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　 　 患者，女，３４ 岁，因“发现双下肢水肿 ４ 个月、皮疹 ３ 个月，
胸背疼痛 ２ 个月”于 ２０２２ 年 ２ 月 １８ 日入院。 患者自 ２０２１ 年 ９
月无明显诱因出现双下肢对称性水肿，无皮疹，外院心脏超声

示房间隔缺损，胸部 ＣＴ 示双肺多发小结节影。 ２０２１ 年 １１ 月至

外院行房间隔缺损封堵术，术后复查心脏超声未见心房水平分

流，但双下肢水肿未见明显消退，并逐渐出现散在红色丘疹，皮
肤活检病理示结节病可能，未治疗。 给予呋塞米等治疗后，患
者双下肢水肿消退，２０２１ 年 １２ 月患者出现胸骨后疼痛，伴背部

疼痛，无胸闷气促，服用中药治疗。 ２０２２ 年 ２ 月完善 ＰＥＴ⁃ＣＴ 提

示结节病累及两肺、左侧锁骨区、纵隔、双肺门及肝区淋巴结可

能；左心室外侧壁代谢增高，不除外结节病心肌浸润可能，遂为

进一步诊治入院。 患者 ３ 个月内体质量下降 ７ ｋｇ。 １０ 年前患

有多囊卵巢综合征，剖腹产 ２ 次，否认急慢性传染病史，否认粉

尘及有毒有害环境暴露史，有吸烟史 ３ 个月，饮酒史 １０ 年。 入

院查体：Ｔ ３６．４℃，Ｐ ９５ 次 ／ ｍｉｎ，Ｒ ２１ 次 ／ ｍｉｎ，ＢＰ １０２ ／ ８０ ｍｍＨｇ。
全身浅表淋巴结未触及肿大，口唇无紫绀，气管居中。 双肺呼

吸音清，未闻及明显干湿啰音。 心律齐，未闻及病理性杂音。
双侧小腿及大腿下 １ ／ ３ 可见散在皮疹，部分融合成片，未高出

皮面，压之不褪色，表面无鳞屑，双下肢无明显水肿。 完善血常

规、肝肾功能、心肌损伤标志物等检查均正常，血清血管紧张素

转化酶（ｓＡＣＥ） ８６．６ Ｕ ／ Ｌ，Ｔ⁃ＳＰＯＴ 阴性，ＡＮＡ、ＥＮＡ、肌炎抗体谱

等未见异常。 胸部增强 ＣＴ 提示两肺多发微小结节，纵隔多发

肿大淋巴结；心脏超声提示 ＬＶＥＦ ６０％，房间隔缺损封堵术后；
腮腺超声、浅表淋巴结超声、肺功能均正常；动态心电图见多源

室性期前收缩 ２７ 次。 气管镜下见支气管黏膜散在小结节样凸

起，符合结节病表现；超声气管镜见 ４Ｒ、７ 组、１０Ｒ、１１Ｒ 淋巴结

肿大，气道黏膜病理活检提示类上皮样结节形成（图 １）。 眼部

Ｂ 型超声示双眼玻璃体探及少—中量浑浊光点、光团。 心脏

ＭＲ 见左心室下壁基底段异常强化灶，提示结节病浸润（图 ２）。
综合评估后诊断为心脏结节病合并房间隔缺损，同时结节病还

累及肺、皮肤、眼等多器官，遂予以甲泼尼龙 ４０ ｍｇ ／ ｄ，６ ｄ 后 ３０
ｍｇ ／ ｄ 序贯治疗并逐步减量，１ 个月后复查 ｓＡＣＥ ９．２ Ｕ ／ Ｌ，纵隔

淋巴结缩小，患者胸痛改善。

　 　 注：左肺下叶开口黏膜活检标本见散在类上皮样结节形成。 Ａ． ×

１００；Ｂ．×２００。
图 １　 患者左肺下叶开口黏膜活检标本病理表现（ＨＥ 染色）

　 　 讨　 论　 心脏结节病（ｃａｒｄｉａｃ ｓａｒｃｏｉｄｏｓｉｓ，ＣＳ）是一种由非

坏死性肉芽肿性炎性反应引起的浸润性心肌病，作为结节病心

脏受累的表现可累及心脏任何部位。 ＣＳ 病情进展较隐匿，临床

·６１５１· 疑难病杂志 ２０２５ 年 １２ 月第 ２４ 卷第 １２ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｆｆｉｃ ａｎｄ Ｃｏｍｐｌ Ｃａｓ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ ２０２５，Ｖｏｌ．２４，Ｎｏ．１２



