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病历摘要

患者 男性，42 岁。主因进行性认知功能障碍伴行为

异常 4 月余，于 2012 年 7 月 9 日入院。患者 4 个月前（2012 年

3 月）无明显诱因出现嗜睡、寡言少语并渐进性加重；继而出

现行为异常（2012 年 5 月），表现为给孩子饮酒、冷漠，记忆力

显著减退，常不能回忆起数天前发生的事情，行动迟缓。遂

至外院就诊（2012 年 6 月 8 日），实验室检查血常规、肝肾功

能试验、血清电解质、血糖、凝血功能试验、感染四项、甲状腺

功能，以及甲状腺相关抗体、风湿三项等项指标均于正常值

范围；腰椎穿刺脑脊液无色透明，白细胞计数 6 × 10 6/L［（0 ~
5）× 10 6/L］，葡萄糖 5 mmol/L（2.30 ~ 4.10 mmol/L），蛋白定量

和氯化物正常，抗结核分枝杆菌抗体、抗囊虫抗体和墨汁染

色均呈阴性；头部 MRI 显示，双侧基底节区、放射冠、半卵圆

中心对称性片状信号；脑电图无异常。临床诊断为“中毒性

脑病”，予以抗病毒及 B 族维生素治疗，效果欠佳。遂转入上

级医院接受进一步治疗（2012 年 6 月 13 日）。入院后实验室

检查血氨 21 μmmol/L（11 ~ 35 μmol/L），脑脊液常规、生化未

见异常；MRI 显示双侧半卵圆中心、侧脑室旁、基底节区、丘

脑对称性异常信号；脑电图无异常。故仍按“脑病”给予营养

神经、抗病毒（更昔洛韦 0.25 g，2 次/d）治疗 21 d，症状与体征

无改善，认知功能障碍进行性加重并出现行走不稳，易后倾，

大小便失禁等症状，为求明确诊断与治疗以“脑病原因待查”

转入我院。患者自发病以来病情呈进行性加重，病程中无发

热、头痛、头晕、复视、肢体麻木无力或抽搐，无口干、眼干、光

敏感、关节痛、皮疹、脱发等症状，进食尚可，睡眠增多，体重

无明显变化。

既往史、个人史及家族史 患 2 型糖尿病 2 年，严格控制

饮食，以素食为主，未服药，血糖控制良好。大量饮白酒史

10 余年（250 ~ 500 g/d × 5 次/周），近 2 年饮酒量减至 205 g/d
（3 次/周）。家族史无特殊。

体格检查 血压 130/80 mm Hg（1 mm Hg = 0.133 kPa），

体温 36.7 ℃，心率 76 次/min，呼吸 18 次/min，心肺腹部无明

显异常。神志清楚，呈淡漠表情，声音低微，反应迟钝，双手

摸索动作；时间、地点、人物定向力尚可，记忆力减退，不能回

忆前晚饮食，计算力下降（93 - 7= ？），简易智能状态检查量表

（MMSE）评分 14 分。脑神经检查无异常。四肢肌张力略高、

肌 力 5- 级，腱 反 射 对 称 活 跃，双 侧 掌 颌 反 射 阳 性，双 侧

Babinski 征阴性、Chaddock 征阳性；感觉、共济功能正常；步

态异常，步基宽、小碎步、向后倾倒，Romberg 征阳性。

诊断与治疗经过 入院后进一步完善相关辅助检查。

实验室检查：血尿便常规、肝肾功能试验、血清电解质、凝血

功能试验、感染四项均正常；空腹血糖 6.60 mmol/L（3.60 ~
6.10 mmol/L），甘油三酯 2.36 mmol/L（0.45 ~ 1.70 mmol/L）、高

密度脂蛋白胆固醇 0.87 mmol/L（0.93 ~ 1.81 mmol/L）、低密度

脂蛋白胆固醇 4.01 mmol/L（2.07 ~ 3.63 mmol/L）。腰椎穿刺

检查脑脊液压力 170 mm H2O（80 ~ 180 mm H2O，1 mm H2O =
9.81 × 10 ⁃ 3 kPa），葡萄糖 4.80 mmol/L，其余各项指标均正常；

