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·病例报告·

患者 男性，28 岁，因渐进性右上肢远端无力

伴肌萎缩 5 年，于 2016 年 2 月 19 日至我院门诊就

诊。患者 5 年前无明显诱因出现右手手指无力，寒

冷时加重，逐渐出现右手手指活动笨拙、不能并拢，

穿针引线等精细活动明显受限，症状持续无明显缓

解，伴右手肌萎缩，无明显肉跳感，其他肢体活动正

常，无疼痛、麻木等感觉异常，无言语障碍、吞咽困

难等。患者自发病以来，精神、睡眠、饮食尚可，大

小便无明显异常，体重无明显改变。既往史、个人

史及家族史均无特殊，自诉 15 ~ 18 岁身高生长显著

（具体不详）。入院后体格检查：患者体温 36.7 ℃，

脉搏 71 次/min，呼吸 16 次/min，血压 115/65 mm Hg
（1 mm Hg = 0.133 kPa）；神志清楚，语言流利，双侧

瞳孔等大、等圆，直径约 3 mm，神经系统查体未见明

显异常；右手大小鱼际肌和骨间肌萎缩，左手未见

明显肌萎缩，伸展双手可见手部肌肉震颤，右上肢

远端肌力 3+ ~ 4 级、肌张力降低，右上肢近端和左侧

肢体肌力 5 级、肌张力均正常，右上肢桡骨骨膜反

射、肱二头肌反射和肱三头肌反射强阳性，左上肢

阳性，双侧 Hoffmann 征和 Babinski 征阴性，共济运动

和深浅感觉未见明显异常，脑膜刺激征阴性。实验

室检查各项指标均于正常值范围。影像学检查：颈

椎 MRI（2016 年 2 月 24 日）显示，C6 ~ 7 水平脊髓轻度

变细伴不规则异常信号，硬脊膜囊后壁向前移位，

背侧硬脊膜外间隙增宽（图 1）。头部 MRI 未见明显

异常。电生理学检查：肌电图（2016 年 2 月 25 日）显

示，双上肢呈神经源性损害，以慢性损害为主，累及

双侧 C7 ~ T1支配肌，尤以右侧显著，首先考虑脊髓前

角细胞损害（图 2）。临床诊断为平山病。予以维生

素 B12 25 μg/d 和维生素 B1 5 mg/d 口服营养神经，以

及颈托制动，减少低头屈颈动作。门诊随访，治疗

后 6 个月复诊，症状未见明显改善，肌萎缩无进展。

讨 论

平 山 病（HD）亦 称 青 年 上 肢 远 端 肌 萎 缩 症

（JMADUE）、颈椎屈曲性脊髓病（CFM）和单肢肌萎

缩症（MMA），是一种以单侧上肢远端肌萎缩为主要

特征的自限性疾病，好发于青少年男性，起病隐匿，

病程 1 ~ 5 年，于 1959 年由日本学者 Hirayama 首次

报告［1］。平山病临床罕见，主要集中于日本、印度和

中国等亚洲国家，多呈散发性，亦可见于意大利和

瑞典等欧洲国家［2］。

目前关于平山病的发病机制尚不十分清楚，可

能与以下学说有关。（1）生长发育学说：身高增长过

快、颈椎曲度异常的特点可能与平山病的发病机制

有关［3 ⁃ 4］。Toma 和 Shiozawa［3］比较 7 例平山病患者

生长曲线与发病年龄的关系，发现平山病主要发生

于身高与上肢生长速度最快的年龄段，生长高峰期

结束后，病情逐渐停止并进入静止期，即身高快速

增长期结束与平山病趋于平稳密切相关，他们认

为，平山病通常发生于青春期，可能与青春期硬脊

膜囊与脊柱不协调明显加重有关。有文献报道，男
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性生长曲线高于女性，男性身高每年最大生长值为

