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摘   要	 长期以来对先天性静脉畸形的认识极其混乱，误诊误治现象相当普遍，规范医疗行为迫在眉睫。2015 年

6 月发表在欧洲血管外科学会官方刊物《European Journal of Vascular and Endovascular Surgery》上的

《欧洲血管外科学会临床实践指南·慢性静脉疾病管理》第 6 章中，评论了先天性血管畸形的分类，

特别关注于先天性静脉畸形以及累及静脉系统的混合型先天性血管畸形包括 Klippel-Trenaunay 综合征

和 Parkes-Weber 综合征的病因、临床特征、诊断和治疗，对进一步提高对静脉畸形的诊治水平具有重

要的指导意义。
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Abstract	 There has been much confusion about the understanding of congenital venous malformations for a long time, 

for which the misdiagnosis and wrong treatment often occur in clinical practice so that standardizing the 

medical processes is an urgent matter. In Chapter 6 of Management of Chronic Venous Disease Clinical Practice 

Guidelines of the European Society for Vascular Surgery (ESVS) published in the ESVS official journal European 

Journal of Vascular and Endovascular Surgery in June 2015, the classification of congenital vascular malformations 

was discussed, paying particular attention to the etiology, clinical characteristics, diagnosis and management of 

congenital venous malformations, as well as the complex congenital venous malformations affecting the venous 

system, such as Klippel-Trenaunay and Parkes-Weber syndrome. This will be of great significance for the further 

improvement of their diagnosis and treatment.
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慢性静脉疾病（chronic  venous  d isease）这

