多发囊肿增大、增多，尾
状叶明显增大，体力减弱；另１例仅行姑息性保守治
疗，于确诊后４１个月因肝功能衰竭死亡。２例简单
型的患者表现为鼻衄、贫血，给予对症治疗后，复查

腹部彩超，显示肝脏逐渐增大、肝门及肝内异常血流

增多。１例因肝硬化失代偿、心功能衰竭，确诊后
４０个月死亡。１例重度肺动脉高压的患者口服阿魏
酸钠、地尔硫卓后，症状缓解，能从事轻度体力劳动。

３　讨论
３．１　ＨＨＨＴ的诊断
　　ＨＨＨＴ为进展性疾病，一般３０岁之后才出现症
状，而早期症状及血清学检查无特异性，若无家族性

疾病背景，容易漏诊、误诊。国外的医疗机构已开展

相关基因检查。但因家族特异性遗传特点，不同致

病位点，甚至不同致病基因被陆续报道，对于未知基

因异变的患者诊断困难。本组患者中１０例具有鼻
衄症状或鼻衄史，１２例患者皮肤、唇、舌等体表部位
存在扩张的毛细血管灶，对诊断有参考意义。仅

６例具有明确家族史，提示存在散发及基因突变病
例可能。这对患者家属筛查，有利于明确诊断并延

缓病情发展及并发症的发生［３－４］。

　　我们认为：根据肝脏毛细血管异常扩张、动静脉
瘘及动脉瘤的病理学特点，影像学检查更具诊断价

值。超声检查简便易行，是筛查的有效手段［４］。该

项检查的主要表现包括肝门区及肝内的动脉增粗、
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迂曲变形，“高速低阻”血流频谱特点等［５］。ＣＴ检
查特征性表现为腹主动脉周围、肝门区及肝内迂曲

扩张的动脉血管，甚至肝动脉瘤；肝内可见弥漫的斑

点状或斑片状毛细血管团；由于肝动静脉瘘的存在，

动脉早期可见门静脉和（或）肝静脉早显［６］。血管

造影检查的显像效果依赖于对比剂用量及其注射流

率。对于多条迂曲扩张肝动脉的 ＨＨＨＴ，对比剂在
病变区弥散差、消散快，血管显示欠清晰，需行 ＣＴ
血管成像检查明确诊断。

３．２　ＨＨＨＴ的治疗
　　ＨＨＨＴ的治疗尚未达成共识［４，７－９］。我们认为：

依据病变程度和发病阶段，ＨＨＨＴ患者可以大致分
为无症状型、简单型（肝动脉单支）和复杂型（肝动

脉多支）３类，而依据类型不同采取个体化治疗的方
式是可取的［１０］。

　　初始无症状或轻症患者可能迅速进展并出现肝
功能失代偿等严重并发症，故临床观察和随访具有

重要意义。对于较严重的简单型和复杂型 ＨＨＨＴ
患者，积极外科干预是有益的，主要包括肝动脉结扎

或缩扎术、肝动脉介入栓塞和肝移植。针对 ＨＨＨＴ
患者欧洲较多开展肝移植术进行治疗，移植后随访

亦显示了较满意的疗效［１，１１］。供肝的紧缺、昂贵的

费用及高并发症发生率制约了肝移植开展，但可作

为对其他治疗无效患者的候补治疗手段［８］。肝动

脉结扎或缩扎术和栓塞术的治疗原理相似，即通过

减少动脉供血，减轻动静脉瘘的异常分流，减少并发

症。一般认为，胆道并发症是影响肝动脉结扎治疗

效果的主要因素。但我们认为手术导致胆道缺血的

主要原因是胆管壁组织过度剥离、切断肝周韧带致

侧支循环无法形成。本组采用手术治疗的５例患者
中，我们采用尽量少游离胆管、保留肝周韧带及胆管

血供的方法取得了满意的临床效果。血管介入栓塞

治疗对于简单型患者有效［７，１２］，但对于存在较大肝

血管瘤、动静脉畸形分流量大、高动力循环状态及复

杂型的患者，介入栓塞很难达到治疗效果，且术后易

复发。对于已经存在严重的肝功能衰竭、门静脉高

压症、胆系并发症、充血性心力衰竭、肺动脉高压的

ＨＨＨＴ患者，可通过药物对症治疗改善生命质量，延
长生存时间。
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