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【摘 要】目的：分析神经纤维瘤(Neumfihmmat0sis，NF)病 1型(NF1)和2型(NF2)的颅脑和脊柱的cT、MRI表现，提高诊断准 

确性。方法：回顾分析经临床和病理学证实 16例神经纤维瘤病的 cT和 MRI资料，2例 cT检查 ，14例 MRI检查 ；6例 NFl，l0 

例 NF2，分析病变异常 cT、MRI表现。结果：NF1表现为：椎管内及椎旁在 MRI上显示多发神经鞘瘤 5例，其中 1例合并脊髓空 

洞，2例椎旁右侧腰大肌神经鞘瘤；l例 cT上右侧蝶骨大翼缺如。NF2表现为：双侧听神经瘤合并多发脑膜瘤 5例，枕部、颈部 

及腰背部皮下软组织内多发神经纤维瘤 2例，2例 cT上双侧内听道扩大，其中 1例侧脑室脉络丛异常钙化、1例并右环池内滑 

车神经鞘瘤。单侧听神经瘤 5例：3例椎管内多发神经鞘瘤，其中 1例合并颈髓室管膜瘤、颈胸髓空洞；3例多发脑膜瘤，其中 1 

例合并面 、前庭及三叉神经鞘瘤；3例合并脑实质内结节状异常信号。结论：NF1和 NF2的颅脑和脊柱有特征性的 cT、MRI表 

现，结合临床资料可准确诊断。 
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【Abstract】 O龟 c玩 e：To analyze cT and MRI mani stati0ns 0f cranium and spinal column with neuro6hr0mat0sis type l and 2 to im— 

pmve the diagn0stic accuracy． e ，。0d ：CT and MRI images of 1 6 cases of neum bmmatosis con6rmed by clinics and pathology weI℃an— 

alyzed retmspectively．2 cases were examined by CT and 14 cases by MRI． I’here were 6 cases 0f NF1 and 10 cases of NF2．The ahn0rmal 

CT and MRI mani stations 0f the ksions were analyzed． es ￡括：NF1 mani stations were as fnllows：5 cases 0f multipk schwann0mas 

were displayed 0n MR1 with intI_aspinal and pamspinal lesions，and along with l case of syring0mye1ia，2 cases(订right great psoas muscle 

schwann0mas．1 case had defect 0f right great wing()f the sphenoid 0n CT．NF2 mani stati0ns weI as f0ll01ws：5 cases had hilateI_Hl acous— 

tic neummas and multiple meningioms，and with 2 cases of multiple neu r(】fibromas in the occipital，cervical and 1umbar soft tissues；2 cases 

of hilateral intemal audit0ry canal enlarged on CT；1 case 0f ch0r0id plexus in the latera1 ventrick abno丌rIa1 calcificati0n，1case of right 

tmehlear nen e schwann0ma．5 cases had single acoustic neummas，with 3 cases 0f schwannomas in spinal canal，and 1case of in— 

tramedullary cen，ical spinal c0rd ependymoma and syring0myelia；3 cases of muhiple meningioms and with 1 case 0f schwannoma on the 

facial nerve，vestibular and trigemina nefve；and 3 cases had abn0rmal signa1 lesions in the brain parenchyma．(10竹c s O ：Neu r(】 br0一 

mat0sis type 1 and 2 had char_acteristic CT and MRI mani stati0ns in cranium and spinal column，which could be diagnosed cor_rectly in 

