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GL是由SISAV于意大利第一个关于血管畸形的指南
年创建的，620141 年后，该指南打算根据最近发表的

研究和最新的科学技术创新来更新它们。 为了确保
关于这一主题的建议得到尽可能多的分享，并便于在
领土上使用，这一领域的主要科学团体也参加了会议：
SICVE、 CIF、SIAPAV、 SIDEMAST、SICMF、SIRM和
SICP。 考虑到这里描述的先天病理属于罕见疾病
（见卫生部关于LEA的第12/01/2017号法令），这些
指南的编制目的是允许医生全科医生、儿科医生、放
射科医生、皮肤科医生、血管外科医生、整形外科医
生、颌面外科医生等发现自己管理任何受影响的PA的
人概述最佳诊断-治疗路径。 向该领域的专业人士分
发这些指南也将产生重要的经济影响，因为它将减少
在诊断和确定其病理之前对患者进行的医疗服务的数
量，从而对心理健康也有好处。 

我们草拟本更新的主要目标是： 

• 指出新的分类标准，以正确的医院学框架的疾病

的问题； 

• 确定特定的诊断方案以优化仪器检查过程； 

• 明确不同治疗方法的适应证和结果，以指导最合

适的治疗策略。 

 

定义 

血管异常是循环系统的一组异质性病理，其特点是形

态结构和/或功能改变，其性质、严重程度和范围多

种多样，可影响任何类型的血液和/或淋巴管，任何

口径和范围。1血管异常是一个具有重大医学和社会

意义的问题，因为它们是发生在儿童或年轻人身上的

致残性疾病，具有严重的功能、审美和心理障碍。 

病因学 

血管异常是由血管胚胎发育的错误引起的，在多因素

遗传基础上。 在大多数情况下，这些都是零星的形

式，发生在有阴性家族史的受试者身上。 然而，遗

传形式是已知的，它们与各种血管生成因子的遗传联

系，这些因子在胚胎发育过程中调节血管的发育。2-

4 

 

流行病学 

目前，人口中血管异常的全球发生率仍然是一个非单

一的数据。 几个有大量样本的研究报告显示血管异

常的估计值约为4.5%。 血管性肿瘤的发病率约为5%，

尤其是婴儿血管瘤，这是最常见的异常。5-7 

 

分类 

由于临床病理的异质性和过去医学分类的混乱，血管

异常的分型仍是一个相当困难和争议的来源。 近几

十年来，使用一种共享的科学语言的需要导致了寻找

一种国际分类，为临床医生提供一种简单实用的工具

来识别和管理各种血管异常。 1996年，ISSVA国际血

管异常研究学会批准了一个简单和示意性的分类，这

是ISSVA本身在2014年和2018年通过的随后分类发展

的基础。表I，1、8、9代表了Mulliken等人以前分类

的演变。 1982年的。 ISSVA分类具有简单易行、简

单易行的优点。 它将血管异常分为两大类，这两大

类在解剖学和病理学水平上有根本的不同：血管性肿

瘤，根据肿瘤侵袭程度分为3类；血管性畸形，由循

环系统各个区域的胚胎性改变组成，分为简单和合并，

并根据血液- 

http://www.minervamedica.it/
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毛细血管-淋巴-静脉-动静脉畸形 

毛细血管-淋巴-动静脉畸形 毛细血管-动静脉畸形 

 -毛细血管 淋巴畸形
 合并血管畸形

动静脉畸形 

淋巴畸形 

   血管肿瘤

 表一-2014-2018年ISSVA分类。  
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毛细血管畸形静脉畸形动静

脉瘘 

 

毛细血管-淋巴-静脉畸形毛细血管-静脉-

毛细血管-静脉畸形

动静脉畸形

CVAVM主要命名血管异常 

 

Namic特征分为高流和低流两个主要亚型，再加上复

合和/或组合形式。1,6,7最后，对于血管肿瘤和血管

畸形，都详细阐述了亚型的分类，并将在本指南的相

应章节中分别介绍。 这一次划分允许勾勒出这些病

理的最佳诊断-治疗途径。 

 

结论 

作为罕见的病理，血管异常与通常的一般健康管理相

去甚远，从官僚和医学的角度来看，这使患者的道路

变得困难。 因此，起草和传播这些指南的目的是通

过提高治疗医生的认识来最大限度地支持患者。 这

样，就有可能减少在达到诊断和治疗之前提供的保健

服务的数量，从而减少经济影响。 最重要的是，患

者将从功能和心理角度受益。 这些患者的需求代表

了我们工作的重点，为此，几个协会参与了这些指南

的起草：ILA Ital-Ian血管发育不良协会； Sturge 

Weber综合征的意大利关联；  HHT Rendu Osler 

Weber综合征。 这些联想起了 

重要的作用是采访病人关于他们的疾病和他们对接受

的治疗的满意程度。 罕见的血管疾病患者，血管异

常往往必须进行长途旅行，以获得正确的诊断。 几

乎每个病人都有疑问和/或问题，有时甚至是痛苦的，

但没有得到充分的回答； 另一方面，医生发现这种

疾病的罕见性是做出精确诊断的重要障碍。 因此，

病人的联想在帮助建立一个适当的诊断-治疗过程中

起着至关重要的作用。 自2012年成立以来，SISAV意

大利血管异型瘤研究学会的主要目标是汇集科学界所

有致力于血管异常研究、诊断和治疗的医学和非医学

专业操作员。 通过对不同学科专业进行分组， 

SISAV在医学科学社会的全景中是一个独特的实体，

它在法律上是一个多学科概念的表达，通过这一概念，

今天必须解决血管异常。 

准则总协调员： 

弗朗切斯科·斯蒂洛（SISAV总统）； 劳尔·马塔西

（科学委员会主席）。 
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方法论 
 

 

HESE指南修订并更新了SISAV于2014年底发布的意
大利血管畸形指南1。 2根据意大利国家临床卓越、
护理质量和安全中心提供的方法学和实践指征，本更
新所遵循的方法是体征级版本。3,4这些指南是根据
AGREE报告质量清单5制定的，一旦完成，将使用
AGREA II工具进行评估。6 

 

工作组的组成 

工作组由多学科组成，成员包括以下专业的专家：肿
瘤学、血管外科和血管学、普通外科、整形外科、诊
断和介入放射学和神经放射学、颌面外科、病理解剖
学和组织病理学、医学和分子遗传学、淋巴学、静脉
学、小儿外科和肿瘤学。 除SISAV外，还涉及与所讨
论主题有关的主要科学社团:SICVE、CIF、SIAPAV、
SIDEMAST、SICMF、SIRM和SICP。 意大利血管发育不
良和婴儿血管瘤协会ILA、意大利Sturge Weber综合
征协会和HHT Onlus协会也参与了这一过程。 

 

编辑独立性 

没有收到用于起草这些准则的外部资金。 所有作者

都完成了根据方法学手册改编的利益冲突披露表，以

产生“Sistema Nazionale Linee Guida”(SNLG)的临

床实践指南。 Disclo-sures可在SISAV网站上获得 

(http://sisav.eu/ conflitti-dinteresse/)。 所有作者

都声明，他们没有与本指南所涵盖的主题有关的财务、

专业或其他科技冲突。 

 

微微问题的发展 

第一个方法学步骤是根据皮科模型“人口”、“干预”、

“比较”和 

提出建议所依据的“结果”。 Pico问题是由多学科作

者小组共同提出的。 

 

文献系统综述 

作者对每一个微微问题或同质问题组的litera-ture

进行了系统的回顾。 关于复杂血管畸形的章节，对

个别疾病进行了文献检索。 在PubMed、Cochrane系

统评价数据库CDSR和in Cochrane对照试验中心注册

中心进行搜索。 搜索仅限于2015年1月以后的时期，

从而更新了2014年12月完成的SISAV以前的准则。 

 
文献的选择过程与批判性评价 

文献选择由两位作者独立完成，针对每个临床问题或

每个主题，基于与PICO元素和考虑的研究设计相关的

预先定义的纳入标准。 第一次选文是通过阅读标题

和摘要来完成的，第二次选文是通过考查所选文章的

全文来完成的。 两位作者之间的任何分歧都通过讨

论解决了。 两位作者独立评估了每一篇文章的方法

质量，通过具体的质量检查表提供的标志评分版本方

法过程。 这些检查表用于评估系统评价/荟萃分析、

随机临床试验RCT、队列研究、病例对照研究和诊断

准确性研究的质量。 病例系列的质量通过卫生经济

研究所IHE检查表进行评估，7虽然病例报告的质量是

通过病例报告指南护理检查表来确定的。8在使用其

他国际指南作为证据基础的情况下，以前使用AGREE 

II检查表来评估这些指南，将总分60%作为最低可接

受门槛维度3和6：最低50%,如CNEC操作手册所示。3

通过检查表评估的不同研究设计可归因于不同研究设

计的证据水平见表一。 

http://sisav.eu/
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表一-证据的等级。 

1++ 高质量的荟萃分析，随机临床试验的系统回顾，具有极低偏差风险因子的随机临床试验。 

1+ 进行良好的荟萃分析，系统评价，低偏置风险因子的随机临床试验。 

1- 荟萃分析，系统评价，具有高偏差危险因素的随机临床试验。 

2++ 与病例对照研究或队列研究相关的高质量系统评价； 高质量的病例对照研究或队列研究，具有非常低的混杂因素、风险或偏差，以及

非常高的随机反应概率。 

2+ 进行良好的病例对照研究或队列对照研究，具有较低的混杂因素或偏差，并有适度的随机反应概率。 

2- 病例对照研究或队列对照研究具有非常高的混杂因素或偏见，并有明显的随机反应风险。 

3 非分析性研究，例如病例报告和/或临床病例的例子 

4 专家意见 

 

从证据到建议 

所描述的方法学规定，一旦所包括的文章的方法学质
量的评估已经完成，作者填写了每个临床问题的考虑
判断表。 该模块包括以下九个方面：1）证据体中证
据的可靠性； 2）结果的一致性； 3）研究与目标人
群的相关性； 4）对出版偏见的担忧； （5）平衡利
益与危害； 6）对患者的影响； 7）在将使用GL的上
下文中的可行性； 8）建议，具体说明证据的力度和
方向以及总体水平； 9）研究建议。 

 

建议的拟订 

所有经过审议的判决汇编完成后，提交人于2020年

09/12月12日在罗马举行的全体会议上提出并讨论了

这些判决。 在介绍之后，进行了一个非正式进程，

以便就建议的措辞、力度和方向达成共识。 

建议分为两个层次：强建议和弱建议。 通常情况

下，来自良好研究的高质量证据会导致强烈的推荐，

但可能会发生，通过评估研究中描述的人群与目标人

群之间的差异，患者接受度和IN的可行性- 

相反，在某些情况下，技术上的副作用不大，但治疗

中没有负面或有争议的方面，而且该主题的临床重要

性如此之大，仍然导致强烈的建议。 良好临床实践

GPP点用于支持指南使用者的决定，由作者小组根据

他们的临床经验，即使在证据稀少的情况下，就被认

为对良好临床实践至关重要的问题提供指示。 建议

的程度摘要载于表二。 

 

外部审查 

指南GL的最终版本已送交所涉主题的独立专家和患者

团体的代表进行公开审查，以听取他们的意见和修改

建议。 还请审评员说明适用准则的任何便利因素和

障碍以及实施建议和工具。 

 

更新准则的程序 

计划每三年更新一次GL，从在SNLG网站上公布之日开

始。 更新中遵循的方法将与本版本中使用的方法相

同，或者基于 

 
 

表二-推荐程度。  

医学判断 建议 

副作用明显超过预期效果 强烈反对的建议 

副作用可能超过预期效果 推荐信弱于 

副作用和预期效果之间的平衡接近平衡或 
不确定 

研究建议和试验中的有限使用 

预期效果可能大于副作用 赞成/赞成的建议弱 

预期效果明显大于副作用 强烈赞成/赞成的推荐 

根据起草指南的小组的临床经验推荐的最佳做法 推荐强烈支持/支持良好临床实践的要点GPP 
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图1.-批准指南SNLG。 

 

等级法。 文献检索将从当前检索的日期开始。 

 
关于建议适用性的考虑 

在经过深思熟虑的判决的一个特别要点中，提交人小

组对就将适用该准则的CON案文建议的措施的适用性

表示了一些考虑。 特别是，作者认为：干预的可行

性是在整个国家范围内，还是只在特殊的一级中心； 

经验丰富的医疗保健专业人员； 执行建议所需的财

政资源、医务人员或其他资源。 外部审计员进一步

考虑了改进执行情况的建议和意见的适用性。 

作者小组在制定建议时考虑了适用性的考虑（图

1）。 

 

报告 

该准则是在商定报告质量的基础上制定的。 
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Esposito、Orsola Ametrano、Paola Coppo、Riccardo Cavalli、Laura Moneghini、

Alfredo Zocca、Nicola A.Monzani、Francesca Grussu、Vittoria Baraldini、Mario 

Zama、May El Hachem 

 

 

 

血管肿瘤 

分类 

“国际血管异常研究学会”ISSVA通过的分类，并于

2018年更新和扩展，1将血管肿瘤分为良性、局部侵

袭性和恶性肿瘤。 我们的章节将治疗良性血管肿瘤

和卡波状血管内皮瘤，这是一个lo-carly侵袭性的肿

瘤。 

良性血管肿瘤分为： 
• 婴儿血管瘤； 

• 先天性血管瘤： 

• 快速渐变性丰富（这些肿瘤可伴有血小板减少，

在簇状瘤的情况下，伴有消耗性凝血病Kasabach-

Merritt现象）； 

• 非内卷性NICH； 
• 部分对合性PICH； 

• 簇状血管瘤（这些肿瘤可能与血小板减少有关，

在簇状血管瘤的情况下，与消耗性凝血病Kasabach-

Merritt Phenom-Enon有关）； 

• 梭形细胞血管瘤； 
• 上皮样血管瘤； 

• 化脓性肉芽肿又称小叶毛细血管瘤； 

• 其他-含铁血黄素靶向性血管瘤、微静脉性血管

瘤、吻合性血管瘤、粘液样血管瘤、乳头状血管瘤、

乳头状血管内内皮增生、皮肤上皮样血管瘤结节、获

得性弹力性血管瘤、脾沿岸细胞血管瘤； 

• 相关病变-血管瘤性小汗腺错构瘤，再活动性血

管内皮瘤病，杆菌性血管瘤病。 

婴儿血管瘤 

分类 

婴儿血管瘤IH目前被区分为： 

• 基于解剖学-临床水平在： 

 

• 浅表IH--相对于皮肤水平的外生生长； 

• 深EI--以被膜厚度的发展为特征； 

• 混合性EI； 

• 根据以下地区的地形分布： 

• 焦点； 

• 多焦点； 

• 节段的； 

• 爆发的。 

流行病学与发病机制 

IH是一种非常常见的疾病，在儿童中的患病率为3～

10% 

其病因仍不清楚，似乎是多因素的。 危险因素有：

女性性别、高加索人种、早产、剖腹产、双胎妊娠、

高龄产妇、前置胎盘、先兆子痫2。 许多数据表明，

内皮细胞的克隆增殖产生血管生成。 文献中所怀疑

的原因主要有缺氧、三聚体中心栓塞、多能干细胞、

体细胞损伤等。 VEGF、GLUT1、IGF-2、mTOR复合物、

血管生成素Ang-1和Ang-2、E-selectin、Notch通路

等参与血管增生的发生 

 

博物学 

IH有时在出生时就存在，但最常见的是在生命的最初
几周。 在某些情况下，它之前是苍白，一个淡蓝色
的斑点或一个覆盖着细小毛细血管扩张的区域，这代
表了病变的前兆。 IH生命周期分为3个阶段：1）快
速繁衍期0～1年； （2）回归期1-5年； 渐开线阶段
5-10年：5 

• IH在增殖初期达到其体积的80%，几乎总是在最

初的5-6个月内完成生长。 只有3%的IH生长超过生命

的9个月。 浅表型一般生长到第5个月，而深部型和

节段型 
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它们表现较晚，并持续生长较长时间，甚至长达18个

月； 

• 消退期的特点是病灶软化，从中央开始变色，体

积逐渐缩小，血管逐渐减少； 

• 渐开线期的特征是完全或最完全的消退，有时伴

有瘢痕结局，如皮肤松弛、萎缩、毛细血管扩张和/

或纤维状组织。 浅表IHS比深部IHS有更大的瘢痕复

发风险。 当IH在头3个月出现白化时，密切监测它是

很重要的，因为这可能是溃疡的早期迹象，而不是退

缩。6 

临床图片 

浅表性IH 

浅表性IH表现为丘疹性或结节性病变，颜色为红色或

紫红色，表面光滑或分叶，紧张弹性稠度； 它的底

部很少是pe-dunculated（尺寸是可变的，因为它们

可以从几毫米到整个肢体、半躯干等延伸区域的参

与）。 

深IH 

深部IH表现为弹性结节性肿胀，通常边界清楚，覆盖

着正常颜色、蓝色或毛细血管扩张的皮肤。 

混合IH 

混合IH显示有两个组成部分。 

IHS可以局限于身体的任何部位，以头颈部为佳，
尤其是面部中部的骨性突起上方。 节段性病变可能
与潜在的异常有关，例如，在广泛的面部血管瘤或
“骨盆”（会阴、外生殖器畸形、脂肪脊膜膨出、内脏
异常、肛门闭锁或皮肤标记）、“骶骨”（脊柱闭合不
全、肛门畸形、皮肤异常、肾脏或泌尿系统畸形、腰
骶血管瘤）和“腰椎”（即下体区域、泌尿生殖系统异
常、溃疡、脊髓病、骨骼异常、肛门直肠畸形、动脉
和肾脏异常）的情况下，肛门或腰骶中线存在。 

与骨盆/骶骨/腰椎经常相关的最严重的畸形是脂肪

脊膜膨出。 

所有有节段性、中线性腰骶部或会阴IH的新生儿，

即使神经学无症状，也要进行脊柱和腹盆MRI检查。 

法克斯综合征 

Phaces综合征由I.Frieden于1996年描述为Phace。 
最后的S对应于胸骨的de-fect是后来添加的。 女性
比男性受影响更大9/1比率。 节段性IHS似乎是由于
受影响皮肤区域的血管缺损而导致的，事实上，它们
通常在出生时就有大面积的贫血。 Phaces是缩略词，
代表：后颅窝P畸形； H血管瘤； A-动脉异常，尤其
是主动脉； C-心脏缺损； 眼部异常； S-胸骨或脐
上中缝缺损。 在大多数病例中，这种综合征表现不
完全，但面部几乎总是有节段性血管瘤，有时有胡须
分布，累及以下区域：下颌区、耳前区、下颚、下唇、
颈部，有时胸骨，或上肢延伸至侧胸区 

婴儿血管瘤生长缓慢或停滞 

它是IH的一个罕见的变种。 临床上表现为细小或粗

大的毛细血管扩张形成的血管斑块，呈网状，30%的

病例可出现增生区。 这些区域最常表现为血管瘤性

丘疹，主要分布在病变的外围。 根据定义，增殖成

分不超过总面积的30%。 IHMAG常出现血管收缩晕。 

身体下半部分尤其是四肢、会阴区和臀部是最受影响

的部位。 一个可能的并发症是溃疡，更多发生在会

阴局部。 有时与受累组织的过度或萎缩有关。 

IHMAG与经典IH的不同之处不仅在于其形态上的异常

和低增殖率，而且由于其发病时间多为先天性，且经

常缺乏常见的IH相关危险因素。 节段性IHMAG也可与

闭合障碍和结构异常相关，尤其是位于身体下部的

IHMAG。 

内脏IHS 

内脏定位是罕见的，但可能被低估了。 如有多发疹

性血管瘤、粟粒性血管瘤病、6个月以下结节性血管

瘤5个以上、肝肿大或有充血性心脏病征象者，均应

采用超声检查肝脏定位。 肝血管瘤可为局灶性、多

灶性或弥漫性 
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问题1 

HI“胡须”分布和喉部喘鸣的患者需要进行哪些诊断调

查？ 

建议 

即使是小“胡子”IH和Stridor的患者也必须进行气道

内窥镜检查，以调查Laryn-Geal IH并开始早期治

疗。 

强烈建议赞成，证据级别3 

血管异常指南 

 

 

在节段性腮腺血管瘤的情况下，其他的皮外定位可

能发生在喉水平，更少发生在颅内或椎管内的中枢神

经系统。 为了确保及时的专家评估和减少并发症的

潜在风险，高危婴儿血管瘤的识别是必要的。 

高风险IHS分为： 

• 危及生命的病变阻塞性声门下IHS，大IHS引起心

脏或肝脏衰竭； 

• 有可能影响眶周、鼻、唇、喉-气管、关节、听

道功能的病变； 

• 与心理相关的有美学后果风险的病变，局限于光

唇、鼻子、滤器、下巴、脸颊、唇部，女性有口腔畸

形、乳腺或溃疡，对局部着装无反应； 

• 有可能出现结构异常的病变，如颅顶或腰部。

10-12 

在IH有并发症风险的情况下，患者必须尽早到达转

诊中心，以寻求及时干预和更好的治疗结果。 

为了决定是否将患者转诊中心，儿科医生可以帮助

自己使用婴儿血管瘤转诊评分IHRES，13这是一个由

一组国际专家开发并由欧洲和意大利儿科医生测试的

有效评估量表。 IHRES的目标是提高医疗保健专业人

员的能力，以决定何时将IH患者送往转诊中心。 第

一部分由简单的是/否问题构成，以确定以下风险因

素： 

• 并发症或潜在的并发症风险--视力障碍、进食困

难、喉鸣音； 

• 面部和/或耳朵中间三分之一部位定位； 

• 女性乳腺区域定位； 

• 定位于腰骶部中线； 

• 振幅≥4cm，局灶性或节段性； 

• 血管瘤数≥5。 

如果答案是肯定的，病人应该被送到转诊中心。 

如果所有的答案都是否定的，将编制一个关于血管瘤

部位、最大血管瘤的大小、儿童的年龄和血管瘤在最

近两周的生长情况的更详细的表格。 评分≥4分，患

者必须被送往转诊中心。 如果评分<4，患者将由他/

她的护理人员进行监测，在前6个月的每次随访中，

护理人员将重复量表评估。 

诊断 

IH的诊断一般是临床上的。 有些本地化需要多专家

的方法。 尤其是眼眶周围的IHS需要眼科医生，而喉

和耳部的IHS需要耳鼻喉科医生。 心脏病专家应参与

寻找与节段形式相关的心脏异常，并在肝血管瘤导致

心力衰竭风险的情况下。 神经外科医生对于评估与

PHACE综合征相关的大脑异常是不可或缺的。 

诊断性调查 

在诊断怀疑的情况下，首选的调查方法是生态彩色多
普勒。 在极少数情况下，尤其是深部病变，可能需
要组织学证实表I。然而，在特殊情况下，需要额外
的深入研究：例如，脑部或腹盆腔核磁共振，超声心
动图和眼科评估是必要的，以调查综合征的形式。 
所有眼周性IH的儿童也需要进行眼部咨询。 此外，
超声心动图可作为筛查检查的病人患有大的SEG-
Mental血管瘤和儿童肝血管瘤和明显的动静脉分流。 

 

以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的建议发生

了变化。 
 

对所有多灶性肝血管瘤患者进行肝功能和凝血功能筛

查，对高血压或多灶性肝血管瘤患者进行甲状腺功能

检查是必要的。14 

血管肿瘤影像学 

超声结合彩色多普勒技术是首选，因为它广泛可用，

价格低廉，并允许评估结构，血管化， 
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表一-血管性肿瘤的组织病理学。 

 组织学模式  

血管瘤类型 良性肿瘤 免疫组织化学 

婴儿血管瘤 生长模式：局部化好，分叶。 常见内皮标志物CD31、CD34、FLI-

1和ERG WT-1、GLUT-1阳性内皮细

胞 

 不同的进化方面： 
 早期/增殖期--管腔毛细血管近虚，内皮细胞肿胀，有丝分裂活跃，

周细胞突出。 

 血管腔晚期/渐变-进行性扩张，内皮细胞变平和凋亡，血管基底膜增
厚，纤维脂肪组织间置 

 

先天性血管瘤 增长模式：良好的本地化 常见内皮标志物CD31、CD34、FLI-

1和ERG阳性； GLUT-1阴性  三种亚型： 

 内腔内内皮突出、基底膜薄的丰富小毛细血管迅速恢复，并出现基底
毛细血管膜增厚、纤维化、慢性炎性发作、营养不良性钙化、血栓
形成和含铁血黄素沉积等退行性变化 

 非渐开线的NICH-在净边缘有大的小叶，由毛细血管组成，管腔内有
时有突出的内皮，有时有薄的基底膜增厚。 小叶间纤维间隙宽，
有引流血管，有时增厚肌壁，模拟畸形和动静脉瘘 

 

 部分退行性PICH-与NICH的组织学表现不明显  

 生长模式：局限性好，分叶  

上皮样血管瘤 小血管，有上皮内皮，有时会使血管腔闭塞，无异型，缩瞳活动极
少。 血管周细胞存在，单丝。 在某些病例中，它与强烈的慢性炎
症浸润相关，在急性期与嗜酸性粒细胞成分相关 

常见内皮标志物CD31、CD34、ED、

ERG、稀有角蛋白、FOSB阳性 

“簇状”血管瘤 生长模式：真皮部位有多个小叶，皮下组织有炮弹状（“Palle di 

Cannone”）外观，常由真皮分隔，由淋巴管交叉。 

内皮细胞：常见内皮标志物CD31、

CD34、ED ERG阳性； 淋巴标记物

SD2-40； LYVE1 E PROX1 
 组成小叶的毛细血管有圆形腔或长槽，内皮从凸起到梭状，有丝

分裂有限，无异型，周壁成分离散。 

 局部侵袭性中间肿瘤  

卡波塞形血管内皮瘤 生长方式：浅部和深部软组织呈小叶状/向真皮-皮下组织浸润，有纤维

带，纤维带与血管瘤和卡波西肉瘤相间。 

内皮细胞：常见内皮标志物CD31、

CD34、ED ERG阳性； 淋巴标志物

D2-40； LYVE1 E PROX1 

 
内皮细胞无异型性，胞质空泡化，活性极低。 腔内可能有微血栓。 

 

 中间肿瘤罕见转移  

假性血管内皮瘤 生长方式：浸润型，以疏松丛状和单丛状为主 

深部软组织中的元素。 

内皮细胞角蛋白AE1/AE3阳性； 内皮

标志物；FLY-1；ED；ERG； 离岸价 
 融合/横纹肌细胞内皮细胞，核有核，中度异型和最低的有丝分裂活

性。 
 癌性肿瘤  

上皮性血管内端瘤 生长方式：血管内陷性扩张/浸润性生长 
在硬化间质/粘液透明中。 

CD31、CD34、D2-40可变区内皮标志

物阳性； FLI-1 ED ERG； 细胞角

蛋白； CAMTA1  索状上皮细胞/星状元素，混合透明间质中单一元素，浅粉红色胞质

“磨砂” 

玻璃，“可能存在一些胞浆内红细胞， 

圆形/肾形核，有丝分裂，罕见坏死。 

血管肉瘤 生长方式：浸润性，有不规则管腔形成， 
线，和单一元素。 

CD31、CD34、D2-40可变区内皮标志物

阳性； FLI-1 ED ERG； 细胞角蛋白

在%变量； MYC  内皮细胞具有不同程度的异型性，有丝分裂活性和可变的坏死 



10 国际血管学 2022年4月  

问题2 

在临床怀疑先天性或先天性血管瘤的儿童中，哪些检

查对放射诊断是准确的？ 

建议 

彩色多普勒超声是临床诊断不确定的血管瘤的首选诊

断工具。 强烈建议赞成，证据级别3 

问题3 

在小儿多发性皮肤血管瘤中，多普勒超声是否是诊断

肝血管瘤病的准确方法？ 

血管异常指南 

 

 

和血管肿瘤的流动动力学。 它的局限性是依赖于操

作者的结果和难以研究更深更广的病变。 磁共振成

像是第二种选择方法。 由于软组织的多平面成像和

较高的对比度分辨率，评估疾病的扩展及其与周围解

剖结构的关系（如综合征形式）是最佳的选择。 此

外，它还允许研究那些位于深部软组织和临床上难以

诊断的损伤。 MRI还可以帮助确定可疑病变的性质，

而血管造影Sequenc-ES可以研究解剖学和血管动力学。 

MRI的限制是检查执行时间长和需要全身麻醉/镇静。 

在儿童血管肿瘤的研究中，避免使用计算机断层扫描，

以减少电离辐射的暴露，并考虑到与软组织的对比分

辨率较差。 在骨病变的情况下，特别是在头颈部，

可能是必要的。15-18 

 

显像很少用于良性血管肿瘤，除非临床诊断不确定的

深部病变，否则无法评估深部病变的程度，并用于评

估深部病变的范围，寻找相关的异常或监测对药物治

疗的反应。19-21当有必要时，彩色多普勒超声是诊

断的首选检查。15-18,22,23特别是，两种血管瘤的

回声彩色多普勒特征是：皮下皮下定位，边缘基本明

确，结构可变，血管密度高，多普勒动静脉血流高收

缩期峰值， 低阻力指数Ri。 先天性血管瘤和婴儿血

管瘤的超声特征是血管结构的可见性--在B型模式下

可以从深筋膜到肌肉--钙化的存在，在NICH中可能存

在边界不清和动静脉微分流。 再者， 17,20,24在

2020年的一项回顾性研究中，龚定义了先天性血管瘤

和先天性血管瘤的超声和彩色多普勒特征。24此外，

根据弹性成像，先天性血管瘤被发现比IHS“软”/更有

弹性。24,25 

数据解释 

为了回答问题2，我们对四个非系统的叙述性回顾和

五个回顾性病例系列进行了分析。16-21,24-26必要

时，超声是首选检查方法。 MRI可用于评估病变范围

和鉴别诊断，特别是对临床无法评估的深部病变。 

弹性成像可支持超声对血管瘤的评估。 研究分析与

专家判断有一致性。 研究与目标人群相关，包括婴

儿和生殖血管瘤和相关的超声符号学。 这一建议的

好处是通过非侵入性方法主要是超声之间的不同诊断

手段，在临床可疑和/或不确定的病例中获得婴儿和

先天性血管瘤的诊断。由于操作人员缺乏经验，超声

检查方法依赖于操作人员，因此可能会导致较晚的诊

断。 考虑到无创性、易用性和广泛的可用性，与重

要的诊断优势相比，对患者的影响是最小的。 通过

系统审查清单评估的证据质量被认为是可以接受的。 

对研究的分析表明，与目标人群有明显的相关性，结

论是一致的，没有潜在的偏见。 
 

 
 

Iacobas建议肝脏彩色多普勒超声作为初步检查。27

如果诊断仍然不确定，应进行增强MRI。 肝血管瘤可

以是局灶性的，主要是先天性的，多灶性的，或弥漫

性的，主要是婴儿性的。 超声上，小于3 cm的病灶

呈均匀的低回声或高回声，小的病灶一般呈均匀的低

回声，而大于3 cm的病灶由于钙化、囊性成分和固有

的纤维化区域，其回声结构更为复杂和不均匀。 彩

色多普勒变异性：伴明显动静脉分流或收缩舒张速度

低的溢液征象。 
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建议 

对于小儿多发性皮肤血管瘤，多普勒超声是诊断肝血

管瘤病最合适的检查方法。 

强烈建议赞成，证据级别2- 

问题4 

在弥漫性肝血管瘤病或大面积皮肤血管瘤的儿童中，

哪些诊断测试可以准确地识别并发症的存在？ 

血管异常指南 

 

 

在MRI上，肝血管瘤典型的T1W低密度，T2W高密度。 

T1W可能的高强度是由于血液，而T1W和T2W的低强度

是由于纤维化。 造影剂注入后的动态观察显示，早

期呈球状强化，晚期逐渐向心充盈。 在肝特异性造

影剂的晚期序列中，肝血管瘤与肝实质相比表现较低。 

27婴儿肝血管瘤患者血清AFP水平一般正常，但在增

生期可能升高。 然而，它们从来没有达到像肝母细

胞瘤患者那样高的水平。27,28 

28 El-Ali描述了超声造影剂对婴儿和先天性肝血
管瘤的诊断结果。29鉴别诊断为肝细胞瘤或神经母
细胞瘤转移。 如果婴儿期后发现肝局灶性病变，影
像学可疑或临床病史不支持血管瘤的诊断，建议使
用造影剂进行MRI检查。27,30 

数据解释 

为回答问题3，确定了以下内容：美国指南、非系统

叙述性综述、回顾性病例对照观察性研究和回顾性专

题综述。27-30 

Iacobas在文献的基础上，通过多学科专家的讨论，

定义了血管瘤的诊断和管理指南。27 Xu报告说，临

床与超声的联系足以诊断肝血管瘤，而不必求助于二

级成像方法。 28 el-alé等人。 报告超声加造影剂

在肝血管瘤诊断中的应用。29研究分析与专家意见一

致。 这些研究与人群目标相关，包括婴儿和先天性

肝血管瘤以及相关的放射学符号学。 本研究的优点

是可以在小儿多发性皮肤血管瘤中获得肝血管瘤病的

超声诊断，而不需要借助CT或MRI等二级方法，这些

方法费用较高，需要暴露于电离辐射CT, 麻醉对增加

的检查采集时间rm。 晚期诊断可能 

由于操作人员缺乏经验，超声方法是依赖于操作人员

的。 考虑到无创性、易用性和广泛可用性，与重要

的诊断优势相比，对患者的影响微乎其微。 
 

 

先天性肝血管瘤可能出现的并发症有肝内出血、血小

板减少、低纤维蛋白原血症和心力衰竭。 弥漫性婴

儿肝血管瘤病在出生后的增殖期有很高的心力衰竭风

险，因为分流的大小增加，死亡率为16%。 这种情况

比其他皮肤多病灶形式需要更多的监测和更长的随访。 

虽然在肝脏连续超声检查的必要性上达成了一致，但

监测方案尚未确定。 然而，肝血管瘤登记处建议进

行肝脏超声检查的间隔越来越长，第一次是两周，然

后在稳定的情况下每两周进行一次。 在每次稳定评

估后增加两周的间隔。 先天性血管瘤的监测至少需

要一年的时间，直到肝脏超声连续两次显示大小和血

管的稳定性。 建议对婴儿血管瘤进行持续监测，直到

完全切除。27、31、32 Waelti确定了快速内积型先

天性血管瘤出血、溃疡或心力衰竭的风险是否与超声

标准相关。 特别是，她在丰富的血管中区分了三种

类型：“可见”、“静脉扩张”和“静脉湖泊”，并认为后

两种类型与出血和心衰的风险增加有关。33 

数据解释 

为了回答问题4，在Lit-erature中发现了一项回顾性

观察研究和两个病例报告，报告了超声成像对识别先

天性皮肤和肝脏血管瘤儿童的任何并发症的重要性。 

27,31-33英寸 
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建议 

肝脏彩色多普勒超声是诊断小儿弥漫性肝血管瘤或大

面积皮肤血管瘤并发症的首选影像学方法。 

强烈建议赞成，证据级别3 

问题5 

在有节段性婴儿皮肤血管瘤的儿童中，哪种诊断测试

能准确地突出深度定位和/或任何相关的畸形？ 

建议 

MRI是小儿皮肤血管瘤高光、深定位和/或任何相关异

常的首选影像学检查方法。 

强烈建议赞成，证据级别3 

问题6 

对于临床诊断不明确的血管性肿瘤，需要哪些影像学

检查才能与其他血管异常和/或软组织病变鉴别诊

断？ 

血管异常指南 

 

 

特别是，Waelti确定了与心力衰竭风险相关的“静脉

样”超声模式，以及与出血风险相关的“静脉样”和“静

脉扩张”模式。33所分析的研究结论之间存在一致性。 

研究之间高度的一致性。 研究与目标人群有关，包

括皮肤和内脏先天性血管瘤。 对有并发症影像学风

险的病灶进行仔细监测和/或治疗。 并发症：出血、

溃疡或心力衰竭。 考虑到无创性、易用性和设备之

间的广泛可用性，与重要的诊断优势相比，对患者的

影响是最小的。 
 

 

磁共振成像MRI是参考方法。 由于多平面成像和对软

组织的高对比度分辨率，它是评估疾病范围及其与周

围解剖结构关系的最佳方法，例如综合征形式或临床

上无法诊断的深部软组织病变。 它可以清楚地确定

可疑病变的细胞性，而血管造影序列允许解剖学和血

管动力学的研究。 15-18例深部血管瘤在T1W呈等低

密度，T2W呈高密度，边缘清晰，可出现与血管结构

相关的内部流空，造影后强化。20,34例怀疑PHACE综

合征，应经常进行脑MRI/MRA和超声心动图，如果怀

疑AB正常， 完成心脏MRI和MRA主动脉弓和上主动脉

血管是必要的。 关于成像检查的频率没有共识。 在

一些中心，对于心血管缺血性事件高风险的病例，每

3个月进行一次检查，而在其他中心，每年进行一次

检查。 每个病例都必须单独评估。35在像骨盆这样

的综合征形式中， 

根据文献，建议在脊柱后段骨化结束前的4-6个月内

进行超音波检查。 当终丝周围的脂肪组织形成良好

时，应进行MRI检查，但不应早于6个月 

数据解释 

为了回答问题5，在文献中发现了两项回顾性观察性

研究、一项非系统叙述性研究和一项病例报告，这些

研究涉及或交界处和腮腺区的血管瘤以及Phaces和

Lumbar/Sacral综合征形式。20,34-36虽然超声是首

选检查，但MRI对深度参与的信息最丰富。 所分析的

研究结论之间存在一致性。 研究与目标人群有关。 

深度局部化皮肤血管瘤及综合征的正确处理。 即使

MRI的主要缺点是成本和需要麻醉，但与重要的诊断

优势相比，对患者的影响微乎其微。 可行，即使并

非总是在全国范围内广泛提供。 
 

 

血管肿瘤被列入软组织肿胀组，分为两类：肿瘤性和

非肿瘤性病变。18 Tomà，由于超声广泛可用、缺乏

电离辐射和独立于麻醉/镇静，超声被定义为首选检

查--其次是MRI。 18特别是，他报告了Kransdorf修

改的基于超声模式的软组织病变的鉴别诊断：对于血

管肿瘤，鉴别诊断是基于低回声、血管内和高回声分

叶模式。 丁高强调了超声在婴儿深部血管瘤与静脉

血管瘤鉴别诊断中的作用，并强调了超声检查婴儿血

管瘤不太“弹性”的有用性。 
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建议 

彩色多普勒和MRI是鉴别诊断血管肿瘤与其他血管异

常和/或软组织病变所必需的影像学检查方法。 强烈

建议赞成，证据级别3 

问题7 

在临床怀疑血管肿瘤的患者中，组织学或影像学检查

是否表明可以将其与血管化恶性病变区分开来？ 

血管异常指南 

 

 

37 Zaltsberg定义了非特异性婴儿血管瘤的超声发现，

并阐明了与血管密度高的软组织病变的鉴别诊断。38然

而，超声可能会误导，因为大多数儿童软组织肿瘤可以

模拟血管异常，反之亦然。 然而，在临床和超声检查可

疑病例中，磁共振成像仍是参考方法。15-18,39,40然而，

在某些区域，如眼眶区，磁共振成像发现的IH和恶性肿

瘤横纹肌肉瘤重叠，使放射学鉴别诊断变得困难。 在这

些情况下，Saito和Kralik报告说，扩散序列测定可以帮

助定义研究中的病变的细胞性： 恶性肿瘤常表现为细

胞增多、胞外间隙缩小、细胞核大，弥散受限，弥散

性受限，DWI信号强度高，ADC值低；血管瘤表现为

DWI信号强度低，ADC值高。39,40 

数据解释 

为回答问题6，我们确定了以下内容：一篇非系统的叙述

性综述、一篇图片文章和三篇观察性研究。18,37-40回

声彩色多普勒超声是首选的方法，尤其是对浅表病变，

由于其广泛适用、成本低、无电离辐射和镇静作用。 特

别是Tomà，报告了基于超声模式的软组织损伤的鉴别诊

断。 由于与镇静/全身麻醉有关的潜在风险和造影剂累

积的潜在风险，MRI是第二选择方法，并应在非诊断性超

声检查时进行。 特别是，Kralik和Saito强调了MRI扩散

序列在儿童血管瘤和儿童恶性软组织肿瘤鉴别诊断中的

有用性。 研究分析与专家判断有一致性。 研究与目标

人群有关。 该建议的好处是为临床可疑和/或不确定

的病例提供不同的放射学诊断。 
 

血管性肿瘤的组织学诊断 

血管肿瘤的组织学诊断，就像所有病理一样： 

• 临床病理相关性； 

• 应用免疫组化标记支持组织学诊断假说； 

• 鉴别诊断知识。 

血管性肿瘤的组织类型多种多样，从常见的皮肤婴

儿血管瘤，到罕见的先天性血管瘤，到中度恶性肿瘤，

极其罕见的血管内皮瘤，再到罕见的恶性肿瘤，有时

与复发的病因有关，如艾滋病患者的放疗后血管肉瘤

和卡波西肉瘤。 41除了已有的众多和公认的组织类

型外，还描述了新的实体，如假肌源性血管内皮瘤42

和斑块样皮下血管瘤。 43免疫细胞化学研究的帮助

和抗体的逐渐发现已经并仍然允许越来越精确地定义

它们，在如FOSB的局部抗体中， myc和camta1被认为

可用于假肌源性血管内皮瘤、44-46血管肉瘤，特别

是治疗后47、48和表皮样血管内皮瘤的组织学诊断。

49 GLUT-1免疫也被证实对婴儿血管瘤的诊断有很大

帮助，无论其部位如何。50虽然临床和影像学检查允

许诊断大多数血管肿瘤，但组织学检查在鉴别诊断中

具有重要作用，特别是对乳腺、肾脏和肺部等关键部

位的间静态恶性上皮肿瘤（表一）。51-53 
 

与其他性质的丰富血管化肿瘤相比，磁共振或其他影

像学检查在血管肿瘤的诊断中似乎不能取代组织学检

查。51，52MRI似乎仅在不典型椎体血管瘤中发挥重要

作用。53资料解释 

为了回答问题7，确定了三个研究51-53。 这项建议

来自回顾性研究 
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建议 

组织学检查有助于临床和影像学检查鉴别良性血管病

变和恶性血管病变。 

支持的弱推荐，证据级别3 

建议 

建议免疫细胞化学检查以确定血管肿瘤的诊断。 

GLUT-1标记物对婴儿血管瘤的诊断有很大帮助，无论

部位如何。 FasD抗体、myc抗体和camta1抗体分别可

用于假肌源性血管内皮瘤、血管肉瘤放疗后和上皮样

血管内皮瘤的组织学诊断。 

支持的弱推荐，证据级别2- 

建议 

治疗指征仅限于危及生命的IHS高输出量心力衰竭或

呼吸道阻塞/压迫，有视力、营养、听力和MNUK灵巧

功能损害风险的IHS，确定明显美学损害的IHS和/或

标准局部治疗无效的永久性和溃疡性IHS。 

强烈建议赞成，证据级别4 

血管异常指南 

 

 

在有限级数上，对更多的非级数进行前瞻性研究，并

在不同诊断研究之间进行直接比较是必要的。 回顾

性分析27例乳腺血管病变的研究结果表明，由于临床

资料和图像不区分良性和恶性病变，因此必须进行组

织学检查。 在2项内脏肿瘤的临床研究中，其中一项

对15例肾损伤患者有逆转诊断，术前影像学检查似乎

不能区分血管瘤和恶性肿瘤。51-53专家一致认为，

与显示丰富血管性质的肿瘤相比，MRI或其他影像学

检查在血管肿瘤的诊断中不能取代组织学检查。 组

织学检查报告的唯一风险是出血； 另一项建议是只有

在技术上有可能进行样本的中心才可行，这取决于有

关机构； 此外，充分的组织病理学经验是必不可少

的。 只有在不典型椎体Heman-Giomas中，磁共振成

像似乎起着重要作用。 研究与目标人群相关，没有

可能的偏见。 
 

 

49在组织学诊断上皮样血管内膜瘤方面，CAMTA1具有

高度特异性和敏感性。49一种组织学上以真皮浅层

“带状”血管增生为特征的新变体已被列入血管瘤名单。

43免疫化学测定GLUT-1对口腔婴儿血管瘤的诊断很重

要。50研究一致认为，与其他血管丰富的肿瘤相比，

MRI或其他影像学检查似乎不能取代组织学检查在血

管肿瘤诊断方面的作用。 
 

治疗 

治疗IH只需要约10-15%的病例。 治疗选择有很多：

药物治疗，手术治疗，激光治疗，硬化治疗，或多模

式治疗。 这些不同的方法可以相互重叠，以阻止增

生期，加速病灶的自发复旧，防止和纠正退变后的早

期结局。 

 

 
 

数据解释 

为了回答问题8，对8个研究43-50进行了分析。 FOSB

的免疫细胞化学检测对上皮样血管瘤和假肌源性血管

瘤的组织学诊断具有特异性和敏感性，因此有助于与

组织学相似实体皮肤上皮样血管瘤结节、上皮样血管

内皮瘤、血管肉瘤、上皮样血管肉瘤和上皮样肉瘤的

鉴别诊断。44 MYC的免疫细胞化学检测对继发性乳腺

血管肉瘤的组织学诊断具有特异性和敏感性，预后差。

47高级别新生血管肉瘤MYC的免疫细胞化学表达高于

低级别。48免疫细胞化学检测- 

 

 
以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的纠正发生

了变化。 
 

问题9 

普萘洛尔全身治疗IH的适应证是什么？ 

问题8 

在接受组织学检查的血管肿瘤患者中，哪些组织化学

/免疫细胞化学染色是诊断目的所必需的？ 
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问题11 

为了降低新生儿/婴儿血管瘤并发症的风险，是否需

要对父母进行IH自然史知识的教育和对普萘洛尔治疗

的家庭管理进行治疗性教育？ 

建议 

为减少新生儿/婴儿血管瘤并发症的发生，应加强对

新生儿/婴儿血管瘤自然病史知识的培训和心得安治

疗的家庭管理教育。 

强烈建议赞成，证据级别4 

问题12 

心得安联合治疗HI需要哪些初步研究？ 

血管异常指南 

 
 
 

 
普萘洛尔 

普萘洛尔是治疗IH的首选药物，Meta分析表明口服普

萘洛尔优于其他治疗IH的药物，可作为一线治疗，剂

量为2mg/kg/day。54普萘洛尔是非选择性β-肾上腺素

能拮抗剂。 55例普萘洛尔的禁忌证有哮喘、低血压、

周围血管疾病、某些心脏疾病A/V传导阻滞Ⅱ、Ⅲ期、

SSS、心源性休克、胸腔心动过速、心力衰竭、心绞

痛、嗜铬细胞瘤等。 

数据解释 

为了回答问题10，在文献中进行了一项Meta分析和一

项描述EI 12、54、56患者的随机临床试验。 Yang的

Meta分析表明，口服普萘洛尔优于其他任何治疗IH的

方法，可以作为一线治疗，剂量为2mg/kg/天。 由于

样本量有限，非随机试验和队列研究也包括在内。 

使用系统回顾和荟萃分析的核对表评估证据的质量，

结果如下：高质量++.54 

Kim的随机对照研究表明，普萘洛尔对IH的治疗效

果并不逊色于类固醇。 这项研究不是双盲的。 使用

随机试验检查表评估证据的质量，结果如下：可接受

的 QUAL-ITY+.56 美 国 指 南 也 通 过 2016 年 AGREE 

Reporting检查表进行分析，该检查表将口服普萘洛

尔确定为IHS复诊治疗的一线治疗，并提出了强烈的

建议。12项研究一致表明，口服普萘洛尔是IHS需要

治疗的一线治疗。 包括随机试验、荟萃分析和指南。 

普萘洛尔治疗IH已被证明比类固醇有更大的疗效和更

低的并发症发生率。 副作用是已知的，但可控的和

短暂的。 主要是睡眠障碍、支气管痉挛、心动过缓、

胃肠道紊乱和低血糖。 在关节紊乱的情况下，药物

剂量可能低于治疗剂量，从而获得较小的效果。 例

如早产、低体重和PHACE综合征。 

 

 
 

