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【摘要】 目的 研究以癫 发作为首发表现的 Menkes病临床特点，提高对继发性癫 病因诊断的

认识。方法 回顾分析 5例Menkes病患儿的临床、实验室和影像学特点。结果 5例患儿均为男婴，其

中 2例为兄弟，发病年龄 1 ~ 5 个月，表现为强直发作（3例）或局灶性阵挛发作（2例），后者发作频繁且呈

进行性加重。其中，4例脑电图背景波异常、3例发作间期以枕区为主的局灶性或多灶性 样放电、2例

发作期 性放电；5例患儿均伴明显发育迟滞，皮肤白皙、毛发卷曲；4例血清铜和铜蓝蛋白降低明确诊

断为Menkes病、1例因兄长已先证诊断结合自身典型表现临床诊断为Menkes病；3例MRI均可见广泛脑

萎缩和对称性脑软化灶、1例MRA可见颅内大动脉扭曲和末端变细。分别接受苯巴比妥（1例）、托吡酯

（2例）或托吡酯 + 左乙拉西坦 + 氯硝安定联合治疗（1例）。1例住院 24 h死于呼吸衰竭，4例出院后随访

1 ~ 9 个月，3例死亡，1例随访 4 个月后转为频繁痉挛发作伴发育迟缓，发作间期脑电图呈现高峰失律。

结论 Menkes病继发癫 多于婴儿期发病，早期以强直发作或局灶阵挛发作为主要表现伴发作间期

样放电，抗癫 药物难以控制发作，患儿预后不良。
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【Abstract】 Objective To study the clinical features of patients with Menkes' disease (MD) that
initiate from seizures, and to reinforce the knowledge of etiological diagnosis of secondary epilepsy.
Methods The clinical and laboratory features of 5 MD patients who were admitted from December 1992 to
March 2014 were retrospectively analyzed. Results All cases were male infants including two brothers,
and the age of onset was 1-5 months after birth. Their clinical manifestations started from tonic (N = 3) and
focal clonic (N = 2) seizures. The focal clonic seizures became more frequent and progressively worsened.
Four cases showed abnormal background EEG rhythm; 3 cases revealed interictal focal or multifocal
epileptiform discharges over occipital region predominantly; 2 cases revealed epileptic discharge in fit
period EEG. All the cases manifested severe mental retardation accompanied with light complexion and
curly hair. Low serum copper and ceruloplasmin levels were found in 4 cases and lead to the diagnosis of
MD. The exceptional one was made clinical diagnosis of MD due to his typical manifestation and the
diagnosis of his elder brother. Three cases received MRI examination, which showed extensive cerebral
atrophy and symmetric encephalomalacia foci. One case revealed tortuosity of main artery and diminution
of distal artery by MRA. One case was treated with phenobarbital, 2 cases with topiramate, one case with
topiramate and levetiracetam and clonazepam. One case died of respiratory failure at 24 h after admission.
The other 4 cases were followed up for 1-9 months after being discharged, 3 of whom died, and the left one
converted to intractable infantile spasms and severe mental retardation, with interictal EEG changing to
hypsarrhythmia. Conclusions The onset of patients with epilepsy secondary to MD often occurs in early
infancy, manifesting tonic and focal clonic seizures predominantly with interictal epileptiform discharges
over the posterior region in the early stage. Epilepsy secondary to MD shows strong uncontrollability by
antiepileptic drugs and poor prognosis.

【Key words】 Epilepsy; Menkes kinky hair syndrome; Copper; Ceruloplasmin;
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遗传代谢性疾病是儿童继发性癫 的一大类病

