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　　 神 经 皮 肤 黑 变 病 （ｎｅｕｒｏｃｕｔａｎｅｏｕｓｍｅｌａｎｏｓｉｓ，
ＮＣＭ）是一种罕见的先天性非遗传性的神经皮肤综
合征，主要表现为先天性巨大或多发的皮肤黑色素

痣伴中枢神经系统的黑色素细胞增生，其中脑膜病

变容易恶变。目前国外文献报道了百余例，国内仅

报道 ４０余例。现将我院接诊的 １例神经皮肤黑变
病患者报告如下。

１　临床资料
患者，女性，１９岁，因发作性四肢抽搐、意识障

碍 ３ｈ，于 ２０１４年 ４月 １７日入我院治疗。患者于
２０１４年 ４月 １７日突发意识丧失、双眼左侧凝视、
四肢抽搐，口吐白沫、大小便失禁，持续 ２～３ｍｉｎ，
急入我院就诊。

查体：全身多处皮肤可见散在大片的黑色斑块

（尤以双上肢及双下肢为甚），大小不一，颜色不

均，高出皮面，部分表面有黑而粗的毛发生长，边

界清楚，无压痛。昏睡，双侧瞳孔等大等圆，约

３．５ｍｍ，对光反射存在；双侧鼻唇沟对称；脑膜刺
激征阴性，病理征阴性，肌力检查不合作。

患者出生时全身多处皮肤可见散在大片的黑

色斑块。否认出生时难产、缺血缺氧病史，否认脑

炎、脑外伤和热性惊厥病史。父母非近亲结婚，家

族中否认类似病史。

入院后急行头颅 ＣＴ示：右侧颞叶内侧（海马
旁）高密度影（图 １）；头颅 ＭＲＩ平扫示：右侧海马
区 Ｔ１ 高信号（图 ２）；ＭＲＩ增强：未见强化。ＥＥＧ
示：右 侧 额 颞 部 尖 慢 复 合 波。 腰 穿 示：压 力

２００ｍｍＨ２Ｏ，白细胞 ２０×１０
６／Ｌ，蛋白 ５０３ｍｇ／Ｌ，糖

２．４ｍｍｏｌ／Ｌ，细胞学未见异常。我院诊断考虑：病
毒性脑炎，继发性癫痫，予更昔洛韦抗病毒，德巴

金抗癫痫治疗，复查 ＥＥＧ大致正常，抗病毒治疗 ２
周后出院。出院后患者仍反复出现癫痫发作。

于 ２０１４年 ８月入住华山医院神经内科，行血
常规、电解质、肝功能、肾功能、血脂全套、甲状腺

功能、肿瘤标志物、自身免疫相关抗体、血寄生虫

全套、激素全套、脑脊液隐球菌、真菌、结核、血

ＨＩＶ、ＲＰＲ、ＴＰＰＡ、抗 Ｈｕ、Ｙｏ、Ｒｉ未见异常。复查腰
穿：压力 １７０ｍｍＨ２Ｏ，氯 １０８ｍｍｏｌ／Ｌ，糖３．２０ｍｍｏｌ／

Ｌ，蛋白 ８３７６ｍｇ／Ｌ，红细胞 １×１０６／Ｌ，白细胞：２８

×１０６／Ｌ，单核细胞（２５／２８），多核细胞（３／２８）。
脑脊液寡克隆指数：血脑屏障严重破坏，脑脊液中

白蛋白和 ＩｇＧ含量均超出标准曲线可测范围。心
电图、肺部 ＣＴ、肌电图未见异常。复查常规脑电图
示双侧见较多散在和阵发高幅 θ、δ、尖波，右侧更
明显。行头颅 ＣＴ示：右侧颞叶内条状高密度影；
头颅 ＭＲＩ示：右侧海马区 Ｔ１高信号和 Ｔ２等信号；
ＰＥＴＣＴ示：右侧前颞叶皮质 ＰＤＧ代谢减低，双侧
壳核 ＰＤＧ代谢增高，双侧额叶、右侧顶叶皮质 ＰＤＧ
代谢轻度减低，余体部 ＰＥＴ显像未见明显异常。
诊断为继发性癫痫，颅内错构瘤可能，脑炎综合

征。住院期间给予德巴金和奥卡西平联合抗癫痫，

更昔洛韦抗病毒等治疗，并予以丙球 ２０ｇ／ｄ，连续
治疗 ５ｄ。出院后患者仍反复出现癫痫发作。

于 ２０１４年 ９月 ２日再入我院神经内科治疗。
复查腰穿：颅内压 １２０ｍｍＨ２Ｏ，白细胞 ２６０×１０

６／
Ｌ，中性 ７．７％，淋巴 ８８．５％，组织细胞 ３．８％，蛋
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白３１７９ｍｇ／Ｌ，糖、氯化物正常。予以停德巴金，加
用左乙拉西坦控制癫痫发作，仍有间断发作。

２０１４年 １０月 １０日入住北京协和医院神经内
科，行脑脊液细胞学检查发现恶性黑色素细胞（图

３），复查头部 ＭＲＩ示软脑膜增厚、强化、轻度脑积
水。考虑：①继发性癫痫；②颅内原发恶性黑色素
瘤。遂予以抗癫痫、脱水降颅压等对症治疗，于

２０１４年 １０月 ２８日出院。
返回途中再次出现全身强直

!

阵挛发作，精神

行为异常，胡言乱语，伴头痛、恶心、呕吐，就近入

住长沙市中心医院神经内科重症监护室，行头部

ＣＴ发现脑积水，给予脱水降颅压、抗癫痫等对症处
理后于２０１４年１１月８日转入我院。入我院后，病
情进一步恶化，患者频发全身强直

!

