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遗传性出血性毛细血管扩张症１例并文献复习
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　　摘　要：　目的　探讨遗传性出血性毛细血管扩张症（ＨＨＴ）的临床特点及诊疗方法，以便对其进行早期诊断，
为临床工作提供帮助。方法　回顾性分析１例因“反复鼻出血６年”在广东医科大学附属医院耳鼻咽喉头颈外科
就诊患者的临床资料及家系患病情况。应用全外显子组测序技术对先证者进行疑似致病基因筛选，应用Ｓａｎｇｅｒ测
序对先证者及其父亲进行家系验证。结果　先证者及其父亲均有反复鼻出血、鼻腔黏膜毛细血管扩张表现，先证
者弟弟具有脑血管畸形病史。全外显子测序显示先证者携带ＥＮＧ基因 ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ）杂合突变，Ｓａｎ
ｇｅｒ测序显示其父亲携带相同的变异。结论　ＥＮＧ基因ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ）杂合突变为ＥＮＧ基因中新突变
位点，目前为止，ｇｎｏｍＡＤ数据库、ｃｌｉｎｖａｒ数据库、ＥＳＰ数据库、千人数据库、ＥＸＡＣ数据库均未见报道，扩展了 ＨＨＴ
致病基因ＥＮＧ的基因变异谱。
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　　遗传性出血性毛细血管扩张症（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍ
ｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ，ＨＨＴ），也称 ＲｅｎｄｕＯｓｌｅｒＷｅ
ｂｅｒ综合征，是一种常染色体显性遗传性血管发育异
常疾病。现回顾分析我科收治 １例因 ＥＮＧ基因
ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ）杂合突变的 ＨＨＴ１型患
者，总结其临床资料并复习相关文献，以提高耳鼻咽

喉科医生对该病的认识，避免引起不可逆的局部或

全身损害，同时，此报道扩展了 ＨＨＴ致病基因 ＥＮＧ
基因变异谱。

１　资料与方法

１．１　一般资料
患者，女，２４岁，因反复鼻出血６年于２０２２年
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３月２７日入院，患者有反复鼻出血病史６年，常可自
止，近１个月鼻出血较频繁，虽可自止，但量较前增
多。既往无高血压、糖尿病、乙肝、结核等传染病病

史，无手术外伤史。无食物药物过敏史，月经史未见

异常，无生育史。专科查体：鼻腔、舌面及口唇可见

散在岛屿状毛细血管扩张网，略高于舌面，直径１～
４ｍｍ，加压后可褪色，无压痛（图１）。
１．２　方法
１．２．１　实验室检查　血红蛋白９６ｇ／Ｌ、红细胞平均
压积３０．５０％、平均红细胞体积６４．９０ｆｌ、平均红细胞
血红蛋白２０．４０ｐｇ、平均血红蛋白浓度３１５ｇ／Ｌ、谷
氨酸氨基转移酶５．０Ｕ／Ｌ，凝血功能未见明显异常。
心电图、胸片、腹部及心脏超声未见明显异常。我院

鼻内镜检查提示双侧鼻腔见多个血管瘤（图２）。因
其父亲也具有临床症状，与我院完善纤维鼻内镜提

示鼻腔及舌面可见散在毛细血管扩张，压之褪色

（图３ａ、ｂ）。初步诊断：鼻出血；ＨＨＴ；轻度贫血。
１．２．２　基因测序　为进一步明确诊断，经患者及家
属同意后，抽取患者及其父亲外周静脉血３ｍＬ进行
全外显子组测序（图４）。全外显子组测序技术通过
从其样品中提取ＤＮＡ，靶向探针捕获约２万基因的
外显子及其上下游约２０ｂｐ的区域，进行高通量测

序，利用生物信息学分析技术（安吉康尔，ＷＥＡＶ
ＥＲＴＭ技术）比较先证者的序列覆盖深度和一个参
照样本集合（基因组ＧＲＣｈ３７）中测量出的基线深度
分布，计算每个外显子拷贝数的统计学可能性。序

