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摘  要 

总结1例体检发现胰腺及肾上腺占位进一步诊断为无功能性多发性内分泌腺瘤病1型的诊治过程，并通过

文献复习了解该病的临床特点，提示临床医生发现2个及2个以上内分泌腺体肿瘤的患者存在多发性内分

泌腺瘤病1型可能，为进一步明确诊断提供借鉴。 
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Abstract 
This article summarizes the diagnosis and treatment of a case of pancreas and adrenal mass by 
examination, which was further diagnosed non-functional multiple endocrine adenomatosis type 
1. Through literature review, the clinical characteristics of the disease are understood, and it sug-
gests clinicians that patients may have multiple endocrine adenomatosis type 1 who are with 2 or 
more endocrine gland tumors, which provides reference for further diagnosis. 
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1. 引言 

多发性内分泌腺瘤病(MEN)是指同一患者先后出现 2 个或 2 个以上内分泌腺体增生(或肿瘤)，导致激

素分泌异常而引起相应临床表现的疾病，为常染色体显性遗传性疾病，可以为良性或恶性，也可以为有

功能性或无功能性，主要分为 MEN1 型、MEN2 型及 MEN4 型，其中 MEN2 型又可分为 MEN2A、MEN2B
和家族性状腺髓样癌 3 个亚型(MEN2 型又称为 MEN3 型)。MEN1 型通常伴有 MEN1 基因突变，RET 原

癌基因突变是 MEN2 型发病的关键因素，MEN4 型通常存在 CDKN1B 基因突变[1]。MEN 临床较罕见，

本文就青岛大学附属医院收治的 1 例 MEN1 型患者的诊治过程进行总结，以给临床医生对该病的诊断提

供借鉴。 

2. 病例介绍 

患者，56 岁，女性，因“查体发现胰腺、肾上腺占位 3 天”于 2020 年 5 月 25 日收住青岛大学附属

医院保健科，入院前 3 天于当地医院查体行腹部超声检查提示“胰腺占位、右侧肾上腺肿瘤”，无发热、

恶心、呕吐，无腹痛、腹泻，无心慌、肢体麻木等不适，既往“2 型糖尿病”、“高血压”及“冠心病”

病史，30 余年前因“流产后出血”输血史，无食物、药物过敏史。体格检查：BP 152/87 mmHg，腹型肥

胖，双肺呼吸音清，未闻及干湿性啰音，心率 91 次/分，心律齐，各瓣膜听诊区未闻及病理性杂音，腹

软，无压痛及反跳痛，双下肢无水肿。 
入院后完善相关辅助检查，肾功：尿酸 577.00 umol/L，血脂分析：甘油三酯 4.82 mmol/L，游离脂肪

酸 0.76 mmol/L，性激素 6项测定：睾酮0.19 nmol/L，雌二醇 < 18.40 pmol/L，促黄体生成激素 9.46 mIU/mL，
促卵泡生成素 16.20 mIU/mL，孕酮 < 0.16 nmol/L，泌乳素 210.00 mIU/L，胰岛素测定：INS (0-60-120 min) 
12.20 uIU/mL，20.00 uIU/mL，19.50 uIU/mL，C 肽测定(0-60-120 min)：C-P 3.65 ng/mL，5.05 ng/mL，5.23 
ng/m，尿液分析：葡萄糖 4+，电解质、血钙、血磷、甲状旁腺激素、生长激素、性激素 6 项、胰岛素样

生长因子、促肾上腺激素、皮质醇、维生素 D3、骨代谢标志物三项、粪便常规等大致正常。甲状腺彩色

多普勒超声检查：甲状腺所见，考虑桥本甲状腺炎；甲状腺右叶后方低回声结节(1.1 × 0.6 cm)，甲状旁

腺腺瘤可能性大。上腹部 CT 动态增强扫描：胰腺颈部占位(1.7 × 1.6 cm)，胰腺 Ca？右侧肾上腺占位(3.5 
× 3.0 cm)；右肾下极占位；肝胃间隙及腹膜后多发小淋巴结。鞍区(垂体) MR 动态增强 + 单脏器薄层扫

描：蝶鞍扩大，鞍底下陷，鞍内–鞍上可见葫芦状混杂强化信号影，呈“束腰征”，边界清，大小约 26 
mm × 13 mm × 13 mm (上下、左右、前后)，内见团片状 T1 高信号影。视交叉受压上抬，垂体柄向右偏

移，考虑垂体大腺瘤伴卒中可能性大。 
根据患者病史、临床表现及辅助检查，首先考虑多发性内分泌腺瘤病 1 型(MEN1)，为进一步明确肿瘤

是否具有神经内分泌功能，予以完善奥曲肽扫描，结果示：鞍区、甲状腺右叶下极后方、胰腺颈部及右侧

肾上腺区占位，均未见显像剂明显摄取，提示为不表达生长抑素受体的多发肿瘤，治疗上给予降糖、调脂、
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营养神经、营养心肌、降压等治疗。结合患者影像学检查及激素水平考虑为无功能性腺瘤可能性大，而无

