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摘  要 

遗传性出血性毛细血管扩张症(Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia, HHT)是一种常染色体显性遗

传性血管发育异常疾病，常累及消化道并导致慢性隐匿性出血与难治性贫血。小肠血管扩张症因其部位

隐蔽，早期诊断困难，治疗策略需个体化。本文报道1例51岁男性患者，以面色苍白、乏力10余年，反

复贫血为主要表现，家族多名成员存在贫血及鼻出血史。首次入院检查提示重度贫血、粪便隐血阳性，

胶囊内镜示小肠多发毛细血管扩张、溃疡及隆起样病变。予保守治疗无效后行腹腔镜下小肠部分切除术，

术后病理证实空肠血管扩张症。术后2年贫血复发，胃镜示十二指肠多发毛细血管扩张灶，基因检测检出

ENG基因疑似致病变异，确诊HHT1型。予沙利度胺治疗，患者出血停止、血红蛋白明显回升。本例提示，

对伴家族史的慢性难治性缺铁性贫血患者，应警惕HHT相关小肠血管扩张症；胶囊内镜及基因检测有助

于早期确诊；手术与抗血管生成药物如沙利度胺可作为个体化治疗方案，临床疗效确切。 
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Abstract 
Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia (HHT) is an autosomal dominant vascular dysplasia that 
frequently involves the gastrointestinal tract and causes chronic occult bleeding and refractory ane-
mia. Small intestinal vascular ectasia is difficult to diagnose early due to its obscure location, and 
treatment should be individualized. We present a 51-year-old male with a 10-year history of pallor, 
fatigue, and recurrent anemia, accompanied by a family history of anemia and epistaxis. Initial eval-
uation showed severe iron-deficiency anemia and positive fecal occult blood. Capsule endoscopy 
revealed multiple telangiectasias, ulcers, and nodular lesions in the small intestine. Laparoscopic 
partial small bowel resection was performed after ineffective conservative management, and patho-
logical examination confirmed jejunal vascular ectasia. Anemia relapsed 2 years postoperatively. 
Gastroscopy identified multiple telangiectatic lesions in the duodenum, and genetic testing detected 
a likely pathogenic variant in the ENG gene, confirming HHT type 1. Treatment with thalidomide 
resulted in incomplete cessation of bleeding and a marked elevation in hemoglobin level. This case 
indicates that HHT-related small intestinal vascular ectasias should be highly suspected in patients 
with chronic refractory iron-deficiency anemia and a positive family history. Capsule endoscopy 
and genetic testing facilitate early diagnosis. Surgical resection and anti-angiogenic therapy with 
thalidomide are effective individualized strategies with favorable clinical outcomes. 
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1. 病例资料 

1.1. 首次入院情情况 

患者，男性，51 岁，因“面色苍白、乏力十年余，加重 2 周”于 2021 年 10 月 15 日收入我院胃肠外

科。患者十余年前无明显诱因出现面色苍白、全身乏力等贫血相关症状，期间曾多次因上述症状于外院

就诊，行对症保守治疗(具体治疗方案不详)后，症状可暂时改善，但病情反复，病因不明。近 2 周上述症

状明显加重，伴头晕、活动耐量显著下降，偶有腹胀，无腹痛、黑便、呕血，无鼻出血、牙龈出血，无发

热、体重明显下降，为求进一步诊治来我院，门诊以“贫血查因”收入院。既往自诉父亲、姐姐、妹妹均

有贫血、鼻出血病史，父亲曾因严重贫血多次输血治疗，具体病因未明确，母亲体健，无类似病史，否认

家族性遗传病史及传染病史。体格检查：体温 36.5℃，脉搏 82 次/分，呼吸 18 次/分，血压 120/80 mmHg，
生命体征平稳。神志清楚，精神欠佳，面色苍白，睑结膜苍白，口唇黏膜苍白，甲床苍白，无黄染、皮疹

及出血点，全身浅表淋巴结未触及肿大，腹平坦，腹壁表浅静脉无扩张，未见胃型、肠型及蠕动波。腹肌

软，上腹轻压痛，无反跳痛及肌紧张，未触及腹部肿块，肝脾肋下未触及，Murphy 征阴性，移动性浊音

阴性。听诊肠鸣音亢进，约 6~7 次/分，未闻及血管杂音。余查体未见特殊。 
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1.2. 辅助检查 

