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·病例报告·

以心脏粘液瘤为主要表现的Carney综合征2例
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闽东地区SLCO1B1基因型分布及其对血脂的影响
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【摘要】 目的：探究闽东地区人群 SLCO1B1 基因型的分布，结合血脂情况，研究

SLCO1B1 基因型对血脂水平的影响。 方法：收集 2020 年 3 月至 2021 年 2 月于宁德师

范学院附属宁德市医院进行 SLCO1B1 基因型检测的 2 655 例宁德籍贯患者 SLCO1B1 基

因型及服用他汀类等降脂药前的血脂水平，采用统计学方法分析 SLCO1B1 与血脂水平的

相关性。 结果：闽东地区人群 SLCO1B1*1b（388A＞G）基因型分布为 AA 5.80%、AG 
34.73%、GG 59.47%，SLCO1B1*5（521T＞C）基因型分布为 TT 77.25%、TC 21.21%、CC 
1.54% ；SLCO1B1*5（521T＞C）CC 型的携带者，高密度脂蛋白胆固醇（HDL-C）水平显著

升高（P＜0.05）。 结论： SLCO1B1*5（521T＞C）基因型可能成为预测血脂异常的新靶点，

闽东地区 12.15% 的人群 SLCO1B1*5（521T＞C）携带 C 等位基因，结合既往研究，服用他

汀类药物需关注患者肌毒性的风险。
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【Abstract】  Objective: To explore the distribution of SLCO1B1 genotypes and the 
effect of gene polymorphism on blood lipid levels in eastern Fujian.  Methods: SLCO1B1 
genotypes were collected from 2 655 cases of Ningde native patients who underwent SLCO1B1 
genotype detection in Ningde Municipal Hospital affiliated to Ningde Normal University from 
March 2020 to February 2021, and their lipid indices before taking statins or other lipid-lowering 
drugs were obtained at the same time.  Results: The frequencies of genotypes SLCO1B1*1b  
(388A＞G) AA, AG, GG were 5.80%, 34.73%, 59.47%, respectively. The frequencies of genotypes 
SLCO1B1*5(521T＞C) TT, TC, CC were 77.25%, 21.21%, 1.54%, respectively. HDL-C level 
was significantly increased in patients with genotype SLCO1B1*5(521T＞C) CC (P＜0.05). 
Conclusion: Genotype SLCO1B1*5 (521T＞C) may be a new target for predicting dyslipidemia, 
and the population carrying C allele (521T＞C) reaches 12.15% in eastern Fujian. Combined with 
previous studies, such patients should be concerned about the risk of myotoxicity when taking 
statins.
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1 病例简介
病例 1，女性，26 岁，因“发现右房占位 2 年” 

