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RN 例运动神经元病的临床特征

林婧!桂梦翠!张!胡晓晴!陈博!唐娜!李志军!卜碧涛

华中科技大学同济医学院附属同济医院神经内科!湖北省武汉市8;&""&"

摘8要!目的8了解运动神经元病的临床特点$ 方法8回顾性分析 '9 例运动神经元病患者的发病特点&病情进展模式

及相关检查#对其进行总结分析以提高早期诊断识别率$ 结果8'9 例患者中 :PW %& 例 ! %)4(U" #JPW # 例 ! #4#U" #

J\:#& 例!#&4%U" #JRJ( 例!(4;U" '平均发病年龄为 ;(4(9 a##4"! 岁$ 上肢无力或肌萎缩首发者 ;; 例!;)4&U" #

下肢无力或肌萎缩首发者 !; 例 ! !94&U" #以四肢无力或肌萎缩首发者 #" 例 ! #"49U" #以球麻痹症状首发者 #% 例

!#%4'U" $ 男女比例为 #4!)q#$ 女性患者较男性更易出现球麻痹或以其作为首发症状!7b"4"9 " $ 结论8\_=发病

男性多于女性#起病以颈段最多#:PW 最常见#电生理检测对本病诊断意义重大#需按照诊断标准进行规范的鉴别诊断以

排除其他疾病$

关键词!运动神经元病'分型'临床特点'神经电生理检查'诊断
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791%/($%% :9;#$%,3#8>6E.GA*?E/-?A?+A5DE.E5-DBA-?,<A*6B76?6<.A,<6. @E*A-*A*!\_="4<#%5&-18:<A?<6*FA5?EGA-.-D0*E*H-*

FA<B6<7A@ 6. ?+A5DE.E5-D@-?-6B'9 \_=F-?EA.?*?6E.GA*?E/-?A?+ABA-?,<A*6B6.*A?# F-??A<.*6BF<6/<A**E6.# -.@ <AD-?A@ AI-7E.-C

?E6.*4>+A6K?-E.A@ @-?-HA<A*,77-<E2A@ -.@ -.-D02A@ ?6E.5<A-*AA-<D0@E-/.6*E*<-?A4=#14+%18lB?+A'9 F-?EA.?*# %& !%)4(U"

+-@ -706?<6F+E5D-?A<-D*5DA<6*E*!:PW"# # !#4#U" +-@ F<E7-<0D-?A<-D*5DA<6*E*# #& !#&4%U" +-@ F<6/<A**EGA7,*5,D-<-?<6F+0#

-.@ ( !(4;U" +-@ F<6/<A**EGAK,DK-<F-D*04>+A7A-. -/A6B6.*A?H-*;(4(9 a##4"! 0A-<*4:*?6?+AE.E?E-D*07F?67*# ;; 5-*A*

!;)4&U" +-@ ,FFA<DE7K HA-g.A**6<-706?<6F+E-# !; 5-*A*!!94&U" +-@ D6HA<DE7K HA-g.A**6<-706?<6F+E-# #" 5-*A*!#"49U"

+-@ DE7K HA-g.A**6<-706?<6F+E-# -.@ #% 5-*A*!#%4'U" +-@ K,DK-<F-<-D0*E*4>+A7-DAC?6CBA7-DA<-?E6H-*#4!)q#4TA7-DA*HA<A

*E/.EBE5-.?D076<ADEgAD0?6@AGAD6F K,DK-<F-<-D0*E*6<+-GAK,DK-<F-<-D0*E*-*?+AE.E?E-D*07F?67?+-. 7-DA*!7b"4"9"4>&0$+4'

