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旙旇旓旝斿斾旙旟旐旐斿旚旘旈斻斸旍旔斸旚斻旇旟旇旟旔斿旘旈旑旚斿旑旙斿旙旈旂旑斸旍旙旈旑旚旇斿斻斿旘斿斺斿旍旍斸旘旜斿旘旐旈旙斸旑斾旐旈斾斾旍斿斻斿旘斿斺斿旍旍斸旘旔斿斾旛旑斻旍斿旈旑棽斻斸旙斿旙棳旘斿旙旔斿斻旚旈旜斿旍旟棶
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斈斚斏椇棻棸灡棻棾椆棽椆棷旉棶旈旙旙旑灡棻棸棸棾灢棾棽椄椆灡棽棸棽棻灡棸椆灡棸棸棻

成人型神经元核内包涵体病 斖斠斏表现

黄文静棻棳李暋鑫棽棳王暋俊棻棳樊凤仙棻棳张鹏飞棻棳张暋静棻灣
棬棻棶兰州大学第二医院核磁科棳棽棶神经内科棳甘肃 兰州暋椃棾棸棸棸棸棭

椲摘暋要椵暋目的暋观察成人型神经元核内包涵体病棬斘斏斏斈棭斖斠斏表现暎方法暋回顾性分析椀例成人型 斘斏斏斈棳观察病变位

置暍形态暍信号特点及进展情况暎结果暋椀例 斘斏斏斈均有不同程度大脑半球萎缩暍侧脑室扩张及斊斸旡斿旊斸旙棽级及以上脑白质

病变棳弥散加权成像棬斈斪斏棭可见双侧大脑额叶皮髓质交界区对称性曲线样高信号棳表观弥散系数棬斄斈斆棭图呈低信号椈液体

衰减反转恢复棬斊斕斄斏斠棭序列 斣棽斪斏中棳棽例分别于小脑蚓部旁暍小脑中脚见对称性片状高信号暎治疗后棳棻例斈斪斏示双侧

大脑额叶皮髓质交接区高信号扩展至双侧顶叶棳棻例斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏示小脑蚓部旁高信号范围扩大暎结论暋斈斪斏大脑额叶

皮髓质交界区曲线样高信号为 斘斏斏斈的特征性 斖斠斏表现棳有助于诊断暎
椲关键词椵暋神经元核内包涵体病椈磁共振成像

椲中图分类号椵暋斠椃棿棻椈斠棿棿椀灡棽暋椲文献标识码椵暋斄暋暋椲文章编号椵暋棻棸棸棾灢棾棽椄椆棬棽棸棽棻棭棸椆灢棻棽椄棻灢棸椀

暋暋 神 经 元 核 内 包 涵 体 病 棬旑斿旛旘旓旑斸旍旈旑旚旘斸旑旛斻旍斿斸旘
旈旑斻旍旛旙旈旓旑斾旈旙斿斸旙斿棳斘斏斏斈棭是主要累及神经系统的退行

性疾病棳可见于任何年龄棳进展缓慢棳临床表现多样且

无特异性棳以往主要依据尸检及神经活检病理等确诊椈

暏棻椄棽棻暏中国医学影像技术棽棸棽棻年第棾椃卷第椆期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棽棻棳斨旓旍棾椃棳斘旓椆



依据皮肤组织病理学检查和 斖斠斏诊断 斘斏斏斈 可大大

提升检出率棳但国内对该病的影像学认识仍不足暎本

研究回顾性分析椀例成人型 斘斏斏斈棳探讨其发病机制棳
以期提高 斘斏斏斈诊断率暎
棻暋资料与方法

棻灡棻暋一般资料暋回顾性分析棽棸棻椄年椄月暘棽棸棻椆年

棻棽月椀例于兰州大学第二医院经皮肤组织病理学检

查和棷或基因检测证实的 斘斏斏斈患者棳男棽例棳女棾例棳
年龄椀椀暙椂椂岁棳中位年龄椂棿岁暎见表棻暎
棻灡棽暋仪器与方法暋采用斢旈斿旐斿旑旙斨斿旘旈旓棾灡棸斣超导型

斖斠扫描仪棳椄通道头颅线圈暎嘱患者仰卧暍头先进棳使
轴位扫描基线平行于前后联合暍矢状位扫描基线平行于

大脑纵裂进行采集暎参数椇轴位和矢状位轴位快速自旋

回波棬旚旛旘斺旓旙旔旈旑斿斻旇旓棳斣斢斉棭灢斣棻斪斏棳斣斠棻椄棸棸旐旙棳斣斉
椆旐旙棳斊斚斨 棽椀椃 旐旐 暳 棽棾棸 旐旐椈斣斢斉灢斣棽斪斏棳斣斠
棿椀棸棸旐旙棳斣斉椆棻旐旙棳斊斚斨棽椀椃旐旐暳棽棾棸旐旐椈液体衰减

