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%%%%!中图分类号"%9USV%%!文献标识码"%G%%!文章编号"%!$$V aVVT$'"$!$($# a$S=# a$T

%%患儿#女#!! 岁* 足月)自然顺产出生#T jS

个月可独坐## jU 个月会爬行#V j= 个月会站

立#!S 个月会独走#自 S 岁起右下肢跛行逐渐加

重#无神经肌肉疾病家族史* 查体%身高!W$ :.#

体重 TS EA* 无特殊面容#视力听力均正常* 步

态向右侧倾斜摇摆#右侧臀肌挛缩骨盆倾斜#髋

关节活动未受限制* 肌力检查%双下肢)股四头

肌
4

级#右侧臀肌
!

级* 上肢近端)远端肌力
4

级#无颈部肌力低下)无眼外肌受累)无眼球运动

障碍)无肌萎缩和肥大#深部腱反射正常* +̂IIY

.2)) 征和 @2<()>E(征' a( #无感觉异常* 精神)

智力正常#语利* 脑 ?9H检查%双侧脑室偏大及

外侧裂偏宽#左侧基底节区见小片状 L!dH低信

号)L"dHI52(3高信号#提示左侧基底区缺血及脑

室稍增宽#有轻度脑萎缩性改变'图 !( * 肌电图

检测肌组织静息时未见异常#在肌肉轻度收缩时

运动单位缩小* 神经传导速度未见异常* 胸片)

心脏彩超检查未见异常* 实验室检查%肌酸激酶

""$ R[\$肌酸激酶同工酶 S$ R[\$

-

Y羟基丁酸脱

氢酶 !U= R[\* 在患者家属签署知情同意书后#

右侧股四头肌中腹开放式活检#行组织化学) 酶

组织化学和免疫组织化学染色* 骨骼肌病理染

色结果%肌纤维直径范围 TW j#$

&

.$可见有少

量散在的中心核#未见坏死和再生肌纤维* ]+Y

.+3(染色未见杆状小体)碎红纤维* 7FĈ 染色

未见轴空)靶样病理结构改变* K9K和 0FZ 染

色#肌纤维糖原和脂肪成分未见异常* F?0酶活

性未见缺乏$FL02>-/^!$6# 碱性和 FL02>-/^

S6# 酸性染色以及慢肌肌球蛋白重链抗体染色#

显示 ! 型肌纤维组成比占 ==X#偶见
'

型肌纤维

'图 "( * 琥珀酸脱氢酶' ZĈ (活性结果%与同龄

正常'股四头肌(对照比较#患儿的骨骼肌 ZĈ 染

色在
(

型肌纤维显示淡染'图 T( *

KK图 AK脑部;<6结果K

7%左侧基底节区见小片状 L!dH低信号'箭头所示($c%L"dHI52(3见左侧基底节区小片状高信号

'箭头所示($=%L!dH双侧脑室偏大$ C%LHdH双侧外侧裂偏宽*

&#=S&
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KK图 ?K右侧股四头肌连续冰冻切片组织化学及免疫组织化学染色K

7%苏木精Y伊红染色#可见少量中心核'箭头所

示(#未见坏死和再生肌纤维$c%FL02>-/^!$6# 碱性染色#显示H型肌纤维'浅染(#但见单个深染的HH型肌纤维'箭头所示($=%FLY

02>-/^S6# 酸性染色#显示H型肌纤维'深染(#HH型肌纤维浅染'箭头所示($N%F5-N2D58+3WWW 标记慢肌肌球蛋白抗体染色#几乎均

被标记*

KK图 MK肌肉组织HNV染色K

7%正常对照肌肉组织#显示肌

纤维组成比由H型)HH2和HH<组成$ c%患儿肌肉组织#与正常对照的

H型肌纤维比较#ZĈ 染色显示为浅染*

讨论%先天性均一性 ! 型肌纤维肌病':+)A-)(Y

,25)-83+.8>:85231(>-2>-P(,' 8)(I+3.,B/-! I(<-3#

&7?CR!(由 R)-等!!"

!=V$ 年首次报道#!=VT 年K'

等!""和](+.-,,(等!T"对 T 例非进行性肌力低下的患

儿进行肌肉活检#未发现伴有
(

型肌纤维优势的杆

状体)中心核)轴空等病理结构#仅其 ! 型肌纤维组

成比为 ==X# 几乎未见
'

型肌纤维# 证明了

&7?CR! 是一种新的少见的先天性肌病类型* 通

常&7?CR! 临床及病理特征为%

)

运动发育迟缓$

*

轻度的近端肌无力$

+

腱反射低下或消失$

1

血

清肌酶正常$

2

非进行性肌力低下$

5

运动单位动

作电位'?RF0(时限缩短$

6

单一性 ! 型肌纤维组

成比占 ==X

!TYS"