1,&018\_=E*76<A56776. E. 7A. ?+-. E. H67A.4>+A6.*A?E*76*?*AA. E. 5A<GE5-D706?67A*4:PW E*?+A76*?56776. ?0FA6B

\_=4NDA5?<6F+0*E6D6/E5-DAI-7E.-?E6. E*6B/<A-?*E/.EBE5-.5AB6<?+A@E-/.6*E*6B\_=-.@ *+6,D@ KA5-<<EA@ 6,?-556<@E./?6?+A@EC

-/.6*?E55<E?A<E-B6<@EBBA<A.?E-D@E-/.6*E*4

?#* 6&/-1% 76?6<.A,<6. @E*A-*A' ?0FA' 5DE.E5-DBA-?,<A' ADA5?<6F+0*E6D6/E5-DAI-7E.-?E6.' @E-/.6*E*

88运动神经元病 !76?6<.A,<6. @E*A-*A*# \_="是

一组病因未明&选择性损伤运动神经系统的慢性进

行性变性疾病#主要累及脊髓前角&脑干颅神经运

动核和锥体束#临床以上或X和下运动神经元损害

引起的无力为主要表现$ 本文分析了 !""' 年至

!"#! 年在我院就诊 '9 例患者的资料$

@A临床资料

@4@A诊断标准

根据世界神经疾病协会确定的肌萎缩侧索硬

化!-706?<6F+E5D-?A<-D*5DA<6*E*# :PW"诊断标准 NN=L

!N]N*56<E-D@E-/.6*?E5L<E?A<E-"

)#*

%确诊标准%在延髓

与 ! 个脊髓部位!颈&胸或腰椎" #或 & 个脊髓部位

+&##+
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上&下运动神经元体征'拟诊标准%! 个或者更多部

位上&下运动神经元体征#部位可以不同#但某些

上运动神经元 ! ,FFA<76?6<.A,<6.A# V\_" 体征必

须在下运动神经元!D6HA<76?6<.A,<6.A# P\_"缺损

的上部$ 进行性延髓麻痹 ! F<6/<A**EGAK,DK-<F-D*0#

JRJ"诊断标准%临床表现和电生理损害均局限在

球部$

进行 性 肌 萎 缩 ! F<6/<A**EGA7,*5,D-<-?<6F+0#

J\:"诊断标准%临床或电生理有 & 个以上节段

P\_受累证据#无 V\_受累#且不符合 W\:任一

型$

原发性侧索硬化 ! F<E7-<0D-?A<-D*5DA<6*E*# JPW "

诊断标准%明显锥体束受累表现#P\_受累不显

著#发病年龄大于 ;" 岁#影像学及实验室检查排

除能引起类似症状的其他疾病$

@4BA一般资料

根据患者最后一次就诊情况分型% JPW # 例

!#4#U" #J\:#& 例 ! #&4%U" #JRJ( 例 ! (4;U " #

以及 :PW %& 例!%)4(U" $

#4!4# 8 性 别 8 男 9& 例 ! 994(U" # 女 ;! 例

! ;;4!U" #男女比例为 #4!) q# #其中 :PW&J\:&

JRJ&JPW 四种分型中男性分别为 ;& &( &! &" 例#女

&" &9 &) &# 例$

#4!4!8发病年龄8:PW 发病年龄 #' n%% 岁#平

均发病年龄为 ;(4% 岁#其中发病高峰为 ;" n;'

岁'J\:发病年龄 &9 n%9 岁#平均年龄 ;(4! 岁'

JRJ的发病年龄 &( n)% 岁#平均发病年龄 9#49

岁$ 见图 # $
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图 @A患者年龄分布

#4!4&8病程8

患者首次就诊时的病程#:PW 为 # n

)" 月#平均为 #&4( 月'J\:为 ## n&)" 月#平均

994& 月'JRJ为 ! n#! 月#平均为 )4& 月'JPW 为 9%

月$

#4!4;8伴随疾病8有外伤史者 #& 例#病前手术

史 ' 例#有消化道疾病 & 例#血吸虫病史 ! 例#高血

压病史 #" 例#心脏病史 ! 例#化学物质接触史 &

例#家族性震颤 # 例##" 例有长期吸烟史$ # 例有

可疑家族史#其母&兄&舅有类似病史$

@4CA首发症状及演变过程

#4&4#8首发症状8

"

以上肢无力或肌萎缩首发

者 ;; 例 ! ;)4&U" #其中近端首发者 #& 例#远端

&# 例##' 例伴肌肉颤动'&% 例逐渐出现腱反射活

跃或亢进#病理征阳性##% 例出现吞咽困难&声音

嘶哑&饮水呛咳等球麻痹症状# ## 例出现舌肌萎

缩&纤颤者$

#

以下肢无力或肌萎缩首发者 !; 例

! !94&U" #伴肌肉颤动者 #" 例#出现锥体束者

#(例#出现球麻痹者 ( 例#出现舌肌萎缩&纤颤者 ;