一 术 语 已 经 被 用 于 描 述 周 围 静 脉 系 统 的 外 观 和 功

能 异 常 ， 以 下 肢 最 为 常 见 但 不 仅 限 于 下 肢 。 它 可

被 定 义 为 “ 静 脉 系 统 中 长 期 持 续 性 的 （ 任 何 ） 形

态和功能异常，表现为需要予以检查和(或)治疗的

症状和(或)体征”。为了协助医师为慢性静脉疾病

患 者 选 择 最 佳 管 理 策 略 ， 欧 洲 血 管 外 科 学 会 指 南

编 写 委 员 会 编 写 了 《 欧 洲 血 管 外 科 学 会 临 床 实 践

指 南 · 慢 性 静 脉 疾 病 管 理 》 ， 2 0 1 5 年 6 月 发 表 在

欧洲血管外科学会官方刊物《European Journal of 

Vascular and Endovascular Surgery》上[1]。

慢 性 静 脉 疾 病 的 C E A P 分 级 将 其 病 因 分 为

先 天 性 、 原 发 性 、 继 发 性 和 原 因 不 明 者 。 静 脉 畸

形 是 由 于 静 脉 系 统 的 先 天 性 发 育 异 常 所 导 致 的 疾

病，即CEAP病因分级的Ec[1]。在指南中的第6章，

评 论 了 先 天 性 血 管 畸 形 的 分 类 ， 特 别 关 注 先 天

性 静 脉 畸 形 以 及 累 及 静 脉 系 统 的 混 合 型 先 天 性

血管畸形如Klippe l -Trenaunay综合征（Klippe l -
Trenaunay syndrome，KTS）和Parkes-Weber综合

征（Parkes-Weber syndrome，PWS）。长期以来

对 这 组 疾 病 的 认 识 极 其 混 乱 ， 误 诊 误 治 现 象 相 当

普 遍 ， 规 范 医 疗 行 为 迫 在 眉 睫 ， 为 此 笔 者 对 指 南

中 的 主 要 内 容 加 以 介 绍 以 期 进 一 步 提 高 对 静 脉 畸

形的诊治水平。

1　病理生理

先 天 性 血 管 畸 形 的 发 病 机 制 尚 不 清 楚 ， 可 能

是 由 于 零 星 突 变 或 者 潜 在 的 遗 传 因 素 所 致 ， 但 家

族 遗 传 者 罕 见 [ 1 ]。 其 机 制 似 乎 与 多 种 生 化 标 记 物

（ 如 血 管 生 成 素 ） 和 膜 受 体 的 基 因 异 常 相 关 联 ，

这 些 生 化 标 记 物 和 膜 受 体 的 作 用 是 在 血 管 生 成 的

终 末 阶 段 调 节 内 皮 细 胞 和 平 滑 肌 细 胞 的 相 互 作

用 ； 其 所 导 致 的 细 胞 成 熟 缺 陷 使 管 壁 由 单 层 扁 平

内 皮 细 胞 组 成 而 不 具 备 完 整 的 平 滑 肌 被 膜 ， 从 而

形成静脉结构异常[2]。

血 管 的 胚 胎 发 育 过 程 大 致 可 以 分 为 丛 状 期 、

网状期及管干期3个阶段。循环系统和淋巴系统的

发 育 始 于 妊 娠 第 3 周 ， 从 中 胚 层 细 胞 形 成 周 围 和

中 央 血 岛 。 在 第 一 个 发 育 阶 段 ， 这 些 细 胞 增 殖 和

融 合 导 致 原 始 毛 细 血 管 网 的 创 建 。 随 着 胎 儿 的 发

育 ， 随 后 为 网 状 期 和 丛 状 期 。 最 后 ， 特 定 管 道 扩

大 形 成 最 终 的 循 环 系 统 ， 而 另 外 一 些 仅 存 在 于 胚

胎期的结构发生退化[2]。

在 任 何 这 些 阶 段 所 发 生 的 发 育 异 常 均 导 致

先 天 性 血 管 畸 形 。 重 要 的 是 ， 如 果 其 发 生 于 血 管

胚 胎 发 育 早 期 （ 网 状 期 ） 的 原 始 毛 细 血 管 阶 段 ，

血 管 发 育 停 止 致 异 常 胚 胎 血 管 以 丛 簇 状 的 形 式 残

留 ， 不 再 分 化 为 最 终 的 脉 管 而 其 与 静 脉 主 干 相 互

分离，因此定义为周围型（extratruncular  type）

静脉畸形 [1-3]。其中具有来自中胚叶的胚胎组织残

迹 ， 保 持 着 间 充 质 细 胞 （ 成 血 管 细 胞 ） 的 特 征 ，

在 月 经 初 潮 、 妊 娠 和 激 素 改 变 等 内 源 性 刺 激 时 具

有 生 长 和 增 殖 的 潜 能 ； 病 变 既 可 呈 弥 漫 性 分 布 也

可 呈 局 限 性 分 布 ， 具 有 极 高 的 复 发 风 险 ， 特 别

是 在 不 适 当 的 治 疗 后 。 如 果 发 育 缺 陷 发 生 在 血 管

胚 胎 发 育 后 期 （ 管 干 期 ） ， 则 可 能 导 致 “ 知 名 ”

脉 管 的 异 常 ， 出 现 发 育 不 全 、 不 发 育 、 闭 塞 或 扩

张 。 其 直 接 累 及 静 脉 主 干 系 统 ， 因 此 定 义 为 主 干

型 （ t r u n c u l a r  t y p e ） 静 脉 畸 形 ， 病 变 不 具 有 间

充 质 细 胞 的 胚 胎 特 征 ， 也 不 具 备 生 长 和 增 殖 的 潜

能，因此复发的风险较小 [1-3]。这种区别在先天性

血管畸形分类中是非常重要的。

2　分　类

推荐意见65：先天性血管畸形的分类可考虑使

用修订版汉堡分类法（IIb级推荐，B级证据）[1]。

认 识 和 定 义 先 天 性 血 管 畸 形 是 具 有 挑 战 性

的 。 许 多 作 者 一 直 试 图 把 这 些 病 变 进 行 分 类 ， 旨

在 开 发 一 个 通 用 系 统 使 其 诊 断 和 描 述 标 准 化 ， 并

促 进 文 献 报 道 中 专 家 之 间 的 交 流 。 不 同 的 作 者 采

用 了 各 不 相 同 的 解 剖 、 临 床 和 血 流 动 力 学 标 准 ，

出 现 了 多 种 多 样 的 分 类 系 统 。 血 管 发 育 异 常 研 究

国际学会（International  Society for  the Study of 

Vascular Anomalies，ISSVA）致力于进一步提高

对 先 天 性 血 管 畸 形 患 者 的 病 因 、 诊 断 和 治 疗 的 认

识，其作用之一就是评述特定分类系统。

2.1  ISSVA 分类法

1 9 8 2 年 ， M u l l i k e n 和 G l o w a c k i 根 据 血 管 病

变 的 病 理 特 征 和 自 然 病 程 首 次 引 入 了 生 物 学 分 类

法 。 此 分 类 系 统 将 血 管 肿 瘤 （ 其 中 以 血 管 瘤 最 为

常见）和血管畸形区别开来（表1）[1-3]。血管瘤是

真 正 的 血 管 内 皮 源 性 肿 瘤 ， 表 现 出 截 然 不 同 的 细

胞 增 殖 期 和 随 后 缓 慢 退 化 的 衰 退 期 ； 血 管 畸 形 的

特 征 为 渐 进 性 地 出 现 血 管 结 构 的 扩 大 ， 血 管 直 径

逐 渐 增 大 但 无 血 管 数 量 的 增 多 ， 因 肥 大 而 扩 张 而

不是血管内皮细胞的增生。1996年，此分类法被
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ISSVA重新定义和采用，再次将血管肿瘤和血管畸