列变异及解读基于单一的临床相关转录本。入院评

估全身情况、排除手术绝对禁忌证后，气管插管全麻

鼻内镜下行电凝止血术治疗，术毕给予鼻腔明胶海

绵填塞、抗感染、补液、止血等对症治疗。

２　结果

患者住院期间无鼻出血及其他部位出血表现，

术后３ｄ查体可见双侧鼻腔少许分泌物及明胶海
绵，予肾上腺素及丁卡因脑棉片清理，未见活动性出

血等，咽后壁干洁。基因检测示患者存在ＥＮＧ基因
ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ）杂合突变（图５）。综合
病史、家族史、查体、辅助检查及基因检测，此患者出

院诊断为 ＨＨＴ１型、鼻出血、轻度贫血。随访至今，
患者因个人因素未能来院，我们仅进行电话随访，术

后６个月自述鼻出血次数较前减少，建议其完善鼻内
镜检查，患者拒绝复查。术后１年自述鼻出血次数未
见明显增多，术后至今，自述生活质量得到了改善。
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图５　先证者基因报告显示存在ＥＮＧ基因ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ）杂合突变

３　讨论

１８６４年Ｓｕｔｔｏｎ首此发现并报道 ＨＨＴ。１９０９年
Ｈａｎｅｓ以彩色图示并命名了该病［１］。是一种常染色

体显性血管发育异常性疾病，全球的发病率为

１／５０００～１／８０００，因宗族与地理差异发病率存在
不同。其具有明确的家族史，临床中常表现为鼻黏

膜、皮肤、口腔及胃肠道毛细血管扩张、肺脑及肝脏

动静脉畸形［２］，以反复的鼻出血最常见，约５０％的
ＨＨＴ确诊患者鼻出血症状出现在１０岁前，到２０岁
时该比例可增加至８０％～９０％［３］。

ＨＨＴ致病基因与参与转化生长因子 β通路的
基因突变有关［４］，目前可以分为６种亚型，ＨＨＴ１型
（ＥＮＧ基因）、ＨＨＴ２型（ＡＣＶＲＬ１基因）、ＨＨＴ３型及
ＨＨＴ４型（为５号、７号染色体有关，具体基因尚未确
定）、ＨＨＴ５型（ＧＤＦ２、ＢＭＰ９基因）和幼年性息肉病
和ＨＨＴ综合征（ＳＭＡＤ４基因），前两者为其常见致
病突变基因［５］。最近有研究报道 ＲＡＳＡ１基因突变
可导致 ＨＨＴ，部分学者提出将其纳入无 ＥＮＧ、
ＡＣＶＲＬ１或 ＳＭＡＤ４基因突变的 ＨＨＴ患者的分子筛
查，尽早明确诊断［６］。

该病的诊断基于２０００年国际公布的库拉索标
准（Ｃｕｒａｃａｏｃｒｉｔｅｒｉａ）［７］：①反复发作的自发性鼻出
血；②口唇、手指、面部、结膜、躯干等部位皮肤黏膜
毛细血管扩张；③内脏（肝脾肺及脑组织）受累；
④有家族遗传史。符合以上 ３条者，可以诊断为
ＨＨＴ。符合２条者，高度怀疑为 ＨＨＴ。目前《遗传
性出血性毛细血管扩张症诊断和治疗国际指南（第

