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·病例报道·

患者男，12岁，因腰背部肿块、双足组织增生 12年，跛行

2年余就诊。体格检查：右侧胸背部、腰部肿块，胸腰椎呈明显

侧弯改变，双足第 1、2足趾间呈“人字拖样”间隙宽大畸形，第

4、5足趾间隙增宽，双足软组织可见明显增生改变，双足未见

明显足弓。超声检查：右侧胸背部肌间隙内及部分肌束内可

见一大小约 147 mm×27 mm×51 mm团块状高回声，边界不清

晰，形态不规则，其内未探及明显血流信号，周围可见迂曲扩

张的管状结构（图 1A），挤压放松探头后管状结构内可探及条

状血流信号（图 1B）；团块旁可见条索样强回声。左侧腹膜后、

双肾周围、左侧盆后壁肌束内均可见团块状高回声，内见多条

迂曲扩张的静脉血管，部分管腔内可见强回声伴声影。左侧

腰大肌边缘部、腰部皮下、肌束及肌间隙内均可见边界不清晰

的团块状高回声，其内见多条迂曲扩张的管状结构，部分呈囊

状扩张，未探及明显血流信号。脾内见多个囊性回声，部分内

透声差（图1C）。双足外侧肌束及肌间隙内均可见团块状高回声，

边界不清晰，形态不规则，其内未探及明显血流信号（图 1D）。

超声提示：①右侧胸背部软组织增生伴淋巴管畸形、静脉畸

形；②左侧腹膜后、左侧盆壁静脉畸形伴静脉石；③左侧腰部

及脾脏内淋巴管畸形；④双足局部软组织增生。MRI检查：右

侧胸背部皮下可见长 T1长 T2信号影，磁共振弥散加权成像

（DWI）呈稍高信号；左侧腹背部皮下、双侧腰大肌肌间隙、左

侧髂腰部、腹盆腔内可见长T1长T2信号影，增强扫描呈不均匀

强化；脾内可见长 T1长 T2信号影，DWI呈低信号（图 2）。MRI
提示：右侧胸背部皮下、左侧腹背部皮下、双侧腰大肌肌间隙、

左侧髂腰部、腹盆腔内及脾内均考虑脉管源性病变。X线检

查：脊柱呈S形侧弯（图3A）；双足第1、2足趾间呈“人字拖样”间

隙宽大畸形，第 4、5足趾间隙增宽，双足软组织肿胀（图 3B，C）。

患者后行手术切除右侧胸背部肿块，病理证实为混合型脉管

畸形，存在纤维脂肪组织增生、静脉畸形及淋巴管畸形（图 4），

基因检测显示 PIK3CA基因存在突变（图 5）。根据临床症

状、影像学检查、病理及基因检测结果综合诊断为 CLOVES
综合征。

讨论：CLOVES综合征是一种先天性过度生长和血管异常

综合征，目前国内外病例报道不足 200例［1］，临床十分罕见。其

发病原因尚未明确，多认为是由体细胞的 PIK3CA基因突变，

PIK3-AKT-mTOR通路激活异常导致血管、淋巴管、脂肪、神经

及肌肉骨骼组织过度生长［2］。主要临床表现为先天性脂肪瘤

样过度生长、脉管畸形、表皮痣、脊柱侧弯/骨骼畸形、脊髓异常
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讨论：ASPS临床罕见，好发于 10~35岁的女性人群，早期易

发生转移，预后差。该病缺乏特异性的临床表现，超声表现为

位置深在的边界清晰、形态不规则、呈大分叶的不均匀低回声

肿物。本例患者超声表现为股外侧肌内见一实性偏高回声肿

物，边界清晰，形态欠规则，内回声不均匀，这种不均质回声在

病理上与瘤体内的出血和坏死区相对应。此外，超声图像中可

见多处管状结构，其发生机制可能为中央细胞坏死或丧失凝聚

力导致瘤细胞巢呈“假腺泡样”或“器官样”外观排列，提示了内

部组织的复杂性和异质性。由于腺泡状结构松散，瘤细胞容易

脱落至血管内形成瘤栓，极易发生血行转移［1］。本例患者CDFI
可探及丰富血流信号，CT检查表现为高度血管化的病灶，血流

空隙现象明显，表明肿瘤细胞被覆衬有裂隙状或血窦状的纤维

组织分隔包围，间隔的血窦会扩张充血［2］。本例患者病理结果

显示肿瘤细胞胞浆透亮，胞质呈嗜酸性颗粒状或空泡状，提示

肿瘤细胞具有高代谢活性。免疫组化检查结果显示，Ki-67>
30%+，CD31显示大量脉管阳性，表明该肿瘤具有丰富的血管

生成，提示肿瘤具有良好的血供和侵袭性。

总之，将ASPS的病理特征与超声表现结合分析可以更好

地理解ASPS发病机制及临床、影像学特征，有助于临床早期诊

断和评估其生物学行为。
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图 2 本例患者MRI图，冠状面示左侧腹背部皮