形 区 别 开 来 ， 并 将 血 管 畸 形 细 分 为 单 一 型 和 混 合

型（表2）[1-3]。

表 1　Mulliken-Glowacki 分类法
Table 1　Mulliken-Glowacki classification

血管瘤
血管畸形
　毛细血管畸形
　微静脉畸形
　静脉畸形
　淋巴管畸形
　动静脉畸形
　混合型
　　静脉 - 淋巴管畸形
　　静脉 - 微静脉畸形

表 2　ISSVA 分类法
Table 2　ISSVA classification

血管肿瘤
　血管瘤 浅表（草莓状毛细血管瘤）

深部（海绵状血管瘤）
混合

　其他 卡波西样血管内皮瘤
丛状血管瘤
血管外皮细胞瘤
梭形细胞血管内皮细胞瘤
血管球瘤
化脓性肉芽肿
卡波西肉瘤
血管肉瘤

血管畸形
　单一型 毛细血管畸形（C）（葡萄酒色斑，鲜红斑痣）

静脉畸形（V）
淋巴管畸形（L）（淋巴管瘤，囊状水瘤）
动脉畸形（A）

　混合型 动静脉瘘（AVF）
动静脉畸形（AVM）
毛细血管-淋巴管-静脉畸形（CLVM）（与KTS相关）
毛细血管 - 静脉畸形（CVM）
淋巴管 - 静脉畸形（LVM）
毛细血管 - 动静脉畸形（CAVM）
毛细血管 - 淋巴管 - 动静脉畸形（CLAVM）

2.2  汉堡分类法 

汉 堡 分 类 法 是 1 9 8 8 年 提 出 的 ， 并 得 到 了

I S S V A 的 认 可 。 此 分 类 法 将 先 天 性 血 管 畸 形 根

据 其 解 剖 （ 如 发 育 不 全 、 闭 塞 、 扩 张 、 浸 润 或

局 限 ） 和 临 床 特 征 （ 如 动 脉 、 静 脉 、 分 流 或 混

合 ） 进 行 描 述 ， 并 根 据 畸 形 开 始 发 生 的 胚 胎 发

育 阶 段 分 为 主 干 型 （ t r u n c u l a r  t y p e ） 和 周 围 型

（extratruncular type）[1-3]。此分类法未考虑血管

瘤 和 淋 巴 管 畸 形 ， 但 根 据 临 床 和 解 剖 学 特 征 充 分

地 描 述 了 病 变 ， 因 其 所 具 有 的 描 述 特 性 有 利 于 不

同学科之间的交流（表3）。

表 3　修订版汉堡分类法
Table 3　Modified Hamburg classification

发育缺陷的类型 主干型 周围型
　动脉优势型 发育不全 浸润性

闭塞 局限性
扩张

　静脉优势型 发育不全 浸润性
闭塞 局限性
扩张

　动静脉分流型 浅表动静脉瘘 浸润性
深部动静脉瘘 局限性

　混合型发育缺陷 动脉畸形和静脉畸形 浸润性
血管 - 淋巴管畸形 局限性

2.3  Puig 分类法    

Puig根据静脉畸形的解剖学特征和静脉引流模

式提出了一种新的分类法来描述其亚型（表4）。

此 分 类 法 通 过 直 接 穿 刺 静 脉 造 影 确 定 病 变 的 血 流

力 学 特 征 ， 对 其 硬 化 疗 法 方 案 的 制 定 和 疗 效 评 估

具 有 特 殊 的 价 值 ， 可 作 为 介 入 治 疗 的 基 础 ， 特 别

是用于评估儿童患者是否适合于硬化治疗[1-3]。

表 4　静脉畸形的 Puig 分类法
Table 4　Puig classification

I 型 孤立畸形不向周围引流
II 型 畸形静脉团引流入正常静脉
III 型 畸形静脉团引流入发育异常（扩大或扩张）的静脉
IV 型 静脉畸形表现为发育不良性静脉扩张

3　静脉畸形

静 脉 畸 形 是 先 天 性 血 管 畸 形 的 一 种 亚 型 。

其估计发病率为1~2/10  000新生婴儿，患病率为

1%，是先天性血管畸形中最常见的类型[1]。

3.1  病因

绝 大 多 数 静 脉 畸 形 在 临 床 上 表 现 为 散 发 型 ，

并 未 显 示 出 遗 传 成 分 ， 但 也 存 在 罕 见 遗 传 型 和 家

族 型 如 呈 常 染 色 体 显 性 遗 传 的 家 族 性 皮 肤 黏 膜 静

脉畸形或球形细胞静脉畸形[1, 3]。

3.2  临床特征

静 脉 畸 形 通 常 出 生 时 即 存 在 ， 但 可 能 不 是 出

生 时 即 显 现 ， 而 是 在 童 年 晚 期 或 成 年 期 才 出 现 。

随 年 龄 增 长 病 灶 亦 有 所 增 大 ， 瘤 体 生 长 速 度 与 躯

体 正 常 生 长 基 本 同 步 ， 随 着 体 格 的 发 育 而 稳 步 增

长 ， 从 不 自 行 消 退 。 通 常 在 婴 儿 期 至 青 春 期 病 灶
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增 大 最 为 迅 速 。 在 受 到 各 种 不 同 原 因 的 刺 激 时 可