因，尤以糖代谢、脂质代谢、氨基酸代谢、有机酸代

谢、微量元素代谢异常，以及线粒体病、脑白质病等

常见。因此，早期明确病因对癫 的诊断、治疗和预

后评价具有重要意义。然而，由于此类患者临床表

现不具特异性，且无单一的筛查方法可以涵盖所有

遗传代谢性疾病，特殊临床体征、实验室检查和影

像学表现往往可以提供诊断线索。Menkes病（MD）
即是其中一种临床罕见的先天性铜代谢障碍性疾

病，亦称卷发综合征，由 Menkes 等［1］1962 年首先报

告，国外文献报道的发病率为 1/（10 ~ 25）万［2］。临

床主要表现为体内铜离子缺乏，继发各种铜依赖性

酶功能障碍引起的症状与体征，典型患儿可于出生

后 2 ~ 3 个月以癫 发作首诊，由于缺乏对Menkes病
的认识，临床易忽视癫 的病因诊断。自 1992年以

来，天津市儿童医院神经内科共诊断与治疗 5 例

Menkes病患儿，现就该病以癫 发作为主的临床特

点报告如下。

临床资料

一、一般资料

所有病例均为 1992年 12月-2014年 3月在我院

住院治疗且诊断明确的 Menkes 病患儿，均为男婴，

其中 2例为兄弟，父母非近亲结婚，无家族遗传性疾

病病史；发病年龄 1 ~ 5 个月，平均 3 个月；就诊年龄

3 ~ 5 个月，平均 3.50 个月；4 例生产史无异常，1 例

早产、有宫内窘迫史。体格检查：精神反应差、淡漠

少哭，不能竖颈、抬头，注视追踪差，皮肤白皙，5 例

中 4例毛发短、卷曲呈细黄色，1例毛发卷曲呈黑色，

光学显微镜观察，头发扭曲、鳞状突起、局部增粗

（图 1），随访 2 个月毛发变为灰白色。1 例并发肺

炎，余 4 例心肺功能无异常，均腹部柔软、肝脾无肿

大；3 例肌张力降低、肌肉松弛无力，病理征均未引

出。4例实验室检查血清铜和铜蓝蛋白（CP）明显降

低，明确诊断为 Menkes病；1 例住院 24 h 死亡，未行

相关检查，因其兄长已先证诊断，结合该例患儿自

身典型表现，临床诊断为Menkes病（表 1）。

二、临床表现

1. 症状与体征 本组患儿均以癫 发作发病，

就诊前癫 发作病程为 7 小时至 2 个月。3 例呈强

直发作，表现为突发双眼上视、呼之不应、口唇发

绀、四肢强直，持续 2 ~ 3 min，其中 2 例相对发作间

期较长（3 天至 2 个月），1 例由发作频率为 1 次/d 发

展至 4 ~ 5 次/d；1 例呈局灶性阵挛发作，表现为左

侧眼睑突发节律性抖动，不伴意识障碍和肢体改

变，每次持续数十秒至 1 分钟、发作间期为 10 分钟

至 1 小时；1 例为局灶性阵挛发作泛化全面性发作，

表现为突发左上肢屈曲握拳抖动，双眼紧闭或双眼

左斜，左侧眼睑抖动，呼之不应，每次发作持续时间

5 ~ 10 min、发作间期 1 ~ 2 h。
2. 脑电图 脑电图显示，4例背景波异常，其中

3 例发作间期于清醒期和睡眠期可见大量 样放

电，尤以枕区显著（图 2）；2 例记录到发作期脑电活

动，其中 1 例发作期可见源自左侧颞区和枕区的泛

化至全导联的 性放电，另 1 例发作期显示各导联

性放电（表 2）。

三、辅助检查

1. 实验室检查 本组 5例患儿外周血各项常规

指标均于正常水平。4例血液各项化合物正常；1例

为轻度低钠血症（128 mmol/L，136 ~ 145 mmol/L）、血

清碱性磷酸酶升高（396 U/L，60 ~ 320 U/L）。5 例中

3例分别行尿氯化铁试验（1例）、血清氨基酸定量分

析（1例）、尿液相色谱⁃串联质谱分析（1例），均无明

显异常；1 例血氨正常（25 ~ 94 μ g/dl）、血清乳酸

3.47 mmol/L（1.33 ~ 1.78 mmol/L）；2 例尿铜升高（表

1）。本组有 2例患儿父母接受血清铜和铜蓝蛋白检

测，均于正常值范围。

2. 影像学检查 （1）MRI：本组有 3 例患儿行头

部 MRI检查（其中 1例同时行 MRA检查），均显示脑

室、脑沟明显增宽，其中 2例双侧额顶叶脑室旁白质

片状 T2WI、FLAIR成像高信号，1例伴胼胝体发育细

小，双侧颞叶软化灶，右侧额颞叶硬膜下积液；1 例

伴双侧颞叶、基底节前端软化灶；1例伴双侧基底节

多发点片状长 T1、长 T2信号。MRA显示颅内动脉扭

曲、变细（图 3）。（2）X 线检查：本组有 3 例患儿接受

X 线检查，胸部 X 线显示，左侧第 7肋骨陈旧性骨折

（1 例次）、支气管肺炎并双侧肋骨前端膨大（1 例

次）；长骨 X 线均可见骨质和干骺端损害（2 例次），

表现为骨皮质变薄、分层或不连续，干骺端侧刺形