入院后完善相关实验室检查：血红蛋白 49 g/L (参考值 120~160 g/L)，红细胞 2.8 × 1012/L，网织红细

胞 2.18%。血清铁 1.8 μmol/L，血清铁蛋白 2.1 ng/L。粪便隐血试验(+++)，多次复查均为阳性。肿瘤标志

物：癌胚抗原(CEA)、甲胎蛋白(AFP)、糖类抗原 19-9 (CA19-9)、糖类抗原 72-4 (CA72-4)均在正常参考范

围内。排除其他血液系统疾病相关检查：G6PD 活性检测正常，地中海贫血基因检测阴性，血液酸化溶血

试验(Ham 试验)阴性，直接人球蛋白试验(Coomb 试验)阴性，排除溶血性贫血、地中海贫血等疾病。凝血

功能：凝血酶原时间 15.1 s，活化部分凝血活酶时间 43.6 s，纤维蛋白原 2.76 g/L，均正常，排除凝血功

能障碍所致出血。肝肾功能、电解质、血糖、血脂等检查均基本正常。腹部 CT 平扫 + 增强(2021 年 10
月 21 日)：肝脏、胆囊、胰腺、脾脏未见明显异常，双肾大小形态正常，未见结石及肿块；小肠走行自

然，部分小肠肠壁轻度增厚，增强扫描可见局部肠壁轻度强化，未见明显肿块及异常血管团，腹腔内未

见肿大淋巴结，无腹水。胃镜检查：食管黏膜光滑，血管纹理清晰，无糜烂、溃疡及静脉曲张；胃黏膜轻

度充血、水肿，胃窦部黏膜稍粗糙，无糜烂、溃疡及肿块；十二指肠球部黏膜充血、水肿，无溃疡及肿

块，十二指肠降部黏膜光滑，未见明显异常。结肠镜检查：直肠、结肠各段黏膜光滑，血管纹理清晰，无

糜烂、溃疡、息肉及肿块，排除结直肠病变所致出血。胶囊内镜检查(2021 年 10 月 19 日)诊断提示：1. 
小肠粘膜散在红斑(局部为毛细血管扩张样红斑)；2. 小肠局部溃疡；3. 小肠局部隆起样改变。 

1.3. 治疗及疗效评估 

入院后给予对症支持治疗：输注悬浮红细胞纠正贫血，静脉输注止血药物(氨甲环酸 0.5 gbid、酚磺

乙胺 0.25 gbid)止血，静脉输注质子泵抑制剂(泮托拉唑 40 mgqd)抑酸，补充铁剂(右旋糖酐铁 100 mgqd3
次/周)纠正缺铁，同时给予补液、营养支持等治疗，密切监测患者生命体征、血常规及粪便隐血试验变化。

治疗 1 周后，患者面色苍白、乏力症状无明显改善，复查血常规：血红蛋白 70 g/L，仍处于中重度贫血

水平；粪便隐血试验仍为阳性，提示消化道出血未得到有效控制。继续调整治疗方案，增加止血药物剂

量(氨甲环酸 1 gbid、酚磺乙胺 0.5 gbid)，延长抑酸药物使用时间(泮托拉唑 40 mgbid)治疗 1 周后，患者症

状仍无缓解，复查血红蛋白 69 g/L，粪便隐血试验仍为阳性，保守治疗效果不佳。遂于 2021 年 10 月 30
日行手术治疗，术中见：小肠内多处毛细血管扩张病变，呈蝴蛛痣样改变，病变约从距离屈氏韧带 10 cm
处开始，每隔 7~8 cm 可见一处病变，病变延续约 1.1 m 长，病变区域黏膜充血、脆弱，易出血；除上述