10 cm，显著高于女性的 8 cm，因此，生长速度较快

和身高生长值较高的男性更易发病［1，3⁃4］；此外，肌萎

缩单侧多发可能与人体双上肢生长速度不一致有

关［2］。（2）脊髓动力学说：脊髓前角细胞主要接受脊

髓前动脉终末支沟动脉供血，易发生缺血性损伤，

导致相应节段肌群萎缩。屈颈时为弥补脊柱后柱

长度增加，下段颈椎硬脊膜囊后壁向前移位，将颈

髓推挤至椎体后缘，引起下段颈髓不对称性受压变

扁，导致下段颈椎脊髓前动脉供血微循环失调；此

外，反复持续屈颈动作可以引起局部组织慢性循环

障碍，导致脊髓前角细胞缺血性改变、继发性神经

胶质增生、下段颈髓呈节段性萎缩和支配肌神经源

性损害［1⁃3］。该学说与早期尸检结果相一致［1］，且在

颈椎屈曲位 MRI 中得到进一步证实，因此，平山病

亦称颈椎屈曲性脊髓病。有学者认为，屈颈时受压

变扁的硬脊膜囊直径减小程度与病程进展期呈负

相关，即硬脊膜囊直径减小越明显、脊髓压迫越严

重、病程越长［5］。（3）运动神经元病（MND）学说：平

山病认为是局限于下段颈髓的特殊类型运动神经

元病，肌电图显示病变肌肉呈神经源性损害，且脊

髓前角细胞受累经组织病理学、影像学和电生理学

已经证实，但该学说仍存较大争议［6］。（4）免疫机制

学说：硬脊膜囊向前移位致下段颈髓受压，局部组

织发生 IgE 介导的血小板聚集，诱发反复慢性循环

障碍，导致脊髓前角细胞缺血性改变［2，7］。Kira 和

Ochi［2］在 5 例合并特异性疾病家族史的平山病患者

中发现 4 例存在呼吸道过敏性疾病，推测 IgE 介导的

特异性反应机制参与平山病的发病。亦有研究显

示，血浆置换疗法可以缓解部分患者肌无力症状［8］，

进一步证实免疫机制参与平山病的发病。（5）遗传

因素学说：目前关于平山病的基因学研究尚处于初

步探索阶段，有学者认为，平山病患者超氧化物歧

化酶（SOD）基因突变，导致丙氨酸被天冬氨酸取代

而致病，但该学说并未得到广泛证实［2］。综上所述，

目前被国内外学者较认同的是生长发育学说和脊

髓动力学说，但其确切发病机制尚待进一步研究。

平山病临床主要表现为：（1）起病隐匿，发病年

龄通常 < 20 岁，而 ≥ 20 岁发病者并不少见。（2）呈

良性病程，进展缓慢，多于 15 年进展期后进入静止

期。亦有研究显示，约有 7.50%的患者发病后 5 年

仍继续进展，出现再次波动现象，病程 10 年，甚至达

30 年［9］。（3）单侧不对称性肌无力和肌萎缩，主要发

生于 C7 ~ T1 水平肌群，以肢体远端鱼际肌和前臂尺

侧屈肌肌群为主，肱桡肌通常不受累，亦称斜形肌

萎缩；双侧肌萎缩较严重，临床少见［4］。（4）不规则肌

群颤抖，伸展时可出现姿势性震颤，多可见寒冷麻