反转恢复棬旀旍旛旈斾斸旚旚斿旑旛斸旚斿斾旈旑旜斿旘旙旈旓旑旘斿斻旓旜斿旘旟棳斊斕斄斏斠棭
斣棽斪斏棳斣斠椃棸棸棸 旐旙棳斣斉椆棿旐旙棳斣斏棽棽棻椀灡棽 旐旙棳斊斚斨
棽椀椃旐旐暳棽棾棸 旐旐椈弥 散 加 权 成 像 棬斾旈旀旀旛旙旈旓旑灢旝斿旈旂旇旚斿斾
旈旐斸旂旈旑旂棳斈斪斏棭采用平面回波成像棬斿斻旇旓旔旍斸旑斸旘旈旐斸旂旈旑旂棳
斉斝斏棭序 列棳斣斠棿棾棸棸 旐旙棳斣斉棻棸棸 旐旙棳斘斉斬棽棳斊斚斨

棽棾棽旐旐暳棽棸椄旐旐棳斺椊棸暍棻棸棸棸旙棷旐旐棽棳层厚棿灡椀旐旐棳层间

距棻灡棸旐旐椈棾斈时间飞跃法棬旚旈旐斿旓旀旀旍旈旂旇旚棳斣斚斊棭灢斖斠血

管造影棬斖斠斸旑旂旈旓旂旘斸旔旇旟棳斖斠斄棭棳斣斠棽棻旐旙棳斣斉棾灡椂旐旙棳
层厚棸灡椃旐旐棳斊斚斨棽棿椀旐旐暳棽棽棸旐旐椈梯度回波棬旂旘斸斾旈斿旑旚
斿斻旇旓棳斍斠斉棭灢磁 敏 感 加 权 成 像 棬旙旛旙斻斿旔旚旈斺旈旍旈旚旟灢旝斿旈旂旇旚斿斾
旈旐斸旂旈旑旂棳斢斪斏棭棳斣斠棽椄 旐旙棳斣斉棽棸 旐旙棳斊斄 棻椀曘棳斊斚斨
棽椀椃旐旐暳棽棾棸旐旐暎
棽暋结果

棽灡棻暋斖斠斏暋椀例 斘斏斏斈均见双侧大脑不同程度萎缩暍
侧脑室明显扩张棬图棻斄棭椈斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏可见双侧大

