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面部先天性浸润型脂肪增殖症（congenital
infiltrating lipomatosis of face，CILF）是一种发生于婴

幼儿面部的先天性、非遗传性和浸润性脂肪组织增

多的罕见病变［1］。CILF多在出生时发现，主要临床

表现为明显的面部软组织膨隆，部分患者伴发受累

侧颌骨膨隆、恒牙早萌和过大牙等，易累及面下2/3，
左侧多见。影像学表现为受累侧面部软组织脂肪

浸润［1⁃2］。国外报道仅有约 60例［3］，国内报道 2例且

无牙齿发育异常的相关报道［4］。浙江大学医学院附

属儿童医院口腔科从 2018年 1月至 2021年 12月共

接诊2例面部软组织明显膨隆，并伴发恒牙早萌，恒

牙过大牙的CILF病例，现报道如下。

病例报告

本研究为回顾性研究，获得浙江大学医学院附属

儿童医院伦理委员会批准（2023⁃IRB⁃0183⁃9⁃01），所
有患者及家属均知情同意，并签署知情同意书。

一、病例1
1. 基本情况：患儿，女，4岁。2021年 3月因“左

上颌牙龈肿物 1个月余”就诊于浙江大学医学院附
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属儿童医院口腔科。患儿足月顺产，出生时各项指