痹表现。（5）多不伴感觉异常、反射异常、脑神经病

变、锥体束征和小脑功能障碍。

颈椎屈曲位 MRI 检查是诊断平山病的重要辅

助方法，典型表现为［10］：（1）局限性下段颈髓（C4 ~ 7）

变细、萎缩，尤以 C6 显著。（2）脊髓局限性受压变

扁。（3）颈椎曲度减小、变直。（4）下段颈椎硬脊膜囊

后壁与相应椎板缺少附着。（5）下段颈椎硬脊膜囊

向前移位。（6）硬脊膜外间隙增宽，MRI 增强扫描可

见扩张的静脉丛。（7）非压迫性脊髓内信号改变。

值得注意的是，颈椎 MRI 显示的髓内 T2WI 线样高信

号（矢状位）和脊髓前角对称性 T2WI 高信号（横断

面），即“蛇眼征”，提示脊髓前角细胞局限性、缺血

性改变，系神经细胞缺血性坏死后形成的不可逆性

囊性空洞病变［11］。

肌电图有助于平山病的诊断与鉴别诊断，通常

表现为受累肌群神经源性损害，主要发生于 C7 ~ 8 肌

节和 T1 肌节，而 C5 ~ 6 肌节（即三角肌、肱二头肌和肱

桡肌）多不受累。约 90%患者仅表现为单侧症状，

但肌电图显示双上肢均呈神经源性损害［1，12］。平山

病 患 者 多 为 小 鱼 际 肌 受 累，Jin 等 ［13］研 究 显 示，

60.78%（62/102）的平山病患者尺神经复合肌肉动作

电位（CMAP）波幅/正中神经复合肌肉动作电位波幅

1a 1b
图 1 颈椎 MRI 检查所见 1a 中立位矢状位 T2WI 显示，
C6 ~ 7 水平脊髓轻度变细伴不规则条状高信号（箭头所示）
1b 屈曲位矢状位 T2WI 显示，C6 ~ 7 水平硬脊膜囊后壁向前
移位，背侧硬脊膜外间隙增宽（箭头所示）

Figure 1 Cervical MRI findings Sagittal T2WI in neutral
position showed slender spinal cord with irregularly striped
high ⁃ intensity signal on the level of C6-7 (arrow indicates,
Panel 1a). Sagittal T2WI in flexion position showed the
posterior wall of dural sac on the level of C6-7 moved forward,
resulting in widened dorsal epidural space (arrow indicates,
Panel 1b).
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比例 < 0.60。F 波主要用于评价运动传导通路近端