clinic． 

【Key words】Neum6bmmatosis；Tomogr印hy；x—ray computed；Magnetic resonance ima ng 

神经纤维瘤病(Neumfibr0matosis，NF)是一组常 

染色体显性遗传性疾病 ，是由染色体基因突变所造 

成的，为外胚层的组织发育异常 ，特征为未分化胚 

叶成分肿瘤、肿瘤样病灶和色素斑或起源于外胚层 

组织的血管瘤 ，主要累及皮肤 、周围神经和中枢神 

作者介绍 ：徐胜生(1976一)，男，主治医师，博士， 

研究方向：神经系统及头颈部影像学。 

通讯作者 ：罗天友，男，教授，E—mail：ltychy@sinamm。 

经系统ll】。根据不同的染色体突变，将其分为 1型 

(NF1)和 2型(NF2)，NFl又称 v0n Reckling—hausen 

病，是由常染色体 17 ql1．2缺失；NF2是由常染色 

体 22 q12．2缺失所致。临床上有除了多发性神经纤 

维瘤外 ，皮肤、骨骼及中枢神经系统等部位的异常 

改变。现收集 l6例 NF患者临床及影像学资料，分 

析 CT、MRI异常表现，旨在提高影像诊断准确性及 

对本病的进一步认识。 
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1 材 料 与 方 法

1 ． 1 临 床 资料

回顾 分析 1 6 例 经 临床 及 病 理 学 证 实 的 神经 纤 维 瘤 病 患

者 ， 男 7 例 ， 女 9 例 ， 年龄 2 l ～ 7 2 岁 ， 平 均 年龄 4 3 岁 。 N F l 型

6 例 ， N F 2 型 10 例 ， 临 床 上 有 腰 背 、 下 肢 疼 痛 ， 眼 球 突 出 、 头

痛 、 听 力 下 降 、 面 部 麻 术 、 走 路 不 稳 等 症 状 ， 3 例 有 手 术 柞 管

内神经 鞘瘤 切 除病 史 ；腋 窝及 腹股 沟 多 发雀斑 。

1 ． 2 检 查 方 法

2 例 行 C T 检 查 其 巾 1 例 同 时 增 强 扫 描 ， 用 G E B r i g h t —

s p e e d 16 层 螺 旋 c rr 机 ， 层 厚 及 层 间距 分 别 为 5 m m ， 造 影 剂

优 维 显 10 m l ， 注 射速 度 2 m l／s 。 14 例行 M R I 扫 描 ， 其 中 1 1 例

同时行 T I W I 增 强 扫 描 ， 造影 剂 G d — D T P A ， 注 射速 度 0
． 1 m l ／s 。

用 G E S i g n a H i g h s p e e d ／r 1 ． 5 T M R I 扫 描 机 行 头 部 冠 矢 状 及 横

断 位 扫 捕 ， 技 术 参 数 ：T I F L A I R ( T R 1 9 5 7 m s ， T E 1 1 ． 8 m s ， T l

7 5 0 m s ) 、 T 2 W I ( T R 2 8 0 0 m s ， T E 10 7 m s ) 、 F L A I R ( T R 6 2 0 0

m s ， T E 1 2 6 II l s ， T I 2 0 0 0 m s ) ， F O V 2 4 × 1 8
， 层 厚 8 m n l ， 层 间距 2

m m ， 矩 阵 3 2 0 × 2 2 4 ， N E X 2 。 9 例行 脊 柱 扫 描 ， 其 中 4 例 同时

行 头 颅 及 脊柱 扫描 ， 脊 柱 行 矢 状 及 横 断位扫 捕 ， 技 术参数 ：

T 1 W I ( T R 3 2 0 m s ． T E l 】， 7 m s ) 、 T 2 W I ( T R 2 0 0 0 I l l s ， T E 1 0 6