下、双侧腰大肌肌间隙、左侧髂腰部、腹盆腔内

及脾内长T2信号影

A：脊柱呈S形侧弯；B、C：双足第 1、2足趾间呈“人字拖样”间隙宽大畸形，第 4、5足趾间隙增宽，双足

软组织肿胀（箭头示）

图3 本例患者X线图

BA C

A：二维超声示右侧背部肌束内团块状高回声周围可见迂曲扩张管状结构（箭头示）：B：CDFI示管状结构挤压放松后可探及条状血流信号（箭头

示）：C：二维超声示脾内见多个囊性回声，部分内透声差（箭头示）：D：二维超声示左足外侧肌间隙内见团块状高回声（箭头示）

图1 本例患者超声图

A B

C D

等，本例患者表现为骨骼畸形，可见明显的脊柱侧弯和足趾“人

字拖样”间隙，全身腹腔、胸腹壁多组织、多器官伴有脉管畸形

及脂肪组织过度增生，未见中枢神经系统病变。Rana等［3］报道

CLOVES综合征患者体表可见表皮痣，但本例患者未发现表皮

痣，提示此临床表现可能为 CLOVES综合征的一种变异表现。

超声可较准确地评估多发性软组织过度生长区域脉管畸形的
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性质，彩色多普勒和能量多普勒有助于观察病变血管分布及其

血流动力学情况［4］。本例患者纤维脂肪组织增生在二维声像

图中表现为团块状高回声，脉管畸形表现为病变区域内见多条

迂曲扩张的管状结构及囊状无回声。脉管畸形合并动脉畸形

时血液流速较快，而动静脉瘘瘘口处流速最快。纤维脂肪组织

增生在MRI中表现为长T1长T2信号影，DWI呈低信号；MRI可
多方位、多参数成像，能全面显示病灶，在确定脉管畸形部位及

范围方面也具有明显优势；X线及CT主要用于诊断脊柱侧弯/
骨骼和脊柱异常，Öztürk Durmaz等［2］认为X线、CT对诊断软组

织和骨骼增生、肥大具有重要价值。本例患者X线检查也显示

脊柱侧弯，双足足趾间隙增宽，双足软组织肿胀。

CLOVES综合征病情复杂，影响多器官功能，需与 PIK3CA

相关过度生长综合征如 Klippel-Trenaunay综合征（Klippel-
Trenaunay syndrome，KTS）、Proteus综合征（Proteus syndrome）鉴

别诊断。KTS是一种罕见的先天性低流速脉管畸形，主要临床

表现为皮肤毛细血管畸形（葡萄酒色斑）、静脉畸形和软组织及

骨肥大，患者躯干无异常，病变常累及下肢，且多为单侧发

病［5］，患肢外侧常出现静脉曲张，部分伴有血栓及静脉功能不

全；Proteus综合征主要临床表现为表皮痣、脂肪瘤、骨骼进行性

或非对称性过度生长，以及部分脏器畸形和脉管畸形，但

Proteus综合征患者的不对称、进行性过度生长一般在出生后发

病，易影响四肢骨骼，通常不会出现脊柱侧弯［6］；足底的脑回样

结缔组织痣是Proteus综合征最具特异性的临床表现，但并非所

有患者均有此特征，临床需仔细鉴别［7］。

总之，CLOVES综合征目前尚无统一的诊断标准，医师可根

据患者具体临床表现，结合超声、MRI、X线等影像学表现进行

诊断，多模态影像学检查方法在该病的诊断及鉴别诊断中具有

一定的临床价值。
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A：肿块内存在纤维脂肪组织增生（白色箭头示）、静脉畸形（黄色箭头

示）；B：淋巴管畸形（白色箭头示）

图4 本例患者病理图（HE染色，×200）

图5 本例患者基因测序图
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