成，部分呈“杯口”样改变（图 4）。（3）B 超检查：2 例

患者行腹部 B 超检查，1 例正常、1 例双侧肾盂呈扩

张性改变。

3. 其他检查 本组有 2 例患儿接受眼底检查，

视网膜呈豹纹状，其中 1例伴视神经发育不良。1例

血清巨细胞病毒 DNA 检测显示 97 × 10 3拷贝（< 1 ×
10 3拷贝）。
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四、治疗与随访

本组 1 例患儿住院 24 h 死于呼吸衰竭，余 4 例

均于入院后肌肉注射苯巴比妥 10 ~ 20 mg/（kg·d）控

制发作，同时予苯巴比妥 4 mg/（kg·d）口服（1 例）或

托吡酯 3 ~ 5 mg/（kg·d）口服（3例）。共随访 1 ~ 9 个

月，平均 4.50 个月，3 例死亡（死于肺炎或癫 发

作）；1 例随访 4 个月，以托吡酯辅助左乙拉西坦和

氯硝安定联合治疗，癫 发作频繁，转为痉挛发作，

脑电图呈高峰失律（图 5），发育迟缓。

讨 论

Menkes 病为 X 连锁隐性遗传性疾病，男性发

病，女性为携带者，女性发病主要由于 X 染色体⁃常
染色体置换或 XX/XO 镶嵌所致［3］。2006 年北京协

和医院报告 1 例 8 岁女性患儿，临床诊断肝豆状核

变性［HLD，亦称 Wilson 病（WD）］，予青霉胺治疗无

效，14 岁死亡，经尸检证实为 Menkes病［4］。致病基

因为 ATP7A，定位于 Xq13.3，长度约 140 × 10 3，包含

23 个外显子。该基因编码 P型铜转运 ATP酶，一种

跨膜铜离子转运蛋白，亦称 MNK 蛋白，后者定位于

反面高尔基网状结构（TGN），MNK 蛋白在反面高尔

基网状结构中的作用是将铜离子输送至铜依赖酶，

如赖氨酸氧化酶［5］。ATP7A 基因突变可导致 MNK
蛋白结构和功能异常改变，使铜离子吸收和转运障

碍，导致机体铜离子缺乏。本文有 2 例患儿尿铜明

显升高，提示铜离子肾脏排泄量并不依赖机体铜离

子水平，而且，Menkes 病患儿体内铜转运和利用障

碍应超过其吸收障碍，而铜离子排泄与吸收和利用

之间的生理平衡尚待进一步研究。由于铜缺乏，可

继发结合型铜蓝蛋白减少，导致低铜蓝蛋白血症，

但该病的核心并非铜蓝蛋白缺乏，而是继发于各种

铜依赖酶功能障碍。例如，蛋白赖氨酸⁃6⁃氧化酶活

性降低可显著减少多种组织和器官结缔组织强度，

酪氨酸酶缺乏影响头发与皮肤色素含量，维生素 C
氧化酶缺乏则导致骨骼改变。

Menkes 病的主要临床表现为中枢神经系统退

行性变，其相关病理学因素包括：（1）多种表达于中

枢神经系统的铜依赖酶缺乏，如细胞色素 C 氧化酶

表 1 5例Menkes病患儿一般资料

Table 1. Summary of clinical findings in the 5 infants with Menkes' disease

*the brother of Case 1。Normal reference value：serum Cu，11.80-39.30 μmol/L；CP，200-300 mg/L；urinary Cu，0.24-0.48 μmol/24 h。
+，positive，阳性；-，negative，阴性；—，not done，未检测；CP，ceruloplasmin，铜蓝蛋白

Item
Sex
Age at diagnosis (month)
Perinatal injury
Hair
Light complexion
Hypomyotonia
Mental retardation
Serum Cu (μmol/L)
CP (mg/L)
Urinary Cu (μmol/24 h)

Case 1
Male
3
-

Curly, thin andlight yellow
+
+
+
1.88
0.00

20.48

Case 2*
Male
3
-

Curly, thin andlight yellow
+
+
+
—

—

—

Case 3
Male
3
-

Curly, thin andlight yellow
+
-
+
2.50

57.70
—

Case 4
Male
5
-

Curly, thin and lightyellow
+
+
+
1.54

103.30
30.71

Case 5
Male
3

Premature birth, fetal intrauterinedistress
Curly, black (become grey after2 months)

