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暋暋患者女棳棽椂岁棳因暟双手不自主抖动伴月经紊乱椀年暠就诊暎
患者椀年前就餐时被发现双手震颤棳持物时明显棳精神紧张时

加重棳睡眠时消失棳无行走不稳及肢体活动障碍棳无头痛暍发热

及精神异常棳未接受任何治疗椈棽年前因月经紊乱于外院住院期

间接受头颅斆斣检查发现脑白质异常暎患者平素不喜运动棳自
幼反应迟钝棳学习成绩差棳小学椀年级辍学椈平素月经不规律棳
经期长椈否认家族遗传病史及类似疾病史棳无疫病接触史暎查

体椇发育正常棳营养良好棳神志清晰棳言语流利椈反应迟钝棳计算

慢椈颈无抵抗棳斔斿旘旑旈旂征及 斅旘旛斾旡旈旑旙旊旈征阴性棳双侧 斆旇斸斾斾旓斻旊
征及斅斸斺旈旑旙旊旈征阳性椈双手轻度震颤棳双侧指鼻试验欠稳准暎
脑脊液检查白细胞计数增高棳其余实验室检查未见异常暎基因

检测分析椇真核翻译起始因子棽斅棬斿斏斊棽斅棭基因存在棽个杂合突

变暎头部 斖斠斏椇两侧脑室旁和大脑半球深部脑白质弥漫性异常

信号棳斣棻斪斏呈低信号棳斣棽斪斏呈高信号棳斊斕斄斏斠以高信号为主棳
于深部白质内可见片状等灢低信号椈斈斪斏示病灶稍低信号伴边

缘高信号棳斄斈斆值增高棳无弥散受限棳呈对称性分布棳边界清晰

棬图棻棭暎排除其他脑白质病变后棳拟诊为白质消融性脑白质病

棬旜斸旑旈旙旇旈旑旂旝旇旈旚斿旐斸旚旚斿旘斾旈旙斿斸旙斿棳斨斪斖棭暎

讨论暋斨斪斖 又称儿童共济失调伴中枢神经系统髓鞘化不

良棳为常染色体隐性遗传病棳是以共济失调暍痉挛暍视神经萎缩

为主要临床表现的脑白质病暎目前已经明确棳斿斏斊棽斅基因突变

是导致 斨斪斖 的主要原因棳也是儿童遗传性脑白质病的普遍原

因暎依据年龄特点棳斨斪斖 可分为先天型暍婴儿型暍早期儿童型暍
晚期儿童型棷青少年型及成人型棳其中成人型极为罕见棳由于体

征较轻且病情进展缓慢棳患者通常可以长期生存暎本例为青年

女性患者棳以自幼反应迟钝暍双手震颤等神经系统症状为主棳慢
性进展且应激后加重棳运动障碍重于智力障碍椈头部 斖斠斏表现

为脑白质弥漫性暍对称性受累棳主要累及中央区及皮质下白质棳
其 斣棻暍斣棽及斊斕斄斏斠影像逐渐演变为与脑脊液相同信号棳符合

斨斪斖 影像学诊断标准棳且该患者基因检测分析示斿斏斊棽斅基因

存在棽个杂合突变棳最终确诊为成人型 斨斪斖暎本病需与急性

播散性脑脊髓炎暍线粒体脑病及其他脑白质营养不良疾病如异

染性脑白质营养不良暍巨颅伴皮层下海绵样囊肿性脑白质病等

相鉴别暎斖斠斏发现典型大脑中央白质弥漫受累棳晚期发生囊

变棳或伴小脑暍脑干暍胼胝体内缘及内囊后肢受累时棳结合典型

临床症状棳应考虑到本病的可能棳但确诊有赖于基因检测分析暎
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