２版）》指出［８］：建议已确诊的ＨＨＴ家族中无论有无
临床症状均行基因检测，明确诊断。

ＨＨＴ尚无根治方法，可根据鼻出血量而选择预
防及针对性治疗。轻度且急性鼻出血时，常给予鼻

腔填塞止血疗法，如填塞可吸收性明胶海绵，避免因

使用不可吸收式材料取出时造成二次出血。轻中度

鼻出血患者，目前大多采用药物治疗，现阶段研究热

门药物大致为以下几类：①抗血管生成药物：ＨＨＴ
可引起血管内皮生长因子过度产生，生成异常血管，

进而导致动静脉畸形和毛细血管扩张，第２版 ＨＨＴ
国际指南提出应用抗血管生成药物治疗鼻出血，目

前贝伐珠单抗［９１１］及酚磺乙胺［９］使用较为广泛。无

论是静脉注射还是黏膜下或壁内注射均可降低鼻出

血严重程度评分，不良反应大致为高血压、疲劳、蛋

白尿、血栓形成（目前证据不足）。②免疫调节性药
物：沙度利胺作为其代表药物治疗ＨＨＴ相关性鼻出
血时争议较大，虽可减少鼻出血次数，但会出现嗜

睡、恶心及便秘等不良反应［１２］，欧洲罕见多系统血

管疾病参考网络的一项研究结果提示５５％的患者
使用此药物后可出现不良反应［１０］。③抗纤溶药物：
如口服氨甲环酸。④激素类：可以改善血管完整性，
增强鼻鳞状上皮功能，２０１４年巴多昔芬被欧洲药品
管理局认定为治疗ＨＨＴ的孤儿药，使用过程中需注
意有无血栓形成［１３］。⑤β受体阻滞剂：２０２０年一项
随机对照试验显示普萘洛尔凝胶组较安慰剂组治疗

ＨＨＴ鼻出血差异具有显著统计学意义［１４］，但其安

全性等方面仍需大量研究。⑥其他药物：国内有少
量报道中医疗法可明显改善 ＨＨＴ患者鼻出血的症
状，但相关文献较少［１５１６］。对于中重度或无法控制

的鼻出血时，可行鼻内镜下激光治疗、射频消融、电

凝及硬化、鼻腔或鼻中隔成形术等治疗；如临床中出

现其他系统出血患者，在生命支持治疗等前提下，进

行多学科综合会诊，制定全面诊疗方案。

回顾分析本病例的诊断、治疗以及随访，其对临

床工作的启示如下：①此患者病程时间较长，临床仅
表现为反复鼻出血，期间多次就诊于耳鼻咽喉科，因

缺乏其他典型临床表现，均未能明确诊断，此次就诊

追问其家族史，其父亲小时候反复鼻出血，查体及我

院纤维鼻内镜提示鼻腔及舌面可见散在毛细血管扩

张，压之褪色，患者弟弟存在脑血管畸形病史，对患

者及其父亲进行基因检测（余家属均未能配合基因

检测），结果提示其与其父亲 ＥＮＧ基因均存在杂合
变异，此序列变化导致 ＥＮＧ基因第１３６１位核苷酸

·５０１·
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Ｔ被替换为Ｃ（ｃ．１３６１Ｔ＞Ｃ），第４５４号氨基酸由亮
氨酸变成脯氨酸（ｐ．Ｌｅｕ４５４Ｐｒｏ），为错义突变。因此
需耳鼻咽喉科医生对该疾病具有高度敏感性，详细

询问病史及家族史（例如两代及三代家系中是否有

相关疾病史），高度怀疑时应尽早完善基因检测，明

确诊断，避免延误治疗。②目前治疗上暂为对症治
疗，需交代患者日常生活中保持鼻腔湿润，减少再次

鼻出血次数及带来的生活不便，定期进行鼻内镜检

查，必要时行鼻窦ＣＴ检查，动态观察病情变化。如临
床中遇见此类患者时，可根据鼻出血量、情况是否紧

急及有无其他系统受累而初步拟定止血方案。③积
极评估有无其他器官受累，降低风险系数［１７］。④此
患者存在轻度贫血，应完善血常规、血清铁、总铁结合

力和转铁蛋白饱和度、维生素Ｂ１２、叶酸等检测，如明
确为缺铁性贫血后，需口服或静脉补铁对症治疗，动

态随访。⑤考虑此例患者为未婚未育女性患者，我们
为其提供遗传咨询及产前诊断，建议产前基因检

测［８］，但此检测具有相应的风险及禁忌证［１８］。

本病例报道为 ＥＮＧ基因中新突变位点（ｇｎｏ
ｍＡＤ数据库、ｃｌｉｎｖａｒ数据库均未见报道），扩展了
ＨＨＴ致病基因ＥＮＧ的基因变异谱。ＨＨＴ患者临床
症状多不典型，容易漏诊，基因检测可大大提高该病

