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１　 病例简介

患者女， ２９ 岁， 因月经不调 ６ 年、 多饮多尿 ２
年入院。 ６ 年前， 患者因月经不调就诊于外院， 予激

素、 中药治疗 （具体不详） 后， 症状有所好转。 ２ 年

前， 患者出现烦渴、 尿量明显增多， 外院头部 ＭＲＩ
检查提示 “鞍区占位”。 入我院后， 行头部增强 ＭＲＩ
检查， 发现下丘脑、 鞍上、 左壳核及桥脑多发结节影，
呈稍长 Ｔ１ 长 Ｔ２ 信号， ＤＷＩ 信号不高， 增强后病变呈
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明显均匀强化， 脑内病灶伴瘤周水肿 （图 １Ａ～Ｈ）。 双

下肢 ＭＲＩ 平扫示双侧股骨及胫骨多发地图样异常

信号， 考虑骨梗死 （图 ２Ａ ～ Ｄ） 。 腹部增强 ＣＴ 显

示胰体尾多发片状低密度影， 增强后延迟强化，
较正常胰腺实质强化减低， 脾静脉局部受累 （图

２Ｅ ～ Ｈ） 。 血生化检查： 睾酮 ＜ ０􀆰 １ μｇ ／ Ｌ （ ０􀆰 １ ～
０􀆰 ７５ μｇ ／ Ｌ） 卵泡刺激素、 黄体生成素、 雌二醇、 孕酮

及泌乳素正常； 促甲状腺激素＜０􀆰 ００８ ｍＵ ／ Ｌ （０􀆰 ３８～
４􀆰 ３４ ｍＵ ／ Ｌ）， 游离 Ｔ３、 游离 Ｔ４ 正常； 皮质醇＜５ μｇ ／ Ｌ
（４０～ ２２３ μｇ ／ Ｌ）， 促肾上腺皮质激素及生长激素正

常。 行鞍区肿物切除术， 术后病理提示： 组织细胞增

生症， 免疫组化 Ｓ１００ （ ＋）、 Ｖｉｍｅｎｔｉｎ （ ＋）、 ＭＧＭＴ
（＋）、 Ｋｉ６７ （约 ５％）， ＣＤ１ａ、 Ｌａｎｇｅｒｉｎ、 ＣＤ３４、 ＡＬＫ、
ＥＭＡ、 ＣｇＡ、 ＧＦＡＰ、 Ｐ５３、 Ｓｙｎ、 ＳＭＡ、 ＰＬＡＰ 均为阴

