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无明显症状【14|。⑤心脏病变：产前或婴儿期TSC

患者合并有心脏横纹肌瘤较常见，但肿瘤常稳定

存在或自然消退¨引。@TSC可累及胃肠道、肝、乳

腺、睾丸、口腔、牙齿等器官¨6。17]。

痫性症状是TSC最常见症状，该病患者常以

癫痫收入神经内科，主要通过CT和MRI进行诊

断，头颅CT可作为首选，脑是结节性硬化症最易

累及的部位，CT检查中发现颅内钙化灶、室管膜下

结节即可确诊。脑电图可提示高幅失常及各种癫

痫波。

结节性硬化症是目前少数几种仅依靠临床表

现就能明确诊断的遗传性疾病之一。符合2012年

国际TSC共识大会制定的TSC临床诊断标准¨6I，

满足2项主要特征或1项主要特征加2项次要特

征即可确诊。

该病需详细的鉴别诊断乃至多学科会诊，如：

以癫痫为主的患者需与原发或症状性癫痫鉴别；

影像学上的结节钙化需与脑囊虫病、脑结核球钙

化鉴别¨8。；智力低下者可能被误认为抗癫痫药物

的副作用所致；皮肤损害如色素脱失斑，则需和白

癜风等病鉴别；甲状腺功能减低患者CT表现与

TSC患者CT表现相似，但前者血生化可提示低血

钙，可有低血钙所致低钙抽搐。

TSC尚不能根治，癫痫患者的治疗目标是在诊

断后尽早终止癫痫，以改善认知功能及提高生活

质量。

本病预后良好，但因其损害部位广，临床症状

多而常被误诊、漏诊。作为神经内科医师，需了解

本病，准确采集患者既往病史(包括诊疗经过及诊

疗效果)、出生史、家族史，如本例患者，首次询问

家族史时，因其父对本病不了解，未提供家族发病

信息。除详尽的神经系统体格检查外，还应重视

心肺腹腔脏器的检查，患者全身皮肤健康状况也

是我们关注的重点，细微皮损往往带给我们不一

样的诊断思路。
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