脑脊液寡克隆区带（OB）、抗神经节苷脂抗体 GM1、髓鞘碱性

蛋白（MBP）抗体和 Ho⁃Yo⁃Ri 抗体均呈阴性；脑脊液弓形虫 +
风疹病毒 + 巨细胞 + 单纯疱疹病毒（TORCH）试验、快速血浆

反应素试验（RPR）、梅毒螺旋体明胶凝集试验（TPPA）均无

异常。血清红细胞沉降率、C⁃反应蛋白、免疫球蛋白、补体、

抗核抗体（ANA）谱、抗可提取性核抗原（ENA）抗体谱、抗中

性粒细胞胞质抗体（ANCA）均呈阴性。血、尿有毒物质筛查

进行性认知功能障碍伴行为异常四月余
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无异常。血清维生素 B12 > 1521 pg/ml（200 ~ 893 pg/ml）、叶

酸 > 20 ng/ml（> 3 pg/ml），同型半胱氨酸水平正常、血氨水平

36.6 μmol/L，甲状腺功能和甲状腺相关抗体正常。甲胎蛋白

（AFP）、前列腺特异抗原（PSA）、癌胚抗原（CA）等肿瘤标志

物筛查未见异常，血清 Hu⁃Yo⁃Ri 抗体呈阴性反应。神经电

生理学检查：脑电图显示，双侧脑前部导联可见较多慢波和

电活动。影像学检查：腹部 B 超显示轻度脂肪肝，前列腺 B
超未见异常。胸部 X 线（正位）显示双肺纹理增多、紊乱，左

下肺纤维条索影。头部 MRV 呈右侧引流优势，左侧横窦和

乙状窦纤细，大脑内静脉、大脑大静脉、直窦显影浅淡伴较多

迂曲小静脉影，考虑深静脉栓塞可能。头部 MRI 平扫显示，

双侧半卵圆中心、放射冠、侧脑室旁、基底节区、丘脑对称性

异常信号，双侧壳核短 T1 信号，结合 MRV 表现，考虑静脉栓

塞可能（图 1）；增强后病变区域未见明显异常强化。磁共振

波谱（MRS）分析病变区域谱线异常，N⁃乙酰天冬氨酸代谢降

低、胆碱代谢升高，并可见乳酸峰，提示为活动期病变。头部

MRA 与 MRV 检查显示大脑大静脉动⁃静脉瘘（图 2）。脑血管

造影检查可见大脑大静脉动⁃静脉瘘，动脉血供来自双侧颈

内动脉系统、左侧颈外动脉系统和大脑后动脉，大脑大静脉

血流逆向充盈，大脑内静脉、基底静脉、直窦显影欠佳。临床

诊断：颅内动⁃静脉畸形。明确病因前予 B 族维生素营养神

经，明确病因后转入介入科行动⁃静脉瘘栓塞治疗，术后予华

法林 3 mg/次（1 次/d）抗凝治疗，服药过程中监测国际标准化

比值（INR）维持在 2 ~ 3，并定期门诊随访。

临床讨论

神经科主治医师 该例患者为中年男性，呈亚急性发

病、慢性病程。临床主要表现为嗜睡、缄默、反应迟钝、神情

图 1 头部 MRI 检查所见 1a 横断面 T1WI 显示，双侧丘脑对称性低信号（白箭头所示）、双侧壳核高信号（黑箭头所示） 1b 横
断面 T2WI 显示，双侧丘脑、基底节区肿胀，丘脑呈低信号为主的混杂信号（箭头所示） 1c 横断面 FLAIR 成像显示，双侧基底节区
高信号（箭头所示） 1d 横断面 T1WI 显示，双侧半卵圆中心对称性低信号（箭头所示） 1e 横断面 T2WI 显示，双侧半卵圆中心对
称性高信号（箭头所示） 1f 横断面 FLAIR 成像显示，双侧半卵圆中心对称性高信号（箭头所示） 图 2 磁共振血管造影所见
2a MRA 可见大脑大静脉动⁃静脉瘘管（箭头所示） 2b MRV 显示，大脑内静脉、大脑大静脉、直窦显影浅淡（箭头所示），并可见较
多迂曲小静脉影