数据解释 

为了回答问题11，分析了美国的指导方针，其中指出，

治疗教育可以提高对治疗的依从性，并改善家庭管理。

12教育应包括对病理及其自然史、潜在的并发症及其

演变的解释。 如果需要治疗，专家应该告诉父母关

于药物、服用年龄、可能的不良事件和预期的治疗持

续时间，也可以借助信息表。 使用2016年《同意再

移植指南核对表》评估了证据，其中包括以下内容：

关于需要教育IH患者父母的证据的一致意见。 所分

析的证据也与专家意见一致。 实施教育战略利大于

弊。 家长和病人都可以接受这种相互资助，实际上，

它通过减少门诊或住院机会来改善家庭管理。 
 

时间、剂量和治疗随访 
 

以下建议是从2015年SISAV指南中引进的。 

问题10 

在一线治疗中有并发症风险的婴儿血管瘤患儿中，口

服普萘洛尔是否比口服皮质类固醇更有效、更安全？ 

建议 

对于有并发症风险的婴儿血管瘤患儿，口服普萘洛尔

是一线治疗，因为它比口服皮质类固醇有更大的疗效

和安全性。 

强烈建议支持，证据等级1++ 
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问题13 

HI患者开始全身普萘洛尔治疗的推荐时机是什么？ 

建议 

治疗应该只在一个有经验的设置来管理任何副作用，

特别是汽车血管。 

强烈支持的建议，证据水平 

问题15 

为了确保婴儿血友病的安全性和普萘洛尔并发症的高

风险，如果纠正年龄<2个月，体重<2公斤，有共病，

或父母社会文化水平低，宜作为住院患者或住院患者

开始治疗？ 

血管异常指南 

 

 
 

 
 

以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的纠正发生

了变化。 

体重<2kg，如果社会支持不足，心血管、呼吸或血糖

控制合并症。14研究分析与专家判断一致。 研究与

目标人群相关，包括需要在普通住院中制定管理细节

的婴儿血管瘤。 建议的干预措施允许对有可能发生

与共病和社会环境相关的不良事件的患者进行更安全

的IH管理。 家人的不适可能与孩子的住院有关。 合

并症是实施干预住院的原因。 干预可以在为婴儿普

通住院制度提供帮助的参考中心开车出去。 

 

 

 
 

 

以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的纠正发生

了变化。 
 

必须在高危儿童的普通住院治疗中开始治疗，同时考

虑到家庭的依从性和社会文化水平以及任何合并症。 
 

数据解释 

为了回答问题15，对文献进行了分析，指出如何在一

个设施中开始治疗，以立即处理不良事件，如心动过

缓。 如果病人的正确年龄小于2个月，则需要住院治

疗 

 

 

该药剂量为2-3毫克/千克/天，一般分2次给药，高危

儿童3次。 文献复习报告了2-3毫克/千克/天，平均

治疗6个月的疗效，有效率为96-98%,60%的病例完全

或接近完全消退。14在这些剂量下，对气道和溃疡性

气道的结构性IHS也是有效的。 此外，一项队列研究

评估，即使在5周龄以下和5个月以上的患者中，中位

有效治疗剂量为2毫克/千克/天，57一项随机临床试

验表明，与Ste-roid相比，2毫克/千克/天口服普萘

洛尔没有劣于Ste-roid。56一项荟萃分析表明，2毫

克/千克/天口服普萘洛尔在改善IH反应方面优于其他

治疗。54美国指南还建议剂量在2-3毫克/千克/天之

间，以防没有合并症或不良事件需要较低剂量的硫磷， 

12在2毫克时，与低剂量的治疗相比，不良事件的发

生率没有显著差异。 一些不良事件发生在剂量大于2

米/千克/天。 在任何情况下，3毫克/千克/天的剂量

必须在1或2毫克的剂量治疗期之前进行，严重时可增

加喉头、上眼睑或 

问题16 

对于小儿血管瘤的治疗，口服心得安哪个剂量有效？ 

问题14 

在何种情况下和在何种预防措施下进行普鲁醇的第一

剂全身治疗？ 

建议 

应进行心脏病学和心电图评估，以清除治疗。 

支持证据等级4的弱推荐 

建议 

为确保对有普萘洛尔并发症高风险的婴儿Heman-

Gioma患儿的更大安全性，纠正年龄<2个月，体重

<2kg，合并疾病，或父母社会文化水平低的情况下，

宜作为住院患者开始治疗。 

良好临床实践要点 

建议 

如有提示，应尽快开始治疗。 

强烈推荐，证据等级2+ 
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问题17 

小儿血管瘤普萘洛尔全身治疗的推荐随访方案是什

么？ 

血管异常指南 

 

 

如果治疗第一个月后反应不佳。 在高危儿童中，从1

毫克/千克/天开始，4-7天后增加，如果耐受良好，

增加到2或3毫克/千克/天。 
 

数据解释 

为了回答问题16，对文献进行了分析，报告了2-3毫

克/千克/天的剂量的有效性，平均治疗6个月，应答

率为96-98%，60%的病例完全或几乎完全缓解。 14一

项队列研究评估，即使在5周龄以下和5个月以上的患

者中，中位有效治疗剂量为2毫克/千克/天。57一项

随机非劣性临床试验表明，普萘洛尔与类固醇相比，

以2毫克/千克/天服用非劣性。56一项对文献的系统

回顾显示，普萘洛尔以3毫克/千克/天与安慰剂相比，

临床医生在24周时评估的清除率和中位容量均有所提

高。58 

一项荟萃分析表明，口服普萘洛尔在改善IH反应方
面优于其他治疗，剂量为2毫克/千克/天。54美国指
南建议，如果没有需要低剂量睡眠障碍的共病或不良
事件，剂量在2-3毫克/千克/天之间。12使用队列研
究、随机对照试验、系统评价和荟萃分析的核对表以
及2016年同意报告指南核对表评估证据质量，结果如
下：口服普萘洛尔剂量一致。 所有研究一致认为IH
的最佳治疗剂量在2-3毫克/千克/天之间。 这些研究
证实了普萘洛尔对高危IHS的疗效，与所有其他治疗
相比。 在2毫克时，与低剂量治疗相比，不良事件发
生率没有显著差异。 一些不良事件发生在剂量大于2
毫克/千克/天。 考虑到它在面对稀少、短暂和可控的
副作用时的缺陷，这种干预是可以接受的。 这种干
预措施在全国各地的处方中心是可行的。 

应用SPECT单光子发射计算机断层扫描技术对普萘洛

尔治疗前后患者进行治疗。 未见血流减少区。 因此，

普萘洛尔似乎不会增加脑缺血的风险。59 

 

关于普萘洛尔治疗患者的随访方案，以下建议是从以

前的2015年SISAV指南中引进的。 对最近文献的审查

没有发现任何证据表明以前的建议发生了变化。 

 

 
普萘洛尔在Phaces S中的使用是有争议的，因为 

脑缺血的风险。 然而，病例系列治疗没有任何并发

症的文献报道。 一项研究分析了儿童的脑灌注 

建议 

口服心得安治疗小儿血管瘤的有效剂量为2～3毫克/

千克/天。 强烈建议支持，证据等级1++ 

建议 

建议由治疗中心每月对侧方异常进行监测，包括临床

评估和照片记录、体重控制、心率和血压测量。 

强烈建议赞成，证据级别3 

建议每次复诊时询问呼吸道症状，如咳嗽、喘息、喘

鸣。 

强烈建议赞成，证据级别3 

建议检查血糖AB-正常的出汗，易怒，不适。 

强烈支持的建议，证据水平 

呕吐和腹泻的不适或缺乏食欲应导致暂时停止治疗。 

强烈建议赞成，证据级别3 

新生儿心电图率<70bpm<80者，或有心律失常/心脏病

史或母亲有结缔组织病史者，均需进行心电图监测和

心脏评估。 

强烈建议赞成，证据级别3 

在诊断/治疗过程中需要禁食的情况下，静脉给药葡

萄糖是可行的，以避免中断治疗。 

强烈建议赞成，证据级别4 

普萘洛尔不需要改变疫苗接种时间表。 

强烈建议赞成，证据级别4 

治疗必须至少持续6个月或一岁。 如果复发，可以进

行新的疗程治疗。 

强烈建议赞成，证据级别3 
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问题18 

对于儿童血管瘤的治疗，什么时候给药能保证更大的

安全性和有效性？ 

建议 

长春新碱适用于对普萘洛尔和可的松耐药的危及生命

的IHS，或这两种药物有禁忌证或副作用时。 

强烈建议赞成，证据级别3 

血管异常指南 

 

 
 

 
 

数据的解释 

为回答问题18，进行了系统综述和文献回顾。12、14

研究结果与结论一致，均包括未口服普萘洛尔治疗的

高危婴儿血管瘤的目标人群。 建议的干预措施在口

服普萘洛尔治疗期间有降低低血糖风险的好处。 如

果在吃饭时给药，有可能婴儿不能完成喂养，并可能

患有低氧血症。 如果出现反流，则无法评估服药量。 

适当的家庭管理治疗的好处大于坏处。 建议的预防

措施也可在病人家中实施。 

常见于3个月前开始治疗或6个月后继续治疗。 在早

产儿身上使用似乎会导致大脑发育减少。60 

数据解释 

为了回答问题19，使用了美国指导方针和文献回顾12、

14。 

研究一致认为，口服类固醇可以用于治疗有禁忌症

哮喘或心脏病共病，耐受性不好或口服普萘洛尔没有

足够反应的IH。 最常使用的剂量为2-3毫克/千克/天，

全剂量治疗4-12周，然后在9-12月龄时逐渐停药。 

类固醇激素与库欣医源性、感染、生长迟缓、高血压、

情绪变化有关。 研究表明，适度的一致性是相关的，

因为它们包括关于目标人群的指导方针。 通过充分

控制全身类固醇的副作用，这种手术的好处大于风险。 

全身皮质类固醇的副作用是很多的。 密切监测很重

要。在有一线治疗无效的IH治疗经验的参考病例中，

干预是可以接受的，并有充分的监测。 
 

 
长春新碱 

它是长春花生物碱的衍生物，抑制有丝分裂和血管生

成。 

 

 
口服皮质类固醇 

研究一致认为，口服类固醇可以用于治疗IH的情况下，

有禁忌用口服普萘洛尔治疗，哮喘或心脏病共病，其

中普萘洛尔耐受性不好或证明无效。 

最常用的类固醇剂量为2-3毫克/千克/天，全剂量

治疗4-12周，然后在9-12个月时逐渐停止治疗。 回

复率在35-85%左右。 复发报告在15-37%的病例。 口

服类固醇与IAT原性库欣综合征、感染、生长迟缓、

高血压、情绪变化有关。 生长迟缓是非常 

 

 

 

 

以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的纠正发生

了变化。 它是长春花生物碱的衍生物，抑制有丝分

裂和血管生成。 
 

建议 

提示口服皮质类固醇的疗效/安全性最佳。 

强烈推荐，证据等级1+ 

停止治疗不应该是渐进的。 

强烈建议赞成，证据级别4 

问题20 

在对丙醇和可的松耐药的IH中，或者当这两种药物有

禁忌症或副作用时，可以使用什么替代药物治疗？ 

问题19 

在普萘洛尔禁忌、口服普萘洛尔无效或有副作用的婴

儿血管瘤患者中，口服皮质类固醇或外科治疗是否具

有最佳的疗效/安全性？ 

建议 

对于婴儿血管瘤的治疗，在饭后或饭后服用普萘洛尔

保证了更大的安全性和有效性。 

强烈推荐，证据等级1+ 
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建议 

局部应用噻吗洛尔仅适用于治疗轻度、细小、细小的

婴儿血管瘤。 

强烈建议支持，证据等级1++ 

问题22 

为了防止心理痛苦，残存的毛细血管瘤必须在学龄前

接受激光治疗，还是可以期待自发消退？ 

血管异常指南 

 

 

体重小于10公斤的患者通常剂量为0.05毫克/公斤，

体重大于10公斤的患者通常剂量为0.75～1.5毫克/平

方米，每周静脉注射3-4剂。 给药途径必须有一个中

央通道，因为药物是一种发泡剂。 副作用有神经毒

性、免疫反应性、深反射下降、便秘、腹痛、麻痹性

肠梗阻、脑神经麻痹、骨痛、头痛、骨髓抑制。 肾

毒性在儿童中不显著。 治疗必须与监测神经学和血

液学毒性的体育肿瘤血液科医生共同管理。61 

局部疗法 

问题21  

局部应用噻吗洛尔是否仅适用于治疗轻度、细小、细

小的婴儿血管瘤，还是适用于其他类型的婴儿血管瘤？ 

对文献的系统回顾分析了一项试验，比较了局部使

用噻吗洛尔0.5%，2VV/天和安慰剂，用于局灶性和浅

表性IH以及噻吗洛尔和普萘洛尔治疗婴儿期和苏醒期

IH的疗效，表明局部使用噻吗洛尔比安慰剂更有效，

与普萘洛尔的疗效相当。62所分析的研究证据质量很

低或非常低。 美国指南还报告了适度推荐使用局部

噻吗洛尔治疗隐匿性和浅表性IH.12 

数据解释 

为了回答问题21，分析了以下内容。 

• 本文系统回顾性分析了局部应用0.5%噻吗洛尔

2v/d与安慰剂治疗小儿超发性IH的对比试验，以及噻

吗洛尔与普萘洛尔治疗小儿超发性IH的对比试验。 

外用噻吗洛尔比安慰剂更有效，与普萘洛尔的有效性

相当。 所分析的研究具有低或极低的经济质量；58 

• 美国指南，报告局部使用噻吗洛尔治疗隐匿性和

浅表性IHS的适度试验；12 

• 一项Meta分析报告证据表明，口服B-阻滞剂，特

别是噻吗洛尔，可能是浅表性IH的一线治疗；63 

• 对文献报道的系统回顾表明，托比卡普萘洛尔对

小、超重度IH和有美容后遗症风险的患者是有用的，

如果美容或症状影响不需要口服治疗。62 

使用各自的核对表对证据进行分析。 所分析的研

究是一致的。 目标是肤浅的、小的、薄的IHS。 即

使是最薄的IHS，也要进行美容治疗，因为口服治疗

是不可行的。 
 

血管肿瘤的激光治疗 

美国指南指出，脉冲染料激光PDL是有效和安全的去

除残存黄斑和浅层毛细血管扩张的IHS或渐变。 然而，

这可能需要许多治疗来达到最佳结果。 关于IH在增

殖期的治疗，许多病例报告和美国指南分析的病例系

列报告显示溃疡、瘢痕和残留色素减退的风险增加。 

手术和激光应在儿童期后早期和学龄前，在自尊发展

之前进行。 12 

 

数据解释 

为了回答问题22，分析了美国指南12，该指南认为

PDL对复发或不复发的IHS残余黄斑和浅层毛细血管扩

张的再移动是有效和安全的。 然而，这可能需要不

进行治疗以达到最佳结果。 关于IHS在增殖期的治疗，

许多病例报告和美国LGS分析的病例系列报告显示溃

疡、瘢痕和残留色素减退的风险增加。 手术和激光

应在儿童期后早期和学龄前自尊发展前进行。 美国

的指导方针在结论上重新提出了一致的研究。 它们

是相关的，并分析了在渐退期或渐退期受IH影响的患

者的人群，他们呈现可见的残余毛细血管扩张。 目

标是避免患者的心理痛苦，尤其是在学龄期。 如果

专家正确处理，不会造成损害。 该手术是可行的，

即使在年幼的儿童中有时需要镇静。 这种干预在专

门的中心是可行的，这些中心有一台机器，如染料激

光器，并有可能在儿科年龄进行镇静。 
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问题23 

与早期手术相比，推迟结果手术是否适用于血管肿瘤

儿童，以防止受累结构的生长变化？ 

建议 

婴儿血管瘤的早期手术被认为可以防止累及的结构的

生长改变 

血管异常指南 

 

 
 

 

外科治疗：适应证与时机 

在选定的病例中建议手术治疗IH，最好不要在生命的

头几个月很早，其中与全麻、腔内出血和手术固有的

风险更大。 在大多数情况下，手术建议在临产期结

束时进行。 此外，整容手术没有理由在早期使用，

因为长期记忆和自尊在童年和学龄期发展较晚。 另

一方面，如果IH导致重要结构的阻塞或畸形，或美学

上涉及敏感区域，溃疡，局部治疗或口服治疗无效，

早期手术选择是必要的。 溃疡性IH的治疗需要局部

敷料结合染料激光、感染和疼痛控制、全身治疗和止

血。64 

 

数据解释 

为了回答问题23，分析了以下内容： 

• 一项多中心回顾性队列研究，检查了β受体阻滞

剂药物治疗后手术切除的作用，并确认了手术在无反

应和部分反应的情况下的重要作用，但有可能出现功

能和美学后遗症； 

• 婴幼儿血管瘤毁容性瘢痕的预防及处理策略的回

顾性队列研究； 关于手术时机的研究建议，在药物

治疗失败或缺乏训练的情况下，在血管瘤局限于明确

界定的区域和安全的情况下，不需要复杂的重建，或

在早期介入会导致疤痕类似于晚期介入的情况下，早

期切除； 如果类似的疤痕之前有任何辅助手术，如

果疤痕在有利的位置，手术切除必须在更年期同等考

虑。 其他病例建议在复旧末期手术切除； 

• 对接受手术治疗的血管瘤患者的回顾性队列研究 

按解剖面积、切除面积、人口统计学和危险因素的存

在程度分层不良事件的发生率和百分比，并进行多因

素logistic回归，建立危险因素与不良事件之间的关

系； 它通过识别一些与较高的不良事件率相关的风

险因素来总结，包括年龄：3岁以下的儿童往往有较

高的不良事件率。 因此，在选择手术时机时，必须

考虑年龄因素； 

• 对婴儿血管瘤的管理和治疗的建议进行系统的回

顾，得出结论：对于药物治疗无效的损伤、损害重要

功能的损伤和巨大的内脏损伤，应考虑早期手术治疗，

因为后者有美容后遗症的风险； 

• 一项回顾性队列研究，在全球范围内评估各种治

疗策略的结果，并通过声明外科治疗应该保留给小的

和局限性的血管瘤以及那些不能重新接受药物治疗的

血管瘤； 

• 一项回顾性队列研究，分析了丙醇的引入所起的

作用，强调了手术切除需求的减少。65-70 

通过队列研究和系统回顾的核对表评估证据的质量，

结果如下：在血管肿瘤的情况下，在药物治疗无反应、

部分反应或禁忌的情况下，在早期干预将确定更好或

类似于药物治疗或晚期手术的疤痕的情况下，尤其是

在涉及面部形态学-美学亚单位的情况下，在溃疡性

局灶性血管瘤和/或头皮无毛皮肤的情况下，在伴有

渗出出血或慢性溃疡的婴儿局灶性血管瘤中，早期手

术指示。 早期的手术治疗使治疗血管瘤成为可能，

而不是药物治疗，以确保所涉及的结构的适当发展，

并在儿童发展记忆或对畸形感到不适之前进行重建。 

手术入路的选择必须考虑已知的外科手术的常见风险。 

在提示的病例中，患者家属应尽早进行手术治疗，以

获得预期的疗效。 它只能在具有特定手术技能的参

考中心进行。 
 

建议 

为防止心理困扰，在学龄前，残余毛细血管扩张必须

进行激光治疗。 

支持的弱推荐，证据级别4 
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问题24 

在头皮血管瘤的情况下，可能有再缺陷脱发，广泛的

溃疡，手术切除生命的头几个月比药物治疗普萘洛尔

更好吗？ 

建议 

对于患有头皮大量婴儿血管瘤的新生儿，可能有残余

缺陷脱发、溃疡疤痕，与普萘洛尔治疗相比，手术切

除建议在出生后的头几个月进行。 

强烈推荐，证据等级2+ 

问题25 

在婴儿期鼻尖和唇尖血管瘤患儿中，在使用普萘洛尔

治疗后，与延期手术治疗后遗症相比，在12-18个月

时手术矫正是否值得？ 

血管异常指南 

 

 
 

 

手术涉及罕见的风险，大多与一般肛门相关，并伴有

永久性疤痕。 

在技术上可能的情况下，疤痕应该放置在皮肤的自

然张力线上或解剖学上隐藏的区域。 在可能的情况

下，手术应该是溃疡性血管瘤的首选治疗方法，尤其

是如果体积较大，涉及潜在毁容的美学单位，如果受

到并发症的影响，呼吸梗阻，出血等，以实现快速愈

合和防止感染的传播。 当手术因全身或局部情况而

禁忌时，先进的敷料是治疗的选择。 
 

数据解释 

为了回答问题24，分析了以下内容： 

• 回顾性研究回顾性分析了婴儿头皮血管瘤患者的

队列，分析了他们的人口学、临床特征、定位和治疗

类型。 他总结说，头皮血管瘤，特别是考虑到它们

经常遇到的并发症，如脱发51.7%和溃疡23.2%，由于

皮肤松弛/弹性和良好的愈合，早期手术切除是有益

的；71 

• 一项回顾性分析儿童期头皮大血管瘤患者队列的

研究。 他最后说，由于头皮弹性大，可以尽早进行

手术切除，通常是一个步骤，可以防止脱发或发际线

或耳部解剖结构永久扭曲的发展。72 

采用队列研究检查表评估证据的质量，结果如下：

同意对溃疡头皮和/或无毛皮肤的局灶性血管瘤病例

进行早期手术治疗，以在生命的最初几个月利用头皮

皮肤的弹性，并实现快速康复。 

早期手术治疗带来的好处大于与手术相关的风险。 

手术入路的选择必须考虑已知的外科手术的常见风险。 

根据预期的好处，早期手术治疗是家庭成员可以接受

的选择。 只能在具有特定手术技能的参考中心实施。 
 

 

数据解释 

为了回答问题25，分析了以下内容： 

• Heman-Gioma与形态学特征相关性的回顾性队列

研究； 结论：在更年期，深部成分的血管瘤有更高

的发生轮廓畸形的风险，这一因素被认为是预测需要

早期手术的因素； 

• 一项回顾性队列研究，评估特定手术技术在纠正

婴儿唇部血管瘤结局中的有效性，报告后遗症延期手

术的形态学满意结果； 

• 一项回顾性队列研究，分析对药物治疗反应不良

的鼻子血管瘤的外科治疗结果，其中基于皮肤质量开

发了外科管理算法，以获得更好的结果； 

• 一项关于鼻IH治疗的回顾性队列研究提供了一种

治疗算法，该算法指出，对于那些对药物治疗无反应

或部分反应、增殖率高或破坏性强的病例，必须保留

早期手术。 

因此，在下列情况下，保证正确发展邻居结构，从而

使儿童得到充分的心理发展： 

• 婴儿血管瘤对药物治疗有耐药性或反应不理想，或

在这种情况下进行训练； 

• 早期切除会导致更好的疤痕或类似于药物治疗或后

期干预的婴儿血管瘤，特别注意涉及面部形态学-美

学亚单位的婴儿血管瘤，因为相关的畸形风险很高。 

推荐强烈赞成，证据等级2+ 
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建议 

对于患有鼻尖和唇尖IH的儿童，在使用普萘洛尔治疗

后，在出生12-18个月时进行手术矫正，并可能推迟

后遗症的手术。 

强烈推荐，证据等级2+ 

问题26 

儿童局部血管瘤溃疡的大部分表面是否需要手术切

除，并用先进的敷料来敷料？ 

血管异常指南 

 

 

采用队列研究的检查表评估证据的质量，结果如下：

对婴儿唇或鼻尖血管瘤药物治疗无效或反应不良的病

例，如高增殖率或破坏率的形态学-美学元素和亚单

位，同意药物治疗后早期手术治疗。 因此，在这些

病例中，手术减少是在生命的最初几个月。73-76在

选定的病例中，药物治疗后的早期手术治疗提供的好

处大于与手术相关的风险。 外科手术入路的选择必

须考虑已知的外科手术的常见风险。 在选定的病例

中，早期手术治疗被家庭成员很好地接受，考虑到所

获得的好处。 它目前只适用于具有特定手术技能的

参考中心。 
 

在IHS的CAS-ES中，对药物治疗无反应或反应不佳的

唇或鼻尖，其增殖率高或具有破坏性，在药物治疗后

立即进行早期手术治疗，可使所涉及的结构得到正确

的发展，并使儿童的心理得到充分的发展。 

除上述情况外，手术治疗应在婴儿血管瘤渐开线期

进行： 

• 在增生期，病灶有丰富的血管，因此难以控制止

血； 

• 在渐变期，手术入路风险较小，但应考虑血管化

的程度； 

• 在累及期，血管瘤的血流量减少或无血流量。 

通常残留的皮肤是多余的，不透明的，没有弹性的，

像一个EMP-TY囊。 由于肿瘤是由纤维脂肪组织组成，

在这个阶段切除相对容易。 

 

 
 

数据解释 

为了回答问题26，本文系统地回顾了文献，并分析了

美国指南，这些指南在根据部位、范围、症状、手术

可行性、费用和家庭依从性对局灶性溃疡性血管瘤的

治疗过程进行规划和个体化方面是一致的。 

对于溃疡性局灶性血管瘤，只要有可能，手术应该

是首选的治疗方法，特别是如果涉及潜在的毁容美学

单位，如果有并发症，呼吸阻塞，出血等。当全身或

局部情况造成手术禁忌时，先进的敷料是首选的治疗

方法。12，77通过系统回顾和荟萃分析检查表评估证

据的质量，结果如下：可接受质量+。 在评论中观察

到的观察性研究中使用的方法之间存在异质性。 在

这一主题上还有一种“发表”偏见，导致发表阳性结果，

限制了分析阴性病例的可能性。 目的是尽量减少溃

疡性血管瘤的大、小并发症，实现更快的愈合。 手

术入路的选择必须考虑到手术和全身麻醉常见的已知

风险。 由于手术在减少并发症和更快愈合方面的有

效性，在所示的情况下，手术被家庭成员很好地接受。 

只能在具有特定手术和麻醉技能的参考中心进行。 

 

 

 
先天性血管瘤 

这些是出生时完全发育的血管瘤，通常是单一的。 

在没有增殖的情况下，它们与IHS不同- 

在学龄前，防止任何与身体方案的扭曲形象有关的心

理暗示，特别是在面部血管瘤的情况下。 

强烈建议赞成，证据级别3 

建议 

除提示早期治疗外，婴儿期血管瘤的恢复期或复旧期

均建议进行常规治疗。 

强烈建议赞成，证据级别3 
必须对后遗症进行手术治疗- 

建议 

在儿童局灶性血管瘤溃疡的大部分表面，手术切除比

先进的敷料。 

强烈推荐，证据等级1+ 
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建议 

在怀疑先天性血管瘤的情况下，除了正确的病史外，

推荐彩超作为更合适、无创的脐内诊断途径。 

支持的弱推荐，证据级别3 

血管异常指南 

 

 

GLUT-1阴性。 三个品种被公认：快速愈合的血管瘤

丰富； 非渐退性先天性血管瘤NICH和部分渐退性先

天性血管瘤PICH。 它们约占血管瘤的3%，因此是罕

见的血管肿瘤。 

流行病学与发病机制 

没有明显的性别偏好。 其发病机制目前尚不清楚。 

最近的研究假设GNAQ和GNA11基因的突变与MAPK和YAP

血管生成级联的过度激活有关。 

快速渐变性先天性血管瘤 

博物学 

富人似乎在出生时就已经发育，并开始了说唱式的内

卷。 在某些情况下，它们可以在胎儿时期通过超声

波来确定。 消退通常在生命的前6-18个月自发完成，

有时会留下多余的皮肤，类似于皮肤松弛和毛细血管

扩张。 在极少数情况下，渐变阶段停止，并呈现出

类似于NICH的外观，即PICH往往随着时间的推移而保

持不变。 临床方面 

临床上发现RICH的3种形态学变异： 

• 血管病变呈红色紫红色，体表有粗大血管扩张； 

• 鲜见红紫斑块和毛细血管扩张； 

• 浅灰色血管肿胀，周围有微细毛细血管，周围有

淡晕。 

选择的位置是四肢，尤其是关节附近，头部和颈部。 

可能的并发症是出血、一过性和自我消退性血小板减

少和溃疡，通常出现在病变的中心和复旧期的开始。 

78 

在消退期，随访是必要的，定期临床和实验室检查

血小板、D-二聚体、纤维蛋白原和纤维蛋白原降解产

物。 

诊断 

诊断本质上是临床的。 与纤维肉瘤、横纹肌肉瘤、

角状血管内皮瘤、簇状血管瘤、囊性水瘤、畸胎瘤等

鉴别诊断。 在某些情况下，有必要诉诸于仪器和/或

组织学检查。 

 

 

数据解释 

为了回答问题1，在文献中确定了四个病例报告，考

虑了先天性血管瘤的患者。 后者报告了影像学尤其

是超声对正确评估和鉴别诊断的重要性，特别是对没

有皮肤代偿的内脏形态。24,79-81 

所分析的研究结论相互间具有较高的一致性。 除

了临床方法之外，仪器方法的结果和有效性是一致的。 

该建议的好处是通过非侵入性方法（主要是超声）和

分析浅层和深部组织来确保更好的鉴别诊断，从而对

先天性血管瘤和疑似血管瘤进行更好的评估。 对病

人的影响是最小的，因为这是一个非侵入性的评估。 

在全国范围内可行性较好。 它依赖于操作员，应该

由有经验的人员执行。 所审查的研究与目标人群有

关，包括皮肤和内脏先天性血管瘤，以及对与关键问

题处理对象相似的受试者的评估。 
 

先天性非渐变性血管瘤 

诊所 

临床NICH在出生时就已经出现了一个温暖的病变，30%

的病例是扁平的，70%的病例是结节或斑块，颜色从

红色到蓝白色不等，周围有白色晕。 表面常有粗糙

的毛细血管扩张，周围有明显的扩张静脉。 选择的

部位是躯干和下肢； 较少涉及头部和颈部。 该课程

的特点是生长与生理生长和青春期成正比。 周围静

脉可能变得更明显。 在某些情况下，疼痛被报告。 

问题1 

对于疑似先天性血管瘤的患者，与进一步的诊断调查

相比，体格检查和记忆检查是否足以保证正确的诊断

分类？ 
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建议 

对于产前诊断为先天性血管瘤的病例，为了保证正确

的诊断框架和充分的临床治疗，与单纯的单专家超声

随访相比，建议采用影像学评估和多学科方法。 

良好的临床实践点。 

血管异常指南 

 

 

在某些情况下，有必要诉诸工具性和/或组织学调

查。 82 

部分渐退性先天性血管瘤 

其临床和放射学表现为典型的丰富，在生命的第一年

迅速复旧，在未来的2-3年较慢。 然而，它并没有完

全倒退，并假设NICH般的性格。 83 

先天性血管瘤产前表现 

先天性血管瘤在胎儿超音波检查中的发现是偶然的，

通常与体积大的血管瘤有关。 随着时间的推移，监

测血管的大小和任何相关的并发症，超声连续控制是

一个基本的作用。 如果这些形式是在产前发现的，

除了彻底的影像学调查之外，还应该有多学科评估的

妇科医生、儿科新生儿医生、皮肤科医生、儿科外科

医生和血管外科医生，以更好地管理可能的产时和新

生儿并发症。 

 

 

 
 

数据解释 

为了回答问题2，在文献中列举了四个病例报告/系列，

这些病例报告考虑了生殖器官血管瘤的患者，并报告

了一些组织学和遗传学特征。 研究表明，缺乏有效

的遗传学方法来区分先天性血管瘤，也缺乏用于组织

学研究的创新标记物。唯一的区别因素仍然是众所周

知的GLUT1与IHS相比的阴性，显像在正确评估和鉴别

诊断方面的主要作用。81,84-86 

所分析的研究结论彼此适度一致。 这些研究与目
标人群相关，包括皮肤和内脏血管瘤，以及组织学和
遗传学方法与图像相比较的评估。 这些研究表明，
与侵入性方法相比，Instrin-mental方法有更好的可
用性和诊断证据。 该建议的好处是避免在影像学方
法更有好处的情况下诉诸活检。 组织学的应用应仅
限于那些影像学方法无法提供足够诊断依据的病例。 
迄今为止，遗传学并不能保证重要的诊断转折点。 
在使用深入调查的情况下，与组织化学和遗传分析的
参考中心的协调是必要的。 

 

 

 

 
数据解释 

目前还没有足够的研究来评估多学科评估在产前发现

的先天性血管瘤治疗中作用的证据研究。 
 

先天性血管瘤的治疗 

Rich一般不需要任何治疗，因为可能会迅速复旧。 

治疗对Rich,Pich和Nich的居民是必要的。 治疗方法

为栓塞和/或手术； 它表现在儿童早期，在开始意识

到自己的身体形象之前，或在青春期--当病人能够独

立决定时。 如皮下萎缩过多，可采用自体移植脂肪、

真皮或脱细胞真皮。 脉冲染料激光可治疗残余毛细

血管扩张。 
 

  

问题4 

对于疑似先天性血管瘤患者存在功能缺陷和/或可能

严重的AES结果，是否需要积极的干预和观察性随访

相结合，以保证最佳的生活质量和完全解决？ 

建议 

在怀疑先天性血管瘤时，非侵入性影像学总是被推荐

作为结合临床方法的第一线，而不是组织学/病理研

究，以确保正确的诊断框架。 

弱推荐反对，证据等级3 

问题3 

对于疑似产前先天性血管瘤的胎儿，与单纯的超声检

查相比，是否需要深入的影像学评估和多学科方法来

保证正确的诊断分类？ 

问题2 

对于疑似先天性血管瘤的患者，是否必须进行组织学

/分子研究，以确保正确的诊断分类？ 
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建议 

对于可疑的先天性血管瘤患者，如果存在功能缺陷和

/或可能出现严重的AES结果，建议采取积极的干预措

施--介入技术栓塞、手术、激光治疗，以确保较好的

生活质量和完全的再治疗，而不是简单的观察随访。 

支持的弱推荐，证据级别3 

血管异常指南 

 

 

数据解释 

为了回答问题4，在文献中确定了三个病例报告，认为患

者患有先天性血管瘤，伴有严重的功能或美学缺陷。 其

中一些特别强调可用于腔内腔内的微创治疗，以及众所

周知的外科手术和激光治疗，这些治疗保证了在血管和

美学功能水平上的良好结果。79、87、88 

所分析的研究的结论彼此在中等程度上是一致的。 

人们一致认为，干预方法可以取得良好的效果。 确

保先天性血管瘤在功能和/或美学水平上遭受高度影

响的患者中有更好的结局。 关于方法的类型，有各

种相关的风险，从麻醉剂到外科手术，因此建议仅限

于有严重功能和/或AES-感觉缺陷的患者。 与这些适

应症和侵入性方法相关的出院结果有关，风险/受益

比对患者有利。 在使用最新和创新的方法治疗这些

病变时，需要有经验丰富的人员的参考结构。 在领

土一级，已经有专门的结构，明智的做法是引导病人

面对这些现实。 
 

血管内皮瘤和簇状血管瘤 

卡波状血管内皮瘤KHE和簇状血管瘤TA目前被该领域

的一些专家认为是同一种罕见的血管肿瘤的一个光谱，

具有以局部进展和全身症状为特征的边缘行为。 这

些是罕见的血管肿瘤，通常发生在儿童时期。 89KHE

具有交界性行为，以局部侵袭性为特征，可因全身症

状而变得复杂，其中最常见的是Kasabach-Merrit现

象KMP。 TA有一个倾向良性的病程，KMP很少在这种

肿瘤的患者中观察到。 

发病机制 

其病因迄今尚未完全了解，可能与血管生成和淋巴生

成调节机制的改变有关； 肿瘤细胞表达血管内皮细

胞 CD31、 CD34、 VEGFR-3和淋巴内皮细胞 D2-40-

Podoplanin、LYVE1和PROX1标记物。 

卡波塞形血管内皮瘤 

流行病学 

卡波状血管内皮瘤是一种罕见的局部浸润性血管肿瘤，

转移率极低。 其发病率和患病率估计分别为每年

0.91和0.07/10万儿童，90但它们被低估为无症状和

小病变，有时被归类为婴儿血管瘤或其他血管异常的

变体。 93%的病例发生在儿童期，60%发生在婴儿期。

91两项回顾性研究显示男性略有偏爱。 没有Race.90

的偏好 

临床方面 

KHE的定位可以是皮肤和皮肤外。 通常，KHE的皮肤

形式表现为浅表或深部的红蓝色血管肿胀，大小不等，

从几厘米到累及整个肢体，坚硬而不可压缩。90病变

可累及皮肤和皮下组织，直至筋膜、肌肉，有时还可

累及骨骼。 选择的位置是躯干和四肢，更少是头部

和颈部。 最易发生的部位是四肢、躯干、头部、颈

部、腹膜后区、纵隔、内脏、骨骼和关节。92例婴儿

以头、腹膜后区多见。 

KHE在形态上可分为： 
• 真皮浅层，皮下，深筋膜； 

• 混合皮肤，肌肉，纵隔，腹膜后； 

• 深部非皮损，腹膜后，纵隔，内脏，骨骼，关节。 

诊断 

诊断是根据临床资料、病理和组织学检查的一致性。 

实验室检测对KMP的诊断和监测至关重要。 

预后 

小于5厘米的小肿瘤由于发生KMP等并发症的风险较低，

预后较好。 风险 
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问题1 

在疑似卡波西形血管内膜瘤的儿童中，哪些放射学检

查对正确的诊断分类是准确的？ 

血管异常指南 

 

 

在5岁以下的患者中，生长迅速、全身症状的发展和

预后不良更为常见。 腹膜后部位是KMP风险最高的部

位。 较大的肿瘤与KMP相关的风险增加。 约有一半

的病例报告有KMP，其特点是消耗，并伴有血小板在

肿瘤内包埋，有时会导致脱落。 在所有病例中，必

须进行血小板、凝血试验、D-二聚体、纤维蛋白原检

查。 它可以在生命的头两年退步。 KHE是一种恶性

程度较低的血管性肿瘤，由于其易浸润周围组织而具

有局部聚集性，但转移潜力较低，尤其是向区域淋巴

结转移。 远处转移是例外。 10-30%的病例死于与

TU-MOR或KMP相关的并发症。 

簇状血管瘤 

流行病学 

TA是一种良性血管肿瘤，发生在生命的前5年，50%的

病例发生在生命的第一年。 生殖器官TAs在54-78%之

间。 不存在性别优势。89 

临床方面 

它通常表现为一个孤立的肿块或暗红色或紫色浸润斑

块，固定，边缘褪色。 尺寸直径从1到10厘米不等。 

常见的定位在四肢、面部、躯干。 它很少能累及口

腔粘膜。 上皮可出现多毛症和多汗症。 它的特点是

一个缓慢的生长阶段和稳定阶段，然后是自发的、部

分的或完全的消退，发生在生命的头两年。 然而，

也有一些案件有一个亲道的过程。 仔细的随访是必

要的，特别是在儿童早期，由于并发症的风险，如

KMP。 助教没有表现出种族或性别的偏好。 它是先

天或后天发病，通常在生命的前5年。 虽然最初在年

轻人中被描述，但它实际上更常见于青春期前。 病

灶往往生长缓慢，然后稳定。 自发消退是可能的，

发生在生命的头两年。 然而，也有病程较长的病例。 

虽然肿瘤的恶变从未报道，但由于有KMP等并发症的

风险，特别是在儿童早期，需要仔细关注和随访。 

诊断 

诊断是根据临床资料、病理和组织学检查的一致性。 

实验室检测对KMP的诊断和监测至关重要。 

预后 

先天性AT和那些在出生第一年表现出来的预后更好，

所以“等待和观望”的方法应该是最初的选择。 部分

或完全自发性消退占61.54%。89最常见的后遗症是萎

缩、毛细血管扩张、色素沉着异常。 TA尤其是KHE最

常见的结局是纤维萎缩，伴有肌肉骨骼功能障碍、疼

痛、淋巴水肿、重要器官受压，10-30%的病例死亡。 

卡萨巴赫-梅里特现象 

70%的卡波状血管内皮瘤和10%的簇状血管瘤可合并

Kasabach-Merrit现象KMP，这是一种危及生命的血小

板减少性凝血病。 这些肿瘤KHE和TA的组织学结构可

以决定血小板的粘附、隔离和活化，进而导致消耗性

凝血病。 临床上，如果肿瘤生长迅速，出现疼痛和/

或紫癜，应怀疑KMP。 如果怀疑KMP，必须事先进行

血小板计数、D-二聚体和纤维蛋白原测量。 血小板

减少严重，PLT低于5000，纤维蛋白原显著降低，D-

二聚体升高，凝血试验正常或轻度升高。 继发性贫

血可能是由于血栓细胞减少和/或TU-MOR结构中红细

胞溶血而引起的局部出血。 1-5岁以下患者发生凝血

病的风险较高，1岁以下患者为79%，1-5岁患者为47%，

肿瘤较大者为75%，肿瘤>82 cm2，腹膜后形式，多灶

形式或肿瘤已过发病部位者为75%。 在这些情况下，

建议早期介入栓塞、手术等。 
 

对于侵袭性和/或恶性血管肿瘤，始终需要IMAG-ING

诊断，二级诊断- 
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血管异常指南 

 

 

15、16、18在超声检查中，Kapossiform血管内皮瘤

表现为高回声结构不均匀，边缘模糊，深部血管束支

持下的强烈异形血管化，多室受累，邻近皮下深部脂

肪组织或软组织呈“股状”，并伴有皮肤增厚。 虽然

超声可能提示KHE的假说，但MRI能更好地突出其扩展

性和浸润性，从而获得更具体的诊断。 RYU报告了三

种不同的形态学模式：明确的实性肿块，中央实性肿

块周围有浸润区，浸润性病变没有中央实性区。93为

了与其他血管性肿瘤，特别是血管瘤鉴别诊断，除了

浸润性模式外，其他发现是：由于含铁血黄素或细胞

内透明基质的沉积，T1W等高密度，尤其是T2W等低密

度或轻度不均匀高密度，造影后不均匀强化--可能与

细胞内薄壁淋巴管异常的存在有关--以及邻近骨的破

坏/重塑，T1W等高密度或T2W等高密度信号变异性。 

在DIF融合序列中，病变呈轻度高强度，低ADC。 Hu

报道KHES的弥漫浸润亚型与Kasabach-Merritt淋巴瘤

和网状淋巴水肿的关系比与孤立性病变的关系更密切。

93,94 

数据解释 

为了回答问题3，文献中确定了四篇文章：一篇共识，

两篇荟萃分析和一篇回顾性综述。95-98系统类固醇

治疗普利尼松2毫克/公斤/天口服或甲基强的松龙1.6

毫克/公斤/天IV在2013年共识中被指定为无KMP的

KHE/TA患者的一线治疗，类固醇-长春新碱联合作为

治疗与KMP相关的KHE的一线治疗。95类固醇给药3-4

周，直到血液学指标正常化，长春新碱给药20-24周。 

尽管全身类固醇治疗已被应用于KHE/TA的一线治疗多

年，但仍有单药治疗效果不佳、停药复发甚至耐药的

报道。96，99长春新碱被认为是这些病例的最佳治疗

选择。 在Liu等的Meta分析中，长春新碱比较0。05

毫克/千克静脉注射每周，以及类固醇治疗，  对

KHE/TA合并/不合并KMP的患者行干扰素、放疗、栓塞、

阿司匹林/噻氯匹定、西罗莫司等治疗。 长春新碱比

全身类固醇泼尼松2mg/kg/日口服或甲基强的松龙

1.6mg/kg/日静脉注射疗效好，副作用少，疗效好，

可作为首选药物。 在小于3岁的患者中获得了最好的

结果，其并发症比年龄较大的患者少，强烈支持早期

开始治疗的必要性。97在Schmid等人的回顾性综述中。 

2018年，分析了类固醇和长春新碱在单一治疗或联合

治疗中对质量减少和KMP现象的影响。 长春新碱在减

重和KMP.98方面均有较好的效果 

 

 

 
治疗 

 

  

到目前为止，还没有被批准的治疗方案。 治疗范围

从简单的小病灶观察，到手术，再到普通的药物治疗，

如类固醇、长春新碱、噻氯匹定、血浆支持的干扰素、

冷冻止痛药和西罗莫司。 

数据解释 

为了回答问题3，我们收集了六篇文章。在过去的十

年里，已经发表了大量的西罗莫司治疗KHE的病例。 

剂量为0.8mg/m2/剂量，每日2次，保持- 

问题3 

对于生长或进展中不可移除的KHE的患者，西罗莫司

与全身类固醇和/或长春新碱的治疗可以被认为是首

选治疗？ 

问题2 

对于无法手术的KHE患者，与单独使用类固醇或长春

新碱相比，全身类固醇和长春新碱联合应用是否可以

被认为是减少肿瘤或解决KMP的首选疗法？ 

建议 

对于不能切除的KHE合并或不合并KMP的患者，推荐使

用长春新碱和类固醇治疗。 

强烈推荐，证据等级1+ 

建议 

MRI被认为是取景KHES的首选影像学方法。 

强烈建议赞成，证据级别3 
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建议 

西罗莫司治疗对复杂或恶化的KHE和TA是推荐的。 

强烈推荐，证据等级2+ 

问题4 

在浅表TA/KHE患者中，他克莫司的局部治疗是否可以

考虑，而不是“观望”？ 

建议 

他克莫司局部治疗表浅TA/KHE代替观察。 

支持的弱推荐，证据级别3 
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血液水平在8-15纳克/毫升之间。 西罗莫司已被证明

对进展性、有症状的KHE患者有效和安全，这些患者

有明显的生长、功能损害和/或KMP40%已经用其他药

物治疗，但没有足够的反应。92类固醇在KMP或压缩

疗法存在下配对，平均7.2周后逐渐停用。 治疗继续

单用西罗莫司。 类固醇加西罗莫司组与单用西罗莫

司组相比无显著性差异。 临床医生和父母都更喜欢

这种联系长春新碱加类固醇，因为它避免了静脉通路

放置。 在施密德写的评论中，与类固醇、长春新碱

和干扰素相比，西罗莫司在KMP和质量降低方面都有

更好的反应。98在王2019年的工作中，患有和不患有

KMP的患者已经用其他药物类固醇治疗，长春新碱，

心得安， 干扰素和硬化治疗对没有反应或复发的患

者仅用有效反应和副作用很少的西罗莫司-莫司进行

治疗。91在JI2020综述中，西罗莫司+类固醇组合被

认为是KMP合并KHE患者的第一线治疗，在严重形式的

KMP中比单一治疗更有效。90然而，目前没有前瞻性

随机研究确定西罗莫司+类固醇作为首选治疗。 然而，

Siroli-Mus单独使用也是有效的，类固醇的插入必须

根据具体情况进行评估。 西罗莫司对复杂或进行性

KHE和TA的治疗有强烈的支持，但其适应症将根据具

体情况进行评估。 在进行性或复杂性KHE患者中，类

固醇联合西罗莫司治疗与西罗莫司相比有较弱的支持

推荐，证据水平为2+。 
 

 

 

数据解释 

为了回答问题4，分析了三个文献90、102、103。 

KHE和TA的临床异质性证明有必要确定一种侵入性较

小的治疗途径 

上面提到的全身药物，用于表面或周围划痕形式，在

没有手术指示的情况下，这是进展和/或表面侵犯的。 

然而，对这些病变的等待和观望的进化风险是走向萎

缩性硬结的结果。 应用0.1%他克莫司软膏，每日2次，

治疗浅表KHe/Ta皮损，疗效确切，安全可靠，连续12

个月。 其结果是减少水肿和纤维流出。103其使用的

理由是对血管生成因子包括VEGF、成纤维细胞生长因

子和IL6的抑制活性。 外用钙调神经抑制剂的安全性

和在儿科患者中的有效性已被证明用于炎症病理和纤

维化演变。103需要进一步的前瞻性和多中心随机研

究来推荐其在这方面的应用。 
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 表一-毛细血管畸形。  

毛细血管畸形指南 

Iria Neri, Francesca Manunza, Miriam Leuzzi, Ezio Maria Nicodemi, 

Corrado Occella, Alba Guglielmo, Laura Moneghini 

 

 

介绍 

定义 

毛细血管畸形(CM)是一种低流量的血管异常，主要分

布于皮肤和黏膜，表现为从粉红色到红紫色的先天性

斑点，组织学特征是在皮肤和黏膜的乳头状真皮和网

状真皮之间存在密集的小血管网络（固有毛细血管和

毛细血管后小静脉），不稳定和永久扩张。 

在复杂的多畸形综合征的背景下，CMS可以被孤立

或与其他先天性异常相关，在Dedi-Cated.1-3章节中

描述 

分类和命名法 

报告了2018年ISSVA分类，其中静脉曲张综合征被列为毛

细血管畸形章节中的副标题。 

只有纯粹的毛细血管畸形(CM)将在这里交付（表

一）。 

CM术语相当混乱。 广泛使用的术语“平面血管瘤”

是一个歧义的来源，应该废除。 

可以区分两种主要形式。 

 

