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Erdheim-Chester 病 （Erdheim-Chester disease，

ECD） 是一种罕见的非朗格汉斯细胞组织细胞增生性疾

病，主要以 CD68+ CD1a- 为主的富含脂质的泡沫细胞在

骨骼及多器官系统浸润，临床表现复杂多样，误诊率高。

本文报道 1 例因右心房占位而就诊的患者，以全主动

脉周围、肾脏周围、骨骼、肺部受累为主，结合临床

表现、放射学、组织病理学综合诊断为 ECD，通过维

莫非尼治疗后临床症状及影像表现均明显好转。笔者

对该案例进行梳理总结，以期为临床实践提供思路。

患者，女性，70 岁，2023 年 10 月 20 日主因“胸闷憋气 2 月”

入院。患者 2 个月前因活动后胸闷憋气，双下肢水肿，食欲下降，

当地医院多次就诊，查心脏超声：双房增大，左心房（LA）45 mm， 

右 心 房（RA）40 mm×55 mm。 胸 部 CT ：双 肺 多 发 小 叶 间 隔、

叶间裂增厚，双肺多发斑片状磨玻璃影 ；纵隔内异常占位信号 

（图 1），予对症治疗后出院。院外仍感气短，逐渐出现夜间不能平

卧，不思饮食，于本次入院前 1 日在本院门诊查心脏超声 ：双房

增大（LA 43 mm，RA 40 mm×52 mm），RA 占位，顶部一实性中 

等回声，边缘欠光滑，大小 24 mm×13 mm（图 2）。为明确右心

房占位性质，遂于 2023 年 10 月 20 日住院。近半年体重下降 10 kg。
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图 1 2023 年 8 月患者胸部 CT      箭头为纵隔内异常占位

图 2 2023 年 10 月 19 日患者心脏超声      箭头为右心房占位
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既往史：2022 年 5 月因右小腿中上端肿痛，自行外用“膏药”