脑半卵圆中心及侧脑室周围大片状高信号棬图棻斅棭棳
符合斊斸旡斿旊斸旙棽级及以上脑白质病变椈斈斪斏示双侧额

叶皮髓质交界区对称性曲线样高信号棬图棻斆棭棳表观

弥散系数棬斸旔旔斸旘斿旑旚斾旈旀旀旛旙旈旓旑斻旓斿旀旀旈斻旈斿旑旚棳斄斈斆棭图呈低

信号棬图棻斈棭暎斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏见棻例小脑蚓部旁对称

性片状高信号暍棻例小脑中脚对称性斑片状高信号棳
棾例未见其他异常椈斈斪斏示棾例双侧大脑半球皮层

下白质暍胼胝体和棷或外囊对称性曲线样高信号棬图
棽斄棭棳棽例未见其他异常暎斖斠斄 示棿例颅脑动脉硬

化暍棻例未见明显异常暎棾例接受 斢斪斏棳均未见明显

异常暎
表棻暋椀例 斘斏斏斈患者临床资料

患者

序号
性别

年龄

棬岁棭 主诉 既往史 体检 实验室检查 脑电图 肌电图

棻 女 椂棾 口角歪斜伴左侧脸

部麻木棿月余

高血压棽年棳棽年前

行右侧输尿管狭窄

扩张术

未见明显异常 无明显异常 未查
双下 肢 感 觉 运 动

神经脱髓鞘损害

棽 女 椂棾

间断头晕伴恶心暍呕
吐棻棸年余棳轻度认

知障碍椃年棳近棽日

头晕暍恶心暍呕吐加

重伴步态不稳

既往无特殊疾病
双侧跟灢膝灢胫试

验棬棲棭 无明显异常 界限性脑电图 未见明显异常

棾 男 椂椂
轻度认知障碍半年棳
发作性谵语棻天棳抽
搐发作伴意识丧失棻
次

高血压棻棿年椈肺结

核病棻棻个月棳口服

抗结核药棻棸个月后

自行停药椈棻年前因

心肌梗死接受心肌

支架植入术

语言 理 解 无 障

碍棳但问题回答

错误椈右侧病理

反 射 均 可 疑

棬棲棭棳左侧病理

反射均棬棴棭

脑 脊 液 葡 萄 糖

椀棶棿旐旐旓旍棷斕棳脑 脊

液 氯 化 物

棻棸椃灡椄旐旐旓旍棷斕
未查 未查

棿 女 椂棿
言语不清暍反应迟钝

伴轻度 认知障 碍 棻
年棳突 发 言 语 不 能

棾天

既往无特殊疾病

右上 肢 远 端 肌

力棻级棳近端棾棲
级棳余肢体肌力

椀棴级

脑脊 液 蛋 白 斝斠斚斣
棸棶椄棽旂棷斕棳脑脊液自

身免疫性脑炎抗体

斏旂斍棬棴棭棳血管炎抗

体斏旂斍棬棴棭

未查 未查

椀 男 椀椀 双下肢无力棽年余棳
步态不稳棾天

既往无特殊疾病

双侧跟灢膝灢胫实

验棬棲棭棳双手轮

替动作笨拙

无明显异常 未查 未查

暏棽椄棽棻暏 中国医学影像技术棽棸棽棻年第棾椃卷第椆期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棽棻棳斨旓旍棾椃棳斘旓椆



暋暋经营养神经暍改善循环暍抗感染等对症支持治疗棻
年后复查棳椀例中棳棻例斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏见小脑蚓部旁对

称性片状高信号范围扩大棬图棽斅暍棽斆棭棳斈斪斏较前未见

明显改变椈棻例斈斪斏见双侧大脑额叶皮层下白质曲线

样高信号扩展至双侧顶叶棬图棾斄暍棾斅棭棳动脉自旋标记

棬斸旘旚斿旘旈斸旍旙旔旈旑旍斸斺斿旍旈旑旂棳斄斢斕棭序列图像示双侧大脑皮

层及皮层下白质弥漫性灌注减低棬图棾斆棭棳弥散张量成

像棬斾旈旀旀旛旙旈旓旑旚斿旑旙旓旘旈旐斸旂旈旑旂棳斈斣斏棭见脑白质纤维束稀

疏棬图棾斈棭椈棻例出院椆个月后死亡棳具体原因不详椈棽

例失访暎
棽灡棽暋皮肤组织病理学检查和基因检测暋皮肤组织病

理学均于光镜下见小汗腺细胞暍成纤维细胞核内大量

嗜酸性包涵体棬图棽斈棭棳电镜下见小汗腺细胞暍成纤维

细胞核内无膜结构的细丝样物质沉积棬图棽斉棭椈免疫组

织化学均示 斝椂棽棬核内棲棭暍泛素棬核内棲棭暎棻例接受

棽 基因检测棳结果显示斍斍斆重复扩增椆椂
次椈棻例接受 棻基因检测示斆斍斍重复扩增棾椃次椈
其余棾例未接受基因检测暎

图棻暋病例棻暋斄棶斣棽斪斏示双侧大脑半球萎缩棳侧脑室扩张椈斅棶斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏示双侧大脑半卵圆中心及侧脑室周围大片状高信号椈斆棶斈斪斏
示双侧大脑额叶皮髓质交界区对称性曲线样高信号棬箭棭椈斈棶斄斈斆图示双侧大脑额叶皮髓质交界区对称性曲线样低信号棬箭棭

图棽暋病例棽暋斄棶斈斪斏示双侧额顶叶皮髓质交界区暍外囊暍胼胝体膝部及压部对称性曲线样高信号

棬箭棭椈斅棶斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏示双侧小脑蚓部旁对称性高信号棬箭棭椈斆棶治疗棻年后复查棳斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏示

双侧小脑蚓部旁对称性片状高信号范围扩大棬箭棭椈斈棶光镜下见小汗腺细胞核内多个圆形或类圆形

包涵体棬泛素免疫组织化学染色棳暳棽棸棸棳箭棭椈斉棶电镜下汗腺细胞核内见无膜结构的细丝样物质沉积

棬暳棿棸棸棸棳箭棭
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图棾暋病例棾暋斄棶治疗前斈斪斏示双侧大脑额叶皮层下白质曲线样高信号棬箭棭椈斅暙斈棶治疗棻年后复查斈斪斏棬斅棭见原高信号区更加清晰棳并
扩展至双侧顶叶棬箭棭棳斄斢斕图棬斆棭示双侧大脑皮层及皮层下白质弥漫性灌注减低棳斈斣斏图棬斈棭示脑白质纤维束稀疏