m s ) 、 F O V 3 4 X 3 4 ， 层 厚 4 m r l l ， 层 间 距 1 ra n l ， 矩 阵 3 8 4 × 2 2 4 ，

N E X 4 。

2 结 果

2 ． 1 颅 脑 C T 、 M R I 表 现

】例 N F l 在 C T 上 呈 右 侧 蝶 骨 大 翼 缺 如 ， 右 侧 颞

叶 疝 入 眼 眶 内 ， 右 颞 极 蛛 网 膜 囊 肿 ， 右 眼 眶 及 视 神

经 孔 扩 大 ， 右 侧 筛 窦 变 小 ， 右 眼 球 增 大 并 受 压 向 前

方 突 出 ， 眼 外 肌 及 视 神 经 受 压 ， 右 颞 窝 软 组 织 明 显

增 厚 。 N F 2 中 双 侧 听 神 经 瘤 合 并 多 发 脑 膜 瘤 5 例

( 占 5 ／6 ) ， 单 侧 听 神 经 瘤 合 并 多 发 脑 膜 瘤 3 例 。 听 神

经 鞘 瘤 在 T l W I 上 呈 低 等 信 号 ， 在 T 2 W I 上 呈 等 、 稍

高 信 号 ， 在 F L A I R 上 呈 低 、 稍 高信 号 ， 部 分 瘤 体 内 见

长 T 1 长 rr 2 信 号 囊 变 坏 死 区 ， 增 强 后 实 性 部 分 显 著

均 匀 强 化 ， 囊 变 坏 死 区 不 强 化 ；在 C T 上 瘤 体 呈 稍 高

密 度 ， 骨 性 内 听 道 扩 大 ；合 并 神 经 鞘 瘤 3 例 ，
1 例 为

滑 车 神 经 鞘 瘤 ，
1 例 为 右 枕 皮 下 表 现 为 类 圆 形 结 节

状 中 等 T 1
、 中 等 T 2 信 号 病 灶 ， 增 强 后 不 均 匀 强 化 ，

并 局 部 右 枕 骨 侵 蚀 破 坏 。 1 例 左 面 神 经 瘤 及 左 三 叉

神 经 鞘 瘤 。 脑 膜 瘤 在 M R I 上 呈 中 等 T l
、 中 等 T 2 信

号 ， C T 上 呈 稍 高 密 度 ， 增 强 后 显 著 均 匀 强 化 ；合 并 其

他 表 现 ：1 例 双 侧 脑 室 内脉 络 丛 异 常 钙 化 ( 图 1 ) ；3 例

合 并 脑 实 质 内 异 常 信 号 ： 1 例 为 左 侧 小 脑 半 球 内 团

状 异 常信号 ， 在 T I W I 上 呈 等信 号 ， 在 T 2 W I 和 F L A I R

上 呈 低 信 号 ；另 1 例 为 左 小 脑 半 球 、 左 额 叶 内 见 内

见 结 节 状 异 常 信 号 影 ， 在 T 1 W I 上 呈 低 等 信 号 ， 在

T 2 W I 和 F L A I R 上 呈 稍 高信 号 。 1 例 脑 干 异 常 信 号 ，

在 T 1 w I 上 呈 低 、 高 信 号 ， 在 T 2 W I 和 F L A I R 上 呈 高

信 号 ， 增 强 有 不 均 匀 强 化 ， 有 占位 表 现 ，
2 年 后 随 访

病 变 明 显 缩 小 ( 图 2 ) 。

2 ． ． 2 脊 柱 M R I 表 现

N F I 脊 柱 表 现 为 5 例 ( 占 5 ／6 ) 胸 段 腰 段 椎 管 及

骶 管 内 多 发 大 小 不 等 的 神 经 鞘 瘤 ( 图 3 ) ， 在 T 1 w I 、

T 2 W I 上 呈 均 匀 中 等 信 号 ， 增 强 后 显 著 均 匀 强 化 ， 其

中 2 例 部 分 肿 瘤 囊 变 坏 死 腔 呈 长 T 1 长 T 2 信 号 ， 其

中 2 例 ( 占 2 ／6 ) 椎 旁 右 侧 腰 大 肌 内 肿 块 形 成 ， 增 强

后 明 显 不 均 匀 强 化 。 其 中 1 例 合 并 T I O 以 上 胸 髓 空

洞 形 成 。 N F 2 中 1 例 合 并 右 颈 静 脉 孔 区 、 右 咽 旁 问