功能性腺瘤恶性程度更高，且该患者肿瘤多发、体积较大、垂体肿瘤已压迫视交叉，建议完善 PET-CT 并

行外科手术明确肿瘤性质及基因检测明确是否存在 MEN1 基因突变，患者及家属拒绝并要求出院。 

3. 讨论 

1954 年 Wermer 首次确认一例肢端肥大症合并 3 个甲状旁腺增大病例为常染色体显性遗传并命名

为 Wermer 综合征，即目前广为人知的 MEN1 [2]，是抑癌基因 MEN1 突变导致的 2 个或 2 个以上内分

泌腺体增生或肿瘤导致的一种罕见的综合征，发病率约为 1/50,000~1/30,000 [3]，伴有典型的甲状旁腺

增生、胰腺神经内分泌肿瘤(P-NETs)和垂体腺瘤。其他公认的表现包括类癌、皮肤或肾上腺皮质肿瘤。

它通常表现为与甲状旁腺、胰腺或垂体病变有关的临床特征[4]，最早且常累积甲状旁腺，P-NETs 是

MEN1 患者死亡的主要原因[2] [5] [6]。王林杰[7]等人研究发现 92 例 MEN1 患者中 65 例患者合并垂体

瘤，建议对 MEN1 疑似患者行垂体增强 MR 检查，对垂体肿瘤患者警惕 MEN1 可能。这与我们本例患

者同时存在垂体、甲状旁腺、胰腺及肾上腺肿瘤相一致。美国内分泌协会 2012 年 MEN1 指南指出 MEN1
的诊断符合以下 3 项指标之一即可成立：1) 发生两种或两种以上原发性 MEN1 相关内分泌肿瘤(即甲

状旁腺腺瘤、肠胰腺瘤和垂体腺瘤)；2) MEN1 患者的一级亲属中发生 MEN1 相关肿瘤；3) 明确存在

MEN1 基因突变，即使影像学及生化检查均正常。该患者同时存在垂体、甲状旁腺、胰腺及肾上腺肿

瘤，MEN1 可诊断明确。 
MEN1 相关的 P-NETs 有良恶性之分，也有功能性和无功能性肿瘤之分，功能性肿瘤以胃泌素瘤(60%)

和胰岛素瘤(30%)较为常见，均血供丰富，增强 CT 明显强化，胃泌素瘤 90%发生在十二指肠，直径通常 
< 1 cm [5] [8]。胰血管活性肠肽瘤较少见，赵辉等[9]报道 1 例 73 岁的老年女性，因“腹痛、腹泻 4 天”

就诊，实验室检查示低钾血症、高钙血症，影像学检查示甲状旁腺瘤、肾上腺瘤、胰部占位，给予生长

抑素治后患者腹泻、低钾血症迅速好转，考虑胰部占位为胰血管活性肠肽瘤可能性大，综合病史、临床

表现及辅助检查，考虑为 MEN-1 型可能性大，给予将患者及亲属外周血基因外送行 MEN1 基因检测，

发现该患者及其女儿存在 MEN1 基因第 10 号外显子 c.1401 位核苷酸胞嘧啶缺失，最终该患者诊断为

MEN1 型，保守治疗 5 天后，病情加重死亡。MEN1 相关的 P-NETs 通常以无功能性肿瘤常见，无功能性

肿瘤相对于有功能性肿瘤恶性程度高，肿瘤体积更大且更易发生转移[5]，有研究表明，50%~70%的患者

死于肿瘤进展及相关并发症[10]。本例患者奥曲肽显像提示为不分泌生长抑素的无功能性肿瘤，由于患者

未进一步完善检查，不能确定肿瘤性质及肝胃间隙和腹膜后多发小淋巴结是否为肿瘤转移所致。 
MEN1的治疗与单纯的垂体瘤、甲状旁腺瘤及神经内分泌肿瘤大体相同，以手术治疗为主。由于MEN1

相关的 P-NETs 具有肿瘤负荷高、易转移及侵袭性强等特点，因此其治疗效果远不如单纯性甲状旁腺瘤、

垂体瘤及神经内分泌肿瘤[11]。手术治疗的目的是完全切除病变，改善激素分泌过多的症状并尽可能多的

保留胰岛功能，目前对于无功能性 P-NETs 的手术时机及方案仍存在争议，大体目标是在肿瘤发生转移

之前行手术切除，降低肿瘤转移率及病死率。有研究表明肿瘤转移与体积有关，直径为>3 cm、2.1~3.0 cm、

<1.0 cm 的无功能性肿瘤其转移率分别为 43%、18%、4% [12] [13]。对于直径 > 1 cm 的 P-NETs 建议手

术切除，激素水平正常的患者定期监测各激素水平并行影像学检查，短时间内肿瘤生长迅速(间隔 3~6 个

月，肿瘤大小加倍，并且肿瘤大小超过 1 cm)的患者行手术切除[12]。 

4. 结论 

综上所述，MEN1 临床表现复杂，可累积甲状旁腺、胰腺、肾上腺及垂体等多个器官，需要内分泌

科、甲状腺外科及胃肠外科等多个科室协助诊治，对于体检发现的甲状旁腺瘤、肾上腺肿瘤、胰腺瘤等
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需要排除 MEN1 可能，对于激素水平正常的 MEN1 患者需定期监测各激素水平及行影像学检查，从而做

到早发现、早治疗，降低患者死亡率，提高生活质量。 

声  明 

该病例报道病人已知情同意。 
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