密集分布病变外，余小肠远端仍可见散在零星毛细血管扩张病变。考虑到若行全部病变小肠切除术，可

能导致短肠综合征，影响患者术后营养吸收及生活质量，遂决定仅行病变集中的部分小肠切除术，术后

病理检查(标本为切除的空肠肠段)：镜下见小肠黏膜部分区域糜烂，黏膜下层可见显著扩张、充血的血管，

血管壁薄，排列紊乱，无明显炎症细胞浸润，结合临床病史及术中所见，符合(空肠)血管扩张症。术后继

续对症治疗，患者面色苍白、乏力症状逐渐改善，复查血常规：血红蛋白逐渐上升，术后 10 天复查血红

蛋白 92 g/L，粪便隐血试验转为阴性后出院。 

1.4. 再次入院诊疗情况 

1.4.1. 入院原因及临床表现 
患者出院 2 年后再次因反复出现头晕、面色苍白、全身乏力症状，伴偶有黑便再次来我院，门诊查

血常规：血红蛋白 42.10 g/L，以“重度贫血”收入我院。复查粪便隐血试验(++++)，肿瘤标志物、凝血

功能、肝肾功能、电解质等检查均基本正常。胃镜检查：食管下段黏膜充血、糜烂，符合食管炎(LA-A 级)；
胃黏膜弥漫性充血、水肿，胃窦部黏膜变薄，血管纹理清晰，考虑慢性萎缩性胃炎；十二指肠球部黏膜
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充血、水肿，符合十二指肠球部炎症；十二指肠球部及降部可见多发毛细血管扩张灶(图 1)。结合患者家

族中父亲、姐姐、妹妹均有贫血、鼻出血病史，为明确病因及排除其他遗传性疾病进行基因检测，送检

深圳华大医学检验实验室(样本标号：24B04068103)，检测项目为遗传性出血性毛细血管扩张症相关基因

检测。检测结果提示：在遗传性出血性毛细血管扩张症 1 型(HHT1)相关的 ENG 基因上检出与受检者表

型相关的 1 个疑似致病变异(c.1234C > T, p.Arg412Ter)，该变异为无义变异，可能导致 ENG 蛋白截短，

功能丧失，符合 HHT1 的分子遗传学特征。结合患者家族史(父亲、姐姐、妹妹均有贫血、鼻出血病史)，
明确诊断为遗传性出血性毛细血管扩张症 1 型合并小肠、十二指肠血管扩张症。患者再次入院后，经胃

肠外科、消化科、血液内科多学科会诊，再次手术不可行，建议行药物保守治疗。再结合《2020 年下消

化道出血指南》及国内外关于小肠毛细血管扩张症伴慢性出血的相关文献报道，针对遗传性出血性毛细

血管扩张症相关的消化道出血，沙利度胺可通过抑制血管内皮生长因子(VEGF)的表达，减少异常血管生

成，从而达到止血、改善贫血的效果，且对于无法手术的患者，具有较好的安全性和有效性。遂决定给

予沙利度胺药物治疗。 
 

 
Figure 1. Telangiectatic lesions in the duodenal bulb 
图 1. 十二指肠球部毛细血管扩张灶 

1.4.2. 药物治疗及疗效评估 
于 2024 年 03 月 13 日开始给予沙利度胺片口服治疗，初始剂量为 100 mg/次，每晚 1 次，同时给予

输注悬浮红细胞纠正重度贫血，静脉输注止血药物(氨甲环酸 1 gbid、酚磺乙胺 0.5 gbid)、抑酸药物(奥美

拉唑 40 mgqd)，口服铁剂(琥珀酸亚铁 100 mgbid)纠正缺铁，补液、营养支持等对症治疗。治疗期间密切

监测患者生命体征、血常规、粪便隐血试验变化。服药 3 天后，患者头晕、乏力症状稍有缓解，粪便颜

色逐渐变浅，复查粪便隐血试验(++)；服药 1 周后，患者面色苍白、乏力症状明显改善，可下床活动，粪

便隐血试验转为阴性，复查血常规：血红蛋白 95 g/L；铁代谢指标较前明显改善。患者一般情况良好，无

药物不良反应(四肢无感觉异常、无嗜睡头晕、无恶心呕吐等)，病情稳定，遂出院。出院时嘱咐患者规律

服用沙利度胺片(100 mgqn)。2024 年 10 月 08 日患者来院复查血红蛋白 97.10 g/L，粪便隐血实验阴性，

无头晕、面色苍白、全身乏力症状等症状。 

2. 讨论 

2.1. 疾病概述及病例特殊性分析 

遗传性出血性毛细血管扩张症(HHT)又称 Rendu-Osler-Weber 综合征，是全球第二常见的遗传性出血

https://doi.org/10.12677/acrem.2026.142018


肖子豪 等 
 

 