迅 速 生 长 如 激 素 改 变 、 月 经 初 潮 、 妊 娠 、 外 伤 和

外科手术[3]。静脉畸形的发病部位相对均匀分布，

4 0 % 发 生 于 头 颈 部 ， 4 0 % 位 于 四 肢 ， 2 0 % 见 于 躯

干 。 多 见 于 皮 肤 和 皮 下 组 织 ， 其 次 为 口 腔 黏 膜 和

肌肉[3]。

静 脉 畸 形 表 现 为 质 软 、 可 压 缩 的 类 似 于 静 脉

的蓝色肿块，其大小可随体位而变化或因Valsalva

动 作 而 扩 大 。 可 存 在 表 面 色 斑 、 微 细 血 管 扩 张 或

静 脉 曲 张 。 无 搏 动 、 震 颤 、 皮 温 增 高 或 充 血 等 征

象 以 资 与 动 静 脉 畸 形 相 鉴 别 。 静 脉 畸 形 最 常 见 于

皮 肤 和 皮 下 组 织 ， 但 也 可 累 及 深 层 肌 肉 、 骨 骼 、

关 节 、 神 经 血 管 结 构 甚 至 内 脏 。 体 积 较 大 时 ， 可

对 周 围 结 构 包 括 骨 骼 、 肌 肉 和 皮 下 组 织 产 生 压 迫

效 应 。 病 灶 周 围 的 骨 质 改 变 可 表 现 为 骨 质 增 生 、

骨质疏松、骨质软化或骨质溶解[1-3]。

重 要 的 是 ， 静 脉 畸 形 可 位 于 口 腔 内 并 可 导 致

出 血 、 言 语 障 碍 和 气 道 堵 塞 。 静 脉 畸 形 也 具 有 血

栓 形 成 的 风 险 ， 有 证 据 表 明 静 脉 畸 形 与 局 限 性 血

管内凝血障碍相关联。这与Kasabach -Merr i t综合

征 的 弥 散 性 血 管 内 凝 血 不 同 。 局 限 性 血 管 内 凝 血

是 由 于 畸 形 血 管 团 内 或 继 发 于 静 脉 淤 滞 引 起 的 凝

血 因 子 局 部 消 耗 导 致 微 血 栓 和 静 脉 石 形 成 。 患 者

表现为纤维蛋白原降低（<0.5 g/L）和D-二聚物水

平 升 高 ， 在 实 施 治 疗 前 检 测 这 些 参 数 是 有 益 的 。

这 种 高 凝 状 态 也 可 见 于 妊 娠 、 激 素 变 化 、 去 除 弹

力 袜 、 外 伤 、 外 科 手 术 和 硬 化 治 疗 等 。 在 这 些 情

况 下 ， 可 出 现 临 床 症 状 加 重 和 易 于 出 现 血 栓 性 栓

塞，必须使用低分子肝素进行抗凝治疗[1, 3]。

3.3  诊断

双 功 能 超 声 检 查 是 静 脉 畸 形 首 选 的 初 步 影 像

方 法 。 它 具 有 应 用 广 泛 、 费 用 低 廉 、 无 损 伤 和 无

电 离 辐 射 的 优 点 ， 尤 其 后 者 对 于 年 龄 较 小 的 血 管

畸 形 患 者 是 至 关 重 要 的 。 双 功 能 超 声 可 鉴 别 高 流

量 型 （ 动 静 脉 畸 形 ） 和 低 流 量 型 （ 静 脉 畸 形 、 淋

巴 管 畸 形 ） 先 天 性 血 管 畸 形 。 静 脉 畸 形 通 常 呈 可

压缩的不均质肿块，大多数病例（82%）超声表现

为低回声混杂信号病变。在一项51例软组织静脉

畸形的研究中，16%双功能超声检查可见病理性静

脉 石 。 但 是 ， 超 声 成 像 具 有 空 间 分 辨 率 低 、 检 查

视 野 小 而 通 常 不 能 完 全 涵 盖 整 个 病 灶 、 显 示 深 部