皮肤和/或粘膜CM（也称为“Port-Wine”） 

    污渍）   
CM伴骨和/或软组织过度生长  

CM伴中枢神经系统和/或眼部异常（Sturge-Weber综合征） 

G CM伴动静脉畸形  MIC-cap（小头畸形-毛细血管畸形） 

先天性内侧毛细血管黄斑 

同义词：新生儿鲜红斑痣，单纯痣，“鲑鱼斑”或“褪

色毛细血管染色”或盎格鲁-撒克逊术语中的内侧特兰

-基扩张痣。 

在白种人种极为常见，临床上表现为出生时明显的

皮肤黄斑，呈粉红色，屈服于镜压，可能与细小的毛

细血管扩张有关，在大多数情况下，在生命的第一年

进行性自发消退为特征。 

最常受影响的解剖部位位于身体中线： 

• 项和枕部（“鹳咬”）：在这种情况下，它往往持

续到成年； 

• 前额，眼睑，上眼睑（“乌娜痣”或“天使之吻”）。 

骶骨区（“蝴蝶痕”）受影响较小，而病变可在内侧部

位单发或背部有较多随机排列的斑点。 

内侧额面部CM是一种特殊的，有时也是常见的鲑鱼

斑，影响面部中线（前额、光唇、上眼睑、鼻子、上

唇），呈强烈的红色，类似于PWS。 前额和光唇CM，

总是受到影响，可能与一个或多个沿着中线的斑块有

关。 它不同于鲑鱼斑，因为它的分辨率较慢，而且

通常不完全。 无皮外异常1 

侧先天性毛细血管黄斑 

同义词：盎格鲁-撒克逊语中的葡萄酒染色剂--PWS； 

鲜红斑痣或侧毛细血管扩张痣。 

它在出生时表现为玫瑰红或葡萄酒色，大小不一，

边缘锋利； 它屈服于Vitropres-sure.4-7 

 

毛细血管扩张 

遗传性出血性毛细血管扩张症  

先天性毛细血管扩张绒毛皮肤 

 
 其他  

 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GGP级。 

它不受 

问题1 

有必要区分先天性内侧毛细血管黄斑和外侧先天性毛

细血管黄斑吗？ 
新生儿鲜红斑痣（单纯痣/鲑鱼斑/“天使之吻”、“鹳咬”） 

巨脑-毛细血管畸形-多微回 
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建议 

外侧先天性毛细血管黄斑必须与内侧先天性毛细血管

黄斑不同，后者是良性的，与其他病理无关，不需要

进一步研究。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

毛细血管畸形指南 

 

 

科学证据是由于缺乏对文学的研究。 
 

流行病学 

CMS是最常见的血管性疾病，除先天性内侧毛细血管

性疾病外，在一般人群中的发病率约为0.3%。 

两性之间的分配是平等的。 它们可能是普遍存在

的，但大多数见于极端头区（57%见于中央面部），

85%见于单侧，位于皮肤分布。 1-3 

病因病机 

CMS是由于胚胎发育中的错误影响了真皮中异常数量

的毛细血管的发育或正常数量的毛细血管导致永久扩

张而引起的。 

它们大多是散发的，但罕见的家族形式，常染色体

显性遗传，不完全的笔etance和可变的表达也被报道。

8 

目前已有几种致病机制： 

• 毛细血管扩张可能是由于缺乏对血管张力的神经

元控制。 免疫组化研究显示，与CM扩张性毛细血管

相关的神经纤维数量较少；9-10 

• VEGF及其受体表达增高 

• 在CMS和Sturge-Weber综合征(SWS)患者中观察
到GNAQ基因的体细胞突变。 12例分离或无综合征
的CMS可能是血管内皮细胞较晚体细胞突变的结果，
而在SWS中，早期突变可能涉及前体细胞，可能是
神经皮肤综合征的主要原因。 此外，最近的研究
表明存在一种基因型-表型相关性，突出了GNAQ基
因p.arg183gln突变与面部上部CMS和SWS的密切相
关。 再增加13个 

最近，在CM患者中发现了GNA11基因的体细胞突变，

与受累肢体的过度生长有关；14-15 

- PI3K/Akt/mTOR通路的生发或合子后突变已在
Klippel-Trenaunay综合征、Cloves综合征（先天性、
脂肪瘤、过度生长、血管畸形、表皮痣和脊柱/骨骼
异常和/或脊柱侧弯）、弥漫性毛细血管畸形和肥厚
(CMO、毛细血管畸形和过度生长）、毛细血管畸形综
合征巨脑-多微回(MCAP)和其他属于PIK3CA相关过度
生长谱(PROS)的情况下被发现；16-19 

• Ras-MEK-ERK和Ras-Akt-mTORC1通路的突变参与

了某些与动静脉畸形相关的MCS的发病机制。 

ras家族基因参与细胞增殖和分化的调节以及内皮

细胞的有机化。20 

根据突变类型，发现了两种与动静脉畸形相关的CM

表型：与RASA1基因突变相关的CM-AVM1表型和与

EPHB4基因突变相关的CM-AVM2表型，其特征是存在唇

部和口周畸形。 后者表型与CM-AVM1和遗传性出血性

毛细血管扩张症有共同的临床表现21,22 

 

临床表现 

CMS在体检中明显表现为持续性血管斑点，屈服于玻

璃体压迫，颜色从粉红色到葡萄红色不等。 受影响

的皮肤没有显示热量增加。 

CMS可以表现在身体的任何部位，并偏爱面部，在

那里它们通常呈“mo-saic”或象限分布，如根据胚胎

血管的节段分布范围而呈同色异谱分布。23在这种情

况下，CM可以是单侧或多侧，单侧或双侧。 扩展到

mu-cous曲面也是可能的。 CM在头部上象限的分布可

能代表SWS的征象，在SWS中可观察到软脑膜和眼部受

累。 SWS是一种体细胞突变的结果，其危险性与CM沿

三叉神经分布区域的定位无关，而与半面、额或正中

的定位有关。 

对于没有神经学征象的其他部位 
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问题2 

毛细血管的质量？ 毛细血管畸形有哪些特征方面？ 

问题3 

为了区分孤立型和复杂型，临床特征是什么？ 

毛细血管畸形指南 

 

 

或症状，建议临床随访。 关于筛选，见具体的第24、

25章 

在下肢，CMS有时有一个地理方面的地理边界。 

在这种情况下，一个复杂的畸形病理的怀疑是非常

高的。 体格检查和多普勒超声对诊断很重要。 因此，

过度生长和静脉或淋巴畸形，通常是相关的，必须进

行调查。26 

树干可以有一个均匀的外观，可变的形状，颜色从

粉红色，红色到葡萄酒红色，并在不同的数量。 另

一方面，CMS可呈弥漫性网状。 

具有地理分布、几何边界位于下肢、可能向躯干伸

出张力的CMS更常伴有复杂畸形，影响动静脉和静脉

区。 伴有毛细血管畸形-动静脉畸形（CM-AVM）的CM

的典型表现为圆形、均匀的玫瑰色斑点状CMS,周围有

贫血晕，最常分布于躯干和四肢。 在PIK3CA相关过

度生长谱(PROS)多畸形综合征的背景下，以单侧或双

侧方式影响多个邻近身体节段的弥漫性网状形式可能

与受影响区域的过度生长有关。 

此外，必须对外周皮肤区域进行仔细的客观检查，

以寻找不对称的存在，通常是由于一个节段或半体过

度生长、手指异常（并指、“凉鞋间隙”、巨指）、巨

头畸形、其他相关的骨和神经异常。 调查的另一个

重要方面是熟悉情况。27-29 

典型的CM在出生时就已经存在，并在一生中持续存

在，表面随着身体生长而增加。 由于新生儿期皮肤

毛细血管中血红蛋白含量过高或血管麻痹现象，在出

生时常呈紫红色。 在生命的最初几个月里，这种色

彩强度自然会消退。 

与内侧先天性毛细血管黄斑（鲑鱼斑或单纯痣）不

同，内侧先天性毛细血管黄斑（鲑鱼斑或单纯痣）不

反映皮肤镶嵌，可经多年解决，也不与综合征复杂畸

形有关，30例外侧先天性CMS或PWSS可因真皮毛细血

管密度增加和血管本身持续扩张而多年呈紫红色。 

如前所述，CMS可以呈现“地理地图” 

分布，更经常与复杂的畸形综合征有关，因此将进行

投资。31 

有时，受CM影响的皮肤在成年后表现为肥厚结节状
演变，进行性增厚，结节表面出现“鹅卵石”外观。据
信，这种演变是由于血管及其周围基质的增生，以及
由于自主神经系统进行性缺陷导致血管调理放松而导
致血流的神经改变。32此外，侧化形式可与受影响区
域的肥厚有关：当局限于半张脸（包括脸颊、下巴和
嘴唇）时， 它们可引起与颌面半区相对应的软组织、
黏膜和骨骼的肥厚（CM常由皮肤延伸至黏膜区）。 
当局限于四肢时，它们可能与肥大和/或超畸形有关。 

最近的研究表明，这种肥厚不仅见于综合征型，也

见于孤立型的CM； 首选部位为面部，平均发病年龄

31岁 

临床变异 

CM的获得性形式于1939年首次被描述为Fegeler病。 

发病年龄3～69岁，累及部位以头颅及上肢最多。 后

天的形式通常仅限于皮肤。 组织学检查显示典型的

CM图像。 尽管病因尚不清楚，但约三分之一的病例

与创伤事件有关。 与先天性不同，PIK3CA的体细胞

组织突变仅见于一例与患肢过度生长相关的后天性CM

患儿。 脉冲染料激光是最常用的治疗方法，尽管结

果各不相同。34,35 

获得性PWS样瘤在炎症初期表现为线性睡眠，浸润成
分极少的簇状血管瘤。36,37 
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毛细血管畸形的诊断为临床； Der-Moscopy是一种重

要的诊断和预测激光治疗效果的辅助手段。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

毛细血管畸形指南 

 

 
 

 

良好临床实践的推荐，基于该小组的过去：GGP级。 

由于缺乏文献研究，它没有科学证据支持。 

有助于区分孤立的和综合征的形式。 

皮肤镜检查是一种有用的非侵入性诊断辅助工具，

允许对可疑病例的诊断和对激光治疗反应的评估。 

事实上，CMS很少能模拟婴儿期的Heman-Gioma。 

然而，在CM的情况下，皮肤镜检查将突出以下方面：

在浅表CM形式（或乳头状真皮）中，血管呈点状或球

状，并在垂直方向上取向，而在深部CMS（或乳头状

真皮下）中，血管呈线形，因为它们在水平方向上取

向 

仪器评估必须从根本上区分单纯毛细血管和毛细血

管-静脉混合型，并排除毛细血管-动静脉型存在先天

性动静脉瘘的可能。 

疣状血管角化瘤必须被认为是混合的毛细血管-淋

巴形式。 
 

 
 

 

 

泰莱安卡塔亚斯 

毛细血管扩张是肉眼可见的小皮肤或粘液血管扩张。 

它们呈线状、网状、尖状或恒星状。 与紫癜不同，

它们不出现在穴位按压上。 病灶数目从几个单位到

多种形式不等，有时呈散在分布。 

单侧痣样毛细血管扩张和遗传性良性毛细血管扩张

伴弥漫性病变在多种元素形式中有区别； 两者都仅

限于皮肤。 遗传性出血性毛细血管扩张症(HHT)，又

称任-杜-奥斯勒-韦伯病，是一种复杂的病理，表现

为皮肤黏膜毛细血管扩张，特别是在面部、嘴唇和手，

伴随反复鼻血，这是指导诊断的第一个迹象，以及由

于肺和胃肠动静脉畸形而导致的内脏出血（见综合征

形式一章）。30 

 

诊断 

临床方面 

CM的诊断本质上是临床的。 全面的体格检查和深入

的诊断测试是 

以下建议是良好的临床实践，并基于专家小组的经验。 

由于缺乏关于具体问题的研究，它没有得到科学证据

的支持。 
 

组织学 

CMS有一个共同的组织学方面，尽管它们可能有不同

的临床特征。40它们可以以综合征模式出现，可以孤

立或与其他类型的血管畸形合并。 30 CMS最常见于

皮肤、乳头状和网状真皮，很少延伸到皮下组织。 

畸形血管体积小，为毛细血管/静脉后型，密度高于

周围组织。 它们的管腔扩张型、圆形，被红细胞占

据； 壁薄，由单层扁平的内皮细胞组成，无异型和

有丝分裂活动，位于基底膜上- 

问题1 

临床特征是否足以诊断毛细血管畸形，或者是否需要

额外的诊断工具？ 

问题4 

孤立性毛细血管畸形是否需要长期随访？ 

建议 

问题2：临床评估的形状，颜色，位置和数目的病变

是至关重要的特征化毛细血管畸形。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

问题3：形态特征和部位，以及相关征象的存在，有

助于区分孤立形式的毛细血管畸形和复杂的畸形综合

征。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

问题4：孤立的毛细血管畸形需要长期随访，以了解

是否可能演变为高营养结节型或与受累区域的软组

织、黏膜和骨骼增生有关。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 
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偶有周细胞圆形。 周细胞数量增多，向毛细血管后

小静脉方向移动，并与平滑肌细胞相关。 经年累月，

维管壁有增厚的趋势，变得fi-brouss。40-42 

疣状静脉-毛细血管畸形（疣状血管瘤）是一种CM

变体，由于进行性表皮-角膜塑形角化过度而导致组

织学特征随时间变化。 这种CM仅限于乳头状真皮，

保留网状真皮，并在皮下有毛细血管/静脉血管，通

常分组。 除CD31和CD34广泛阳性外，D2-40和GLUT-

1.40-43在乳头状真皮血管内皮可能呈局灶性阳性 

数据解释 

本文从2015年至2020年的相关文献中，选取了三篇叙

述性评论和一篇原创性文章。44-47 

所有研究都认为CM的诊断主要是临床诊断，但在特

定情况下，多普勒超声可以评估任何相关的血液动力

学异常，高频超声探头的使用是诊断的额外因素。 

通过不同的核对表评估，证据的质量总体上是好的。 

 

 
 

超声检查 

诊断方案规定下肢超声检查作为复杂毛细血管-静脉-

淋巴或毛细血管-动-静脉血管畸形不同诊断的第一级

研究，而第二级检查是磁共振(MRI)。44 

在常规使用的探针中，与对侧区域相比，单纯的

CMS通常不可见或表现为皮肤和皮下组织的局灶性增

厚。 利用高频（20 MHz）超声探头，可视化CMS为

0.2～3.7mm的浅层低回声区，平均深度为1.0mm。 与

健康对侧真皮相比，多普勒超声可显示真皮血管信号

密度略有增加，反映扩张性毛细血管进行性扩张。45、

46然而，即使使用这些工具，仍有约18%的CMS未被识

别； 此外，超声检查不允许显示浅层血管和最浅层

部分的特征。 因此，人们提出了利用光学计算机断

层成像(OCT)技术，它相当于超声波，但在微米尺度

上的分辨率比超声波高10-100倍， MRI或计算机轴位

断层扫描(CT)，因此与传统组织学相似。 此外，OCT

可用于利用多普勒效应使运动粒子可视化，然后用于

成像。47 

磁共振成像 

在MRI上，在皮肤增厚的情况下，CM可能表现为皮下

脂肪中的一个微妙的信号异常。46 

无论是否使用造影剂，MRI都可用于研究混合或复杂形

式的相关异常。44此外，在评估中枢神经系统受累方面

也是不可或缺的。46 

其他调查 

在怀疑复杂或全身性综合征时，该方案必须与有针对

性的仪器调查相结合：MRI是识别复杂低流量或高流

量畸形综合征及其与周围疾病关系的首选检查。 CT

仅适用于MRI检查或强调静脉结石、钙化和骨累及的

情况。46 

如果CM局限于下肢，并与其过度生长有关（见复杂

血管畸形一章），则在发育年龄期间通过下肢矫形学

检查和对比放射检查进行定期检查，以评估视力障碍。 

此外，对于那些涉及头部震颤和CM增厚的形式，由

多学科小组进行评估。 

问题2 

对于临床上提示有毛细血管畸形的患者，超声彩色多

普勒是评价畸形形态学特征的最合适的一级检查吗？ 

建议 

在下肢定位中，静脉超音波检查对于评价任何与毛细

血管畸形相关的血液动力学异常在筛查复杂血管性多

畸形综合征的背景下是必不可少的。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 
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问题1 

对于单纯的和未经治疗的毛细血管畸形患者，脉冲染

料激光是否被认为是与其他类型的血管LA-SERS相比

的首选治疗方法？ 

问题2 

对于毛细血管畸形患者，脉冲染料激光治疗应该在儿

童期开始还是在成年后进行？ 

问题3 

在单纯毛细血管畸形未行PDL治疗的患者中，联合药

物治疗是否比单纯脉冲染料激光治疗更有效？ 
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鉴别诊断 

CMS很少能模仿婴儿血管瘤的前驱期。 婴儿面部的节

段性血管瘤在快速生长前的早期阶段可以表现为毛细

血管扩张或玫瑰红斑片的形式。 真皮复制是一种有

用的诊断辅助工具。48 

在鉴别诊断中，还必须考虑初始静止期的动静脉畸

形(AVM)（1期AVM）。 

弥漫性网状结构必须与先天性绒毛状皮肤毛细血管

扩张症相鉴别，后者因无毛细血管扩张和凹陷萎缩区

而消失。 

 
治疗 

 

激光疗法 

脉冲染料激光(PDL)仍然是CMS.49，50的首选治疗方

法，它通过选择性光热分解血球蛋白，微凝集毛细血

管内红细胞，导致血管闭塞而不产生瘢痕。 这一过

程的选择性目标是扩张的毛细血管和毛细血管后小静

脉的网状和乳头状真皮位于平均深度1.2-1.5mm，直

径在10-500mi-cromets之间。51，52最新一代的PDLs

传输波长为595-nm的脉冲； 这种波长，加上更长的

脉冲持续时间，更大的斑点直径（可达15毫米），以

及使用皮肤冷却设备，减少与传输脉冲相关的热损伤

和疼痛感觉，允许比老一代PDL使用更高的能量水平。 

PDL治疗后CM完全消失- 

由于靶血管完全光凝，仅有10%的患者出现Ment；53、

54在大多数情况下（约70%）治疗结果导致CM色度不

同程度的降低。 在对治疗只有部分反应的CMS中，所

达到的清除水平可能不会随着时间的推移而稳定和持

久。 由于神经支配减少导致的畸形毛细血管的进行

性扩张、治疗后更浅表的毛细血管中的新生血管和新

生血管从PDL作用未到达的更深层成分的毛细血管结

构开始，意味着结果可能无法长期维持。55 

进行激光治疗的决定取决于CM的位置和特征。 在

不治疗的情况下，随着时间的推移CM的自然演变，治

疗的风险、好处和局限性应考虑并与患者及其家人讨

论。56、57 

58,59虽然没有前瞻性研究证实早期使用PDL可以减

少CM在颜色、肥大和肿块方面的自然发展，60临床经

验表明，鉴于清除CM的更大疗效和随之而来的康定的

心理-社会利益，应建议在生命的第一年早期治疗。

61-64 

根据解剖部位，对激光的反应是不同的：在面部，

中央面部的反应不如侧孔有效。65四肢，特别是在较

远端和倾斜的部分，对PDD的反应很差。66原因取决

于以下事实，即反应较小的皮肤区域的特点是真皮厚

度较大，神经支配减少，毛细血管密度较大，以及

VES-SEL口径过小或过大。67-70这降低了光敏松解术

的效果，因为光敏松解术的选择性较低。 大约20%用

PDL治疗的CMS对PDL表现出无效和不满意的反应；71

在这一亚组患者中，其他类型的激光可以次要使用，

以提高治疗的有效性，但安全性较低。72，73.在近

年来使用最多的血管激光中，双波长(DWL),已被证明

在扁平型CMS中具有与PDL相当的疗效， 74因此，它

的适应症在治疗对PDL耐药和/或肥厚形式的毛细血管

畸形方面找到了空间。 这种序贯方法可以快速地输

出双脉冲PDL-Nd：YAG。 这两个脉冲具有不同的波长

（595纳米和 
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1064纳米）分别以秒级的距离发射，并允许氧合血红

蛋白初步转化为高铁血红蛋白，随后Nd：YAG辐射穿

透到7-8毫米的深度。 

近年来，为了改善激光治疗的效果，在实验中使用

了与抗血管生成作用的局部药物互补，以稳定激光治

疗所获得的光亮。 有关这一主题的文献包括各种活

性成分的使用，如噻吗洛尔、 75Im-Iquimod、

Rapamycin76、77和Axitinib。 目前，这些外用药物

的疗效仍不确定，正在各种临床试验中进行评估。78 

数据的解释（问题1） 

方法：采用Meta分析法、随机对照研究法和3篇文献

综述法，从2015-2020年的95篇文献中筛选出49篇、

50篇、52篇、73篇、74篇 

所有的研究，特别是文献的Meta分析，仍然一致认

为PDL 595-nm仍然是未接受治疗的非肥厚性毛细血管

畸形的首选治疗方法。 尽管PDL不能证明是最佳的治

疗方法，并且存在固有的局限性，但与其他激光相比，

PDL仍然显示出最佳的有效性和安全性； 因此，在这

种类型的CM中，使用PDL 595-nm以外的激光技术没有

实质性的优势。 根据唯一一项比较PDL和其他血管激

光治疗CM的高精度随机对照试验，双波长激光显示出

与PDL相当的疗效，但副作用较大，因此被认为是二

流治疗。 

通过不同的核对表评估，证据的质量总体上是好的。 

对这一主题的科学证据的主要限制是，面对在系列照

片上广泛使用IGA量表，大多数研究缺乏客观的结果

衡量标准，受制于依赖的操作者偏见； 结果指标，

就清除CM而言，在文献中总体上不是最佳的，但令人

满意； 所有研究的结论，无论怎样，都是相互一致

的，并与2015年之前的文献证据一致。 

对数据的解释（问题2） 

从2015年至2020年间有关该主题的文献中摘录的95篇

文章中，四位共同 

HORT研究和三篇叙述性综述被选为ED.49,52,56,62-

64,73 

大多数关于这一主题的著作（所有追溯性和前瞻性

队列研究和叙述性观点）都建议在儿童时期进行PDL

治疗，因为它允许在该年龄组儿童皮肤和CM的形态特

征方面获得更大的激光治疗效果，以及在早期治疗所

带来的生命质量方面的心理社会优势。 虽然没有前

瞻性研究清楚地表明早期治疗控制了CM的贬义演变，

因此这一证据在技术上是有限的，但其他两个方面的

临床重要性无论如何都是如此，以至于提出强烈的建

议。 通过各种检查表评估，评估结果的质量总体上

是公平的。 并非所有审查的研究都与目标人群相关，

许多研究被丢弃（仅成人）；许多研究只使用了儿科

人群， 避免与成年人的反应进行比较。 缺乏一种标

准化、客观、易于临床应用的方法来衡量LA-SER治疗

的结果，使各种临床指标的结果无法得到有效的比较，

降低了科学证据的可信度，对临床实践产生了负面影

响。 科学界努力确定一个客观和明确的成果衡量标

准是可取的。 

在结果测量中，正如已经指出的对KQ1的反应，调

查员全球评估(IGA)量表经常用于受操作者偏倚的系

列照片； 结果的结果并不完全令人满意和统一； 结

论相互一致，与2015年以前的文献一致。 

总之，对文献的分析表明，早期治疗是更有效和有

利的，因此表明。 这个主题的临床重要性与临床实

践非常相关，因此，在小组的意见中，它决定了一个

强烈的赞成建议。 

对数据的解释（问题3） 

从2015-2020年的文献中摘录95篇文章，其中1篇叙述

性综述，1篇随机对照试验，2篇病例系列 

PDL代表了治疗CM的金标准，但有部分疗效。 它的

使用在大多数情况下导致CM不完全清除，尽管数量- 
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进行治疗。 CMS在最初清除后，通常倾向于血管重建，

正如许多作者所报道的那样，在PDL治疗后，作为组

织重塑阶段发生的新血管生成的结果。 这说明了试

图寻找替代或补充的方法来改善激光结果。 在这方

面，局部抗血管源性治疗的使用似乎是有希望的。 

从文献证据来看，咪喹莫特和雷帕霉素已显示出一定

的疗效，但目前仍在评价中。 不可能就其使用的临

床有效性提出建议。 通过对所分析的灯饰的检查表

评估的灯饰质量是不够的。 所审查的研究是在一个

小群体上设计的，结论是相互矛盾的。 证据不足，

难以对这一问题作出结论，也无法对它们的使用进行

纠正。 

考虑到PDL方法在治疗CM中的固有局限性，确定一
种能提高LA-Ser治疗效果的局部治疗方法无疑是一个
值得研究的中心课题； 在更大的患者队列中进行抗
血管生成药物的进一步前瞻性研究将有助于在这一主
题上得出更坚实的结论。 CM损伤的维持和内皮组织
重建的途径有待进一步研究。 在这个意义上，更多
的知识将转化为更有效和更有选择性的治疗。 

 
临床试验中研究和有限使用的建议 

外科手术 

在特定的病例中应考虑手术治疗：对伴有毛细血管畸

形的面骨肥大进行矫正，对存在平滑肌样赘生物的成

人毛细血管畸形进行切除，以及对肥厚的血管角瘤进

行彻底切除。 

外科技术利用皮肤扩张器或轮状皮瓣来重建目的。 

近年来，以胸背动脉为基础的游离皮瓣被应用于颈部

和面部的重建。79-84 
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 表一-ISSVA静脉畸形分类(VM)2018。  

建议 

鉴别VM的胚胎学亚型（truncular或extruncular）对

制定治疗策略具有重要意义。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

静脉畸形指南 

Francesco Stilllo、Maurizio Taurino、Giuseppe Bianchini、

Raul Mattassi、Laura Moneghini、Massimo Rollo、Antonio de 

Fiores、Federica Ruggiero 

 

 

介绍 

定义 

静脉畸形(VM)是由胚胎发育不同阶段的进化错误引起

的先天性中央或外周静脉系统异常。 

组织学上表现为大的血管静脉间隙。 细胞壁可薄

可厚，纤维状，常被扁平的单层内皮所覆盖，有异型

和有丝分裂活动。 VM更多地局限于软组织和皮肤，

血管看起来很宽，通常被肌肉壁所限定，有时富含弹

性纤维，但总是没有内部弹性层。 位于中央系统的

VM壁薄或厚，但仍有纤维，而位于骨内的VM壁薄，平

滑肌纤维稀少。 内皮细胞对CD31和CD34呈免疫反应，

WT-1和GLUT-1.1-4呈阴性 

分类 

ISSVA 2018分类（表一）将常见VM与需要神经科医生、

神经外科医生、骨科医生、皮肤科医生和放射科医生多

学科观察和治疗的罕见形式区分开来。 

Hamburg分类法对常见VM的分类非常有用，根据胚

胎发生、功能和临床特征可分为两个不同的组：主静

脉畸形（躯干型）和组织中与主静脉轴距离不同的局

限性发育不良静脉畸形（外静脉型）。4-8 

 
 

• 公共虚拟机 

• 家族性VM皮肤黏膜(VMCM) 

• 蓝橡胶泡痣（豆）综合征VM 

• 肾小球静脉畸形 

• 脑海绵状畸形  
家族性骨内血管畸形 

• 疣状静脉畸形（原疣状血管瘤）其他  

躯干型 

他们很少被观察到。 它们包括主要静脉轴的解剖学

功能改变，是由血管胚胎发生的最发育阶段的进化异

常引起的。 

它们具有低增殖潜能； 因此，治疗后复发的风险
是有限的。 它们对区域循环产生显著的血流动力学
影响，静脉淤滞继发于梗阻和/或反流。 柱状静脉畸
形的类型多种多样：血管畸形（瓣状或异型增生）、
阻塞性病变（闭锁、再生障碍、发育不全、腔内膜性
SEP-TA)、扩张性病变（静脉动脉瘤）、胚静脉残存
（边缘静脉、坐骨静脉）。 

结节外形态 

它们代表了最常见的VM种类。 它们可以被限制，也

可以广泛浸润组织。 这些是血管床胚胎发育的早期

阶段所产生的异常血管。 它们由未分化的间充质血

管组成，具有高增殖潜能，因此以恶化的进化和治疗

后复发率高为特征。 它们常常对周围的解剖结构产

生压迫或浸润效应。 
 

流行病学 

VM是最常见的先天性血管畸形，约占总数的三分之二。 

他们在一般人群中的发病率大约在0.8%-1%之间。2,9 

病因学 

大多数VM是零星的。 然而，有报道称，具有Au-

tosome显性遗传的遗传形式。 
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问题1 

是否需要包括纤维蛋白原测定和D-二聚体在内的完整

的凝血筛查来评估静脉畸形中是否存在慢性凝血病？ 

建议 

最好总是寻找其他血管畸形（毛细血管、淋巴、动

脉）的共存，以获得一个完整的诊断框架。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

静脉畸形指南 

 

 

血管生成素的TIE2/TEK内皮受体基因位于9号染色

体上，已被证实是常见的黏膜皮肤型VM的原因。 遗

传性VM的一种变体，称为血管球，与位于1号染色体

短臂上的血管球蛋白基因异常有关。 

有些VM伴有血管周围细胞增生，通常存在于血管球

内，类似于平滑肌细胞，被称为血管球畸形或血管球

瘤。1,2 

Klippel-Trenaunay-Weber综合征是最常见的复杂

VM之一，其分子基础尚不完全清楚，但在许多病例中，

已发现PIK3CA基因在受累区血液或淋巴管形成的前体

细胞中的体细胞突变。 由于这种改变不涉及生殖细

胞，这种疾病不能传染给后代。 然而，一些有多名

受影响成员的家庭已被描述； 因此，分子碱基很可

能是异质性的。10-12 

博物学 

在大多数情况下，VM从出生起就很明显，即使它们有

时很晚才表现出来。 它们不会经历任何皮肤退化，

但会持续一生，并倾向于逐步生长。 病灶的大小增

加通常是缓慢的，并与体细胞发育成正比。 由于雌

激素依赖性的激素变化，在青春期或怀孕期间可以观

察到病情的恶化。 13-15 

临床方面 

VM主要为孤立性病变，但也可为多灶性病变。 大小

和范围是极其可变的，以及类型和严重的解剖功能的

铝。 

它们可以在任何解剖位置观察到，尤其是四肢、颅

面、盆腔阴部和胸腹部。 浅表的、皮肤的和粘液的

定位是普遍的，但也观察到深层的、肌肉内的、骨内

的或内脏的定位。 

VM可与其他先天性血管畸形相关：毛细血管畸形

（“血管黄斑”）和淋巴管畸形。 

躯干型和肌外型均可引起严重的临床表现和并发症。 

16-21 

椎体VM引起血流动力学改变，并可确定慢性静脉功

能不全（静脉发育不良、水肿和淤滞性皮炎、皮肤溃

疡）。 

在某些情况下，特别是在四肢的定位中，可以观察

到血管-骨肥大或局部血管-骨肥大的图像，这是由改

变骨骼发育的骨血管异常引起的。 这些病变定义了

所谓的“血管骨综合征”，通常表现为四肢的差异。 

Klippel-Trenaunay-Weber综合征就是一个重要的例

子。 

在躯干型中，深静脉血栓和肺栓塞的发生率很高。 

表面局限的肌外VM在临床上非常明显，典型地表现

为蓝色或紫色肿胀，具有软弹性一致性，不脉动，在

压迫下可膨胀和折叠。 深部形态不是很明显，很难

用简单的体格检查来诊断：这些病例最常见的临床征

象是随着体位改变体积增大的肿胀，尤其是在颅面畸

形中，以及局部疼痛。 浸润形式可引起周围解剖结

构（神经、肌肉、骨关节、内脏）受压的体征和症状。 

在肌外VM中，COAG-Uulopathy经常出现（40%的病

例），由静脉淤滞和凝血级联激活引起，并有在发育

不良的血管中形成腔内血栓的趋势。 这种病理图像被

称为“局限性静脉内凝血”(LIC)，其特征是D-二聚体

和PDF水平升高，与正常血小板计数相关，有时伴有

纤维蛋白原水平降低。 血管内血栓钙化可导致被称

为“静脉结石”的硬结节的形成。 

血栓并发症更常见--以非常广泛和浸润的形式出现。 
 

以下建议是从2015年SISAV的Previ-ous指南中引进的。 

最近的文献回顾显示，没有证据表明以前的纠正发生

了变化。 
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问题2 

在临床上提示有常见VM的患者中，彩色多普勒超声是

否是评估畸形形态学和血流动力学特征的最合适的一

级检查？ 

静脉畸形指南 

 

 

鉴于这种疾病的罕见性。  此外，没有研究将

EchoColorDoppler与其他一级诊断方法进行统计比较。 

 

 
 

诊断 
 

 

埃克科罗尔多普勒 

彩色多普勒超声提供了畸形形态学和血流动力学特征
的信息。 22-26 

在“B模式”下，形态学评价是有形式的：VM典型表

现为低回声或高回声血管腔隙，可在探头压力下压缩，

局部分布于皮下或深部软组织。 

在“双工”模式下，血流动力学研究显示，在畸形腔

隙内，由复合动作引起的特征性低速静脉流动，可以

研究畸形和整个静脉系统的血流动力学特征。 

希望由有经验的操作者进行彩色多普勒超声检查，

以获得可靠的诊断信息。 

数据解释 

为了回答问题2，一个共识声明和两个文献回顾被确

认22-24，认为超声成像是诊断过程中的第一级方法。 

所分析的研究结论相互一致。 专家们一致认为，

回声超声或多普勒超声是VM的第一级仪器检查，因为

它允许对VM的主要特征：扩展、运动学和形态学进行

初步、快速和非侵入性的评估。 调查是完全没有风

险的。 对病人的影响是最小的，因为这是一个非侵

入性的评估。 在整个国家范围内，可行性是好的，

但作为一种依赖于操作员的检查，它应该由该领域有

经验的每一位工作人员进行。 

研究与目标人群有关。 偏见：在各种研究中检查

的样本总是很小， 

 

 

 
磁共振成像 

磁共振成像(MRI)可以确定VM的类型，评估VM的范围、

解剖关系和肌外组织的浸润，突出静脉引流圈。 27-

33 

发育不良的静脉血管在T1加权序列中通常表现为等低密
度腔隙区，T2加权序列和脂肪信号抑制后表现为高密度
腔隙区。 在静脉注射顺磁造影剂后，观察到一个特征
性的强化，可能存在液-液水平的扩张和血流停滞。 腔
内钙化表现为低焦区。 造影剂法还提供了畸形内血流
速度的血象信息。 

数据解释 

为了回答问题3，我们分析了一份共识声明和两份不

可靠的评论。22-24 

这些研究一致认为，在彩色多普勒超声检查之后，

用Con-trast介质进行MRI检查是第二级的仪器检查。 

本研究可从VM的扩展、周围组织和内脏器官的受累、

血管形成等方面完成对VM的诊断评估。 该检查不涉

及重大风险，对患者有可接受的影响，考虑到有必要

计划手术间隔。 它很容易在全国范围内实施，但图

像的解释应由在该领域具有专业知识的放射科医生执

行。 

研究与目标人群高度相关。 结论是一致的。 偏见：

没有最近的种马- 

问题3 

在多普勒超声提示常见VM的患者中，哪些第二级仪器

检查最适合在术前对畸形进行充分的评估？ 

建议 

对于临床上提示常见静脉畸形的患者，建议进行彩色

多普勒超声作为一级检查，以评估畸形的病理和血流

动力学特征。 

强烈建议赞成，证据级别4 

在VM中，包括D-二聚体测定在内的完整凝血筛查有助

于评估血栓风险和LIC的存在。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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建议 

在某些情况下，CT加造影剂可能有用：在肌外VM中研

究骨骼受累，在躯干VM中进行术前解剖学评估，在颅

面VM中寻找颅内外结合。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题4 

在MRI诊断为咽喉和颈外侧VM的患者中，是否适宜进

行术前喉镜检查来评估与内镜和硬化栓塞后水肿相关

的风险？ 

建议 

对于咽喉部和颈外侧部VM患者，术前应进行喉镜检

查，以了解插管和硬化栓塞后水肿的风险。 

强烈推荐，证据等级1+ 

静脉畸形指南 

 

 

旨在以统计显著的方式证明一种方法的诊断优势的

IES。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估静脉造影在VM术前诊断

中的作用。 

 

 

 

 

 
计算机断层摄影术 

CT在诊断肌外肌病中的有效性不如MRI。 然而，如果

使用造影剂，它可以有用于研究中央和周围的躯干VM，

突出狭窄，APLA-SIA，静脉动脉瘤，胚胎静脉循环。

34-37 

CT检查对研究颅面静脉畸形与颅膜的关系及寻找颅

内外静脉交通有重要意义。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评价CT在VM诊断中的科学价

值。 
 

静脉造影 

静脉造影是一种有创性检查，其在VM术前诊断中的作

用已得到显著的恢复，因为EchoColordoppler和MRI

提供的数据，可能与CT结合，通常足以获得完整的图

像。 

上行静脉造影可以评估深静脉循环的通畅性和血流

动力学。 在研究先天性深静脉尿失禁时，静脉造影

是非常有用的。38直接穿刺静脉造影可以评估胚胎静

脉干的走行或肌外静脉的排出静脉，必须在手术治疗

或硬化栓塞术前的术中诊断阶段进行。5-7 

 

 

 

 
 

喉镜检查 

对于经MRI诊断的颈部VM伴咽喉受累和上呼吸道受累

的病例，术前喉镜检查可评估插管和硬化栓塞后水肿

的风险。39-41 

数据解释 

为了回答问题4，分析了一个共识声明和一个关于头

颅VM治疗的系统回顾22，39。 

研究一致认为喉镜检查是有利的，因为它允许对插

管和硬化栓塞后水肿的手术风险进行充分的评估，并

允许建立预防性气管切开术的可能适应证。 检查的

风险仅限于一过性喉疾病。 

在全国范围内可行性良好。 如果喉镜检查确定需

要气管造口，对患者的情绪影响是很大的。 

通过系统审查检查表评估的证据质量被认为是可以

接受的。 对研究的分析突出了与目标人群的明确相

关性、一致的结论和潜在偏见的存在。 
 

建议 

静脉造影应保留用于复杂VM的术前研究或术中监测硬

化栓塞治疗。 动脉造影是没有用的，因此应该避

免。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

建议 

在彩色多普勒提示VM的患者中，作为术前完整评估的

第二级检查，有必要进行MRI对比给药。 

强烈建议赞成，证据级别4 
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问题5 

保守治疗是否适宜，联合或替代有创治疗，以改善诊

断为普通VM患者的生命质量？ 

建议 

对于有致残症状、血流动力学改变和严重并发症的

VM，均可采用有创治疗，以改善患者的生活质量和畸

形本身的血液动力学。 

强烈建议支持，证据等级1++ 

静脉畸形指南 

 

 

治疗 
 

 

弹性压缩 

使用弹性绷带或支具进行弹性压缩治疗尤其适用于下

肢VM，尤其是慢性静脉功能不全的躯干型，以改善与

周围静脉高血压相关的症状。42物理治疗 

物理治疗可以在某些情况下有所帮助。43例合并淋巴

畸形可采用人工淋巴引流。 矫形支具的使用有助于

改善与骨骼异常相关的功能和生活质量（例如，在下

肢差异的静脉畸形中使用矫正鞋垫）。 

药理疗法 

一些研究表明西罗莫司在治疗重症患者中的有效性44，

但关于这种疗法的科学证据仍然不足。 

低分子量肝素(LMWH)在伴有LIC临床征象的VM中适

用，尤其是在低纤维蛋白原血症的情况下。 

数据解释 

为了回答问题5，我们分析了两个系统综述，一个是

文献的叙述性综述，另一个是回顾性队列研究。18，

23，42，45 

所有的研究都表明保守治疗如弹性压迫和药物治疗

LMWH在复杂和局限性静脉畸形患者中的有效性。 这

些治疗使其有可能减少并发症的发生率，如血栓形成

或溃疡性病变，而不诱发不良事件。 这些都是患者

可以接受的治疗方法，即使他们一定是慢性的，因为

他们提高了生活质量。 可行性是好的，因为他们是

容易获得和低成本的治疗。 

使用系统回顾和队列研究的检查表评估证据的质量，

发现是好的。 研究与目标人群相关； 结论是一致的。 

偏见：接受检查的人群和病理的异质性； 小样。 

 

 

 

 

侵入性治疗 

VM的侵入性治疗通常在出现严重症状或并发症时进行：

下摆出血、慢性静脉功能不全、致残性疼痛、功能缺

陷、美学畸形、骨血管营养不良综合征、重要器官损

害、血栓栓塞。 

数据解释 

为回答问题6，本文进行了系统综述和荟萃分析、回

顾性队列研究和叙述性综述。23、45、46 

所有的研究都表明，如果患者临床残疾，血流动力

学改变或与畸形相关的严重并发症，需要有创治疗。 

这些治疗可以显著改善患者的生活质量，尽管有可能

出现并发症的风险，如皮肤坏死、肺血栓栓塞、神经

毒性、不能根除- 

的畸形，难看的皮肤疤痕。 

考虑到显著的美学和功能益处，这些都是患者可以

接受的治疗方法。 就可行性而言，这些干预措施是

高度专业化的，因此只能在血管畸形领域经验丰富的

中心实施。 

采用系统评价和队列研究的检查表对证据质量进行

评估，前者良好，后者可接受。 研究与目标人群相

关，结论一致。 偏倚：样本的异质性和缺乏对生活

质量改善的标准化评估。 
 

问题6 

对于有致残症状、血流动力学改变和严重并发症的

VM，有创治疗是否可以改善畸形的生活质量和血流动

力学？ 

建议 

对于VM患者，建议结合适当的保守治疗，如药物治疗

和弹性按压，尤其是在存在并发症的情况下。 强烈

推荐，证据等级1+ 
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问题7 

在VM中，与手术相比，硬化栓塞作为主要治疗手段的

有效性如何？ 

问题8 

在VM的硬化栓塞术中，应使用何种乙醇剂量才能将风

险降至最低？ 

静脉畸形指南 

 

 

 

硬化栓塞 

硬化栓塞术是治疗VM最常用的方法，因为它具有良好

的疗效和低的侵袭性。 

它通常作为一种替代方法或与外科手术结合使用。

47-64 

它包括经皮注射各种药物，以达到阻塞增生异常的

血管和破坏其内皮的目的。 

它可以在超声或荧光引导下进行。 超声在经皮穿

刺阶段是有用的定位畸形和检查针的位置。 经皮透

视允许在术中诊断VM和深循环静脉中的排出路线，特

别是在颅面和盆腔VM。 监测硬化剂的扩散也是必要

的，适当地与造影剂混合，在畸形内。 

数据解释 

为了回答问题7，我们分析了四个关于Lit-erature的

系统综述39、46、64、66,它们表明了不同药物的硬

化栓塞的有效性，但没有明确界定其中一个作为预处

理和选择性治疗的优越性。 

所有研究表明，硬化栓塞术比手术具有缩小静脉畸

形体积、出血少、美观小的优点，并能显著改善临床

症状和血流动力学。 这些好处超过了局部和全身并

发症的风险，包括皮肤坏死、肺血栓栓塞和神经毒性。 

对患者的影响是可以接受的，即使考虑到随着时间

的推移反复干预往往是必要的，并且短暂的局部扰动

（水肿和疼痛，可用可的松和止痛药治疗）发生在即

时介导的术后阶段。 相互间的可行性仅限于专门治

疗血管畸形的中心。 

通过系统审查清单评估的证据质量被认为是一个良

好的水平。 研究的结论是一致的，有冲突。 对目标

人群的相关性是AB溶质的，没有明显的偏差。 

 

 

硬化剂 

乙醇是VM硬化栓塞中应用最广泛的硬化剂，通常被认

为是最有效和最有力的硬化剂。 在临床经验中，它

比其他硬化剂有更好的效果，但如果专家人员不正确

使用，它会被高发病率所困扰。 并发症可以是局部

和全身的：皮肤溃疡、神经病变和血栓栓塞。 VM局

限于皮肤黏膜区、周围神经附近或肢端区域的风险较

大。 由于注射乙醇是非常痛苦的，一个局部麻醉或

全身麻醉是重新询问。 

聚多卡醇(1-3%)、硫酸十四酯钠（0.2-3%）和博莱
霉素是治疗VM的替代硬化剂，主要是因为它们的发病
率低。 它们主要以泡沫的形式给药。 特别是在浅表、
皮肤或黏膜定位的VM中。 这些硬化剂可以通过降低皮
肤或神经副作用的风险来获得满意的临床结果。 主要
的限制是远处复发的高发生率，与乙醇相比。 在卵圆
孔通畅或其他右向左分流的患者中，栓塞性神经并发
症的风险也应增加。68-80 

最近，GluBran-2在儿科VM中的应用已经被介绍，这
是一种基于氰基丙烯酸酯的可生物降解的合成胶，通
过添加制造商GEM合成的单体进行改性。 此术式在手
术前用于局限性畸形的患者，以减少与手术过程相关
的大出血。82 

数据解释 

为了回答问题8，在一个共识文件中分析了两个关于

Litera-ture的系统综述。5，46，64 

这些研究一致认为，乙醇的最大剂量为1-2毫升/千

克，以最大限度地降低与治疗相关的风险。 这个剂

量可以治疗更大的马尔福- 

建议 

在VM的侵袭性治疗中，硬化栓塞既是一种预处理，也

是一种选择性治疗。 

强烈建议支持，证据等级1++ 
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建议 

在VM的硬化栓塞治疗中，建议乙醇的剂量不要超过1-

2ml/kg，以降低与治疗相关的并发症的风险。 

强烈建议支持，证据等级1++ 

问题9 

对于局灶性VM或胚胎静脉，是否需要手术消融治疗？ 

建议 

对于局灶性VM，尤其是血栓形成，以及胚胎静脉持续

存在的畸形，尤其需要进行消融手术。 建议通过仪

器检查排除任何深静脉循环闭锁，这是胚胎躯干消融

手术的禁忌证。 

强烈推荐，证据等级1+ 

静脉畸形指南 

 

 

获得满意的结果，并显著降低了不良事件的风险。 

推荐剂量在术后水肿和并发症方面减少了对患者的影

响。 剂量评估是专门治疗血管畸形的中心的先决条

件。 

使用系统评价检查表对证据质量进行评估，发现证

据质量良好。 研究的结论是一致的。 与目标人群的

相关性得到承认，并且没有发现出版偏见。 
 

 

静脉消融手术 

手术切除是所有病例中最有效的治疗椎体外椎管瘤的

方法，在这些病例中可以确保病灶的根治性切除，无

论是作为一个单独的手术还是结合硬化栓塞术。 

主要指征为局灶性和周围划线状VM，既表现为浅表

的皮肤黏膜下陷，也表现为涉及单个肌肉腹壁的深部

局限性或关节内形式，尤其是膝部。 

然而，手术切除的负担很高，特别是在非常广泛和

浸润的VM中，出血、神经损伤和复发的风险很大。 

在复杂的形式下，并发症的风险可以降低，如果可能

的话，手术入路在多个阶段。 82-86 

手术切除通常被认为是治疗胚胎静脉（如边缘静脉）

持续存在的躯干性VM的金标准。 在这些病例中，边

缘静脉与深部静脉循环断开，其解剖结构经常出现变

异，因此必须通过准确的诊断进行适当的记录。 随

后，通过沿异常静脉走行的多个皮肤微切口进行多段

切除。 剥离术有时是可行的，但会受到离散出血风

险的影响，通过正确定位边缘静脉的侧支静脉可以减

少出血风险。 

应尽早切除胚胎静脉，即使在儿童时期也应如此，

以防止骨血管营养不良综合征的发展。 在深静脉循

环闭锁并存的情况下，使用胚胎干被认为是禁忌的。 

87-90数据解释 

为了回答问题9，对文献进行了系统综述和叙述性综

述分析。18、23 

研究表明，对于局灶性VM，尤其是在血栓形成的情

况下，以及在胚胎干如边缘静脉持续存在的VM中，手

术指征是一致的。 在局灶性病变中，手术提供了根

治性和确定性切除的优势。 对于外周血静脉，消融

手术可以消除反流和静脉高血压，防止骨血管营养不

良综合征的发展。 切断深静脉循环的需要是非常重

要的。 

如果适应证合适，消融手术不会对患者造成伤害。 

在这个意义上，在术前阶段排除任何深静脉轴闭锁的

基础重要性被认识到。 由于这些是高度专业化的干

预措施，它们只能在专门的中心进行。 

使用系统回顾检查表评估证据的质量，发现是良好

的。 研究的结论是一致的，与目标人群有关。 偏倚：

考虑到疾病的罕见性和治疗的异质性，在各种种马中

检查的样本总是很小。 
 

重建静脉手术 

重建手术是指一些形式的躯干VM.5，91，92 

手术切除是治疗先天性腔内隔膜或静脉膜最简单有

效的方法。 

先天性深部动脉瘤宜采用全切除后静脉移植/移位

术或部分切除后背侧修补术 
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建议 

静脉主干畸形的重建手术方法有先天性隔膜切除、静

脉移植或转位、动脉瘤修补术、瓣膜成形术、血管成

形术、静脉支架术等。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

建议 

在特定的VM病例中，激光治疗可以替代硬化栓塞或手

术，通过口腔粘膜定位途径。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题10 

在广泛的颅面VM患者中，是否应该进行重建整形手术

以确保最佳的美学功能结果？ 

静脉畸形指南 

 