入院。查体：神清，精神可。下唇多发点状黑色

素沉着，舌床左侧见类圆形肿物，直径 1 cm，表面

呈蓝色。双指末端可见多个咖啡色点状色素沉

着。腹部、下肢布满宽大紫纹。唇周、中下腹、

双腿毛发增多。心率 100 次/min，律齐，未及明显

杂音。双下肢无浮肿。既往史：诊断库欣综合征 
10 年，双侧肾上腺增生切除术后，胸腰椎多处压

缩性骨折，给予醋酸可的松片、碳酸钙 D3 片等药

物治疗。入院后心电图正常。经胸超声心动图提

示右房内可见一中低回声团块，呈椭圆形，大小约 
2.0 cm×1.0 cm，附着于右房顶部，边界清，回声较

均匀，彩色多普勒未见明显血流信号，见图 1。超

声诊断：右房占位性病变。心脏磁共振：右房占位 
1.6 cm×1.3 cm×1.5 cm，见图 2。

入院后完善检查，体外循环下行右胸小切口心

房肿物摘除术，术中见肿块大小约 2.0 cm×2.0 cm，

表面灰红质中，蒂附着于右心房游离壁。病理诊断：

右房粘液瘤。术后予倍他乐克缓释片、雷贝拉唑、

呋塞米、螺内酯等口服治疗。门诊随访家系后发

现，患者母亲、舅舅、外公、舅舅子女多数均存在

口唇、黏膜、指端的色素沉着，存在家族遗传倾向。

外周血基因检测提示患者及其家系中 7 名成员存

在 PRKAR1A 基因突变，诊断为 Carney 综合征。

病例 2，女性，37 岁，因“左房粘液瘤切除术

后 4 年，活动后心悸 2 周”入院。查体：神清，精神

可，颈静脉无怒张，双肺未闻及干湿性啰音。心率

78 次 /min，律齐，未及明显杂音。双下肢无浮肿。

下唇有 1 个芝麻大蓝痣。左侧背部有直径 2.0 cm
灰色色素沉着。4 年前发现左房占位（1.5 cm× 

2.0 cm），我院行左房粘液瘤切除术。经胸超声

心动图示左房占位术后，左房内未见明显异常

回声；右房内可见中等偏低回声团块，大小约 
5.8 cm×4.8 cm，边界尚清，回声欠均匀，呈分叶状，

似见蒂样结构附着于右房外侧壁（近下腔静脉入

口处），随心脏舒缩在右心腔内飘动，舒张期部分经

注：右房内占位

图2 患者心脏磁共振图像 

注：右房顶部中低回声团块

图1 患者超声心动图
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三尖瓣口进入右室，见图 3。诊断为左房占位术后，

右房占位。

入院后完善检查，体外循环下行右房肿物摘除

术，术中见肿块大小 5.0 cm×6.0 cm，呈暗黑色胶冻

样 , 分叶状，蒂附着于右房外侧壁，靠近下腔静脉入

口处，长度约 1 cm。病理提示灰红组织，肿瘤细胞

呈星状或梭形，基质呈粘液胶冻样，诊断为心脏良

性肿瘤，心房粘液瘤。患者否认相关家族遗传性疾

病，但结合患者病史，右侧乳腺纤维腺瘤术后（双

侧乳腺结节），左肺下叶结节术后，合并甲状腺结

节、右侧肾上腺结节、横结肠管状腺瘤、牙龈瘤、

代谢性骨病，高度怀疑 Carney 综合征。最终经外周

血基因检测发现 PRKAR1A 基因突变而明确诊断，

现仍门诊随访中。

注：A、B为术前超声，分别于胸骨旁四腔心切面及剑突下四腔心切面显示右房肿物；C为术后超声，心腔内未见占位；D为术后病理

切片，为心房粘液瘤

图3 右房肿物切除前、后经胸超声心动图及病理结果
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2 讨论
Carney综合征在 1985年由Carney[1] 首次提出，

是一种罕见的常染色体显性遗传性疾病，是以心脏

及皮肤粘液瘤、皮肤粘膜色素沉着、多发的内分

泌功能亢进为主要特征的临床综合征 [2]。17 号染

色体 PRKAR1A 基因与 Carney 综合征发病有关 [3]。

心脏粘液瘤是 Carney 综合征重要的临床特

征，发生率为 20%～40%[4]，在心脏任何部位均可出 
现，其中 80% 位于左心房，7%～20% 位于右心房，

左心室、右心室相对较少 [5]。心脏粘液瘤患者一

般约有 3% 的复发率，但 Carney 综合征患者复发风

险高达 30%[6-7]。由于肿瘤相关并发症可导致高致

病率及高死亡率，如继发性瓣膜或流出道梗阻、充

血性心力衰竭、血栓栓塞、心肌病、心律失常，

甚至猝死等，因此，心源性死亡是该病主要的致命 
原因 [8]。

本文 2 例患者于体检首次或再次发现心房占

位而就诊，因同时合并皮肤色素沉着及其他腺体肿

瘤（乳腺、甲状腺），内分泌系统异常而高度怀疑

Carney 综合征，通过一级亲属筛查以及外周血基因

检测，最终明确诊断。

Carney 综合征是一种累及多器官多系统的临

床综合征，多学科综合诊断和评估对于早期诊断和

筛查至关重要。该病目前尚无特殊治疗，以对症治

疗为主。一旦发现心脏粘液瘤，建议应及早手术 [9]。

因该病复发率高，一些患者还需进行多次手术治

疗 [10]。此外，围手术期风险还包括低心输出量、脑

卒中、心律失常等 [8]。反复手术引起组织损伤可
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能会导致心肌纤维化，最终进展到心房功能衰竭。

极少数患者因肿瘤侵犯进入心肌，需要考虑心脏 
移植 [8]。因此，术后建议每半年门诊随访心脏影像

学检查。

Carney 综合征是极为罕见的遗传性疾病，心脏

粘液瘤的发病率及复发率高，死亡风险大。超声心

动图作为该疾病主要的心脏影像学检查手段之一，

对于早期诊断、围手术期监测、术后随访等方面

均具有重要价值。
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