例$

$

以四肢无力或肌萎缩首发者 #" 例! #"49U" #

伴肌肉颤动者 # 例#) 例出现锥体束征#& 例出现球

麻痹症状#& 例出现舌肌萎缩&纤颤$

%

以球麻痹

症状首发者 #% 例 ! #%4'U" #伴有舌肌萎缩&纤颤

者 ## 例$ ( 例有主观感觉症状#电生理检测未见

感觉神经受累## 例出现认知功能障碍## 例出现

括约肌障碍#表现为排尿困难##! 例逐渐出现呼吸

肌受累#时间为 ) n)" 月#平均为 #)4& 月$

#4&4!8神经系统症状及体征8'9 例患者中#肢体

无力 '& 例! '%4'U" #肌肉萎缩 %& 例! %)4>(U" #

肌肉 颤 动 &! 例 ! &)4(U" # 锥 体 束 征 %! 例

! %94(U" #球麻痹 ;; 例! ;)4&U" #呼吸困难 #! 例

! #!4)U" #舌肌萎缩&纤颤者 !' 例$ 见图 ! $
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图 BA临床症状及体征分布图

@4EA辅助检查

#4;4#8电生理检查8临床上通常将 \_=上下运

动神经元病变分成 ; 个区域#脑干&颈&胸&腰骶

+;##+
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段$ 该组病人均遵循标准进行电生理检测)#*

#均提

示神经源性损害#其中 9# 例为 & 个或以上区域受

累#!; 例 ! 个区域损害&!" 例仅 # 个区域损害#!

例有感觉神经异常## 例右胫腓神经波幅降低#传

导速度减慢## 例双下肢胫神经传导速度减慢$

#4;4!8脑脊液检查8#) 例行脑脊液检测者#其中

! 例出现蛋白轻度增高$

#4;4&8重金属检测8#( 例行重金属检测 !砷&

铅&汞&锰"者均正常$

#4;4;8风湿免疫学检查8;; 例行风湿免疫学自

身抗体检测## 例仅抗核抗体颗粒型 #q#""" $

#4;498脑脊髓 \h]检查8%( 例行脑脊髓 \h]检

查#提示有不同程度椎间盘突出#; 例提示脊髓受

压#但未能解释患者临床症状$ 头部 \h]者 !)

例#9 例提示不同程度缺血性改变$

#4;4)8甲状腺功能检测8;! 例行甲状腺功能检

测#! 例提示游离 >& 轻度下降$

#4;4%8肿瘤标志物检测89( 例行肿瘤标志物检

测#' 例出现轻度升高#但未查到肿瘤存在$

#4;4(8Le检查89& 例查 Le##' 例不同程度升

高#最高达 #;)9 776DXP$

@4NA肌肉病理学

) 例行肱二头肌或三角肌肌肉病理检查#给予

iN和酶学染色$ 病检结果均提示肌群萎缩#表现

为典型神经源性肌萎缩#有利于区分肌病等引起肌

无力$

@4PA误诊或疑诊病例

# 例曾误诊为重症肌无力#9 例曾误诊为周围

神经病#! 例误诊为多灶性运动神经病## 例曾误

诊为平山病#误诊率为 (4(U$

BA讨论

\_=作为纯运动系统疾病#发病率为 ; X#" 万

左右#9U n#"U为家族型#家族型发病高峰年龄

较散发型早)!*

$ 慢性或隐匿性起病#进行性加重#

预后差#从发病到死亡平均 !" 个月#呼吸衰竭为

主要死亡原因$ 男性多发#男q女为 #49q# #可能与

50F!Af基因多态性有关#且男性更多接触环境中的

不良因素而导致体内产生更多自由基或内源性神

经毒素#发病率增高#但最新报道指出两者发病率

渐趋一致)&# ;*

$ 根据临床表现分成以下 ; 型%

"

:PW%为 \_=经典型#同时累及 P\_和 V\_#病损

广泛#进展快#9U在 &" 岁以前发病)9*

#好发年龄

为 99 n)9 岁#平均发病年龄为 ); 岁#年轻患者发

病率现有增加趋势))*

$ 本组中 %& 例 :PW !%%49U" #

平均发病年龄为 ;(4% 岁#较文献报道提前#男q女为

#4;&q# #&" 岁以前发病者 ! 例#与文献报道一致$

本组病例中 ) 例以球麻痹首发#&' 例上肢首发中

有 #) 例出现球麻痹#平均时间为 #!4; 月##' 例下

肢首发中 ( 例出现球麻痹#平均时间为 (4(% 月#

四肢 ' 例中 & 例出现球麻痹#平均时间为 9& 月#下

肢首发患者相对较早可累及球部#早期出现球麻

痹&呼吸困难者#预后差$

#

J\:%以纯 P\_受累

为主#占 \_=病例的 9U n#"U

)%*

#常以肢体无力

首发#部分可渐累及球部#发展相对缓慢#生存期

长! ;& n;"% 月#平均 #9'4! 月"