的诊断率，针对这类患者，需充分结合患者既往史、

个人史及家族史，以基因诊断结果明确分型，同时需

注意其他系统有无临床症状，治疗上目前以对症治

疗为主，应根据其不同临床特点个体化治疗，治疗后

需加强定期随访。针对未婚未育女性，需积极进行

遗传咨询及随访治疗，降低严重并发症的发生率。

参考文献：

［１］　ＳｈｏｖｌｉｎＣＬ，ＧｕｔｔｍａｃｈｅｒＡＥ，ＢｕｓｃａｒｉｎｉＥ，ｅｔａｌ．Ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｃｒｉｔｅ

ｒｉａｆｏｒｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ（ＲｅｎｄｕＯｓｌｅｒＷｅｂｅｒ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ）［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０００，９１（１）：６６－６７．

［２］　ＦｌｏｒｉａＭ，ＮǎｆｕｒｅａｎｕＥＤ，ＩｏｖＤＥ，ｅｔａｌ．ＨｅｒｅｄｉｔａｒｙＨｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ

ＴｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａａｎｄＡｒｔｅｒｉｏＶｅｎｏｕｓＭａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓＦｒｏｍＤｉａｇｎｏｓｉｓ

ｔｏＴｈｅｒａｐｅｕｔｉｃＣｈａｌｌｅｎｇｅｓ［Ｊ］．ＪＣｌｉｎＭｅｄ，２０２２，１１（９）：２６－

３４．

［３］　ＭｃＤｏｎａｌｄＪ，ＷｏｏｄｅｒｃｈａｋＤｏｎａｈｕｅＷ，ＶａｎＳａｎｔＷｅｂｂＣ，ｅｔａｌ．

Ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ：ｇｅｎｅｔｉｃｓａｎｄｍｏｌｅｃｕｌａｒｄｉ

ａｇｎｏｓｔｉｃｓｉｎａｎｅｗｅｒａ［Ｊ］．ＦｒｏｎｔＧｅｎｅｔ，２０１５，６：１．

［４］　ＲｏｂｅｒｔＦ，ＤｅｓｒｏｃｈｅｓＣａｓｔａｎＡ，ＢａｉｌｌｙＳ，ｅｔａｌ．Ｆｕｔｕｒｅｔｒｅａｔｍｅｎｔｓ

ｆｏｒｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ［Ｊ］．ＯｒｐｈａｎｅｔＪＲａｒｅ

Ｄｉｓ，２０２０，１５（１）：１２８１－１２８４．

［５］　赵亚丽，王向东，张媛，等．遗传性出血性毛细血管扩张症病

例表型和基因型分析［Ｊ］．国际耳鼻咽喉头颈外科杂志，

２０２２，４６（２）：６８－７２．

［６］　ＨｅｒｎａｎｄｅｚＦ，ＨｕｅｔｈｅｒＲ，ＣａｒｔｅｒＬ，ｅｔａｌ．ＭｕｔａｔｉｏｎｓｉｎＲＡＳＡ１ａｎｄ
ＧＤＦ２ｉｄｅｎｔｉｆｉｅｄｉｎｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｃｌｉｎｉｃａｌｆｅａｔｕｒｅｓｏｆｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ
ｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ［Ｊ］．Ｈｕｍ ＧｅｎｏｍｅＶａｒ，２０１５，２：
１５０４０．

