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·病例报道·

遗传性出血性毛细血管扩张症致消化道出血一例

张婷　 邓咏梅　 郭杨　 朱继红

北京大学人民医院急诊科 １０００４４
通信作者：朱继红，Ｅｍａｉｌ：ｚｈｕｊｉｈｏｎｇ６４＠ １６３．ｃｏｍ

　 　 【提要】 　 遗传性出血性毛细血管扩张症致消化道出血的情况较为罕见。 本文报道 １ 例相关病

例的诊断及治疗过程，并结合国内外文献，探讨其临床特点和诊疗方法。
　 　 【关键词】 　 毛细血管扩张；　 遗传性出血性；　 胃肠出血；　 家族史

ＤＯＩ：１０．３７６０ ／ ｃｍａ．ｊ．ｃｎ３２１４６３⁃２０２１０５０７⁃００２９６

Ａ ｃａｓｅ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ ｇａｓｔｒｏｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ｂｌｅｅｄｉｎｇ ｃａｕｓｅｄ ｂｙ ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ ｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ ｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ
Ｚｈａｎｇ Ｔｉｎｇ， Ｄｅｎｇ Ｙｏｎｇｍｅｉ， Ｇｕｏ Ｙａｎｇ， Ｚｈｕ Ｊｉｈｏｎｇ
Ｅｍｅｒｇｅｎｃｙ Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ， Ｐｅｋｉｎｇ Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙ Ｐｅｏｐｌｅ′ｓ Ｈｏｓｐｉｔａｌ， Ｂｅｉｊｉｎｇ １０００４４， Ｃｈｉｎａ
Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇ ａｕｔｈｏｒ： Ｚｈｕ Ｊｉｈｏｎｇ， Ｅｍａｉｌ： ｚｈｕｊｉｈｏｎｇ６４＠ １６３．ｃｏｍ

　 　 患者女，５４ 岁，主因“恶心、呕吐 ２ ｄ，便血 １ ｄ”入院。 患

者 ２ ｄ 前劳累后出现恶心、呕吐，呕吐物为胃内容物，约
４００ ｍＬ。 无发热、头痛，无腹痛、腹泻。 １ ｄ 前患者仍自觉恶

心，间断排暗红色血便 ３ ～ ４ 次，约 ２００ ｍＬ，伴左上腹不适。
外院查血红蛋白 ９５ ｇ ／ Ｌ，腹部彩超提示肝囊肿、胆囊多发息

肉样变。 入院体检： 体温 ３６ ℃， 脉搏 ７１ 次 ／ ｍｉｎ， 呼吸

２３ 次 ／ ｍｉｎ，血压 ９８ ／ ６０ ｍｍＨｇ（１ ｍｍＨｇ ＝ ０􀆰 １３３ ｋＰａ）。 家族

史：患者自幼反复多次鼻出血，母亲及姐姐有类似病史；母亲

及姐姐均曾有消化道出血，外院诊断“血管病变”；父亲患糖

尿病、冠心病。 行急诊胃镜（图 １）：十二指肠球部前壁可见

一处血管残端，周围黏膜未见溃疡，予 ３ 枚钛夹止血。 内镜

示十二指肠球部出血（Ｄｉｅｕｌａｆｏｙ 病？），Ｆｏｒｒｒｅｓｔ ＩＩａ 期，胃窦多

发糜烂。 入院后辅助检查：中度贫血，便潜血（＋），肝功能正

常，总蛋白 ４６􀆰 ９ ｇ ／ Ｌ，白蛋白 ２９􀆰 ２ ｇ ／ Ｌ，肿瘤标志物、免疫及

感染指标（－）。 腹盆腔增强 ＣＴ（图 ２）：胃窦部黏膜及黏膜下

可见一粗大动脉；肝实质动脉期弥漫异常强化，考虑肝动静

脉瘘可能大；肝多发囊肿。 肠镜显示大肠多发息肉。 术后病

理：（乙状结肠息肉）黏膜慢性炎症细胞浸润，（直肠息肉）管
状腺瘤，伴低级别上皮内瘤变。 根据患者病史、家族史以及

相关检查结果，诊断为上消化道出血、遗传性出血性毛细血

管扩张症（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ ｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ ｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ，ＨＨＴ）、大肠

多发息肉。 予禁食，生长抑素、泮托拉唑钠泵入止血，抗感

染，肠外营养补液等治疗。 患者入院后未再出血，入院

第 ６ 天进流食后无不适，第 ８ 天出院。 ＨＨＴ 基因检测提示

ＡＣＶＲＬ１ 基因突变。
讨论　 ＨＨＴ 是一种罕见的常染色体显性遗传疾病，发

病率为 １ ／ ５ ０００～ １ ／ ８ ０００， 临床表现为皮肤、黏膜及内脏部

位的毛细血管扩张，典型症状包括鼻出血、外伤后出血不止、

图 １　 急诊胃镜　 １Ａ：十二指肠球部前壁可见一处血管残端，周
围黏膜未见溃疡，底部可见波动感；１Ｂ：给予 ３ 枚钛夹夹闭止血，
夹闭过程中少量出血，观察血止后退镜　 　 图 ２　 腹盆腔增强