+
-
+

8.00
0.06
—

图 1 例 5 患儿头发光学显微镜观察所

见 × 100 1a 扭 曲 1b 鳞 状 突

起 1c 局部增粗

Figure 1 Optical microscopy findings
on hairs of Case 5. × 100 Distortion
(Panel 1a), squamous bulge (Panel 1b)
and partial thickening (Panel 1c) could
be seen.
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（COX）、肽酰甘氨酸⁃α⁃酰胺化单加氧酶（PAM）、超

氧化物歧化酶 1（SOD1）、多巴胺β羟化酶（DBH）、赖

氨酸氧化酶、酪氨酸酶等。细胞色素 C 氧化酶活性

缺乏可影响线粒体能量代谢，是Menkes病的主要神

经病理学因素之一；许多神经肽的生物活性依赖于

甘氨酸⁃α⁃酰胺化单加氧酶的酰胺化；而多巴胺β羟

化酶是多巴胺合成神经递质去甲肾上腺素的重要

催化酶，该酶缺乏可以使儿茶酚胺表达水平下降。

（2）ATP7A 基因、铜转运 ATP酶和稳态的铜内环境对

中枢神经系统发育和发挥功能起关键作用。由于

神经突触释放铜离子受损，使 N⁃甲基 ⁃D⁃天冬氨酸

（NMDA）受体活性降低，这种改变可能参与癫 发

作或神经退行性变机制；ATP7A 蛋白缺乏可导致浦

肯野细胞退化、细胞骨架变性，且损害突触发生和

轴突生长［6］。（3）脑动脉弹性蛋白缺乏可使脑血管扭

曲、延长、扩张或狭窄，脑血管缺血性病变则导致脑

萎缩或缺血性卒中的发生。

Menkes病可以分为经典型、轻型、极轻型（枕骨

角综合征），其临床表型与 ATP7A 基因突变类型联

系密切［7］。轻型和极轻型一般为基因点突变，基因

表 2 5例Menkes病患儿继发性癫 特征

Table 2. Summary of the features of secondary epilepsy in 5 infants with Menkes' disease
Item
Age of onset(month)
Course atdiagnosis
Frequency ofseizure (times)
Type of seizure
EEG type
Background EEG

Epileptiformdischarges ininterictal EEG
Epilepticdischarge in fitperiod EEG
Therapy
Follow up

Case 1
3
3 d
2

Tonic
General EEG
1.50-3 Hz δwaves over allleads

Unseen

—

Phenobarbital
Died of pneumoniaafter 4 months

Case 2*
1

2 month
7

Tonic
—

—

—

—

None
Died of respiratoryfailure

Case 3
3

3.50 d
80

Focal clonic
Video EEG

1.50-3 Hz δ activity overoccipital region, sleep spindlesabsence
Sharp⁃slow and spike⁃slow wavesover left occipital and temporalregion
Sharp⁃slow and spike⁃slow wavesover left occipital and temporalregion, generalizing to all leads

Topiramate
Died of epilepsy after 12 months

Case 4
5
7 d
16

Tonic
Video EEG

1.50-3 Hz δ waves and activityover all leads, dominant inoccipital region
Sharp⁃slow, spike⁃slow andpolyspike⁃slow waves, notableover right occipital region

—

Topiramate
Died of epilepsy after 12 months

Case 5
3
7 h
6

Focal clonic
Holter EEG

1.50-4 Hz δ, θ waves overall leads
Sharp⁃slow, spike⁃slow andpolyspike⁃slow waves,notable over occipital region
Sharp⁃slow, spike⁃slow andpolyspike⁃slow waves overall leads
Topiramate + levetiracetam +clonazepam
In follow⁃up

图 2 例 5 患儿发病 1 周时脑电图显

示，各导联尖⁃慢复合波、棘⁃慢复合波

或多棘⁃慢复合波，以双侧枕区显著

Figure 2 Interictal EEG of Case 5
one week after onset showed sharp ⁃
slow wave, spike ⁃ slow wave and
polyspike ⁃ slow wave, notable over
bilateral occipital regions.