病 变 和 骨 质 病 变 的 能 力 有 限 以 及 具 有 明 显 的 操 作

者 依 赖 性 的 缺 点 ， 适 用 于 血 管 畸 形 的 初 步 筛 查 和

治疗效果初步评价[1, 2]。

CT扫描对静脉畸形的作用有限，因为其需要

电 离 辐 射 而 且 不 能 很 好 地 描 述 病 变 特 征 ， 特 别 是

位置深在和邻近深部结构者。另外，对比增强CT

扫 描 可 能 低 估 病 变 的 真 实 范 围 ， 不 能 良 好 地 显 示

病 灶 与 周 围 重 要 结 构 的 解 剖 关 系 ， 不 能 提 供 畸 形

内部血管结构的详细信息[1, 2]。

M R I 可 良 好 地 描 述 软 组 织 和 病 变 的 特 征 ， 是

明 确 病 变 范 围 及 其 与 邻 近 结 构 关 系 的 首 选 成 像 方

式。自旋回波或快速自旋回波T1加权像用于评价病

变 的 形 态 ， 可 显 示 病 灶 的 最 大 轮 廓 以 及 与 周 围 骨

质或神经血管结构的关系；脂肪抑制T2加权序列和

T2加权短时反转恢复序列可明确病灶的最大范围，

特 别 有 助 于 描 述 病 变 的 特 征 以 资 与 邻 近 脂 肪 组 织

相鉴别；使用梯度回波T 2*加权序列显示含铁血黄

素 沉 积 、 营 养 不 良 性 钙 化 或 静 脉 石 ， 也 有 助 于 评

价高速或低速血流。MRI不仅通过明确病变的内部

结 构 及 其 与 周 围 结 构 的 关 系 来 影 响 治 疗 决 策 ， 而

且 可 通 过 监 测 病 变 的 大 小 和 信 号 特 征 来 客 观 地 定

量评价疗效[1-2]。

直 接 穿 刺 静 脉 造 影 必 须 使 用 细 针 穿 刺 入 静 脉

畸 形 并 透 视 下 注 射 入 对 比 剂 。 它 是 在 其 他 成 像 方

式 难 以 明 确 时 诊 断 静 脉 畸 形 的 首 选 方 法 ， 并 可 在

硬化治疗期间用于初步诊断评估。动脉造影对体表

静脉畸形的诊断和治疗并无价值，应予以避免。

由于常规X线摄影的软组织对比低，很少用于

评价静脉畸形[1-2]。

3.4  治疗

推荐意见66：继发于先天性静脉畸形的慢性

静 脉 疾 病 所 致 症 状 和 体 征 应 尽 可 能 采 取 保 守 治 疗

（I级推荐，C级证据）[1]。

静 脉 畸 形 的 治 疗 涉 及 多 个 学 科 ， 包 括 外 科 、

皮 肤 科 、 内 科 或 儿 科 以 及 放 射 科 。 这 些 学 科 成 员

之 间 的 有 效 沟 通 和 真 正 的 多 学 科 方 法 在 静 脉 畸 形

患者的评估和管理中极其重要。

3.4.1  保守治疗　静脉畸形是一种临床表现多变、

非危及生命的长期慢性疾病。轻微症状者采取保守

治疗措施可成功地得以控制，包括睡眠期间抬高肢

体和避免可能加重症状的活动。具有局限性血管内

凝 血 障 碍 的 患 者， 可 能 出 现 血 栓 形 成 和 阵 发 性 疼

痛。 对 经 选 择 的 病 例 已 经 使 用 阿 司 匹 林 和 以 低 分

子肝素行预防性治疗作为保守治疗的补充。同时，

弹力压迫服装已用于缓解症状 [1, 3]。

3.4.2  硬化疗法　使用硬化疗法治疗静脉畸形的

基本原理与静脉曲张的硬化治疗相同：导致血管内
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皮的损伤。硬化剂（如乙醇、十四烷基硫酸钠或聚