隙 、 右 颌 下 及 椎 管 内外 髓 外 硬 膜 下 多 发 神 经 鞘 瘤 ，
l

例 合 并 颈 髓 内 室 管 膜 瘤 及 颈 胸 髓 空 }同形 成 ， 3 例 胸

段 椎 管 髓 外 硬 膜 下 多 发 神 经 鞘 瘤 其 中 1 例 马 尾 部

多 发 结 节 状 神 经 鞘 瘤 。

图 1 N F 2 双 侧 听神 经 瘤 并 侧 脑 室 内脉 络 丛 异 常 钙化 ( 图 I A 、 B )
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图 2 A 双 侧 强 化 听 神 经 瘤 ， 右 蝶 骨 嵴 脑 膜 瘤 并 脑 干 左 侧 异 常 信 号 ， 在 T l w I 上 呈 低 高 信 号 ， 在 T 2 W I 上 呈 高信 号 ， 有 强 化 及 占位

表 现 ( 图 2 B ～ D ) ，
2 年 后 复 查 病 变 明 显 缩 小 ( 图 2 E )

图 2 N F 2 患 者脑 干 内异 常信 号

图 3 N F l 胸 腰 段 椎 管 内 多发 神 经 鞘 瘤 ( 图 3 A 、 B )

3 讨 论

3 ． 1 临 床 特 点 、 分 型 及 诊 断 标 准

N F 为 常 染 色 体 显 性 遗 传 疾 病 ， N F l 除 多 发 性

神 经 纤 维 瘤 外 ， 皮 肤 的 牛 奶 咖 啡 色 素 斑 、 虹 膜 粟 粒

样 结 节 等 为 其 特 征 表 现 ， 常 伴 有 骨 骼 、 皮 肤 及 软 组

织 的各 种异 常 ， 以 脊柱 侧 弯 为最 常 见 的骨 骼 表 现 。 N F l

较 为 多 见 ， 占 N F 中 的 9 0 ％ 以 上 ， 普 通 人 群 发 病 率 约

为 1／( 2 0 0 0 ～ 3 0 0 0 ) ， 按 照 19 8 7 年 美 国 国立 卫 生 研 究

院提 出 的 分 型 及 诊 断 标 准 ， 包 括 以 下 2 项 或 2 项 以 上

即 可 诊 断 为 N F I ：(1 )牛 奶 咖 啡 色 斑 6 个 或 6 个 以 上 ：

其 最 大 直 径 ， 青 春期 前 患 者 为 5 n l l n 以 上 ， 在 青 春 期

后 患 者 必 须 达 1 5 ／13 133 以 上 。 (2 )2 个或 2 个 以 上 的 任

何类 型 的 神 经 纤 维瘤 ， 或 1 个 或 1 个 以 上 的 丛 性 神

经 纤 维 瘤 。 (3 )腋 窝 或 腹 股 沟 雀斑 。 (4 )视 神 经 胶 质 瘤 。

(5 )2 个 或 2 个 以 上 的 虹 膜 黑 色 素 错 构 瘤 ( L i c h 结

节 ) 。 (6 )有 特 征 性 骨 损 害 ， 如 蝶 鞍 发 育 不 良 、 长 骨 皮

质 变 薄 或 假 性 关 节 炎 。 (7 )一 级 亲 属 ( 父 母 、 子 女 和 兄

弟 姐 妹 ) 患 N F l 。 N F 2 较 为 罕 见 ， 普 通 人 群 发 病 率 约

为 1／5 0 0 0 0 ， 以 中枢 神 经 系 统 受 累 为 主 ， 但 本 组 中

N F 2 多 于 N F l 。 临 床 上 以 双 侧 听 神 经 瘤 为 主 要 特 征 ，

其 他 特 征 还 有 顷 内 和 脊 髓 的 脑 膜 瘤 、 室 管 膜 瘤 、 神

经 胶 质 瘤 、 迟 发 性 晶 状 体 混 浊 及 神 经 末 梢 纤 维 瘤 ；

皮 肤 的 神 经 鞘 膜 瘤 ， 主 要 表 现 为 牛 奶 咖 啡 色 素 斑 。

N F 2 的 诊 断 标 准 符 合 下 列 l 条 者 可 诊 断 为 N F 2 ：(1 )