)(*

#9"U可渐出现

V\_症状#进展成 :PW

)'*

$ 本组有 J\:#& 例#截止

最后一次访视为止#病程为 ## n&)" 月#平均 994&

月#其中 ! 例累及球部#需随访是否累及 V\_#了

解疾病进展情况$

$

进行性延髓麻痹 !JRJ" %以球

麻痹症状首发#研究表明不管 V\_存在与否及

N\Y是 否 提 示 肢 体 失 电 位# JRJ均 可 发 展 成

:PW

)#"*

$

%

JPW%占 \_=病例的 !U

)##*

'本组中 #

例#女性#;( 岁起病#表现为多年来进行性加重的

肢体不灵活&行动迟缓&构音障碍及表情呆板#双

上肢病理征阳性#四肢肌张力增高#腱反射亢进#

无肌肉萎缩#N\Y提示右大小鱼际肌&双胫前肌&

右伸指总肌 \V:J时限宽#舌肌&右胸 #" n## 脊旁

肌&胸锁乳突肌正常#未见自发电位#系统检查未

发现能合理解释进行性双侧锥体束损害的病因#高

度怀疑 JPW$ JPW 早期较难与 :PW 区分#目前认为

; 年多未出现 P\_者#即考虑 JPW

)#!*

$ 本例患者发

病至今 ; 年#近期随访未见明显肌肉萎缩$ JPW 与

:PW 的关系#目前仍存在争议#有认为两者为独立

的疾病#但也有报道发现 :PW 的标志---泛素化包

涵体也存在于 JPW 中)#&*

#因此两者关系仍需进一

步研究#其预后较 :PW 好$

本文 #% 例以球部症状首发#其中女性 ! #! X

;! #!(4)U"多于男性 ! 9 X9& #'4;U" $ 截止最后

一次访视#累及球部者男性 #9 X9& ! !(4&U" #女性

!' X;! ! )'4"U" #两者间仍有显著差异#提示女性

以球麻痹为首发者明显多于男性#且在病程中较易

累及球部#其机制还不明了#是否与性激素对神经

元的保护作用存在差异有关$

神经电生理检查对 \_=诊断及鉴别诊断有重

要意义#是 P\_受累的重要证据#可证实具有临床

表现的 P\_病变#同时发现无症状的亚临床病变#

+9##+
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对疾病早期诊断有关键作用$ 神经传导检查旨在