后消退。2022 年 12 月因左小腿中上端肿痛，查双侧胫腓骨正侧

位拍片 ：双侧股骨下段、胫骨骨质密度不均。遂行左小腿创面扩

创及创面封闭式负压引流术，术后诊断 ：化脓性骨髓炎、小腿感

染性肌炎。

入院后查体 ：生命体征平稳，30 度卧位休息，颈静脉怒张，

肝颈静脉回流征阳性，双肺呼吸音粗，两肺底可闻及湿啰音。心

界不大，心律齐，心率 55 次·min-1，心脏各瓣膜听诊区未闻及病

理性杂音。双下肢重度凹陷性浮肿。查 C 反应蛋白 40 mg·L-1 ； 

心 电 图 ：窦 性 心 动 过 缓， 心 率 56 次·min-1，PR 间 期 106 ms 

（图 3）。全身 PET-CT ：（1）右心房两处附壁宽基底条状影伴氟代

脱氧葡萄糖（FDG）摄取增高，SUVmax4.3。（2）大血管周围可

见主动脉鞘层，即主动脉周围多发条片影包绕伴 FDG 代谢稍高 ；

双侧胸膜及心包膜增厚伴 FDG 代谢稍高，SUVmax1.5 ；腹膜后间

隙受累，SUVmax1.2。（3）双肾体积增大，呈“毛状肾”，即肾周、

输尿管周围及腹膜后见多发条索及条片影，SUVmax1.6。（4）颅

面骨及中轴骨多发骨质硬化伴局部 FDG 代谢增高，SUVmax7.5 ；

骶管内条形 FDG 代谢增高，SUVmax3.6。（5）升结肠及乙状结肠

局部生理性摄取或炎性改变。腹腔及腹膜后散在反应性增生的淋

巴结，SUVmax4.1（图 4）。全主动脉 CT ：（1）主动脉全程周围弥

漫低密度影包绕 ；（2）腹腔各分支动脉周围弥漫低密度影包绕 ； 

（3）右心房增大，右心房顶后壁条片状低密度影，范围 30 mm× 

12 mm，右心房室沟、心包内、纵隔内多发低密度影。双侧肾窦、

肾门、肾周、腹膜后间隙弥漫低密度影，呈对称性分布 ；（4）双

肺小叶间隔、叶间裂增厚，双侧中量胸腔积液（图 5）。

根据以上检查提示，患者病变累及多器官、多系统，考虑 ：

（1）系统性疾病 ?（2）肿瘤 ? 进一步查血管炎三项、抗核抗体

谱、抗磷脂综合征检测、免疫球蛋白、性腺激素、生长激素均正

常。行胸水穿刺抽液 ：胸水颜色为淡黄色，经检测为渗出液。住

院期间患者反复出现阵发性快速心房颤动、心房扑动，平均心室

率 130~160 次·min-1，予艾司洛尔注射液治疗后转复为窦性心

律，转复过程中可见交界性逸搏心律，长 RR 间期，最长 9.27 s，

伴大汗，血压下降至 70/40 mmHg（图 6），遂行永久型双腔起搏

器置入。胸部 CT ：（1）双肺间质呈网格样改变 ；双肺胸膜增厚。

（2）纵隔内低密度影，上腔静脉 - 右心腔 - 主肺动脉见低密度影 

（图 7）。膝关节正侧位 X 线拍片 ：骨质内可见多发低密度骨质破

坏区，边缘可见多发骨硬化（图 8）。心脏 MRI 平扫 ：右心房顶后

壁及耳部结节样增厚，与房壁宽基底相连，范围约 22 mm×14 mm× 

33 mm，呈 T1、T2 等信号 ；增强 ：右房壁结节样增厚，首过灌注

轻度强化，无明显延迟强化（图 9）。结合患者既往 2022 年 12 月

病史，将当地医院左胫骨中上端病理蜡块再次进行病理检查，结 

图 3 2023 年 10 月 27 日患者心电图      PR 间期 106 ms，窦
性心动过缓

图 4 2023 年 10 月 20 日患者入院全身 PET-CT      箭头示
FDG 代谢增高

果：大量泡沫样组织细胞。免疫组化：CD68（+），CD163（+），溶菌 

酶（++），S-100（+）， CD1a（-），VM（+），CD30（-），CK1/3（-）。

基因检测 ：BRAFV600E 突变。

综合患者病史及检查结果，最终诊断为 ECD，又称脂质肉芽

肿病。住院期间予干扰素 α2α 300 万国际单位 sc tiw，基因结果出

来后改为维莫非尼片（商品名 ：佐博伏，规格为每片 240 mg，罗 

氏制药）靶向治疗以及对症治疗（包括抗凝、纠正心衰、抗心律

失常），症状好转出院。出院后规范口服药物 ：利伐沙班 15 mg po 

qd、决奈达隆 400 mg po bid、维莫非尼 480 mg po bid。出院 1 个

月后（2023 年 12 月 22 日）随访，诉无胸闷、气促发作，食欲 

正 常， 日 常 活 动 不 受 限。 复 查 心 脏 超 声 ：（1）LA 42 mm，RA  

42 mm×53 mm。（2）右房顶后侧不均质回声，大小 25.8 mm× 

13 mm（与 2023 年 9 月 14 日在同一家医院检查比较，双房大小

图 5 2023 年 10 月 20 日患者入院全主动脉 CT      箭头示主动脉旁、主动脉全程周围以及肾周弥漫低密度影
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55~60 岁，儿童病例罕见，男女发病率无明显差异。