 

静脉（如腘静脉或股浅静脉）以预先排出可能的血栓

栓塞并发症。 

深静脉轴流反流的矫正可利用不同的方法： 

内瓣膜成形术是可能的存在故障的尖端，而在情况

下，发育不全或再生障碍，干预，如瓣膜移植，股骨

转位或新瓣膜可以进行。 

外瓣膜成形术或静脉束带术尚未取得满意的效果，
而带瓣假体的植入仍处于实验阶段。89，90经皮腔内
血管成形术，通常与血管内支架的植入相结合，已被
证明是治疗先天性深静脉阻塞（髂股水平）的有效方
法。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估静脉重建手术在躯干型

VM中作用的科学证据。 
 

激光手术 

激光治疗在VM的治疗中可起到补充作用。 它可以根

据VM.92-95的位置和范围使用不同的方法来执行 

可以使用不同的波长（波长在1310-1470 nm之间的

二极管激光器或波长为1064 nm的Nd：YAG La-Ser）。 

区分以下几种应用方式： 

• 经皮或经粘膜的表面形式（特别是口腔）； 

• 皮下形态的间质； 
• 内脏形式的内窥镜； 

• 血管内治疗躯干性血管畸形，尤其是胚胎静脉阻

塞，如Mar-Ginal静脉。 

血管内激光光凝术是通过在腔内插入一根裸露的半

导体激光光纤经皮进行的。 根据插管容器的口径，

所使用的最大功率从10到15瓦不等。 

冷冻治疗和射频消融最近也被提出用于治疗选定的

CAS-ES.96-98 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估激光疗法在VM治疗中的

作用的科学证据。 
 

 

颅面整形外科 

颅面部血管畸形的手术以最大限度的根治性为首要目

标。 然而，也需要寻找一个尽可能美观的结果，保

持面部的对称性，获得最小的疤痕。 

由于这个原因，重建整形手术被广泛用于头VM，尤

其是在非常广泛的拆除手术后。99-102 

首先，外科通道优选从口腔进行，或者在美容外科

通道中选择，例如用于整容或眼睑成形的通道。 

重建阶段通常是通过创建束皮瓣来进行，让你重塑

面部的自然线条。 如果必要，皮肤扩张器的植入是

在为最终干预做准备的阶段使用的。 

数据解释 

为了回答问题10，我们分析了两篇关于头静脉畸形治疗

的系统性文献22、39。 

分析的研究得出结论，在接受广泛组织拆除的颅面

VM手术切除的患者中，重建修复显著改善了美学-功

能结果。 术后无明显风险。 对患者的影响是有利的，

生活质量有了切实的改善。 该程序可在所有主管中

心查阅。 
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建议 

在广泛的颅面VM中，建议进行重建手术，以确保最佳

的美学-功能效果。 

强烈推荐，证据等级1+ 

静脉畸形指南 

 

 

通过系统审查的核对表评估了证据的质量，从中发

现这两篇论文都可以接受。 这些研究的结论完全一

致，在客观上与目标人群相关。 偏倚：大多数研究

不注重对生活质量改善的统计显著性评估。 
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奇亚 

 

 

介绍 

定义 

动静脉畸形或AVMS是指动脉和静脉血管之间的异常交

通，直接或通过称为“巢”的血管网络相互连接。 其

原因是胚胎发生不同阶段的进化错误。 无论是否存

在“巢”或微/宏瘘道，AVMS均可归类为“高流量”畸形。 

这种特点可能导致所涉及的躯体节段的动脉和/或静

脉区的继发性改变，局部出现缺血或出血型并发症，

局部血流动力学后果，在极端情况下，涉及整个心血

管系统的血流动力学后果。 缩略词AVM通常被不恰当

地归因于低流量畸形(VM)或一般的血管畸形：这种使

用必须被认为是不正确的和混乱的来源。 

分类 

AVMS可分为“躯干”形式（直接的A-V通信）和“外”形
式（以中小口径血管之间的间接连接为特征，有或无
“巢”存在）。 这一术语源自基于病理生理学概念的
汉堡分类法。1最近的ISSVA分类法2基于相同的概念，
也区分了躯干和肌外形态，但它使用不同的术语：躯
干形态的“主要血管异常”和肌外形态的“简单形态”。 
前者（躯干型）相当罕见，其特点是大、中口径血管
之 间 有 直 接而 独 特的动 静 脉 连 接。  Sec-ond
（runcrocular）代表了绝大多数病例。躯干型或肌
外型AVMS可能是某些遗传定义的复杂或同步血管畸形
的组成部分（Osler-Weber-Rendu的S,Parkes-Weber
的S,Cloves, 等）。 

AVMS有两种具体的形态学/血流动力学分类：Cho等

人的分类和Yakes的分类。 

 

   Schobinger临床分期  

第二阶段：扩大：第一阶段+功能影响（扩大， 

脉动，激动） 

 III期：组织破坏：II期+坏死/溃疡/出血   
Ⅳ期：失代偿期：Ⅲ期+充血性心力衰竭  

 

Cho et al.3区分了以下类型（表一）： 

• 1型：单个流出静脉最多有三支动脉进入的动静

脉连接； 

• 2型：多个小微动脉进入单个引流大静脉； 

• 3A型：动静脉间多发细小、非扩张、动静脉分流； 

• 3B型：多发性动静脉瘘，动脉和静脉之间有扩张

的瘘血管。 

随后，Yakes4通过增加直接通信组（类型1）和新

生微瘘组（类型4）来整合这种形态分类： 

• 第一类：动静脉直接沟通； 

• 2型：多个小动脉通过一个“病灶”与静脉相连； 

• 3A型：多支动脉进入单一动脉瘤静脉，单次流出； 

• 3B型：AS 3A但多静脉流出； 

• 第4型：弥漫性浸润组织的微瘘网区。 

这种分类不仅从学术角度上是有用的，而且也是随

后确定诊断-治疗路径的基础。 根据所做的测试来确

定AVM的类型并不总是容易的。 
 

流行病学 

到目前为止，还没有确定环境、地理、种族或性别因

素可以确定这些畸形的发生原因。 由于术语和诊断

分类的混乱，特别是经常缺乏对血管瘤的鉴别，一般

的血管畸形的鉴别，特别是静脉畸形的鉴别是困难的 
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和动静脉畸形。 在对238例新生儿（包括2000多万例

新生儿）的回顾中，各种类型血管畸形的发生率平均

为1.08%，范围为0.83～4.5%。 5然而，这项研究不

允许确定AVMS的发病率，这可以从其他分析中推断出

来。 根据Tasnadi（对3573名3岁儿童）和BB Lee

（对1475例周围血管畸形）的研究，AVM的发病率为

12%。 6,7其他和更多的资料，但涉及脑脊液动静脉

畸形，显示每10万人中有18人发生动静脉畸形。8 

 

病因学 

在简单和复杂血管异常遗传学领域的进展导致了对其
致病基因、遗传模式和发病机制的识别。 下一代测
序技术的出现，使人们有可能大规模并行地对各种类
型的血管畸形进行常规遗传学诊断。9加上与病因发
生有关的两个主要途径（Ras/MAPK和PI3K/Akt/mTOR）
的确定，这导致了针对患者的特殊药物治疗的开发和
获得。10 

AVMS有两种类型的临床图片：同步性和非综合征性。 
前者包括不同形式的遗传性出血性毛细血管扩张症
(HHT)和PTEN错构瘤-肿瘤综合征(PHTS)：两种孟德尔
常染色体显性疾病，由相关基因(HHT:ACVRL1、ENG、
GDF2、Smad4-PHTS:PTEN)的遗传合子突变引起。 11
非综合征图片包括由几个基因(MAP2K1、BRAF、KRAS)
的体细胞镶嵌突变引起的孤立和散发形式的AVMS。
12,13这种情况被定义为体细胞镶嵌，意味着两个或
更多基因典型不同的细胞系共同存在，这些细胞系起
源于同一个体的合子后突变。14 

特别是MAP2K1基因，体细胞突变似乎只影响血管病

变中的内皮细胞。12,13,15 

另一种遗传性病理称为毛细血管畸形动静脉畸形

（CM-AVM）I型和II型（分别涉及RASA1和EPHB4)，在

其他血管异常的情况下导致AVMS的发生。 在CM-AVM 

I型中，易失机制似乎是一个het-erozydous种系突变

与第二个突变事件结合在一起。 

生理病理学 

高压动脉系统和低压静脉系统通过毛细血管系统相互

沟通，在不同的压力下，毛细血管系统具有维持两者

之间微妙平衡的功能。 如果动脉和静脉系统之间的

直接通信异常，由于AVM而“跳过”毛细血管系统（“短

路”），毛细血管系统本身在两个系统之间的平衡机

制就失去了。 在AVM下游，由于部分血液转向低阻力

区，动脉压或多或少地降低：AVM本身。17如果AVM的

血流动力学效应是适度的，压降也可能不是很明显； 

如果交通异常明显，则压力下降可引起周围缺血。18

在手部，静脉系统因血流量增加而出现高血压现象。

反过来， 虚拟高血压对心脏工作有过载影响，包括

动脉和静脉。 身体以适应现象对这些他-动力变化作

出反应。 在第一个时期，称为代偿期，心输出量增

加，其目的是维持足够的动脉血流，尽管外周阻力降

低。 在失代偿期，主要表现为动脉壁变性、扭曲和

动脉瘤样扩张，静脉扩张伴瓣膜功能不全和外周反流，

皮肤溃烂和出血现象，主要表现为浅表高压静脉破裂。 

在晚期，出现心脏扩张和收缩。19、20然而，这最后

一种现象比以前想象的要少。 进化的趋势因病例而

异，需要严格的临床仪器监测和高度灵活的治疗策略。 

博物学 

动静脉畸形从出生就存在，但可以多年保持沉默，没

有表现出他们自己的迹象。 大约80%是在儿童期发现

的。21遗传趋势是随着突然恶化而发展，这可能与青

春期或怀孕期间的荷尔蒙变化有关，但也是由创伤引

发的。 自然消退似乎是不可能的。22 

临床方面 

从临床的角度来看，AVMS按照Schobinger的方法分为

四个阶段： 
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建议 

仔细的临床检查必须突出 AVM的征象，并获得对

Schobinger期的第一印象。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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耳鼻喉科的临床影响和随之而来的治疗需求（表一）。

23 

通常，AVM看起来非常不同，这取决于站点和

Schobinger阶段。 

在I期，AVM可能不明显，或仅表现为轻微红肿，有

时表现为皮肤痣或轻微红肿，有时轻微搏动，容易与

毛细血管畸形(PWS)混淆。24症状可能没有，或仅表

现为热感，有时为搏动。 在II期，肿块的体积增加

（在深部局限性，并不总是明显的：可能有肢体体积

的轻微增加），并表现为一个热的、超地方性的肿块，

由异常搏动和/或颤动引起，可能以累及组织的肿胀

和肥大为特征，包括骨下垂。 肥大也可以表现为一

个肢体的拉长，导致两个肢体之间的差异。 25,26对

于位于下肢的动静脉畸形， 一种特殊的皮肤表现，

称为血管性皮炎（或假性丘疹肉瘤），可表现为丘疹

和/或变色的紫紫色病变。27在III期，皮肤坏死区域

逐渐出现，向溃烂发展。 溃疡出血可以突然发生，

可以大量出血。 在第四阶段，AVM流量增加，从而增

加流向心脏的流量，导致心力衰竭。28 

在对446例患者的研究中，Schobinger's I期的进

展在青春期前为41.9%，成年前为80%，成年后为

96.2%。 广泛性病变比局限性病变更有可能演变。 

31 AVMS的临床演变是由创伤或生物事件（青春期、

怀孕）以及雌激素-孕激素的摄入加速的。 

 

诊断 

临床检验 

病人的第一次框架是通过临床检查进行的，临床检查

必须在Instru-Strence检查之前进行。 这种方法为

诊断方向提供了有用的数据。 可观察到皮肤略带紫

色或红色的变色。 局部体温过高、皮肤静脉扩张、

异常搏动和颤抖的感觉是其他典型的症状。 然而，

这些迹象并不总是明显的。 营养不良的皮肤，没有

愈合趋势的溃疡，局部疼痛和反复出血- 

ING现象是形势恶化的迹象。 呼吸困难提示心脏受累，

可通过心电图和超声心动图检查。 
 

仪器诊断 

AVMS的仪器和影像诊断包括： 

• 连续波多普勒； 

• 多普勒超声检查（美元）； 

• 磁共振造影； 

• CT增强扫描； 

• 选择性血管造影。 

其他诊断方法被认为是可选的和/或补充的，可以

在特定的CAS-Es中指出，并根据该领域的医生专家的

意见： 

• X光笔迹； 
• 全身扫描（WBB-PS）； 

• 肺灌注扫描(TLPS)。 

多普勒连续波 

连续波多普勒，也是袖珍型，允许Immediate识别高

湍流血流特征的房室壁血管病变与相对加重的舒张成

分。 在深度本地化的形式中，它可能不太有效。 

多普勒超声检查 

在非侵入性诊断的背景下，通过多普勒超声(USD)可

以获得更多的信息。 它是一种非侵入性的程序，允

许 根 据 流 动 特 征 和 组 织 识 别 来 诊 断 AVM 。 

EchoColorDoppler提供畸形的形态学和血流动力学特

征的信息。 

在“B-模式”下，形态学评价是有形式的：AVMS典型

地表现为低回声或高回声的血管腔隙，在探头压力下

并不总是完全可压缩的，局限于皮下或深部软组织。 

在“双工”模式下，血流动力学研究是建立的：在病

变区域内检测到特征性的高速湍流动脉分流流。 从

动脉的角度来看，有 
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典型的流速增加，阻力和脉动指数降低，而传出静脉

血管内可检测到脉动流。 

多普勒超声可以识别、可视化和定位动静脉交通的

存在，包括在内脏、骨骼肌和神经组织层面。32-34 

多普勒超声的优点是辐射范围广，设备广泛，甚至

可以在病人床上或手术室使用。 其局限性与深部组

织精确度降低和缺乏三维重建技术有关。 希望多普

勒超声检查由有经验的操作者进行，以获得可靠的诊

断信息。 

目前还没有与其他非无用诊断方法的比较研究，但

目前已知该测试是仪器诊断AVMS.35的第一级检查。 

磁共振成像 

磁共振成像(MRI)用于动静脉畸形的研究，在空间分

辨率和扩展性方面具有极好的分型能力（所谓的诊断

置信度）和总体平衡。 与低血流病变不同，AVMS的

特点是T1W和T2W序列中有暗信号（称为血流空洞），

并在给药后有较低程度的对比度增强(CE)。 目前已

有定量的MRI序列可用于确定分流的体积，并有新的

动态序列可用于分析分流的流动特征(DCEMRI)。 血

管和巢的解剖和分布在MR血管造影序列中清晰可见，

甚至可以避免使用造影剂（ASL序列）。 目前， 4D

磁共振血管成像序列也是可用的，它们的图像可以叠

加在传统血管造影检查中获得的图像上，使得后者在

不针对介入操作时通常过时。 

MRI技术在AVMS36～41的总体预算中是最常用的。 

CT扫描 

计算机断层扫描(CT)检查提供比MRI更好的空间分辨

率，但对比分辨率较低。 CT血管造影研究（在泵内

使用碘造影剂和容积式血管造影- 

在短时间内测量）可以对病灶进行形态学研究（也可

以进行三维体积学研究），还可以了解传入和传出血

管的分布； 这种方法在怀疑骨受累或静脉扩张和静

脉畸形时提供了有用的解剖学指征。40,42,43它通常

比MRI少用。35,40 

由于暴露于电离辐射的次级风险，在育龄妇女和儿

科妇女接受血管内皮细胞治疗的适应症必须极其谨慎。 

MRI和CT均可用于AVM的诊断； 个人偏好或获取特

定数据的需要导致在这两种方法之间做出选择。 只

有在例外情况下，两种考试都进行。 

核医学 

全身血管显像（WBB-PS）和微球灌注试验(TLPS)等显

像方法对获得AVMS的特异性数据有一定的应用价值。 

全身血管显像术（WBB-PS）通过静脉注射标记红细

胞并用伽玛相机评估其分布，有助于识别AVM的不明

显区域，评估其范围，并可视化干预或手术的激进性

以及AVM随时间的演变。44 

微球灌注试验(TLPS)包括将用锝-99标记的白蛋白

微聚集体（或“微球”）注射到待研究的AVM的动脉上

游，并用伽马相机评估示踪剂在肺部的积累。 在正

常的毛细血管循环中，微球通过毛细血管并到达肺是

微不足道的，因为它们的直径大于毛细血管腔，因此

保留在毛细血管中，而在AVMS中，微球到达肺的数量

与分流程度成正比。 这种方法可以定量AVM的体积以

及评估介入或治疗的成功程度。45,46这种方法仅适

用于肢体。 

动脉造影 

最后，选择性和超选择性动脉造影不再用于诊断目的，

除非是有症状的病例，因为MRI和CT提供了足够的数

据，并且不如动脉造影有创。 可与栓塞同时形成。

47 
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问题1 

对于临床上提示动静脉畸形的患者，多普勒超声是评

估畸形形态学和血液动力学特征的最合适的一级检

查？ 

建议 

对于临床提示诊断为AVM的患者，建议进行多普勒超

声作为第一级检查，以评估畸形的形态学和血流动力

学特征。 

强烈建议赞成，证据级别4 
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平片摄影 

一个简单的X线检查可以研究骨形态及其可能与畸形

的关系。 骨内AVM巢的定位可以通过骨结构改变的特

异迹象来怀疑，尤其是在四肢。48 

组织学 

AVMS是一种血管畸形，由动脉、静脉和小血管组成，

结构不明确，后者有不同尺寸的腔，壁由光滑和结缔

组织组成。 在AVMS的背景下，结缔组织和纤维脂肪

组织被插入。 动脉经常弯曲，静脉因频繁的高血压

损害而改变，其壁增厚（动脉化）； 此外，具有内

皮细胞有丝分裂活性的小血管可能以不同的数量存在，

可模拟血管瘤； 也可观察到含铁血黄素的沉积。

49,50 

通过弹性纤维的不同配置，可以用特定的颜色来区
分动脉和动脉化静脉。 

WT-1免疫细胞化学染色在AVMS中阳性，在其他血管

畸形中阴性。51 

最近修改了Yakes分类（由四种类型组成），增加

了IV型AVMS的一种变体，其特点是毛细血管静脉部分

和扩张的小静脉上的引流瘘（AVMS亚组伴毛细血管-

静脉微瘘） 

诊断程序的选择 

调查类型的选择一般遵循从侵入性最小到侵入性最大

的原则。 连续波多普勒(CW)的初步检查提供了有用

的数据，并允许你间接区分动静脉畸形与静脉或淋巴

畸形，在袖珍版本中，它代表了一种简单和快速的仪

器53。 EchoColorDoppler允许通过记录流量信号来

确认诊断，并获得关于AVM定位和延伸的初始信息。 

然而，操作者必须与AVMS的EchoColorDoppler研究相

结合。 
 

数据解释 

为了回答问题1，我们提出了一个共识声明54和对文

献32、36、40、45的四个叙述性评论。 

所分析的研究结论相互一致。 专家们一致认为

EchoColor-Doppler是AVMS的一级仪器检查，因为它

可以初步、快速和无创地评估动静脉畸形的主要特征：

延伸、血流动力学、组织浸润和形态学。 调查是完

全没有风险的。 对病人的影响是最小的，因为这是

一个非侵入性的评估。 在整个国家范围内，可行性

是好的，但作为一项依赖于操作人员的检查，它应该

由该领域有经验的人员进行。 这种检查的主要限制

是由一个在AVMS方面经验很少的操作员进行。 成本

比 其 他 更 复 杂 的 调 查 要 低 得 多 。  使 用

EchoColorDoppler作为第一次检查避免了无缺陷的侵

入性测试。 

这些研究与目标人群相关，没有显示出可能的偏见。 
 

根据Chou和Yakes的分类（见上文），一旦确定动静

脉的形态和位置，我们通常进行影像学检查，以更清

楚地确定动静脉畸形的部位、延伸、组织滤过和形态。 

这最后的数据，虽然不总是容易从IMAG-ING检查推断

出来，但在血管内治疗的情况下，对决定治疗策略是

有用的。 MRI和CT通常为完整的诊断提供足够的数据。 

考试的3D精化增加了进一步的诊断元素，即使它们不

是曼达托利的。 作者对MRI有更大的个人偏好。40 

动脉插管血管造影术曾经是一项基本检查，但现在
被认为不是首选检查，因为它的侵袭性和MRI和CT现在
能够提供足够的数据。 血管造影应仅限于特殊病例或
作为背景检查。 



卷。 41-补编。 1至2号 国际血管学 57  

动静脉畸形指南 

 

 
 

 

数据解释 

为了回答问题2，分析了一个共识陈述54和六个叙述

性评论36、39、40、41、63、68。 

这些研究一致认为，使用造影剂进行MRI或CT扫描

是第二级仪器检查。 根据Chou和Yakes的分类，这两

项研究都可以从AVM的扩展、周围组织和内脏器官的

改变以及AVM类型的形态学方面完成对AVM的诊断评估。

3,4这些检查的三维细节增加了进一步的诊断元素，

即使它们不是强制性的。 作者对MRI有更大的个人偏

好。40 

该检查不涉及重大风险，对患者有可接受的影响，

考虑到干预目的的执行需要。 它很容易在全国推广，

但图像的解释应该由在该领域有专业知识的放射科医

生进行。 

研究与目标人群高度相关。 结论是一致的，没有

潜在的偏差。 

由于病例的极端变异性、病变的复杂性、治疗的相当

大的技术困难、经常复发和治疗后临床恶化的高风险，

被认为是特别困难和有争议的，不仅仅是在不完全的

情况下。53,56,57某些损伤的复杂性还增加了治疗期

间和治疗后并发症的风险。 

考虑到所有这些因素，干预的迹象必须经过深思熟

虑。 有些作者认为每个患者都应该接受治疗，以防

止增加治疗难度的变化。58然而，考虑到很大一部分

处于第一甚至第二Schobinger期的患者没有显示出明

显的中期演变（5-6年），35我们倾向于避免对这些

病例进行干预。40、53、54、59、60然而，如果出现

明显的变异或其他导致生活质量重要条件的情况，在

第一和第二Schobinger期的一些病例中，也可以进行

治疗， 也是从心理学的角度。 然而，在Schobinger

分类的第3和第4阶段，治疗指征是强制性的。 溃疡

的出现是严重恶化的标志，是最难治疗的条件之一。

61分期被认为对治疗方向有用； 这项建议仍须通过充

分的个案研究加以证实。62 

 

 

 

 

 

 

 

 
一般来说，没有进一步的检查表明，除了特殊的局部

化的具体情况，在那里可能需要更多的数据。 然而，

特殊的地点可以要求进行具体的调查，以确认特定的

风险。 这是在喉或气管水平定位的情况，如果有旺

盛的畸形，插管期间有出血的风险，或者如果进行栓

塞，治疗后有水肿的风险。 在这些情况下，喉镜检

查是必要的。 

 

治疗 

AVMS被认为是最难治疗的血管畸形。55，56尽管有不

同的治疗可能性，但AVMS的治疗 

数据解释 

为了回答问题3，分析了一份国际共识54和四份描述

性文件40、50、58、60。 

大多数作者同意无症状或少症状型AVMS的保守治疗

指征。 这些情况下的观望态度，好处是提出风险较

小的解决方案，避免不必要的干预； 然而，等待可

能会导致病情恶化，甚至是突然的，导致更复杂的病

情需要治疗。 由于这种可能性，一些作者建议早期

治疗，特别是如果治疗似乎有可能发生困难或如果突

然恶化可能造成难以治疗的情况。 这种策略不会伤

害病人，只要他在出现症状恶化时得到及时治疗。 

在全国范围内可行性良好。 

问题2 

在多普勒超声提示动静脉畸形的患者中，什么是第二

级超声检查最适合提供对畸形的充分术前评估？ 

建议 

对于彩色多普勒超声提示静脉畸形的患者，也应进行

影像学检查作为第二级检查，特别是MRI或带造影剂

的CT，以正确的术前评估。 

强烈建议赞成，证据级别4 

问题3 

在诊断为稳定、无症状或少症状的AVM或难以进入部

位的患者中，con-servative治疗是否适合取代侵入

性治疗？ 
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建议 

在临床症状稳定、无症状或症状少的患者以及局限性

使治疗困难或高风险的情况下，最好开保守治疗处

方。 

支持的弱推荐，证据级别3-4 
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对病人的影响是好的，一般情况下恢复良好，但必须

告知他有可能出现恶化和不可预测的恶化。 

通过系统审查检查表评估的证据质量被认为是可以

接受的。 对研究的分析突出了与目标人群的明确相

关性、一致的结论和潜在偏见的存在。 
 

治疗方法包括内科治疗、外科治疗、动脉或静脉插管

栓塞、经皮酒精治疗和激光治疗。 选择治疗的主要

困难之一是病例的极端变异性，对其策略、使用的技

术类型和时机可能很难甚至不可能以通用的方式编码，

必须根据具体情况做出决定。 6364栓塞后在几天内

进行手术切除是一种经常使用的策略。5465然而，根

据情况，其他技术也可以结合使用，甚至按不同的时

间顺序进行，如经皮穿刺和激光。 聚多卡醇硬化治

疗和栓塞治疗的结合已经被提出，也是一种治疗策略。

66不是很少， 治疗的结果会影响辅助治疗的选择和

时机。 

67另一个重要因素是，作为多学科战略的一部分，
其他专家参与治疗。68然而，多学科治疗并不是强制
性的，它取决于个别病例的特点。 

无论哪种技术，使用不同的技术，单纯闭塞那些传

入AVM的血管而不消除巢，由于供应AVM的血管早期扩

张，都被认为是复发率高的负担。 由于康复后的外

侧侧肌通常更加曲折，不太适合血管内治疗，所以再

狭窄是一种恶化的情况。 有各种出版物的闭塞和/或

结扎传入血管与exten- 

复发的发生与后肢侧方的发展有关； 然而，这些只

是案例系列文件。69、70 

医疗 

药物治疗在AVMS的治疗中仍起着一定的作用。 几种

药物已经测试过，但没有显著的结果。 

近几年的科学研究使得确定许多血管畸形背后的基

因突变成为可能。 选择性地抑制这些突变效应的药

物的可用性极大地扩展了治疗范围。 使用基于分子

诊断步骤的药物的过程被称为“Theranos-tic”。 

在血管畸形方面，最常见的例子是雷帕霉素（西罗

莫司）。71事实上，在各种低流量畸形中，碱基突变

导致mTOR通路的过度激活，雷帕霉素选择性地抑制该

通路，从而产生临床益处。 人们认为AVMS也可以对

Rapamy-CIN治疗产生反应，但这并没有发生（直观地

说，因为遗传和分子基础与低流量畸形无关）。72-

74从血管生成的一般病理生理假设出发，一些药物被

用于遗传性出血性毛细血管扩张(HHT)的治疗，如沙

利度胺和贝伐单抗。 贝伐单抗是一种抗VEGF的单克

隆抗体，沙利度胺的作用也被认为与抑制VEGF和TGFA

有关。 两者在减少鼻出血发作的频率和强度方面都

显示出了出色的结果，典型的HHT。 怎么-永远， 这

些药物在AVMS的治疗中没有显示出令人信服的结果。 

最近在AVMS中也发现了突变基因:BRAF、MAP2K1和RAS、

PTEN和AKT。 

BRAF(V600E)和MAP2K1也对一定数量的恶性黑色素瘤
起作用，为了改善后者的临床，选择性抑制药物（分
别为维穆拉非尼和曲米替尼）被开发出来。 

尽管其中一些药物在AVMS中的治疗作用在理论75或

实验-TAL76水平上被提出，但文献中仍然没有足够的

数据来证明它们的真正疗效。 目前，他们的使用只

是标签外和同情。 

外科手术 

多年来，整体手术切除畸形是唯一的治疗选择。 确

定的机会 
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成功与外科手术的根治性有关。 由于组织的部位、

延伸和浸润的极端变异性，在局限和浅表的情况下，

介入可能相对简单，但在弥漫形式下，也可能需要浸

润组织和解剖复杂的部位，如面部、手、颈部、骨盆

和其他部位。77、78累及高贵结构，如神经，由于难

以在不造成损害的情况下将它们与畸形隔离开来，可

能会使AVM手术更加复杂。 在许多情况下，切除浸润

的AVM可能是一种极具破坏性的行为，在极端情况下，

会导致全身出血。5479通过在周围部位使用气压止血

带和使用痔疮，可以将失血减少到最低限度。 为降

低术中风险、增加成功机会， 在受影响地区有一名

专家的团队中进行干预可能是有用的。 在罕见的局

限型脑动静脉畸形和更常见的肌内型脑动静脉畸形中，

成功的机会更大。 为了增加根治性的成功机会，在

选定的情况下，在广泛拆除受损组织后，可以考虑用

移植物重新构建，包装游离带血管的肌皮移植物或使

用皮肤扩张器。80部分切除，特别是在儿童或青少年

中，可能导致临床原位恶化。 65尽管存在所有这些

风险和技术问题，外科治疗可能是特殊情况下唯一可

行的治疗选择，也被证明是挽救生命的解决办法。 

对于特定的本地化，详细制定工作协议可能是有用的， 

但是，考虑到例外总是可能的。81 

栓塞术 

栓塞治疗AVMS包括通过血管内途径（动脉或静脉）关

闭病灶和瘘。 

动脉插管栓塞术是通过在病变动脉和静脉之间的过

渡区放置不同的物质（以不同程度的动脉化为特征）

来清除AVM病灶。 这种输送通过血管内微导管进行，

该微导管通过较大的同轴导管使其更接近病理目标。 

在特殊情况下，可以使用静脉插管技术以逆行的方

式类似地获得接近病灶的途径。59、82 

这些腔内手术可以作为唯一的治疗方法（独立治

疗），但大多数情况下，它是与其他治疗如手术、经

皮封堵、激光等联合进行的。 

临床情况的多变性和可供选择的栓塞材料种类的广

泛性，不仅需要一种有效的栓塞技术，而且需要不断

更新的栓塞技术。 

血管内栓塞被认为是治疗广泛性或手术切除的AVMS

的首选方法。 即使对手术和病灶部分闭合的恶化效

果表示同样的保留，栓塞也被允许作为姑息治疗，以

稳定或减缓症状的进展。 血管内治疗成功的机会最

好的是AVM的I型和II型（Ar-terio-ventious和Ar-

iro-ventious）和次要的 CHO分型 III型（ iroio-

venular）。 

在治疗肢端局部病变（手、脚、前臂、鼻、耳廓等）

时，栓塞治疗中医源性损伤的风险呈指数级增加。 

特别是在手的层面，栓塞术涉及并发症（如坏死和神

经损伤）的风险，专家可以通过仔细选择适应症来使

用。83 

栓塞材料大致可分为两类： 

1) 固体，其中主要有： 

• 线圈（螺旋）； 

• PVA颗粒； 

• 插头； 
2) 液体，主要有： 

• 胶粘剂（NBCA型）； 

• 非粘附性(EVOH，在各种Commer-cial制剂的基础

上，如Onyx、Squid和Phil）； 

• 纯乙醇。 

一些材料，如酒精-聚氯乙烯(PVA)颗粒，由于闭合

的暂时性（微球被单细胞-巨噬细胞免疫系统移除）

而很少使用，使其只能用于其他病理条件。 他们也

经常通过瘘管分流，到达肺床。 此外，使用非常小

的直径不是很少引起周围伤口的缺血性损害（例如皮

肤）。 

即使是螺旋（线圈）也很少被植入，因为它们在不

排除“巢”的情况下消除了传入血管的近端闭塞，从而

决定了反应性新血管生成的重要因素，并阻碍了任何

亚- 
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腔内治疗。 建议将其用于关闭II型AVMS（小动脉-静

脉）的静脉传出血管，特别是在Etha-NOL.84栓塞中 

NBCA（称为氰基丙烯酸酯胶，型葡聚糖2）是应用

最广泛的材料之一； 它具有穿透瘘管床的特点（容

量可以通过其不透光的油性溶剂的体积变化来调节），

使它能够到达巢穴； 这种能力是由它的药效学特征

所赋予的，其特征是在迁移过程中与血液接触时进行

聚合。 如果粘度不是最佳的，材料进入肺循环或铸

型近端停止的风险是不可忽略的（也有可能用于释放

的相同微导管被胶合）。 其他可能的并发症，如与

聚合和矛盾的栓塞相关的炎症反应，使氰基丙烯酸酯

的使用成为专家操作人员可以使用的技术。 

非粘附材料(EVOH)是一种具有内聚性的材料，可以

通过聚合来确定巢的一致“铸型”，广泛应用于介入性

神经放射学。 它在扩展的AVMS中的使用是有争议的，

因为它的高成本和诱导新生的风险； 它承受着不可

忽视的局部栓塞风险（主要由“停和走”技术决定，随

后在流动受阻的情况下恢复注射）。 与胶水一样，

在术前手术中特别推荐使用。85、86 

最后，乙醇（以98%的无水酒精形式使用）多年来

一直被认为是最有效的栓塞剂，因为它具有“首过”效

应，即在通过病灶时破坏内皮的能力。 这种变性作

用决定了膜上表达的促血管生成受体复合物的消除和

AVM巢的完全脱支。87,88这种作用的优点是血管完全

闭塞，抑制刺激新生血管生成的新血管生成因子的分

泌。87使用乙醇的并发症是部位特异性和体积特异性

的，有相当大的变化：短暂的血红蛋白尿、邻近组织

坏死（主要是皮肤）、神经松解（AVM可能合并周围

神经损伤）和心肺参数的突然改变（血管紧张、心动

过缓、肺动脉高压），在儿科患者中尤为明显。 后

者可以通过尊重最大可给药体积（1 

ml/kg，89和通过分馏粗提物（最大0.14ml/乙醇/kg)。 

90与以前的报告不同的是，最近的报告表明，酒精治

疗的并发症很少，特别是如果由经验丰富的人员进行

的话。91 

如果有必要，可以通过以下方法最大限度地减少注

射乙醇的快速传播： 

• 手压传出静脉，其中pos-sible； 

• 用球囊导管减少“倒流”； 

• 40对于浅表性AVMs（特别是III型小动脉-静脉

型），可采用经皮窝内注射。 

经皮酒精化 

除使用乙醇进行导管栓塞外，还可采用直接经皮穿刺

AVM区的技术引入乙醇。 针的引入和正确定位的控制

可以通过术中多普勒或回声多普勒来指导，也可以通

过在反流出现时向针内注射对比剂来进行血管造影控

制。 该手术也可用于特定部位的定位，如眶周区、

92舌头、93鼻子和骨内部位； 在后者中，它可以在

手术过程中与螺旋的应用结合起来。94、95 

对于这种技术，与经导管腹腔注射一样，建议不超

过最大剂量1cc/kg，分为几次注射。 其他作者建议

降低总剂量(0.4-0.5ml/kg)。 这种技术的并发症比

最初想象的要轻，与导管治疗的并发症相同：短暂性

血红蛋白尿（罕见且有退行性结果）、皮肤坏死（罕

见甚至广泛）、神经损伤（非常罕见且通常是暂时

的）、肌肉挛缩（在肌内AVM治疗的情况下）、肺动

脉高压。91、94、95在非常罕见的情况下有退出。 

由于目前没有明显的皮肤不适迹象，导致手术本身向

坏死的演变是不可预测的。 这些类型在几小时后出

现（“豹斑”cya-nosis区域）：实际坏死发生在几天

后。坏死的区域被划定，并用适当的敷料愈合。 在坏

死的情况下，结果往往是广泛的，甚至完全的，AVM

闭塞。 在执行它的人的方法上良好的经验的重要作

用被强调，这大大减少了并发症。 
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激光 

激光治疗，浅表或内，可以有用的闭塞有限的面积，

中等大小的AVM有针对性的方式。 这项技术包括使用

一种纤维，这种纤维可以应用于AVM的背景下，既可

用于超微结构，也可用于经皮间质水平。 使用超声

多普勒作为指导，以准确识别深部AVMS的位置可能是

有用的。98，99理论上也有可能通过将纤维引入导管

来实施靶向治疗。98，100 

冷冻疗法 

经皮冷冻治疗在颅面部栓塞治疗后残留的AVMS最近被

提出。 公布仅限于4种情况，并需要进一步验证。

101 

有些情况下，严重的出血也可以发生。 然而，这种

现象是不可预测的。 

如果有效，干预的目的是消除病理和症状或显著减

轻它们。 这将导致病人生活质量的重要改善。 并发

症，这是无法预测的，也可以导致病人的病情恶化。 

如果病情严重恶化，可能会导致截肢。 

在大多数国家领土上，各种程序在技术上是可行的。 

然而，对于治疗类型的选择、治疗的执行以及联合手

术的时机，建议在专门的中心进行，或者在任何情况

下具有良好的治疗AVMS的多分支经验。 这种中心目

前在我国和国外都很少见。 

研究与目标人群相关； 结论一致，未发现可能的

偏倚。 

 

 

 

数据解释 

为回答问题4,本文分析了国际专家意见53份指南83份
自己的案例研究IES59，65，66，82，88，91，95，
96份系统评价87份和4篇论文。40，94，98，99 

作者对个别技术的有效性的看法是一致的。 由于

疾病的位置、扩展和演变的巨大变异性，他们还同意

对单个患者提出个性化的治疗方案。 目前还没有关

于不同技术的综合研究； 每个作者都用自己掌握的

技术来说明自己的案例研究。 对研究的分析得出结

论，必须为每个患者选择SPE-cific治疗策略，通过

对列出的患者进行干预，甚至将这些策略结合起来。 

即使是在多次干预的情况下，时间也必须根据具体情

况决定。 谨慎的治疗选择必须以风险和收益之间的

最佳关系为目标。 目的是实现AVM窝的完全闭塞或切

除。 理想的结果是病理消失。 如果不能完成封堵或

摘除， 目标是部分减少和症状的显著改善。 不同干

预措施的损害可能是不同的：缺血、不同范围的坏死、

Ner-vous缺陷（非常罕见）或由于与干预措施相关的

激活现象而导致的AVM的突然恶化。 在 
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诊断建议 

• 由于综合征的复杂性和稀少性，建议将患者转介到

专门的血管异常参考中心进行诊断。 

• 应专家的要求，建议将临床记忆检查与有针对性的

非侵入性放射学和诊断研究（如超声多普勒、X线、

MRI、Angio-CT、淋巴显像）结合起来。 建议的时

间，一些Instru-Mental调查可能不同的需要，根据

每形式此类调查的麻醉镇静在儿科年龄。 

• 遗传咨询和对病理组织和/或外周血生物检测的遗

传分子检测可用于罕见病的正确分类和认证。 

• 本文指出，手术过程中所取材料的组织病理学检查

应由专家进行分析，以正确报告和分类血管异常。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

问题2 

为了对血管复合体畸形进行适当的治疗管理，推荐的

临床路径是什么？ 

复杂血管畸形指南 
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介绍 

定义 

在广泛的血管畸形的范围内，传统上根据组织学标准

和血流动力学标准（1996年ISSVA XI Workshop-Rome）

进行分类，一组畸形占据了特定的位置，定义为复杂

血管畸形(CVM)或综合征性血管畸形。 这些条件的

Nosologi-Cal分类已经考虑到最近的遗传获得重新审

查。1 

它们有一些特点： 

• 两种或两种以上不同组织学成分共存的可能性

（合并畸形）； 

• 可能多发或播散性局限性，皮肤成分与内脏成分

相关； 

• 非血管异常可能并存； 

• 遗传内涵确定的或正在确定的。 因体细胞突变

或遗传传播而散发发病。 

一些复杂的畸形图片被传统地框定为综合征，在某

些情况下定义为同名（如 Klippel-Trenaunay综合

征），而在另一些情况下，最近获得的首字母缩写

（如Pros综合征）。 

由于某些临床特征的重叠，传统术语的错误使用一

直是并且仍然是混淆和歧义的来源。 因此，在临床

实践中，正确地重新定义和解释这些病理的独特标准

是至关重要的，不仅对预后、治疗策略和治疗时机的

目的，而且对患者亲属的正确咨询也是至关重要的。

2-4最近的研究实际上强调了没有正确应用这些综合

征之间的独特标准的病例的不可靠性。5,6这些畸形

图片中的血管异常可能不是首要因素。7许多综合征

的一个常见因素是骨或其他组织肥大，继发性巨人症

被定义为过度生长。 

 

 

良好临床实践的推荐，基于该小组的过去：GGP级。 

由于缺乏文献研究，它没有科学证据支持。 
 

 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GGP级。 

由于缺乏对这一理论的研究，这一理论没有得到科学

证据的支持。 

问题1 

对于血管复杂畸形中罕见疾病的正确的双不可知论分

类和认证，推荐的临床路径是什么？ 
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分类 

复杂畸形可分为2大组，如表I所示。 

 
区别标准： 
A组综合征的临床、流行病学及治疗标准 

A组的前6种情况属于PIK3CA基因突变病理学章节。 

PIK3CA相关过度生长谱 

pik3ca相关过度生长spec-trum包括一组具有非常异

质性表型的先天性或早发性疾病，其特征是存在激活

性、体细胞致病性的pik3ca基因调节节段性或“mo-

saic”过度生长。 在专业人士的呈现光谱中， 

根据临床标准分为两组：PROS-A组（其中有两个或两

个以上的先天性异体瘤）和PROS-B组（其中只有一个

孤立的异常）。3 PROS-A组的生殖器异常包括：节段

性过度生长、血管畸形（毛细血管、静脉、动静脉、

淋巴）和表皮痣。 PIK3CA基因的致病变异（功能突

变的增益）的出现导致磷脂酰肌醇3激酶(PI3K)酶活

性的增加，伴随着PI3K-Akt-MTOR信号通路的严重失

调，并对细胞生长、凋亡和血管生成产生继发性影响。

8体细胞突变是受孕后发生的，仅涉及受试者的部分

组织。 体细胞镶嵌现象是指在同一个体中存在着两

种在遗传上有区别的细胞，源自合子后突变的： 一个

细胞系受到突变的影响，一个细胞系没有突变。 这

些突变不涉及种系，如在受畸形影响的组织样本中检

测到突变，但在同一患者的外周血中或未受畸形影响

的其他组织中没有突变这一事实所证明的那样。 

PIK3CA基因的镶嵌突变与不同的临床表现有关，但

有一些共同的特征： 

• 先天性或儿童早期发病； 

• 散发性和非遗传性传播； 

• 马赛克分布格局； 

• 过度生长可能涉及不同的组织：骨和/或软组织

（肌肉、脂肪组织、皮肤、神经组织）； 

• 过度生长的严重程度可以从单个区域（如巨指）

的内化到整个半切肌的巨大； 

• 镶嵌的皮肤表现可以阻止毛细血管畸形和/或表

皮痣的形成。 

Pros-A频谱包括以下条件： 

• 克-特二氏综合征； 

• 先天性脂肪瘤过度生长；血管畸形；表皮痣；脊

柱侧凸/骨骼和脊柱(CLOVES)综合征； 

• CLAPO（下唇CM-面颈LM-无症状和部分/全身性过

度生长）； 

• 纤维脂肪性血管异常； 

• 弥漫性毛细血管畸形伴过度生长； 

治疗/管理建议 

• CVM患者的治疗指征不能标准化：根据临床图像的

复杂性和受畸形影响的解剖区域，为每个患者制定个

体化的治疗计划。 

• 一个多学科的管理表明，在胶原与所有专家参与不

同受影响的解剖区域。 

• 建议早期进行介入治疗，以维持患者的生命质量，

防止和/或控制畸形的自发性进展。 

• 一个多学科的管理表明，探索所有可能的治疗策

略。 

• 在出现继发性临床症状和/或临床上明显和恶化的

畸形，而不是标准治疗的情况下，可以指示使用标签

外给予的新的全身性焦油治疗。 

• 在临床上相关的慢性疼痛/功能缺陷/畸形存在时，

需要心理支持。 

• 对于患有综合征型复杂血管疾病患者的家庭，可以

指示Regis-ter将患有同一疾病（如果存在）的患者

的家庭分组，以获得心理益处和支持，寻找对疾病管

理有用的信息。 根据专家小组的经验推荐良好的临

床实践：GPP级 
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问题3 

PROS综合征患者的癌症发病率是否增加？ 

建议 

对于有临床和/或分子诊断的患者，为了肿瘤学监测

的目的，需要定期进行超声筛查。 

根据专家小组的经验推荐良好的临床实践：GPP级 

复杂血管畸形指南 

 

 

• 巨脑-毛细血管畸形（MCAP或M-CM）； 

• 纤维脂肪增生或过度生长； 
• 偏瘫；多发性脂肪增多症； 

• 纤维脂肪浸润性脂肪瘤病/面部浸润性脂肪瘤病； 

• 发育不良巨脑畸形(DMEG)。 

清单中的前六个条件被归类为A类，属于CVM（A组）

一章，下文将详细说明。9 

对于一些专业人士的畸形，已经描述了WILMS9在生

命最初几年的发病率增加。 
 

由于没有足够的文献来回答这一问题，是否进行医学

监测的决定留给临床医生根据患者的遗传数据和临床

特征。 
 

rasA1相关疾病 

Parkes Weber综合征（PKWS,A组）和冠状静脉-动静

脉畸形综合征（CM-AVM,B组）属于RASA1相关综合征。 

rasa1基因编码的蛋白作为细胞增殖和分化的调节

因子参与血管的发育 

在CM-AVM中，RASA1基因杂合性突变为常染色体显

性遗传模式，而在PKWS综合征中，RASA1基因杂合性

突变为体细胞/镶嵌型。 PKWS综合征表型的主要特征

是存在广泛的皮肤毛细血管畸形，累及骨和软组织导

致毛细血管过度生长，并存在动静脉病变。10 

CM-AVM综合征的主要临床特征是多灶性皮肤毛细血

管畸形的存在，约30%的病例与 

可影响皮肤、皮下、肌肉、骨和脑区的高流量血管病

变（动静脉畸形） 

近年来，基于第二击中的遗传机制也被提出用于

CM-AVM综合征，以解释其表型异质性。 对于这些患

者中的一些，在生殖细胞系中杂合突变的存在与血管

病变中涉及正常等位基因的第二体细胞突变事件（第

二击中假说）相结合被证明。11,12 

最终，在2019年戈多等人。 描述了两例临床诊断

为CM-AVM的患者，并对RASA1进行了结构镶嵌，即在

同一个体的所有细胞类型中存在镶嵌变异。 然而，

还需要进一步的研究来证实这一假设 
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克利佩尔·特里纳奈综合征 

