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患儿男，孕 39

+6

周顺产娩出，出生体质量 4070 g，无窒息，因

胎儿超声心动图检查提示“胎儿左、右心室多发高回声结节”，遂

于出生后收入院。 入院体格检查：足月儿外貌，哭声响亮，神志

清。 超声心动图示：左、右室壁多发高回声结节，考虑心肌横纹肌

瘤可能（图 1）。颅脑超声表现：大脑皮质下可见多个高回声结节，

类圆形，边界清，内回声均匀，大小 4 mm×3 mm~20 mm×15 mm

（图 2）；CDFI 示结节内未见明显血流信号。 其后行颅脑 MRI 检

查：脑内异常信号，考虑结节性硬化可能性大（图 3）。 予抗感

染、营养心脑等对症治疗 10 d，一般状况好，因家属要求，予以出

院。患儿出生第 22天，因“抽搐”行颅脑超声检查示：大脑皮质多

发高回声结节，与之前检查无明显变化（图 4）。 结合病史、临床

表现及检查结果，确诊为结节性硬化症。
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1 超声心动图示心脏左、右室壁

多发高回声结节
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2 超声心动图示大脑皮质下多

发高回声结节
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3 颅脑 MRI示脑内异常信号
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4 出生第 22天，颅脑超声示大脑

皮质下多发高回声结节无明显变化
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讨论：结节性硬化症是一种以面部皮脂腺瘤、癫痫发作及智

力减退为临床特征的神经-皮肤综合征，发病率 1/6000~1/9000，

临床表现为多系统受累，其中中枢神经系统最易受累
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。 但新生

儿期症状不典型， 极易被误漏诊。 该病典型的颅脑影像学表现

有：室管膜下结节、皮质或皮下结节、室管膜下巨细胞星形细胞

瘤及脑白质损伤区异常信号
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。 以往该病主要依靠 CT 或 MRI

检查，超声检查鲜有报道。 但对新生儿而言，超声具有无创、便

捷、可床旁检查的优势，不失为首选的检查方法。 本例患儿颅脑

超声较 MRI 更清晰地显示患儿大脑皮质下结节，声像图表现具

有特异性，对新生儿结节性硬化的诊断具有重要的价值。
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