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图 82患者面部外观!出现大小不一的棕褐色雀斑样色素斑#皮肤粗糙#形成特殊面容#
右眼外眦部可见黑色肿物#左侧眉弓上方可见硬币大小黑色肿物#表面破溃结痂2图 92
患者前臂伸侧外观!呈现大小不一的棕褐色雀斑样色素斑#间有萎缩性瘢痕#皮肤粗糙
2图 :2患者右眼外观!右眼外眦部可见一大小约 /k< 2'x/k< 2'黑色肿物#表面可见
血痂#侵犯局部上下睑#下睑全层缺损#皮下软组织暴露2图 ;2患者术后面部外观!
O"将右下睑及左眉弓肿物完整切除#右下睑全层缺失#取耳后皮片移植!b"术后 " 个
月#可见伤口 8期愈合#皮片成活

!!患者#女#%0 岁#自诉自 >##% 年初面部皮肤出现棕褐色色

素斑#日晒后加重#无自觉症状3 患者右眼下睑有一黑痣样肿

物#逐渐增大#于 >##% 年 0 月在外院行右眼下睑肿物切除#病

理诊断结果为右眼下睑基底细胞癌3 >##9 年 /# 月患者右侧面

部出现一黑色肿物#再次于外院行手术切除#病理诊断结果为

右侧面部基底细胞癌3 >#/" 年 $ 月患者因左侧耳廓及面部多

发肿物在外院行手术切除#病理诊断结果为左耳廓恶性黑色素

瘤'面部基底细胞癌#术后于华中科技大学同济医学院附属同

济医院行左侧耳廓局部放射治疗3 >#/< 年患者

右眼下睑及左额部出现黑色肿物#反复破溃#搔

抓后易出血#生长迅速#于 >#/< 年 0 月 /$ 日至

华中科技大学同济医学院附属同济医院就诊3

患者既往无特殊病史*父母系表兄妹近亲结婚#

家系中无类似病史3 体格检查结果显示#躯体'

智力发育正常#身高'听力均正常3 全身系统检

查无异常3 额部'面颊'口周'耳廓'颈部以及双

手前臂等曝光处均可见棕褐色雀斑样色素斑#间

有萎缩性瘢痕#皮肤粗糙#形成特殊面容(图 /#>)3

右眼外眦部可见一大小约 /k< 2'x/k< 2'黑色

肿物#表面欠光滑#可见血痂#不可推动#侵犯局

部上下睑#并与球结膜粘连#下睑全层缺损#皮下

软组织暴露 (图 ")3 右眼内眦及下睑有陈旧性

瘢痕#右眼球运动尚可#左侧眉弓上方可见硬币

大小黑色肿物#表面破溃结痂#中央凹陷#左眼下

睑外翻(图 /)3 双眼裸眼视力均为 #k$#结膜未

见充血#角膜透明#前房深度正常#瞳孔正圆#直

径 " ''#对光反射灵敏#晶状体尚透明#眼底未

见异常3 实验室检查结果显示血尿常规'肝肾功

能等检查未见异常3 V&L=?L结果显示#右眼下

睑结节#代谢增高#结合病史考虑恶性肿瘤复发#未见转移3

>#/< 年 0 月 >> 日请皮肤科医生会诊#根据患者父母为近亲结

婚'典型的色素斑和萎缩斑皮损表现及多次肿瘤病理结果#临

床诊断为着色性干皮病(+@-,G@-'(H)B'@;D,FA'#gV)3 患者于
>#/< 年 0 月 >< 日在全身麻醉下行右眼睑占位切除u游离植皮u

眼睑重建u左侧眉弓占位切除术(图 %O)3 术后 " 个月复查#可

见伤口 8级愈合#植片成活 (图 %b)3 术后病理检查显示"( /)

右眼下睑肿物#光学显微镜下见肿瘤组织弥漫性生长#主要由
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上皮样细胞构成#细胞增生活跃#异型性明显#部分瘤细胞内可

见黑色素颗粒(图 <)*免疫组织化学染色检查结果显示#肿瘤

细胞 R=/## ( u)#aPb%< ( u)#P@*(;=O ( u)#U8P (局灶u)#

?c(Z)#Y?O(Z)#c)=09 Y80#p#诊断为恶性黑色素瘤& (>)左

侧眉弓肿物#显微镜下可见大小不等的基底样细胞巢#细胞异

型性明显#细胞巢外周瘤细胞呈栅栏状排列#符合基底细胞癌

特征(图 0)& 术后辅以放射治疗#并嘱患者严格长期避光&

>#/9 年 > 月患者因左眼外眦出现黑色肿物就诊并行左眼眼睑

肿物切除u外眦成形u皮瓣转位术#病理结果显示左眼外眦基底

细胞癌& >#/$ 年 < 月患者因左眼上下睑及右侧面部出现肿物

再次就诊并行面部多发肿物切除u眼睑成形术#病理结果显示

左眼上下睑基底细胞癌#右侧面部恶性黑色素瘤&

5 65 6

图 <2右眼下睑肿物组织病理学观察!光学显微镜下见肿瘤组织呈
弥漫性生长# 主要由上皮样细胞构成#细胞增生活跃#异型性明显#
部分瘤细胞内可见黑色素颗粒(a&#x%##)2图 B2左侧眉弓肿物组
织病理学观察2光学显微镜下可见大小不等的基底样细胞巢#细胞
异型性明显#细胞巢外周瘤细胞呈栅栏状排列(a&#x/##)