定义 

KLIPPEL Trenaunay综合征(KTS)是一种复杂的毛细血

管-静脉-淋巴系统血管畸形，影响一个或多个肢体，

可能延伸到躯干、生殖器、骨盆和内脏器官。 KTS多

见于单侧（85-95%的病例），主要累及下肢（90%的

病例）。 它的特点是皮肤、皮下、肌肉和骨关节组

织的异常：皮肤病变（毛细血管畸形、血管角瘤）、

局部深静脉循环异常（不典型浅静脉曲张、慢性静脉

功能不全、闭锁）、受累肢体肥大或萎缩、淋巴水肿。 

如果周围动静脉微分流出现在受影响的区域，临床

图像配置为“Klippel-Trenaunay-Weber”或“Parkes-

Weber”syn-drome。 

流行病学 

据估计，全球至少有十万分之一的人受到KTS的影响。 

在大多数情况下，它是一种散发性疾病，没有性别或

种族的偏好。 它被列入罕见病名录。 

病因病机 

Klippel-Trenaunay综合征是一种基于遗传的疾病，

属于定义为“PIK3CA相关过度生长谱”(PROS)的疾病组。 

这是由于PIK3CA基因功能镶嵌突变增加所致。 这些

致病变异导致磷脂酰肌醇3激酶(PI3K)酶活性的激活，

导致PI3K-Akt-MTOR信号通路的失调，并对细胞生长、

凋亡和血管生成产生继发性影响。1,2 

临床方面 

KTS的特征是以下诊断三联征： 

• 毛细血管性皮肤畸形，几乎延伸到整个下肢（上

肢更少），在地理图形上分布，尊重中线，常伴有肥

厚的血管角瘤或超膜淋巴微泡，典型的“鲑鱼蛋”外观； 

• 浅静脉和/或深静脉循环异常：静脉曲张或浅静

脉扩张，servele胚胎边缘静脉异常（Pres- 

五官科55%）,不典型穿孔静脉，深静脉循环闭锁/发

育不全。 静脉曲张存在于高达95%的病例中，通常出

现在患肢的外侧，并可能导致静脉血栓栓塞等严重并

发症的发生； 

• 血管畸形所致的肢体肥大（巨人症），伴随着相

应的功能障碍。3相反，患侧下肢的肥大较少观察到

（Servelle-Martorelle Phe-Nomenon）。 

在30%的病例中，肾盂内延伸到内脏器官，特别是

降结肠、乙状结肠和直肠，以及尿道和膀胱。 内脏

受累通常表现为睾丸内或膀胱出血。 女性内脏骨盆

受累是妊娠的一个危险因素。 该综合征在患者的一

生中有一个进行性恶化的临床过程。 KTS可能与慢性

消耗性凝血病有关，如局限性椎管内凝血病(LIC)。 

它是由局部慢性激活凝血因子继发于血管内静脉血瘀

而引起的，以纤维蛋白D-二聚体高值和低纤维蛋白原

为特征 

诊断 

患肢彩色多普勒超声作为一级检查，对临床表现提示

KTS的患者的评估和治疗路径的规划是有用的。 

特别是，EchoColorDoppler允许： 

• 识别或排除浅静脉和深静脉循环异常（股腘深静

脉轴闭锁/发育不良，缘servele胚胎静脉阻塞，不典

型部位的穿通静脉失禁，发育不良的深静脉失禁 

• 识别或排除动静脉分流的存在，允许与Parkes 

We-Ber综合征的鉴别诊断。 

KTS中的诊断框架还利用了以下检查:6、7 

• 核磁共振成像(MRI)与对比度（允许更好的解剖

学定义深部组织，是研究内脏畸形的基础，MRI是研

究关节内浸润的特殊诊断工具）；8 

• 四肢的比较放射摄影术（X线）（研究和监测腿

长的差异，特别是 
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在发育年龄。 如果存在腿长功能差异，应根据发育

年龄进行仔细的骨科随访，早期通过骨骺固定或其他

早期矫正措施来矫正缺损，这比晚期矫正方法更好； 

伊利扎罗夫）； 

• 对输精管畸形活检标本进行遗传咨询和分子遗传

学检查，以寻找PIK3CA基因的镶嵌突变 

• 步态分析在步行障碍体质评价中的应用； 

• 淋巴显像对浅、深淋巴系统的研究； 

• 直肠乙状结肠镜和尿道膀胱镜检查（这些内镜检

查对于睾丸内和尿路出血都很重要）； 

• 肺动脉高压早期肺量/呼吸功能测定； 

• 为了研究深静脉的循环情况，有时会进行远端静

脉穿刺并注射造影剂的升静脉造影。 
 

治疗 

KTS治疗通常包括两种选择： 

• 保守治疗的目的是治疗综合征，限制进化的自发

恶化，并防止与远端静脉高压相关的并发症（定制弹

性按压，10个矫形辅助工具[鞋垫]和足底支持以纠正

腿长不长，11个手动淋巴引流治疗远端淋巴水肿。尽

管科学研究水平低，弹性按压是限制慢性静脉功能不

全并发症的首选选择）； 

• 侵入性治疗（硬化治疗、激光治疗和手术）；12 

KTS的侵入性治疗包括： 

• 根据临床表现采用不同方法（硬化疗法、EVLT血

管内激光治疗、结扎和外科切开/剥除）治疗浅表增

生异常静脉曲张和servelle胚胎缘静脉（只有在深静

脉循环未闭的情况下才适用这些程序。13如果深静脉

循环闭锁，必须在术前仔细评估代偿性静脉循环）； 

• 肌外静脉畸形的硬化栓塞术； 

• 经皮激光光凝毛细血管术 

畸形、血管角瘤和“鲑鱼卵”淋巴囊泡； 

• 骨骺固定术以遏制高尺肢骨干畸形：当四肢之间

的差异大于2厘米时。 

对于伴有过度生长的复杂血管畸形，即使在没有症

状的情况下，也建议进行侵入性介入治疗，以维持患

者的生活质量，并防止和/或控制畸形的自发进展。 

结论：KTS患者下肢静脉曲张发育不良，早期行手术

或硬化栓塞治疗，可有效预防远端慢性静脉高压(CVH)

的血栓栓塞事件和并发症 

810 nm半导体激光EVLT与其他治疗策略（弹性压迫、
硬化治疗、手术）相结合，是治疗KTS患者增生异常
静脉曲张的一种有效而安全的治疗选择。16-20个新
的药物遗传学研究表明M-TOR通路抑制剂在治疗中的
疗效。 因此，标签外给药雷帕霉素（西罗莫司）治
疗KTS对慢性疼痛控制、慢性凝血病纠正和治疗微囊
淋巴成分是合理的。21 

 

并发症 

KTS的主要发病原因包括：浅静脉血栓形成（14%）和

深部静脉血栓形成（4%）,肺动脉栓塞（2%）,22,23

感染性蜂窝织炎（10%）,远端静脉高血压继发皮肤溃

疡和皮肤血管角瘤出血。 

血栓栓塞现象的频繁出现与继发性肺高压（20%）

的风险增加有关，直至形成肺动脉瘤。24 

关节受累，特别是膝盖受累，可导致慢性早期关节

炎退行性变。25 

KTS患者的妊娠可能导致症状恶化，并可能导致血

栓栓塞和产后出血的风险增加。 因此，必须进行抗

血栓预防。26、27 

28精神并发症，如与疼痛和疾病严重（功能性阳痿）

有关的抑郁和焦虑，可影响这些患者的生活质量。29 

在KTS患者中，胚胎发育不全的患病率没有增加。

30 
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问题2 

KTS患者腿长不等的影像学随访是否预示着早期矫正

缺损？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

人口和争论相关的共病。 没有人担心可能存在偏见。 

 

 

为了对临床表现为KTS（毛细血管畸形、肥厚、增生

异常的下肢静脉曲张）的患者进行诊断分类，宜对浅

静脉和深静脉循环进行检查。 

彩色多普勒超声检查是首选的检查手段，它能提供

组织学和血流动力学信息，是一种无创性检查，在制

定治疗策略方面也起着重要作用。 

彩色多普勒超声是一种依赖于操作者的检查：因此，

它是理想的是由专家操作者在血管畸形参考中心的背

景下进行。 

如果彩色多普勒超声检查提供的信息不明确，则建

议通过二级仪器检查，尤其是MRI和造影剂来完成诊

断程序。 

数据解释 

为了回答问题1，在描述Klippel-Trenaunay综合征患

者的文献中确定了2个叙述性综述6、11和1个病例系

列7，这些文献定义了血管畸形影响肢体的彩色多普

勒超声作为诊断分类的第一级检查。 所分析的研究

结论相互一致。 

专家们一致认为，在临床上提示有SKT的患者中，

建议进行受血管畸形影响的肢体多普勒超声作为诊断

设定的第一级检查。 

这种检查是无创性的，不完整的SKT诊断分类所造

成的损害结果将大于正确分类所需的直接不可知检查

所产生的费用。 此外，检查在治疗过程的计划中有

显著的相关性。 

彩色多普勒超声诊断对患者和家属的影响是可以接

受的。 

在血管畸形的治疗中，彩色多普勒超声诊断应在专

门的参考结构中进行。 研究与目标有关 

 

 

 

 

 
 

当存在功能相关的腿长差异时，通过下肢对比造影，

在发育年龄期间进行仔细的矫形随访，以通过骨骺固

定或其他早期康复干预来早期纠正缺损，而不是通过

Ilizarov干预来晚期纠正错觉。 

数据解释 

为了回答问题2，在文献中发现了3个病例系列11、16、

25和3个叙述性评论3、12、14，这些文献描述了为了

早期发现KTS患者的肢体差异而进行放射学随访的必

要性。 

所分析的研究结论相互一致。 

专家们一致认为，对于有腿长差异的KTS患者，应

通过发育年龄的对比影像学研究进行仔细的随访，以

便早期识别和治疗。 

这种检查是无创的，早期检测肢体差异可以优化干

预的时机。 射线照相随访的损害源于暴露于X射线。 

放射学检查也可以在全国范围内对儿童进行，而不需

要麻醉镇静。 放射诊断的影响对病人和家庭成员来

说是可以接受的。 

肢体不对称的晚期诊断会导致骨缺损的晚期和次优

矫正。 

这些研究与目标人群相关，并对相关的共病进行了

研究。 没有人担心可能存在偏见。 

建议 

对于临床提示为KTS的患者，建议进行受血管畸形影

响的肢体的多普勒超声作为患者诊断分型的第一级检

查。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 

问题1 

对于临床提示为KTS的患者进行诊断分类所必需的工

具性调查是什么？ 
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远端慢性静脉高压(CVH)的妊娠事件和并发症？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

 

 
 
 
 
 

 

SKT的保守治疗旨在治疗症状，限制自发恶化的演变，

并预防与远端静脉高张力相关的并发症。 弹性压缩

术是保守治疗慢性静脉功能不全和远端静脉高压的首

选方法。 

在儿科年龄，有必要根据畸形的程度定制elas-tic

加压装置，并使弹性支撑逐渐适应患者的身体生长。 

数据解释 

为回答问题 2,文献中有 1个系统回顾 10,评估了

Klippel-Trenaunay综合征患者通过弹性按压进行康

复治疗的益处。 

所分析的综述考虑了低水平证据的逆转性研究。 

研究结果一致认为保守治疗有好处。 专家们一致肯

定了保守治疗的好处：减少慢性LIC凝血病，改善症

状，减轻水肿，防止Trau-ma，预防并发症。 

保守治疗没有明显的风险，病人和家人都能很好地

耐受。 没有人担心可能存在偏见。 然而，为了验证

与对照病例相比治疗的有效性，比较研究将是合适的。 

早期手术或硬化栓塞治疗KTS患者下肢增生异常静脉

曲张，可有效预防远端慢性静脉高压(CVI)的血栓栓

塞事件和并发症。 

数据解释 

为了回答问题4，在文献13、23中确定了2个病例系列，

评估了早期治疗Klippel-Trenau-Nay患者的异常静脉，

并通过手术、硬化栓塞或EVLT激光在预防血栓栓塞并发

症和慢性远端静脉功能不全方面的疗效。 分析研究的结

论是一致的。 

专家们一致认为，对于伴有发育不良的下肢静脉曲

张的KTS患者，早期治疗有助于预防血栓栓塞并发症

和慢性远端静脉功能不全。 

这种治疗对患者是有创的，但在预防血栓形成事件

和与慢性远端静脉高血压相关的并发症方面获得的好

处大于治疗带来的损害，这些损害与外科消融技术

（出血、血肿、手术伤口感染）、硬化栓塞（皮肤溃

疡、肺血栓栓塞）、EVLT（皮肤烧伤、神经损伤、医

源性动静脉瘘、热致静脉血栓、深静脉血栓）有关。 

这种治疗对病人有中度影响，因为它需要住院和镇

静。 但患者及家属均可接受。 这两项研究都受到小

样本量的影响，这可能会影响结果的安全性和有效性。 

问题3 

弹性压迫是SKT有效的保守治疗吗？ 

问题4 

早期治疗SKT中发育不良的下肢静脉曲张是否适合预

防血栓形成- 

问题5 

810 nm半导体激光EVLT是治疗SKT患者增生异常静脉

曲张的有效和安全的治疗选择吗？ 

建议 

尽管科学证据水平较低，但弹性压缩被认为是控制

KTS慢性神经功能不全并发症的首选选择。 

强烈建议支持，证据级别2++ 

建议 

早期手术、硬化栓塞或EVLT激光治疗KTS中的下肢增

生异常静脉曲张，可有效预防远端慢性静脉高压

(CVH)的血栓栓塞事件和并发症。 

支持的弱推荐，证据级别3 

建议 

如果存在小腿的差异，在发育年龄时，通过下肢周围

对比X线摄影（X线）来指示仔细的矫形FOL-LOUP,以

便早期纠正缺陷。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 
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建议 

810 nm半导体激光EVLT治疗KTS患者的静脉曲张发育

不良，与其他治疗策略（弹性压迫、硬化治疗、手术

治疗）相比，是一种有效、安全的治疗方法。 

支持的弱推荐，证据级别3 

问题6 

KTS患者怀孕会导致症状加重，并可能导致血栓栓塞

和产后出血的风险增加。 妊娠KTS患者是否需要抗血

栓预防？ 

建议 

妊娠期KTS患者可进行围产期抗血栓预防。 

支持弱推荐，证据等级2+/3 

复杂血管畸形指南 

 

 

数据解释 

为了回答问题5，在文献18、20中确定了2个病例系列，

评价激光静脉消融治疗Klippel-Trenaunay患者的有

效性、安全性和可行性。 

分析的2个病例系列在肯定治疗的有效性、安全性

和可行性方面是一致的。 

专家们一致认为，对于伴有血管增生异常的KTS患

者，腔内消融治疗可以有效地封堵上述血管增生异常，

以改善症状。 治疗引起的损伤有：皮肤灼伤、神经

损伤、医源性动静脉瘘、热致静脉血栓形成、深静脉

血栓形成。 这种治疗的并发症率很低，与它带来的

好处相比，风险是可以接受的。 治疗对需要住院和

镇静的患者有中度影响。 

这两项研究都受到小样本量的负担，这可能会影响

结果的安全性和有效性。 
 

 

数据解释 

为了回答问题6，在文献中确定了1项回顾性病例对照
研究27和1项回顾性观察研究26，评估KTS妇女产前血
栓栓塞风险和产后出血风险。 对于妊娠KTS患者血栓
风险的增加和产后出血风险的增加，在分析的研究中
没有一致意见。 然而，尽管证据水平较低，但建议
在怀孕患者中进行预防性抗血栓治疗。 在预防与慢
性远端静脉高血压相关的血栓栓塞事件和并发症方面
获得的好处大于与抗血栓预防相关的损害（瘀伤和少
量出血、注射部位感染）。 

这两项研究都因被分析的SAM-PLE的小尺寸而受到

负担，这可能会影响所获得的结果。 
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丁香 

定义 

丁香是先天性脂肪瘤性无症状躯干过度生长的首字母

缩写，伴有淋巴、毛细血管、静脉和复合血管畸形、

表皮痣、脊柱侧弯/骨骼和脊柱异常。 

流行病学 

它是未知的。 这种综合征被列入罕见病的微型清单。 

病因学 

丁香综合征属于PIK3CA基因激活的马赛克突变引起的

PROS疾病。 

 

临床方面 

病灶马赛克分布和不对称过度生长伴骨骼异常。 该

综合征的特点是脂肪组织过度生长（脂肪瘤），更多

发生在胸部和/或腹壁。 脂肪瘤可扩展至腹股沟、腹

膜后及纵隔。 表皮痣很常见。 内脏和中枢神经系统

的异常可能与此相关。 丁香综合征患者表现为多种

血管异常：低流量异常（毛细血管、静脉和淋巴）较

多，高流量异常（椎旁区或脂质肿块附近的动静脉畸

形）较少。 淋巴畸形可为微囊性、大囊性或合并性，

常发生在躯干或腹部脂肪瘤肿块附近。2-4 

其他相关异常：2-4 

• 肌肉骨骼（四肢不对称性畸形：巨指、多指、鞋

隙、并指、漏斗胸和进行性脊柱侧弯）； 

• 内脏异常（肾发育不全/发育不全、肾囊肿、肾

输尿管积水、肾母细胞瘤、脾脏病变5例）； 

• 神经异常（脊柱或椎旁动静脉畸形；脊柱裂、胼

胝体发育不全或骨裂、半巨脑畸形、交趾畸形、神经

元迁移缺陷）。 

诊断 

PIK3CA基因突变是临床诊断的基础 

仪器诊断使用以下成像测试：4 

• 脑和髓质磁共振成像在脑和脊柱畸形分类中的应

用； 

• 髓质MRI和血管造影在静脉畸形研究中的应用； 

• 磁共振成像、计算机断层扫描、多普勒超声对血

管病变的分类和定性； 

• 腹部超声诊断内脏异常。 
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问题1 

在丁香综合征患者中，胚胎肿瘤如肾母细胞瘤的患病

率是否增加？ 

建议 

对于患有丁香综合征的患者，定期的腹部超声筛查可

用于从出生到7岁的早期识别肾母细胞瘤。 

强烈建议赞成，证据级别3 
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其他需要的临床评估包括： 

• 遗传分子框架的临床遗传学评价； 

• 血管外科医生对血管畸形特征的评价； 

• 骨科对肌肉-骨骼异常分类的评价； 

• 鉴别皮肤异常的皮肤病学评价； 

• 精神运动迟缓和/或大脑异常情况下的神经/神经

精神病学评估。 

治疗 

丁香综合征的临床复杂性需要多学科随访，涉及不同

的特殊医生：血管外科医生、儿科医生、骨科医生、

整形外科医生、神经科/儿童神经精神科医生、皮肤

科医生、肾病科医生、神经放射科医生、神经外科医

生和其他根据临床需要的专家。 

治疗方法有保守性、康复性和临时性。 该手术入

路旨在切除脂肪瘤和淋巴畸形（可能的大囊性硬化），

矫正手足畸形，下肢不对称，并栓塞脊柱AVMS。 

进行性脊柱侧弯可能需要手术治疗。5为患者和家

人提供心理支持- 

口述。 

目前正在试验使用PIK3-AKT-mTOR途径抑制剂（西

罗莫司）的标签外药物治疗。6 

血液学评估可用于血栓栓塞风险的定义。7 

 

 

数据解释 

为了回答问题1，对研究的第5条进行了分析。 在儿

童居屋进行的回顾性研究- 

Boston Pital对122例丁香综合征患者的肾母细胞瘤

(WT)发生率为 3.3%，高于一般人群（1/10,000；

P<0.001)。 作者建议定期（季度）腹部超声从出生

到生命的7岁（更大的好处在3岁以下）。 这项检查

允许早期识别和治疗肾母细胞瘤而不诱发不良事件。 

这是可以接受的 

对病人进行仪器检查，因为它是无创的，尽管由于在

生命的第一年中频繁的间隔执行，家庭遵从性是必需

的。 
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克拉波 

定义 

它是下唇毛细血管畸形、面颈部淋巴畸形、不对称和

部分/全身过度生长的首字母缩写。1 

这是一个条件，最近的识别。 

流行病学未知。 

病因学 

它属于PIK3CA基因激活镶嵌突变引起的一组称为PROS

的条件。2 

临床方面 

其特征是仅限于下唇的毛细血管畸形伴进行性肥厚 
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所有患者都有相同的唇部（巨唇）和面部或舌部的淋

巴管畸形。 更少影响下肢。 静脉畸形是相当常见的，

即使它们不是综合征的主要特征。 可以观察到与血
管畸形无关的身体节段的不对称和部分或全部HY畸形。 

与智力障碍无关。1,2诊断 

PIK3CA基因突变是临床诊断的基础 

用于血管畸形识别和定性的仪器诊断包括磁共振成

像、颌面部计算机断层扫描和彩色多普勒超声。 

建议对遗传分子框架进行临床遗传学评价。 

治疗 

治疗选择是唇成形术和外科手术和/或淋巴-静脉成分

的scle-rosing治疗。 目前正在试验使用PIK3-AKT-

mTOR途径抑制剂（西罗莫司）的标签外药物治疗。3 

后续行动由一个多学科小组进行。 
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法瓦 

定义 

它是一种复杂的血管畸形（累及肌内和筋膜外区域），

近几年来一直被发现，1最近被列入与PIK3CA基因

(PROS)体细胞突变相关的血管异常组 

流行病学 

这是一种罕见的情况，主要发生在青少年，女性更常

见。 

病因病机 

PIK3CA基因的体细胞突变被认为是与Fava.2相关的突

变 

临床框架 

Fava最常影响下肢，特别是腓肠肌，但它也可以影响

脚、大腿和躯干。 3最近报告了一个病例系列，症状

仅限于上肢。4它可引起复杂的症状，包括持续性疼

痛、不适、功能障碍和挛缩，与静脉/淋巴管畸形有

关，伴有肌内脂肪和纤维组织肥厚，有时伴有淋巴管

浆细胞浸润灶。 受影响时，皮肤主要表现为静脉和/

或淋巴畸形。5 

诊断 

虽然超声作为第一次入路检查是有用的，但在识别复杂

的血管异常方面有局限性，而MRI是最准确的诊断工具。

3,6在硬化治疗的介入程序中进行病变内静脉造影。5在

某些情况下，与Bannayan-Riley-Ruvalca-Ba综合征或

Cowden综合征中PTEN突变相关的良性肌肉肿瘤进行鉴别

诊断：在这种情况下，组织学检查或针穿刺活检可能是

有迹象的。5 

治疗 

传统的治疗方法包括保守治疗、硬核治疗或手术治疗。 

硬化治疗通常是第一种治疗方法，但它经常失败。 

激进的做法可以决定性的方式，但它往往具有过分的

破坏性。6 

经皮冷冻消融是治疗疼痛的一种新的、独特的、微

创的治疗方法。7 

最后，西罗莫司的全身治疗最近已成功地用于孤立

病例。8 
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弥漫性毛细血管畸形伴过度生长 

定义 

弥漫性毛细血管畸形伴过度生长1综合征是最近发现

的一种情况。 

流行病学未知。 

病因学 

它属于PIK3CA基因激活马赛克突变引起的一组称为

PROs的条件。 

临床方面 

DCMO的特点是弥漫和广泛的网状毛细血管畸形，伴随

着肢体或整个半切肌的过度生长。 毛细血管畸形最

常见于躯干和四肢。 手和脚的异常（并指、巨指、

鞋隙）可能会出现。1,2 

诊断 

PIK3CA基因突变的鉴定可证实临床诊断 

仪器诊断使用多普勒超声来识别和表征血管畸形。 

需要对下肢进行放射学评估，并可能进行MRI以研

究过度生长的局限性。2遗传分子的临床遗传学评估 

提出了框架。 

治疗 

保守治疗是首选治疗方法。 脉冲染料激光可用于

毛细血管畸形- 

是的。 需要对腿长差异进行骨科监测 

这些治疗包括多学科随访，涉及各种专家：儿科医

生，血管外科医生，骨科医生。 
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头颅-毛细血管畸形（M-CAP） 

定义 

M-CAP是巨脑-毛细血管畸形综合征1的缩写 

流行病学未知。 

病因学 

它属于被称为PROS的条件组，由激活PIK3CA基因的马

赛克突变引起。 

临床方面 

M-C AP由三个主要特征定义：1 

• 先天性巨脑或半巨脑合并神经症状（低张、上皮

麻痹、中/重度智力残疾）； 

• 皮肤毛细血管畸形，多见于面部，或广泛； 

• 节段性或全身性的过度生长。 

大脑畸形可能与大脑皮层畸形（多微回）、脑室肥

大、小脑扁桃体异位和胼胝体增厚有关。 

手指畸形（多指、并指）和结缔组织发育不良（皮

肤高弹性、关节过度松弛、皮肤和皮下组织质地柔软）

也可能存在。 

过度生长可累及下肢骨组织，导致差异。 

少数患者有心脏畸形。1 

诊断 

临床进行诊断，并通过PIK3CA基因突变鉴定予以证实。

1 
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仪器诊断采用脑和髓质磁共振成像以及脑和颅面综

合体层摄影术对脑异常进行分类。 

彩色多普勒超声有助于血管畸形的鉴别和定性。 

建议对遗传分子框架进行临床遗传学评价。 

躯体不对称的骨科随访是间接的。 通过心电图和

超声心动图彩色多普勒对心脏进行筛查，以寻找合并

的心脏畸形，并定期进行腹部超声筛查，以确定肿瘤

风险。1治疗 

保守治疗。 

随访是多学科的，涉及不同的专家：血管外科医生、

儿科医生、儿童神经科医生/神经精神病学家、神经

放射学家或----外科医生。 

建议从出生到2年每6个月进行一次神经放射学随访，

2年到6年每年进行一次 

鉴于缺乏证据，建议超声筛查早期识别肾母细胞瘤

的发病，类似于丁香综合征 

 
参考文献 

1. 米尔扎·G，康威·R，格雷厄姆·JM，多宾斯·WB PIK3CA相关的脑组织
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2. 彼得曼厘米等。 弥漫性毛细血管畸形伴过度生长和巨头畸形的
Wilms肿瘤筛查：一项回顾性研究。 J AM Acad皮肤病素2017。 

 

 

帕克斯-韦伯二氏综合征 

定义 

Parkes-Weber综合征(PKWS)常被误诊并与Klippel-

Trenaunay综合征混淆：根据许多作者的观点，这种

情况也被称为Klippel-Trenaunay-Weber综合征。 

这两种综合征都存在复杂的帽-静脉-淋巴血管畸形，

与肢体骨骼和软组织肥大有关：87.5%的病例累及下

肢至骨盆，但也可累及上肢。 

流行病学 

它是未知的； 没有性别流行率的报告。 

病因学 

与Rasa1基因的一个镶嵌突变有关。1,2 

诊断 

以下诊断研究3是诊断PKWS的基础：彩色多普勒超声、

4 MRI血管造影和CT血管造影检测脑内动静脉分流 

为完成诊断，对受畸形影响的组织活检进行分子遗

传学检测，寻找RASA1基因的镶嵌突变。 

选择性动脉造影不再是为了不确定的目的而进行的，

而是与栓塞程序同时进行，因为MRI和CT血管造影方

法提供了足够的信息，并具有不像血管造影那样具有

侵入性的优势。 

治疗 

治疗方法以动静脉畸形的存在为条件，包括治疗方法

（弹性压迫、激光治疗出血性皮损）、放射治疗（选

择性插管栓塞动静脉分流）、外科手术（静脉切除、

病理性炎脱除--极端情况下可进行性截肢）、矫形治

疗（骨骺-碘化）。 

提高PKWS患者的生活质量和预防并发症是PKWS临床

治疗的重点。 

手术指征包括复发性溃疡、复发性出血、慢性疼痛、

动脉瘤、远端动脉缺血、继发性心力衰竭。 通过栓

塞术阻断或手术切除静脉畸形，可能与手术切除病灶

/截肢相关，可以改善临床，从而提高生活质量，降

低疾病进展的风险。 
 

动静脉畸形的存在是PKWS和KTS的鉴别标准。 动静脉

分流的存在可以决定严重的长期并发症，如心力衰竭

的发作 
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远端静脉高压、静脉淋巴功能不全、静脉溃疡、周围
缺氧伴远端皮肤坏死、出血、慢性疼痛，占31.3%。 
脊柱的前张力异常，导致脊髓病。 彩色多普勒、
MRI/CT血管造影是诊断脑内动静脉分流的必要手段。 

为了完成诊断，在一个受畸形影响的活检标本上进

行分子遗传学检测，以寻找RASA1基因的镶嵌突变。 

数据解释 

为回答问题1,本文确定了1个系统综述，3个叙述性综

述4,6和2个病例系列2,5,描述了Parkes-Weber综合征

的患者，并定义了血管畸形中动静脉分流的存在是与

Klippel-Trenaunay综合征鉴别诊断的病理特征。 

所分析的研究结论相互一致。 

专家们一致认为，脑内动静脉分流的存在对预后有

负面影响，并改变了患者的治疗路径。 

不正确的PWS诊断分类所产生的损害将大于正确分

类所需的诊断调查所产生的费用。 

对病人和家庭成员来说，仪器放射诊断的影响是可

以接受的。 

在血管畸形的治疗中，必要的仪器诊断应建立在专

门的参考结构中。 

这些研究与目标人群相关，并对相关的共病进行了

研究。 

没有人担心可能存在偏见。 

手术指征包括复发性溃疡、复发性出血、慢性疼痛、

动脉瘤、远端动脉缺血、继发性心力衰竭。 通过栓

塞术阻断或手术切除静脉畸形，可能与手术切除病灶

/截肢相关，可以改善临床，从而提高生活质量，降

低疾病进展的风险。 

数据解释 

为了回应KQ2，文献中有1个系统的回顾3描述了

Parkes-Weber综合征患者的诊断和治疗途径。 回顾

性研究证实了对Parkes-Weber综合征患者进行栓塞和

/或手术毁损动静脉病灶的有创治疗的益处，与目标

人群相关，并对相关的共病进行了争论。 治疗的预

期益处表现为临床症状改善、患者生活质量提高和与

疾病进展相关的并发症减少。 有创治疗的潜在损害

表现为：动静脉病灶不完全闭塞伴症状复发、肺栓塞、

皮肤溃疡、手术伤口裂开。 有创治疗需要住院和镇

静， 外科伤口敷料对病人有重大影响，但经过彻底

的咨询后，病人和家属都接受了。 侵入性治疗应在

专门的参考结构中进行，以治疗血管畸形。 

该综述强调的可能的偏见如下：缺乏随机研究和对

接受检查的患者的短期随访，这可能会扭曲所显示的

结果。 

 

  

PKWS的临床管理应以提高生活质量和控制并发症为首

要目标。 

参考文献 

1. Revencu N等人。 毛细血管畸形-动静脉畸形患者的RASA1镶嵌
突变。 J Med Genet 2019；1：1-5 

建议 

为提高有致残症状的PKWS患者的生活质量，可对动脉

畸形进行有创性栓塞和修补治疗。 

支持弱推荐，证据级别2++ 问题2 

介入治疗栓塞和拆除手术是否能提高PWS患者的生活

质量？ 
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变形杆菌综合征 

定义 

PS是一种极其罕见的疾病，主要表现为不同身体组织

的节段性（镶嵌性）过度生长。 过度生长是不对称

的和渐进的。1,2 

流行病学 

极其罕见(<1/1,000,000）。 

病因学 

PS是一种散发性遗传疾病，由Akt基因(C.49G>A；

P.Glu17Lys)中的病原体变异（反复突变）马赛克引

起 

临床方面 

节段性和/或不规则弥漫性过度生长，可累及骨组织、

皮肤、脂肪组织和神经系统。 内脏器官也会受到过

度生长的影响。 脾脏、肾脏、睾丸、扁桃体和腺样

体是最常见的受累部位。 先天起病的半巨脑，可能

会导致神经学受累和认知障碍。 在儿童早期（6-18

个月），骨骼和软组织的过度生长尤其发生在四肢水

平，并逐渐恶化到导致毁容和致残畸形的地步。 

可能存在皮肤病学异常，如脑状痣，主要局限于脚
底、手、脸。 它很少是先天性的，在儿童时期随着
青春期的进展而变得明显。 

脂肪组织异常包括局部脂肪组织过度生长，与局部

脂肪萎缩有关或无关。 

血管畸形更常见的是毛细血管、静脉和淋巴畸形。 

动静脉畸形很少见。 

大疱性肺病是相当罕见的，尽管它已被发现在一些

PS患者在儿童晚期或青春期。 

轻微的面部异常包括双头畸形、面部拉长、眼睑下

翻、鼻根凹陷、鼻孔前倾。 

PS患者还表现出在年轻时容易发生肿瘤（其中许多

是良性的）：脑膜瘤、卵巢囊腺瘤、腮腺腺瘤、睾丸

肿瘤。1-3 

 

诊断 

变形杆菌综合征的临床诊断是基于以下一般性和特异

性标准的存在。2,4 

一般标准是： 
• 病灶镶嵌分布； 

• 散发病例； 

• 渐进式课程。 

具体标准如下。 

• A类（脑状结缔组织[脑状痣])； 

• B类： 
• 线状表皮痣； 

• 不对称进行性超长生长； 

• 第二个十年内发病的肿瘤如下：双侧卵巢囊腺瘤、

腮腺腺瘤； 

• C类别： 

• 脂肪组织生长障碍（脂肪瘤，区域性脂肪萎缩）； 

• 血管畸形：毛细血管、静脉、淋巴； 大疱性肺变
性； 

• 面部异常（双头畸形，眼睑下垂，鼻根凹陷，鼻

孔前倾）。 

对于变形杆菌综合征的临床诊断，所有的遗传标准

都需要与以下相关联： 

• A类标准或； 

• 属于B类的两项标准，或； 

• 属于C类的三项标准。 

如果临床标准不确定，AKT1基因马赛克致病变异的

鉴定允许执行变形杆菌综合征的诊断。 

旨在诊断的检查有：受影响身体区域的MRI； 胸腹

部MRI即使在无症状的情况下； 骨骼的放射学评价； 

脊柱侧凸的计算机体层摄影术； 肿瘤学评估 
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建议对遗传分子框架进行临床遗传学评价。 

在诊断时，还指示执行： 

• 腹部超声筛查； 

• 对有大疱性肺病体征或症状的受试者的肺部评估； 

• 精神运动发育迟缓受试者的神经精神病学评价 

治疗 

这种疗法是保守的和康复的。 药物遗传疗法(AKT1抑

制剂）正在研究中。5,6变形杆菌综合征的临床复杂

性需要多学科随访，涉及几个专家：血管外科医生、

皮肤科医生、骨科医生、血液科医生、儿童神经科医

生/神经精神病学家、肿瘤学家、放射学家。 根据临

床需要，可能会联系其他专家。 

根据临床资料，建议进行： 

• 每6-12个月进行一次癌症风险的临床监测 

• 骨科监护；7 

• 肝脾局灶性病变的定期腹部超声监测 

• 周期性彩色多普勒超声监测血小板减少和脾肿大

患者内脏血管以检查门静脉高压或门静脉血栓形成的

可能发展 

• 确定或排除血栓栓塞风险的血液学评估；5,10 

• 考虑到病情的严重程度，对患者和家人的PSY-

Chology支持被指出。 
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J、萨普JC、比塞克LG。 PIK3CA相关过度生长谱和变形杆菌综合征中
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区别标准：B组综合征Sturge-Weber综合征(SSW)的临

床、流行病学和治疗标准 

定义 

Sturge-Weber综合征(SWS)的特征是面部帽状畸形，

伴有柔脑膜血管异常和青光眼。 并不是所有三种表

现都需要来定义疾病。 事实上，SWS有三种类型：I

型（以特征性三联征为特征）、II型（皮肤和眼部表

现）和III型或不完全型（仅以大脑受累为特征）。 

流行病学 

根据美国国家罕见病管理局的数据，斯特奇·韦伯综

合征的发病率为1/20000-50000活产。 这是一种散发

性疾病，在该地区的发病率没有差异。1 

病因病机 

它是由GNAQ(P.R183Q)和GNA112，3个基因的体细胞突

变（功能增益）引起的。 面部真皮是由起源于前脑

的细胞组成的。 前脑中这两个基因中的一个非常早

期的突变会导致额眼睑区皮肤的血管异常，并可能导

致眼部和软脑膜的血管畸形。 

在雪莉等人的论文中。 GNAQ基因在88%的SWS患者

的组织中发现了错义变异，而在健康或其他患者的组

织中没有发现错义变异2。 在Polibothu等人的研究

中。 1例SW患者受GNA11基因马赛克突变的影响。 本

病主要表现为广泛的毛细血管交联畸形，包括前额、

青光眼、右侧面部和右侧腿部萎缩 
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临床方面 

出现皮肤毛细血管畸形前倾向于上象限的头部可能代

表一个症状的Sturge-Weber综合征(SWS)，其中软脑

膜和眼部受累被观察到。 额眼睑区域的累及，具有

偏侧的单侧或双侧分布，并可能延伸到额-顶-颞头皮

和/或面部下部是预测SWS.4,5 

癫痫发作很常见，而且常常很严重。 它们出现在

75%的单侧病例和90%的双侧病例中。 从认知的角度

来看，癫痫早发、发作频率高和双侧受累是负面的预

后征象。6 

除了癫痫，这种综合征还会导致其他神经问题，如

偏头痛、偏瘫、发育迟缓/智力残疾和脑缺血样发作。 

后者的特点是突然出现运动障碍（例如：偏瘫）和视

觉障碍，难以与急性癫痫发作区分，持续数小时或数

天。 这些症状可能与脑血管畸形引起的皮质缺血有

关。 血栓发作可能是这些现象的基础，为此，有人

建议用乙酰水杨酸3-5毫克/千克/天的剂量进行预防

性治疗，以防止这些患者的病情恶化。7然而，缺乏

支持这种治疗的随机临床试验。 小剂量阿司匹林治

疗的副作用通常是轻微的，主要归因于创伤后瘀伤、

鼻出血和牙龈出血。 

头痛在30-45%的病例中存在，它对患者的生活质量
有重要影响。 伴随偏瘫发作的先兆延长的偏头痛是
常见病。 这些症状导致认知、行为和学习问题，在
消极意义上影响情绪，因为抑郁和/或焦虑神经症的
发作。 虽然癫痫是典型的头几年的生命，头痛的类
型发生在学龄期，伴随着行为问题。 抑郁症和精神
疾病的一般特征-青春期和成年期。 

SWS患者常伴有适应障碍和认知障碍。 虽然后者与

癫痫发作的频率和强度有关，但适应障碍与帕金森病

的存在和严重程度以及最重要的麻痹现象有关。 

60%的SWS患者存在精神发育迟滞，其中33%为重度

精神发育迟滞。 多动症影响40%的人。10兴奋剂在多

动症治疗中的应用 

会显示出主观上的好处而没有明显的副作用。 

行为问题是典型的青少年和成年人，当然至少在面

部毛细血管畸形和前面提到的神经和认知问题中找到

部分前提。 毛细血管畸形也常与软组织肥厚、面部

不对称、牙弓和牙龈黏膜受累及可能的牙齿并发症有

关。 11这些患者的生活质量至少部分受到面部血管

污点的影响，因为面部血管污点使他们在社会上得到

认可。12出于这个原因，激光治疗这些患者的毛细血

管畸形也很重要。 根据一些研究， 与普通人群相比，

儿科患者重复麻醉激光治疗不会增加神经发育障碍的

风险。13在其他论文中，结论是不同的，有人怀疑4

岁以下重复麻醉(≥3)的患者神经发育下降。 

在SW综合征中，当眼睛受到影响时，可以观察到巩

膜和脉络膜血管异常和虹膜异色。 青光眼是最常见

的并发症，由于眼压增加而可能损害视神经。14 60%

的人在儿童期出现青光眼，其余的人在儿童期或成年

期出现青光眼。 

前房血管畸形和巩膜外静脉压力增高可引起青光眼。 

诊断 

眼部检查适用于所有患有额鼻部毛细血管畸形的高危

新生儿。 这必须尽快做，以诊断任何青光眼测量眼

音（眼压计）。 考虑到青光眼甚至超过儿童期的风

险，根据患者的合作情况，定期检查是否给患者镇静。 

由于这些患者患青光眼的风险终身存在，因此成年人

也应该每年进行一次眼科检查。 

脑电图(EEG)是SWS患者非常有用的检查。 特别是，

脑电图改变的存在可以预测癫痫的发作和 
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识别临界间尖峰对认知缺陷的发展有积极的预测价值。 
脑磁共振成像是确认神经受累的基本检查。 特别是2
岁以下的患者，应该按照特定的顺序进行，并由有经
验的放射科医生解释。 事实上，在生命的第一年，
假阳性继发于不完全的脑髓鞘是可能的。 在这一时
期，MRI调查只在神经症状的情况下提示。 无镇静和
造影剂的研究可以避免钆在组织中沉积的风险，并提
供皮质静脉异常、脑膜、脉络膜丛或延髓和室管膜静
脉充血、脑膜软化、萎缩和钙化的信息。 15在任何
情况下，在无症状患者中， 根据美国多学科共识的
建议，造影剂的完整研究可以在第一岁完成后进行。 
16 

对于有神经症状的患者，可在镇静状态下用Con-

trast培养基进行MRI检查。 如果检测呈阴性，2岁以

下的儿童最好在1-2年后重复同样的检测。 

在最近的一些研究中，通过对ADC（对比度的表观

扩散）的定量分析，确定了钆成像获得等效或优于

MRI的可能性。 6 

在病情稳定的患者中，没有必要常规重复MRI检查，

但只有在症状恶化的情况下才需要重复MRI检查。 

许多作者强调了早期脑电图和神经放射学评估的重

要性，即使是在由于颅内受累而无症状的患者中，以

识别有发展神经逻辑问题风险的患者。 然而，在缺

乏特定药物治疗或外科手术的情况下，这些研究的敏

感性、特异性和预测价值仍有争议。 

为完成诊断，对毛细血管畸形患者进行遗传咨询和

活检组织学检查，可用于寻找GNAQ(P.R183Q)和GNA11

基因的体细胞突变。 

治疗 

从认知的角度来看，癫痫发作的控制是患者预后的基

础。 在SW综合征患者中，提前警告家人表安定剂癫

痫发作的风险是很重要的 

任何紧急情况下使用苯二氮卓类药物。 家庭也应该

接受教育，了解年幼儿童可能癫痫发作的迹象，在这

些迹象中，他们可能被误认为是小的行为异常。 家

长应注意儿童态度和行为的任何变化，并向专家报告。 

在精神状态改变的情况下，脑电图也被建议排除非惊

厥癫痫状态的可能性。 

对于SW患者的头部疼痛，目前还没有指导方针。 

建议睡眠、布洛芬、病人补水和使用止吐药。 

抗癫痫药物如丙戊酸、左乙拉西坦、替格雷托和托

吡酯等已被提出预防癫痫发作，但有人担心后者可能

会导致青光眼恶化。 然而，SWS患者青光眼发展的病

理生理学是不同的，在评估它的研究中，托吡酯与发

展青光眼的风险增加无关。 这一点应该牢记在心--

特别是对于单药治疗无效的癫痫发作和作为抗偏头痛

预防药物使用托吡酯作为附加药物。 在癫痫发作前

使用抗癫痫治疗已在个别报告中进行评估，但大多数

临床医生认为这是非常有争议和禁忌的。 

为预防危机/头痛/中风样事件，强烈建议的其他卫

生设备包括均衡饮食、有规律的睡眠/醒来节律、在

并发感染事件期间充分饮食，以及头部创伤的预先预

防，以避免患者进行有风险的体育或娱乐活动。 

对于已知有颅内受累风险的受试者，神经学家/神

经精神病专家将评估是否从3-4岁开始进行神经精神

病学测试，以早期诊断有风险的患者，并实施辅助的

教育和行为干预。 

对于药物治疗难治的癫痫发作，特别是单侧软脑膜

-毛细血管畸形患者，可行神经外科治疗，可显著降

低癫痫发作的频率和强度。 手术往往导致他们的永

久解决。 手术治疗的类型必须在专门的癫痫手术中

心进行评估。 

脉冲染料激光光凝术是治疗面部毛细血管畸形的首

选方法，可以改善患者的心理状况，改善患者的美观。 

如果进行治疗，治疗的有效性更大 
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问题1 

如果面部出现毛细血管畸形--额部皮肤的分布类似于

Sturge Weber综合征，在没有神经学症状的情况下，

是否建议用脑电图进行神经学检查，以早期诊断神经

学问题？ 

建议 

在面部毛细血管畸形--额部皮肤内卷状分布为Sturge 

Weber综合征的情况下，即使没有神经症状，也应进

行脑电图检查，以早期诊断与Sturge Weber综合征潜

在相关的神经问题。 

本项诊断性调查不适用于伴有额眼睑延伸的先天性中

线毛细血管斑点，其表现为自发消退，定义为“新生

儿鲜红斑痣”。 

强烈建议赞成，证据级别3 

问题2 

对于面部毛细血管畸形的患者，建议在儿童年龄早期

采用脉冲激光染料光凝治疗，以改善患者的 PS-

Chology状况。 

在伴有面部毛细血管畸形的Sturge Weber综合征患者

中，局部应用抗血管生成药物（雷帕霉素）是否可以

与脉冲染料激光治疗相比较？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

在幼儿时期。 其他治疗选择也是可能的，例如与局

部雷帕霉素结合或使用顺序激光技术，提供快速顺序

递送双染料-Nd：YAG脉冲：两个不同波长的脉冲（特

别是595-1064纳米）以秒的距离发射，允许氧合血红

蛋白初步转化为高铁血红蛋白，随后Nd：YAG辐射穿

透到7-8毫米的深度。 17、18鉴于文献中关于染料激

光治疗麻醉重复使用的争议和不同激光的缺陷，建议

与患者家属充分知情同意，将所有治疗可能性和现有

知识告知父母。 

目前，SW相关性青光眼的首选治疗方法是局部使用
β受体阻滞剂，减少房水的产生，前列腺素，增加房
水的流出，以及α激动剂，对这两种因素都起作用。 
结论：1.手术矫正面部软组织和骨骼组织肥大，可改
善面部的对称性和协调性，具有明显的心理和社会效
益。 

 

数据解释 

问题1的答案基于Bar等人的研究结果，2018.21 11例

患者被排除在胺类药物之外。 其中8例脑电图有不对

称性，5例无不对称性。 在这8名患者中，6名随后出

现癫痫发作。 然后在EEGS中评估尖峰或“尖波”的优

劣。 6例患者均有上述症状。 其中五个发生了癫痫

发作。 在没有脑电图异常的患者中，有一人发生癫

痫发作。 研究表明有良好的积极和消极预测作用 

价值。 然而，这是一个病例系列，只有11例患者，

因此，不幸的是，科学有效性是有限的。 
 

 

在患有面部毛细血管畸形的患者中，在儿童年龄早期

进行脉冲激光染料光凝治疗被认为可以改善患者与美

学相关的心理状况（见毛细血管畸形一章的治疗建

议）。 

数据解释 

为了回答问题2，分析了一项II期随机双盲安慰剂/对

照研究：Marques L 2015.21 

这项研究基于23例SW患者，对他们进行了4种干预

措施的评估：安慰剂、PDL、Rapamy-CIN和PDL+雷帕

霉素。 在手术后的不同时间评价其临床和组织学反

应。 

人口非常有限（23名患者）； 该方法的质量似乎

很好，但由于样本量有限，它不能提供关于有效性和

安全性的可靠指示。 这项研究与结论是一致的，尽

管统计意义限制了推荐的强度。 这项研究包括一个

tar-get人口，并进行了直接比较。 本- 
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问题3 

在出现影响眼睑的毛细血管畸形时，是否应该迅速进

行眼科检查，以便早期诊断可能的青光眼？ 

建议 

对于所有患有面部毛细血管畸形并影响眼睑区域的新

生儿，建议迅速进行眼部检查，以通过眼压计早期诊

断可能的青光眼。 

本项诊断性调查不适用于伴有额眼睑延伸的先天性中

线毛细血管斑点，其表现为自发消退，定义为“新生

儿鲜红斑痣”。 

强烈推荐，证据等级2+ 

建议 

在生命的第一年，当面部毛细血管畸形累及前额皮

肤，其分布提示Sturge Weber综合征时，仅在有神经

症状的情况下，才使用造影剂进行MRI脑部检查。 

强烈建议赞成，证据级别4 

在面部毛细血管畸形的情况下- 

复杂血管畸形指南 

 

 

EFITS是可能的，因为与其他干预措施相比，雷帕霉

素的联合给出了最好的评分和最大限度的毛细血管组

织学减少。 大坝年龄可能是由于雷帕霉素通过受影

响的皮肤吸收造成的。 可行性是一个问题，因为局

部雷帕霉素治疗是标签外和昂贵的，没有国家卫生系

统的保证。 由于这个原因，它将完全由病人承担。 

虽然该研究很好地支持雷帕霉素的使用，但患者数量

少使统计学意义无效，而且难以可行性（标签外使用）

限制了其可能的应用。 

这项建议受到强烈支持，因为ben-efits是肯定的。 

事实上，青光眼诊断的延迟会导致永久性的严重后果。 

 

 

 
 

 

 

 