Figure 1 Cranial MRI findings. Axial T1WI showed symmetrical low ⁃ intensity signals located in the bilateral thalami (white arrows
indicate) and high ⁃ intensity signals of bilateral putamen (black arrows indicate, Panel 1a). Axial T2WI showed swelling of bilateral
thalami and basal ganglia, and mixed signals (mainly low⁃intensity signals) in thalami (arrows indicate, Panel 1b). Axial FLAIR showed
high ⁃ intensity signals of bilateral based ganglia (arrows indicate, Panel 1c). Axial T1WI showed symmetrical low ⁃ intensity signals of
bilateral centrum semiovale (arrows indicate, Panel 1d). Axial T2WI showed symmetrical high ⁃ intensity signals of bilateral centrum
semiovale (arrows indicate, Panel 1e). Axial FLAIR showed symmetrical high ⁃ intensity signals of bilateral centrum semiovale (arrows
indicate, Panel 1f). Figure 2 MRA showed cerebral arteriovenous fistulas in the vein of Galen (arrow indicates, Panel 2a). MRV
showed internal cerebral veins, vein of Galen and straight sinus were poorly visualized (arrows indicate), and multiple venous varices
could be seen (Panel 2b).

1a 1b 1c 1d

1e 1f 2a 2b
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淡漠、记忆力减退、精神行为异常，疾病后期逐渐出现行走缓

