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1 病例资料 患儿女，10 岁，因“反复抽搐 4 年，加

重伴剧烈头痛半个月”于 2019 年 6 月 1 日收入我院。

患儿 4 年前反复出现抽搐症状，发作时表现为意识

丧失、双眼向上凝视，双手握拳，牙关紧闭、口吐白

沫。上述症状持续数十秒至数分钟，后可自动缓解。

曾就诊于综合性医院，长期服用卡马西平、丙戊酸钠

等抗癫痫药物，抽搐症状控制不理想。近半个月来上

述症状加重，发作次数增加，同时伴有头痛，头痛为

持续性剧烈钝痛，以双侧额颞枕部为重，休息后难以

缓解，发作时常伴有呕吐症状，严重影响患儿日常学

习及生活质量。体格检查：左额颜面部见鲜红斑痣，

指鼻试验、轮替试验及双侧闭目难立征阳性。学习能

力下降。头颅 CT 示左枕部钙化病变（图 1A）。MRI

示左侧颞枕叶体积缩小、脑回挛缩，脑沟增宽、加

深，左侧大脑中动脉及后动脉远端略细，分支增多、

迂曲（图 1B）。眼科检查示双眼眼压和眼底正常。

脑电图提示左侧颞顶枕部广泛棘波，以颞枕部明显。

术前诊断：Sturge-Weber 综合征。

图 1 Sturge-Weber 综合征患儿影像和病理学资料

A：术前CT可见左枕部钙化病变；B：术前MRI可见左侧颞枕叶体积缩小、脑回挛缩，脑沟增宽、加深，不对称性软脑膜强化，左

侧大脑中动脉及后动脉远端略细，分支增多、迂曲；C：术后病理可见皮质表层大量钙化灶，表面血管增生，部分扩张，管壁增厚

且厚薄不均，局部血管壁钙化（苏木精-伊红染色，200×）；D：术后 12 个月复查MRI示左颞枕叶见大片状长T2 信号，左侧脑室

三角区增宽，考虑术后改变. CT：计算机断层扫描；MRI：磁共振成像.

A B C D

患者在我院神经外科接受经皮质脑电图监护下

左颞枕病灶切除术，接近功能区的软脑膜血管畸形给

予双极电凝灼烧及浅部皮质局部电凝烧灼，切除萎缩

及钙化脑组织，保留重要功能区脑组织。术中用生理
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盐水反复冲洗术腔，术后予以抗感染、抗癫痫治疗。术