ＣＴ　 ２Ａ：肝实质动脉期弥漫异常强化，考虑动静脉瘘可能大；
２Ｂ：遗胃窦部黏膜及黏膜下可见一粗大动脉

女性月经增多、内脏出血（消化道出血）以及咯血、血尿、眼
底出血、颅内出血等，以鼻出血最常见［１］ 。 截至目前，已发

现与 ＨＨＴ 以及类 ＨＨＴ 疾病关联的多个基因以及相应的蛋

白质分子，由 ＥＮＧ（ｅｎｄｏｇｌｉｎ）基因突变引起的 ＨＨＴ１ 亚型，以
及由 ＡＣＶＲＬ１（ａｃｔｉｖｉｎ Ａ ｒｅｃｅｐｔｏｒ ｌｉｋｅ ｔｙｐｅ １）基因突变引起的

ＨＨＴ２ 亚型见于约 ８５％的 ＨＨＴ 患者，两种亚型的分布比例

—７４８—中华消化内镜杂志 ２０２１ 年 １０ 月第 ３８ 卷第 １０ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｇ Ｅｎｄｏｓｃ，Ｏｃｔｏｂｅｒ ２０２１，Ｖｏｌ． ３８，Ｎｏ．１０



大致相同［２］ 。 其他亚型包括与位于 ５ｑ３１􀆰 ３⁃ｑ３２ 染色体区域

基因有关联的 ＨＨＴ３［３］ ，以及与位于 ７ｐ１４ 处基因相关

的 ＨＨＴ４［４］ 。
ＨＨＴ 诊断常用 Ｃｕｒａｃａｏ 标准。 （１）鼻出血：自发、反复性

鼻出血；（２）黏膜皮肤等部位毛细血管扩张：常见于手指、鼻
部、嘴唇和口腔等处；（３）内脏受累：如消化道毛细血管扩

张，肺、肝及脑或脊髓动静脉畸形；（４）家族史：患者一级亲

属中存在至少 １ 位被诊断为 ＨＨＴ。 满足条件少于 ２ 项排除

ＨＨＴ 诊断，符合 ２ 项诊断为疑似，符合 ３ 项及以上即可确

诊［５］ 。 同时，需与蜘蛛痣、小静脉扩张、共济失调⁃毛细血管

扩张症及其他部位出血鉴别。 并发症可表现为肺含铁血黄

素沉积、脑脓肿、脑栓塞。
目前尚无根治 ＨＨＴ 的治疗手段，常见的治疗思路为对

症治疗，包括采用激素类药物如雌激素、孕酮或达那唑［５⁃６］ ；
抗纤维蛋白溶解药物如氨甲环酸或氨基乙酸；输血和补充铁

剂；对肺、肝、脑等部位的动静脉瘘等严重的血管畸形也可进

行预防性栓塞治疗［７］ 。 对于本例所介绍的 ＨＨＴ 致消化道出

血病症，还可考虑内镜治疗，包括本例所使用的钛夹，以及激

光、热探针凝固、局部注射乙醇及硬化剂、氩等离子凝固术

（ａｒｇｏｎ ｐｌａｓｍａ ｃｏａｇｕｌａｔｏｒ，ＡＰＣ）。 其中，ＡＰＣ 是目前最有效的

内镜下治疗毛细血管扩张合并出血的手段。 但需要注意的

是，有些患者由于有多毛细血管扩张或难以用内镜处理的扩

张毛细血管，此时还需要进行药物治疗，如本例中所使用的

生长抑素、泮托拉唑钠，以及雌激素、孕酮等［８⁃９］ 。
鼻出血和内脏受累症状均可能在青春期就开始出现，而

ＨＨＴ 致消化道出血的症状普遍开始于五六十岁［５，８］ 。 而且

对于 ＨＨＴ 患者，消化道出血通常具有慢性、症状不明显、不
连续发病等特点，该类消化道出血容易漏诊。 在本例中，通
过补充该例患者家族史 （其母亲和姐姐均明确诊断为

ＨＨＴ），并结合典型的鼻出血症状、内镜检查、腹部增强 ＣＴ
及相关基因的检查完成了 ＨＨＴ 诊断，其诊断过程对于该类

疾病的诊断有借鉴意义。 值得注意的是，当临床医师遇到尚

未出现明显消化道出血症状的 ＨＨＴ 确诊患者时，应该向患

者普及和预警发生消化道出血相关风险。 研究指出，年龄增

长、ＥＮＧ 基因突变、吸烟、血红蛋白水平等因素均会增加

ＨＨＴ 患者的消化道出血风险［１０］ 。 当遇到有此类因素的

ＨＨＴ 患者，临床医师需要重视其发生消化道出血的可能性，
条件允许的情况下行内镜或胶囊内镜做进一步筛查。

ＨＨＴ 作为一种可危及生命的遗传性疾病，临床医师需

结合家族史及典型症状进行综合诊断，降低漏诊风险。 与此

同时，还需要向患者及其家属提供遗传咨询和相关知识普

及，开展遗传检测，确认或排除致病性突变家族中的 ＨＨＴ 患

者，敦促患者发生出血事件时及时就诊，及早治疗。
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