DOI: 10.12677/acrem.2026.142018 142 亚洲急诊医学病例研究 
 

性疾病，由 BMP9-10/ENG/ALK1/SMAD4 信号通路的功能丧失引起血管发育异常，其核心病理改变是全

身多器官的毛细血管、小动脉和小静脉异常扩张、迂曲，甚至出现肺、肝和大脑中较大的内脏动静脉畸

形从而导致反复出血且病程迁延[1] [2]。HHT 可累及全身多个器官，其中胃肠道、肺部、鼻部、皮肤是最

常受累的部位，胃肠道血管扩张症是 HHT 患者慢性消化道出血、难治性贫血的主要原因，而小肠血管扩

张症由于病变位置隐蔽，早期诊断困难，易被误诊或漏诊[3]。 
本例患者的特殊点主要体现在以下几个方面：第一，家族遗传倾向明显且特征症状典型，患者姐姐、

妹妹均有鼻出血病史，符合 HHT 常染色体显性遗传的特点。患者在外院对症治疗多年，均未明确病因，

而首次入院时未及时完善基因检测，仅诊断为小肠血管扩张症，未明确具体病因，直至再次入院后行基

因检测，才明确诊断为 HHT1 型，提示对于有出血家族史尤其以鼻出血为主要症状的贫血患者，应警惕

遗传性疾病的可能；第二，病程长、病情反复，患者面色苍白、乏力症状持续十年余，多次行保守治疗后

症状可暂时缓解，但症状反复，直至首次手术治疗后，仍在 2 年后再次因出血、贫血入院，提示 HHT 相

关小肠血管扩张症具有慢性、复发性的特点；第三，病变分布广泛，首次手术时发现病变约从距离屈氏

韧带 10 cm 处开始，每膈 7~8 cm 可见一处病变，病变延续约 1.1 m 长，除上述密集分布病变外，余小肠

远端仍可见散在零星病变，为防止短肠综合征遂行部分集中病变区域小肠切除术。再次入院时病变已累

积十二指肠，提示 HHT 相关血管扩张症可累及全消化道，病变呈进行性发展；第四，治疗方案的个体化

选择，首次保守治疗无效后行手术治疗，再次入院后因病变广泛无法手术，多学科会诊后决定采用超剂

量抗血管生成药物沙利度胺治疗，取得了较好的疗效，体现了 HHT 相关小肠血管扩张症治疗的个体化原

则。 

2.2. 临床表现 

HHT 相关小肠血管扩张症的临床表现主要为消化道出血及贫血相关表现，其症状缺乏特异性，易与

其他消化道出血性疾病混淆[4]。本例患者的主要临床表现为长期面色苍白、乏力，活动后加重，属于贫

血的典型表现，而消化道出血表现为反复隐匿性出血，仅表现为粪便隐血试验阳性，偶有黑便，无明显

呕血、腹痛等症状，这与多数 HHT 相关小肠血管扩张症患者的表现一致[5]。 
除了贫血和消化道出血相关症状外，HHT 患者还可能出现其他部位的出血表现，如鼻出血、牙龈出

血、皮肤毛细血管扩张(表现为针尖大小、红色或紫红色斑点，按压后褪色)等，部分患者还可能累及肺部、

脑部等器官，出现咯血、呼吸困难、头痛、癫痫等症状[4]。本例患者无鼻出血、牙龈出血及皮肤毛细血

管扩张表现，仅表现为消化道出血和贫血，这可能与病变主要累及胃肠道有关，也提示 HHT 患者的临床

表现存在个体差异，部分患者可仅表现为单一器官受累[6]。 
家族史是 HHT 诊断的重要线索，本例患者家族中多名成员有贫血、鼻出血病史，符合 HHT 的遗传

特点[6]，由于首次入院时未重视家族史的采集和分析，导致病因诊断延迟，提示临床医师在接诊贫血合

并消化道出血的患者时，应详细采集家族史，对于有出血家族史的患者，应警惕 HHT 的可能。 

2.3. 诊断方法 

HHT 诊断仍沿用库加索标准：家族史、反复鼻出血、特征性毛细血管扩张、内脏动静脉瘘，≥3 项可

确诊，基因检测为金标准[4]。HHT 相关小肠血管扩张症的诊断需要结合病史、体格检查、实验室检查、

内镜检查及基因检测等多方面的结果，其中内镜检查和基因检测是明确诊断的关键[7]。 
实验室检查主要用于评估贫血程度和出血情况，本例患者多次检查提示中重度贫血，粪便隐血试验

阳性，而肿瘤标志物、凝血功能、血液学相关检查均为阴性，可排除肿瘤、凝血功能障碍、溶血性贫血等

其他导致贫血和出血的疾病。而网织红细胞升高提示骨髓造血功能活跃，与慢性出血导致的代偿性造血
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系统活跃现象一致，可作为评估出血严重程度和治疗效果的指标。 
内镜检查是诊断小肠血管扩张症的重要手段，包括胃镜、结肠镜、胶囊内镜和小肠镜。胃镜和结肠