Fp1⁃A1

Fp2⁃A2
T3⁃A1

T4⁃A2

C3⁃A1

C4⁃A2

O1⁃A1

O2⁃A2

*the brother of Case 1。—，not done，未检测
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Fp1⁃A1
Fp2⁃A2
F3⁃A1F4⁃A2
C3⁃A1C4⁃A2

O1⁃A1O2⁃A2

P3⁃A1P4⁃A2

F7⁃A1F8⁃A2
T3⁃A1T4⁃A2
T5⁃A1T6⁃A2

图 5 例 5患儿发病 4 个月时脑电图显示高峰失律

Figure 5 Interictal EEG of Case 5 showed hypsarrhythmia 4 months after onset.

图 3 例 5 患 儿 头 部 MRI 及 MRA 所 见 3a，3b 横 断 面
FLAIR 成像和 T2WI显示，双侧额顶叶脑室旁白质异常高信号
（箭头所示），脑室、脑沟显著增宽 3c 横断面 T2WI显示，双
侧基底节区多发点片状高信号（箭头所示） 3d MRA显示，
大动脉扭曲、末端变细 图 4 例 5 患儿长骨 X 线检查显示，
骨皮质变薄、分层或不连续，干骺端侧刺形成，部分呈“杯口”
样改变（箭头所示） 4a 正位像 4b 侧位像
Figure 3 Head MRI and MRA findings of Case 5. Axial
FLAIR and T2WI showed hyperintense in bilateral frontal,
parietal and periventricular white matter (arrows indicate), and
ventricle and sulci widening significantly (Panel 3a, 3b). Axial
T2WI showed multiple patchy hyperintense in bilateral basal
ganglia (arrows indicate, Panel 3c). MRA revealed tortuosity of
large artery and diminution of distal artery (Panel 3d). Figure
4 Long bone X ⁃ ray of Case 5 revealed cortical thinning,
layering and discontinuity. Metaphysis appeared lateral spines

and partial "cup rim" change (arrows indicate). Normal position (Panel 4a). Lateral position (Panel 4b).

蛋白产物残留部分活性，故临床表现以结缔组织和

骨骼改变为主，可伴轻度认知损害（MCI），鲜有以癫

发作发病的文献报道［8］。经典型表现为基因大片

段缺失，铜转运 ATP 酶活性完全缺失［9］，呈以下改

变：（1）进行性中枢神经系统退化，患儿多于 2 ~ 3 个

月即出现精神运动发育障碍和癫 发作。（2）特殊面

容，如面部肥胖、下颚宽、面颊松弛、鼻梁低、腭弓

高。（3）皮肤、毛发改变，如皮肤白晰，毛发色浅，毛

发短、稀少、粗糙和卷曲，光学显微镜可见头发扭

曲、裂开。Moore 和 Howell［3］发现，所有男性患儿均

可见卷发，仅 43%女性患儿有此现象。（4）结缔组织

改变，表现为颈背部和躯干肌肉松弛、四肢肌张力

降低，脐疝、腹股沟疝，膀胱憩室、肾积水、肾盂扩张

等。（5）骨骼改变，如先天性骨折、骨骼畸形，X 线可

见骨骼干骺端骨刺形成、骨质疏松等表现。（6）头部

MRI显示，脑白质发育迟滞、损害，或伴巨大脑室的

弥漫性脑萎缩，颅内大动脉扭曲，可伴硬膜下积液

或血肿［10］。（7）其他临床表现，包括喂养困难、发育
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Moore CM, Howell RR. Ectodermal manifestations in Menkes
disease. Clin Genet, 1985, 28:532⁃540.
Gao J, Guo YP, Gao SF, Zhang ZX, Huang HF, Ren HT, Zhao YH.
Clinical and neuropathological report of Menkes disease. Zhongguo
Xian Dai Shen Jing Ji Bing Za Zhi, 2006, 6:188⁃193.［高晶, 郭玉
璞, 高淑芳, 张振馨, 黄惠芬, 任海涛, 赵艳环. Menkes病的临床
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［1］

