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1 病例资料

39岁女性，临床表现为恶心、呕吐、眩晕，体格检查未见

小脑阳性体征。CT检查发现右侧小脑直径约 2.5 cm低密度

影，边界欠清，内可见点状钙化高密度影（图 1A）。MRI检查

发现右侧小脑半球内见长T1、长T2信号影，增强扫描未见强

化（图1B~D）。甲状腺、乳腺、妇科彩色超声多普勒筛查未见

异 常 。 术 前 考 虑 Lhermitte- Duclos 病（Lhermitte- Duclos
disease，LDD）。采取枕下后正中入路手术切除肿瘤，术中见

脑压稍高，肿瘤直径约3 cm，位于皮层下，灰白色，质软，部分

与脑组织有界限，肿瘤上界可见大量供瘤血管，此处血供丰

富，与周围组织界限不清。术后病理诊断LDD（WHO分级Ⅰ
级）。术后 3个月复查头部MRI显示肿瘤完全切除（图 1E），

随访半年，未见肿瘤复发。

2 讨 论

LDD是起源于小脑皮层罕见的、良性的、生长缓慢的错

构瘤，属于WHO分级Ⅰ级，预后良好。好发年龄为 30~40
岁，可发生在小脑半球和小脑蚓部，主要表现为颅内压升高、

梗阻性脑积水、脑干受压、小脑受累等症状，不典型的症状有

蛛网膜下腔出血、直立性低血压、位置性眼球震颤等。

Cowden综合征又称为多发性错构瘤综合征，是一种罕见

的家族性常染色体显性遗传多系统疾病，由PTEN基因突变

导致，主要引起面部皮肤丘疹、乳腺癌、甲状腺癌、肠息肉等

病变。LDD也是常染色体显性遗传，几乎都有PTEN基因突

变。目前，LDD被认为是 Cowden综合征的颅内表现，儿童

LDD与Cowden综合征的关系暂不清楚，基本认为是独立起

病。Cowden 综合征增加恶性肿瘤和良性病变发生风险，

NCCN指南建议成人LDD行PTEN基因检测，排除PTEN错构

瘤肿瘤综合征（PTEN hamartoma tumor syndrome，PHTS），并

且长期随访，对可能发生的各种恶性肿瘤早期筛查，根据遗

传特性对病人的直系亲属进行全面的检查也是必要的。

LDD虽然罕见，但具有典型的影像学特点，术前比较容

易做出初步诊断。CT表现为低密度或等密度影，部分病例可

见高密度钙化影。MRI病变侧小脑半球可有异常增大，T1表

现为低信号，T2表现为高信号，高信号中可见沿小脑皮层走

形的等信号条纹，这种特征性的“虎纹征”具有诊断意义，增

强扫描通常不强化或者轻度强化。伽马刀治疗后病人MRI
增强扫描可呈现出明显强化，这是因为射线破坏血脑屏障，

肿瘤血供增加，术后病理也发现肿瘤内和瘤周有增生血管。

部分病例术前MRI表现出典型的“虎纹征”，术后病理证实为

髓母细胞瘤和蛛网膜血管畸形，可见虽然本病具有独特征

象，但单独的MRI检查并不足以确诊LDD，可能会造成误诊，

特别是对于单发的LDD。此外，MRS检查是有益的，表现为

LAC增加，NAA减少，而Cho/Cr比值低。

对有症状的LDD，手术是有效的治疗手段，能迅速改善

症状。肿瘤和正常脑组织的边界不清，肿瘤全切除率并不

高，残留肿瘤偶有复发，过分追求肿瘤全切除并不可取。首

先，广泛切除可导致严重神经功能障碍，如小脑缄默症等；其

次，即使肿瘤不能全切除，残余肿瘤一般较稳定，能获得长期

的良好的生活质量。对于无症状的LDD的治疗，存在争议，

必须慎重选择。许多病人未经手术切除，长期随访发现肿瘤

进展缓慢。雷帕霉素可用于LDD或其他PTEN突变疾病的治

疗，机制可能是雷帕霉素阻止颗粒细胞肥大和异常迁移。
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图 1 Lhermitte-Du⁃
clos 病手术前后影

像学表现

A. 术前 CT 示右侧小

脑半球低密度影，内

见钙化高密度影；B. 术前MRI T1WI呈低信号；C. 术前MRI T2WI呈
高信号，典型的“虎纹征”；D. 术前MRI增强未见强化；E. 术后3个

月复查MRI示肿瘤全切除
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