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·病例报告·

半侧巨脑综合征１例附文献复习

操德智，胡雁，廖建湘，朱艳伟，赵霞

（深圳市儿童医院神经内科，广东 深圳　５１８０２６）
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　　半侧巨脑综合征（ｈｅｍｉｍｅｇａｌｅｎｃｅｐｈａｌｙ，ＨＭＥ）是
一种极为罕见的脑发育畸形，在难治性癫

!

的手术治

疗中有重要意义。现将我院诊治的１例报道如下。

１　临床资料

患儿，男，４月，以“反复抽搐半月”为主诉收入
我院神经科。患儿于半月前无明显诱因下出现反复

抽搐，表现为突发意识丧失，双眼向下凝视，面色发

绀，无肢体强直抽动，无点头拥抱动作，无牙关紧闭，

无二便失禁等，每次发作持续约 １０余秒可自行缓
解，缓解后入睡，睡醒后活动如常，无发热，无呕吐、

尖叫，无易激惹，未予特殊处理。初每日发作１～２
次，后逐渐增多，近２～３ｄ每日发作４～５次。起病
以来，患儿精神反应尚可，食奶可。患儿为Ｇ１Ｐ１，孕
３８周剖宫产，出生体重３２００ｇ，出生时羊水有Ⅱ度

污染，伴羊水吸入，１分钟Ａｐｇａｒ评分为９分，左侧头
皮血肿。生后人工喂养，３个半月开始抬头，现会
笑，不会认人。无过敏、外伤史，按时进行预防接种，

家族中无遗传代谢病及癫
!

病史。体格检查：

Ｔ３７．３℃，Ｒ３０次／ｍｉｎ，心率 １２２次／ｍｉｎ，体重 ８
ｋｇ，头围４５ｃｍ。神志清楚，无特殊病容，发育正常，
营养中等。全身皮肤未见皮疹及异常色素沉着，头

颅未见明显畸形，前囟平软，斜径１．５ｃｍ×１．５ｃｍ，
张力不高，双侧瞳孔等大等圆，对光反射灵敏，四肢

肌力、肌张力正常，双侧巴氏征（＋），布氏征，克氏
征均（－）。入院后查血、尿、粪常规未见异常，血电
解质、肝肾功能、心肌酶未见异常。入院后头颅ＭＲＩ
提示左侧巨脑回畸形（图１）。脑电图提示：清醒及
睡眠中均可见左中央颞区为主稍多尖波、尖慢波单

发。入院诊断：半侧巨脑综合征。

　　图１　头颅ＭＲＩ　　图Ａ、Ｂ为Ｔ１Ｗ像，图Ｃ、Ｄ为Ｔ２Ｗ像。其中图Ａ、Ｃ示左侧颞叶明显增大，皮层增厚，沟回变浅，双侧小
脑及脑干基本对称。图Ｂ、Ｄ示左侧额、顶、枕叶增大，皮层增厚，沟回变浅，双侧皮质下白质均未发育完全。

２　讨论

半侧巨脑综合征是１８３５年由Ｓｉｍｓ命名的一种
罕见的脑发育畸形，以一侧半球或其中的几个脑叶

的发育畸形，以精神运动发育迟滞、偏瘫、偏盲及顽

固性癫
!

为特征。与结节性硬化、局部皮质发育异常

（ｆｏｃａｌｃｏｒｔｉｃａｌｄｙｓｐｌａｓｉａ，ＦＣＤ）同属于神经元、胶质细
胞异常增生性畸形。国外统计的患病率为癫

!

儿童

的３‰～１０‰，占皮质发育异常疾病的１％～１４％［１］。

尽管ＨＭＥ比较少见，但在国外难治性癫
!

半球切除

术病例中，有３０％～５０％为ＨＭＥ。临床上ＨＭＥ可分

·３５５·
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为３个主要类型：①单独型（ｉｓｏｌａｔｅｄｈｅｍｉｍｅｇａｌｅｎ
ｃｅｐｈａｌｙ），是指不伴有任何皮肤或全身损害，而只有一
侧大脑半球畸形的ＨＭＥ，是最典型和常见的一种类
型，均为散发病例，其预后取决于癫

!

及神经系统损

害的严重程度；②综合征型（ｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅｍｉｍｅｇａｌｅｎ
ｃｅｐｈａｌｙ），是指与半侧巨人症（ｈｅｍｉｇｉｇａｎｔｉｓｍ）及几种
神经皮肤综合征有关的ＨＭＥ，有少数病例符合孟德
尔遗传特征，其预后取决于全身损害情况，其癫

!