双 侧 听 神 经 瘤 ；(2 )一 级 亲 属 中 有 N F 2 患 者 ， 患 单 侧

听 神 经 瘤 或 下 列 病 变 中 的 2 种 ：神 经 纤 维 瘤 、 脑 膜

瘤 、 胶 质 瘤 、 雪 旺 细 胞 瘤 、 青 少 年 晶 状 体 后 囊 混 浊

斑 。 根 据 以 上 诊 断 标 准 ， 本 组 中符 合 N F I 者 6 例 ， 符

合 N F 2 者 10 例 。

3 ． 2 影 像 学特 点 分 析

3 ． 2 ． 1 神 经 纤 维 瘤 病 在 颅 脑 中 表 现 本 组 中 l 例

N F l 右 侧 蝶 骨 大 翼 缺 如 ， C T 三 维 重 建 直 观 显 示 其 邻

近 结 构 异 常 的 继 发 改 变 ， 眶 骨 发 育 不 全 是 N F I 在 骨

质 损 害 方 面 表 现 之 一

， 约 5 ％ ～ 1 0 ％ N F I 伴 蝶 骨 翼 缺

如 或 发 育 不 良 ， 3 0 ％ N F l 病 人 眶 周 弥 漫 性 丛 状 神 经

纤 维 瘤 。 视 神 经 或 视 路 下 丘 脑 胶 质 瘤 是 N F l 最 常 伴

发 的 颅 内肿 瘤 『2 i
。 它 是 N F l 的 特 征 性 表 现 之 一

， 病 理

上 绝 大 多 数 为 毛 细 胞 星 形 细 胞 瘤 ， 可 以 一 侧 或 两 侧

受 累 ， 其 发 生 率 为 5 ％ 一 4 0 ％ ；脑 内 错 构 瘤 是 N F l 较

常 见 的 表 现 l“
， 其 在 基 底 节 区 高 信 号 病 变 ；脑 膜 瘤 或

其 他 颅 神 经 肿 瘤 较 少 见 ， 本 组 病 例 中 均 未 见 这 些 表

现 ． 可 能 与 病 例 数 较 少 有 关 ．．

本 组 N F 2 颅 脑 中双 侧 、 单 侧 听 神 经 鞘 瘤 合并 颅

内 多 发 脑 膜 瘤 、 左 面 神 经 瘤 及 左 三 又 神 经 、 滑 车 神

经 鞘 瘤 ， 在 C T
、 M R I 上 可 显 示 肿 瘤 的 部 位 、 数 目 、 大

小 及 强 化 特 点 ， N F 2 型 以 双 侧 听 神 经 鞘 瘤 受 累 最 多

见 ， 颅 神 经 受 累 则 以 听 神 经 及 三 又 神 经 多 见 ， 约
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2％～10％听神经瘤患者同时伴有 NF2型。本组中双 