排除周围神经病&多灶性运动神经病等#通常 \_=

患者感觉及运动传导正常#但中晚期轴索受累及营

养障碍#可发现动作电位波幅减低&运动及感觉传

导异常)#;*

$ \_=患者 N\Y常表现为广泛神经源

受累#进行性失神经电位和慢性再生电位共存$ 为

与颈腰段多发性神经根病鉴别#常应同时检测舌

肌&胸锁乳突肌及 >#" 脊旁肌$ !"") 年修订的

:H-fE诊断标准中)#9*

#根据受累区多少#分为临床

确诊 :PW! & 个区域" &临床拟诊 :PW ! ! 个区域 "和

临床可能 :PW! # 个区域" $ J\:的发病机制&起病

形式&预后及体征与 :PW 相似#N\Y亦表现为广泛

神经源性损害#但 JRJ的早期 N\Y改变可能不明

显#临床体征及排除性诊断就极为重要$ 本组 '9

例均行神经电生理检查#包括脊旁肌&舌肌&胸锁

乳突肌#9# 例为 & 个或以上区域受累#!; 例 ! 个

区域损害&!" 例 # 个区域损害#表现为运动单位时

限增宽&波幅增高#大力收缩募集减少#异常自发

电位#部分出现运动神经传导减慢#T波出现率降

低$ 本组中 ! 例有感觉神经异常## 例右胫腓神经

波幅降低#传导速度减慢## 例双下肢胫神经传导

速度减慢#否认糖尿病史#血糖及糖化血红蛋白正

常#且均为脑干&颈&腰三区域出现失神经电位$ (

例有主观感觉受累#但未见感觉神经异常$

磁共振!\h]"也是 \_=诊断程序中重要手段

之一#可排除 L_W 异常病灶及腰骶神经根病变$

高场强 \h]能显示脑干&脊髓或大脑半球的锥体

束损害$ 特殊技术如 =>]! @EBB,*E6. ?A.*6<E7-/E./" &

OR\!G6IADCK-*A@ 76<F+67A?<0"等对 \_=诊断有重

要价值$ =>]显示水分子各向异性扩散强度和方

向#反映白质纤维束完整程度$ =>]显示 \_=中

皮质脊髓束走行区域及胼胝体的 T:值下降#尤其

是以 V\_受累为主者$ JPW 中#T:下降水平与疾

病进展程度有关$ =>]可显示 :PW 中脑干及颈段

脊髓的改变)#)*

$ OR\则以像素对像素地定量比较

全脑及局部脑体积的不同#广泛用于早老性痴呆&

多系统萎缩等研究$ OR\提示 :PW 中运动皮层及

皮质脊髓束体积减少#而研究表明 :PW 患者会出

现认知功能损害#可能伴额叶及颞叶体积减少)#)*

$

#iC\hW 研究活体组织代谢与生化指标#氨基酸

_C乙酰天冬氨酸 ! _::" 是活性神经元的标志$

#iC\hW 可发现 :PW 的 _::& _::X胆碱复合物&

_::X肌酸复合物明显减少#与 :PW 的细胞坏死和

能量代谢异常相吻合)#%*

$

本组中 #) 例患者行脑脊液检测#! 例出现蛋

白轻度增高$ \_=的脑脊液蛋白升高已陆续有报

道$ 作为 L_W 赖以生存的内环境#脑脊液变化可

能与发病机制相关$ 中晚期 :PW 患者脑脊液中氧

化蛋白质浓度升高#且延髓起病者相对低#与 :PW

的自由基氧化损伤学说相符':PW 脑脊液及血清中

谷氨酸增高#支持谷氨酸介导的 ,兴奋毒性 0 对

:PW 的作用$ 脑脊液中生物学标志的探讨#可能发

现早期潜在神经元损伤)#(*

$

\_=发病与环境因素&遗传异常&氧化损伤等

多种因素有关#相关基因有 Wl=# 基因&LjJ基因

及 ONYT基因等#而外伤&中毒&感染及免疫等因素

也可能诱发$ 本组中仅 # 例有家族史#呈常染色体

显性遗传特征#其基因分析在进行中$ 化学物质接

触史 & 例#外伤史者 #; 例$ 本组重金属包括铅&

砷&锰&汞等检查未发现与疾病的发生有密切关

系#但仍有必要进行相关性研究$ 本组中 #" 例有

长期吸烟史#有报道指出长期吸烟者 \_=发生率

增高#增加男性好发风险)#'*

$

\_=疾病早期#必须与脊肌萎缩症&多灶性运

动神经病&eA..A@0病&平山病&颈椎病 !脊髓型 "及

副肿瘤性运动神经病综合征等鉴别#必要时需行肌

肉活检#与相关肌病鉴别$

总之#\_=作为一种慢性进行性运动神经系统

变性性疾病#发病机制尚不清楚#目前无有效治疗

方案$ 早期可与多种运动系统疾病误诊#肌电图检

测对疾病诊断意义重大#需遵循规范的诊断流程#

减少误诊率#提高早期识别率具有重要临床意义$
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中华医学会第九次全国脑电图与癫痫诊治进展高级讲授班及学术研讨会通知

88由中华医学会神经病学分会脑电图与癫痫学组和中华神经科杂志编辑委员会联合举办的 , 第九次全

国脑电图与癫痫诊治进展高级讲授班及学术研讨会 0 定于 ! " # & 年 9 月 ! 9-! % 日在湖南长沙隆重召开 $

研讨会将邀请国内外著名神经病学专家 #介绍癫痫基础与临床研究最新进展及诊治规范 #讲授班还包括大

量的典型病例讨论及脑电分析 $ 欢迎各级医师参加 $

联系方式 %湖南长沙市湘雅路 ( % 号中南大学湘雅医院神经内科 #邮政编码 % ; # " " " ( $ 联系人 %吴志国

# & ' % ; ( % # 9 & 9 $ N7-ED% +.*0I+*fKI30-+66456745. $ 报名截止日期 %! " # & 年 9 月 # " 日 $

中华医学会神经病学分会脑电图与癫痫学组

中华医学会中华神经科杂志编辑委员会

中南大学湘雅医院
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