慢、双手摸索动作，大小便失禁，但无幻觉。既往有糖尿病、

大量饮酒史，饮食以素食为主，较少食用肉类，家族史无特

殊。神经系统检查神志清楚，表情淡漠，自发言语少，可简单

对答，时间、人物定向力正常，地点定向力可，记忆力减退。

脑神经无异常，四肢肌力 5-级、肌张力略高，腱反射对称引

出；双侧掌颌反射、Chaddock 征阳性。浅深感觉、共济运动正

常，步基宽、呈小碎步。头部 MRI 显示双侧半卵圆中心、侧脑

室旁、基底节区、丘脑对称性长 T2信号，扩散加权成像（DWI）
高信号；腰椎穿刺脑脊液压力正常，常规、生化正常；甲状腺

功能和甲状腺相关抗体呈阴性。定位诊断：反应迟钝、神情

淡漠、记忆力减退、自发言语少、精神行为异常等高级智能减

退，定位于广泛性大脑皮质或皮质下白质；双侧掌颌反射、

Chaddock 征阳性，定位于双侧锥体束；行走姿势异常、小碎

步、向后倾、四肢肌张力增高，定位于锥体外系；双手摸索动

作提示双侧额叶损害可能；结合影像学所见，病变定位于双

侧基底节区（丘脑、壳核、内囊）、半卵圆中心、放射冠。定性

诊断：该例患者为中年男性，亚急性发病，病程 4 ~ 5 个月，表

现为高级智能下降、精神行为异常，影像学提示双侧基底节

区、半卵圆中心、放射冠对称性损害，结合头部 MRA、MRV 和

脑血管造影检查证实存在硬脑膜动⁃静脉瘘，故硬脑膜动⁃静
脉瘘诊断明确。

神经科教授 该例患者发病隐匿，临床表现缄默状态，

考虑丘脑性痴呆，从发病形式、病程特点上不支持脑血管病；

无头痛、颅内压升高症状与体征，亦不支持颅内静脉窦血栓

形成的诊断。但脑血管造影明确提示硬脑膜动⁃静脉瘘，可

考虑动⁃静脉瘘栓塞或外科治疗，请介入科或神经外科会诊。

讨 论

硬脑膜动⁃静脉瘘（DAVF）是硬脑膜动脉与脑静脉窦或

静脉直接吻合的一种少见颅内血管畸形，约占 10%，好发于

50 ~ 70 岁人群，成人发病率约为 0.29/10 万［1］。

硬脑膜动⁃静脉瘘并非颅内出血的常见原因，一旦破裂

出血则后果严重，甚至危及生命。动⁃静脉瘘静脉引流类型

决定了出血风险，共计分为 5 型：Ⅰ型，静脉窦引流，无反流；

Ⅱ型，静脉窦引流，有反流；Ⅲ型，皮质静脉引流不伴静脉扩

张；Ⅳ型，皮质静脉引流伴静脉扩张；Ⅴ型，脊髓静脉引流。

其中Ⅲ ~ Ⅴ型为高危患者，年出血风险约为 10%［1］。

目前，对硬脑膜动⁃静脉瘘之病因尚不明确，普遍认为其

为获得性疾病，与静脉窦血栓形成、炎症等因素密切相关，据

文献报道，有 39% ~ 78%的患者合并静脉窦血栓，约 78%无

静脉窦血栓的患者存在静脉窦发育不良、局部狭窄、分隔或

变形［2⁃3］。病理学研究表明，瘘口是由位于静脉窦壁的大量

增生的动⁃静脉吻合血管构成，其形成的关键在于静脉窦压

力升高，脑组织慢性低灌注是静脉窦高压到硬膜血管增生过

程中的重要一环［4］。其病理生理学机制主要为未经缓冲的

动脉血直接汇入静脉，导致静脉压升高，一方面脑脊液回流

障碍，颅内压升高；另一方面脑静脉回流障碍或逆流，导致皮

质静脉迂曲扩张，脑组织缺氧、代谢紊乱，脑组织肿胀，加重

颅内高压，继发静脉栓塞或出血。此外，皮质静脉迂曲扩张

形成静脉湖，产生占位效应，破裂可致脑出血或蛛网膜下隙

出血。患者临床表现各异，主要取决于瘘口所在部位或静脉

引流类型。欧美国家以发生于横窦⁃乙状窦的动⁃静脉瘘常

见，表现为搏动性耳鸣、头痛，而亚洲人群则以海绵窦动⁃静
脉瘘为主，表现为突眼、球结膜淤血、视乳头水肿和眼球活动

障 碍 、视 觉 障 碍 等 ［1］。 严 重 脑 损 害（aggressive clinical
presentation）包括癫 、局灶性神经功能缺损、脑出血、淡漠、