棾暋讨论

斘斏斏斈的病因及发病机制迄今尚未明确暎在 斘斏斏斈
中可见 棽 基因椀狆端 斍斍斆序列扩增椲棻椵棳
有学者发现这种异常重复扩增与棻棻种震颤阳性疾病

有关棳包括部分特发性震颤暍帕金森病及多系统萎缩等

多种 神 经 系 统 疾 病椲棽椵棳故 建 议 将 斘斏斏斈 归 类 为

棽 重复扩增棬椌椂椂次棭相关性疾病椲棾椵暎此

外棳斘斏斏斈还与泛素灢蛋白酶体系统相关蛋白在细胞核

中过度聚集或蛋白降解异常有关椲棿椵椈实验室检查显示

脑脊液蛋白轻度升高有助于 斘斏斏斈 诊断暎斘斏斏斈 病理

学表现为中枢和外周神经系统暍内脏及皮肤细胞核内

由无膜结构的纤维物质构成的圆形嗜酸性透明包涵

体棳直径棻灡椀暙棻棸灡棸毺旐椈免疫组织化学示泛素暍斝椂棽抗

体和斢斦斖斚灢棻均棬棲棭椲椀椵暎本组椀例均于光镜及电镜

下见核内嗜酸性包涵体椈其中棻例 棽 基

因检测发现 斍斍斆异常扩增棳棻例实验室检查示脑脊液

蛋白升高暎
斘斏斏斈可分为婴幼儿型暍青少年型和成人型暎婴幼

儿型 斘斏斏斈罕见棳临床表现为智力和运动发育衰退棳常
伴低眼压及小脑症状棳与小脑萎缩有关椲椂椵暎青少年型

斘斏斏斈主要表现为人格改变暍学习困难暍锥体外系症状暍
帕金森综合征暍神经病变暍小脑功能障碍即手足徐动症

或震颤椲椃椵暎成人型 斘斏斏斈平均发病年龄为椀椆灡椃岁棳分
为家族型和散发型椈家族型主要表现为痴呆和肢体无

力棳散发型在此基础上可见偶发性脑病暍癫痫及膀胱功

能障碍棳且部分患者膀胱功能障碍发生于神经功能障

碍之前椲椄椵暎本组椀例均为散发型成人型 斘斏斏斈棳存在不

同程度神经功能障碍和肢体症状棳其中棻例膀胱功能

障碍出现较早棳与文献报道相符暎
成人型 斘斏斏斈 特征性 斈斪斏表现为大脑皮髓质交

界区曲线样高信号棳呈暟绸带征暠暍暟鸡冠花征暠或暟锯齿

征暠椲椆椵棳与 斦纤维近端海绵样变密切相关棳可能由于星

形胶质细胞中存在嗜酸性包涵体而致白质受损椲棻棸椵暎
斘斏斏斈主要累及运动神经和感觉神经的髓鞘椲棻棻椵而致髓

鞘水肿棳使大脑皮髓质交界区出现 斈斪斏曲线样高信

号棳于 斄斈斆图表现为低信号棳而侧脑室周围的血管源

性水肿斈斪斏呈低信号暍斄斈斆呈高信号棳胼胝体及外囊

可见斈斪斏异常高信号椈斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏表现为小脑半

球内侧暍小脑蚓部旁对称性片状高信号棳于冠状位呈

暟蝶 翼 征暠或 暟斎 征暠棳小 脑 中 脚 棬旐旈斾斾旍斿斻斿旘斿斺斿旍旍斸旘
旔斿斾旛旑斻旍斿棳斖斆斝棭对称性片状高信号于轴位呈暟斖斆斝
征暠棳可作为诊断指标椲棻棽椵椈皮层下至脑室周围广泛融合