数据解释 

为了回答问题3，对文献进行了系统的回顾分析。22 

在Javaid等人的系统综述中，证实上睑受累是青光

眼的危险因素。 该建议是基于一项审查建议，其中

作 者 作 为 专 家 建 议 延 长 患 者 的 终 身 随 访

（Silverstein等）。 在Reyes-Capo关于一系列患者

的文章中，感兴趣的眼睑被确定为青光眼的危险因素。 

这一建议只能在没有可能损害的情况下从青光眼的早

期诊断中获得益处。 然后，眼科医生自己决定病人

是否应该接受眼音测量的vis-it麻醉。 引用的研究

与结论一致。 

潜在的影响是积极的，因为青光眼患者的早期诊断

允许最适当的治疗迅速建立，以避免可能的并发症。 

这种干预很容易实施，因为它只需要在结构内有一

名眼科医生在场。 

数据解释 

在无症状儿童的情况下，单独进行临床评估（结合脑

电图）就足够了。 此外，由于技术和病理生理方面

的原因，MRI在出生前的可靠性可能较差，尤其是在

没有造影剂、没有即席序列和在非专门中心进行的情

况下。 这一结论是根据专家意见24、25和病例系列

21所作的评估得出的，由于对颅内受累的儿童没有具

体的治疗方法，因此科学证据非常有限。 由于在一

岁之前进行核磁共振检查没有明显的优点，而由于需

要进行深度镇静，缺点也不可忽略，因此该建议得到

了强烈的支持。 
 

问题4 

如果面部毛细血管畸形----侵犯前额皮肤，分布为

Sturge Weber综合征，并且没有神经症状，是否建议

在出生后第一年进行脑部核磁共振检查，以诊断可能

的中枢神经系统受累，还是只在出现神经症状时才进

行神经影像检查？ 

建议 

根据一些作者的说法，染料激光治疗与局部使用的抗

血管生成药物（雷帕霉素）的联系可以在SWS患者中

得到证实，但在意大利领土上的应用很难实现，因为

这种治疗是非标签的。 

临床试验中研究和有限使用的推荐标准 
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问题5 

乙酰水杨酸的药物治疗是否适合预防Sturge Weber综

合征的进展性神经恶化？ 

建议 

在Sturge Weber综合征中，没有靶向药物来控制儿童

神经症状的进展。 小剂量乙酰水杨酸(3-5mg/kg体

重）的药物治疗可用于预防随着时间的推移进行性神

经恶化。 

支持的弱推荐，证据级别4 

问题6 

手术矫正Sturge Weber综合征的软组织肥大和骨骼畸

形能改善面部的对称性和协调性吗？ 

建议 

手术矫正面部软组织肥大，可改善面部的对称性和协

调性。 

支持的弱推荐，证据级别3 

复杂血管畸形指南 

 

 
 

 
 

数据解释 

对这方面文献的分析只产生了根据专家意见撰写的文

章。24、25 

小剂量阿司匹林可以减少神经损伤的风险，因为在

受疾病影响的大脑畸形血管中没有血栓现象。 

服用阿司匹林的副作用是最小的，而且总是可控的。 

无论如何，应该注意的是，指示仍在讨论中，有一些

中心没有放置它。 

因此，由此产生的建议得到了强烈的支持，但科学

证据很少。 
 

 

数据解释 

为了回答问题6，我们分析了一系列案例。23文章报

告了一个有趣的技术，分两步进行 

在两个阶段之间的几个月后。 根据此方法，第一步

矫正牙骨畸形，第二步矫正软组织不对称。 不幸的

是，数量极少的案件（只有 

2例）阻止了对受SWS影响的患者人群的适用性进行任

何考虑。 

得到的结果是公平的，但这种方法是有效的。 因

此，由于缺乏比较者，该研究不是很相关和缺乏。 

然而，在SWS相关肥厚的骨骼和软组织矫正程序可以

产生明显的改善面部对称性，并有明显的心理社会益

处。 

可能的损害与手术风险和可能的并发症有关。 

总体而言，在管理血管异常的专家中心以及在这一

领域有经验的整形或颌面外科医生中，干预可能是有

益的和可行的。 

预期的效果可能超过不想要的后果。 虽然没有对

照人群，但在这组患者中面部畸形的Discom-Fort是

已知的，纠正或改善畸形的可能性无疑是一个优势。 
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Osler-Weber-Rendu综合征或遗传性出血性远程扩张症 

定义 

遗传性出血性毛细血管扩张症 (HHT)又称 Rendu-

Osler-Weber病，是一种常染色体显性遗传性疾病，

主要表现为皮肤粘膜 

毛细血管扩张和多区动静脉畸形。 它的特点是反复

出血，多发性毛细血管扩张和主要器官的动静脉畸形。

1,2全身表现需要多学科能力，耳鼻喉科医生在

Rendu-Osler-Weber病的早期诊断和治疗中起着基础

作用，因为该病最早和最明显的表现之一是鼻出血。 
 

流行病学 

遗传性出血性毛细血管扩张症是一种罕见的疾病，由

于大量未确诊病例，其发病率难以精确计算。 本病

发病率为5,000-8,000人中1例，男女分布相等，85%

确诊患者中发现ENG(HHT1)或ACVRL1(HHT2)基因3个突

变。 在少数病例（1-2%）中，Smad4突变（25%的病

例是从头出现的）与发展性肠息肉病或结肠直肠癌的

高风险相关。4最近的研究也确定GDF2基因与疾病有

关（不到1%的病例）。 在剩余的百分比（10-15%）

中，突变是不存在的，尽管诊断可以根据临床标准确

认。 

病因病机 

异常表达的蛋白构成了TGFβ在内膜细胞中表达的受体

和共受体。3最近研究中最公认的理论认为，内皮细

胞中介导TGFβ信号转导的蛋白缺乏是血管异常的原因。 

目前还不清楚遗传改变与血管结构缺陷的确切机制，

但根据对小鼠模型的研究，人们怀疑单一的遗传改变

不足以导致血管改变的发展，还需要额外的继发性促

血管生成触发（如内皮生长因子的异位表达、炎症、

环境因素、应激等） 

毛细血管扩张性病变表现为毛细血管后小静脉的局

灶性扩张，其增宽并与毛细血管相连，毛细血管后小

静脉又随之扩张。 其结果是动脉-神经连接不被毛细

血管床插层，但与血管周围淋巴细胞浸润相连。 

AVMS被认为是这些较小病变进行性血管重建的结果。

4,5 
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临床方面 

即使在同一基因亚型和同一家族中，个体患者的表现

因发病年龄、血管病变频率和严重程度而异。5 

本病主要表现为皮肤和黏膜毛细血管扩张，主要累

及鼻黏膜、皮肤、口腔和胃肠道，以及局限于肺、肝

和脑的动脉畸形（更少累及胰腺和脊髓血管）。 

最有特点的表现是鼻出血（95%）,皮肤黏膜毛细血

管扩张（80%）,以唇、舌、口腔、颧骨区和手指为多

见。 

内脏动静脉畸形的存在可因分流或血管脆弱、结构

不足和血流压力过高而可能导致出血而引起并发症。

5 

鼻出血是鼻黏膜黏液毛细血管扩张的结果，其典型

的脆弱的壁在面对轻微的热或气的侮辱时很容易破裂。 

6自发性和复发性鼻出血的程度和频率各不相同，几

乎所有病例都发生在12岁左右或21岁之前。7 

肺AVMS在大多数情况下是无症状的，但可以使由动

静脉分流引起的呼吸困难和低氧血症复杂化（并发症

可能发生在第四个十年后）。 分流器的存在允许发

生各种矛盾的栓塞（细菌、气体、深静脉血栓形成

等），这些栓塞可以确定缺血或脑脓肿的图像。8 

胃肠道AVMS（15-30%）可引起慢性渗出和随后的贫

血，可通过胃十二指肠镜、视频胶囊和结肠镜检查进

行检查。5,9 

肝AVMS无症状或仅显示GGT轻微升高，90%的病例。 

更罕见的是，动脉-门静脉分流可引起并发症，如门

静脉高压、门静脉-肺动脉高压、腹水、头颅疾病和

血肿10或因动脉供应被盗而引起的并发症，如心力衰

竭和坏死性胆管炎11。观察肝AVMS的理想方法是多普

勒超声。 

脑血管畸形（10-20%,最多- 

Mon in HHT1)在大多数病例中表现为动静脉瘘，并可

导致脑出血、偏头痛、中风、短暂性脑缺血发作和癫

痫发作。 人们认为这些损伤从出生时就存在，它们

的发展是在儿童期完成的。5 

脊髓AVMS的发生率明显低于脑AVMs(<1%)，通常表

现为瘫痪或背痛。6 

 

诊断 

为了确定遗传性出血性毛细血管扩张症的诊断，使用

库拉索标准，包括：再次自发性鼻出血、有黏膜皮肤

毛细血管扩张、有内脏动静脉畸形、有该病的阳性家

族史。5 

4如果符合上述四项标准中的两项，则怀疑该病，

而不到两项标准就可以认为不可能诊断HHT。12即使

没有库拉索岛标准，也可以通过利用基因调查的阳性

来确认诊断。13 

将诊断标准应用于儿科患者可能会产生误导，因为

这种疾病的症状和体征是在青春期出现的，在青春期

可能没有。7在作出诊断时，要进行基因调查，以确

定突变的基因。 这项研究还扩展到患者的家庭成员，

作为一项筛查，旨在识别无症状或症状不良的病例。

5在80-85%的病例中识别出遗传缺陷。 

在诊断确认和/或鉴定突变后，最好进行一些临床和仪

器检查，以寻找任何动静脉畸形。 全面的体格检查，特

别是毛细血管扩张的检查，对于正确的临床分型是必要

的。 对于反复出血的患者，必须经常重新进行全血计数。 

超声心动图和胸部CT检查的目的是寻找任何肺动脉分流

和AVMs或识别早期肺动脉高压。 如果检测为阴性，5年

后将重复进行。 如果出现阳性反应，每个病例都委托多

学科评估，以确定治疗适应症或启动患者随访，目的是

监测随着时间的推移可达到值得治疗的程度的病变。 对

于未治疗的小AVMs或微细或微小病变的患者，随访期

应 
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在个案基础上确定（一至五年之间）。 因此，应在

栓塞后6-12个月内进行胸部CT扫描，然后大约每3年

进行一次，以确定已经治疗的损伤是否可能再灌注。

14 

肝脏超声是一种无创、无并发症的检查方法，是诊

断、治疗和预后判断肝脏AVMS的首选检查方法。 血

管造影术，通过导管进行，传统上被认为是诊断的

“金标准”，但它是一种侵入性测试，因此更少使用。 

腹部CT或MRI虽然具有特殊的诊断准确性，但由于费

用高、暴露于电离辐射和使用对比剂的继发性影响，

其适用性较差。14胃镜/结肠镜检查适用于与鼻出血

无关的慢性贫血或出现黑血肿或血肿的情况。 建议

一生中至少进行一次脑部核磁共振成像，最好尽早进

行，以便在阳性情况下重新进行监测。7 

筛选 

对诊断为HHT的患者的家庭成员应进行筛查，以识别

潜在的未披露的影响。 强烈建议对所有可能患有HHT

的患者进行肺筛查，并通过对比超声心动图（ECO 

bubble）或肺部CT扫描进行筛查。 肝脏筛查通常通

过腹部多普勒超声进行。 对于Smad4基因突变的患者，

筛查还包括从15.14岁开始进行结肠镜检查 

预后 

大多数能够获得医疗保健的HHT患者的预期寿命与普

通人群相当。 儿童期和青春期有预产期的患者死亡

率增加，尤其是由于脑AVMs和后来发生在妊娠期间的

并发症。 

治疗 

由于治疗目标尚未确定，使疾病能够以明确的方式治

愈，治疗方法包括支持和并发症的预先预防策略。 

治疗必须根据独立语言患者的表现个性化。 主要治

疗目标之一是控制由 

反复出血。 慢性渗出性贫血可口服或静脉注射铁剂，

严重者可使用反式融合剂。 

鼻出血的处理应从患者正确的家庭管理信息开始，

建议使用鼻部软膏，湿润家庭环境，用油腻的纱布封

闭鼻前庭。 如果这种补救办法无效，可以考虑内科

和外科治疗。 

局部疗法用于治疗轻度鼻出血。 可用于此目的的

药物有凝胶中的氨甲环酸、软膏中的雌激素、外用莫

匹罗星和外用贝伐单抗。 这些配方可以直接应用于

鼻黏膜，这是一种非侵入性选择，由于活性成分的局

部吸收而没有副作用。 这种治疗策略的缺点是对主

要鼻出血的适用性差，以及治疗反应的主观变异性。 

一些作者还建议局部注射硬化物质，尽管是小系列的，

但结果令人鼓舞。15 

在手术选择中，首选内窥镜和微创治疗，并辅以精

细的仪器（氩等离子体或LA-SER)，可选择性地治疗

鼻腔毛细血管扩张症，耐受性和重复性良好。16、17

在鼻腔主要动脉血管供应的血管造影控制下栓塞，这

是一种短期疗效较好的治疗方法，仅适用于选定的病

例，因为这也不是没有并发症，即使是严重的并发症。 

鼻中隔皮成形术是最早提出的干预措施之一，今天发

现适应症有限，仅作用于鼻中隔水平的病变。 

对于生活质量严重受损的难治性病例，可建议手术

关闭鼻腔。 在对所有其他侵入性较小的治疗都没有

反应的情况下，必须考虑这种不可逆转的方法。18 

全身疗法涉及药物的使用，由于它们的配方，可以

导致一系列副作用。 在医学方面，新的和最近的研

究已经开发了针对与HHT的发病机制有关的因素的治

疗方法。 19-21贝伐单抗是一种针对VEGF的单克隆抗

体，通过黏膜下或喷雾注射在静脉注射和鼻内给药，

很难在疗效和副作用之间找到平衡。5,21帕佐帕尼是

一种VEGF 
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问题1 

如何诊断HHT？ 

建议 

1. HHT的诊断必须使用Curaçao CRI-TERIA或通过识别

因果突变来进行。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

2. 建议临床医生在符合一个或多个Curaçao标准的患

者中考虑HHT的诊断。 证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

3. 父母一方患有HHT的无症状儿童应被视为可能的HHT

携带者，除非基因检测排除了诊断。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

4. 该小组建议医生将患者转介给对HHT负责的突变进

行遗传学研究，以便： 

a）在一个临床确诊为HHT的家系中确定原因突变； 
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抑制剂，目前正处于II期临床试验（PLA-CEBO对照）。 

根据观察结果，还提出了激素治疗，即雌激素-黄

体酮和他莫昔芬，以增强雌激素诱导呼吸道上皮鳞状

上皮增生的能力，为潜在的毛细血管扩张提供更大的

保护。7.为了控制抗纤溶活性，已采取了22种其他药

物策略，如氨基-原酸，效果不佳，氨甲环酸，在一

定年龄的病例中显示出满意的疗效。7 

出血性口腔毛细血管扩张症可在多期激光光凝辅助

下治疗。17 

栓塞是成人和儿童肺AVMS的首选治疗方法，如果在

转诊中心进行治疗，可以获得长期的好处。 选择栓

塞治疗的病例是根据传入小动脉的直径，一般等于或

大于3毫米，14例甚至无症状的肺AVMS患者排除潜水，

强烈建议在未脱离手术或牙科治疗前使用抗生素预防。

7,14 

胃肠道AVMS的治疗通常不是必要的，除非为了维持

足够的血红蛋白水平而进行铁替代治疗失败。 胃肠

道病变可通过内镜局部治疗 

脑AVMS的治疗可采用栓塞、显微手术和介入放射治

疗等技术 

临床问题、证据解释及补救措施 

作者小组制定了针对HHT疾病的5个临床问题。 为了

回答这些问题，确定了新的《遗传性出血性毛细血管

扩张症诊断和治疗第二国际指南》。14指南的方法学

质量由三名评价者使用AGREE II工具独立评估。 总

体同意II评分为83%（维度3：85%；维度6：100%），

因此该指南获得接受，超过了CNEC操作手册Ver-sion 

3.02-2020年2月要求的最低接受阈值60%（维度3和6：

脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-

脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-脱粒-

脱粒50%）。 

作者小组决定不加修饰地采纳与所确定的5个临床
问题有关的国际指南的原始建议，并证实这些建议符
合- 

日期、可靠、患者/家属和患者协会可接受、适用和

可实施。 在意大利的语境中。 
 

为了确认遗传性出血性毛细血管扩张症的诊断，

Curaçao标准包括：复发性自发性鼻出血、黏膜皮肤

毛细血管扩张、内脏动静脉血管扩张、阳性家族史。 

诊断被确认与存在至少三个标准。 如果四个标准

中有两个标准存在，则怀疑该病，而少于两个标准的

存在允许诊断HHT被认为不太可能。 即使在没有库拉

索标准的情况下，也可以通过利用基因调查的阳性来

确认诊断。 

在诊断得到确认之后，进行遗传学研究以识别突变

的基因。 这项研究还扩展到患者的家庭成员，作为

一项筛查，旨在识别无症状或症状较差的病例。 遗

传缺陷在80-85%的病例中被识别出来。 数据解释 

为了回答问题1，参考了《遗传性出血性毛细血管扩

张症诊断和治疗第二国际指南》。14 
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问题2 

HHT患者应如何处理鼻出血？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

在医学方面，新的和最近的研究已经发展了针对参与

HHT发病机制的因素的治疗方法，使用了贝伐单抗和

沙利度胺等分子。 

出血性口腔毛细血管扩张症可在多期激光光凝辅助

下治疗。17 

数据解释 

为了回答问题2，参考了遗传性出血性毛细血管扩张

症的诊断和治疗的第二个国际指南。 14 

 

 

 

鼻出血是由于鼻黏膜存在黏液性血管扩张，其典型的

脆弱壁在面对最低限度的热或气的侮辱时很容易破裂。 

6自发性和复发性鼻出血的程度和频率各不相同，几

乎所有病例都发生在12岁左右或21岁之前。 7 

鼻出血的管理从患者正确的家庭管理信息开始，建

议使用鼻药膏和家庭环境的湿化。 局部疗法用于治

疗轻度鼻出血。 可用于此目的的药物是氨甲环酸。 

一些作者也提出了Lo-cal注射硬化物质，尽管是在小

系列上进行的，但结果令人鼓舞。 

在各种手术选择中，首选内镜微创治疗，借助精密

仪器（氩等离子体或激光）可选择性治疗鼻腔毛细血

管扩张症，耐受性和可重复性良好。16鼻中隔皮成形

术是最早提出的介入治疗方法之一，目前发现适应证

有限，仅作用于鼻中隔水平。 

对于生活质量严重受损的难治性病例，可建议手术

关闭鼻腔。 如果不能对所有其他较少的情况作出反

应，必须考虑这种不可逆转的方法 

 

全身疗法涉及药物的使用，由于它们的配方，可以

导致一系列副作用。 上 

侵入性治疗17、18 

建议 

1. HHT相关鼻出血的患者建议使用局部保湿疗法，湿

润鼻粘膜以减少鼻出血。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

2. 考虑使用口服氨甲环酸来处理对局部保湿疗法没有

反应的鼻出血。 证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

3. 对于局部治疗无效的患者，考虑鼻腔毛细血管扩张

的消融治疗，包括激光治疗、射频消融、电外科手术

和硬化治疗。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度弱 

4. 对于局部保湿治疗、消融治疗和/或氨甲环酸无效

的鼻出血，应重新使用全身抗血管生成药物。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

5. 鼻出血对局部湿润治疗、消融治疗和/或氨甲环酸

反应不充分的患者可采用鼻中隔皮成形术。 证据质

量：低 

推荐力度：赞成力度弱 

6. 鼻腔封闭是对局部保湿治疗、消融治疗和/或氨甲

环酸对鼻出血反应不充分的患者保留的干预措施。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

7. 有鼻出血需要特殊治疗的HHT患者转诊到专门的中

心是必要的- 

b) 在已知突变患者的亲属中确定诊断，包括无症状或

症状轻微的个人和表示愿意进行产前检测的个人； 

c) 在不符合临床诊断标准的受试者中建立HHT的诊

断。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

5. 对于Eng和ACVRL1突变检测阴性的患者，应进行

Smad4突变检测，以确定致病突变。 证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 
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对HHT相关的鼻出血有经验的患者进行具体的评估和

个性化的治疗。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

8. 急性鼻出血的处理需要使用止血材料，这种材料

清除后引起新出血的可能性很低。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

问题3 

HHT患者肝AVMS最合适的诊断程序和治疗方法是什

么？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

 

肝AVMS几乎无症状，或在90%的病例中仅显示GGT轻微

增加。 更罕见的是，动脉-门静脉分流术可引起并发

症，如门静脉高压、门静脉-肺动脉高压、腹水、脑

出血和呕血，或因动脉供应被盗而引起的并发症，如

心力衰竭和坏死性胆管炎。11对确诊为HHT的患者建

议进行肝血管畸形病变的仪器诊断，而对可疑的HHT

患者则有助于诊断的确认。 

筛查技术可以是多普勒超声、多期CT加造影剂和

MRI。 

肝脏超声是一种无创、无并发症的检查方法，是诊

断、治疗和预后判断肝脏AVMS的首选检查方法。 MRI

和CT是两种可供选择的检查方法，仅适用于特定的病

例。 腹部的MRI检查，尤其是造影剂检查，由于成本

高，需要患者的合作，以及在儿童年龄可能需要镇静，

因此适用性较低。 使用造影剂的CT当然是一个较短

的检查，但暴露于电离辐射。 导尿管造影术传统上

被认为是诊断的“金标准”，但它是一种侵入性测试，

因此更少使用。 

胃镜/结肠镜检查适用于与鼻出血无关的慢性贫血

或有黑斑或呕血的情况。 

数据解释 

为了回答问题3，参考了《遗传性出血性毛细血管扩

张症诊断和治疗第二国际指南》。14 

建议 

1. 对患有某些或疑似HHT的成年人应进行肝AVMS筛

查。 

证据质量：低 

推荐力度：赞成力度弱 

2. 对于伴有复杂肝AVMS征象（包括心力衰竭、肺动脉

高压、心脏标志物异常、肝功能检查异常、腹痛、门

脉高压或脑病）的HHT患者，应进行肝AVMS诊断性检

查，使用多普勒超声、多期CT增强扫描或腹部磁共振

增强造影剂对肝AVMS进行诊断性评价。 

证据质量：高 
推荐力度：赞成力度大 

3. 强化的一线治疗应该只保留在复杂和/或有症状的

肝AVMs患者，适应于引起并发症的AVM类型。 高输出

量心力衰竭和肺动脉高压的HHT患者应由HHT卓越中心

和受过HHT培训的心脏病专家或肺动脉高压诊所护

理。 

证据质量：中等 
推荐力度：赞成力度大 

4. 肝AVMS的预后应该使用可用的预测指标来确定需要

密切监测的患者。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

5. 考虑静脉滴注贝伐单抗治疗因肝性AVMS引起的有症

状的高输出量心力衰竭的患者，这些患者对一线治疗

没有足够的反应。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

6. 肝AVMS有症状性并发症、高输出量难治性心力衰

竭、胆道缺血或合并门静脉高压症的患者可考虑肝移

植。 

证据质量：中等 

推荐力度：赞成力度大 

7. 建议在任何已知或怀疑HHT的患者中避免肝活检。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度大 

8. HE患者避免肝动脉栓塞-- 
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PATIC AVMS的特点是暂时有效和显著的发病率和死亡

率风险。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度大 

问题4 

HHT患者的肺AVMS最合适的诊断程序和治疗方法是什

么？ 

建议 

1. 所有肯定或可能有HHT的肺AVM患者都应进行筛

查。 

问题5 

对于HHT患者的脑MV，最合适的诊断程序和治疗方法

是什么？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

 

 

肺AVMS在大多数情况下是无症状的，但可以使AR-静

脉分流引起的呼吸困难和低氧血症复杂化（尤其是在

40年后可能发生的并发症）。 分流的存在允许各种

矛盾的栓塞（血管性、气性、深静脉血栓形成等）的

发生，这些栓塞可以确定缺血或脑脓肿的图像。8在

诊断确认和/或识别突变的情况下，进行一些旨在寻

找任何血管畸形的临床和仪器研究是合适的。 泡状

回声和胸部CT检查的目的是寻找任何肺动脉分流和

AVMs或发现早期肺动脉高压。 如果检测为阴性，5年

后将重复进行。 在有积极回应的情况下， 每个病例

都被委托进行多学科评估，以确定治疗适应症或启动

患者随访，目的是监测随着时间的推移可以达到值得

治疗的程度的病变。 栓塞是成人和儿童肺AVMS的首

选治疗方法，如果在该疾病的再治疗中心进行，可以

获得长期的好处。1,2没有数据支持一种血管内技术

比另一种更好； 栓塞、螺旋或其他栓塞剂的使用主

要取决于病变的特点和中心的经验。 栓塞治疗病例

的选择是根据传入小动脉的直径，一般等于或大于3

毫米。 对于未经治疗的小肺AVMs或可疑或微SCOP-IC

病变的患者，随访期应根据具体情况确定（1至5年）。 

数据解释 

为了回答问题4，参考了《遗传性出血性毛细血管扩

张症诊断和治疗第二国际指南》。14 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

脑血管畸形(10～20%，多数见于HHT1)可无症状或引

起脑出血、头痛、一过性或进行性临床缺陷性疾病和

癫痫样刺激。 

脑血管畸形(CVM)因HHT基因型而异，有动静脉畸形

(AVM)、动静脉畸形(AVF)、毛细血管扩张症和海绵状

畸形等亚型。 患者也可能有静脉发育异常(DVA)和/

或颅内动脉瘤。 

目前可用的治疗脑血管畸形的方法包括血管内栓塞、

手术切除、放射外科或这些方法的结合。 这些是侵

入性手术，涉及不可忽略的并发症和临床后遗症的风

险，指征是 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度大 

2. 应用造影剂的经胸超声心动图应作为肺部AVMS的初

步筛选试验。 

证据质量：低 

推荐力度：赞成力度弱 

3. 肺AVMS的治疗选择是导管栓塞。 

证据质量：低 

推荐力度：赞成力度大 

4. 有记录的肺AVMS患者（已治疗和未治疗）应充分了

解以下长期建议： 

a. 有细菌血症风险的手术中的抗生素预防 

b. 放置静脉通路时，要特别注意空气入口 

c. 避免潜水证据质量：

很低 

推荐力度：赞成力度弱 

5. 对肺AVMS患者应计划长期随访，以监测未经治疗

的肺AVMS的生长以及先前治疗的AVMS的再灌注情况。 

证据质量：低 

推荐力度：赞成力度大 
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复杂血管畸形指南 

 

 

必须以临床表现、危险因素分析和自然病史为基础。 

在HHT患者中，脑血管异常以出血风险特别高为特征，

包括“大”(>2厘米）和“巨”(>2.5厘米）动脉瘤和高流量

动静脉瘘。 这两种伤害在新生儿人群中发生得更频繁

（几乎是唯一的，可能是由于存活率低）。 大多数这

些病变，由于它们的体积大，可以在新生儿出生的第

一天或出生前的胎儿超声和MRI研究中通过简单的头部

超声看到。 大脑VM是成人HHT中常见的现象， 

但出血的风险低于新生儿。23例脊髓AVMS的发生率明

显低于新生儿（<1%) 

临床上可出现出血、压迫障碍或脊柱非特异性疼痛或

神经根照射 

数据解释 

为了回答问题5，参考了《遗传性出血性毛细血管扩

张症诊断和治疗第二国际指南》。14 
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129:E44-E49。 

14. Faughnan Me等人。 遗传性出血性毛细血管扩张症的诊断和治
疗的第二个国际指南。 安实习生医学2020 9月8日。 

15. 埃斯特班-卡萨多S等。 硬化剂治疗加鼻腔普萘洛尔治疗HHT-
鼻出血是一种安全有效的治疗方法。 喉镜2019；129：2216-23. 

16. Pagella,F,等人。 氩离子凝固术是治疗伴有严重鼻血的遗传
性出血性毛细血管扩张症患者的有效治疗方法。 耳鼻咽喉学报
2013；133：174-80. 

17. 阿比里A等人。 激光辅助控制遗传性出血性毛细血管扩张症鼻
出血的系统评价。 激光外科医学2020；52：293-300。 

18. 汤姆森，R.S，等人。 鼻腔封堵术对遗传性出血性毛细血管扩
张症患者生活质量的影响。 喉镜Inves-TIG耳鼻喉2018；3:178-81。 

19. Invernizzi R,Invernizzi R.欧洲PMC资助者集团。 沙利度胺治
疗遗传性出血性毛细血管扩张症严重复发性鼻出血的疗效和安全性：
前瞻性II期临床试验2的结果。 柳叶刀血液醇2015；1-20。 

20. 彭HL，易YF，周SK，谢SS，张GS。 沙利度胺对遗传性出血性
毛细血管扩张症患者治疗期间和转FLI-EGFP基因斑马鱼模型的影响。 
金医学J（英）。 2015年11月20日；128（22）：3050-4。 

21. 布斯卡里尼，E，等人。 沙利度胺和贝伐单抗治疗遗传性出血
性毛细血管扩张症的安全性。 孤儿院J.Rare Dis。 14、1-14
（2019年）。 

建议 

1. 在有造影剂和无造影剂的情况下，使用Sequenc-ES

检测血液降解产物，是筛查某些或怀疑HHT的成人脑

VM的首选检查方法。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 

2. 成人急性出血继发于脑血管破裂应在神经血管专家

中心治疗，以获得明确的治疗。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度大 

3. 所有脑VM患者都应转诊到具有神经血管技能的中心

进行进一步的调查和任何个性化治疗的适应症。 

证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度大 

4. 明确诊断或怀疑诊断HHT的孕妇，如无脑VM症状，

应在分娩后进行脑VM的明确治疗。 专家组建议分娩

遵循产科原则。 证据质量：很低 

推荐力度：赞成力度弱 
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22. 许勇平，许立伟，白楚，郑世维，陈昌，遗传性出血性毛细血
管扩张症鼻出血的治疗：Meta分析。 耳鼻咽喉头颈外科。2019年1
月；160（1）：22-35。 

23. Eker of,Boccardi e,et al. 欧洲罕见血管疾病参考网络
(VASCERN)关于遗传性出血性毛细血管扩张症(HHT)成人和儿童脑筛
查的立场声明。 孤儿院J Rare DIS 2020年6月29日；15(1):165. 

 
致谢。-本章是与HHT Onlus协会合作编写的。 

 

 

柯布综合征 

定义 

Cobb综合征的特点是Ve-nous/动静脉血管异常与同色

异谱分布相关，累及脊髓、视网膜、软组织和皮肤； 

有时会有内脏受累。 最常累及的节段在T3和T9之间。 

流行病学 

这是极其罕见的，只有不到100例报告在文献中。 

病因病机 

病因不明。 没有染色体AB正常的报道。 它不是熟悉

的，也不是遗传的。 其发病机制与胚胎发生早期血

管前体的改变有关，这些血管前体在同色异谱迁移之

前从脊髓到皮肤。 涉及的元组可以是一个（元组-IC）

或一些（多元组），术语“元组脊髓动静脉综合征1-

31(SAMA1-31)”也被引入。 

临床方面 

它通常开始于儿童和青少年时期，不考虑性别和种族，

有神经症状，即特殊的不对称、感觉或运动缺陷，与

出血发作或脊髓慢性血液充血有关。 肌肉和骨骼损

伤可无症状或引起疼痛。 

病程是不可预测的，病灶可以在很长一段时间内保

持无症状。 

当患者出现以下三种或三种以上的改变时，诊断为

科布综合征： 

• 髓内动静脉血管畸形； 

• 脊髓内硬膜外血管异常； 

• 椎血管异常； 

• 椎旁血管异常。 

血管皮肤/皮下异常（“波特酒”染色，更罕见的血管

角化瘤，淋巴）。 

诊断 

为诊断目的，对整个脊柱的MRI和CT血管造影进行了

改进。 

治疗 

治疗策略可能是：药物治疗，皮质类固醇，激光治疗

皮肤血管缺陷，栓塞和手术切除AVM在选定的病例。

1-3 

 

参考文献 

1. 万丽，葛华荣，石西，王杰，胡莉，邹林平，杨刚，科布氏综合征
10岁女孩反复发作1例并文献复习。 前部神经。 2019年12月6日；
10:1302。 

2. Stillo F 、 Baraldini V 、 Dalmonte P 、 El Hachem M 、
Mattassi R、Vercel-Lio G，等人。 SISAV的血管异常指南。 血
管紧张素。 2015年4月；34（2补编1）：1-45。 

3. 孤 儿 - 马 拉 蒂 罕 见 [ 互 联 网 ] 。  可 从 ： https ： // 
www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=IT [引用2022年，3月31
日]。 

 

 
蓝色橡皮泡痣(BRBN)或Bean综合征 

定义 

蓝色橡胶泡痣综合征(BRBN)是一种典型的静脉畸形，

其特征是皮肤损害通常存在于出生时，大小不一，颜

色呈蓝色，可压缩，呈橡胶状。 病灶一般是多发性

和播散性的，可能累及内脏（主要在胃肠道水平，特

别是小肠）。1与贫血、缺铁、血纤维蛋白原值降低

和血清D-二聚体升高有关。 中枢神经系统的受累很
少见。 这些病变通常是无症状的，但在某些情况下，

它们被描述为疼痛。2病因病机 

它是一种极其罕见的综合征，文献报道约200例。 它

被列入罕见病名录。 这是一个散发综合征，尽管已

有家系描述，其中常染色体多基因遗传传播已被高度

重视。2突变基因编码酪氨酸激酶受体称为TEK(TIE2

基因）3，并已在9号染色体短臂上确认。 该基因的

改变与mTOR途径的增加有关，从而导致细胞生长和血

管生成的增加。 

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=IT
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临床方面 

除临床监测外，可能的多个疾病部位决定了影像诊断

方法。 对于胃肠道定位（除皮肤受累外常见），采

用腹部血管共振、胃肠镜、视频磁胶囊、4血肿监测

（病变通常伴有微量出血）；5神经CT/MRI有助于发

现中枢神经系统可能的悬吊定位。 

西罗莫司是一种特异性mTOR抑制剂，已显示出明显

的治疗效果，是治疗播散性和复杂性疾病的首选药物。

8尽管该药物具有良好的疗效和安全性，即使在儿科

人群中也是如此，但需要在专家中心进行仔细监测。 

 

 

 

 

 

 
对测试的解释 

为了回答问题1，在文献中发现了两个病例报告和两

个病例，这些文献考虑了BRBN患者，并报告了深入的

成像和血液化学对于诊断和证明疾病的重要性，以及

对潜在的额外皮肤或胃肠道肿胀的评估。1、2、5、6 

所分析的研究结论相互间具有较高的一致性。 影

像学检查和血液化学检查在筛查和随访过程中的结果

和评价方法是一致的。 诊断性介入使鉴别内脏定位

成为可能。 影像学和血液化学方法的侵入性很少，

与BRBN管理中的根本重要性的深入的不可知分析的可

能性相关联，使成本/效益比有利于患者，保证了对

可能的并发症的认识。 

 
数据解释 

为了回答问题二，我们在文献中对西罗莫司（雷帕霉

素）治疗BRBN1,2-9的疗效和耐受性进行了系统评价、

两个队列研究、两个病例报告和四个病例系列 

所分析的研究结论在很大程度上相互一致，并证实

了西罗莫司的治疗作用。 后者就所考虑的人群的治

疗有效性和安全性进行辩论，并使用结果的直接比较。 

免疫抑制治疗，即使不能解决和增加感染风险，也

是唯一能够获得良好效果和能够对抗疾病发展的治疗

方法。 它应该保留给那些不可能进行外科治疗或不

可能进行治疗性戒断的患者。 

所分析的所有研究，包括系统审查，都同意制定建

议。 利大于弊，取得了比其他内科手术方法更好的

效果。 
 

  

治疗 

治疗选择包括外科手术（特别是治疗内窥镜下的闭塞

并发症）、激光光热凝或氩离子治疗、药物治疗（包

括西罗莫司/雷帕霉素） 

 

参考文献 

1. Isoldi S，Belsha D，等人。 儿童蓝色橡皮泡痣综合征的诊断
和处理：一个多中心病例系列。 挖肝2019年11月；51（11）：
1537-1546。 

2. Nakajima H,Nouso H,等人。 蓝色橡皮泡痣综合征伴 

建议 

在BRBN患者中，西罗莫司（拉帕霉素）的治疗可以改

善皮肤状况，控制肠道出血，同时保持良好的安全

性。 

支持弱推荐，证据等级1++ 

建议 

为了诊断和认证BRBN的目的，提示临床记忆检查通过

影像学和血液化学（血瘀）的深入检查来完成。 

强烈建议赞成，证据级别3 

问题1 

对疑似BRBN综合征的患者进行影像学和血液化学检

查，与仅进行临床评估相比，是否适合用于BRBN疾病

的诊断和证明？ 

问题2 

在BRBN患者中，是否建议将西罗莫司（雷帕霉素）的

治疗与其他内科手术方法进行比较，以获得皮肤和内

脏临床状况的改善，同时保持良好的安全性？ 
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问题1 

在疑似Maffucci综合征的患者中，哪些检查可用于识

别软骨瘤/软骨肉瘤和血管异体瘤？ 

建议 

对于怀疑患有Maffucci综合征的患者，可以进行全身

MRI检查。 

支持的弱推荐，证据级别4 

问题2 

在Maffucci综合征患者中，哪种随访可以早期识别并

发症？ 

复杂血管畸形指南 

 

 

长期随访：1例报告及文献复习。 2018年医学胃肠病病例代表；
8087659。 

3. Soblet J,Kangas J,等人。 蓝色橡胶泡痣(BRBN)是由体细胞
TEK(TIE2)突变引起的。 J Invest Dermatol 2017；137：207-216. 

4. 顾忠、王怡、林克、王晓、郑维、王莉、张天、刘 

H.儿童磁控胶囊内镜检查：单中心回顾性队列研究。 J小儿科胃肠
素Nutr。 2019年7月；69（1）：13-17。 

5. Ur Rashid M,Muhammad Khan M,Ullah W,Hussain I,Hurairah 
A.蓝色橡皮泡痣：一种罕见的胃肠道出血原因--管理回顾。 BMJ案
例代表2019年12月16日；12(12):E231561。 

6. Ivars M,Martin-Santiago A,et al. 蕨类状斑块作为新生儿静脉
畸形蓝色橡胶泡痣综合征的标志。 EUR J Pediatr，2018年9月；177
（9）：1395-1398。 

7. Bevacqua M,Baldo F,et al. 儿童中心非标签使用西罗莫司和
依弗罗莫司：一个病例系列和文献回顾。 儿科药物2019年6月；21
（3）：185-193。 

8. 张B,李L,等人。 西罗莫司治疗小儿蓝色橡皮泡痣综合征的疗效
和安全性。 Clin Exp der-Matol 2020年1月；45（1）：79-85。 

9. 萨卢姆r等。 蓝橡胶泡痣综合征对西罗莫司治疗的反应。 儿科
血液与癌症2016；63：1911-1914。 

 

 
马福奇综合征 

定义 

Maffucci综合征的特点是多软骨瘤和血管异常的关联。 

流行病学 

它属于罕见病组和MS OMIM%614569。 

病因病机 

Maffucci综合征是散发性的，不是遗传性的，COR与

PTHR1、IDH1和IDH2基因的体细胞镶嵌突变有关。1-3

个IDH基因突变也与各种肿瘤的发病有关：“梭形细胞

血管瘤”4例卵巢幼年颗粒细胞瘤5、6例胶质瘤、胶质

母细胞瘤、7例急性髓系白血病、T细胞淋巴瘤、肝内

胆管癌NOMA、1例血管肉瘤和胰腺腺癌 

临床方面 

Maffucci综合征的特点是软骨内瘤的存在，特别是在

手部的骨头，更罕见地在颅底(13%)9可能有Malig-

nant演变（软骨肉瘤），与血管异常相关，特别是静

脉，更罕见的是“梭形细胞血管瘤”。血管异常可以发

生在软骨内瘤发病之前或之后。 当第一次观察到软

骨瘤时，Maffucci综合征可以错误地归类为Ollier综

合征， 

与Maffucci综合征不同，它不存在血管异常，而只有

多个软骨瘤。 最后，应记住MAF-FUCCI综合征的血管

异常也可局限于内脏区域。 诊断 

诊断主要依据临床表现、常规放射学检查和核磁共振

检查。 

为了诊断和证明Maffucci综合征，除了临床记忆检查和

非侵入性放射学诊断外，还可以指出一个组织病理学和

遗传分子框架。 

治疗 

它包括血管畸形和软骨瘤的手术切除，以及存在软骨

瘤的继发性骨折的复位。10 

 

建议在诊断时进行全身MRI检查，以全面评估骨和/或

软骨和血管异常。 

数据解释 

为了回答问题1，分析了文献中唯一可用的工作。 这

项工作是对先前描述的临床病例与作者的数据相关联

的回顾。 

提示MRI是鉴别MS与Ollier病的重要手段。 事实上，

虽然它们是非常相似的疾病，但它们在恶性肿瘤的发

病方面有不同之处。 这项工作有局限性，因为缺乏

对被审查病例的放射学和组织学数据的审查。 
 

 

在儿童年龄，建议在6-12个月进行临床检查，并每隔

一个月进行一次骨病变X线检查 
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建议 

对于Maffucci综合征，需要仔细的随访，包括定期的

临床和放射学检查，以便早期诊断恶性肿瘤。 

支持的弱推荐，证据级别4 

复杂血管畸形指南 

 

 

2-3年后早期诊断生长异常应行手术治疗。 

成人应定期进行临床(12～24个月）和骨病变(2～3

年）的影像学检查，以早期诊断骨病变的恶性转移。 

从30岁起，对于直径>5-6 cm的软骨瘤，建议定期

（每年）进行全身MRI检查，以早期诊断椎外区的恶

性肿瘤。 

骨扫描和CT扫描在特殊情况下可以替代MRI。 

数据解释 

为了回答问题2，使用了回答问题1所使用的相同的工

作10，因此，具有已经提到的局限性。 
 

 

参考文献 

1. Gnoli M,Ponti F,Sangiorgi L.包括骨肿瘤的肿瘤综合征的最
新进展。 外科病理学2017；10:749-64. 

2. 平田M、Sasaki M、Cairns Ra等人。 突变型IDH足以诱发小鼠
软骨瘤病。 PNAS 2015；112：2829-34。 

3. Saiji E， Pause FG， Lascombes P， Cerato Biderbost C，
Marq NL，Ber-Czy M，等人。 IDH1免疫组化反应性与IDH1或IDH2
镶嵌。 维尔乔斯拱门。 2019年11月；475（5）：625-636。 
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的作用。 实验室投资。 2018年4月；98（4）：414-26。 

9. 欧希S，佩里斯-塞尔达M，范·贡佩尔JJ。 Ollier病和Maffucci
综合征的颅底内软骨瘤和软骨肉瘤。 世界神经外科2019年10月；
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10. 埃尔·阿比德JM，罗宾斯SM，科恩B，莱文AS，瓦莱DL，莫里斯
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毛细血管畸形综合征伴动静脉畸形（CM-AVM） 

定义 

毛细血管-动静脉畸形综合征（CM-AVM）的临床特征

是多个直径1～3厘米的圆形棕红色皮肤斑，很少超过

15单位。 病变可能在出生时就已经存在，并在一生

中逐渐增加。 它们通常始于白色血管收缩晕1在大约

30%的患者，AVM和动静脉瘘，高流量，局限于中央静

脉系统水平，皮肤和皮下，在肌肉和/或骨骼水平，

面部，颈部，末端。 他们的发现与死亡率和发病率

的增加有关。2 

病因病机 

该综合征是常染色体显性遗传，具有高度的遗传性和

广泛的表型变异性，即使在同一家系细胞核内也是如

此。 3 CM-AVM综合征可由1型CM-AVM中的RASA1基因

突变或2型CM-AVM中的EPHB4基因突变引起。4这一最

新的CM-AVM变异最近被定义，其表现与CM-AVM1相似，

并可与HHT（遗传性出血性毛细血管扩张症）重叠。 

CM-AVM2显示中枢神经系统高流量血管异常的风险较

低，在任何情况下都值得长期随访。5-7 

临床方面 

相关皮损的组织学特征在文献中被描述为真皮中上部

微小扩张的皮肤血管，有或无腔内红细胞。8,9 

最近的组织学分析3表明，典型的CM-AVMS的皮肤组

织在组织学和免疫组织化学特征上与毛细血管性畸形

不同。 另一方面，在动静脉畸形方面可以看到更多

的相似性，CM-AVM可以代表早期阶段。 然而，还需

要进一步的研究来证实第一个假设。 

为了正确的诊断，需要一个多学科的方法来研究血

管成分（使用适当的成像方法，回声多普勒，MRI)，

皮 肤 成 分 （ 表 皮 发 光 ） ， 遗 传 组 织 学 特 征

(RASA1/EPHB4)。10-12 
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问题1 

在CM-AVM患者中，皮肤镜检查/发光检查是否在参考

中心用于与其他简单和复杂血管畸形的直肠鉴别诊

断？ 

建议 

为了对CM-AVM与其他血管畸形进行正确的鉴别诊断，

需要在参考中心进行专家评估，包括皮肤镜检查/发

光检查。 

强烈建议赞成，证据级别3 

问题2 

对于CM-AVM患者，是否需要遗传咨询、组织病理检查

和病理组织活检取样的遗传分子测试，以证明罕见疾

病？ 

建议 

对于CM-AVM的诊断和认证，除了临床记忆检查和非侵

入性放射学诊断外，还可以建立一个组织病理学和遗

传分子框架。 

支持的弱推荐，证据级别3 

复杂血管畸形指南 

 

 

Le caratteristiche istologiche delle lesioni 

cutanee asso-ciate sono state descritte in 

letteratura come caraterizzate da vasi cutanei 

minimamente dilatati nel derma medio-su-

periore,con o senza riscontro di eritrociti 

endoluminali.8,9 

 

数据解释 

为了回答问题1，在Lit-erature中确定了一个病例系列，

该系列考虑了CM-AVM患者，并报告了发光法对正确鉴别

诊断和随后的不方便证明的重要性。13 

所考虑的研究与目标人群相关，用致发光评价对鉴

别诊断有相关作用。 该建议的好处是通过一种非侵

入性和易于使用的方法对CM-AVM进行正确的鉴别诊断，

这也是常规皮肤科评估的一部分。 考虑到方法的无

创性和速度，与对照相比，干预是可以接受的。 
 

 

数据解释 

为了回答问题2，在描述CM-AVM患者的文献中确定了8

个病例系列，这些文献报道了遗传学或组织病理学研

究对诊断和证明疾病的重要性。 所分析的所有研究

在制定建议方面都是一致的。 

该建议的好处是通过以下方法确保疑似CM-AVM患者

的诊断变得不容易 

识别与遗传相关的畸形亚型相关的可能的血管畸形。 

这些方法（浅表皮损活检）缺乏侵袭性，与对CM-AVM

型COR-Rect诊断的基本重要性进行深入诊断分析的可

能性相关，使成本/效益比处于非常低的水平。 国家

领土上已经存在和运作的专门中心保证了SPE专业遗

传学家和病理解剖人员在短期内适用该建议。 
 

治疗 

我们选择腔内手术治疗AVM，而对于病变的浅部部分，

最近一些研究表明脉冲染料激光治疗也有很好的疗效。

14 

 

参考文献 

1. 妮可·A·韦茨，克里斯汀·T，劳伦等人。 儿童皮肤科临床表现为
毛细血管畸形-动静脉畸形综合征：一项回顾性研究。 小儿皮肤病
素。 2015年1月至2月；32（1）：76-84。 

2. Park Sung-min,Kim Jeong-min等人。 5q14.3微缺失：一种伴随毛
细血管畸形的基因综合征-动静脉畸形综合征和神经学表现。 儿科皮
肤病2017年3月；34（2）：156-159。 

3. M.Valdivielso-Ramos,A.Torrelo等人。 毛细血管畸形-动静脉畸
形综合征皮肤病变的组织病理学特征。 JEADV 2020，96(3):230-240。 

4. 惠特尼·L，阿凯·G，等人。 由EPHB4变异引起的CM-AVM2表型：与遗
传性出血性毛细血管扩张症(HHT)有多少重叠？ Genet Med 2019年9月；
21（9）：2007-2014。 

5. Annabel Maruani,Marine Durieux-Verde等人。 在113名儿童
腿部毛细血管畸形中寻找RASA1变异：来自法国国家儿科队列
CONAPE的结果。 《真皮杂志》2018年2月7日；98（2）：251-255。 

6. 菲利普·E·拉平斯基、阿巴斯·杜斯蒂等人 血管内皮细胞RASA1在
毛细血管畸形 -动脉畸形中的体细胞二次突变。  EUR J Med 
Genet2018年1月；61（1）：11-16。 

7. 穆斯塔法·阿梅尔、妮可·雷文库等人 EPHB4的生殖系功能缺失突
变导致了第二种形式的毛细血管畸形-动静脉畸形(CM-AVM2)对ras-
MAPK信号转导的解除调控。 发行量2017年9月12日；136（11）：
1037-1048。 

8. a Martín-Santiago，Nknöpfel，Jdel Pozo等人。 少毛症与毛
细血管畸形-动静脉畸形综合征有关。 BR J Dermatol 2015年2月；
172（2）：450-4. 