性， ＢＲＡＦ Ｖ６００Ｅ 突变阴性。 行超声内镜检查， 显示胰

体尾部多发低回声实性病变， 边界不清， 形态不规则，
胰管规整。 在超声内镜下行胰腺细针穿刺， 细胞学涂

片提示： 未见恶性肿瘤细胞。 结合患者临床症状、 影

像学表现、 病理结果及免疫组化， 诊断为Ｅｒｄｈｅｉｍ⁃
Ｃｈｅｓｔｅｒ 病。 予重组人干扰素 α⁃２ａ 皮下注射治疗 ９ 个月

后复查， 患者症状减轻， 复查头增强 ＭＲＩ 及腹部增强

ＣＴ 显示病灶均较前明显减小 （图 １Ｉ～ Ｊ、 图 ２Ｉ～Ｌ）。

２　 讨论

Ｗｉｌｌｉａｍ Ｃｈｅｓｔｅｒ 和 Ｊａｋｏｂ Ｅｒｄｈｅｉｍ 首次描述了一种

罕见的非朗格汉斯细胞组织细胞增生症［１］ ， 该疾病

在 １９７２ 年被首次命名为 ＥＣＤ， 并在 ２０１６ 年被世界卫

生组织 （Ｗｏｒｌｄ Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ， ＷＨＯ） 列为组织

细胞疾病中与朗格汉斯组织细胞增生症 （Ｌａｎｇｅｒｈａｎｓ
ｃｅｌｌ ｈｉｓｔｏｃｙｔｏｓｉｓ， ＬＣＨ） 并列的， 非朗格汉斯细胞组

织细胞病中单独的一类。 到目前为止， 全球共报道约

１５００ 例［２］ 。 本病好发于中老年人 （中位年龄 ５５ 岁），
男性较多 （男女比例约为 ３ ∶ １）， 儿童少见［２］ 。 本病

常为多系统受累， 临床表现异质性较高。 当该病首发

症状为骨痛、 神经系统症状及尿崩症时， 容易被

误诊［３］ 。
本文中所报道的这例病例累及下丘脑⁃垂体轴、

脑实质、 下肢骨及胰腺， 但首发症状为月经失调、 尿

崩症， 故首先要与 ＬＣＨ 鉴别。 两者累及下丘脑⁃垂体

轴时都可表现为垂体柄增粗、 鞍区及下丘脑占位和垂

体后叶短 Ｔ１ 信号消失［３⁃５］ 。 两者的鉴别点为： ＬＣＨ
在儿童中更常见， ＥＣＤ 好发于老年人； 与 ＬＣＨ 相比，
ＥＣＤ 中枢神经系统受累合并下丘脑⁃垂体轴外的病灶

更多见［６］ ； 颅骨受累在 ＬＣＨ 中常表现为溶骨性骨质

破坏［７］ ， ＥＣＤ 则多表现为骨质增厚、 硬化［８］ 。
ＥＣＤ 的中枢神经系统受累通常表现为 ３ 种形式：

肿瘤样病变、 血管受累和退行性变［９］ 。 肿瘤样病变

可单发或多发， 累及部位广泛， 硬脑膜、 幕上脑实

质、 脉络丛、 脑室旁区域、 脑干、 小脑均可受累。 脑

内的病灶常呈结节样， Ｔ１ＷＩ 呈等或稍低信号， Ｔ２ＷＩ
呈高信号， 静脉注射对比剂增强后呈明显强化［８］ 。

图 １　 头 ＭＲＩ 结果

左基底节区 （Ａ～Ｅ）、 桥脑 （Ｆ～Ｇ）、 鞍区及下丘脑 （Ｈ） 多发占位， 病灶呈稍长 Ｔ１ （Ａ）、 长 Ｔ２ 信号 （Ｂ， Ｆ）， 脑内病灶

伴瘤周水肿， ＤＷＩ 信号不高 （Ｄ）， ＡＤＣ 未见减低 （Ｅ）， 增强后病变呈明显均匀强化 （Ｃ， Ｇ～Ｈ）； 鞍区肿物切除术后， 右

前额叶为术后改变， 局部软化灶 （Ａ～Ｅ， Ｉ）； 干扰素治疗 ９ 个月后， Ｔ１ 增强序列示基底节区病灶消失 （Ｉ）， 鞍区及下丘脑

病灶明显减小 （Ｊ）
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图 ２　 双下肢 ＭＲＩ 和腹部增强 ＣＴ 结果

ＭＲＩ 结果显示双侧股骨 （Ａ）、 胫骨 （Ｂ～Ｄ） 骨干及干骺端对称性骨梗死； 腹部增强 ＣＴ 示胰体尾部多发低密度影 （Ｅ， 箭头），
增强扫描示动脉期 （Ｆ）、 静脉期 （Ｇ） 至延迟期 （Ｈ） 逐渐强化， 各期均低于周围正常胰腺实质， 局部脾静脉狭窄 （∗）；
治疗 ９ 个月后复查， 病灶明显减小 （Ｉ～ Ｌ， 弯箭头）