讨论!gV于 /$9# 年由 c(H,F)首次报道#是一种极其少见

的常染色体隐性遗传性皮肤病#不仅严重影响患者外观#而且

危及生命& 据文献报道中国 gV发病率约为二十五万分之一#

常见于有近亲婚配史的家系中& gV的发病机制为皮肤组织内

缺乏核酸内切酶#不能修复被紫外线损伤的 3QO#从而导致细

胞损伤6凋亡和恶变& 到目前为止#共发现 $ 个与 gV3QO损

伤修复缺陷相关的基因"gVO6gVb6gV?6gV36gV&6gVS6gV̂

以及一个变异型 gVU*这些基因编码的蛋白质参与核苷酸切除

修复#识别和修复由紫外线辐射引起的 3QO损伤#$ 种基因中

的任何一种发生突变均可引起 gV+/Z>, & 患者一般在出生后 0

个月至 " 岁发病#主要特点为光敏性6皮肤色素改变#及早期发

展为皮肤癌的倾向& 典型的皮损为日光暴露区域皮肤#如面

部6眼6唇6前臂伸侧等出现棕色雀斑样色素沉着#其间夹杂有

萎缩斑#皮肤干燥脱屑及癌变等#但无自觉症状*除皮肤症状

外#患者的神经系统及眼部也有受累& b-(GK,-等 +",
研究报道#

约 >%pgV患者有进行性神经退行性变#包括智力下降6听力受

损6言语异常6共济失调等& 而 Y)'等 +%,
研究报道#约 6"p的

gV患者有眼部病变#常发生于眼表#包括结膜黑色素瘤6角结

膜炎6眼睑恶性肿瘤& gV患者眼睑常见的恶性肿瘤是鳞状细

胞癌6基底细胞癌和黑色素瘤#gV患者患非黑色素细胞皮肤癌

的风险是一般人群的 / 万倍#患黑色素瘤的风险是一般人群的
> 千倍#癌细胞的广泛转移是其死亡的主要原因之一 +>, & 肖生

祥等
+<,
研究报道#"6 例 gV患者中有 >0 例在 " 岁前发病#患者

父母是近亲婚配的占 0/k"p#而发生皮肤癌的平均年龄为 /6k"

岁& gV患者早期皮肤病理检查可见表皮过度角化#真皮慢性

炎性细胞浸润#基底层黑色素细胞增加*中期病理检查可见表

皮细胞排列紊乱#真皮及基底层色素更明显*晚期可见细胞异

型性增多#表现为各种恶性肿瘤的改变 +0, & 根据典型皮损表

现6家族近亲结婚史和皮肤组织病理检查较容易诊断 gV#而最

终的金标准仍是基因诊断& gV多在 " 岁前发病#少数患者成

年后发病#称为迟发性着色性干皮病#此类患者症状较轻#早期

干预后生存期较长& 本例患者自 "> 岁开始发病#为迟发性
gV#并继发恶性黑色素瘤6基底细胞癌 > 种眼睑恶性肿瘤#临床

较罕见&

gV目前尚无有效的治疗方法#禁止近亲结婚和产前诊断

为降低其发病率的有效方法& 目前 gV的主要治疗措施是避光

和肿瘤早期治疗& 严格避光的生活方式包括穿紫外线防护服6

外用防晒霜6戴防紫外线眼镜等#可使患者的皮损症状减轻#降

低皮肤癌的发生率#需注意的是长期遮光应当补充适量维生素
3*另外#鉴于 gV患者眼部并发症发病率较高#定期眼科检查

对 gV患者非常重要*而对可疑或已发生癌变患者#首选手术治

疗彻底切除病灶#创面修复如游离植皮或临近皮瓣等方法对延

长患者生命有积极作用& 本例患者右眼下睑黑色素瘤切除u游

离植皮术后随访 " 年局部均无复发& 最近有研究表明局部应用

修复酶能降低患者皮肤癌和癌前病变发生和发展的概率#目前

已进入临床试验阶段
+9Z$, & 基因治疗的动物实验研究也取得了

新的进展#为 gV患者带来了新的希望 +6, &
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