ECD 主要特征是富含脂质的泡沫细胞在骨骼及

多器官系统浸润，临床表现多样，可为无症状的单一

病变，也可以表现为危及生命的多系统损害［4］。ECD

主要累及部位及临床表现 ：（1）骨骼系统 ：最常见

的表现为长骨骨硬化，溶骨性骨质破坏［5,6］，部分患

者出现骨痛。（2）心血管系统 ：CT 扫描可见整个主

动脉鞘层（“包裹主动脉”），是 ECD 的典型特征，在

40% 的患者中可见。右心房假性肿瘤是 ECD 的另一

典型特征，在 36% 的患者中可见［7］。（3）泌尿、肾、

腹膜后浸润 ：三分之一的 ECD 患者中可观察到“腹

膜后纤维化”，并发肾积水。腹部 CT 扫描显示 63%

的患者肾周有脂肪浸润（毛状肾）。（4）肺部表现 ：

胸部 CT 可见胸膜以及肺实质浸润，呈肺间质性病变。

（5）内分泌表现 ：MRI 检查可见垂体、睾丸或肾上腺

浸润，出现尿崩症、高催乳素血症、促卵泡生成素及

促黄体生成素缺乏。（6）皮肤表现 ：黄斑瘤是 ECD

最常见的皮肤表现［8］。（7）其他表现 ：神经系统、肠

和肝脏受累等。实验室检查 ：80% 的患者血清 C 反应

蛋白升高。ECD 患者通常存在炎症因子激活，如干扰

素 α、白细胞介素（IL）-1、IL-4、IL-6、IL-7 和肿瘤

坏死因子 -α 等［9］。全身和局部炎症是器官损伤的主

要驱动因素。组织细胞学 ：镜下可见富含脂质的泡沫

样组织细胞浸润，周围为纤维化或黄色肉芽肿，可见

多核巨细胞，但少部分 ECD 患者组织细胞学缺乏泡沫

细胞或多核巨细胞。免疫组化：CD68（+），CD163（+），

F a（+），CD1a（-），CD207（+）。基因检测 ：50％  

70％的 ECD 患者病变组织存在着 RAS-RAF-MEK 通路

中 BRAFV600E 基因突变 ；10％~20％患者存在 MAPK/ 

胞外信号调节激酶（ERK）通路中其他的基因（如

MAP2K1、NRAS、KRAS 或 ARAF 等）突变。

ECD 的诊断需要结合典型的临床表现、影像学特

征和病理学特征［10,11］。本例患者临床表现多样，累

及多系统，可见长骨骨硬化、骨质破坏，毛状肾，主

图 6 2023 年 10 月 31 日患者心电图      快速心房扑动，最长 RR 间期 9.27 s

图 7 2023 年 11 月 1 日患者胸部 CT      肺间质呈网格样，箭头 
示肾周、上腔静脉低密度影

图 8 2023 年 10 月 26 日患者膝关节正侧位 X 线拍片      箭头 
示低密度骨质破坏、骨硬化

图 9 2023 年 10 月 27 日患者心脏 MRI      左图为平扫，箭头
示右房占位 ；右图为增强，箭头示可见强化

以及右房占位均有所减小），远期效果有待于进一步随访。

讨论  ECD 是一种罕见的系统性非郎格汉斯细胞组织

细胞增生性疾病，1930 年以“类脂质肉芽肿病”被首

次报道，1972 年被命名为 Erdheim-Chester 病。由于该

病的罕见性，临床误诊率和漏诊率高，部分患者经过

多次组织病理检查后才能确诊［1］。目前认为 ECD 是一

种以丝裂原活化蛋白激酶（MAPK）信号通路激活为特

征的克隆性血液系统肿瘤，属于一种炎性髓系肿瘤［2］。

ECD 的总体发病率不详，至 2019 年全世界约有 1 500

例 ECD 报道［3］。中老年发病多见，中位发病年龄为
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动脉鞘层，右心房假性肿瘤，肺间质性病变 ；组织

病理学可见泡沫样组织细胞，周围为纤维化，可见

Touton 巨细胞；免疫组化染色 CD68（+），CD163（+），

CD1a（-）。基因检测 ：可见 BRAFV600E 突变。综上分

析应作出 ECD 的诊断。

治疗方案包括（1）靶向治疗［12］：BRAFV600E 突变，

采用 BRAF 抑制剂，代表药物维莫非尼、达拉非尼。

基于 VE-BASKET 试验［13］的结果，维莫非尼被美国食

品和药物管理局批准用于 BRAFV600E 突变的 ECD 患者。

有病例报道维莫非尼治疗 BRAFV600E 突变的晚期黑色素

瘤达病理完全缓解［14］。针对 ARAF、KRAS、MAP2K1
突变，采用 MEK 抑制剂，代表药物考比替尼、曲美替尼。

PIK3CA 突变表现出 mTOR 通路的激活，采用 mTOR

抑制剂，代表药物西罗莫司、依维莫司 ；ARAFS214A 突

变，使用其他酪氨酸激酶抑制剂，代表药物伊马替尼 ；

CSF1R 突变，采用唑替尼。（2）常规疗法：①干扰素 -α
和聚乙二醇化干扰素，以此为基础的治疗方案已证明

可以提高 BRAF 野生型患者生存率，但自 2012 年以后

BRAF 抑制剂和 MEK 抑制剂靶向治疗的有效性得到的

肯定，通过抑制突变激酶的活性，阻止这种突变细胞

的增殖和诱导死亡，抑制肿瘤细胞的增长，相应的临

床症状好转，影像学指征恢复正常，最终改善患者的

预后。干扰素 -α 是早期 ECD 治疗的最佳选择，且治

疗是长期的，但伴有一些不良反应，如抑郁和疲劳。

与靶向治疗相比，基于干扰素 -α 的治疗反应通常要慢，

也更局部。②细胞因子定向治疗，如 IL-1、IL-6 受体

拮抗剂。③细胞毒性化疗，如环磷酰胺、长春新碱。

④皮质类固醇和免疫抑制剂，如甲氨蝶呤。⑤手术和

放射治疗，手术切除通常不能治愈，放射治疗对 ECD

通常不敏感。本例患者通过纠正心衰、抗凝、抗心律

失常及靶向治疗后胸闷气短好转，水肿消失，病情好

转出院。

综上所述，患有难以解释的多系统慢性疾病的成

人应考虑 ECD，怀疑 ECD 后应进行组织活检，全身

MRI 成像或 FDG-PET 扫描是评估全身受累的必要手段，

细胞因子定向治疗或干扰素 -α 对轻症病例有帮助，但

靶向治疗适用于进展性或危及生命的疾病［15］。临床上

对此疾病的认识尚不充分，诊断及治疗均存在困难，

有待累积病例，进一步总结经验，以指导诊疗。本例

患者溯源，结合既往史，其病程为 1 年余，起初为小

腿肿痛，误诊为骨髓炎，而本次因右心房占位而就诊

明确诊断为 ECD，病变累及全身多个系统，住院期间

出现心律失常，符合心动过缓 - 心动过速综合征，考

虑心脏传导系统受累，既往文献报道不多，采用 BRAF

抑制剂维莫非尼靶向治疗后，短期内随访示症状改善

明显，复查各项化验指标明显好转。我们将长期追踪

该病患转归以进一步加深对该病的疗效及预后的认识。
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