* 随着对&7?CR! 临床及病理深入

研究#*8)A等!W"和 Z2E2.+,+等!#"分别报道了伴有脑

萎缩和急性呼吸衰竭的&7?CR! 各 ! 例日本患儿#

有关&7?CR! 伴有脑萎缩的病例在国内尚未见报

道#本报告对该患儿临床表现及病理进行了研究

分析*

&7?CR! 的 ! 型肌纤维组成比占 ==X* 杆状

体肌病)中央核肌病)肌管性肌病)中央轴空病和多

轴空肌病等先天性肌病通常也伴随 ! 型肌纤维优

势!#YU"

* 本例患儿通过病理染色显示
(

型肌纤维组

成比占 ==X外#同时排除上述不同类型的先天性肌

病#可确诊为 &7?CR!* 关于&7?CR! 发生的机制

到目前尚不清楚#Z2,+等!V"收集 !$ 例 &7?CR! 患

者中有 S 例发生了 9B2)+1()-受体基因'3B2)+1()-

3-:-/,+3A-)-#9B9!(错义突变#表明 9B9! 基因是

&7?CR! 和中央轴空病的共同致病基因* 指出中

央轴空病患者通常表现出先天性髋关节脱位)脊柱

后侧凸)弓形足和畸形足等不同的临床表现#与

9B9! 基因突变的类型和区域有着密切关系!=Y!$"

#本

例患儿表现出右侧臀肌挛缩的现象是否与 9B9! 基

因突变有关将作进一步探讨*

!==! 年*+)A等!S"报道了伴有智力低下和精神

发育迟缓的 &7?CR!$!==U 年 *8)A等!W"报道了脑

&L检查示脑室扩大伴有 &7?CR!$" 例为 !! j!"

岁的女性患儿#均表现步态异常)肌张力低下)近端

肌无力)腱反射消失)眼球运动障碍)颜面肌受侵和

眼脸下垂#认为&7?CR! 肌病的发生不仅与周围神

经系统异常有关还与中枢神经系统异常有关!SYW"

*

本例患儿脑 ?9H示左侧基底区缺血样改变及脑室

增宽#并伴有步态异常#但未见眼球运动障碍)颜面

肌受侵和眼脸下垂的表现* 与前 " 例患儿相似中枢

神经系统受累和步态异常是临床共同特征*

脑萎缩伴随异常步态在老龄)高血压)糖尿病和

心血管疾病人群中发生!!$"

#高成份
'

< 肌纤维组成

比与胰岛素抵抗相关!!!"

#而
(

型肌纤维组成比例与

收缩压呈负相关!!""

* 人类正常肌肉组织是由不同

生理和组织化学特性的
(

型 )

'

2和
'

< 肌纤维混

合组成#

(

型肌纤维能充分提供代谢所需的氧#耐疲

劳持续时间长$而
'

2肌纤维和
'

<肌纤维收缩反应

迅速#在缺氧状态下快速产生张力#极易陷入疲劳状

态* 肌肉病理过程不仅涉及到肌纤维组成比还与各

类型的肌纤维氧化酶的活性有关#ZĈ 是线粒体的

标志酶#其组织化学反应能很敏感地反映出氧化代

&U=S&
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谢的状况#并且其活性与线粒体数目成正相关#因此

通过观察骨骼肌内 ZĈ 活性的变化可直接反应肌

肉携氧能力!!T"

* 然而在本病例中#

(

型肌纤维组成

比在高达 ==X骨骼肌中却显示 ZĈ 活性低于同龄

正常对照#提示
'

型肌纤维向
(

型肌纤维转化仅仅

是一个病理现象#氧化能力降低影响了骨骼肌利用

K

"

的能力和心血管系统供氧能力#因此#氧化代谢

能力低下可能是导致脑萎缩不可忽视的因素之一*

!参%考%文%献"

!! " R)-g# 2̂32A8:'( 6̂&+)A-)(,25.B+/2,'BP(,' ,B/-" I(<-3

1-}:(-):B2)1 P(,'+8,>/-:(}:>,38:,83252<)+3.25(,(->!*"6

%

2

&

达# !=V$#!"%WWSYWW#6

!""%K' Z*# C2)+) ?*67+)/3+A3->>(;-:+)A-)(,25)-83+.8>:85231(>-2>-

P(,' 8)(I+3.,B/-! I(<-3!*"6F3:' 7-83+5#!=VT#S$'T(%!SUY!W$6

!T"%](+.-,,(&Z# C2)+) ?*6L'--N/3->>(+) +I.B+>() 5(A',:'2()>2)1

,3+/+.B+>() () '8.2) .8>:5-<(+/>(->P(,' '(>,+:'-.(:25,B/-! 2)1

,B/-" I(<-31-I(:(-):B!*"6?8>:5-7-3;-#!==$#!T'T(%"$=Y"!S6

!S"%*+)Ag*# 8̂2)AZ&# \(8 ]&# &'(2)A&̂ 6?-),253-,2312,(+) ()

