
第 !" 卷第 ! 期
"#!# 年 ! 月

$$$$$$$$$$$$$$$$$$$$

中国当代儿科杂志
%&'( )%*(+,-. /,0'1+2

3*45!" 6*5!

)1(5"#!#

患儿在出现典型川崎病症状之前'首先出现肾功能

不全改变'从川崎病的发病机制上推测'病初患儿存

在细菌感染'可能是感染诱发了机体免疫功能异常'

出现肾脏前的免疫性血管炎改变'从而发生肾脏供

血不足'出现肾前性肾功能不全'随着抗感染)利尿

的对症处置'尿量增多后'肾功能不全缓解&

川崎病患儿的血小板一般在病程第 " M; 周最

高!!"

'而该患儿于病程 " 周时出现血小板暂时性下

降'之后再升高& 关于川崎病患儿血小板减低'在国

内文献中鲜有报道'但国外文献已有数例报道!"<;"

'

且有研究表明'对于川崎病患儿'血小板减少相对于

血小板增多'更易导致冠状动脉扩张的发生!;"

&

该患儿出现手足指趾端膜状脱屑)冠状动脉扩

张'病初应用抗感染治疗'发热不退'加用丙种球蛋

白)阿司匹林后热退'复查心脏超声扩张的冠状动脉

回缩'均支持川崎病的诊断&

具有经典川崎病症状的病例诊断不难'但近年

来有很多川崎病病例症状不完全)不典型'常伴有一

些少见症状的出现'我们在临床诊治过程中'还需不

断学习与总结'争取做到及早诊断)及早治疗&
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早发型原发性扭转性肌张力不全 ! 例
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$$患儿'男': 岁'因肢体僵硬'面)颈部及躯体向

左扭转 ; 年余入院& 发病时始于右下肢'后渐波及

其他肢体及躯干'颈部呈痉挛性斜颈'挤眉弄眼'歪

嘴'伸缩舌头'不能行走'严重时有张口)咀嚼困难&

有时伴有便秘和阵发性腹痛& 症状晨轻暮重'精神

紧张及活动时加重'安静时减轻'睡眠时消失& 患儿

足月顺产'!" 月会坐'"@ 月会走时发现姿势古怪';9

月开始会说话'但含糊不清'智力发育与同龄儿相

当& 否认家族中类似运动障碍病史& 查体*神志清

楚'痛苦面容'角弓反张'心肺无异常'构音障碍'痉

挛性斜颈#向左扭转$ '两手腕内收内旋'躯干轻度

向左扭转'四肢肌张力增高'远端关节尚存在小范围

活动& 四肢肌力正常'腱反射正常'腹壁反射存在'

双侧巴彬斯基征阴性& 实验室检查*乙肝检查阴性'

肝)肾功能)铜蓝蛋白正常'血乳酸)血氨均正常'脑

脊液常规)生化)XGC指数)寡克隆区带均未见异常&

裂隙灯下未见 b<F环'脑电图)肌电图及脑干听觉

诱发电位检查未见异常'头颅 %T未见异常& 头颅

?̀X示两侧基底节区内囊膝部对称性小片状长 T!)

长T" 信号影#图 !$& 临床诊断+早发型原发性扭转

性肌张力不全,& 急性期静脉滴注东莨菪碱'必要

时合用水合氯醛或安定镇静%缓解期用安坦和美多

巴等治疗'好转后出院& 现随访 ;# 余月'病情呈缓

慢进展'伴有间断性加重)缓解& 复查头颅 ?̀X'基

底节区病灶无明显变化&
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&*两侧基底节区内囊膝部对称性小片状

长T! 信号影% P*两侧基底节区内囊膝部对称性小片状长T" 信号影&

讨论*早发型原发性扭转性肌张力不全#,124U<

*(W,+.2'-12U+*2W'*( 0UW+*('1$是特发性肌张力不全

的一种'既往研究认为其属于常染色体显性遗传'外

显率约 ;#]'突变基因?<+!'位于染色体 7g;@& 该

基因编码一个 AT/结合性蛋白质'在缺陷的 V6A

上有CAC三核苷酸缺失!!"

& 最近研究发现有部分

早发型原发性扭转性肌张力不全呈常染色体隐性遗

传或p连锁隐性遗传'其致病基因为 ?<+!9

!""

& 其

发病机制可能是 ?<+!9 基因编码的一个 AT/结合

性蛋白质缺陷'引起的脑内一些神经递质的传导及

代谢方面的障碍'导致皮层及皮层下结构对运动系

统的抑制减弱而发病& 关于早发型原发性扭转性肌

张力不全的神经解剖学基础仍未完全清楚'过去多

认为其病灶在基底节区'通过运动纤维影响前角细

胞'调控肌张力和姿势运动& 基底节接受来自皮层

的纤维投射'同时也发回神经通路反馈给皮层'形成

环路共同调节锥体外系的活动& 但最近研究数据表

明早发型原发性扭转性肌张力不全可能存在广泛的

运动控制途径的病理改变'可能存在不正常的运动

控制途径'%12E*(等!;"应用弥散张量 ?̀X#VT<̀?X$

来评定脑白质的超微结构'结果发现在左侧小脑上

脚附近的脑桥和双侧感觉运动区域的白质中轴突的

完整性和相互连接明显减弱'提示小脑<丘脑<皮质

环路的紊乱可能导致早发型原发性扭转性肌张力不

全的临床表现& 该病平均在 @ M!" 岁起病'也可在

婴儿期起病& 临床以躯干)四肢不自主痉挛及以躯

干为轴的扭转)螺旋形运动或姿势异常为特征'肢体

近端症状重于远端'紧张时加重& 本例患儿 = 岁起

病'没有家族史'可能与常染色体显性遗传不完全外

显有关& 但不排除该患儿基因突变可能& 另外'本

例患儿头颅 ?̀X提示基底节区内囊膝部对称性小

片状长T!)长T" 信号影'提示基底节区存在病变&

治疗上急性期可静滴东莨菪碱'必要时合用水合氯

醛或安定镇静%缓解期可试用抗震麻痹药物如安坦)

左旋多巴或美多巴等& 近年来还提出立体定向双侧

丘脑底核电刺激术的治疗方法!@"

&
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