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一例少女鼻出血罕见病的报道及分析 

陈琳  解承娟  李满桂（通信作者） 

（青海红十字医院 检验科  810000） 

【摘  要】本文报道一例以反复鼻出血为主要表现的12岁女性血管性血友病（VWD）患者的诊断过程。患者因鼻出血就诊，凝血

功能检测提示活化部分凝血活酶时间（APTT）显著延长，经纠正试验提示凝血因子缺乏。进一步检测显示凝血因子Ⅷ

活性降低，狼疮抗凝物及因子抑制物检测均为阴性。结合外院血管性血友病因子（VWF）抗原与活性检测结果（分别

为10%和8%），并排除其他出血性疾病，最终诊断为1型VWD。本文通过此案例系统回顾了VWD的临床表现、实验室诊

断路径及分型依据，强调了检验科与临床多学科协作在疑难出血性疾病诊治中的关键作用，旨在提升临床与检验人员对

VWD的认识与诊断能力。 

【关键词】活化部分凝血活酶时间 血管性血友病因子抗原与活性 狼疮抗凝物因子抑制物 
A Case Report and Analysis of a Rare Case of Nasal Bleeding in a Adolescent Female 
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[Abstract] This article reports the diagnostic process of a 12-year-old female patient with vascular hemophilia（VWD）presenting with 

recurrent nasal bleeding as the primary symptom. The patient was admitted due to nasal bleeding，and coagulation function tests 

revealed a significantly prolonged activated partial thromboplastin time（APTT）. Corrected tests indicated a deficiency of 

coagulation factors. Further tests demonstrated reduced activity of coagulation factor VIII，with negative results for lupus 

anticoagulant and factor inhibitor. Combined with the results of VWF antigen and activity tests from an external hospital（10% 

and 8%，respectively）and the exclusion of other bleeding disorders，the final diagnosis was type 1 VWD. This case 

systematically reviews the clinical manifestations，laboratory diagnostic pathways，and classification criteria of VWD，
emphasizing the critical role of multidisciplinary collaboration between laboratory and clinical teams in the diagnosis and 
treatment of complex bleeding disorders. The aim is to enhance the understanding and diagnostic capabilities of clinical and 
laboratory personnel regarding VWD. 
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血管性血友病（VWD）是最常见的遗传性出血性疾病，

在人群中的发病率为 0.1%~1%，但其诊断和分型流程复杂，

国内大部分实验室并未普遍开展，仅有极少数医院能够对

VWD 进行精准诊断和分型，目前很多临床和检验领域尤其

基层医院对其认识有限。本文通过最近检验科协助临床诊断

的一例 VWD，与读者共同学习其临床表现、复杂的实验室

诊断路径以及多学科协作在疑难出血性疾病诊断中的重要

性。 

病例资料 

1.病例资料 

患者，女，12 岁，间断右侧鼻腔出血 1 周，2025 年 10

月 27 日就诊于耳鼻喉科门诊，患者否认肝炎、肺结核等传

染性疾病病史。未患过高血压、冠心病、糖尿病、脑血管病

变及精神类疾病。无手术及外伤史，无手术治疗史、外伤史

及血液输注史，不存在食物或药物过敏情况，预防接种的具

体时间及种类不详。长期在本地居住，无牧区、矿区、高氟

及低碘地区旅居史，未接触过化学性、放射性及毒性有害物

质，无吸毒、吸烟等不良嗜好。否认家族性遗传病史。体格

检查：生命体征平稳，110/80mHg，神志清，精神可，双肺

呼吸音清，未闻及干湿性啰音，心律齐，心音有力，未及心

脏杂音，腹软，无压痛反跳痛，肝脾肋下未触及，神经系统

查体，未见阳性体征。鼻粘膜糜烂，鼻道结痂、可见血性分

泌物。 

 

图 1  患者凝血四项检测结果 

 

图 2  患者血细胞分析检测结果 

2.实验室检测及与诊疗经过 

2025 年 10 月 27 日：凝血四项（PT、APTT、TT、Fib）

检测结果中 PT：12.2s 轻度延长，APTT：47.8s 明显延长，
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其余结果均正常（图 1）。查看患者同期血细胞分析检测结