:+)A-)(,25)+)/3+A3->>(;-.B+/2,'BP(,' 8)(I+3.,B/-!!*"6@32()

C-;#!==!#!T'#(%SSSYSS#6

!W"%*8)AGg# 2̂,,+3(̂ # (̂A8:'(g# ?(,>8B+>'(H# _2)12L6@32()

,3+/'B() :+)A-)(,25)-83+.8>:85231(>-2>-P(,' 8)(I+3.,B/-! I(Y

<-3>!*"60-1(2,37-83+5#!==U#!#'!(%W#YWV6

!#"%Z2E2.+,+̂ ?# g+>'(+E2?# L>8c(?# _83+E(Z# (̂A8:'(g# 7+)Y

2E2H6F:2>-+I:+)A-)(,25)-83+.8>:85231(>-2>-P(,' 8)(I+3.

,B/-! I(<-3>!*"6@32() C-;#"$$##"V'T(%"$"Y"$W 6

!U" %C8<+P(,Q4# Z-P3B&F6?8>:5-@(+/>B% F032:,(:25F//3+2:'

!?"6T31 -160'(521-5/'(2% G5>-;(-3#"$$#% S$UYST=6

!V"%Z2,+H# d8 Z# H<2332?&# 2̂B2>'(g_# D8c(,2̂ # L+c+?# -,256

&+)A-)(,25)-83+.8>:85231(>-2>-P(,' 8)(I+3.,B/-! I(<-32)1

9g9! .8,2,(+)!*"67-83+5+AB#"$$V#U$'"(%!!SY!""6

!="%h'+8 #̂ *8)A<58,' #̂ Z-P3B&F# D-)A\# @-3,()(G# @8>'<B# -,

256?+5-:8523.-:'2)(>.>2)1 /'-)+,B/(:;23(2,(+) () 9g9!Y3-Y

52,-1 :+)A-)(,25.B+/2,'(->!*"6@32()#"$$U#!T$'V(%"$"SY"$T#6

!!$" ]8+O# Z,--) @# ?2,+8>-E ?# F)13-2>>+) \F# \23>>+) \# 025>Y

>+) Z# -,2560+/852,(+)Y<2>-1 >,81B+) <32() 2,3+/'B2)1 .+,+3

/-3I+3.2):-() -51-35BP+.-)!*"6*]-3+),+5?-1 Z:(#"$$!#W#

'!$(%?#TTY#TU6

!!!" -̂3)q)1-Q7# L+33->Z #̂ 4-32K# C-Z2):,(>*@# D5+3->G6?8>Y

:5-I(<-3:+./+>(,(+) 2)1 :2/(5523(Q2,(+) () 3-52,(+) ,+.-,2<+5(:25Y

,-32,(+)>() 'B/-3,-)>(;-.-)!*"6*?-1#"$$!#T"'!Y"(%#UYV"6

!!"" -̂3)-52',(?# L(EE2)-) K̂# _23c252()-) *# _8c252R?6?8>:5-

I(<-3Y,B/-1(>,3(<8,(+) 2>2/3-1(:,+3+I<5++1 /3->>83-% 2!=YB-23

I+55+PY8/ >,81B!*"6̂B/-3,-)>(+)#"$$W#SW'W(%!$!=Y!$"T6

!!T" 08)E,_6D(<3-,B/->() >E-5-,25.8>:5->!*"6F1;F)2,G.<3B+5

&-55@(+5#"$$"#!#"%HHHYO4# !Y!$=6
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%%%%!中图分类号"%9UT=6W%%!文献标识码"%G%%!文章编号"%!$$V aVVT$'"$!$($# a$S=V a$"

%%患儿#男#!$ 岁半* 因疖肿伴间断发热 W 年半#

发现蛋白尿 # 1 入院* 患儿自 W 年半前面部)双手

足等暴露部位反复出现皮损#起初为红色丘疹#逐渐

扩大成疖#单发多见#约 ! 周后消褪#留有痘疮样凹

陷性疤痕#常伴手足水肿#夏季多发#对光照及蚊虫

叮咬敏感#冬季好转#伴发热* 入院前 # 1 发现蛋白

尿#尿蛋白定量 W6$ A[\#病程中无尿频)尿急)尿痛

及水肿* 体查%LTU6$~&#0=# 次[.()#9""次[.()#

@0=$[W$ ..̂ A* 颜面部)双手背)双踝关节以下可

见多个红色疖#个别可见中央脐凹#触之较硬#面部

可见多个痘疮样凹陷性疤痕#双手背水肿#非凹陷

性* 双侧颌下)颈后)腹股沟可扪及数个淋巴结#约

!6$ :.m!6$ :.大小#均质软)无压痛及粘连#表皮

颜色无改变* 心肺正常#腹部未扪及肿块#肝脾肋下

未扪及#肾区无叩痛* 实验室检查%血)便常规)复查

尿常规及 "S ' 尿蛋白定量正常#免疫球蛋白正常#

&V=S&