阵挛发作，精

神行为异常，胡言乱语，伴头痛、呕吐，复查头部

ＭＲＩ示：右侧颞叶内侧 Ｔ１高信号，脑内部分颅神经
（双侧颞叶、三叉神经、面神经和听神经）、部分脑

沟、脑池黑色素细胞堆积，软脑膜增厚、强化、脑积

水，结合临床符合神经皮肤黑变病改变（图 ４、图
５）。入院后予以脱水降颅压、抗癫痫、抗精神症状
及护胃等对症支持治疗，患者意识障碍进行性加

重，头痛愈加剧烈，呕吐剧烈且频繁，呕吐物多次

为咖啡色液体，神志转为昏迷，最后于 １１月 ２７日
因枕骨大孔疝抢救无效死亡。患者家属拒绝尸检。

图 １　２０１４年 ４月头部 ＣＴ表现

注：右侧颞叶内侧（海马旁）高密度影

图 ２　２０１４年 ４月头颅 ＭＲＩ表现

注：Ｔ１ＷＩ像显示右侧海马区高信号

图 ３　脑脊液细胞学检查：光镜下可见恶性黑色素细

胞（瑞姬氏染色，×４００）

图 ４　２０１４年 １１月头颅 ＭＲＩ表现

注：Ｔ１ＷＩ像显示右侧颞叶内侧高信号

图 ５　２０１４年 １１月头颅 ＭＲＩ表现

注：ＭＲＩ增强显示脑内部分颅神经、部分脑沟、脑池黑

色素细胞堆积，软脑膜增厚、强化、脑积水

２　讨论
神经皮肤黑变病（ＮＣＭ）是一种临床上罕见的、

散发的母斑病，该病无种族及性别差异，无遗传背

景，病变范围广泛，主要特征为先天性巨大或多发

的皮肤色素痣伴软脑膜黑变病或黑色素瘤［１３］。目

前认为本病发病机理可能是由于神经外胚层黑色

素前体细胞发育异常，导致了皮肤和软脑膜的黑色

素细胞异常增殖［３］。

ＮＣＭ最常见的神经系统临床表现为癫痫发作、
颅内压增高、颅神经麻痹、脑积水和智能障碍等［３］。

皮肤损害出生时即可出现大片或多发的皮肤色素

痣，弥散分布于头颅、肩肘部、躯干、臀部和四肢，
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上可覆或未覆毛发，亦称“兽皮痣”。黑色素是顺

磁性物质，头部 ＭＲＩ检查表现为 Ｔ１高信号、Ｔ２等
或低信号，Ｔ１增强像可出现脑脊髓膜增厚、强化，
而头部 ＣＴ检查呈高密度影。脑脊液检查可发现颅
内压增高，蛋白升高，细胞学可发现黑色素瘤细

胞，这些都有助于本病的诊断。

目前神经皮肤黑变病的诊断标准尚不明确。

该病例患者出生时即出现全身多处皮肤散在大片

的黑色斑块，无遗传倾向，１９岁时出现反复的癫痫
发作，意识障碍，早期颅内压轻度增高，晚期出现

脑积水，脑脊液蛋白明显升高，头部 ＣＴ发现右侧
颞叶内条状高密度影，早期头部 ＭＲＩ发现右侧海
马内片状短 Ｔ１稍长 Ｔ２信号，复查头部 ＭＲＩ发现
软脑膜增厚、强化、轻度脑积水，脑内、部分颅神经

脑池黑色素细胞堆积，软脑膜增厚、强化、脑积水，

脑脊液细胞学发现恶性黑色素细胞，行全身 ＰＥＴ
ＣＴ筛查未发现其他器官原发性恶性黑色素细胞瘤
依据，因此，本患者可诊断为神经皮肤黑变病。

本病的鉴别诊断有太田痣、海马硬化、颅内继

发性黑色素瘤和黑色素型脑膜瘤等［４］。ＮＣＭ皮损
及软脑膜黑色素细胞异常增生组织学上多为良性

病变，仅少数皮肤巨大黑色素痣发生恶变，而发生

在软脑膜黑色素细胞病变恶变几率较前者要大。

本病目前无特殊治疗方法，主要是对症治疗，需要

早发现、早诊断和早治疗。脑膜恶性黑色素瘤患者

对放化疗不敏感，如果早期检查发现颅内黑色素瘤

且病灶范围较为局限时，可以尽早行手术切除治

疗，但疗效不确切。晚期颅高压患者可行腹腔分流

术降低颅内压减轻临床症状。有症状的 ＮＣＭ预后
非常差，复发率高，死亡率高，一般在出现神经系

统症状 ２年内死亡，平均生存期 ７个月［４］，该患者

从出现临床症状到死亡仅 ７个月时间，该病例在
２０１４年 ４月发现颅内病变比较局限，但由于临床
症状不典型，以及实验室检查缺乏特异性，确诊困

难。当时考虑为“病毒性脑炎”予以相应治疗后，

患者病情仍在进展，如果能够早期确诊 ＮＣＭ，且病
变较局限时，可早期行手术切除治疗，或许能改善

愈后，延长寿命，故 ＮＣＭ的早期识别和诊断显得尤
为重要。因为 ＮＣＭ罕见，大多数临床医师对 ＮＣＭ
的影像学和临床症状不甚熟悉，此病例报道旨在加

深临床医师对 ＮＣＭ的认识，以期能有助于做出早
期诊断。
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