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病例资料

X，男性，17岁

主因“活动后气喘伴皮肤黏膜

红紫2年余”，脾切除术后，

腹水，来2022-7佑安医院就诊。
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2020-1，16岁，无何诱因气
短，活动后喘促、夜间加
重，皮肤黏膜颜色变红紫，
唇舌、四肢末端为著，皮
肤花斑。运动耐量降低，

紫绀. 

多家医院临床诊断：肝
硬化（门脉高压，脾 
功能亢进，侧枝循环形
成），肝内钙化灶，食

管狭窄，甲藓

就诊回顾： 心内科：心电图基本正
常。

呼吸科：肺功能：基本
正常。

血液科： B型淋巴瘤？

消化科：胃镜：食管胃
底静脉曲张，食管狭窄，
门脉高压性胃病，十二

指肠球部溃疡。

肝病科：肝功能正常。
病毒指标阴性。2020-7肝
穿：肝组织欠清，局部
有肝硬化趋势。淤血性

脾肿大。

协和医院：肝肺综合征、
门脉高压原因待查

儿研所：2020-7，因血小
板3X109/l, 行脾切除，术
后服用华法林 ，抗凝、

护胃、吸氧等。
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1 GENERAL  CONDITION

个人史

原籍出生，否认烟
酒史，否认毒物接
触史。

婚育史

未婚

家族史

父母体健，非近亲
结婚

流行病史

否认乙肝等
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1 GENERAL  CONDITION
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呼吸相关
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肝脏相关
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肝脏相关
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全身影像



1 GENERAL  CONDITION 

查体：营养不良，周身皮肤色素沉
着，部分皮肤点状色素脱失。指甲、
足趾甲变厚，部分损毁。口腔可见
点状白斑。心律齐、心率快，肺
（-），肝脏正常，腹部平坦，腹
水征（-），NS(-).
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入院诊断：

     肝硬化原因未明

         门脉高压症

         肝肺综合征

         食管胃底静脉曲张

         食管狭窄

    脾切除术后

    先天性角化不良？

    周围神经病变？
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2022-7-15 MDT

门脉高压症、肝硬化病因？

下一步治疗方案？
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2  CIRRHOSIS 

  肝硬化是各种慢性肝病进展至以肝

脏弥漫性纤维化、假小叶形成、肝内

外血管增殖为特征的病理阶段。
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2  CIRRHOSIS 
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ANALYSIS & DISCUSSION2 ANALYSIS & DISCUSSION

p肝硬化的诊断需综合考虑病因、病史、临床表现、并发症、治

疗过程、检验、影像学及组织学等检查。

p临床可分为代偿期、失代偿期、再代偿期及肝硬化逆转。

肝硬化诊断要点

 

[1].肝硬化诊治指南[J].中华肝脏病杂志,2019(11):846-865.
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ANALYSIS & DISCUSSION2 ANALYSIS & DISCUSSION 

代偿期肝硬化的诊断（具备下列四条之一）：

p (1)肝组织学符合肝硬化的标准；

p (2)内镜食管胃或消化道异位静脉曲张，除外非肝硬化性门静脉高压；

p (3)B超、LSM或CT等影像学检查提示肝硬化或门静脉高压；

p (4)无组织学、内镜或影像学检查者需符合以下4条中2条：

①PLT<100×109／L，无其他原因可解释；

②ALB<35 g／L，排除营养不良或肾脏疾病等；

③1NR>1.3或PT延长(停用溶栓或抗凝药7 d以上)：

④AST／PLT比率指数(APRI)>2。

肝硬化诊断要点

[1].肝硬化诊治指南[J].中华肝脏病杂志,2019(11):846-865.
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ANALYSIS & DISCUSSION2 ANALYSIS & DISCUSSION 

失代偿期肝硬化的诊断：

p (1)具备肝硬化的诊断依据；

p (2)出现门静脉高压相关并发症：如腹水、食管胃静脉曲张破裂出血、脓毒

症、肝性脑病、肝肾综合征等。

肝硬化诊断要点

[1].肝硬化诊治指南[J].中华肝脏病杂志,2019(11):846-865.
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ANALYSIS & DISCUSSION2 ANALYSIS & DISCUSSION 

肝硬化再代偿和/或逆转：

p对失代偿肝硬化再代偿的定义仍不明确，存在争论。

p肝硬化患者出现失代偿后，由于病因有效控制、并发症有效治疗或预防等，

可在较长时间内(至少1年)不再出现肝硬化失代偿事件(腹水、消化道出血、

肝性脑病等)，但仍可存在代偿期肝硬化的临床与实验室检查特点，被认为

“再代偿”。

肝硬化诊断要点

[1]肝硬化诊治指南[J].中华肝脏病杂志,2019(11):846-865.



2 ANALYSIS & DISCUSSION 

p门脉高压症

门静脉压力持续升高，

门静脉压力梯度

（PPG）>6mmHg

或肝静脉压力梯度

（HVPG）＞

5mmHg且伴有门体

侧支循环形成。
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ANALYSIS & DISCUSSION3 ANALYSIS & DISCUSSION 

[3]徐京杭,于岩岩,徐小元.非肝硬化性门静脉高压症的临床管理现状[J].临床肝胆病杂志,2022,38(07):1457-1459.
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ANALYSIS & DISCUSSION3 ANALYSIS & DISCUSSION 

        门脉高压症诊断与治疗

[4]赵连晖, 贾继东. 应重视门静脉高压症的病因诊断及规范治疗[J]. 临床肝胆病杂志, 2019, 35(1): 10-12.

