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遗传性痉挛性截瘫—— 附 39个家系 81例报告

陈　嵘①　梁秀龄

(中山医科大学附属第一医院神经科 ; 广州 , 510080)

主题词　痉挛性截瘫 ,遗传性

中图号　 R 744. 7

　　遗传性痉挛性截瘫 ( HSP )又称 St rumpell-

Lo rrain病 ,是一种主要表现为痉挛性截瘫的遗传性

脊髓小脑变性疾病。现报告我院自 1964年以来收治

的 39个 HSP家系 ( 81例患者 )的遗传情况及临床资

料较为详细的 47例患者的临床特点。

1　病例资料

1. 1　家系调查

39个家族共有 HSP患者 81例 ,其中男 59例 ,女

22例 ,男 女= 2. 7 1,家族史阳性 62例 ,其中 2人患病

者 9个家系 , 3人患病者 5个家系 , 4人患病者 2个家系 ,

5人、 6人、 10人患病者各 1个家系 ,散发 19例 ;根据家

谱图确定常染色体显性 ( AD)遗传 13个家系、常染色

体隐性 ( AR)遗传 2个家系、 X连锁隐性 ( XR)遗传 1

个家系 ,未明 4个家系。

1. 2　临床材料

1. 2. 1　一般材料　 47例资料详细者 ,男 35例 ,女 12

例 ;发病年龄从 1个月～ 25岁 ,平均 7. 4岁 ;其中 1～ 10

岁起病者 35例 , 11～ 20岁起病者 6例 , 21～ 25岁起病

者 5例 ,无症状者 1例 ;病程 1～ 53年 ,平均 10. 7年。

1. 2. 2　临床表现　 47例患者除 1例尚无自觉症状

外 ,余均慢性起病 ;首发症状为双下肢僵硬、行走不

稳 35例 ,一侧下肢无力、僵硬 5例 ,下肢疼痛 4例 ,眼球

震颤 3例。体检: 剪刀样步态 39例 ,阔基底和醉汉步态

各 1例 ,不能行走 6例 ;双下肢肌张力增高 39例 ,双上

肢肌张力增高 4例 ;双下肢肌力下降 26例 ,双上肢肌

力下降 5例 ;感觉障碍 6例 ;双下肢腱反射增高 47例 ,

双上肢腱反射增高 20例 ;病理征阳性 47例 ;弓形足 16

例 ,平跖足 11例 ,脊柱弯曲 5例 ,足内翻 3例 ,左膝外

翻、先天性骶椎裂和爪形指各 1例 ,小便控制不良及

便秘 1例。

1. 2. 3　分　型　 47例患者中单纯型 20例、复杂型 27

例。复杂型中合并精神发育迟滞 12例、共济失调 10

例、肌肉萎缩和言语不清各 8例、双侧眼球震颤和双

眼外展不全各 7例、双手震颤 6例、饮水呛咳 2例 ,合并

癫痫大发作、右眼睑下垂、头部震颤、左中枢性面瘫、

上视障碍、视网膜色素变性和视力下降各 1例 ,合并

睾丸不发育、 Addison病、左断掌、右腓骨骨折、左耳

小各 1例。

1. 2. 4　辅助检查　①血沉检查 10例 ,增高者 2例 ;心

电图检查 7例均正常 ;血清免疫球蛋白检查 6例 , IgG

增高 2例 , Ig A增高 1例 ;血清肌酸磷酸激酶、乳酸脱

氢酶检查 11例 ,增高 3例。②脑脊液检查 17例 ,蛋白含

量增高 2例 ,潘台试验 (+ ) 3例、 (± ) 1例 ,细胞数为 15

和 18个 /mm3各 1例 , IgG增高 2例、 Ig A增高 1例。③肌

电图检查 10例 ,神经性损害 4例 ;脑电图检查 5例 ,轻

度异常 1例 ;头颅 CT或 M RI检查 9例 ,小脑轻度萎

缩 2例、脑干轻度萎缩 1例 ;胸段 M RI或 CT检查 3

例 ,胸段脊髓轻度萎缩 1例 ;胸、腰段脊髓造影 5例 ,腰

3 /4椎间盘突出并黄韧带肥厚 1例。

2　讨　论

HSP是一种遗传性变性疾病 ,大多在青少年期

起病 ,男性较女性多见 ,本组患者约 3 /4在 10岁前起