的

表现与单独型没有明显区别；③完全型（ｔｏｔａｌｈｅｍｉ
ｍｅｇａｌｅｎｃｅｐｈａｌｙ），是指除了单侧大脑半球受累外，同
侧小脑、脑干也会受累的ＨＭＥ，比较少见［２］。

神经系统表现包括三联征：精神运动发育迟滞、

对侧运动受限、癫
!

。虽然有报道有部分病例可以

发育正常，运动受限轻微，癫
!

可以用药物控制，但

大多数ＨＭＥ患者，神经系统损害是较严重的。在
未手术治疗的病例中，癫

!

发作可进行性加重，可引

起癫
!

持续状态而致死。癫
!

是 ＨＭＥ的最主要临
床表现，在超过９０％病人中出现，异常放电可能与
病变区域的 ｍＲＮＡ编码的神经递质（谷氨酸、ＧＡ
ＢＡ）受体发生改变或者病变区域的神经元触突异常
有关［３］。癫

!

发作常于生后不久起病，很少在６个
月后起病。癫

!

的表现及脑电图的变异性很大，包

括局灶运动性发作、强直与失张力发作、阵挛与肌阵

挛发作；或者出现早期肌阵挛脑病伴爆发抑制放电

（Ｏｔｈａｈａｒａｓｙｎｄｒｏｍｅ，大田原综合征）、Ｗｅｓｔ综合征、
ＬｅｎｎｏｘＧａｓｔａｕｔ综合征，以及局灶性发作持续状态。
同一病人可出现不同类型发作。抗药性是ＨＭＥ癫

!

发作的特点，这一特征在癫
!

的早期就可出现，很快

发展成为难治性癫
!

，因此需要早期手术治疗。本例

患儿诊断明确后先后给予“德巴金、得理多、硝西泮、

妥泰”等抗癫
!

治疗，患儿抽搐缓解数日后再次发作，

每日发作频繁时可达７～８次，脑电图提示清醒及睡
眠中均可见左中颞叶区为主稍多尖波、尖慢波单发。

目前高分辨率及特异性检查可对９０％的皮质
发育畸形进行正确诊断。新生儿超声可早期发现疑

似病例。ＭＲＩ是 ＨＭＥ诊断的金标准，既可用于诊
断，也可用来作为治疗的参考［４］。功能性影像学检

查（ＳＰＥＣＴ、ＰＥＴ）可发现发作期患侧大脑半球的高灌
注、高代谢，发作间期的低灌注、低代谢。磁共振波谱

分析（ＭＲＳ）中，局部的Ｎ乙酰天冬氨酸／肌酐比值会
下降。本例患儿头颅 ＭＲＩ可发现左侧额、顶、颞、枕
叶皮层增厚，沟回变浅，双侧侧脑室基本对称，双侧小

脑、脑干基本对称，符合单独型ＨＭＥ诊断。
目前对此病的分子遗传学研究仍较少，有研究推

测促有丝分裂的基因（如ｆｏｇ基因）与对称化基因或单

侧化基因（如Ｐｉｔｘ２，Ｌｅｆｔｙ基因）相互作用，导致单侧大
脑半球神经细胞过度增生，从而引起半侧巨脑畸形［５］。

显微镜检查可发现畸形脑组织的神经元及胶质异

常，这种异常也可出现在对侧，皮质缺乏正常分层现

象，同时灰白质分界不清。除此以外，可出现一些巨大

神经元（树突增生，Ｎｉｓｓｌ′ｓ小体异常分布），在不同层次
皮质中出现不同的方向。神经元细胞可分布在白质

中，尤其是皮层下白质，导致灰白质分界不清。虽然所

有病例均会出现神经元病变，但只有５０％病例出现胶
质细胞改变，且星形细胞较少突胶质细胞更易受累，可

出现异常细胞，包括气球细胞、Ｒｏｓｅｎｔｈａｌ′ｓ纤维［６］。

由于此病对抗癫
!

药物均有抗药性，因此尽早

手术是治疗此病的最佳方法。手术方式包括大脑半

球切除，半侧大脑皮层切除及脑皮层部分切除。手

术成功率都很高，手术后运动及视觉功能仍能保持

稳定，或有所改善，那些术前有损害的患者，术后几

个月可慢慢恢复。认知功能在术后也可逐步改善，

尽管一半患者术后有长期认知功能损害，但７０％患
者ＩＱ提高、精神运动发育进步。早期手术可改善精
神运动发育迟滞，因此提倡早期手术。国外一份２０
例的病例研究中，从３月到１１岁的患儿中，１４例是
在２岁以内进行的手术治疗，而１０例是在１０月以
内进行的手术治疗，术后无发作比例达到６０％［７］。

而目前国内仍要求１岁以后才能行大脑半球切除
术，这对患儿癫

!

的治疗以及精神运动的发育均有

不利影响，值得临床医生重视。
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