侧听神经受累也为最多(占 5／10)，其次单侧听神 

经，左面神经及左三又神经受累、滑车神经受累是 

比较少见的颅神经受累。还有枕部皮肤神经受累并 

对颅骨侵蚀，皮肤的神经纤维瘤多见于 NF1，大多 

数 NF2缺乏皮肤病损，表现为皮肤牛奶咖啡色素斑 

即皮肤 的神经鞘膜瘤 ．为 NF2型的少见表现之一。 

本组 NF2中8例(8／10)颅内多发脑膜瘤，其发生部 

位、形态、信号及强化特征与单发脑膜瘤类似，易于 

诊断，颅内多发脑膜瘤在 NF2型中较常见。 

颅内异常钙化在 NF2型患者中也较常见 ，多位 

于脉络丛、小脑及大脑皮质的表面。本组 1例双侧 

脑室内脉络丛广泛钙化 ，可能是神经纤维瘤侵犯颅 

内改变，有报道嘲NF2患者颅内大脑镰、小脑幕及脉 

络丛，甚至小脑及大脑皮质的表面等出现非肿瘤性 

钙化。因此颅内异常钙化是 NF2表现之一 ，CT在显 

示钙化方面优于 MRI。 

本组中3例 NF2脑实质内局灶异常信号影，在 

T1wI上以低等信号，在 T2wI上呈高信号，2例位 

于小脑半球，l例在脑干。目前多认为异常信号为是 

错构瘤l4． ，其含有胶质组织、雪旺氏细胞、黑色素细 

胞等细胞成分．后 2种成分有缩短 Tl作用 ，故在 

T1WI上有时呈高信号。也有认为是微细钙化沉积 

所致，本组中发生在中脑的病变 TlWI上低信号中 

见结节状高信号，可能与此因素有关，在 TlwI上呈 

高信号被认为是髓鞘空泡的另一特征改变；对白质 

病变的解释也有是组织异位 、低级肿瘤 、局灶异常 

髓鞘等，DiPaolo等 通过组织学对照分析发现系海 

绵样髓鞘病变或髓鞘 的空泡改变 ，也可能髓鞘 内水 

肿。局灶异常信号病灶需要同低级别星形细胞瘤鉴 

别，Bonawitz等I 7_认为主要是有无占位效应来区分， 

前者常无占位效应，肿瘤常有占位效应；还有通过 

注射造影剂后增强扫描，无强化则支持为良性，是 

髓鞘空泡改变，但本病例增强后病灶呈不规则斑片 

状强化 ，未见实性结节强化病灶 ，随访 2年后病变 

明显缩小 ，占位效应减轻 ，故认为是非肿瘤病变。因 

此对 NF脑实质内异常信号进行 MRI随访复查是 

必要的。国内外报道脑实质内基底节苍白球、小脑 

及脑干部位异常信号见于NF1患者，而本组报道 3 

例均见于 NF2，尚未见相关文献报道 NF2的此种征 

象，有学者认为NFl型和2型在中枢神经系统表现 

有共同之处，可能与其染色体的异常导致基因突变 

的位点相同或相似有关 o】。对此有待进一步研究。 

3．2．2 神经纤维瘤病在脊柱表现 本组 NF1型患 

者中5例(占5／6)为胸腰骶段椎管内丛状神经鞘瘤， 

病变大小不等，多发性 ，病变部位分布在髓外硬膜 

下、椎间孔处、脊髓圆锥及马尾部位；2例椎旁右侧 

腰大肌内神经鞘瘤形成，可能是起源于椎旁神经丛 

神经鞘瘤，侵犯邻近腰大肌所致。约20％的NF1有 

椎管内神经纤维瘤，本组中以胸腰骶段椎管内肿瘤 

为多数。脊柱畸形是 NF1的常见表现之一，本组中 

未见类似表现。NF2中脊神经受累以脊神经根及马 

尾部多见，NF2椎管内的病变除了以神经鞘瘤和脊 

膜瘤多见外，脊髓内星形细胞瘤或室管膜瘤也为常 

见。本组中4例合并颅颈交界处右颈静脉孔区、右咽 

旁间隙、右颌下及椎管内外髓外硬膜下多发神经鞘 

瘤，l例合并颈髓内室管膜瘤及颈胸髓空洞形成。 

总之，NFl及 NF2在颅脑、脊柱有特征性的CT 

和MRI表现，同时有一些少见的表现，CT、MRI能全 

面直观显示其异常改变，要与颅脑转移瘤、淋巴瘤 

及软组织内神经源性肿瘤进行鉴别，结合患者临床 

有皮肤、神经系统及骨骼等多部位受累．可准确诊 

断 
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