［７］　ＰａｇｅｌｌａＦ，ＣｏｌｏｍｂｏＡ，ＭａｔｔｉＥ，ｅｔａｌ．Ｃｏｒｒｅｌａｔｉｏｎｏｆｓｅｖｅｒｉｔｙｏｆ
ｅｐｉｓｔａｘｉｓｗｉｔｈｎａｓａｌｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａｓｉｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎ
ｇｉｅｃｔａｓｉａ（ＨＨＴ）ｐａｔｉｅｎｔｓ［Ｊ］．ＡｍＪＲｈｉｎｏｌＡｌｌｅｒｇｙ，２００９，２３
（１）：５２－５８．

［８］　ＦａｕｇｈｎａｎＭＥ，ＭａｇｅｒＪＪ，ＨｅｔｔｓＳＷ，ｅｔａｌ．Ｓｅｃｏｎｄｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ
ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄｍａｎａｇｅｍｅｎｔｏｆｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒ
ｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ［Ｊ］．ＡｎｎＩｎｔｅｒｎＭｅｄ，２０２０，１７３（１２）：９８９－
１００１．

［９］　ＡｌｂｉｎａｎａＶ，ＧｉｍéｎｅｚＧａｌｌｅｇｏＧ，ＧａｒｃíａＭａｔｏＡ，ｅｔａｌ．Ｔｏｐｉｃａｌｌｙ
ａｐｐｌｉｅｄｅｔａｍｓｙｌａｔｅ：Ａｎｅｗｏｒｐｈａｎｄｒｕｇｆｏｒｈｈｔｄｅｒｉｖｅｄｅｐｉｓｔａｘｉｓ
（ａｎｔｉａｎｇｉｏｇｅｎｅｓｉｓｔｈｒｏｕｇｈｆｇｆｐａｔｈｗａｙｉｎｈｉｂｉｔｉｏｎ）［Ｊ］．ＴＨＯｐｅｎ，
２０１９，３（３）：ｅ２３０－ｅ２４３．

［１０］ＢｕｓｃａｒｉｎｉＥ，ＢｏｔｅｌｌａＬＭ，ＧｅｉｓｔｈｏｆｆＵ，ｅｔａｌ．Ｓａｆｅｔｙｏｆｔｈａｌｉｄｏｍｉｄｅ
ａｎｄｂｅｖａｃｉｚｕｍａｂｉｎｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃ
ｔａｓｉａ［Ｊ］．ＯｒｐｈａｎｅｔＪＲａｒｅＤｉｓ，２０１９，１４（１）：２８．

［１１］ＡｌＳａｍｋａｒｉＨ，ＫａｓｔｈｕｒｉＲＳ，ＰａｒａｍｂｉｌＪＧ，ｅｔａｌ．Ａｎｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ，
ｍｕｌｔｉｃｅｎｔｅｒｓｔｕｄｙｏｆｉｎｔｒａｖｅｎｏｕｓｂｅｖａｃｉｚｕｍａｂｆｏｒｂｌｅｅｄｉｎｇｉｎｈｅ
ｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ：ＴｈｅＩｎＨＩＢＩＴｂｌｅｅｄｓｔｕｄｙ［Ｊ］．
Ｈａｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａ，２０２１，１０６（８）：２１６１－２１６９

［１２］ＦａｎｇＪ，ＣｈｅｎＸ，ＺｈｕＢ，ｅｔａｌ．Ｔｈａｌｉｄｏｍｉｄｅｆｏｒｅｐｉｓｔａｘｉｓｉｎｐａ
ｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ：Ａｐｒｅｌｉｍｉｎａｒｙ
ｓｔｕｄｙ［Ｊ］．ＯｔｏｌａｒｙｎｇｏｌＨｅａｄＮｅｃｋＳｕｒｇ，２０１７，１５７（２）：２１７－
２２１．