多卡醇）液体或加入气体制作成泡沫，在影像引导

（如超声、静脉造影）下经细针直接输注入静脉腔

使药物直接作用于内皮 [1, 3]。

静 脉 畸 形 行 硬 化 治 疗 后 的 生 活 质 量 评 定 显

示 治 疗 后 症 状 改 善 。 局 限 性 静 脉 畸 形 患 者 比 累 及

整 个 肌 肉 或 间 隙 的 弥 漫 性 静 脉 畸 形 患 者 效 果 好 。

硬 化 剂 的 选 择 是 影 响 疗 效 和 并 发 症 发 生 率 的 重 要

因 素 。 一 项 使 用 乙 醇 对 8 8 例 患 者 行 3 9 9 次 治 疗 的

大 型 病 例 系 列 显 示 ， 初 始 成 功 率 为 9 5 % ， 在 平 均 

1 8 . 2 个 月 的 随 访 期 内 未 见 复 发 。 轻 微 和 严 重 并 发

症发生率为12.4%，包括红斑、水疱、局限性皮肤

溃 疡 或 坏 死 以 及 深 静 脉 血 栓 形 成 和 肺 栓 塞 （ 报 道

的 发 生 率 分 别 为 治 疗 次 数 的 1 . 2 5 % 和 0 . 2 5 % ） 均

有 报 道 [ 1 ]。 十 四 烷 基 硫 酸 钠 具 有 更 低 的 不 良 反 应

发生率。一项使用十四烷基硫酸钠对72例患者行 

226次治疗的大型病例系列未见严重并发症[1]。轻微

并发症见于约为治疗次数的3%，包括溃疡、皮肤

坏死和短暂性感觉缺失。在此病例系列中，治疗后

15%的患者症状消失，28%的患者对治疗的评价为

良好，24%为改善，28%为无变化，5.6%为加重。此

外，浸润性病变的患者报告结果比局限性病变者差。

一 项 比 较 超 声 引 导 下 泡 沫 硬 化 疗 法 与 液 体 硬

化 疗 法 治 疗 症 状 性 静 脉 畸 形 的 前 瞻 性 研 究 发 现 ，

超 声 引 导 下 泡 沫 硬 化 疗 法 需 要 更 少 的 硬 化 剂 用 量

而明显地改善了治疗效果。

3.4.3  外科手术　外科手术治疗静脉畸形的决策

应多学科联合制定。手术治疗的主要适应证是持续

疼痛、功能障碍或头颈部病变的美观效果以及病变

部位对患者所产生的现实风险（如病变累及气道）。

外 科 手 术 切 除 适 合 于 形 成 血 栓 和 局 限 于 特 定

区 域 的 局 灶 性 边 界 清 晰 的 静 脉 畸 形 。 但 是 ， 许 多

静 脉 畸 形 呈 浸 润 性 并 累 及 多 个 肌 群 或 筋 膜 平 面 ，

手 术 可 导 致 广 泛 地 减 缩 体 积 。 在 这 些 情 况 下 ，

硬 化 疗 法 可 用 作 一 种 辅 助 手 段 。 合 并 深 静 脉 异 常

的 主 干 型 静 脉 畸 形 可 能 需 要 手 术 切 除 和 深 静 脉 重

建 。 对 周 围 型 弥 漫 性 静 脉 畸 形 的 最 好 治 疗 方 法 是

硬化疗法。

总 之 ， 静 脉 畸 形 患 者 应 尽 可 能 采 取 保 守 治 疗

或硬化治疗。

4　静脉畸形相关综合征

混 合 型 先 天 性 血 管 畸 形 的 某 些 形 式 被 描 述 为

综合征，其中最重要的综合征是KTS和PWS。

推 荐 意 见 6 7 ： 先 天 性 静 脉 畸 形 重 症 患 者 、

KTS和PWS的可能干预措施应在专科中心以多学科

方法做出决策（I级推荐，C级证据）[1]。

4.1  Klippel-Trenaunay 综合征

Maurice  Kl ippel和Paul  Trenaunay于1900年

首 次 描 述 了 这 种 表 现 ， 在 观 察 到 2 例 皮 肤 病 变 合

并 不 对 称 性 软 组 织 和 骨 骼 肥 大 的 患 者 后 将 其 称

之 为 “ 骨 肥 大 性 血 管 痣 ” （ n a e v u s  v a s c u l o s u s 

osteohypertrophicus）。

血管畸形根据其病变所累及的循 环 系 统 组 分

可分为单一型和混合型。KTS是一种以毛细血管、

静脉和淋巴管发育异常而不伴明显的动静分流为特

征的综合征。这是一种罕见的疾病，病因不明，其

发生率占活产婴儿的1:20 000~1:40 000。此病患者

以葡萄酒色斑、静脉曲张以及软组织和（或）骨骼

肥大（偶为萎缩）的临床三联征为特征[1, 3]。

4.1.1  病因　KTS 的 遗 传 起 源 尚 不 清 楚。 关 于 这

个方面的文献存在异质性，从散发病例到单基因缺

陷均有报道。

关 于 临 床 体 征 和 症 状 的 形 成 ， 已 经 提 出 了 几

种理论。据认为，KTS是胎儿发育期间中胚层发育

异 常 的 结 果 ， 导 致 维 持 肢 芽 的 微 动 静 脉 交 通 ， 引

起血管痣、肢体肥大和浅静脉曲张的形成。

其 他 发 育 理 论 包 括 静 脉 系 统 原 发 性 阻 塞 或 闭

锁 （ 导 致 静 脉 压 增 加 、 慢 性 静 脉 高 压 、 肢 体 肥 大

和静脉曲张）和在胚胎发育期间血管生成增多。

4.1.2  临床特征　临床表现通常在出生时即存在，

但 在 某 些 情 况 下 并 未 完 全 显 现。 临 床 特 征 多 变，

从 微 小 病 变 到 明 显 外 观 缺 陷 致 外 形 毁 损 均 有 可 能

出现。⑴ 临床体征一：毛细血管畸形（葡萄酒色

斑）。 在 KTS 患 者 中， 通 常 可 见 典 型 的 毛 细 血 管

畸 形， 通 常 被 描 述 为“ 葡 萄 酒 色 斑”。 其 特 征 是

出 生 即 存 在 但 在 分 娩 后 数 日 方 可 见 的 粉 红 色 斑。

毛 细 血 管 畸 形 见 于 98% 以 上 的 KTS 患 者， 使 之

成 为 最 常 见 的 相 关 临 床 发 育 异 常 体 征。 其 通 常 多

发，95% 的 病 例 累 及 下 肢， 并 可 扩 展 到 臀 部 和 胸

部。罕见地累及整个身体的一侧 [1]。⑵ 临床体征

二：静脉曲张。静脉曲张是另一个与 KTS 相关的

临 床 特 征。 发 育 异 常 的 静 脉 可 表 现 为 异 常 外 侧 静

脉（anomalous lateral vein）或永存胚胎静脉。表

现 为 继 发 于 瓣 膜 功 能 不 全 或 深 静 脉 畸 形 的 浅 静 脉

扩张和纡曲。在梅奥医学中心的病例系列中，72%

的患者具有非典型静脉，最常见的畸形是永存外侧
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胚 胎 静 脉。 作 者 强 烈 建 议， 股 外 侧 存 在 粗 大 的 永