9. Changhyun Kim,Christine J Ko,Kenneth E Baker,Richard J 

Antaya。 



卷。 41-补编。 1至2号 国际血管学 99  

复杂血管畸形指南 

 

 

一例毛细血管畸形-动静脉畸形综合征患者皮肤毛细血管畸形的组织
病理学和超声特征。 小儿皮肤病素。 2015年1月至2月；32（1）：
128-31。 

10. 妮可·雷文库、埃洛迪·法斯特等人 毛细血管畸形-动静脉畸形
患者的RASA1镶嵌突变。 J Med Genet 2020年1月；57（1）：48-
52。 

11. 雷切尔·T·奥弗卡什，克里斯托弗·K·吉布等人 母体和胎儿毛细
血管畸形-动静脉畸形（CM-AVM）由于一种新的RASA1突变，表现为
产前非免疫性积水胎儿。  AM J Med Genet A 2015年 10月；
167A(10):2440-3。 

12. 惠特尼·伍德查克-多纳休，彼得·约翰逊等人 扩大RASA1毛细血管
畸形-静脉畸形的临床和分子发现。 EUR J Hum Genet2018年10月；26
（10）：1521-1536。 克劳迪娜·甘登、贝蒂勒·博尼奥等人。 毛细血
管畸形-动静脉畸形综合征是一种典型的血管和色素皮肤镜下毛细血管
畸形-动静脉畸形综合征：四例报告。 Pediatr Dermatol 2016年9月；
33(5):E337-41。 

13. 海伦娜·伊兹纳多，埃丝特·罗埃等。 脉冲染料治疗毛细血管畸
形-动静脉畸形综合征（CM-AVM）疗效良好。 皮层。 第37卷，第2
期，2020年3月/4月，第342-344页。 

 

小头-毛细血管畸形 

定义 

小头畸形毛细血管畸形综合征1 

流行病学 

未知。 到目前为止，有12例得到分子证实。1 

病因学 

STAMBP基因双等位基因变异（突变）引起的遗传状态

（在每个细胞中，STAMBP基因的两个拷贝都有突变）。 

传播是常染色体衰退1 

临床方面 

先天性小头畸形、皮肤毛细血管畸形、顽固性癫痫和
精神运动障碍。 小头畸形从出生起就存在。 神经放
射学图像显示脑周围间隙增加，简单的回旋和进行性
脑萎缩。 下丘脑发育不全、胼胝体发育不全、视神
经和视交叉发育不全也可能存在。 结论：1.皮肤毛
细血管畸形多分布于头皮、躯干、四肢和生殖器 

早发性癫痫通常在出生的第一天，在许多患者中药

物上是难以解决的。 它倾向于变得不那么严重，因

此在两年的生命后也更容易治疗。 

精神运动迟缓和随之而来的智力残疾在大多数患者

中是严重的。 严重中枢性扁桃体不足。 

手指和脚趾异常（发育不全或缺失 

指骨和指甲）和面部（前额后退、远端肥大、内眦赘

皮、眼睑拉长、上睑下垂、耳廓低植入物、小下颌）

可能与此相关。 

运动障碍（四肢和眼睑肌阵挛）、进食困难、产前

和产后发育迟缓、矮小、耳聋、肾和心脏畸形 

诊断 

诊断依据临床和神经放射学资料。 STAMBP基因突变

的鉴定证实了临床诊断。 

脑部磁共振成像、儿童神经精神科医生的评估、眼

科评估、耳鼻喉科评估、心脏超声评估和腹部超声 

遗传分子框架的临床遗传学评价。 

治疗 

治疗以康复治疗为主。 神经性癫痫的药物治疗 

随访是多学科的，根据临床需要有不同的专家参与。 
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先天性毛细血管扩张绒毛膜 

定义 

先天性毛细血管扩张性绒毛性皮肤(CMTC)是指萎缩

（有时溃疡）皮肤上的一种持续性弥漫性网状毛细血

管畸形，与半横断肌相关，伴有肢体或整个半横断肌

萎缩。1 

它被列入罕见病名录。 
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问题1 

在CMTC患者中，为了排除内脏受累，是否需要包括眼

科评估的多学科随访，就像单专家评估一样？ 

建议 

为了排除CMTC患者内脏受累，需要进行多学科评估，

包括眼压计和眼底检查。 

强烈建议支持，证据等级1++ 

复杂血管畸形指南 

 

 

病因病机 

荷兰儿科医生Cato van Lohuizen在20世纪初首次描

述了它，在文献中以不同的名称报道了它：遗传性生

殖器静脉扩张症、网状血管痣、先天性静脉扩张症、

先天性网状血管扩张症和Van Lohui-Zen综合征。 疾

病的病因至今仍不清楚，最近的研究发现，从CMTC影

响的皮肤组织活检中发现GNA11基因突变。 迄今为止，

即使在血液中也很难识别同样的突变，如果不是百分

率极低的话。2 

临床方面 

毛细血管和静脉性疾病的特点是低血管流量。 虽然

它通常有良性发展，但它可能与眼部异常（从青光眼

到视力下降并有潜在的视力下降）、四肢不对称和中

枢神经系统受累有关，需要医学关注。1组织病理学

检查目前起着次要作用，使CMTC的诊断具有临床性质。

3 

诊断 

除了多普勒超声对血管异常的直接评估外，多学科的

方法对常见的共病进行监测也是非常重要的。 

特别是，随着时间的推移，随着眼科随访（包括不

一定分布在面部的形状），以及对受影响区域的血管

-皮肤成分的不断评估，监测眼部的表现是很重要的。 

治疗 

治疗方法是保守的。 
 

数据解释 

为了回答问题1，在文献中确定了一个系统回顾、两

个病例报告和一个病例系列 

其中考虑了CM-AVM患者，并重申了多专家评估的重要

性，特别是眼科评估，以排除内脏血管受累。1-4 

正在考虑的研究与TAR-GET人群相关，结果一致，

评估方法，将眼科检查纳入筛查和诊断随访过程。 

研究之间的高度连贯性。 

这些研究与目标人群相关，争论与目标人群相关的

共病，并使用结果的直接比较。 该建议的好处是确

保对疑似CMTM的患者进行更好的整体评估，以防止与

未识别的内脏异常相关的潜在损害。 综合的多专家

评估，特别是眼科评估，将保证在不诉诸被判定为侵

入性的方法的情况下进行多椎间盘评估。 所分析的

所有研究，包括系统审查，都同意制定建议。 由于

该方法的低侵袭性和早期眼科评估的重要益处，该方

法的不良影响明显大于不良影响。 
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建议 

淋巴畸形的胚胎学亚型（肌型或肌外型）的识别允许

朝着正确的临床-仪器和治疗路径的初始方向。 

良好临床实践推荐 

淋巴畸形指南 

Pietro Dalmonte, Corradino Campisi, Francesco Pasetti, Bruno Amato, 

Corrado Occella, Massimo Vaghi, Laura Moneghini, Ezio Fulcheri 

 

 

 

定义和分类 

淋巴管畸形(LM)是淋巴管生成的胚胎发生错误，根据

解剖学和胚胎学的标准，进一步细分为两个亚组

（Hamburg Classification，1988)：外隆起型和躯

干型。 

Runruncular LM：这是由于胚胎发生的早期阶段发

育受阻而产生的胚胎残留物。 它们由“未成熟”的间

叶型血管炎组成，如果受到刺激（月经初潮、怀孕、

激素治疗、创伤、感染、手术），仍有生长的潜力。 

躯干型LM：它们是血管形成后期的错误。 这是“成

熟”的血管组织，在受到刺激时失去了生长潜力。 

“国际血管异常研究学会”（罗马，1996)的分类将

MLS划分如下： 

• 肌外LM： 

• a）大囊性（同义词旧分类：囊性湿瘤） 

• b）微囊性（同义词旧分类：淋巴血管瘤） 

• c）合并（微囊和巨囊） 

• 躯干型LM： 

• 原发性淋巴水肿 

• 综合征型LMS： 

• a）亨内卡姆； 

• b）戈勒姆·斯托特； 

• c）淋巴水肿-胆汁淤积； 

• D)GLA（全身性淋巴异常）。 

随后分别于2014年和2018年进行了两次修订，因此

国际社会普遍认同的ISSVA分类如下： 

• a）常见（囊性）淋巴畸形 

• 大囊性； 

• 微囊肿； 

• 混合的。 

• b）淋巴管瘤病或全身淋巴异常(GLA) 

 

• c）Gorham-Stout综合征淋巴管畸形（Gorham-

Stout病） 

• d）卡波西型淋巴管瘤病（KLA，卡波西型淋巴管

瘤病） 

• e）淋巴干畸形：原发性淋巴水肿，其表现形式

如下： 

• 诺-米尔二氏病； 

• 遗传性原发性淋巴水肿； 

• 淋巴水肿； 

• 少毛症；淋巴水肿；毛细血管扩张； 

• 原发性淋巴水肿伴骨髓发育不良； 

• 原发性全身性淋巴异常（Henneck-AM综合征）； 

• 小头畸形伴或不伴脉络膜视网膜病变和淋巴水

肿； 

• 淋巴水肿和后鼻孔闭锁。 

• f）其他罕见的形式：中心传导淋巴异常(CCLA)。 
 

 
大囊型肌外（或普通）淋巴管畸形 

定义 

在文献中，大囊性囊肿被定义为完全或主要由直径大

于1-2厘米的囊肿组成的LM，微囊性囊肿被定义为完

全或主要由直径小于1或2厘米的囊肿组成的LM，或在

任何情况下，这些囊肿不能抽吸或用硬化治疗。1-3 

其他作者定义为大囊性的LM--囊肿直径大于2厘米

的患病率(>50%)； 微囊肿那些没有直径大于2厘米的

囊肿的LM； 混合囊肿发生率(>50%)小于2 cm.4的LM 
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问题1 

导致大囊性淋巴畸形诊断的临床表现是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

病因学 

肌外LM的病因尚不清楚。 目前，遗传方法尚不可能，

因为它们零星发生，没有遗传传播。 GLA和GSD等罕

见的形式也是如此。 取而代之的是，在原发性淋巴

水肿中，躯干性ML的典型表达，在所有已知的形式中

至少有一个异常基因被证实（见相关章节）。 

流行病学 

一般人群中血管异常的全球发生率尚不确切。 

据估计，整体上血管畸形的全球发病率约为1.2%，

而淋巴畸形的发病率大致在每10.000名居民中1至5例

之间波动。5,6 

组织学 

椎体外LMS的组织学特征是血管间隙的变化，根据这

一参数，可将扩张的血管直径小于5 mm的小囊性和大

于5 mm的大囊性区分为微囊性和大囊性。 小囊性LMS

壁薄，内皮扁平或略隆起，周围有稀少的周细胞，无

平滑肌衬里，而大囊性LMS壁增厚，纤维状，有平滑

肌细胞。 淋巴管腔内有淋巴，无定形而清晰，淋巴

细胞和巨噬细胞稀少； 有时，他们可以获得红细胞，

特别是当他们遭受创伤或当他们与静脉血管相连时； 

可能存在腔内瓣膜。发生LMS的组织可因血管增生本

身而弥漫性剥离或伴有纤维化， 有无血管周围淋巴细

胞浸润。 内皮细胞具有一定的有丝分裂活性，免疫

细胞化学标记Ki67可检测到，淋巴差异可通过特异性

标记如Podoplanin(D2-40)和Prox-1.7-10的阳性来证

明 

 

博物学 

在大多数病例中，淋巴畸形从出生时就很明显，尽管

有时它们表现得很晚（50%的病例在出生时临床表现，

90%的病例在生命的前两年）。 自发消退的可能性非

常罕见，必须考虑是炎症-感染性发作的结果 

对继发硬化和复发的囊肿行闭塞术。11 

病灶的大小增加是进行性的，通常缓慢，并与体细

胞发育成正比，但囊内出血继发的急性体积增加并不

罕见2在青春期或妊娠期，由于雌激素依赖性激素变

化，也可能观察到恶化。3,12 

临床方面 
 

临床表现与病灶体积、部位、出血/炎症和感染性并

发症有关。 最常见的部位是颈面部（50%以上）、腋

窝区、面部、胸壁和纵隔。 这些年来，它们的数量

有逐渐增加的趋势。 

诊断通常被怀疑存在柔软，可压缩或紧张弹性肿胀，

不疼痛，皮肤未受损。 

如果规模较大，则可能导致与站点相关的功能问题； 

最严重的问题是：颈部和纵隔局部的呼吸窘迫和/或

吞咽困难； 轨道局域化中的突出和视觉扰动； 内脏

腹痛1,13 

最常见的并发症是内囊性出血，导致畸形的急性体

积增大，伴有发热、局部疼痛，甚至病灶体积明显增

大，并伴有邻近结构受压的相关症状 

LMS在产前超声表现已明显，临床诊断（或怀疑）

在新生儿期或生命的头两年达到90%的病例，排除罕

见的内脏形式。14-18有时病变可能持续数年不可见

和沉默，然后在局部炎症并发症或腔内出血后表现为

紧张弹性、红色和疼痛的肿胀。2,19,20 

即使在没有并发症的情况下，大囊性LMS的体积也

趋于进行性增加。 然而，在文献中有零星的可能自

发消退的报道，有时是炎症-感染性并发症继发纤维

化的结果。11 

LM进展的最大风险发生在AD期间- 
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建议 

为了证实大淋巴管畸形的临床诊断和初步评估病变范

围，建议采用彩色多普勒超声作为一级无创性超声检

查。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 

问题2 

如果怀疑或临床上有大囊性LM的证据，哪一种是最适

合的一级检查来确认诊断和评估畸形的解剖特征？ 

淋巴畸形指南 

 

 

由于青春期荷尔蒙的变化，这可能有助于他们的扩张。 

正是由于这种进展的风险，一些作者认为早期治疗是

必要的，即使在无症状的情况下也是如此。12 

数据解释 

为了回答问题1，我们分析了9篇相关文章，这些文章
以全面和说教的方式共同揭示了MAC-RO-囊性淋巴畸
形 的 显 著 临 床 特 征 ： 7 篇 叙 述 性 观 点 ，
2,3,11,12,14,16,19篇回顾性队列研究15篇和1篇 准
则1、2、3、11、12、14-17、19 

对病人进行可重复的非创伤性调查。 最好由该领域

的熟练人员执行。 研究与目标人群有关。 
 

 

 

 
仪器诊断学 

 

第一次诊断（或诊断怀疑）总是不确定的； 随后必

须进行彩色多普勒超声检查，以确认诊断和初步评估

病变的范围。 

彩色多普勒超声可以记录单房或多房大囊肿的征象，

这些大囊肿呈等回声或高回声，在囊内出血时可能有

液-液水平，这是由间隔小血管破裂引起的。 

血管化仅存在于隔内，囊肿内无1,11,20 

数据解释 

为了回答问题2，分析了指南1和文献11、20的两个叙

述性观点，认为超声检查是直接不可知论过程中可靠

的第一级方法。1、11、20 

在分析的研究中，专家们同意将彩色多普勒超声定

义为淋巴畸形的一级仪器检查，因为它可以初步评估

畸形的主要形态学和扩展特征及其可能的并发症。 

彩色多普勒超声是一种非侵入性、低成本， 

磁共振 

MRI可以突出大囊肿与深部组织和器官（纵隔、咽、

喉气管轴等）的关系，可视化深部和内脏的定位，并

可与其他临床表现相似的病理鉴别诊断。20 

囊肿在T1加权像上呈低密度，在T2W序列上呈高密

度，低密度小梁与间隔相对应。 在出血性内容物的

情况下，大囊肿可能呈现高T1W信号和液体水平。 

在使用造影剂（钆）后，只突出间隔浸渍，允许在

没有造影剂的情况下对T1和T2脂肪SAT显示相同信号

的静脉畸形进行不同的诊断。 

T1加权和T2加权序列对鳃裂囊肿、脂肪瘤、甲状舌

囊肿、脓肿、甲状腺肿块的鉴别诊断也很低。 

此外，与超声相比，MRI具有突出边缘和浸润区域

的优势； 这些数据很重要，因为它可以突出显示囊

性微囊性成分，因此可以诊断混合型LMS.3、9、11、

20 

在腹膜定位的情况下，MRI允许区分诊断囊性间皮

瘤、囊性成分与粘液或粘液样内容物的肿瘤性病变、

淋巴囊肿、腹水、囊肿与厚壁或隔膜提示其他病理

1,2,13 

问题3 

在临床和超声诊断大囊性淋巴畸形的情况下，还有什

么其他的工具研究可以让我们更好地定义畸形，以预

测治疗措施和/或随着时间的推移而改变？ 

建议 

在大多数病例中，仔细的病史和完整的体格检查允许

临床诊断大囊性淋巴管畸形。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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建议 

不应该进行血管造影。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

建议 

计算机断层扫描的适应症很少，只有在MRI有禁忌的

情况下才取代MRI。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题4 

大囊性淋巴畸形的产前诊断是否可行？ 

淋巴畸形指南 

 

 

数据解释 

为回答问题3，共收集了6篇文章：5篇文献综述3、11、

13、20、21和1篇专家意见。3、9、11、13、20、21这些

研究一致认为MRI是在彩色多普勒超声检查后进行的二级

仪器检查。 本研究有助于对大囊性LM的切除、周围组织

和内脏的受累情况进行全面的评估。 这项检查不涉及重

大风险，但在4-5岁以下的儿童中需要麻醉或镇静。 除
学龄前儿童外，核磁共振成像在全国范围内都很容易实

现，但图像的检查应由具有该领域专门知识的放射科医

生进行。 

尽管参考文献很少，病例数也有限，但相关的研究

随着时间的推移而得到巩固、统一、共享和可靠。 

因此，它们可以被认为与定义MRI为目标人群治疗目

的不可或缺的第二级调查有关。 结论是一致的，显

然利大于弊。 因此，即使在弱的证据存在的情况下，

我们也可以提出强烈的建议。 

血管造影术 

血管造影（静脉造影、淋巴造影、淋巴管造影）是一

种侵入性的检查，没有任何有助于诊断的因素，没有

适应症，应该避免。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估血管造影诊断大囊性淋

巴管畸形的科学依据。 
 

活检 

活检是指罕见的可疑病例，其中仪器检查不允许诊断

为治疗目的的确定性。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估活检在淋巴畸形诊断中

的作用。 

 
 

计算机断层摄影术 

CT仅适用于MRI有禁忌症的情况，尤其是儿童，为了

最大限度地减少辐射暴露，应避免使用。 虽然CT可

以帮助确定诊断，但它不能提供MRI的所有信息。 

数据解释 

目前还没有足够的研究来评估CT在大囊性LMS诊断中

的作用。 
 

 

产前诊断 
 

巨囊性或混合性ML可见于妊娠早期后的产前妊娠。 

在鉴别诊断中，操作者必须始终牢记囊性淋巴异常的

可能性，尽管这种可能性很少，但它可以早期表现出

来，并可以迅速发展体积，以便能够识别危险情况，

特别是在颈部和/或胸部畸形的情况下。15-17 

超声的局限性是难以直接直观地显示喉气管轴。 

相反，产前MRI除了诊断外，还允许 

建议 

磁共振可用于诊断、诊断和精确平衡MAC-囊性LM的扩

展，以期待治疗。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 

建议 

活检很少用于诊断目的，但当仪器检查不能确定诊断

时，必须进行活检。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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建议 

1. 大囊性（或混合性）淋巴管畸形在第一次三胎妊娠

后易被胎儿超声诊断； 在鉴别诊断时，建议始终牢

记胎儿囊性淋巴畸形的可能性 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

2. 颈部大囊性淋巴畸形存在气道阻塞风险； 在这种

情况下，胎儿MRI不需要对比，因为超声 

问题5 

如果产前诊断大囊性淋巴畸形，应该采取哪种策略？ 

淋巴畸形指南 

 

 

评估不稳定的气道，从而确定分娩时治疗的必要性。

1，14，22-24 

囊性LMS是由发生在妊娠第4周至第6周的胚胎发育

异常引起的。 它们常与非整倍体、多发性先天性异

常、羊水过多、胎儿宫内死亡、Noonan综合征、

Turner综合征和三体综合征有关。 当囊性LM在子宫

内早期诊断时，往往伴有其他异常和胎儿丢失。 当

LM在妊娠晚期发生时，非整倍体和OTH-ER结构异常要

少得多。25 

LM的早期产前诊断必须在确定任何染色体异常的情

况下完成。 

如果存在异常核型（来自羊水或绒毛膜组织）和/

或严重的相关异常，妇女必须得到产科和妇科医疗中

心的照顾（根据意大利法律），以评估在头三个月后

自愿终止妊娠的可能性。22-24 

结论：大囊性（或混合性）LM的超声监测、胎儿

MRI对宫颈纵隔的定位、核型及超声寻找其他结构异

常是重要的。 

数据解释 

为了回答问题4，我们分析了7项关于胎儿诊断大囊性

淋巴畸形可能性的研究：5项叙述性综述、14、16、

23-25项回顾性队列研究17项和一系列临床病例15 

所分析的研究结论相互一致。 彩色多普勒超声和
非对比核磁共振成像都是非侵入性的，对胎儿完全没
有风险，对妊娠也没有负面影响。 在整个国家范围
内，工具调查的可行性是好的。 这些研究与目标人
群相关，利明显大于弊。 

 

 

 
 

无论胎儿时期诊断的大囊性（或混合性）LM的位置如

何，畸形的体积演变都需要仪器监测（超音波和无对

比的MRI），有不可预测的体积增加的风险。23,24 

在没有气道偏移/压迫的情况下，直径大于5厘米的

颈部或颈部纵隔大囊性LM可以被认为是剖宫产的指征。 

对于宫颈或颈纵隔区域的巨囊性LM，胎儿MRI（无
对比）可以预测有气道阻塞风险的胎儿分娩时需要进
行治疗。 特别是，胎儿MRI可以预测出口的需要
（“子宫前产时治疗”），评估畸形与喉咙轴之间的接
触程度，这应该得到精确的监测。 当LM与气道接触
并环绕气道超过一个半周期时，应考虑气管造口术。 
此外，接触延伸越长，越有可能需要出口和气管切开。
26,27 

手术方法包括母亲全身麻醉、低位横腹式剖腹产和

子宫切开术。 胎儿的头、颈、上胸和一侧上肢外化，

其余胎儿身体留在宫腔内，以维持子宫体积和胎儿的

温度； 通过这种方式，胎儿继续得到胎盘的支持。 

手术顺序包括：喉镜下插管； 支气管镜检查伴插管； 

气管切开术。 一旦气道固定，脐带中断，分娩结束。 

然后将新生儿转移到重症监护室，进行畸形的产后治

疗（手术、硬化治疗、药物治疗或仅临床监测）。18

根据一些作者的说法，退出程序后最好使用博莱霉素

（0.5毫克/千克水溶液剂量）进行硬化治疗，而不是

通过 

不能充分显示胎儿的喉咙轴。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 

3. 对于早期诊断为大囊性LM的胎儿，建议通过超声

检查胎儿的核型。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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建议 

1. 如果产前诊断宫颈纵隔大囊性（或混合性）淋巴管

畸形并有气道结构，则应指示气管切开出口（“子宫

内治疗”）程序和随后的新生儿血压护理治疗。 根据

专家组的经验推荐良好的临床实践 

2. 如果胎儿诊断为伴有染色体异常和其他严重结构畸

形的大囊性（或混合性）淋巴畸形，必须进行终止妊

娠评估。 根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题6 

大囊性淋巴畸形的治疗程序是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

外科手术，他们认为这一程序是退出后的第一个治疗

选择，但在这方面没有共享的操作协议。23、24 

胸壁LMS的发生率远低于颈部、纵隔和腋窝部位。 

对于这些场所，不需要提供出口式手术，可以根据畸

形的体积允许自然分娩。28 

大囊性LM在子宫内和出生后都有可能自发复旧，据

报道发病率约为9%。23,24 

数据解释 

为回答问题5，确定了六篇文章，其中五篇叙述性评论18、

23、24、26、27和一系列案例。28 

所分析的研究一致认为有必要对子宫内诊断的大囊

性（或混合性）淋巴管畸形进行仪器监测，他们一致

认为分娩方法和治疗措施，结论是可靠和一致的。 

通过核对表评估的证据质量是好的。 

至于这些程序的可行性，转回的文章强调了如何将

这种治疗保留给在助产方面经验丰富、配备新生儿重

症监护室和熟悉新生儿期血管畸形治疗的操作人员的

中心。 
 

治疗 
 

与微囊型LMS相比，大囊型LMS具有浸润型结构，其演

化更为渐进，具有压缩和移位的倾向，不具有浸润性。 

手术和硬化治疗代表了大囊性LMS的治疗标准，但

目前还没有明确的证据表明这两种方法中哪一种应该

作为首选。 

特别是，这种方法没有具体的指导方针，文献也没

有证明一种方法优于另一种方法。29 

在没有症状、发育和功能问题的情况下，治疗可以

推迟到两岁后。 如果症状仍然不存在或很轻微，则

有理由继续进行临床监测，并放弃治疗，最好结合

MRI重新评估（无对比）以确定病变的体积稳定性。 

然而，有些作者并不认同这一方向，他们认为即使在

无症状的情况下，早期治疗也表明了这些疾病进展的

高风险。12 

对于症状性和/或发育性疾病，没有指导方针，标

准的治疗方法是以硬化治疗和切除手术为基础，有时

是合并治疗。 

外科手术 

根据一些作者的观点，手术保留给微囊型，而硬化治

疗最好重新服务于大囊型LMS。 在微囊形态下进行有

效硬化治疗的困难及其更大的进展性支持了这一指征。 

根据其他人的观点，手术是治疗宫颈巨囊性LMS的首

选选择，尤其是在儿童年龄。11 

在所有情况下，患者都应被转诊到多学科机构，并

委托给熟悉这类损伤的外科医生，因此他知道如何在

不损害虚拟结构的情况下切除这些畸形。11 

手术并发症有：淋巴硬化伴术后淋巴集合（血清

瘤）、乳糜泻、感染、出血、短暂或永久性神经损害

（更常见的是复发性膈神经、迷走神经和喉神经损

害）、Horner综合征。27,30 

就长期结果而言，复发的发生率很高，而且通常由

不完全切除所维持，因此必须强调尽可能彻底的切除

的重要性。29 
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建议 

治疗策略、手术或硬化治疗的选择必须基于多学科方

法和对单个病例的准确全面评估（患者年龄、病变部

位、治疗过程的风险和益处）。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题7 

大囊性淋巴畸形患者治疗其他硬化的首选硬化剂是什

么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

功能风险和发病率高的部位是颈部、胸部（纵隔）

和眼眶区域，其具体问题在第5章（见“危险部位”）

中强调。 

硬化疗法 

硬化治疗是一种必须在全麻下直接超声引导下穿刺的

手术。 静脉造影控制通常是不必要的。 只有在成人

的小囊性畸形中，硬化治疗可以在患者清醒时进行。 

在注射硬化剂之前，必须至少部分地清除腔内液体。

3 

单腔型是硬化治疗中最受益的。 

所用硬化剂有：OK 432（匹克班尼）、乙基醇、博

莱霉素、平阳米星（又称博莱米星A5)、强力霉素、

四环素、多醇、十四烷基磺酸钠。30 

硬化剂类型的选择是基于中心和操作者的经验； 

选择是严格依赖于操作符的。 

最严重的并发症是使用酒精作为硬化剂引起的； 

主要损害涉及皮肤、粘膜和周围神经； 建议在使用

酒精方面进行SPE-cial培训，以便将发病率降至最低。 

复发或部分结果是硬化治疗长期的主要问题，而在

短期和短期内，结果通常是有利的。 过程可以重复。 

硬化治疗和手术可以联合或连续地用于LMS.33，34 

在2020年发表的一项关于726例头颈部LMS硬化治疗

的系统综述和荟萃分析中，大囊性LM完全治愈（症状

消失和临床检查阴性）的报告率为53%，而微囊性LM

和混合性LM的治愈率分别为35%和31% 

在UST2019发表的154例眼眶LM硬化治疗的系统回顾

和Meta分析中，54.9%的病例完全治愈，并发症发生

率低(2.7-3.4%)，暂时性并发症发生率高（58.5%）。

35 

数据解释 

为了回答问题6，分析了以下科学研究：两个系统综述，

并进行了Meta分析，4，35 

四次叙述性审查、11、30、32、34两个案例系列29、

33和一项共识31 

研究表明，对于大囊性LMS的治疗标准是切除手术

和超声引导下硬化治疗，但对于其中一种方法优于另

一种方法以及哪一种方法应该作为首选治疗方法，目

前还没有明确的证据。 

最近的趋势似乎更倾向于硬化治疗，因此是一种有

效的、可重复的程序，并发症或不良事件的风险较低。 

然而，这两种治疗方法的总体风险-效益平衡并不允

许做出明确的判断，它们还没有根据患者的年龄和病

变部位制定出关于最佳治疗策略的明确方案。 

多学科转诊中心的经验，特别是操作者（外科医生

和介入放射学家）的经验在治疗中起着至关重要的作

用，这些因素也会影响患者或父母对治疗程序的接受

程度。 通过检查表评估的两个系统评价的Meta分析

的证据质量被发现是好的。 

这些研究的结论是一致的，没有冲突，即使它们不

允许确定一种治疗程序优于另一种治疗程序。 
 

硬化剂的选择 
 

传统的硬化剂有四癸基硫酸钠、OK-432、乙醇、强力

霉素、博莱霉素和平阳米星（又称博莱霉素A5)。 

在最近引进的药物中，受到越来越多的支持的是博

莱霉素，它是一种具有抗肿瘤作用的细胞毒性抗肿瘤

药物，也利用了它的抗肿瘤作用。 这种药物的优点

是引起较少的炎症反应，从而减少局部水肿，同时保

持较高的硬化性EF- 
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淋巴畸形指南 

 

 

Fect所用药物比其他药物多； 这一方面使博莱霉素

特别适合于密闭空间，如眼眶。 

博莱霉素广泛应用于大囊型、混合囊型和微囊型，

部分获益率超过90%，完全获益率60%。25,36 

每个疗程的最大推荐剂量为0.5毫克/千克，最大累

积剂量为5毫克/千克。34一次疗程与另一次疗程之间

的建议间隔时间变化很大，从至少4周到6个月不等。 

博莱霉素对淋巴管囊肿内皮细胞的作用是通过抑制

DNA合成介导的硬化作用。 

副作用是：流感样症状、短暂脱发和皮肤色素沉着，

此外还有肺纤维化的晚期风险。 博莱霉素可能导致

肺损伤（晚期肺纤维化）的可能性自20世纪60年代以

来就已为人所知，但目前硬化治疗后随访不到5年，

没有肺部并发症的报道。 应该记住，博莱霉素肺损

害似乎发生的时间更长，剂量比硬化剂治疗所用的剂

量更高。36,37 

强力霉素是另一种广谱抗生素，用作硬化剂（四环

素类）、金属蛋白酶(MMPs)、血管内皮生长因子VEGF

（“血管内皮生长因子”）的抑制剂。 该药物即使在

高剂量下也耐受性良好，价格低廉，对微囊型非常有

效，因此在扩展的LMS中显示。 它也有较低的并发症

发生率； 其中，应注意牙齿染色的风险。38 

平阳米星（博莱霉素A5)与标准博莱霉素结构相似，

我国使用平阳米星。 

在大囊性和微囊性病变中，泡沫中使用多醇是一种

安全有效的治疗方法，优良率分别为47%和41%，手术

并发症发生率极低。 然而，这种药物的使用仅限于

囊性LMS.39，40 

在2020年发表的关于726例头颈部LM硬化治疗的

Meta分析系统综述中，总或部分获益超过80%，其中

以大囊型疗效最好。 硬化剂效果最好的是强力霉素

(64.3%)，而酒精、博莱霉素， 

OK-432和乙醇胺。 

强力霉素治疗效果最好，但并发症发生率也最高。 

发病率（周围神经损害）为1.2%，局部并发症占

14%。 

总的来说，本综述表明硬化治疗的结果因所使用的

硬化剂而异。4 

在最近的另一个系统综述中，对1325例微囊和/或

大囊性LMS患者的病例系列进行了荟萃分析，并使用

不同的药物进行硬化治疗，相反，结论是博莱霉素是

首选硬化剂，因为相同的疗效与低水平的不良事件相

关。37 

博莱霉素的选择与EF-Ficishy（似乎可以与其他硬

化剂媲美）无关，但与并发症发生率低有关，尤其是

与乙醇相比。 

总之，可以说，在文献中，硬化剂在疗效和安全性

方面优于其他硬化剂尚未被证明，结果和并发症因所

用药物而异。 唯一的例外是在受限区域和功能危险

区域使用博莱霉素，在这些区域治疗的水肿效果必须

受到限制。37、38、41 

并发症的最高发生率与乙醇的使用有关（皮肤坏死

和神经损害），因此不建议在颈面部定位中使用乙醇。

37 

数据解释 

总体而言，各种硬化剂的疗效、副作用和风险都是相

同的。 为回答问题7，共进行了6项研究，包括2项荟

萃分析系统综述，4，37项系统综述，41项叙述性综

述，38，40项和一系列临床病例。36 

在各种硬化剂中，研究表明更多地使用博莱霉素，

它显示出良好的疗效和低水平的不良事件。 然而，

该药物不能被认为是首选硬化剂，唯一的例外是必须

利用其低水肿效应的再狭窄部位（如眼眶区）。 研

究一致认为博莱霉素仅在眼眶区是首选药物。 

在所有其他病例中，多中心的经验和良好的临床实

践是选择硬化剂的基本要素。 研究的结论似乎是一

致的和没有冲突的； 通过核对表进行Meta分析的两

个系统评价的证据质量被发现是好的。 



卷。 41-补编。 1至2号 国际血管学 109  

问题9 

为证实微囊抽搐LM的临床诊断和评估治疗预期中的扩

展，需要进行哪些工具性研究？ 

淋巴畸形指南 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

核外（或普通）微囊型淋巴畸形 

临床方面 

它们总体上是发育性和浸润性病变。 

没有产前诊断的可能性。 

数据解释 

为了回答问题8，考虑了2项临床研究（指南和叙述性

评论），这些研究分析了微观和宏观淋巴管畸形，因

为这些通常是相关的。 

微囊性LMS多见浅表性钙化，累及皮肤和粘膜，临

床诊断容易。 

 

 

微囊型LMS具有浸润性； 最常涉及的是面部、颈部和

胸部。 

最常见的部位是浅表部位（皮肤、口腔黏膜、舌头、

生殖器区、结膜），病灶出现囊泡，渗出和出血，导

致溃疡、审美障碍、疤痕、疼痛、细菌感染、生活质

量受损，有时还会贫血。 除了这个一般的临床图片

外，与畸形部位有关的功能性并发症也增加了。 病

史在生命中逐渐恶化（损伤和相关并发症的数量逐渐

增加）。 

在皮肤层面，微囊性LMS更多的是细菌感染，通常

难以根除，其治疗是对症的（抗生素和类固醇）来限

制或根除急性事件，然后可以随后进行特定的治疗。 

当它们位于更深的地方（皮下、腹膜后、中膜、颈部）

时，它们可能会导致软组织肥大和不对称1,2 

口腔黏膜和舌部的局限可导致口腔出血、吞咽过多、

巨舌、口底肥厚、下颌困难、言语困难、牙错合、面

部不对称、呼吸困难。1.口腔黏膜和舌部的局限可导

致口腔出血、吞咽过多、口腔粘膜肥厚、口腔粘膜肥

厚、口腔粘膜肥厚、口腔粘膜肥厚、口腔粘膜肥厚、

口腔粘膜肥厚、口腔粘膜肥厚、口腔粘膜肥厚 

骨局部化是非常罕见的。 

 

 

仪器诊断 

 

首先要进行的临床诊断是彩色多普勒超声检查，它显
示畸形区域有不均匀的外观，有等回声和低回声组织，
在病变范围内有许多液体含量的小的中央以下囊肿，
最常见的分布在皮下和皮下结缔组织中，没有分裂面
的证据。 MRI是第二层次的检查，它遵循超声评估，
并允许确定病变的范围，通常导致占据咽周和喉间隙、
纵隔和腹膜后。 

一般来说，MRI对扩展预算特别有用，但应注意微

囊形态很难用MRI识别，即使在注射造影剂后也是如

此； 鉴别诊断首先是静脉畸形。 

问题8 

微囊性淋巴管病变发病时（首次诊断或临床怀疑）的

临床表现是什么？ 

建议 

小囊泡皮肤和粘液膜渗出、出血、浸渍和感染的存在

必须有助于微囊性淋巴管畸形的诊断。 由于这些畸

形是进展性的，早期诊断对治疗有重要作用。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

建议 

1. 硬化剂的选择与畸形的部位和手术者的经验有关。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

2. LM（宏-微-囊）局限于局部区域，有功能损害的风

险，首选药物是博莱霉素。 

强烈建议赞成，证据级别1- 
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建议 

临床表现必须得到仪器检查（超声和MRI）的证实和

支持，以确定病变的范围，特别是在怀疑皮肤和黏膜

的深度定位时。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题10 

微囊性淋巴畸形的治疗程序是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

对这些畸形演变的监测最好用超声进行，如果临床

和超声像征证据表明病变恶化，建议用MRI重新评估。

1 

数据解释 

微囊性LMS的临床表现必须与仪器研究相结合，以便

平衡病变的扩展和监测演变。 

目前还没有足够的研究来评估超声和MRI在微囊性

LMS诊断中的作用，也没有随着时间的推移对这些病

变进行仪器控制的操作方案。 
 

 

治疗 
 

目前尚无治疗微囊性LM的指南，治疗方法主要有硬化

治疗、激光治疗、射频消融、手术治疗和药物治疗等。 

这些治疗方法都不能被认为是一种果断的治疗方法，

并优于其他方法，十大优点是将它们用于各种联合策

略，以解决现场和临床问题。 

考虑到囊肿体积小，难以或不可能进行硬化治疗，

许多作者认为手术是首选的治疗方法，同时考虑到由

于这些异常的浸润性质，不可能进行根治性切除，因

此复发的风险很高。 

激光广泛应用于浅表、皮肤和粘膜形态，但对于深

部ER部位不乏适应症（间质激光、血管内激光）。 

射频消融很少使用。 

药物治疗仍然不在标签上，用于同情 

目的或在任何情况下，所有其他（侵入性）治疗失败

（见“药物治疗”）。 

单独采取的所有现有疗法的有效性都是部分的、不

完全的和短暂的，复发率非常高，因此在大多数情况

下需要多学科的管理。29 

 

外科手术 

根据一些作者的观点，手术保留给微囊型，而硬化治

疗最好重新服务于大囊型LMS。 在微囊形态下进行有

效硬化治疗的困难及其更大的进展性支持了这一指征。 

在所有情况下，都应将病人转诊到多学科机构，并

转诊到熟悉这类伤害的外科医生那里。11 

根治性切除微囊型的可能性一般很低，复发的风险

很高。 Bleomy-Cin硬化治疗联合或随后的手术是一

种最近引入的降低复发风险的技术，但其结果需要验

证。2,33,42 

微囊性LM最常见的部位是颈面部。 本组畸形多位

于舌骨肌上位，常浸润口腔、口咽、舌、腮腺、颌下

腺、会厌上区、咽旁及咽后间隙。 因此，根治性切

除这些病变是很少可能的。 

在颈面部定位手术中，面神经标测和连续肌电图监

测是术中不可缺少的。 在其他部位，浅表形态的手

术包括切除部分被畸形浸润的皮肤和皮下，为此需要

使用植皮、旋转皮瓣和皮肤扩张器。 

在深度定位和组织增生的情况下，切除手术是指减

少病变体积。 

如果面部不对称并导致患者出现严重的心理社会问

题，必须非常谨慎地建议手术，并向患者说明，面对

发病率高的风险和病情恶化的潜在风险，没有一定的

结果保证。 

手术的主要并发症是：淋巴硬化伴术后淋巴集合

（浆液瘤）,永久性或永久性神经损害（最常见的是

膈神经、迷走神经和喉神经复发）,Horner's 



卷。 41-补编。 1至2号 国际血管学 111  

淋巴畸形指南 

 

 

综合征，手术创面愈合困难，形成瘢痕疙瘩，感染，

早期复发。 

功能和发病风险较高的部位是颈部、胸部（纵隔）

和眼眶区，其具体问题在第5章（见“面临风险的Lo-

Counts”）中强调。 
 

硬化疗法 

Il farmaco maggiormente utilizzatoèla 

bleomicina,in quanto poco edemigena e priva di 

neurotossicitàper cui si puóutilzzare nelle 

lesioni adiacenti al nervo facciale e per 

quelle dell'orbita.2,35,43 

应用最广泛的药物是博莱霉素，因其水肿小，无神
经毒性，可用于面神经和眼眶附近的病变。2,35,43
对于舌、粘膜和皮肤的浅表病变，博莱霉素似乎效果
很好； 它可以直接注射到淋巴囊泡中，也可以直接
注射到黏膜中，也可以直接注射到靠近淋巴囊的皮肤
和皮下组织中。 在上呼吸道定位中，博莱霉素可与
CO2激光联合使用。2 

博莱霉素硬化治疗也适用于微囊性LM所致的巨舌； 
它允许良好的恢复，有可能使舌体积正常化和口内黏
膜小泡消失。 建议每4-6周治疗一次，药物剂量为
0.2mg/kg(0.75-1U/kg)，博莱霉素累积量小于 15 
U/kg。36在口腔局部，巨舌和口底受累可能是舌下垂
的原因，这种情况会导致畸形、颊口改变、咀嚼和说
话困难。 在这种情况下，它表明联合治疗标签外的
药物治疗（雷帕霉素）与硬化治疗（博莱霉素）和外
科手术减少舌头或口底厚度。 治疗应该在早期进行，
因为晚期治疗会损害颌骨的发育和牙列。2父母应该
充分了解失败的风险和手术的可靠性。 

其他硬化剂有:OK432，聚多卡醇，乙醇，强力霉素，

乙醇胺。 强力霉素治疗效果最好，并发症发生率也

最高 

最近引进了一种新的治疗微囊性病变的技术（“类

淋巴造影技术”），它包括在畸形处插入多个小针，

随后缓慢输注scle-rosing Agent。4 

射频消融 

该技术被用于口腔微囊性LM的一些中心。 在文献中，

主要系列包括26例。 这种治疗似乎是有效的，耐受

性好，营养恢复快，并发症少。 

其原理是在低温下破坏病理组织，对周围组织的热

损伤很少。 对于较深的组织（粘膜下），可以进行

高频消融；对于较浅的病灶，可以进行低频消融，同

时进行持续的盐水冲洗。 手术应在麻醉和插管下进

行。 

这种疗法最常见的适应症是少量但反复出现的浅表

出血和对抗生素不太敏感的感染。 

总之，射频是激光治疗口腔淋巴囊泡的有效选择，

但经验非常有限。44 

 

激光疗法 

CO2激光器和钕YAG激光器（钕钇铝石榴石激光器）的

效果最好； 后者可以是表面的或内膜的。 Nd：YAG

激光是治疗皮肤粘膜浅表微囊型最有效的方法。 CO2

激光治疗口腔畸形性Lo-Calalization取得了满意的

效果。 

脉冲染料激光器和二极管激光器使用较少。 

最常见的不良后果是瘢痕和局部复发。 

CO2激光非选择性地汽化浅表囊泡并封闭淋巴通道，
但在改善症状的同时，很少能降低最终结果； 这种
方法的缺点包括需要局部或全身麻醉，以及副作用，
如持续的脑出血、永久性的低凝和瘢痕后退。 1064 
nm波长的Nd：YAG激光作用更有选择性，导致皮肤小
囊泡的光凝，但它可能有与CO2激光相同的缺点（疤
痕和复发）。 

同样的腔内激光可用于口腔、舌和声门上气道的微

囊-抽搐LM，即使在一岁以下的患者中也是如此。 细

胞内激光包括两大类：血红蛋白专用激光波（He-

moglobin专用激光波）和液体专用激光波（水专用激

光波）。 
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建议 

微囊性LM无首选治疗方法。 最佳的治疗方法是四种

治疗方法（手术、硬化治疗、激光和射频）的不同组

合。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题11 

微囊性和混合性（微-大-囊性）淋巴畸形的药物治疗

的可能性是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

WSLWS激光以淋巴液为靶点，其中，1064-、1320-、

1470-nm激光能够在淋巴囊肿内产生热损伤，因为它

们被液体和胶原吸收，导致囊壁收缩。45 

腔内激光治疗的目的是缩小体积，扩大畸形； 治

疗是多重的，在大多数情况下允许有利的结果，即使

是短暂的。 

采用波长808 nm的半导体激光治疗舌浅部微囊性LM，

虽有消融效果，但有瘢痕纤维化。 

采用595 nm脉冲染料激光治疗直径1～4 mm的粉红

色微囊性LM（即含血）； 这也有积极的影响，在某

些情况下，从COS-METIC的观点，没有显着的副作用； 

因此，治疗可以重复进行。 复发是经常的，因为它

只作用于非常表面的症状。 

激光治疗可以与其他治疗选择（手术、硬化治疗、

射频消融、药物治疗）结合使用。 

关键是要尽量减少激光对LM周围或被LM渗透的结构

的热效应，使用冷水灌溉和冷冻压缩。 

激光的早期并发症包括：浅表皮肤烧伤、感染、疤

痕、溃疡、出血、短暂的神经（面神经）损伤。 

激光治疗可以每3-6个月重复一次。 

数据解释 

在微囊性LMS中，没有治疗标准，但有几种选择也可

以联合使用。 

最近的几篇文章报道了手术、硬化治疗、激光和射

频治疗的良好效果，但病例史有限。 目前只有两个

重要的科学系统综述（分别为726例和154例患者）对

有意义的病例史进行了荟萃分析，最近报道了宏观和

微观囊性淋巴畸形硬化治疗的结果，但没有给出任何

明确的结论，也没有给出一个方案。 此外，使用的

参数和报告的数据非常异构，难以协调，尤其是因为

结果往往不完整。 

为了解决这一问题，我们分析了八项临床试验：两

项荟萃分析的系统评价，4，35，两项间接评价，2，

44和四个病例系列。33，36，43，45 

从这些研究中发现，没有证据表明一种方法优于另

一种方法，无论是在治疗上还是在控制疾病的演变上，

也没有治疗选择可以被认为是首选。 即使只是部分

和/或暂时的，联合治疗也能取得最佳效果。 

 

 

药理治疗 
 

对于微囊性或混合性、有症状和发展的LM，标准治疗

难治，提示非标签药物治疗。 雷帕霉素（西罗莫司）

不仅对LM有最好的疗效，而且对所有低流量血管畸形

也有最好的疗效。 第一篇关于西罗莫司作为抗血管

原药物的良好结果的文章发表于2011年。 

它是一种大环内酯类抗生素，最初是一种抗真菌药

物，后来在儿科时期用作肾移植的免疫抑制剂。 

它作为mTOR因子（雷帕霉素的mammar-ian靶点）的

抑制剂，进而激活蛋白质合成和血管生成。 此外，

西罗莫司还能阻断血管内皮生长因子，并阻止刺激血

管生成的“缺氧诱导因子-1”。 

儿童口服西罗莫司的标准剂量为0.8mg/m2,每日2次；

成人口服西罗莫司的标准剂量为0.05mg/m2,每日2次 

然后可以改变剂量，以维持药物血水平在5至10纳

克/毫升之间。48根据某些情况，治疗范围可以在10

至15纳克/毫升之间波动。 

对于浅表皮肤畸形，雷帕霉素也可以局部使用。 

在最近的一项系统综述中，包括2项随机对照试验

和2项前瞻性非随机试验- 
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本文对317例血管畸形（包括108例淋巴畸形）口服西

罗莫司和56例托比卡西罗莫司的治疗结果进行了分析。 

LMS（108例）中，95%的病例得到改善，77.8%的病

例畸形体积无特异性下降。51 

口服西罗莫司最常见的副作用是：肠炎、血脂异常

（高甘油三酯血症和高胆固醇血症）、感染、伴有白

细胞减少和血小板减少的Bonerow抑制、胃肠道症状、

湿疹。 

一个主要问题涉及感染卡氏肺囊肿肺炎的风险； 

因此，在整个治疗期间，使用甲氧苄啶磺胺甲恶唑进

行预防性治疗。 

在50例儿童患者中，89.3%的患者对雷帕霉素有良

好的（完全或部分）反应，副作用少且耐受性好。46 

完全反应是指畸形和症状完全（临床和放射学）消

失； 部分响应表示改善>20%。 

在胸部、腹部和内脏部位，西罗莫司的有效性一般

比在面部部位更有限。 

目前对口服西罗莫司的最佳剂量和治疗时间尚无共

识。51 

口服雷帕霉素在新生儿期也有效，可用于压迫和分

流气道的LMS，目的是减少气管切开的需要。50 

不幸的是，关于新生儿的疗效和副作用的信息仍然非

常缺乏。 

即使在新生儿中，最初的剂量也是0.8毫克/平方米，

每天两次，然后血液水平维持在4至12纳克/毫升之间。 

然而，有些人更喜欢使用起始剂量的一半。 

所有年龄的平均疗程为12个月 

以下正在建设中： 

• 一项前瞻性多中心开放研究（称为SILA)，以确

定雷帕霉素对标准治疗难治的复杂LM的有效性和安全

性；53 

• 一项单中心前瞻性II期研究，对标准治疗难治的

低流量血管畸形患者应用西罗莫司治疗，中位12个月；

48 

• 一项2期随机观察性法国多中心研究，招募50名

年龄在6至18岁的大型患者 

和复杂的低流量血管畸形。 这项研究的目的是解决

目前对西罗莫司在缩小畸形体积和范围方面的疗效不

确定的问题。 该项目强调了目前缺乏指导方针和临

床试验，并强调了治疗期间体积的适度减少（用MRI

评估）与症状的显著改善之间的差异。54 

总的来说，口服西罗莫司是一种有效和安全的疗法，

在大多数情况下能够减轻症状并提高生活质量。

48,50 

尽管有临床改善的证据，但MRI显示只有少数病例

的肿瘤体积显著缩小。48 

另一种用于LM的难治药物是西地那非，但其抗血管

生成作用仍在研究中。 一般来说，这种药物没有说

服力，也不鼓励使用。 

西罗莫司也被局部用于皮肤淋巴囊泡的治疗，目的

是减少局部症状和炎症-感染性皮肤并发症的发生率。

51、55、56目前，局部西罗莫司在皮肤定位中的应用

是多么罕见和矛盾。 

资料解释：系统性雷帕霉素（口服）为回答问题11，
我们分析了以下科学研究：三个系统综述，47、49、
51三个系列临床病例46、50、52和与三个正在进行
的试验有关的方案，其中两个尚未完成：一个单臂
前瞻性多中心试验，53一个II期前瞻性研究48和一
个II期多中心试验。54 