后病理学检查示：送检物见脑组织，伴大量钙化灶，脑

组织表面血管增生、部分扩张，管壁增厚且厚薄不均，

局部血管壁可见钙化（图 1C）。术后 1、3、6、9、 

12 个月随访复查癫痫治疗预后 Engel 分级、学习认

知能力，语言功能、心理评估、脑电图、CT 及 MRI 

（图 1D）等，根据复查脑电图和丙戊酸钠血药浓度

调整指导药物用量。患儿头痛及癫痫症状未再发作，

目前已返校就读。

2 讨 论 Sturge-Weber 综合征与面部皮肤毛细血

管或静脉畸形（鲜红斑痣）、脑和软脑膜血管畸形及

包括青光眼和脉络膜静脉畸形在内的眼部畸形有关，

又称脑颜面血管瘤病、脑三叉神经血管瘤病、颅面血

管瘤病［1-2］。Schirmer［3］在 1860 年首次描述了面部血

管瘤和眼球突出症之间的关系，Sturge［4］于 1879 年

最先提出患者癫痫发作可能与脑内存在和面部相似的

血管瘤有关，Weber［5］于 1922 年首先使用 X 线检查

发现脑内有异常钙化灶及颅内明显的“花斑”样病变。

1935 年 Bergstrand 教授结合了 Sturge 和 Weber 两位学

者的研究成果，首次将该病命名为 Sturge-Weber 综合

征并沿用至今［6］。

Sturge-Weber 综合征散发、罕见，目前缺乏可靠

的流行病学资料。有颜面血管畸形（鲜红斑痣）而无

癫痫症状的患儿常就诊于皮肤科等相关科室，而未系

统地行神经功能（包括头颅 MRI）检查，因此其发病

率可能被低估。该病无明显的性别差异，但是否存在

家族遗传性仍存在争议［7］。目前已知 Sturge-Weber 综

合征和孤立的鲜红斑痣都是由鸟嘌呤核苷酸结合蛋白

q 多肽（guanine nucleotide binding protein q polypeptide, 

GNAQ）基因的体细胞嵌合突变（R183Q）引起的，该

基因编码 G 蛋白的亚单位 Gaq［8］。Sturge-Weber 综合

征的发病机制可能为软脑膜异常发育的血管血流异常

引起神经元缺氧，进而导致病变部位大脑皮质坏死、

神经细胞脱髓鞘、神经胶质细胞增生、血栓形成、血

管壁钙化变性、脑组织萎缩及一系列并发症［9］。

Sturge-Weber 综合征临床表现为脑血管瘤同侧面

部三叉神经分布区有鲜红斑痣，大多有癫痫、偏瘫、

智力低下、认知障碍、头痛、斜视、青光眼等症状。

癫痫是 Sturge-Weber 综合征患者最常见的症状，单侧

软脑膜毛细血管畸形的患者中约 70% 伴有癫痫发作，

双侧软脑膜毛细血管畸形的患者中约 90% 伴有癫痫

发作［10］。Raches 等［11］的研究结果显示，有癫痫发作

的 Sturge-Weber 综合征患儿接受特殊教育的比例是无

癫痫发作患儿的 10 倍。学习能力降低和认知功能、

行为异常在 Sturge-Weber 综合征患儿中亦常见［12］。

本例患儿以癫痫和头痛为主要症状，同时伴有学习能

力低下，与上述症状相符。

在影像学上，Sturge-Weber 综合征 CT 影像通常

表现为受累皮质不同程度斑片样、脑回样钙化，尚未

发生钙化者 CT 征象通常为阴性；MRI 的 T1、T2 加

权像能显示病变区脑实质、脑萎缩，增强扫描能评估

软脑膜血管瘤畸形的范围和程度，磁敏感加权成像对

显示静脉畸形非常灵敏，因此，MRI 在 Sturge-Weber

综合征确诊、评估疾病严重程度、跟踪脑受累进展等

方面有重要意义［13］。本例患儿临床症状与 CT、MRI

影像学表现与上述符合，不难确诊。

Sturge-Weber 综合征通常分为 3 型：Ⅰ型，面部

及软脑膜血管瘤，可能有青光眼；Ⅱ型，面部血管瘤，

无颅内病变，可能有青光眼；Ⅲ型，仅有软脑膜血管

瘤，通常没有青光眼［14］。本例患儿存在左侧颜面部

及左侧颞枕部软脑膜血管瘤，眼科检查双眼压正常，

属于Ⅰ型。但此类分型对于患儿的治疗无明显指导

意义。

Sturge-Weber 综合征伴有药物难治性癫痫症状

时，手术是控制药物难治性癫痫的最佳手段，常用术

式为病灶切除术、患侧多脑叶切除术、大脑半球切除

术、皮质双极电凝热灼术等。单纯的大脑半球切除

术因术后致死、致残率高，目前已较少使用［2］。本例

患儿频发癫痫及严重头痛症状，日常生活不能自理，

药物难以控制，因此选择手术治疗。影像学提示其病

变位于左侧颞枕部，术前脑电图提示致痫灶范围与影

像学病灶范围大致相同。术中采用皮质脑电图监测，

辅助确定切除范围及边界，避开患儿脑功能区，对于

接近功能区的软脑膜血管畸形给予双极电凝热灼术烧

灼异常血管网，减少畸形血管血供，并通过局部电凝

烧灼破坏浅部皮质致痫传导网络，最大程度地保留功

能区脑组织。术后继续规律服用抗癫痫药物，根据复

查脑电图、丙戊酸钠血药浓度调整指导药物用量。目

前患儿术后癫痫及头痛症状未再发作，不影响日常生

活，已能正常上学。

综上所述，Sturge-Weber 综合征常伴有癫痫症状，

应综合评估，个体化治疗。当药物难治性癫痫严重影

响日常生活及学习时，应选择手术治疗，手术目的在

于有效控制药物难治性癫痫症状发作，提高患儿的生
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活质量，同时最大程度地保护功能区脑组织，减少术

后致死、致残风险。该病散发、少见，有待建立临床

数据库进行多中心临床试验，以了解其病因及发生机

制，并对治疗效果进行前瞻性和回顾性研究，进一步

探讨规范的治疗方法。
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