的白质高信号为斊斸旡斿旊斸旙棽级及以上的脑白质病变所

致棳可能与白质区星形胶质细胞功能障碍有关椲棻棾椵暎
斘斏斏斈 于 斣棻斪斏和 斣棽斪斏均可见双侧大脑半球及胼胝

体不同程度萎缩棳双侧侧脑室扩张椈增强后脑膜强化或

皮层脑回样强化棳可能与亚急性脑炎发作及病变区域

动脉充血扩张有关椲棻棿椵暎除此之 外棳斘斏斏斈 斖斠 波谱

棬斖斠旙旔斿斻旚旘旓旙斻旓旔旟棳斖斠斢棭可见 斘斄斄棷斆旘下降棳提示

神经元密度减少暍功能减低椈斈斣斏可见白质纤维束受

损棳与认知功能降低有关椈斄斢斕低灌注提示脑功能代

谢下降椲棻椀椵棳与斝斉斣棷斆斣显示双侧大脑半球棳尤其是额

顶叶皮层葡萄糖代谢减低相符合暎斢斚斘斉等椲棻椂椵发现

棾椄例散发型成人型 斘斏斏斈中棳椆椃灡棿棩伴白质脑病和棷或

脑室扩张棳斈斪斏均可见大脑皮髓质交界区高信号暎本

组椀例均伴不同程度脑萎缩暍脑室扩张及 斊斸旡斿旊斸旙棽
级及以上脑白质病变棳斈斪斏均见大脑额叶皮髓质交界

区高信号棳其中棻例斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏见小脑蚓部旁高信

号棳棻例见小脑中脚高信号椈治疗后复查棻例 斄斢斕图

示双侧大脑皮层及皮层下白质灌注弥漫性减低棳斈斣斏
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示白质纤维束稀疏棳与文献报道一致暎
鉴别诊断椇栙脑皮质层状坏死棳为累及脑皮层的局

灶性或弥漫性坏死棳斣棻斪斏可见脑皮层线状暍脑回状高

信号棳边界清楚棳斣棽斪斏暍斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏及 斈斪斏均呈高

信号椈栚克灢雅病棳主要累及大脑皮层和基底节区棳斈斪斏
可见明显高信号棳呈暟花边征暠或暟绸带征暠棳变异型则累

及丘脑枕和丘脑背侧棳表现为暟丘脑枕征暠或暟曲棍球

征暠椈栛线粒体脑肌病棳好发于枕叶暍顶叶或颞叶棳可伴脑

肿胀棳表现为多灶性暍非对称性暍不按血管分布的皮层及

皮层下高信号棳斖斠斄示小血管增多棳斖斠斢可见乳酸峰椈
栜脆性斬相关震颤共济失调综合征棳由 斬染色体智能

低下棻型棬 棻棭基因椀狆端非翻译区斆斍斍重复序列异

常扩增棬椀椀暙棽棸棸次棭所致棳斈斪斏可见大脑皮髓质交界区

曲线样高信号棳光镜下可见皮肤脂肪细胞暍成纤维细胞

或汗腺细胞核内包涵体椲棻椃椵暎本组棻例 斘斏斏斈的 斖斠斏表

现与脆性 斬相关震颤共济失调综合征难以鉴别棳而
棻基因检测示斆斍斍扩增棾椃次棳据此获得诊断暎
综上所述棳成人型斘斏斏斈特征性 斖斠斏表现为大脑皮

髓质交界区曲线样 斈斪斏高信号棳双侧小脑蚓部旁或小

脑中脚对称性斊斕斄斏斠灢斣棽斪斏高信号棳均有助于诊断椈最
终确诊仍需依靠皮肤组织病理学检查及基因检测暎
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斾旈旙斿斸旙斿斲斒斴敭斘斿旛旘旓旍旓旂旟敩棽棸棻椆敩椆棽敤棻椆敥敽斿棽棽椆椀灢斿棽棽椆椂敭

斲棻棸斴暋斮斚斔斚斏斢敩斮斄斢斦斏斔敩斎斄斢斉斍斄斪斄 斮敩斿旚斸旍敭斝斸旚旇旓旍旓旂旈斻斸旍
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旈旐斸旂斿旙旈旑斸斻斸旙斿旓旀旑斿旛旘旓旑斸旍旈旑旚旘斸旑旛斻旍斿斸旘旈旑斻旍旛旙旈旓旑斾旈旙斿斸旙斿斲斒斴敭
斆旍旈旑斘斿旛旘旓旔斸旚旇旓旍敩棽棸棻椂敩棾椀敤椂敥敽棾椃椀灢棾椄棸敭
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旈旑斻旍旛旙旈旓旑斾旈旙斿斸旙斿敽椄斻斸旙斿旙斲斒斴敭斄斒斘斠斄旐斒斘斿旛旘旓旘斸斾旈旓旍敩棽棸棻椃敩
棾椄敤棻棻敥敽棽棻棸棸灢棽棻棸棿敭
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棽棸棻椂敩棻棾椆敤斝旚棻棽敥敽棾棻椃棸灢棾棻椄椂敭

斲棻椃斴暋斝斄斈斏斕斎斄斏斍敩斘斦斘斉斢斠 斎敩斢斆斚斠斣斉斍斄斍斘斄斊斄敩斿旚斸旍敭
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