总的来说，标签外药物治疗的结果及其定义非常不

一致，尤其是因为使用了不同的术语和描述。 对结

果进行系统比较是不可能的。 

在大多数文章中，没有报道西罗莫司治疗的确切和

/或均匀的反应，而是使用了诸如“显著改善”、“显著

体积缩小”、“显著恢复”、“部分反应”等术语。 因此，

除了报告的病例数总是不多之外，结果也不具有可比

性。 总的来说，我们可以说，大多数患者在症状和

生活质量方面有部分缓解和部分受益。 

因此，药物治疗的首要目标是控制疾病的症状和进

展，保持功能和保持最佳的美学外观； 但有一个低

水平的证据 
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推荐外用雷帕霉素（西罗莫司） 

1. 局部使用西罗莫司是一种标签外疗法，用于皮肤

微囊性LMS以减少渗出液、出血和水泡、皮肤增厚、

疼痛和瘙痒、美容问题。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

淋巴畸形指南 

 

 

西罗莫司可以改善这些肿瘤的预后。 

治疗的持续时间和剂量在报告的ED病例中也不同，

因为这里也没有指南，尤其是对儿童和婴儿。 

还应指出，主要研究中使用的方法水平较低，缺乏

随机对照试验和结论，治疗结果定义的异质性，毒性

风险定义不佳。 

 

 

 
危险的本地化 

LM颈部纵隔压迫和气道破坏。 气管切开指征 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
资料解释：外用雷帕霉素（西罗莫司） 

本文分析了近期三项有关局部应用西罗莫司治疗浅表
微囊性淋巴畸形的临床研究：一系列病例，55项系统
评价，51项II.56期多中心临床试验。 治疗的持续时
间也是不均衡和不明确的。 

总的来说，关于局部应用西罗莫司治疗皮肤微囊性

淋巴畸形的有效性的证据水平很低。 
 

大囊性或混合性颈部ML有喉气管气道结构的证据，无

论病变的大囊性或微囊性病变，当病变与气道接触并

包围气道50%以上时，都应评估气管造口的必要性。 

MRI可以提供气管切开的预测指标，评估畸形与喉气

管轴之间的接触程度。 应监测这种接触的程度。26、

57 

如果需要硬化治疗，气管切开术是非常可取的，尽

管文献中有零星的报道表明在不进行气管切开术的情

况下进行连续硬化治疗。20 

另一方面，如果选择手术，并希望全部或次全切除
畸形，则没有必要进行气管切开（如果已经存在，如
果手术成功，可以在出院前重新移动）。 对于颈部
位置，手术入路最好是沿胸骨-锁乳突前缘的颈前外
侧），对于颈纵隔LM，联合胸骨正中切开。 

纵隔LMS多为浸润型（微囊型或混合型），位于上

纵隔和前纵隔，大多数情况下不造成气道阻塞。 应

该重申的是，无论发生在哪个部位，MRI都为气管切

开术的需要提供了预测参数。27,58 

对于罕见的纵隔囊性LMS合并气管压迫和阻塞的病

例，气管切开无效，硬化治疗无效，切除手术成为唯

一选择； 在这种情况下，手术建议通过胸骨正中切

开，可能用硬化剂（博莱霉素）冲洗手术野。59 

问题12 

颈纵隔囊性淋巴管畸形合并气道压迫和阻塞的正确治

疗方法是什么？ 

2. 您可以使用乳膏或液体溶液，但最好使用浓度在

0.015%-8%范围内的乳膏（大多数使用剂量为

0.1%）。 根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

推荐全身用雷帕霉素（口服） 

1. 对于有症状、进行性和难治性的囊性淋巴畸形，推

荐使用雷帕霉素的标签外药物治疗，而不是常规治

疗。 根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

2. 治疗的初始剂量为0.8mg/m2，每天两次，目的是将

雷帕霉素的血浆水平维持在5-15 ng/ml范围内。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

3. 在缺乏指导方针和统一方案的情况下，建议12个月

的治疗时间，并定期进行临床、血液学和仪器检查。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 



卷。 41-补编。 1至2号 国际血管学 115  

建议 

1. 建议在任何治疗前始终进行MRI检查，以评估病灶

是否以及在多大程度上与气道接触，因为MRI能够提

供气管切开需要的预测参数。 强烈建议赞成，证据

等级3-4 

2. 在畸形与喉气管轴接触的情况下，必须监测这种接

触的范围及其位置。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

3. 对于有喉气管气道阻塞的大囊性或混合性颈部LMS

患者，在进行任何有创治疗之前，应始终评估气管切

开的必要性。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 

问题13 

眼眶区囊性（巨、微、混合）淋巴畸形的治疗选择是

什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

另一方面，如果气管梗阻是严重的，可以进行硬化

治疗，但为了避免长时间的插管和留在重症监护室，

需要进行大脑切开术，因为术后水肿的程度和持续时

间不可预测。59 

对于无症状或症状轻微的病例，并有仪器证据(MRI)

显示气道结构不存在，建议采取保守策略并进行临床

-仪器随访。 

结论：在纵隔区域，硬化治疗应被视为高风险程序，

而外科手术可以进行，并发症发生率低，效果好，只

要在专家手中和多学科的观点。59 

手术并发症有乳糜胸、复发性膈神经、迷走神经和

喉神经损伤、出血和感染。 

雷帕霉素的抗血管生成药物治疗可与新生儿手术或

硬化治疗结合使用，以减少病变体积，因此需要气管

切开（见“药理治疗”）。 

开始剂量为0.8mg/m2，每天两次，然后调整剂量以

维持血液水平>4纳克/毫升（推荐水平为4～12纳克/

毫升） 

在产前诊断的情况下，如果有证据或有充分理由怀

疑在出生时气道阻塞并伴有呼吸窘迫，应计划进行气

管造口术，并应作为子宫前产时治疗计划的一部分。

26 

在很小的年龄进行气管造口涉及到兰格发育的延迟，

即使只是暂时的； 气管切开时患儿的年龄及其硬脑

膜是至关重要的。 到目前为止，对于幼儿气管切开

术还没有共同的特异性指标。26 

在所有情况下，患者都应被转诊到多学科结构，并

委托给熟悉这类损伤以及颈部和纵隔复杂解剖的外科

医生，因此该医生知道如何在不损害重要结构的情况

下切除这些畸形。11 

数据解释 

为了回答问题12，考虑到这些反常现象的罕见性，对

最近的所有文章都进行了详细分析，从整体上看，这

些文章允许做出详尽的回答； 有四份叙述性评论11、

26、27、59和两个案件系列。52、60 

特别是，很明显，在大囊性或混合性 

颈部和颈纵隔淋巴管畸形伴喉气管气道阻塞，确保通

气辅助在治疗前是至关重要的。 

对于这些患者，主要是儿科患者，讨论的重点是气

管切开的必要性评估； 只有在之后才能进行选择性

治疗（手术和/或硬化治疗）。 

关于气管切开的决定必须始终明确，瞬时气管切开

必须被认为是在有危险的情况下不可缺少的程序，无

论患者的年龄如何。 

这些畸形的切除手术涉及一个漫长而复杂的手术，

承受着高发病率的风险； 由于这个原因，这些病例

应该在高度专业化的中心处理，外科医生必须精通这

种类型的损伤。 通过核对表评估了证据的质量，总

体上被评为良好。 

这些研究与目标人群相关，结论一致，但存在潜在
的偏差风险，特别是在考虑有限序列的情况下。 最
后，在介入治疗的同时应用拉帕霉素的药物治疗的良
好效果值得注意，参考“药理治疗”。 

 

 

轨道的毫升 
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建议 

1. 对于有症状的眼眶LMS患者，建议早期治疗以防止

视力损害。 强烈推荐，证据等级1+ 

2. 虽然对于眼眶LM的最佳治疗方法还没有明确的共

识，但博莱霉素硬化治疗被推荐为首选治疗方案。 

支持弱推荐，证据等级1+ 

问题14 

肠和腹膜后囊性淋巴畸形的治疗指征是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 

眼眶LMS临床上主要表现为上睑下垂、眼球突出、眼

球运动受限、近视、暗点、视神经压迫、审美障碍、

疼痛、挫伤和局部出血。 

早期治疗是预防视力损害的关键，包括硬化治疗、

手术治疗和药物治疗。 对于儿童和青少年眼眶囊性

LM的治疗，目前尚无标准的治疗目标，也没有随机对

照试验。61 

最近的一项系统回顾显示，手术和硬化治疗的结果

没有明显的差异，指出这两种技术也可以共存。 换

句话说，对于眼眶LMS的最佳治疗方法仍没有明确的

共识。39,63,64,66 

眼眶复杂的解剖结构及其内容物易患室间隔综合征

的事实解释了治疗的困难，并有良好的效果。65 

硬化治疗是LASTADE有限系列中的首选治疗方案，

博莱霉素是最常用的硬化剂。35、66、67、68 

该药物的优点是引起较少的感染反应，从而减少局

部水肿，同时保持较高的硬化效果，并不低于其他药

物； 这一方面使它特别适合在密闭的空间，如轨道。 

博莱霉素的最大推荐剂量为每疗程1U/kg，每疗程

最大累积剂量为15U，每疗程最大铜累积剂量为150U； 

在一次会议和随后的会议之间至少要有6-8周的间隔。

69 

在UST2019发表的一项关于154例眼眶LMS硬化治疗

的系统综述和荟萃分析中，54.9%的病例报告了完整

的伤口护理，3.4%的病例需要硬化治疗后紧急压迫手

术。 

硬化治疗并发症：视力下降1例，占2.7%； 筋膜室

综合征8例，占3.4%； 敏感性缺损1例（2.7%）,暂时

性并发症（水肿、疼痛）71例（58.5%）,皮肤坏死1

例（2.7%）。 

乙醇对该部位的并发症风险最大，而博莱霉素的并

发症发生率最低。35 

西罗莫司的药物治疗可单独用于眼眶囊性LMS或与

侵袭性治疗联合使用（见“药理治疗”）。 

数据解释 

六项科学研究已被确认，共同明确和无冲突地表达了

对眼眶囊性淋巴畸形的建议治疗方法，但证据表明数

据不一致。 系统综述采用Meta分析法，35例4个病例

组，61、65、67、69例1个病例组 

目前还没有针对眼眶囊性LMS的随机对照试验，对

最佳治疗方法也没有明确的共识。 

手术的困难与多种因素有关：病例研究和有限的经

验，眼眶复杂的解剖结构，眼眶内容物容易发生室性

同步并丧失视力。 

近年来，博莱霉素硬化治疗似乎已成为首选的治疗

方法，作为一种外科手术的替代方法，但治疗的病例

数和结果报道不一致，尚未有明确的结论。 

治疗的选择似乎仍然与参考中心的前缀有关。 
 

 
肠及腹膜后LM 

 

腹部囊性淋巴畸形是罕见的。 它们起源于腹膜下间

隙和腹膜后，并扩展到大网膜和肠系膜。 最常见的

是单囊或多囊的大囊肿，液体含量、胸腔和壁均一，

有时也有出血含量和胸腔。 

最常见的症状是：进行性腹胀、疼痛、感染、贫血。 

症状的出现也可以是急性的：急性ABDO- 
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建议 

1. 在儿科年龄出现腹部症状的情况下，应始终怀疑腹

部LMS的可能性。 根据专家组的经验推荐良好的临床

实践 

2. 有症状的囊性腹部淋巴畸形必须始终治疗，因为它

们有进展和并发症的风险。 手术和硬结治疗是目前

有效可行的治疗措施。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

问题15 

什么是临床、血液学和仪器学特征允许我们做出诊断

（或至少临床怀疑）的复杂淋巴管畸形？ 

淋巴畸形指南 

 

 

男人，感染，出血，扭转。 症状在儿科年龄发生得

更频繁。 

初步诊断以临床表现和超声为基础，后者以MRI为

诊断依据，并进行扩展预算，以预期治疗。 

鉴别诊断：乳糜性腹水、胰外坏死、淋巴囊肿、囊

性中膜瘤、囊性粘液或粘液样成分腹膜肿瘤 

手术选择包括硬化治疗和外科手术。 

小型和无症状的LMS不需要治疗，但只需超声随访
和MRI在选定的病例。 外科手术是重新移植的小病例
的主要选择，但发病率和复发率很高。70 

硬化治疗是目前替代外科手术的一种有效的治疗方

法。 在超声引导下进行； 在所使用的药物中，强力

霉素序贯治疗效果良好（8例超声控制下囊肿的体积

缩小率为96.7%，核磁共振控制下为83.3%）。 然而，

请记住，硬化剂的选择是由操作者决定的。71-73 

数据解释 

这些都是罕见的畸形。 对问题作出回应。 14分析了

四篇文章：三篇叙述性评论21、70、72和一系列案例。

71 

外科治疗和硬化治疗的结果都是建立在有限的病例

研究基础上的，这些研究的数据是一致的，难以比较，

此外还使用了不同或不完整的术语和描述。 

一般说来，我们可以说没有第一选择的选项，两种

可能性都可以允许好的结果。 
 

复杂淋巴畸形 

定义 

“复杂淋巴管畸形”(CLM)一词最近被表述为一种罕见

且通常难以治疗的LMS，具有许多相似或共同的临床-

器械特征。 这种猫的私欲包括以下病理： 

• 广义角膜缘异常； 

• 戈勒姆-斯托特病； 

• 卡波状淋巴管瘤病； 

• 中枢传导淋巴异常。 
 

全身性淋巴异常 

这是一种罕见的淋巴管异常，其特征是弥漫性或多中

心性扩张淋巴管增生，并有微囊状外观。 它有不同

的临床表现，因为它可以影响不同的区域，特别是骨，

软组织，纵隔，肺，肝，脾。 

GLA的主要成分是节段性骨溶解，与病变骨邻近区

域淋巴管的增生有关。 锁骨、肋骨、颈胸椎和颅骨

更常累及。 最常见的定位是肋骨，在大多数情况下，

与乳糜胸有关。 

骨溶解仅限于骨的中央髓质（海绵状）区，不累及

皮质，且不进行性。 

无皮质骨溶解和进展性与GSD有区别，其特征是进
行性骨溶解并累及皮质，导致皮质骨丢失（因此称为
“幻影骨综合征”）。 溶骨性病变周围的软组织浸润
在T2加权MRI上呈高信号，减脂，钆后增强。 

临床表现以疼痛、自发性骨折、乳糜胸为主。 

卡波状淋巴管瘤病 

Mulliken和他的同事在2014年首次描述了一种新的淋

巴异常，具有特殊的组织学模式和不良的预后，他们

称之为KA-- 
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淋巴畸形指南 

 

 

位置型淋巴管瘤病(KLA)，由于扩张的淋巴管和血管

周围的梭形细胞群之间的不寻常联系，类似于卡波西

肉瘤的梭形细胞。 

他们描述了20例儿童病例（平均年龄6.5岁），其

特征为三联症状：呼吸道症状、血液共激动障碍和可

触及的纵隔发展性肿块。 

尽管进行了多模式和积极的治疗，他们的5年生存

率为51%，总生存率为34%，从诊断到死亡的平均间隔

时间为2.75年（范围为1-6.5年）。 

2018年，在ISSVA分类修订期间，这种淋巴异常被纳

入GLA的一个亚型，目前被认为是一种预后不良的侵袭性

疾病。 

KLA的临床-器械征象为：无皮质受累的溶骨性病变、

乳糜胸、心周积液、纵隔肿块、腹膜后和软组织肿块。 

死亡率通常与进行性肺部疾病和继发于凝血障碍的出

血性甲溃烂有关。 

在最近的一篇综述中，包括一系列其他20例KLA病

例，证实了特征性临床表现：呼吸道症状、出血表现、

假瘤样肿块、骨折。 出血是由于血小板减少。 

肺纵隔和肺门处常有畸形组织，以浸润性软组织增

厚或假性肿瘤肿块为特征。 后纵隔层面的病理表现

为浸润性，沿肺内支气管血管束分布，前纵隔层面多

呈肿块状。 胸腔积液发生在60%以上的病例中，而且

可以是双侧的。 

在T2加权MRI序列中，病变组织的浸润和胸腔积液都是

高强度的。 

内脏异常（肝脏和脾脏）在50%以上的病例中（MRI

图像和低回声超声图像中的高强度、圆形和不均匀的

囊性病变）。 

腹膜后水平也可出现浸润性病理组织，肠系膜沿血

管束、肝门、肾门浸润。 

60%的病例有骨病变； 最常见的网站是脊柱。 

外科活检，即使在不同部位（纵隔、肺、胸腺、心

包、胸膜、脾脏、骨、皮下组织、皮肤）进行，也显

示出畸形和肿瘤的两个方面：扩张的淋巴管与血管周

围和血管内的小梭形细胞聚集在一起，没有异型性，

但有增生的方面。 
 

戈勒姆-斯托特二氏病 

这是一种罕见的、散发的、病因不明的CLM。 它主要

表现为自发的，有时是大量的骨溶解，与骨内血管增

生有关--以淋巴管为主的小血管，继发性骨溶解包括

海绵骨和皮质骨的进行性破坏和吸收，由纤维组织取

代。 

它最好影响儿童和青少年，男女之间没有差异。 

该综合征可累及一个或多个骨骼，通常邻近，更常

见的定位骨盆，肩带，脊柱，肋骨和颅骨。 与周围

软组织的变化有关，可被血管畸形所浸润。 

乳糜胸与40%的病例相关。 
临床表现为疼痛、自发性骨折、乳糜胸。 骨溶解

的进展可以随时停止，但往往随着骨组织的完全丧失
而演变，取而代之的是一条纤维带； 这张照片提出
了“幻影骨综合征”这个术语。 在GLA中，诊断是困难
的，只能通过诊断（与感染、炎症、内分泌疾病、肿
瘤等继发骨溶解的鉴别诊断）来达到。 确诊需要骨
活检。 

这是一种进展性的致残性疾病。 

中枢传导淋巴异常 

这个术语描述了一种不明病因的“通道型”淋巴异常，

包括一系列罕见的淋巴异常。 

它的特征是淋巴管扩张（也称为“囊性淋巴管扩张”

或简称“淋巴管扩张”），由淋巴管收集器的运动受损

或更远端淋巴管的阻塞机制（功能性或机械性）引起，

包括淋巴液流动受损导致淋巴管闭塞。 

根据部位不同，淋巴瘀阻可导致乳糜胸，胸膜-肺

淋巴管扩张，在- 
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问题16 

什么因素可以鉴别诊断复杂淋巴管畸形的变异类型

(GLA、KLA、GSD、CCLA)？ 

淋巴畸形指南 

 

 

睾丸淋巴管扩张伴蛋白弥散性肠病、乳糜尿、周围淋

巴水肿、皮肤小泡伴浅表淋巴病。 

为了诊断的目的，动态MR淋巴管造影与造影剂是指

示和在专家手中，它允许界定梗阻的部位，络流的程

度和淋巴管反流的范围； 这种方法只有在意大利的

极少数中心可用。 

CLM随访 

一旦出现骨质疏松的体征和症状，全身筛查就成为

必要。 在没有骨质病变的情况下，没有必要做严密

检查。 如果我们面对的是进行性胃液溶解的GSD，建

议至少每2个月进行一次放射治疗，直到临床症状稳

定，并配合治疗。 

在GLAS和KLAS中，控制可以是年度的，缺乏进展性

和皮质受累。 

在所有情况下，这些疾病的早期诊断至关重要，因

为人们因频繁的并发症而经历严重的发病率。 

早期起病、乳糜胸、椎体及肋骨局限性的病例提示

预后不良。 

数据解释 

为了回答问题15，分析了四篇文章：概述，75两篇叙

述性评论，74，76一项前瞻性多中心试验的方案。77 

总之，所分析的研究提供了精确和均匀的适应症诊

断复合淋巴管畸形(CLM)和不同的病理诊断包括在该

组。 

由于这些是罕见的疾病，病因不明，第一个怀疑和

相关的临床-放射学检查几乎总是与一个症状三联：

疼痛，自发性骨折，胸腔积液。 这三个方面必须引

导患者及时前往血管畸形参考中心。 

描述CLM的充分研究涉及小序列，然而临床-仪器信

息似乎是共同的和共同的。 

 

 

CLMS的鉴别诊断 
 

GLA、GSD和KLA的鉴别诊断是基于仪器检查和活检。 

骨溶解是这三种类型鉴别诊断的最重要因素，但明

确诊断需要活检。 

骨溶解仅限于松质骨的病例被归类为GLA； 当皮质

骨溶解也存在时，我们称之为GSD，而我们将KLA定义

为在淋巴管异常和扩张的情况下显示梭形细胞的LE。 

这三种畸形都不熟悉。 尽管它必须被认为是LYM的

病理- 

淋巴收集器（“通道型”淋巴畸形），因此在胚胎上不

同于其他CLMs，CCLA的临床方面有时会叠加在GLA上，

尤其是在胸部Lo-Calalization的情况下，鉴别诊断

可能很困难。 在可疑病例中，提示动态MRI和结节内

淋巴管造影。 

数据解释 

为了回答第16个问题，我们分析了一个概述和一个新

的修正。 

所分析的研究提供了统一的信息，使得在大多数情

况下对不同形式的CLM进行鉴别诊断成为可能。 考虑

到这些畸形的罕见性和不适当的病例系列，在诊断术

语中，偏见的风险被认为是很高的，即使病人被正确

地送到转诊中心。 
 

  

建议 

1. GLA、KLA和GSD的确诊通常需要活检。 

根据专家小组的经验，推荐良好的临床实践。 

建议 

1. 面对以疼痛、自发性骨折和浆液积液为特征的临

床表现，应立即将患者送往血管异常参考中心。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

2. 一旦出现骨质疏松的体征和症状，全身筛查就成

为必要。 根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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问题17 

CLM治疗的可能性是什么？ 

淋巴畸形指南 

 

 
 

 

MLC治疗 
 

CLM的治疗通常是多学科的，并基于药物治疗、手术、

放射治疗、激光治疗和饮食措施的可变组合。 

药理疗法是基于标签外抗血管生成药物（长春新碱、

干扰素-α-2、普萘洛尔）、可的松、双磷酸盐（帕米

膦酸钠、唑来膦酸）、维生素D、钙、降钙素、依奥

曲德的可变组合，以及最近取得令人鼓舞的结果的雷

帕霉素（抗淋巴管生成的mtor in-hibitor也是标签

外药物）。 在浆液腔内大量积液的情况下，饮食措

施通常与药物治疗相关，具有非常有争议的价值，包

括低脂饮食和中链脂肪酸的管理。 

手术治疗乳糜积液，切除假瘤肿块的KLA和更少，

它包括个性化的矫形程序。 

乳糜胸的外科治疗包括：胸腔引流、胸膜穿刺、胸

膜固定和胸膜切除、胸腔导管结扎或栓塞、胸膜-腹

腔分流与丹佛瓣膜。 

胸膜固定术也可以用硬化剂治疗（滑石粉、强力霉

素、四环素）。 

当没有手术指征，尽管药物治疗，但疾病仍有进展

的迹象时，仍有可能进行放射治疗，在一些情况下，

放射治疗可以控制疼痛并阻止骨溶解的扩散； 然而，

骨生长迟缓和恶性肿瘤发病的风险应该被牢记在心。 

没有一种治疗方法是有效的，因为其目的是稳定病

情，防止病情发展，减轻症状，提高生活质量。 这

些病人的管理是严格的多重控制，必须在合格的中心

进行。 

对新疗法的需求是绝对明显的。 关于雷帕霉素治

疗的最新应用，在一个系统中- 

回顾性研究：对治疗的反应在影像学、生活质量和临

床状态方面是一致的。78 

研究对象包括18例儿童和青年患者（13例GLA和5例

GSD）。 

15例（83%）在3个分析方面中有一个或多个改善

（放射学改善28%，临床改善83%，生活质量改善

78%）； 在治疗过程中没有任何恶化。 

这篇文章表明，口服雷帕霉素治疗耐受性好，在改

善症状和生活质量方面有效，尽管放射学改善的证据

不多。 

不良反应有：Bonerow抑制、黏膜炎、口腔炎、高

甘油三酯血症。 

建议的治疗剂量为0.8毫克/平方米，每日两次，调

整的目的是维持10-15纳克/毫升的血液水平。 尽管

这种药物似乎耐受性良好，但长期副作用尚不清楚，

最佳剂量仍有争议，治疗持续时间尚不清楚。 

mTOR通路的慢性抑制可导致糖耐量不耐受、胰岛素

抵抗、高胆固醇血症和高甘油三酯血症，从而增加心

血管事件的风险。 其他需要澄清的潜在问题涉及生

育能力、恶性肿瘤发病时的免疫抑制、生长和体细胞

发育。 

数据解释 

为了回答问题17，我们分析了7篇科学论文：一篇前

瞻性单臂多中心试验，53篇两个病例系列，46，75篇

系统综述，81篇叙述性观点，78，80篇病例报告。79 

所分析的研究表明，治疗的有效性尚未得到前瞻性

临床试验的验证，而且是基于适度的病例系列和nar-

ratic综述。 

所使用的所有疗法都不是治愈性的，而是姑息性的，

目的是阻止或至少延缓疾病的进展，减轻症状，提高

生活质量。 分析的研究表明，复杂的淋巴管畸形是

如何被进展性和急性并发症所负担，具有致残性，有

时甚至预后不良。 目前还没有有效的治疗方法来治

疗这些疾病。 

2. 对于与GLA和CCLA的鉴别诊断有关的可疑病例，唯

一的研究是动态淋巴管MRI和结节内淋巴管造影。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 
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建议 

复杂淋巴管畸形的治疗是多模式类型的一种方法，只

能在特定的多学科结构中进行和监测，并根据每次通

过个别病例的联合讨论确定的定制操作方案进行。 

考虑到治疗的困难和治疗效果不佳，国内外各机构之

间的密切合作被重新考虑。 

研究推荐 

淋巴畸形指南 

 

 

此外，由于缺乏足够的研究和统一和共享的方案，

在复杂淋巴组织领域的研究是必要和迫切的。 
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原发性淋巴水肿 

定义和分类 

肢体淋巴干畸形包括上肢原发性淋巴水肿(LP)（较少

见）和下肢原发性淋巴水肿（多数情况下），有时也

局部化（或仅局限于外生殖器），在淋巴管生成的最

后阶段发展，这时形成淋巴收集器和淋巴结。 

这些畸形是由于淋巴管发育不全、发育不全或增生

的情况 

淋巴结，临床上表现为阻塞或扩张状态，或伴有腔内

瓣膜缺失或缺损，典型的重力淋巴反流是主要临床表

现。 

这些发育改变或淋巴发育不良的情况，如果局限于

淋巴收集器，也可以被定义为淋巴管发育不良

（LymphangioDysplasia，LADI)，以区别于那些局限

于淋巴结的情况，也被称为淋巴发育不良(LAAD)，以

及混合形式，也被描述为淋巴 -腺 -发育不良

（Lymphangio-Adeno-Dysplasia，LAAD)。 LAD II是

最常见的形式。 

原发性淋巴水肿根据是否在出生时或之后，35岁之

前或之后出现而分为早生和晚生； 早熟者可分为散

发性或遗传性（有遗传性-家族性传播）。 “国际血

管异常研究学会-ISSVA”在其大会（Amster-Dam,2018）

中批准的分类1中报告的一些负责原始淋巴水肿形式

的基因突变最近被确定（表一）。 

因此，原发性淋巴水肿与继发性或获得性淋巴水肿

更容易区分，并可分为术后淋巴水肿、术后淋巴水肿、

淋巴管后淋巴水肿和寄生虫淋巴水肿。 

临床影像与分期 

原发性淋巴水肿与肢体慢性肿胀有关，继发于间质间

隙，特别是皮下组织的淋巴积聚。 它与淋巴系统的

全身性或部分畸形有关。 

这种疾病主要影响女性，通常影响一侧或双下肢

(80%)，较少影响一侧下肢 

 

 
 表一-血管异常的ISSVA分类。  

单纯淋巴畸形 
（遗传 

                                                                                              异常）  

 原发性淋巴水肿  

诺-米尔二氏综合征 FLT4/VEGFR3 

 原发性淋巴水肿  VEGFC  

淋巴水肿 FOXC2 

 少毛-淋巴-毛细血管扩张症  SOX18  

原发性淋巴水肿伴骨髓发育不良 GATA2 

原发性全身性淋巴异常（Hennekam淋巴管扩张

-淋巴水肿综合征） 

CCBE1 

小头畸形伴或不伴脉络膜视网膜病变、淋巴水肿或

智力低下综合征 

KIF11 

 淋巴水肿-后鼻孔闭锁  PTPN14  
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上肢、面部或外生殖器。 起病通常是dis-tal（在脚

趾水平）。 Stemmer征（第二脚趾背侧的皮肤皱襞难

以抓住）强烈地唤起了这种病理。 这种疾病随着纤

维化和脂肪组织的增加而发展，同时液体成分（淋巴）

重聚。 角化过度和乳头状瘤。 主要并发症是脚趾皮

肤、患肢/四肢其他部分或外生殖器的丹毒。 

最现代的分期是根据临床和甲状腺肿内标准（淋巴

显像）进行的，其中必须加上非组织病理学标准和因

临床图像恶化而导致的残疾程度。 

这一分期参考了国际淋巴学学会(ISL)的官方共识

文件之一，最近进行了部分修改，分为：潜伏性淋巴

水肿（Ia期）； 初期（IB阶段）； 恶化（第二阶

段）； 纤维-脂质-淋巴水肿（IIB期，有“柱状”肢

体）； 象皮病（IIIA期）； 极端象皮病（IIIB期）。 

第一阶段 

IA-“潜伏性”淋巴水肿：没有水肿的临床征象，但存

在淋巴转运能力改变（淋巴闪烁显像可证实），并伴

有淋巴结、淋巴和间质基质的初始免疫组织化学改变。 

初发淋巴水肿：完全或部分可逆性淋巴水肿，以静止

和倾斜体位为主，淋巴运输能力进行性恶化，淋巴结、

淋巴基质和细胞外基质发生免疫组织化学改变。 
 

第二阶段 

IIA-“恶化”淋巴水肿：最低淋巴运输能力（淋巴运输

能力消失），反复发作的急性淋巴管炎，新的脂肪生

成，纤维-脂肪-硬化性皮肤改变和进行性功能障碍。 

IIB-纤维-脂肪-淋巴水肿（“柱”肢）：淋巴运输缺乏，

淋巴静止基础上的皮肤改变和进行性残疾。 

第三阶段 

IIIA-象皮病：缺乏淋巴运输能力，伴有硬积性纤维

化脂质硬化性厚皮炎，淋巴静止疣状皮肤乳头状瘤病

和严重残疾。 

IIIB-极端象皮病：完全致残的残疾。 

流行病学 

原发性淋巴水肿可以是先天性的（不到10%的病例）、

早发性的（35岁以前，65-80%的病例）或晚发性的

（35岁以后，10%的病例）。 

据估计，欧洲20.2岁前居民中原发性淋巴水肿的患

病率为1/10,000 

病因学 

原发性淋巴水肿的病因不明，但与淋巴道发育不良/

再生障碍/发育不全有关。 在大约25%的病例中，触

发器可以是明确的：踝关节扭伤、妊娠、用力过度、

昆虫咬伤等，在不到3%的病例中，这种病理是熟悉的，

如Milroy综合征（先天性淋巴水肿伴常染色体显性传

播）或Meige综合征（早发伴常染色体隐性传播）。 

在这些病例中，VEGFR3基因（血管内皮生长因子受体

3）的突变已经在一些受Milroy综合征影响的家族中

被发现。 在非常罕见的情况下，淋巴水肿与其他临

床疾病（白癜风，上睑下垂）相关，或者是复杂疾病

的一部分：Turner综合征，Klinefelter综合征，

Noonan综合征（与Klinefelter综合征类似的多种先

天畸形，但核型正常，男女发病率相同）， 黄指甲

综合征（黄指甲和支气管扩张患者的淋巴水肿），肠

淋巴管扩张，淋巴管瘤病。 腺病等。 

在原发性淋巴水肿中，至少有一个变异基因已被鉴

定为所有已知形式（见ISSVA分类）。 

诊断 
 

原发性淋巴水肿是淋巴水肿的一种慢性形式，其发病

年龄各不相同，很少接触炎症事件，主要影响下肢或

上肢，单侧或双侧，有时可扩展到生殖器。1-5 

数据解释 

为了回答问题1，确定了一个指导方针、1 3个叙述性

评论2-4和一系列案例5。 

本研究分析报告原发性淋巴水肿的临床特点，从整

体上揭示了原发性淋巴水肿的符号学 
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说教方式。 通过非分析性研究评估了证据的质量，

并认为是公平的。 

淋巴水肿诊断治疗方案的第一步。 所分析的研究与

目标人群相关。 
 

 
 

  

对淋巴水肿的准确诊断对AP治疗至关重要。 在大多

数患者中，从病史和体格检查可以很容易地确定淋巴

水肿的诊断。 在其他患者中，病态肥胖、静脉功能

不全、隐匿性创伤和反复感染等混杂情况会使临床图

像复杂化。 此外，在考虑单侧肢体淋巴水肿的基础

时，尤其是成人，应考虑内脏肿瘤阻塞或侵犯更多的

前淋巴管。 由于这些原因，在开始治疗淋巴水肿之

前，彻底的医学评估是必不可少的。 充血性心力衰

竭、高血压和脑血管病（包括中风）等共病情况也会

影响治疗方法。6-10 

因此，作为第一级检查，彩色多普勒超声对验证静

脉病理的共存是重要的，对于区分单纯淋巴水肿和静

脉淋巴水肿或淋巴静脉水肿至关重要，取决于淋巴或

静脉两种成分之一的优势，并能够突出与前两种成分

（动静脉瘘）相关的动脉复合物的共存。11 

 
数据解释 

为了回答问题2，我们确定了一个系统的文献综述，6

三个叙述性综述7-9和两个观察性研究10，11。 

研究结果表明，彩色多普勒超声是诊断或排除原发

性淋巴水肿伴发的动、静脉血管病变的首选方法，具

有较高的敏感性和特异性。 它是一种广泛的、无创

的、低成本的血管检查，作为 

I级、II级和III级仪器研究可以在表III中总结，它

代表了国际文献中最广泛共享的诊断算法--EBM。 

诊断不仅基于回顾性检查和体格检查，而且还基于
一级仪器检查，以彩色多普勒超声和淋巴显像为代表，
目前还辅以包括淋巴管磁共振在内的其他检查。 同
位素淋巴造影（也称为淋巴显像或淋巴管显像）的诊
断工具已被证明在代表特定的淋巴异常方面非常有用。 
在有核医学专家的地方，淋巴管显像术(LAS)已经在
很大程度上取代了传统的油对比淋巴造影术来显示淋
巴网络。 虽然LAS还没有得到证实（不同的放射性示
踪剂和剂量、不同的注射量、皮下和皮下注射部位、
EPI或筋膜下注射、一次或多次注射、被动和主动物
理活动的不同方案、可变的成像，静态和/或动态技
术），图像， 12,13淋巴闪烁显像目前是“金标准”仪
器研究，必须进行浅淋巴循环和深淋巴循环的比较研
究，结合通过测量淋巴运输指数(ITL)（NOR-MAL从1
到9，病理IF>10)进行定量评估。14,15 

LAS提供淋巴管和淋巴结的图像，以及关于放射性

示踪剂（淋巴）传输的半定量数据，并且不需要皮肤

注射蓝色染料（例如用于腋窝或腹股沟前哨淋巴结的

可视化，例如淋巴- 

问题3 

原发性淋巴水肿最适合的诊断方法是什么？ 

问题2 

原发性淋巴水肿的首选检查是什么？ 

建议 

彩色多普勒超声不是研究原发性淋巴水肿的特异性检

查，但可作为鉴别诊断的一级检查。 它应该由一个

有能力和经验的专家在淋巴水肿的诊断和治疗预先划

线。 

强烈推荐，证据等级:2++ 

建议 

对于原发性淋巴水肿的临床诊断，除了临床上发现一

个区域（通常是下肢或上肢）根性水肿外，还指出了

排除进一步原因的病史，第一阶段压迫不痛，以中心

凹压迫为优势。 

强烈建议赞成，证据等级3-4 
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建议 

淋巴显像是研究原发性淋巴水肿的一种特殊的一级检

查，必须由具有淋巴水肿诊断和治疗经验的专科医生

开具处方。 强烈推荐，证据等级:2++ 

问题4 

对于原发性淋巴水肿的正确解释还使用哪些其他测

试？ 

重述 

1. 对于原发性淋巴水肿的仪器分期，影像学方法也

被指出（淋巴管MRI, 

淋巴畸形指南 

 

 

保密术）。 事实上，注射染料有时会因皮肤过敏反

应或严重过敏反应而变得复杂。 此外，临床上对仅

注射重要染料后淋巴功能的解释（“蓝色试验”）往往

是误导性的。16,17 

数据解释 

为了回答问题3，我们确定了一个系统文献回顾12和

五个队列研究13-17。 

在分析的研究中，专家们一致认为淋巴闪烁造影作

为一种合适的仪器检查，以确定四肢和生殖器原始淋

巴水肿的淋巴病理的敏感性和特异性。 淋巴闪烁检

查是一种微创检查，但有诱发铝能反应的风险，不推

荐用于儿童，以避免儿童需要麻醉或镇静。 最近的

研究数量有限，但这项调查的适当性被分享和巩固为

目标人群中诊断原发性淋巴水肿的一项卓越的具体调

查，其益处大于可能的危害。 通过系统评价和队列

研究的核对表，发现证据的质量是可接受的。 对这

些研究的分析表明，这些研究与目标人群有明显的相

关性， 结论一致，没有潜在的偏差，所以可以制定的

recom-mending是一个很强的程度。 
 

 

淋巴管MRI今天在确定畸形基础上的千淋巴管重力反

流方面是最有用的。18 

在其他II级仪器检查中，荧光素显微淋巴造影和直

接淋巴造影在当今具有特别重要的意义。 

吲哚青绿荧光素微量淋巴检查（吲哚青绿-ICG试验）

标志着对传统淋巴管镜检查或蓝专利紫淋巴染色检查

(BPV)的超越，并允许绘制皮下浅表淋巴网络图。19 

直接或常规淋巴造影，包括通过直接注射脂溶性碘

化造影剂（超流碘油）到两足淋巴收集器中显示淋巴

束，在手术显微镜下用显微外科技术制备，与计算机

断层扫描(Lymphangio-CT)20结合，用于诊断原发性

淋巴水肿（或乳糜水肿），这是由于畸形性淋巴水肿

（或乳糜水肿）。 

最后，对于III级仪器检查，特别是考虑到可能的

静脉和动脉与淋巴结合，静脉造影、静脉造影和动脉

造影是一个选择性的指征。 

遗传学测试已被证明越来越广泛和可行，以确定有

限数量的特殊遗传性综合征，其中有特异性基因突变

21-23，如淋巴水肿-白痢(FOXC2)、某些形式的Mil-

Roy病(VEGFR-3)和毛细血管扩张性少毛淋巴水肿

(SOX18)。 

在不久的将来，这种测试结合仔细的表型描述将成

为家族性淋巴管增生异常综合征和其他以淋巴水肿、

淋巴管扩张和淋巴管瘤为特征的先天性/畸形性疾病

分类的常规。 此外，还有许多与淋巴水肿相关的其

他临床综合征：识别基因也将在未来找到。 

这种诊断还可以通过其他影像学研究（血管CT或

MRI）来完成，以更准确地鉴别诊断与其他原因的肢

体水肿（心脏或肾源性或低Prodemia）、脂肪水肿

（在一些肥胖受试者中脂肪组织从臀部开始积聚到脚

踝）和LO-CAL原因（静脉水肿）（图1）。 

数据解释 

为了回答问题4，我们确定了三个队列研究18-20，三

个回顾性研究21-23。 

虽然没有太多的研究来评估第二和第三级冰毒作用

的科学证据，但对这些研究的分析强调了与目标人群

的明确相关性，一致的结论，但存在潜在的偏见。 
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 表二。-淋巴水肿的治疗。  

问题5 

原发性淋巴水肿的保守治疗包括哪些治疗？ 

淋巴畸形指南 

 

 

图1.-诊断算法(Ⅰ、Ⅱ、Ⅲ)。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 非手术治疗  

 
 
 
 
 

 
治疗 

 

原发性四肢淋巴水肿的治疗有2种：非手术治疗和手

术治疗（表II）。 

非手术治疗以综合物理治疗（CPT：联合物理治疗）

和植物药物治疗为基础。 

多模式联合物理治疗包括： 

• “皮肤护理”程序（仔细清洁四肢手指和外生殖

器的皮肤）； 

• 手动和机械淋巴引流（带有均匀间歇和正向近端

压力；带有蠕动-序贯泵；带有间歇负压室和无创机

械身体按摩）；24-26 

• 多层功能绷带，等张肌 

皮肤护理 

手动和机械淋巴引流多层功能性绷带 

补救性等张运动身体活动-

运动 

生活方式 

    植物药疗  

抗生素 

抗真菌药染料甲酰亚胺苯并

吡咯 

 手术治疗  

a) 功能性外科手术衍生显微外科

手术 

多重淋巴静脉吻合重建显微外科 

（淋巴-静脉-淋巴-成形术） 

 
 

勃起和适当的身体活动（生物圈、再中间运动）； 

• “生活方式”（健康的生活习惯和有规律的饮
食）。 植物药物疗法包括摄入食物补充剂，主要是
以苯并吡喃酮（木樨香豆素）为基础的天然提取物，
与抗生素/抗真菌药结合（用于治疗和预防细菌性和/
或真菌性急性淋巴管炎）。27-33 

b）还原和施加程序 

纤维-脂-淋巴吸引术（静脉和淋巴血管保留术，超声多普勒和

ICG试验指导下） 

  脱扣程序  

多模式综合理疗 
（CPT：综合或综合理疗） 

淋巴水肿 

I I 

乳糜-淋巴重力反流 

II 
(ICg) 

医学体格检查 II 

III 

静脉造影 

（如果合并静脉和/或材料病理） 

直接或常规淋巴造影 

CT淋巴管造影术 

荧光素微量淋巴造影吲哚菁Gree-

ICG试验淋巴色蓝专利紫-BPV试验 

作者：胡达克-麦克马

斯特 

淋巴显像回声彩色

多普勒 

吲哚青绿荧光素显微淋巴造影、直接淋巴造影或常规

淋巴造影），这需要SPE专家的要求，其特异性与正

确的调查技术和操作者的经验有关。 支持的弱推

荐，证据级别2- 

2. 基因测试的使用表明在综合征和家族形式和研究

实施。 

支持弱推荐，证据等级2+ 
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建议 

1. 多模式综合物理治疗无副作用，是治疗原发性肢体

淋巴水肿的首选治疗方法。 根据专家组的经验推荐

良好的临床实践 

2. 气压压迫是指轻度淋巴水肿（I期），只有在插入

CDP（联合充气理疗）时才有效。 当作为一种孤立的

治疗方法应用时，它几乎没有疗效。 支持弱推荐，

证据级别2++ 

3. 药物疗法是治疗淋巴水肿的一种辅助疗法，在医学

观察下，在有限的时间内开出处方。 

支持弱推荐，证据级别:1+ 

问题6 

原发性淋巴水肿的手术适应证是什么？ 

建议 

1. 随着时间的推移，切除手术还没有得到有效结果的

确认，也不是没有并发症，因为它们可以在专业中心

有选择性地指示。 

支持弱推荐，证据级别2++ 

2. 吸脂术对原发性淋巴水肿，尤其是早期淋巴水肿有

短期、中期和长期的积极疗效。 

支持弱推荐，证据级别2++ 

3. 显微外科手术需要有选择的适应证，并能在短时间

内给出积极的结果- 

淋巴畸形指南 

 

 

数据解释 

为了回答问题5，我们进行了两个系统综述，27、30

个再研究24、26、28、31-33和两个队列研究25、29。 

研究与目标人群相关，结论一致，没有潜在的偏见。 

通过系统回顾和队列研究清单评估的EVI-Dence的质

量，发现在这两种情况下都是可以接受的。 

 

 

外科治疗包括功能性干预和用力或减量干预。33 

功能干预是基于显微外科的应用，分为两种类型： 

• 衍生显微手术；多淋巴管静脉吻合术； 

• 自体带瓣静脉移植物，取自健康部位，如前臂掌

侧表面（7-21厘米长的头静脉或基底静脉段），通过

在功能障碍的上游和下游的淋巴管之间插入进行重建

显微外科手术（淋巴-静脉-淋巴-淋巴-塑料）。 此

法尤其适用于下肢原发性淋巴水肿伴浅静脉和深静脉

高血压的治疗。 自体移植或1个或多个淋巴收集器的

转位，以及自体淋巴结移植是以下方法 

更罕见的应用和仍然有价值，最重要的是，实验。

34-37 

实施性或减量性干预包括应用整形外科手术方法，

以尽可能美观地减少因保守性手术或功能性手术引起

的淋巴淤滞而导致的纤维脂肪过剩。 

采用类似于抽脂术的方法，在超声引导下对主要浅

静脉干进行彩色多普勒成像，并用吲哚青绿荧光微淋

巴造影对浅淋巴网进行成像，可获得最满意的结果，

从而创造了一种“保留静脉和淋巴管”的方法，能够防

止对淋巴管路线的损伤，特别是对靠近静脉干的淋巴

管路线的损伤。 这种方法被称为纤维-脂-淋巴-抽吸

法(FLLA)。38-40 

然而，手术治疗仅适用于非手术治疗明显失败的情

况。 手术治疗的“时机”通常被接受的时间间隔是在

正确但无效的非手术保守治疗后6-12个月，这可以通

过水肿减轻的程度和随之而来的生活质量改善来评估。

41-43 

 
数据解释 

为回答问题6，确定了4项系统综述，33-35，38项2项综

述，36，37项和5项队列研究，39-43项。 研究表明，

原发性淋巴水肿的外科治疗具有选择性适应证，专家团

队的经验在治疗适应证中起着至关重要的作用，但目前

仍没有明确的证据表明外科治疗的长期疗效。 通过系

统评价和队列研究的核对表寻找的证据质量是好的。 
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问题7 

维持原发性淋巴水肿保守治疗和/或手术治疗所获得

的复发最有效的方法是什么？ 

建议 

在日常活动中使用弹性四肢支具对长期维持淋巴水肿

治疗的结果是非常重要的。 

根据专家组的经验推荐良好的临床实践 

淋巴畸形指南 

 

 
 

 
 

在维持原发性下肢淋巴水肿的治疗效果方面，首先指

出用弹性绷带或手镯进行弹性压缩治疗，以改善与周

围淋巴淤滞有关的症状。 

骨科支具的使用有助于改善与骨骼异常相关的功能和生

活质量。 

物理治疗45在选择的病例中是有帮助的。 人工和

机械淋巴引流在不耐受弹性压力的情况下被指出。

46,47 

 
数据解释 

为了回答问题7，确定了一个共识、44一个评论45和

两个专家意见46、47。 

所分析的研究表明，治疗的有效性尚未得到前瞻性

临床试验的验证，而是基于共识、叙述性评论和病例

系列。 使用弹性支具的遏制疗法虽然是姑息性的，

但不是治愈性的，但值得推荐，其目的是阻止或至少

延缓疾病的进展，减轻症状和提高生活质量。 这些

研究被认为是与tar-get群体相关的，结论是一致的，

但存在潜在的偏差风险，尤其是在考虑有限序列的情

况下。 
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