镜主要可排除食管、胃、结直肠等部位的病变，本例患者首次入院时胃镜和结肠镜检查均未发现明显异

常，排除了上消化道和结直肠出血的可能，为小肠出血的诊断提供了依据。胶囊内镜具有无创、便捷、

可观察全小肠的优点，是目前诊断小肠病变的首选方法，本例患者首次入院行胶囊内镜检查，明确了小

肠血管扩张症的病变位置、范围和形态，为诊断和治疗方案的制定提供了重要参考。小肠镜可用于更清

晰地观察小肠病变，并可进行活检和治疗，但具有有创、操作复杂、耗时较长等缺点，适用于胶囊内镜

发现病变但无法明确诊断或需要进行内镜下治疗的患者[8]。 
基因检测是 HHT 确诊的重要依据，目前已知与 HHT 相关的基因主要有 ENG 基因(HHT1 型)、

ACVRL1 基因(HHT2 型)、SMAD4 基因(HHT3 型)和 GDF2 基因(HHT4 型)，其中 ENG 基因和 ACVRL1
基因变异占所有 HHT 患者的 90%以上[9]。本例患者基因检测发现 ENG 基因存在 1 个疑似致病变异，结

合内镜检查结果及家族史和临床表现，明确诊断为 HHT1 型。基因检测可辅助 HHT 的病因诊断，尤其是

对于临床表现不典型或家族史不明确的患者，基因检测具有重要的诊断价值。此外，基因检测还可用于

家族成员的筛查，对于有 HHT 家族史的人群，基因检测可早期发现携带者，进行早期干预和随访，减少

并发症的发生。 

2.4. 治疗策略 

HHT 相关小肠血管扩张症的治疗目标是控制出血、纠正贫血、改善患者生活质量[10]，治疗方案应

根据患者的病情严重程度、病变累计部位及范围、出血频率等因素个体化制定，主要包括保守治疗、内

镜治疗、手术治疗和药物治疗[11]。 
保守治疗主要针对出血较轻、贫血不明显的患者，主要措施包括补充铁剂纠正缺铁性贫血、输注红

细胞纠正严重贫血、使用止血药物控制出血等。本例患者首次入院时采用保守治疗，给予输血、止血、

抑酸、补充铁剂等治疗，但疗效不佳，出血未得到控制，提示对于出血较明显、保守治疗无效的患者，需

及时采取更积极的治疗措施。 
内镜治疗适用于症状轻、病变局限、出血量较少的患者，常用的方法包括内镜下激光、电凝、氩气

刀等，可直接作用于血管扩张病灶，使其凝固、闭塞，达到止血的目的[12]。但对于病变范围较广、散在

分布的患者，内镜治疗操作难度较大，获益有限。本例患者病变呈散在分布于全小肠，不适合内镜治疗。 
手术治疗主要适用于病变局限、保守治疗和内镜治疗无效、出血量较大的患者，手术方式主要为小

肠部分切除术，切除病变集中的肠段，以控制出血。本例患者首次入院时，保守治疗无效，遂行部分小

肠切除术，术后出血得到控制，贫血症状改善，取得了较好的短期疗效。但由于 HHT 是全身性疾病，病

变可累及全消化道，术后剩余肠段仍可能出现新的病变，导致出血复发，本例患者术后 2 年后再次因出

血入院，表明手术治疗仅能控制局部病变，无法根治疾病，因此对于病变广泛的患者，手术治疗需谨慎，

且避免因切除过多小肠导致短肠综合征等严重并发症。 
药物治疗是近年来 HHT 相关消化道出血治疗的研究热点，沙利度胺主要用于无法手术、内镜治疗无

效或病变广泛的患者。沙利度胺是一种免疫调节剂，其治疗 HHT 相关出血的机制主要是 TGF-β3 和 VEFG
的表达，逆转毛细血管扩张并控制鼻出血，从而降低血管的通透性和脆性，达到止血的效果[13]。此外，

沙利度胺还可调节机体免疫功能，减轻炎症反应，促进黏膜修复[14]。国内外多项研究表明，沙利度胺治

疗 HHT 相关消化道出血具有较好的疗效，可显著改善患者的贫血症状，降低出血频率[15]。本例患者再

次入院后，因病变广泛无法手术，采用沙利度胺药物治疗，服药后患者出血得到控制，血红蛋白逐渐上

升，粪便隐血试验转为阴性，疗效显著，且无明显药物不良反应，提示沙利度胺可作为无法手术的 HHT
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相关小肠血管扩张症患者的有效治疗选择。 
此外，还有研究表明，贝伐珠单抗等抗血管生成药物也可用于 HHT 相关出血的治疗，与沙利度胺相

