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　　 结 节 性 硬 化 症 （ｔｕｂｅｒｏｕｓｓｃｌｅｒｏｓｉｓｃｏｍｐｌｅｘ，
ＴＳＣ），是一种常染色体显性遗传的神经皮肤综合
征，它影响细胞的分化、增殖和迁移，产生各种各

样的错构瘤性病变，可以影响到身体的各个器官。

１９０８年 Ｖｏｇｔ提出该病主要临床特征为面部皮脂腺
瘤、难治性癫痫和精神发育迟滞。９０％的患者可
出现癫痫症状，ＴＳＣ在婴幼儿阶段常见的癫痫发作
形式是婴儿痉挛症。目前，在国外氨己烯酸已取代

促肾上腺皮质激素成为婴儿痉挛症一线治疗药

物［１］，但氨己烯酸尚未进人中国市场，国内对该药

了解较少。本文通过观察 １例应用氨己烯酸治疗
ＴＳＣ症并婴儿痉挛症患儿的治疗效果，并对文献进
行了回顾性分析，以提高对氨己烯酸在婴儿痉挛症

治疗作用中的认识。

１　病例资料
患者，男性，３岁，因“发作性点头 ２年半，加重

２月”入院。患者 ２年半前出现发作性点头，口唇
紫绀，双眼上视，每次持续数秒，每天发作 １０余
次，在当地儿童医院住院治疗，诊断：“结节性硬

化”。应用丙戊酸钠口服液，每次 ４ｍｌ，每天两次
口服，症状好转出院，６个月无发作。１年前患儿
发烧，再次出现发作性点头，在上海某儿童医院治

疗，诊断同前，加用左乙拉西坦片 ０．３７５ｇ，每天两
次，托吡酯片 ５０ｍｇ每天两次，病情无好转。３月
前患者突然出现呼之不应，口唇发绀，双眼上翻，

四肢抽搐，约 ８ｍｉｎ左右抽搐缓解，平均每月发作 １
次，共发作 ３次，２个月前患儿发作性点头症状加
重，每天发作达 １０次。

查体：前额、左侧耳后、背部及其臀部可见 ５处
皮肤脱失斑，平均 ２ｃｍ×１ｃｍ，最大 ３ｃｍ×１ｃｍ，

智力低下，只能说一些简单的称呼。

患儿足月剖腹产，出生时缺氧，体重 ３．２ｋｇ，１
岁 ７个月会走，２岁时会说单个词，智力低下。家
族中无癫痫病史。

颅脑 ＣＴ：两脑室旁可见结节样高密度，脑实质
内均可见片状低密度影（图 １、图 ２）。颅脑 ＭＲＩ：双
侧额、颞、顶和枕叶内可见多发结节状、环状长 Ｔ１长
Ｔ２信号，ＦＬＡＩＲ呈环状高信号，双侧侧脑室内可见多
个结节状等 Ｔ１长 Ｔ２信号（图３、图４、图５）。

图 １　患者颅脑 ＣＴ示两脑室旁可见结节样高密度影。

图 ２　患者颅脑 ＣＴ示两脑实质内均可见片状低密度影
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图 ３　患者颅脑 ＭＲＩ示双侧颞、额、顶和枕叶内可见多

发结节状和环状长 Ｔ１信号。

图 ４　患者颅脑 ＭＲＩ示双侧颞、额、顶和枕叶内可见多

发结节状和环状长 Ｔ２信号。

图 ５　患者颅脑 ＭＲＩ示双侧颞、额、顶和枕叶 ＦＬＡＩＲ呈
环状高信号。

２４ｈ视频脑电图监测：发作间期的脑电图，双
侧散在额叶、顶叶、颞叶和枕区可见棘波、尖波、

尖慢波及棘慢波（图 ６）。曾有 ３次临床发作，临
床表现为患者突然点头，发作期背景活动以低幅

快波为主，各个导联爆发的中到高波幅的多棘慢

波（图７）。
患儿临床诊断为结节性硬化，应用氨己烯酸

（早 ５００ｍｇ，晚上 ６２５ｍｇ）治疗后癫痫发作完全消
失，一年后复查脑电图并进行眼底检查。脑电图：

检测过程中无癫痫发作，脑电图背景 θ波为主，偶

可见高波幅尖慢波发放（图 ８）。偶尔畏光，眼底及
视野检查正常。

图 ６　治疗前发作间期的脑电图，可见双侧散在额叶、

顶叶、颞叶和枕区可见棘波、尖波、尖慢波及棘

慢波。

图 ７　治疗前发作期可见背景活动以低幅快波为主，

各个导联爆发的中到高波幅的多棘慢波。

图 ８　治疗后脑电图背景 θ波为主，偶可见高波幅尖

慢波发放。
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２　讨论
ＴＳＣ可累及人体任何器官，色素脱失斑、智能

障碍及癫痫发作是该病的三大临床特征，本例患者

自幼智力发育迟滞，出现皮肤脱失斑，癫痫发作形

式为婴儿痉挛症和失张力发作。

癫痫为该病的主要症状，多数在 ２～３岁即可出
现癫痫，患儿癫痫发作可表现为多种发作形式，除婴

儿痉挛症和部分性发作外，也可表现为全身强直 －
阵挛发作和失张力发作等，同一患儿可表现为一种

或多种发作形式，甚至可出现癫痫持续状态［２］。

脑电图表现为两侧对称性痫样放电，局限性伴

痫样放电，弥漫性异常伴痫样放电［３］。呈现弥散性

或局限性 θ波或中高幅 δ波，伴有不规则的高幅棘
波、尖波和棘慢波［４］。本例视频脑电图表现为发作

期各个导联同步爆发的中 －高波幅的多棘慢波。
氨己烯酸是 γ氨基丁酸（ＧＡＢＡ）的一种结构

类似物，通过不可逆的抑制 ＧＡＢＡ转氨酶来抑制
ＧＡＢＡ的分解代谢，从而提高大脑中 ＧＡＢＡ的浓度，
达到抗癫痫的治疗作用［５］，氨己烯酸用于治疗婴儿

痉挛症和难治性局灶性癫痫，特别是伴 ＴＳＣ的患
者［６］。治疗的剂量为每日 ３０～５０ｍｇ／ｋｇ，氨己烯
酸平均有效率为 ７４％［７］，氨已烯酸的不良反应是

视网膜毒性，其发生率为 ２１％ ～４４％。本例患儿

应用氨己烯酸癫痫发作完全控制，跟踪一年检查无

视网膜损伤等不良反应，因此，本例用氨己烯酸治

疗 ＴＳＣ并婴儿痉挛症患儿的疗效是肯定的。
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