标评估均正常，出生时家长发现患儿左侧面颊部较

右侧肿大，随着患儿的生长肿大逐渐明显。曾就诊

于儿科，儿科医生建议观察，1个月前发现左上颌牙

龈突起，并逐渐增大。否认疼痛史，否认相关家族

史，否认母亲孕期用药史、手术史和接触致畸物或

行为，父母非近亲结婚。

2. 临床检查：左右侧面部不对称，皮肤颜色正

常，左侧颧弓下缘至下颌骨下缘膨隆明显，质软，未

扪及明显肿块。左侧鼻唇沟较对侧浅，左侧口角低

于对侧（图1）。开口度、开口型未见异常，口内为乳

牙列，全口牙龈粉红色，咬合关系正常（图2A），乳牙

大小形态未见明显异常，上颌左侧牙弓较右侧稍宽

（图2B）。63冠完整，松动Ⅰ°，叩痛-，对应颊侧牙龈

可见一直径约1.5 cm膨隆，色稍红，质硬，界清，无明

显触痛（图 2A）。65远中牙槽嵴腭侧牙龈可见一直

径约1 cm增生，表面颗粒状，质软，界清（图2B）。85
缺如（图2C）。

3. 影像学检查：口腔全景曲面体层片及锥形束

CT（cone⁃beam computed tomography，CBCT）检查显

示乳牙大小形态未见明显异常，左侧上颌侧方牙群

恒牙胚发育明显早于对侧同名牙，且体积偏大。63
牙根完全吸收，23牙根基本发育完成（图 3A白色箭

头，图 3C右图），牙囊白线破坏，接近萌出，对侧 13
高位，牙根刚刚开始形成（图 3A黄色箭头，图 3C左

图），14 Nolla 4期，24 Nolla 7期（图3D），85位于牙槽

骨内，牙根发育完成，相应恒牙胚未见（图 3A）。左

侧上颌骨牙槽骨较右侧宽（图 3B）。磁共振成像

（MRI）检查显示左侧面部脂肪层较对侧明显增厚，

内部信号尚均匀，为脂肪信号，抑脂序列信号亦均

匀，左侧牙槽骨较右侧宽（图3E）。
4. 诊断：结合患儿病史、临床检查及影像学表

现诊断为CILF；85乳牙下沉。

5. 治疗计划：（1）建议面部择期行整形修复，家

长考虑患儿年龄尚小，担心复发，暂不考虑手术；

（2）63拔除；（3）建议85开窗导萌，家长不同意，暂时

观察中。

图1 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例1正面照 左侧面部膨大

明显，左侧鼻唇沟较对侧浅，左侧口角低于对侧口角。

图2 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例1口内照 A：63对应颊侧

牙龈可见1个直径约1.5 cm膨隆（黑色箭头）；B：65腭侧牙龈可见1个
直径约1 cm表面颗粒状增生（黑色箭头）；C：85缺如（黑色箭头）。

A

B

C

图3 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例1影像学检查结果 A：口腔

口腔全景曲面体层片示63牙根完全吸收，23 Nolla 8期，23牙尖稍低

于牙槽嵴顶（白色箭头），13 Nolla 6期（黄色箭头）；B：左上颌牙槽骨较

右侧宽（白色箭头）；C：CBCT牙颊舌侧垂直切面示 13 Nolla 4期（左

图，白色箭头），23 Nolla 8期，23牙体远大于13牙体（右图，白色箭头）；

D：锥形束CT（CBCT）牙颊舌侧垂直切面示 14 Nolla 4期（左图，白色

箭头），24 Nolla 7期（右图，白色箭头）；E：磁共振成像（MRI）左颊部

T1脂肪抑制信号均匀，可见明显增厚，左侧上颌牙槽骨较右侧宽。

E

A

C D

B
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6. 处理：63阿替卡因局部浸润麻醉下拔除，可

见牙根已完全吸收（图4A）。术后2个月复查，23已
完全萌出建牙合，牙体偏大，近远中邻面间最大距离

为1.0 cm（图4B）。

二、病例2
1.基本情况：患儿，男，3岁2月龄。2021年4月因

“左侧面颊部肿大3年余”就诊于浙江大学医学院附

属儿童医院口腔科。患儿足月顺产，出生时各项指

标评估均正常，出生时家长发现患儿左侧面颊部肿

大，后未见明显增大。曾于 2018年 11月就诊于浙

江大学医学院附属儿童医院口腔科，当时医生建议

观察。否认疼痛史、否认相关家族史、否认母亲孕

期用药史、手术史及接触致畸物或行为，父母非近

亲结婚。

2. 临床检查：（1）2018年11月：左右侧面部不对

称，皮肤颜色正常，左侧颧弓下缘至下颌骨下缘膨隆

明显，质软，未扪及明显肿块。左侧鼻唇沟较对侧

浅，左侧口角低于对侧口角（图5A）。开口度、开口型

未见异常。牙弓左右基本对称，52、51、61、62、82、81、
71、72已萌，大小形态未见异常，全口牙龈粉红色，

患儿无法配合拍摄口内照。（2）2021年4月：左侧面

部膨隆较前未见明显增大（图5B）。开口度、开口型

未见异常，口内为乳牙列，全口牙龈粉红色，咬合关系

正常，乳牙大小形态未见明显异常（图6A）。左侧牙弓

较右侧明显增大（图6B）。63颊侧龋坏，松动Ⅰ°，叩
痛-，近远中各可见2 mm间隙，64、65间可见1 mm间

隙。牙龈未见明显异常。53 近远中未见明显间

隙。55、51、52、61、62、63、74、75、84、85可见龋坏

（图6C）。

3. 影像学检查：2018年 11月颌面部CT检查显

示左侧面颊部脂肪增厚（图 7A）。2021年 4月MRI
检查显示两侧颊部皮下脂肪层厚度不对称，左侧较

右侧明显增厚，内未见明显异常信号。右侧牙槽骨

于65颈部水平厚度为14 mm，左侧牙槽骨于55颈部

水平厚度为 16.7 mm，较右侧宽（图 7B）。口腔全景

曲面体层片显示 63牙根完全吸收，23 Nolla 4 ~ 5
期；53未见明显牙根吸收，13 Nolla 2 ~ 3期，且体积

较 23 稍小；24 Nolla 4 期，14 Nolla 3 期；25 Nolla 3
期，15 Nolla 2期；26 Nolla 6 ~ 7期，16 Nolla 5 ~ 6期，

且26体积较16稍大（图7C）。
4. 诊断：结合患儿病史、临床检查及影像学表

图5 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例2正面照 左侧面部膨大

明显、鼻唇沟较对侧浅、口角低于对侧口角。A：9月龄；B：3岁2个月。

A B

图 4 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例 1 63及 23牙情况 A：拔

除63，可见牙根完全吸收；B：术后2个月复查可见23已萌，牙冠较大

（照片由患儿家长提供）

A

B

图 6 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例 2口内照（3岁 2个月）

A：咬合关系正常；B：63近远中各可见2 mm间隙，64、65间可见1 mm
间隙，左侧牙弓较右侧明显增大，55、51、52、61、62、63龋坏；C：下颌

牙弓左右基本对称，74、75、84、85龋坏。

A

B

C
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现诊断为 CILF；龋病（55、51、52、61、62、63、74、75、
84、85）。