病 ,男 女 = 2. 7 1。Harding [1]报道少数病人可于 50

～ 70岁间发病 ,本组最大仅 25岁。

HSP最突出的临床表现是双下肢痉挛性截瘫 ,

本组病人均具备该特征。本组病人中四肢肌力下降、

154 中山医科大学学报 ( Acad J SUM S) 1997, 18( 2) 154～ 155

① 第一作者 , 1965年出生 ,男 ,博士 ,副教授

DOI : 10. 13471 /j . cnki . j . sun. yat -sen. univ (med. sci ) . 1997. 0051



感觉障碍分别占 55. 3% 、 12. 8% ,均低于 Harding的

报道。有研究 [2 ]发现 ,感觉障碍和上肢受累是 HSP

较晚期的表现 ,但统计本组患者感觉障碍、上肢受累

与病程的关系 ,发现均无显著性差异 ( P 均 > 0.

05)。国外材料中接近一半病人有泌尿道症状 ,如尿

频、尿急等 [2 ] ,国内病人极少有此症状 [3] ,高恒旺

组 [4]无一例 ,本组仅 1例。

弓形足是 HSP的常见临床表现 ,有报道阳性率

占 20. 4% ～ 32. 7% [1, 4 ] ,本组患者占 34. 0%。另外本

组中 23. 4%患者有平跖足 ,未见文献报道。如将弓形

足与平跖足、足内翻合并 ,本组中 63. 8%病人有足部

骨骼畸形 ,如再合并其他骨骼畸形 ,阳性率达 80.

9% ,可见足部骨骼畸形是 HSP患者的常见临床表

现 ,可作为本病的诊断依据之一 ,尤其是对家族史阴

性患者具有很大的诊断意义。

很多作者 [1, 5]均发现大多数 HSP为 AD遗传 ,

少数为 AR遗传 ,极少 XR遗传 ,本组材料是至今国

内报道中家族数最多的一组 ,结果也如此 ,但在高恒

旺等 [4 ]报道的 20个 HSP家系中 , AR遗传明显多于

AD( 14 6)。本组患者中来自同一家族的患者其发病

年龄具有很高的相关性 , 6对患者均在同一岁数起病

(同胞 5对、隔代 1对 ) ,仅有 1对母女相隔 18年发病 ,与

Holmes等 [5]的结果一致 ,高恒旺等 [4 ]则发现有逐代

早发现象。

比较单纯型与复杂型患者间临床表现的差别 ,

除复杂型者可合并脊髓外表现外 ,两型患者在发病

年龄、病程、性别差异、阳性家族史、双下肢僵硬、剪

刀样步态、肌张力增高、肌力下降、感觉障碍、弓形足

和平跖足等方面均无显著性差异 ,仅发现单纯型者

髌阵挛较复杂型多见 ( P < 0. 05)、双上肢腱反射增

高较复杂型少见 ( P < 0. 01)。

关于复杂型 HSP的脊髓外损害 ,国外报道最多

的是肌肉萎缩 [2, 6 ] ,本组中也有 8例 ,但国内多组材料

(包括本组 )中最常见的合并症是精神发育迟滞 [4, 7]。
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 简　讯 
我校主办的 6种期刊在近年中国科学引文数据库中的排列位次

依据中科院文献情报中心中国科学引文数据库 1994年和 1995年度统计数据: 被引频次最高的 500名科技

期刊当中 ,中山医科大学主办的学术刊物大部分榜上有名 ,如表 1。

表 1　 6种期刊排名位次　　n(位次 ) /第 n 位

　杂　志　名 1994年 1995年

中华显微外科杂志 82 66

中华肾脏病杂志 170 191

中国神经精神疾病杂志 235 191

　杂　志　名 1994年 1995年

中山医科大学学报 270 301

癌　　症 349 267

新 医 学 400 379

(学　讯 )
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