意识障碍等；此外，部分患者可表现为进行性痴呆（静脉高压

性脑病）、帕金森综合征样少见症状［5⁃9］，本文患者即以进行

性认知功能减退为主要表现。有研究认为，静脉高压致皮质

低灌注、脑白质静脉栓塞，是导致急性脑病的重要病理学机

制［10 ⁃11］。硬脑膜动⁃静脉瘘的诊断极具挑战性，在一定程度

上依赖于影像学表现。MRI 表现为丛集血管流空影、软脑膜

静脉扩张、静脉湖形成、眼静脉扩张或突眼和白质高信号、颅

内出血，增强扫描可见软脑膜静脉明显强化；MRA 可见明确

的动⁃静脉瘘管、颅外动脉显影更佳［1，12］。但影像学检查呈阴

性时亦不能排除硬脑膜动⁃静脉瘘，脑血管造影是明确诊断

的“金标准”。MRI 的意义还在于能够补充脑血管造影所不

能提供的信息，如脑积水、白质病变，提供搏动性耳鸣的其他

病因。经皮质静脉引流且有局灶性神经症状的患者其表观

扩散系数（ADC）值减低，不同于无局灶性神经症状的患者，

故 ADC 值可用于评价皮质静脉引流和静脉高压的严重程

度。动态磁敏感对比增强成像（DSC MRI）和磁敏感加权成

像（SWI）均有助于评价皮质静脉的解剖结构［1］。

硬脑膜动⁃静脉瘘的治疗原则为闭合瘘口、保证正常静

脉回流通畅，若不能完全实现，应尽可能达到改善脑静脉回

流、降低出血率、减轻临床症状的治疗目标。有 4 种治疗方

法可以选择：保守治疗（血管压迫法）、血管内栓塞治疗、手术

治疗和立体定向放射治疗。随着神经介入技术和材料的不

断进步，血管内治疗成为一线治疗方案，明确瘘口血管解剖

结构是治疗成功的关键［1，13⁃14］。本文患者经脑血管造影检查

明确诊断为大脑大静脉动⁃静脉瘘，为鲜见部位，无明显颅内

高压表现且 D⁃二聚体水平未见升高，故静脉窦血栓形成证

据不充分，硬脑膜动⁃静脉瘘的具体病因不明确。经血管内

栓塞和抗凝治疗后临床症状明显改善。诊断思路：该例患者

以进行性认知功能障碍、运动迟缓为主要临床表现，既往有

大量饮酒史，头部 MRI 表现为双侧对称性基底节区、深部白

质病变，需重点鉴别以下病因：（1）代谢性脑病如 Wernicke 脑

病、脑桥外髓鞘溶解症。（2）中毒性脑病如一氧化碳、次氯酸

中 毒 等 。（3）感 染 性 疾 病 如 乳 头 多 瘤 空 泡 病 毒 感 染 、

Creutzfeldt⁃Jakab 病（CJD）等。（4）中枢神经系统淋巴瘤。

综上所述，硬脑膜动⁃静脉瘘相关认知功能障碍具有可

逆性，经积极治疗患者预后良好，临床医师应提高对该病的

认识水平，尽早完善相关影像学检查以明确诊断，避免因漏
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West 综合征又称婴儿痉挛症（IS），由 West 医生于 1841 年最早提出。

1841 年，West 医生给 Lancet主编发出一封求救信，为他的儿子求医：

……孩子已经快 1 岁了，从他 4 个月时开始，我发现他时常有点头动作，曾认为是恶作剧，但却越来越频繁，发展到头部

触及膝盖但很快恢复，甚至每隔数秒出现一次，可重复 10 ~ 20 次，多次点头动作时间不超过 2 ~ 3 分钟，发作来临前，孩子本

来活蹦乱跳，却突然发生头前屈、躯干前俯、膝上抬，常伴惊叫而止……。这个孩子长得很漂亮，但没有同龄儿童的灵活生

气，发病后给人的感觉是沉默可怜，虽然听力、视力都很好，但全身发软，颈项很少挺直。……起初我认为是由于孩子出牙

激惹了神经，我用了诸如水蛭吸血、头部冷敷、反复通便和通常的消炎，甚至牙龈放血等方法，但几个星期的治疗却毫无效

果。目前每日发作 50 ~ 60 次，求助于镇静剂，也未奏效。我曾请查理·拉克和洛考克博士会诊，他们都见过几例类似病例，

还有阿司特里·伯博士，他认为由于要出牙，待牙齿出全后会好转。他们观察到的几例患儿，也试过几种方法均未见效果，

随访后已知 1 例死亡。我还听闻另外 2 例患者，年龄分别为 17 和 19 岁，随着病程的延长逐渐出现痴呆，后因病情日渐加重

而死亡。但我确信这一病症是一个独特的疾病单元，我真诚地求教任何有高见之人士。……

先生，我是您的杂志从创刊以来的订户之一。

您的忠实而顺从的仆人

W.J.West
1841 年 1 月 6 日

于顿布里基

由此可见，当时对 West 综合征的症状描述虽然真切，但对疾病的认识却一无所知。当时的医学大家们，也只是朦胧地

考虑到某些躯体问题可以“激惹”神经系统出现症状而已。

West综合征的由来
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诊而延误治疗时机。
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