　 　 注：延迟增强示左心室下壁基底段可见片状强化（红色箭头）
图 ２　 患者心脏 ＭＲ 影像学表现

常表现为高级别传导疾病、室性心律失常（ＶＡ）和心室功能障

碍［１］ 。 既往 ＣＳ 的诊断需要通过心肌活检病理诊断，故而诊断

较困难，自 ２０１６ 年日本循环学会（ ＪＣＳ）及 ２０１４ 年世界结节病

和其他肉芽肿疾病协会（ＷＡＳＯＧ）提出也可以通过综合临床、
病理和影像诊断 ＣＳ，近年来 ＣＳ 的诊断率逐步升高。 日本报道

有症状的 ＣＳ 比例高达 ２５％，而欧美国家则仅有 ２％ ～ ７％ ［２］ ，我
国一项 ４８１ 例结节病患者报道中共有 ９ 例为 ＣＳ（３．２％），汉族

仅 １ 例（０．２％） ［３］ 。 荟萃分析发现，男性出现 ＣＳ 的概率较女性

高（ＯＲ＝ １．３２６，９５％ＣＩ １．０９６～１．６０５） ［４］ 。 根据《２０２４ 年 ＡＨＡ 心

脏结节病诊断与管理科学声明》对于无心脏病的临床表现或体

征的结节病患者，基线评价仍仅推荐心电图用于筛查是否存在

ＣＳ 可能；不推荐常规心脏超声、动态心电图筛查［５］ 。 对于怀疑

ＣＳ 的患者，目前更推荐使用心脏 ＭＲ（ＣＭＲ） 或 ＦＤＧ⁃ＰＥＴ 检

测［１］ 。 荟萃分析显示，ＣＭＲ 对 ＣＳ 的诊断具有很高的敏感度

（０．９５）和特异度（０．８５） ［６］ 。 本例患者存在结节病肺部表现及

皮肤受累，同时反复下肢水肿提示不明原因心力衰竭，根据

２０２４ 年 ＡＨＡ 心脏结节病的诊断，本病例满足临床诊断的 ４ 条

标准：（１）存在心脏外结节病诊断；（２）存在 ＣＳ 的临床表现；
（３）ＣＭＲ 异常强化、ＰＥＴ 高代谢；（４）排除其他病因导致的临床

及影像改变，故考虑 ＣＳ 高度可能。 ＣＳ 目前主要采用糖皮质激

素和免疫调节剂治疗。 糖皮质激素作为一线治疗药物，其起始

剂量通常为 ３０ ～ ４０ ｍｇ ／ ｄ 的泼尼松。 当 ＣＳ 患者存在 ＶＡ 时早

期使用糖皮质激素治疗可降低长期复发率且不会增加早期发

作次数［７］ 。 甲氨蝶呤、麦考酚酸、硫唑嘌呤等药物可作为二线

治疗药物。 对于持续未控制者，肿瘤坏死因子⁃α 靶向药作为

三线治疗药物［１］ 。 ＣＳ 患者往往合并结节病全身多系统受累，
除监 测 ｓＡＣＥ 变 化 外， 还 可 通 过 随 访 心 脏 ＭＲ、 ＰＥＴ⁃ＣＴ、
ＮＴ⁃ｐｒｏＢＮＰ等评估 ＣＳ 病情调整药物方案。 本例患者经治疗后