本例患者为青年女性， 除下丘脑⁃垂体轴受累外， 基

底节区及脑干可见多发结节， 直径 ６ ～ ９ ｍｍ， 信号特

点与既往文献报道一致［８］ 。 另外， 本例病例脑实质

内病灶可见瘤周水肿， 先前我们的队列也报道过 １ 例

灶周明显水肿［１０］ ， 这一现象在既往文献中报道较少，
易误诊为转移瘤。 此外， ＥＣＤ 的肿瘤样病变不伴扩

散受限， ＤＷＩ 信号不高。 ＥＣＤ 血管受累可表现为血

管周围肿瘤浸润， 引起血管管腔狭窄及卒中。 退行性

变常表现为脑干或小脑 Ｔ２ＷＩ ／ ＦＬＡＩＲ 高信号， 增强后

无强化， 以及大脑皮层或小脑萎缩［９］ 。 此外， 在

ＥＣＤ 患者的头部 ＭＲＩ 检查中， 有时还能观察到鼻窦

及眼眶受累、 颅骨增厚［８］ 。 本例 ＥＣＤ 患者的中枢神

经系统受累仅表现为肿瘤样病变， 无血管受累、 退行

性变、 鼻窦、 眼眶受累及颅骨增厚等改变。
高达 ８０％～９５％的 ＥＣＤ 患者有骨骼病变， 但只有

约 ３８％的患者出现骨痛等临床症状［２］ 。 ＥＣＤ 骨病主

要表现为四肢长骨的对称性骨硬化， 典型病变为膝关

节周围 （股骨下段及胫骨上段） 骨质密度增高［１１］ 。
大部分患者的四肢骨病变双侧对称， 少数患者可在双

侧病变的基础上出现单侧病变， 如单侧肢体长骨的骨

膜炎。 除四肢骨外， 少部分患者还可累及颅颌面骨和

副鼻窦区， 但鲜有脊柱受累［１１］ 。 本例患者无骨骼相

关症状， 但表现为双下肢骨大致对称性分布的多发骨

梗死灶。 Ｘ 线、 ＣＴ、 ＭＲＩ、 骨扫描均可显示病灶， 骨

扫描可见病变部位对示踪剂摄取增加， 且对称性分布

于膝关节周围， 此表现具有特征性［１１］ 。 当影像学检

查发现长骨病变时， 对本病有重要的提示意义。
此外， 本例患者可见胰腺受累， 这也是本例

ＥＣＤ 诊断过程中的难点。 增强 ＣＴ 可见胰体尾片状低

密度影， 延迟低强化， 并累及邻近的脾静脉。 复习既

往文献， 尚未见 ＥＣＤ 累及胰腺的报道， 故该患者的

胰腺病变首先要与胰腺癌鉴别。 本例行超声内镜检

查， 显示胰体尾部多发低回声实性病变， 边界不清，
形态不规则， 胰管规整。 并在超声内镜引导下行扇形

穿刺胰腺多个病灶， 细胞学涂片未见恶性肿瘤细胞。
结合患者的临床症状、 对称性下肢骨受累、 中枢神经

系统病变及病理， 从 “一元论” 角度考虑该患者胰

腺病变为 ＥＣＤ 累及可能。 使用重组人干扰素 α⁃ ２ａ 治

疗 ９ 个月时复查， 患者临床症状改善， 影像学检查显

示颅内病灶及胰腺病灶较前明显减少、 减小， 表明干

扰素治疗有效。 这也进一步证实了胰腺病灶为 ＥＣＤ
所致可能性大。

除神经系统、 骨及胰腺受累外， ＥＣＤ 还可累及

心血管系统， 常见表现包括心包积液或心包填塞、 右
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房室假肿瘤性心肌浸润、 主动脉鞘、 肾动脉受累致高

血压等； 累及呼吸系统， 胸部 ＣＴ 表现为纵隔浸润、
胸膜增厚或积液、 小叶间隔增厚、 磨玻璃影或小叶中

心结节； 腹膜后受累常表现为 “毛发肾”， 并可向肾

盂或输尿管延伸， 导致肾积水和肾功能衰竭； 皮肤受

累多表现为黄瘤、 皮下结节或环状肉芽肿样变［１１］ 。
本例 ＥＣＤ 患者未见上述器官系统受累。

本病例提示， 青年患者以尿崩症起病时， 应考虑

到 ＥＣＤ 的可能诊断， 积极寻找神经系统及其他器官系

统受累的证据， 对称性下肢骨受累对本病诊断有提示

意义。 此外， ＥＣＤ 亦可累及胰腺， ＣＴ 表现为低密度灶

伴延迟低强化， 可伴邻近血管受累， 结合全身多系统

影像学表现及病理学检查， 可与胰腺癌鉴别诊断。
综上所述， ＥＣＤ 是一种罕见的多系统受累的组

织细胞增生性疾病， 临床症状及影像学表现多样， 需

仔细询问病史， 全面了解患者的临床症状， 并进行有

针对性的影像学检查确定病变和活检部位， 识别典型

和不典型的影像学表现， 进行临床⁃影像⁃病理综合

诊断。
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