5. 治疗计划：（1）建议面部择期行整形修复，家

长考虑患儿年龄尚小，担心复发，暂不考虑手术；

（2）积极治疗龋齿，外地患儿家长要求回当地治疗；

（3）定期复查。

6. 处理：全口涂氟，定期复诊。

讨 论

CILF最早由 Slavin等于 1983年首次报道，其特

征是无包膜且成熟的脂肪组织浸润邻近的软组织

和骨组织，导致半面部软硬组织膨大并伴发牙齿畸

形［5］。

CILF的病因至今尚未明确。最初，Donati等［6］

认为该病的发生与巨细胞病毒感染相关，也报道了

1例相关病例。但在之后的研究中，仅1例符合此假

说。此后，Couto等［7］证实巨细胞病毒与 CILF无明

显相关性。之后，Capra等［8］报道了 1例患有垂体缺

乏症和CILF的女孩染色体 1q24.3q31.1缺失。目前

部分学者支持PIK3CA基因突变造成CILF发生的假

说［9⁃10］，但也仅在 6个病例中有所报道［11］，该突变已

在癌症和其他非遗传性过度生长性疾病中发现。

但大部分病例发生没有明确的病因。CILF非常罕

见，英文文献中仅有约 60例报道［1，3］，中文文献中仅

2例［4，12］。

CILF多在出生时即可发现，主要表现为面部软

组织脂肪浸润出现渐进性膨隆，发病无明显的性别

差异［1，13］。CILF最易累及面下 2/3，左侧面部较为多

见［1，14］。牙齿畸形也是CILF的重要特征，包括恒牙

早萌、巨大牙、恒牙缺失和患侧牙根形成不良等［5］。

Li等［1］统计发现，32% CILF有恒牙早萌，19%有巨大

牙，但在现有的 2例中文文献的病例报道中均未涉

及。硬组织表现为颧骨、上颌骨增生，也可累及下颌

骨、蝶骨，且随着年龄增长颌骨不对称逐渐明显［14］。

有的CILF病例可影响颞下颌关节，导致关节强直、

面部不对称和张口度减小等［3，13，15］。此外，部分患者

还有受累侧舌体肥大［12］、腮腺增生［1］、皮肤色素痣和

黏膜神经瘤等［1⁃2，11］。影像学检查是CILF的重要诊

断依据，CT、MRI检查可发现边界不清的脂肪组织

浸润周围组织且没有异常血供［15］，伴有或者不伴有

同侧的恒牙早萌、恒牙体积增大和颌骨增大等。

本研究发现的 2例病例年龄较小，均为左侧面

下 2/3膨隆，影像学检查均可发现左侧面部的脂肪

组织增厚，牙槽骨增宽，且均具有特征性的牙齿发

育异常表现，病例 1中 63牙根过早吸收，23牙早萌

且牙体巨大，24发育较对侧同名牙提前；病例 2中

63牙根吸收，存在早失可能，患侧23、24、25、26发育

均较对侧同名牙提前。病例1左上颌软腭处可见软

组织增生，病例2未见明显软组织增生。

CILF的诊断结合患者病史、临床表现和影像学

表现即可得出，此外也可结合病理检查［1］做出诊断，

切除组织的病理结果可显示弥漫性、未包裹的成熟

脂肪细胞不同程度地浸润到黏膜下层、真皮、骨骼

肌、腮腺和小唾液腺，且没有恶性特征和脂肪母细

胞［16］。基因诊断并不明确，迄今为止虽有部分学者

发现 6例 CILF具有 PIK3CA的突变［11］，所以基因检

测并没有成为 CILF诊断的必要条件［1，14］。CILF需

与脑颅皮肤脂肪瘤病、Proteus综合征和半面畸形等

鉴别：脑颅皮肤脂肪瘤病的特征为头皮和中枢神经

系统脂肪瘤及局灶性脱发［9］。Proteus综合征的特征

为血管畸形、脂肪瘤、色素沉着和痣［17］。半面畸形［18］

主要表现为一侧面部软硬组织器官膨大，软组织异

常涉及唇、颊黏膜、悬雍垂和扁桃体，硬组织异常涉

及上颌骨、下颌骨、颧骨和牙齿，Sun等［13］和 Bou⁃
Haidar等［19］认为CILF是半面畸形的亚型。

CILF的治疗存在较大争议和挑战，涉及的主要

图7 面部先天性浸润型脂肪增殖症病例2影像学检查结果 A：9月
龄时CT示左侧面颊部脂肪增厚（白色箭头）；B：3岁2个月时磁共振

成像（MRI）示左颊部T1脂肪抑制信号均匀，可见明显增厚，左侧牙槽

骨较右侧宽（白色箭头）；C：3岁2个月口腔全景曲面体层片示 63牙
根完全吸收，26牙冠较16稍大，16牙颈部平面近远中宽度为11.6 mm，

26牙颈部平面近远中宽度为12.7 mm（3岁2个月）。

A B

C
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问题包括面部不对称和畸形、错牙合畸形、打鼾或阻

塞性睡眠呼吸暂停综合征以及社会心理问题。患

者往往需要多学科合作及多阶段治疗干预［20］。有

的学者提倡早期手术治疗，但有研究发现早期治疗

后复发率高达79%［1］。考虑到极高的复发率［21］及面

神经保护的需要，van Wingerden等［22］主张在儿童时

期观察，建议青春期结束后进行手术治疗。但可能

会面临更大的手术范围以及复杂的心理问题。

Padwa等［23］认为生长激素和复发有重要相关性，青

春期结束前手术必将复发，倡导先行保守的吸脂治

疗。迄今为止 CILF的手术治疗缺少标准指南、共

识。Kalantary等［24］提出了多步骤治疗CILF，先行减

瘤术纠正软组织不对称，再行正颌手术纠正骨骼不

对称和相关的错牙合畸形。Tracy等［25］于2013年对1例
CILF患者行手术切除后，发现手术标本对CD117和
血小板衍生生长因子受体高表达，遂使用伊马替尼

和塞来昔布治疗，预后较好。对 PIK3CA基因变异

的患者，可考虑使用其抑制剂进行 CILF治疗［9，26］。

本病例因个人意愿及考虑患儿年龄较小，暂未行手

术治疗。

CILF是一种非常罕见的疾病。由于面部容貌

对个体非常重要，且考虑到其逐渐进展和高复发

率，所以CILF的手术治疗、辅助治疗和心理干预等

对患者有重要意义。但研究者对其的了解仅为冰

山一角，其病因、诊断和治疗等仍需进一步研究。
利益冲突 所有作者均声明不存在利益冲突
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