［2］

［3］
［4］

［5］

迟缓、低体温，以及视神经萎缩，甚至失明等。

婴儿期发病的频繁癫 发作伴明显精神运动发

育迟滞者，应考虑先天性遗传代谢性疾病可能，进

一步发现典型的皮肤、毛发或结缔组织异常改变应

高度怀疑 Menkes 病，血清铜 < 11 μmol/L、铜蓝蛋

白 < 200 mg/L 即可明确诊断。本组有 4例患儿因血

清铜和铜蓝蛋白显著降低而明确诊断，1 例虽未行

相关实验室检查，但结合其兄长为先证者和自身典

型表现，仍可临床诊断。本组 5 例患儿均属经典型

病例，但新生儿在正常情况下也可出现血清铜和铜

蓝蛋白降低，故明确诊断仍需行基因学检测。目

前，我国已经开展了 Menkes 病基因诊断的临床研

究，发现了 ATP7A 基因的新突变［7，11 ⁃ 12］，并开展了

Menkes病产前诊断［13］。

Menkes 病 继 发 性 癫 临 床 表 现 多 样 ，Bahi ⁃
Buisson等［14］总结，早期（出生约 3 个月）临床表现主

要为局灶性阵挛发作，易出现持续状态，可为发热

诱发；中晚期（出生 10 ~ 25 个月）可有婴儿痉挛、强

直 ⁃阵挛发作或肌阵挛发作，脑电图呈中至重度异

常，可见多灶性棘⁃慢复合波或高峰失律表现。本文

5 例经典型 Menkes 病患儿出生后 1 ~ 5 个月均以癫

发作发病，表现为强直发作和局灶性阵挛发作，提

示强直发作同样是 Menkes 病继发癫 的早期表

现。本组有 2 例局灶性发作患儿在短期内发作频

繁，治疗前癫 发作即呈进行性加重；4例脑电图显

示背景波异常、局灶性或多灶性 样放电，3例可见

发作间期以枕区为主的 样放电。Lee 等［15］对 7 例

经典型 Menkes病患者进行总结，癫 发作和发作间

期脑电图随病程的改变早期呈现局灶性阵挛发作

为主，发作间期呈现后头部占优势的 样放电；此后

转变为痉挛发作、全面性阵挛发作和肌阵挛发作，

脑电图在发作间期表现为高峰失律或前头部占优

势的慢波活动。结合本组患儿脑电图结果，考虑发

作间期后头部 样放电可能是 Menkes 病继发癫

的早期脑电图特征性表现。仅 1例患儿癫 发作随

病程的延长转变为痉挛发作伴脑电图高峰失律，尚

待积累更多病例以总结 Menkes 病继发癫 的中晚

期临床特点。本组 5例患儿在癫 发作前均已呈现

发育迟滞，如反应淡漠，不能竖颈、抬头和注视追踪

差，其中 3 例 MRI 显示明显脑萎缩伴对称性双侧颞

叶或基底节软化灶，符合Menkes病特征性影像学表

现，1 例 MRA 可见脑血管扭曲，更具特异性。Bindu
等［16］认为，Menkes病患儿癫 发作的急性加重与头

部 MRI 异常，尤其是脑白质损害有关，由于其所观

察的病例数较少，尚待更大样本的临床研究加以证

实。本组 X 线检查，1 例肋骨骨折、2 例长骨骨质和

干骺端损害，其中 1 例伴血清碱性磷酸酶升高而诊

断为佝偻病，但骨质损害不能排除同时为Menkes病
的可能。此外，例 3视神经发育不良、例 5双侧肾盂

扩张均可能为Menkes病所致。

Menkes 病继发性癫 可予以抗癫 药物治疗，

单药或药物联合治疗均可，本组 4 例患儿虽经抗癫

药物治疗，但仍难以控制治疗，甚至直接导致死

亡。提示继发性癫 是经典型 Menkes 病的主要临

床特征之一，而且预示预后不良。针对病因施行铜

替代治疗，如组氨酸铜皮下注射剂量为元素铜 50 ~
150 μg/（kg·d）仅对轻型或小部分经典型患儿有效，

且越早开始治疗效果越佳。推测此部分患儿脑组

织铜转运 ATP酶残留部分活性，可增加铜离子血⁃脑
屏障通透性，目前国内尚无关于组氨酸铜治疗

Menkes病的相关报道。

继发性癫 为经典型 Menkes 病的主要临床特

征之一，多于婴儿早期以癫 发作发病，以局灶性阵

挛发作或强直发作为主要表现，伴发作间期脑电图

呈现后头部 样放电，抗癫 药物难以控制发作，患

儿预后不良。由于本研究病例数较少、观察期较

短，尚不能全面反映 Menkes 病继发癫 的临床特

点，尚待进一步积累更多病例并开展 ATP7A 基因突

变临床研究，进一步探讨 Menkes病继发癫 的发病

机制，从而寻找更为有效的治疗方案。
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