
多起至颅骨内板，可有分叶，较大的骨瘤可压迫邻

近的脑组织。③混合型，具有前两者的成分，多表
现为外部坚硬，其内部部分为松质骨［５］。

本例患者骨瘤位于硬膜下，与颅骨和硬脑膜均

无相连，实属罕见，其肿瘤细胞来源不详，考虑异

位骨瘤可能性大。该类肿瘤诊断困难，一般多在患

者出现头痛、头昏或癫痫发作等临床症状后，检查

发现颅内占位，经手术后病理检查证实［６］。骨瘤来

源于成骨组织，如患者有颅骨骨折史，骨折片移位

于硬膜下，则可解释其肿瘤来源，但本例患者无头

部外伤史如骨瘤与硬膜粘连，则可能是局部硬脑膜

成骨性活动的结果，因为硬脑膜充当着头盖骨内板

骨膜的角色［７］。诊断上需与脑膜瘤鉴别，硬膜下骨

瘤 ＣＴ可见骨瘤和颅骨间有一细微间隙，三维重建
成像有助于诊断［８］，而脑膜瘤 ＣＴ特征为骨质溶骨
性破坏，增强扫描可见有肿瘤的环形强化［９］，病理

鉴别则不难。
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以阵发性肌张力障碍发作为表现的 Ｆａｈｒ’ｓ病１例报道

邓永文，黄萌异，李义荣，汪丹，舒毓高

湖南省人民医院神经外科，湖南省长沙市　４１０００５

　　Ｆａｈｒ’ｓ病（Ｆａｈｒ’ｓｄｉｓｅａｓｅ，ＦＤ）是一种罕见的
神经系统疾病，以大脑基底核、丘脑、小脑齿状核

及大脑半球的钙化为主要特征［１］，临床可表现为运

动障碍、认知障碍、共济障碍及精神障碍等［１３］，以

肌张力障碍为表现的比较少见［４］。我科于 ２０１０年
２月收治 １名以阵发性肌张力障碍发作为主要表
现的 ＦＤ患者。现报告如下。
１　临床资料

患者，男，１１岁，学生。发作性右侧肢体乏力
４０余天就诊。４０余天前，在田间劳作时无明显诱
因突然跌倒在地，约 １～２ｍｉｎ后自行苏醒，无肢体
抽搐，无口吐白沫，无呕吐。发病第 ２天再次发
作，约几十秒后自行苏醒。此后，此类现象反复发

作，持续时间十几秒，发作时神志清醒，但无法控

制，感右侧肢体无力为主，最后一次发作在 ２０１０
年 ２月 １日等过马路时向右侧倒，神志清楚，持续
时间 ３～４ｓ。

既往体健，发育正常，家族内无类似病例。体

查未见异常。入院后行 ＣＴ及 ＭＲＩ检查发现双侧
基底节、丘脑、半卵圆中心及小脑齿状核对称性钙

化，见图 １。血清钙、磷正常，游离血清甲状腺素正
常，甲状旁腺功能正常。其余生化及常规检查均正

常。

根据临床表现，ＣＴ与 ＭＲＩ结果及甲状旁腺功
能正常的依据，该患者被诊断为 ＦＤ。参考 Ａｌｅｍｄａｒ
等［４］的文献，给予患者奥卡西平（３００ｍｇ／ｄ）口服。
服药后随访 １０个月未见再发，生活正常。

·７３·
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图 １　患者的 ＣＴ与 ＭＲＩ显示有对称性钙化。ａ：基底节；ｂ：半卵圆中心；ｃ：及小脑齿状核。

２　讨论
Ｆａｈｒ’ｓ病临床罕见但表现多样，其诊断主要依

据：①ＣＴ或 ＭＲＩ显示双侧基底节对称性钙化；②排
除假性与假 －假性甲状旁腺功能减退及其他病理
性或生理性钙化；③血清钙磷水平正常。主要的鉴
别诊断是甲状旁腺功能低下和假性甲状旁腺功能

低下，检测血清钙、磷及甲状旁腺素水平有助于鉴

别［１］，此外尚需排除手术后甲状腺旁线功能减退、

ＡＩＤＳ脑病、线粒体脑肌病、结节性硬化、ＣＯ中毒、
铅中毒等，上述疾病除具有与 ＦＤ相似的颅内钙化
外，尚具有特殊的临床表现和实验室检查结果可资

鉴别。颅内生理性钙化没有临床症状。ＦＤ可分为
家族遗传性和散发性２种类型［１］。患者的双亲及弟

弟体查与 ＣＴ未发现异常，因此该病例属于散发性。
ＦＤ一般以运动障碍、认知障碍、共济障碍及精

神障碍为表现，而以阵发性肌张力障碍发作为主要

表现的 ＦＤ较为少见。本例症状与 Ａｌｅｍｄａｒ等［４］报

道的病例相似，Ａｌｅｍｄａｒ认为该表现形式的 ＦＤ是由
于阵发性非运动诱发的肌张力障碍（ｐａｒｏｘｙｓｍａｌｎｏｎ
ｋｉｎｅｓｉｇｅｎｉｃｄｙｓｋｉｎｅｓｉａ，ＰＮＫＤ）造成的［４］。本病例与

Ａｌｅｍｄａｒ报道的不同点在于症状持续时间更短。
ＦＤ的病因尚不明确，病理学研究发现病灶以

钙沉积为主，其他元素如铝，磷，银及锌同样可见，

沉积部位主要位于毛细血管壁，小动脉，小静脉及

血管周围，病灶周边可见神经元变性与胶质增生反

应［６］。基因变异可能是一个重要的原因，有研究报

道了家族性与散发性的常染色体变异病例［７９］，基

因变异点位于染色体 １４ｑ［８，１０］。对陈发性肌张力
障碍发作的 ＦＤ发病机制目前尚不明确。

目前对 ＦＤ无特异性治疗，主要是对症治疗。传
统抗癫痫药对以阵发性肌张力障碍发作的 ＦＤ治疗
效果不佳，但新型抗癫痫药奥卡西平却能取得很好

的治疗效果，其药理学机制不明确［４，１１，１２］。该患者

在服药后随访１０个月里未见再发，且生活正常。
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