存 浅 静 脉 不 汇 入 深 静 脉 系 统 时 应 使 临 床 医 师 认 识

到 KTS 的可能性。一小部分患者具有异常内侧静

脉（anomalous medial vein），或者更为罕见的耻

骨上静脉（suprapubic vein）。除了浅静脉畸形之外，

深 静 脉 系 统 也 可 出 现 发 育 异 常。 静 脉 扩 张、 发 育

不全、不发育或永存胚胎坐骨静脉（embryological 

sciatic vein） 均 为 KTS 患 者 深 静 脉 发 育 异 常 的 表

现 [1-2]。⑶ 临床体征三：淋巴管增生。淋巴管增生

见于大量的 KTS 患者中。其表现为含有清澈液体

的囊泡并且可能与严重的淋巴水肿相关联，导致软组

织肥厚和下肢不等长。在一个来自梅奥医学中心的大

宗病例系列中，淋巴管增生见于 67% 的患者 [1]。重

要 的 是， 此 三 联 征 的 存 在 是 变 化 不 定 的。 在 63%

的患者中，所有这 3 项特性均存在，而其余患者则

具有两项或更少。此外，大多数患者还具有下肢畸

形，多为单侧。仅 30% 患有上肢畸形 [1]。KTS 患者

发生浅静脉血栓形成、深静脉血栓形成和肺栓塞的

风险增加。

4.1.3  症状　KTS 是 根 据 所 存 在 的 体 征 做 出 诊 断

的。但是，患者可出现各种症状，最常见者为肿胀、

疼痛以及浅静脉曲张和血栓性浅静脉炎所致出血。

疼痛是一个重要的症状，高达 80% 的患者可出现

不同程度的不适。导致 KTS 患者疼痛和不适的许

多因素已经明确，包括静脉曲张、慢性静脉功能不

全（C3~C6）、蜂窝织炎、浅静脉血栓形成、深静

脉血栓形成、静脉畸形、关节炎和神经性疼痛 [1]。

4.1.4  诊断　KTS 的 诊 断 主 要 根 据 临 床 表 现。 就

慢 性 静 脉 疾 病 而 言， 双 功 能 超 声 是 评 估 这 些 患 者

浅、深静脉系统的金标准。它可评估静脉解剖变异，

并可证实不存在具有临床意义的动静脉分流 [1-3]。

X 线平片用于测量肢体长度。其他用于评价静脉异

常的成像方式包括 MRI（有助于区分骨骼、脂肪、

肌肉肥大与淋巴水肿）、MR 血管成像和（或）静

脉成像、CT 成像（有助于评价骨骼解剖）和血管

造影（动脉和静脉造影），可显示深静脉系统及其

属支，并可显示局限性血管畸形 [1-3]。

4.1.5  治疗　KTS 是 需 要 多 学 科 方 法 进 行 治 疗 的

一种罕见而复杂的疾病。这涉及许多学科，包括儿

科、普通内科、骨科、整形外科、血管外科、介入

放射科、心脏内科和物理治疗科。该疾病是一种具

有毛细血管、静脉和淋巴成分的混合型血管畸形。

KTS 是 无 法 治 愈 的， 治 疗 应 针 对 症 状 管 理、 静 脉

高压的二级预防和保持下肢功能完整。患者通常状

况良好而无需采取干预措施，但是治疗的绝对适应

证也是存在的，这包括出血、感染、急性静脉血栓

栓塞和难治性溃疡。

保 守 治 疗 ： 静 脉 畸 形 的 治 疗 类 似 于 其 他 类 型

的 慢 性 静 脉 疾 病 。 肢 体 抬 高 、 加 压 疗 法 （ 长 统 袜

或 压 迫 绷 带 ） 和 以 按 摩 形 式 的 减 轻 充 血 物 理 疗 法

（decongestive physical therapy）均有益于淋巴水

肿和慢性静脉功能不全（C3~C6）所致肢体肥大的

处 理 。 皮 肤 护 理 对 于 慢 性 静 脉 疾 病 的 进 展 性 皮 肤

病变（包括溃疡）是至关重要的[1]。由于静脉血栓

栓 塞 的 风 险 增 加 ， 所 以 对 浅 或 深 静 脉 血 栓 形 成 反

复 发 作 的 患 者 可 考 虑 抗 凝 治 疗 。 经 皮 激 光 疗 法 已

广 泛 应 用 于 治 疗 鲜 红 斑 痣 使 之 减 轻 ， 或 者 在 可 能

的 情 况 下 祛 除 皮 肤 病 变 。 手 术 治 疗 ： 外 科 手 术 仅

限 于 不 适 合 保 守 治 疗 的 患 者 。 重 要 的 是 在 进 行 任

何 外 科 手 术 前 应 通 过 双 功 能 超 声 充 分 评 估 浅 、 深

静 脉 系 统 以 评 价 静 脉 畸 形 的 范 围 和 深 静 脉 系 统 的

通畅程度[1]。

梅奥医学中心已经发表了关于KTS的最大病例

系列报道[1]。根据其经验，在这些患者中所进行的

最常见的手术方式是骺骨干固定术（即对肢体生长

减缓或停止的儿童使骨骺或生长板融合固定）、剥

脱反流的主干静脉、减积手术和截肢。尽管如此，

作者建议KTS患者应尽可能行保守治疗。

深 静 脉 系 统 功 能 完 好 时 ， 可 切 除 畸 形 静 脉 和