果，HGB：85g/L 中度贫血，其余结果基本正常（图 2）。 

实验室结合患者诊断“鼻出血”，APTT 明显延长，于是

启动 APTT 纠正试验，即刻和温浴后均可纠正，提示存在凝

血因子缺乏（表 1），立即与耳鼻喉科门诊接诊医生联系，

建议与该患者联系进一步加做内源性凝血因子（FⅧ、FⅨ、

FⅪ、FⅫ），不除外内源性凝血因子缺乏。按照检验人员以

往经验，FⅪ、FⅫ缺乏 APTT 延长幅度会更大，且 FⅪ与出

血相关性较弱，FⅫ缺乏与血栓相关，患者一般不出血，F

Ⅸ缺乏（乙型血友病）极罕见，故 FⅧ减少的可能性最大，

而患者为女性，甲型血友病女性患者极罕见，那最大可能性

就是 VWD？待患者下一步检测结果来验证我们的推断。 

表 1  APTT 纠正结果 

类型 

项目 

PP 

APTT1 

NPP 

APTT2

1：1 

即刻 APTT3 
PP 2h APTT4 NPP 2h APTT5 1：1 2h APTT6 

2h 后 1：1

APTT7 

APTT（s） 47.8 28.0 32.1 48.6 30.5 34.9 42.8 

注：PP：患者血浆，NPP：20 份健康人正常混合血浆。 

2025 年 10 月 29 日，该患者再次来耳鼻喉科门诊按照

就诊医生医嘱采血送检内源性凝血因子，原液标本检测结果

（图 3），内源性凝血因子活性均减低，难道存在高滴度的

狼疮抗凝物或因子抑制物？实验室经过 1：4 和 1：8 稀释标

本后复测，除 FⅧ（17.6%）外其余凝血因子活性基本恢复

正常了（图 4）。 

 

图 3  患者（原液标本）内源性凝血因子检测结果 

 

图 4  患者（稀释后标本）内源性凝血因子检测结果 

实验室继续加做狼疮抗凝物和因子抑制物，结果均阴

性。综合以上检测结果，该患者诊断 VWD 的可能性最大，

于是再次建议临床医生与患者沟通外送 VWF（血管性血友

病因子）抗原和活性检测，患者家长告知一年前在我省某三

甲医院就诊可疑甲型血友病，因女孩罕见，建议前往四川大

学华西医院就诊，患者家长（妈妈）描述华西医院检测结果

正常，根据患者目前的检测结果推断患者家长对检测华西医

院的结果并不了解，我院医生建议家长携带华西医院检验单

前来我院实验室查看并解读。次日患者家长携带华西医院检

验报告单前来检验科咨询，VWF 抗原：10%（参考区间：

50-160%），VWF 活性：8%（参考区间：49.5-187%），检

验人员向患者及家长详细解释了我院及华西医院检测结果，

并告知患者 VWD 可能性较大，必要时进一步送检基因检测，

并建议到我院血液科就诊咨询治疗方案。 

讨论 

VWD 分型及临床表现，VWD 分为 3 种主要类型：1 型，

2 型，3 型：1 型：最常见的类型，常染色体显性疾病，VWF

数量缺乏，导致活性成比例降低；2 型：VWF 功能异常；3

型：一种罕见的常染色体隐性疾病，VWF 完全缺乏。根据

VWF 分子的不同活性异常，VWD 2 型分为四种不同的亚型：

2A 型，血管性血友病（VWD）的 2B 亚型中，血管性血友

病因子（VWF）与血小板表面 GP Ib 受体的亲和力异常升高，

引发 VWF 高分子量多聚体过早清除，致使血浆中该类多聚

体缺乏，进而影响血小板黏附功能。在 2M 亚型中，VWF

与血小板的黏附活性明显减弱，但血浆 VWF 多聚体的大小

与分布通常保持正常。而 2N 亚型则以 VWF 与凝血因子Ⅷ

结合能力显著下降为特征，可导致循环中因子Ⅷ的活性水平

明显降低。 

相关临床特征可参见下表。 

血管性血友病（VWD）临床分型特征对比 

分型 临床表现 遗传方式 出血倾向 主要病理特征 

1 型 常见 常染色体显性/不完全显性 轻至中度 VWF 数量部分减少 

2A 型 多样 常染色体显性或隐性 中度（个体差异大） 血小板黏附功能降低，缺乏大、中分子量 VWF 多聚体 

2B 型 多样 常染色体显性 中度（个体差异大） VWF 与血小板 GP Ib 亲和力增高，导致大分子多聚体缺乏

2M 型 多样 常染色体显性或隐性 中度（个体差异大） VWF 多聚体分布正常，但与血小板黏附功能降低 

2N 型 多样 常染色体隐性（多见） 中度（个体差异大） VWF 与凝血因子Ⅷ结合力显著降低，导致 FⅧ活性下降

3 型 严重 常染色体隐性 重度 VWF 完全或 
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实验室检查特点 