ｓＡＣＥ 明显下降，同时胸痛好转，提示 ＣＳ 病情控制。 ＣＳ 患者

较无心脏受累的结节病患者预后差，发生室性心律失常及猝

死风险高。
　 　 通过国内外文献检索，发现心脏结节病与房间隔缺损合并

存在鲜有报道。 检索万方数据库发现 １ 例 ５５ 岁男性患者的报

道，既往有房间隔缺损修补史，因低热伴脾脏进行性增大，经外

科手术切除，最终病理提示脾脏结节病，但未对心脏受累进行

评估［８］ 。 检索国外数据库发现，早在 １９６７ 年美国学者已报道

了 １ 例 １８ 岁女性因法洛四联症接受外科手术治疗中病理检查

明确合并 ＣＳ［９］ 。 ２００８ 年日本报道了 １ 例因低氧、充血性心力

衰竭就诊的 ５３ 岁女性，诊断为 ＣＳ 伴卵圆孔未闭［１０］ 。 ＣＳ 是否

会诱发右心容量增加导致继发性房间隔缺损有待更多的研究

报道。
　 　 综上，ＣＳ 表现多为非特异性，需要结合全身多系统评估，通
过 ＰＥＴ 和 ＣＭＲ 帮助诊断，对于已诊断结节病患者出现不明原

因高度房室传导阻滞、室性心律失常、心力衰竭时，当排除常见

病因后，需高度怀疑心脏结节病的可能。
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ｒｅｖｉｅｗ ａｎｄ Ｍｅｔａ⁃ａｎａｌｙｓｉｓ ［ Ｊ］ ． Ｒａｄｉｏｌｏｇｙ，２０２２，３０４ （ ３）：５６６⁃５７９．
ＤＯＩ：１０．１１４８ ／ ｒａｄｉｏｌ．２１３１７０．

［７］ 　 Ｕｅｄａ Ａ，Ｎａｋａｇａｗａ Ｋ，Ｍｉｙａｍｏｔｏ Ｋ，ｅｔ ａｌ．Ｅａｒｌｙ ｃｏｒｔｉｃｏｓｔｅｒｏｉｄ ｔｈｅｒａｐｙ
ａｎｄ ｉｔｓ ｅｆｆｅｃｔ ｏｎ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｔａｃｈｙａｒｒｈｙｔｈｍｉａ ｒｅｃｕｒｒｅｎｃｅ ｉｎ ｃａｒｄｉａｃ
ｓａｒｃｏｉｄｏｓｉｓ：Ａ １０⁃ｙｅａｒ ｌｏｎｇｉｔｕｄｉｎａｌ ｍｕｌｔｉｃｅｎｔｅｒ ｓｔｕｄｙ ［ Ｊ］ ． Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ
Ｃａｒｄｉｏｖａｓｃｕｌａｒ Ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｙｓｉｏｌｏｇｙ，２０２５．ＤＯＩ：１０．１１１１ ／ ｊｃｅ．１６６８５．

［８］ 　 王金， 赵一洁， 尚培中，等．脾结节病一例误诊报告［Ｊ］ ．临床误诊

误治，２０１５，２８（ ９）：１９⁃２０． ＤＯＩ： １０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００２⁃３４２９． ２０１５．
０９．００９．

［９］ 　 Ｔｉｃｅ ＤＡ，Ｃｏｈｅｎ Ｒ，Ｒａｄｅｒ Ｂ． Ｍｙｏｃａｒｄｉａｌ ｓａｒｃｏｉｄｏｓｉｓ ａｎｄ ｃｏｍｐｌｅｔｅ
ｒｅｐａｉｒ ｏｆ ｔｅｔｒａｌｏｇｙ ｏｆ Ｆａｌｌｏｔ［Ｊ］ ． Ｔｈｅ Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｔｈｏｒａｃｉｃ ａｎｄ Ｃａｒｄｉｏ⁃
ｖａｓｃｕｌａｒ Ｓｕｒｇｅｒｙ，１９６７，５４（４）：５７３⁃５７８．

［１０］ 　 Ｙｕｓａ Ｈ， Ｍｉｓｕｍｉ Ｈ， Ｓａｋａｇｕｃｈｉ Ｈ， ｅｔ ａｌ． Ｐａｔｅｎｔ ｆｏｒａｍｅｎ ｏｖａｌｅ
ｐｒｅｓｅｎｔｅｄ ｈｙｐｏｘｅｍｉａ ｗｉｔｈ ｃａｒｄｉａｃ ｓａｒｃｏｉｄｏｓｉｓ ［ Ｊ］ ． Ｋｙｏｂｕ Ｇｅｋａ Ｔｈｅ
Ｊａｐａｎｅｓｅ Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｔｈｏｒａｃｉｃ Ｓｕｒｇｅｒｙ，２００８，６１（１２）：１０１９⁃１０２２．

（收稿日期：２０２５－０５－２２）

·７１５１·疑难病杂志 ２０２５ 年 １２ 月第 ２４ 卷第 １２ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｆｆｉｃ ａｎｄ Ｃｏｍｐｌ Ｃａｓ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ ２０２５，Ｖｏｌ．２４，Ｎｏ．１２