 



p 肝穿（2020-4）：穿刺肝组织2条，肝细胞轻度水肿，个别肝细

胞核大，可见核内包涵体，汇管区纤维组织增生伴少许慢性炎

细胞浸润。

p 肝穿（2020-7）：肝组织欠清，局部有肝硬化趋势；淤血性脾

肿大。

肝脏相关

1  PRESENT HISTORY
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ANALYSIS & DISCUSSION3 ANALYSIS & DISCUSSION 

[5]EASL Clinical Practice Guidelines: Vascular diseases of the liver[J]. J Hepatol, 2016, 64(1): 179-202.

p EASL指南上的诊断标准：

p 1.门脉高压的临床症状（以下任何一个）：脾大/脾亢、食管静脉曲张、

非肿瘤性腹水、肝静脉压力梯度轻度升高、门体侧支循环形成。

p 2.肝组织活检除外硬化。

p 3.除外可能导致肝硬化或非硬化性门脉高压的慢性肝病：慢性乙型/丙型

肝炎、非酒精性脂肪性肝炎/酒精性脂肪性肝炎、自身免疫性肝炎、遗

传性血色病、肝豆状核变性、原发性胆汁性胆管炎。

p 4.除外可能导致非硬化性门脉高压的疾病：遗传性肝纤维化、结节病、

血吸虫病。

p 5.多普勒超声或CT证实门静脉及肝静脉通畅。

特发性门脉高压症 诊断标准

p IPH史上病名：
l 班替氏综合征

（Banti’ssyndrome）
l 班替氏病

（Banti’sdisease）
l 良性肝内门脉高压

（
benignintrahepaticportal
hypertension）

l 肝门静脉硬化症
（hepatoportalsclerosis）

l 非硬化性门静脉纤维化
或非硬化性门脉高压症
（non-
cirrhoticportalfibrosis，
NCPF）



1 GENERAL  CONDITION

查体：营养不良，周身皮肤色素沉
着，部分皮肤点状色素脱失。指甲、
足趾甲变厚，部分损毁。口腔可见
点状白斑。心律齐、心率快，肺
（-），肝脏正常，腹部平坦，腹
水征（-），NS(-).
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2020-7-16协和基因检测：该样本未检测
到与案例表型相关的致病性变异。

1  现病史 PRESENT HISTORY
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2022-1-4山东大学齐鲁医院：该样本在常
染色体隐性先天性角化不良2型（AR）相
关基因NHP2存在两处杂合变异。
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ANALYSIS & DISCUSSION4 ANALYSIS & DISCUSSION 

p先天性角化不良（dyskeratosis congenita，DC）是一种经典的短端粒综

合征，以皮肤黏膜异常、进行性骨髓衰竭和高恶性肿瘤风险为特征。

p发生率约为 1/100 万，男性多见，儿童期及成人期均可发病。

p典型DC为具有1种及以上典型皮肤黏膜三联征：皮肤网状色素沉着、指

（趾）甲营养不良、口腔黏膜白斑。

先天性角化不良

[6]尹梓溪,万扬,竺晓凡.先天性角化不良临床特点与诊治进展[J].中华儿科杂志,2022,60(04):366-369.
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ANALYSIS & DISCUSSION4 ANALYSIS & DISCUSSION 

满足以下标准中 1条即可诊断为 DC：

（1）具有典型的皮肤黏膜三联征；

（2）具有典型皮肤黏膜三联征中 1 个表现+骨髓衰竭+2 个 DC 的除皮肤黏膜三联征

之外的其他表现； 

（3）表现为 AA、MDS 或肺纤维化的患者具有特征性基因突变；

（4）具有 4 个或以上的 HoyeraalHreidarsson 综合征表现（生长迟缓、发育延迟、

小头畸形、骨髓衰竭、免疫缺陷、小脑发育不全）；

（5）具有 2 个或以上 DC 的表现+短端粒（<年龄校正后第1百分位）。

具有早发癌症、造血系统疾病（一系或者多系血细胞减少、MDS、白血病等）、肺

疾病（肺间质疾病、肺纤维化等）、肝疾病（肝硬化、肝细胞结节性增生等）家族史

可为诊断DC提供参考。

诊断标准：



1  PRESENT HISTORY

30

实验室检查
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ANALYSIS & DISCUSSION4 ANALYSIS & DISCUSSION

雄激素与造血肝细胞移植。

文献报道：DC患者移植后，肺纤维化、肝硬化、非肝硬化性门脉高压、消化

道出血、肺动静脉畸形、胃肠道疾病、血管并发症、骨质疏松、恶性肿瘤等

并发症发生率更高。

目前患者用药：

治疗：

 



最终诊断：

先天性角化不良

    特发性非硬化性门脉高压症

    食管胃底静脉曲张

    食管狭窄

    脾切除术后

周围神经病变
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点击此处添加标题

1、多学科会诊可以极大限度的提高疑难病的诊断效率，交叉学科学习对复合型人才培

养有积极的作用。

2、临床诊断是个复杂的过程，没有特征性的体征、症状出现之前，容易被漏诊。临床

工作要围绕病人实际，反复临床、反复检验、反复证实。应注意形成完整的证据链，

谨慎看待孤证。

3、门脉高压形成的原因复杂多样，先天性角化不良亦可导致特发性非硬化性门脉高压，

临床诊断中应注意拓展思路，尤其面对疑难肝病诊疗时，应考虑到DC的诊断，以免误

诊漏诊。

5 SUMMARY
 

MDT
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请各位专家指导诊疗！
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