分型 VWF：Ag VWF：RCo FⅧ：C VWF：RCo / VWF：Ag 比值 RIPA VWF 多聚体分析 DDAVP 试验反应

1 型 减低 减低 减低 > 0.7 减低 正常 有效，多聚体增多

2A 型 减低/正常 减低 减低/正常 < 0.7 减低 缺乏大、中分子多聚物 部分有效 

2B 型 减低/正常 减低 减低/正常 < 0.7 增高 缺乏大分子多聚物 可能致血小板减少

2M 型 减低/正常 减低 减低/正常 < 0.7 减低 正常 部分有效 

2N 型 多数正常 多数正常 显著减低 > 0.7 多数正常 正常 部分有效 

3 型 缺如（<3%） 缺如（<3%） 显著减低 – 缺如 无 无效 

注：VWF：血管性血友病因子；GP Ib：血小板膜糖蛋白 Ib；FⅧ：凝血因子Ⅷ；VWF：Ag：VWF 抗原；VWF：RCo：

瑞斯托霉素辅因子活性；FⅧ：C：FⅧ促凝活性；RIPA：瑞斯托霉素诱导血小板聚集；DDAVP：去氨加压素。 

VWD 症状及体征，主要为皮肤及黏膜出血，其中以牙

龈及鼻出血最为常见。女性患者，可能表现为月经过多或分

娩后大量出血。出血的临床表现严重程度不等，轻症（大多

为 I 型）患者可能在外伤后出血不止，或是进行拔牙、扁桃

体切除等小手术时术后出血才首次发现该病。Ⅲ型 VWD 患

者可能会出现皮肤下自发性大出血（血肿），并且在手术过

程中有危及生命的出血风险。血小板功能良好，很少出现瘀

斑和紫癜。 

VWD 的诊断，VWD 的诊断主要依据血浆血管性血友病

因子（VWF）的相关实验室检测，主要分为两类：一是对其

总蛋白浓度的测定，即 VWF 抗原检测（VWF：Ag）；二是对

其生理功能的评估，通常采用瑞斯托霉素辅因子活性检测来

反映 VWF 介导血小板黏附的能力。具体诊断流程图如下： 

 

VWD 的解析，1 型 VWD 中，VWF 抗原、VWF 功能和

血浆Ⅷ因子水平出现同等程度的降低，且 VWF：RCo/VWF：

Ag＞0.7，如本案例 8%/ 10%＞0.7，FⅧ：17.6%，可根据实

验室结果初步判断为 1 型。若检查结果不一致，即 VWF 抗

原浓度高于活性所预计的浓度，需怀疑 2 型亚型。因 2 型

VWD 是 VWF 质的缺陷，故 VWF 抗原水平高于预期值。多

聚体分析可以进一步确定分型。3 型 VWD 患者检测不到

VWF 抗原，并有Ⅷ因子的明显缺乏。 

VWD 的治疗，去氨加压素或血源性含 VWF 的Ⅷ因子浓

缩制剂。除非 VWD 患者有活动性出血或进行侵入性操作（如

手术、拔牙），否则不需要进行治疗。去氨加压素（一种类

似于血管加压素的物质）可以刺激 VWF 释放到血浆中，并

可能增加因子Ⅷ的水平。去氨加压素（DDAVP）对 1 型血

管性血友病及部分 2 型（如 2A、2M、2N 型）患者具有治疗

作用，但对 3 型血管性血友病患者无效。此外，在 2B 型血

管性血友病中应谨慎使用该药物。对 2 型 VWD 患者、3 型

VWD 患者或正在接受更广泛侵入性手术的 1 型 VWD 患者，

治疗包括输注血源性含 VWF 的Ⅷ因子浓缩制剂。女性患者

若月经量重度增加，短疗程口服氨甲环酸可减少出血。 

总之，VWD 患者易出现瘀伤和紫癜，通常是黏膜出血，

很少有关节出血；确诊检查包括 VWF 抗原水平、VWF 功能

和凝血因子Ⅷ活性的测定；去氨加压素或有时用含 VWF 的

Ⅷ因子浓缩物治疗，可以用于活动性出血和侵入性手术前；

4.口服氨甲环酸可能对月经过多的女性有帮助。 
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