明 显 的 静 脉 曲 张 。 否 则 ， 加 压 疗 法 已 经 被 成 功 地

用于减轻肿胀和静脉疾病的症状。KTS患者的浅静

脉 主 干 功 能 不 全 不 但 可 通 过 剥 脱 术 来 处 理 ， 而 且

也 可 使 用 更 新 的 技 术 以 腔 内 热 消 融 术 （ 激 光 或 射

频 ） 或 泡 沫 硬 化 疗 法 的 方 式 来 处 理 。 使 用 十 四 烷

基 硫 酸 钠 和 聚 多 卡 醇 的 超 声 引 导 下 泡 沫 硬 化 疗 法

已 经 被 用 于 治 疗 浅 表 属 支 静 脉 曲 张 ， 具 有 良 好 的

美 容 效 果 和 功 能 结 果 ， 可 减 轻 疼 痛 水 平 并 使 曲 张

静脉缩小。腔内射频消融术也已经应用于治疗KTS

患者的静脉功能不全。患者报告治疗后下肢疼痛、

水 肿 和 曲 张 静 脉 突 起 均 减 轻 。 在 经 过 筛 选 的 病 例

中，两种治疗方式可同时用于治疗浅静脉疾病。

对 于 胚 胎 发 育 异 常 而 残 留 深 静 脉 发 育 畸 形 的

患 者 ， 开 放 手 术 不 仅 仅 限 于 结 扎 和 剥 脱 ， 也 包 括

深 静 脉 重 建 术 或 陷 迫 腘 静 脉 松 解 术 。 治 疗 静 脉 畸

形 的 复 发 率 达 1 5 % ， 但 是 患 者 的 临 床 症 状 明 显 改

善 ， 必 要 时 可 实 施 进 一 步 干 预 。 淋 巴 水 肿 所 导 致

的下肢不等长预计超过2 cm者可在儿童生长期通

过 骺 骨 干 固 定 术 来 治 疗 。 极 少 数 情 况 下 ， 肢 体 大
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小影响患者日常功能时需要截肢。

4.2  Parkes-Weber 综合征

PWS的表现类似于KTS，但二者具有截然不同

的病理生理机制。它由内科医师Frederick Parkes 

Weber于1907年首次描述。呈散在发生，无明显的

种族或性别差异[1]。

4.2.1  病因　与 涉及毛细血管、静脉和淋巴管系

统呈低流量型血管畸形的 KTS 不同，PWS 以高流

量型动静脉畸形为特征。出生时即已存在，最常见

于 下 肢。 永 存 腿 部 外 侧 静 脉 并 不 常 见， 通 常 不 出

现 淋 巴 管 畸 形 和 软 组 织 畸 形。 高 流 量 型 动 静 脉 瘘

的 存 在 可 增 加 心 脏 前 负 荷， 导 致 心 力 衰 竭， 甚 至

皮肤缺血 [1]。

PWS最初被认为是一种散发性疾病，但是有

证据表明5号染色体上的RASA1基因在PWS的发展

过 程 中 发 挥 着 重 要 作 用 。 此 基 因 介 导 数 种 细 胞 类

型 （ 包 括 血 管 内 皮 细 胞 ） 的 生 长 、 分 化 和 增 殖 。

基 因 变 异 导 致 多 灶 性 毛 细 血 管 畸 形 伴 高 流 量 型 血

管病变[1]。

4.2.2  临床特征　PWS 以皮肤毛细血管畸形、肢

体肥大和动静脉畸形为特征。动脉和静脉之间的连

接呈高流量，可导致骨骼或软组织肥大。动静脉瘘

的 局 部 效 应 极 其 突 出， 浅 静 脉 扩 张 继 发 于 压 力 升

高。在整个心动周期可触及震颤并可闻及机器样杂

音。在骨骺融合前即已存在的高流量动静脉瘘可产

生局部效应，包括骨骼长度和周长增加以及患肢温

度 升 高。 全 身 效 应 是 由 于 大 流 量 的 血 液 从 动 脉 流

入静脉所造成的。这可引起心脏前负荷显著增加，

导致充血性心力衰竭。

4.2.3  诊断　与 KTS 相似，双功能超声检查非常

有助于描述动脉和静脉的解剖学特征，鉴别高流量

和 低 流 量 血 管 畸 形。X 线 平 片 和 MRI 有 助 于 评 估

肢 体 肥 大。MRI 还 可 评 估 患 肢 中 的 淋 巴 管、 静 脉

和软组织成分。动脉造影和静脉造影可评价血管解

剖并描述动静脉瘘的特征 [1-3]。

4.2.4  治疗　尽可能首选保守治疗。包括防 止损

伤和损害患肢，因为动静脉畸形的存在使愈合功能

受限并使患者出血的风险增加。下肢肿胀可通过肢

体抬高和加压疗法来处理。与 KTS 相似，肢体生

长 发 育 明 显 异 常 时 可 通 过 骺 骨 干 固 定 术 来 加 以 解

决的 [1]。明显的高流量动静脉畸形与临床体征（如

溃疡或充血性心力衰竭）相关者是予以干预的适应

证。可采取动脉栓塞术或手术切除病变。在极端情

况下，患肢严重损害患者生活质量时需要截肢 [1]。
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