［１３］ＺａｒｒａｂｅｉｔｉａＲ，ＯｊｅｄａＦｅｒｎａｎｄｅｚＬ，ＲｅｃｉｏＬ，ｅｔａｌ．Ｂａｚｅｄｏｘｉｆｅｎｅ，ａ
ｎｅｗｏｒｐｈａｎｄｒｕｇｆｏｒｔｈｅｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｂｌｅｅｄｉｎｇｉｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈａｅｍ
ｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ［Ｊ］．ＴｈｒｏｍｂＨａｅｍｏｓｔ，２０１６，１１５（６）：１１６７
－１１７７．

［１４］ＭｅｉＺａｈａｖＭ，ＧｅｎｄｌｅｒＹ，ＢｒｕｃｋｈｅｉｍｅｒＥ，ｅｔａｌ．Ｔｏｐｉｃａｌｐｒｏｐｒａｎｏｌ
ｏｌｉｍｐｒｏｖｅｓｅｐｉｓｔａｘｉｓｃｏｎｔｒｏｌｉｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａ
ｓｉａ（ｈｈｔ）：Ａｒａｎｄｏｍｉｚｅｄｄｏｕｂｌｅｂｌｉｎｄｐｌａｃｅｂｏｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄｔｒｉａｌ［Ｊ］．
ＪＣｌｉｎＭｅｄ，２０２０，９（１０）：３１３０．

［１５］孙凤，高明洁，雍彦礼．补肾健脾法治疗遗传性出血性毛细血
管扩张症体会［Ｊ／ＯＬ］．世界最新医学信息文摘：电子版，
２０１４，８（８）：１３６－１４１．

［１６］范愈燕，王向东，锡林，等．玉女煎加味治疗遗传性出血性毛细
血管扩张症的疗效观察［Ｊ］．中国耳鼻咽喉头颈外科，２０１５，
２２（３）：１２８－１３１．

［１７］ＴｏｒｔｏｒａＡ，ＲｉｃｃｉｏｎｉＭＥ，ＧａｅｔａｎｉＥ，ｅｔａｌ．ＡＲｅｎｄｕＯｓｌｅｒＷｅｂｅｒ
Ｄｉｓｅａｓｅ：Ａｇａｓｔｒｏｅｎｔｅｒｏｌｏｇｉｓｔ’ｓｐｅｒｓｐｅｃｔｉｖｅ［Ｊ］．ＯｒｐｈａｎｅｔＪＲａｒｅ
Ｄｉｓ，２０１９，１４：１３０．

［１８］ＦａｕｇｈｎａｎＭＥ，ＰａｌｄａＶＡ，ＧａｒｃｉａＴｓａｏＧ，ｅｔａｌ．Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ
ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄｍａｎａｇｅｍｅｎｔｏｆｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈａｅｍｏｒ
ｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ［Ｊ］．ＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０１１，４８（２）：７３－８７．

（收稿日期：２０２３－１１－２０）

本文引用格式：宁宁，姚俊，刘磊峰，等．遗传性出血性毛细血管扩

张症１例并文献复习［Ｊ］．中国耳鼻咽喉颅底外科杂志，２０２４，３０

（５）：１０３－１０６．ＤＯＩ：１０．１１７９８／ｊ．ｉｓｓｎ．１００７－１５２０．２０２４２３４０４

Ｃｉｔｅｔｈｉｓａｒｔｉｃｌｅａｓ：ＮＩＮＧＮｉｎｇ，ＹＡＯＪｕｎ，ＬＩＵＬｅｉｆｅｎｇ，ｅｔａｌ．Ｈｅｒｅｄｉ

ｔａｒｙｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ：ａｃａｓｅｒｅｐｏｒｔａｎｄｌｉｔｅｒａｔｕｒｅｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．

ＣｈｉｎＪＯｔｏｒｈｉｎｏｌａｒｙｎｇｏｌＳｋｕｌｌＢａｓｅＳｕｒｇ，２０２４，３０（５）：１０３－１０６．

ＤＯＩ：１０．１１７９８／ｊ．ｉｓｓｎ．１００７－１５２０．２０２４２３４０４

·６０１·