比，贝伐珠单抗则作为二线治疗药物推荐用于沙利度胺治疗无效、不耐受的患者。其二者在长期治疗的

总体出血控制率无统计学差异，沙利度胺口服给药后 4~6 周的中位起效时间可完全覆盖慢性弥漫性消化

道出血的治疗需求，与贝伐珠单抗的起效差异无长期临床意义[16] [17]。而在安全性、人群适配性与临床

可及性上，沙利度胺的优先选择价值更为突出：其黑框警告级别的致畸风险，可通过全球通用的标准化

妊娠防范计划(Pregnancy Prevention Programme, PPP)、严格的避孕管理及全周期风险防控体系实现有效规

避[18]；针对 HHT 患者的低剂量维持治疗方案中，3 级及以上周围神经病变发生率不足 5%，其余常见不

良反应多为轻度嗜睡、便秘等，可通过剂量精细化调整实现良好耐受，无明确严重器官毒性风险[19]。而

贝伐珠单抗存在高血压、蛋白尿、鼻衄加重、消化道出血恶化等抗血管生成类特征性不良反应[20]，大样

本循证数据显示其治疗后所有级别高血压发生率可达 38%，3 级及以上严重高血压发生率为 11%，不良

反应多集中出现于治疗早期，对合并基础高血压、肾功能不全、血栓栓塞高风险的 HHT 患者存在明确的

治疗限制[21]。在本例患者中，患者为中年男性，已无生育需求，而沙利度胺为口服制剂，无需频繁静脉

输注且价格相对更低，临床依从性与药物可及性更优，更适配需长期居家维持治疗。此外，对于严重贫

血的患者，定期输注红细胞和补充铁剂是维持患者生命体征、改善生活质量的重要措施。 

2.5. 预后及随访 

HHT 是一种慢性、进行性疾病，目前尚无根治方法，治疗的主要目的是控制症状、减少并发症的发

生，改善患者的生活质量[22]。HHT 相关小肠血管扩张症患者的预后主要取决于病变的范围、出血的严

重程度以及是否及时采取有效的治疗措施。对于病变局限、治疗及时的患者，预后较好，可有效控制出

血，维持正常的生活质量；对于病变广泛、反复出血、合并其他器官受累的患者，预后相对较差，可能因

严重贫血、大出血或器官功能衰竭而影响生活质量，甚至危及生命。 
定期随访对于 HHT 相关小肠血管扩张症患者至关重要，随访内容主要包括血常规、粪便隐血试验、

铁代谢指标、内镜检查(胶囊内镜或小肠镜)等，以便及时发现出血复发和病变进展，调整治疗方案。本例

患者出院时嘱咐其定期复查，规律服药，避免诱发因素，可有效减少出血复发的风险。此外，对于 HHT
患者的家族成员，应进行基因检测和临床筛查，早期发现携带者，进行定期随访和干预，预防并发症的

发生。 

3. 结论 

本例患者为 51 岁男性，因长期面色苍白、乏力、反复消化道出血入院，结合家族史、内镜检查及基

因检测，明确诊断为遗传性出血性毛细血管扩张症 1 型合并小肠、十二指肠血管扩张症。首次入院保守

治疗无效后行手术治疗，术后症状缓解，但 2 年后再次因出血、贫血入院，经多学科会诊后排除再次手

术可行性，给予沙利度胺药物治疗，取得了较好的疗效。 
该病例提示，对于慢性难治性贫血合并粪便隐血阳性且有出血家族史的患者，应警惕遗传性出血性

毛细血管扩张症相关小肠血管扩张症的可能，及时完善胶囊内镜、基因检测等检查，明确诊断。治疗方

案需根据患者的病情、病变分布等因素个体化选择，保守治疗无效时可考虑手术治疗，对于病变广泛无

法手术的患者，沙利度胺可作为一种有效的药物治疗选择。定期随访和家族筛查对于改善患者预后、预

防并发症具有重要意义。 

声  明 

本文作者均声明不存在利益冲突。我们已获得患者为其病例资料用于本研究发表的书面知情同意书，
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同意将其匿名化处理的病例信息用于本研究发表。 
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