完整性和脊髓前角细胞功能，运动障碍初期即可出

现 F 波潜伏期延长、响应频率降低、波幅降低。平山

病患者由于存在慢性失神经支配，F 波潜伏期延长、

响应频率降低、波幅降低，行神经移植术后波幅升

高，有助于平山病诊断和发病机制研究［12］。

应注意与肌萎缩侧索硬化症（ALS）、肌萎缩型

颈椎病（CSA）等引起肌萎缩的疾病相鉴别。（1）肌萎

缩侧索硬化症：好发于中老年男性，是一种以多发

性或局限性进行性加重的肌萎缩失用为特点的恶

性退行性变性运动神经元病，主要表现为肢体痉

挛、腱反射亢进、局限性或多发性肌无力、肌萎缩和

肌束震颤，多伴不同程度构音障碍、吞咽障碍、咀嚼

障碍等脑神经损害表现。约 40%肌萎缩侧索硬化

症患者早期表现为上肢或下肢不对称性肌萎缩和

肌无力［14］。通常同时累及上运动神经元和下运动

神经元，恶性持续性进展，最终进展为四肢瘫痪、呼

吸功能衰竭。二者主要鉴别诊断要点为平山病发

病年龄较小、多见于青少年，而肌萎缩侧索硬化症

多见于中年；受累肌群不同，平山病多局限于下段

颈髓支配肌，而肌萎缩侧索硬化症可累及四肢肌和

咽喉肌；随着病情进展，平山病受累部位仍局限，肌

电图可见自发性电位逐渐减少甚至消失，呈慢性失

神经电位，而肌萎缩侧索硬化症进行性加重，受累

区域泛化，可见大量密集自发性电位，但也有研究

显示，约 9.64%的平山病患者肌电图可见广泛神经

源性损害［13，15 ⁃16］；平山病颈椎 MRI 多可见颈髓不同

程度变细，而肌萎缩侧索硬化症多表现为脊髓信号

强度改变［10］。（2）肌萎缩型颈椎病：以颈椎退行性变

为基础，主要表现为上肢近端或远端肌萎缩，多发

生于单侧，通常不伴感觉异常。研究显示，脊髓前

角细胞损害可能是平山病（屈颈时硬脊膜囊异常移

图 2 肌电图检查所见 2a 右侧拇短展肌轻度收缩时可见宽大运动单位电位，重度收缩时可见募集呈病理干扰，峰值
电压略增高 2b 神经传导速度显示右侧正中神经复合肌肉动作电位波幅降低 2c 神经传导速度显示右侧尺神经复
合肌肉动作电位波幅降低

Figure 2 EMG findings Large motor unit potential (MUP) could be seen when right abductor pollicis brevis was lightly
contracted, while some pathological interference phases could be seen when the muscle was heavily contracted, and the peak
voltage was slightly increased (Panel 2a). Nerve conduction velocity (NCV) showed decreased amplitude of compound muscle
action potential (CMAP) in right middle median nerve (Panel 2b) and ulnar nerve (Panel 2c).

2b3.00 mV
5.00 ms

2a
0.10 mV

5.00 ms

2c
2.00 mV

5.00 ms
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位和牵拉致下段颈椎脊髓前角细胞慢性微循环障

碍）和肌萎缩型颈椎病（长期慢性机械性压迫致静

脉梗死性改变）的共同发病机制，二者均可见“蛇眼

征”［17］，发病年龄和受累肌群为主要鉴别诊断要

点，颈椎屈曲位和中立位 MRI 检查亦有助于鉴别诊

断。目前，肌萎缩型颈椎病合并平山病仅见个案报

道［18］，仍需提高警惕，动态观察患者病情变化。

平山病具有自限性，疾病早期予颈托制动可减

少屈颈动作，防止肌无力进展、缩短病程，且已经肌

电图检查证实［1］，但颈托制动对疾病进展期无明显

疗效。进展期肌电图显示，屈颈时 F 波潜伏期延长、

响应频率降低，且经颅磁刺激（TMS）后运动诱发电

位（MEP）潜伏期延长、波幅降低，可作为佩戴和（或）

摘除颈托的参考指标［19］。平山病患者屈颈活动度

增加，加重硬脊膜囊前移。Tokumaru 和 Hirayama［20］

研究显示，颈托治疗组患者肌萎缩未进一步加重，

其进展期［（1.8 ± 1.2）年］明显小于对照组［（3.2 ±
2.3）年］，表明颈托制动可使病程停止并进入静止

期，改善病程短、肌萎缩轻的患者病情，因此，平山

病应早期诊断、早期治疗。对于颈托制动无效、病

情进行性加重、病程 > 5 年的患者可考虑手术治疗，

包括硬脊膜重建术、颈椎融合术、颈椎融合术联合

硬脊膜重建术、肌腱转移重建术等。但手术疗效尤

其是长期疗效和手术并发症，如颈椎融合术后颈椎

相邻节段退行性变无疑给手术疗效造成窘境［1，21］。

综上所述，颈托制动可取得较好疗效，由于平山病

的自限性病程，较少患者采取外科手术治疗，因此，

手术指征和手术疗效尚待进一步探索研究。

青少年男性出现单侧上肢无力、肌萎缩时，应

考虑平山病的可能。平山病发病机制尚不十分清

楚，生长发育学说和脊髓动力学说是目前主流学

说，临床表现较具特征性，结合颈椎屈曲位 MRI 和
肌电图检查，可资与其他引起肌萎缩的疾病相鉴

别，颈托制动和营养神经治疗可以取得较好疗效，

手术指征和手术疗效尚待进一步研究。
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图 1 女性，13 岁，主因视力下降 1 个月入院，头部 MRI 显示右侧侧脑室室间孔区占位性病变。
予肿瘤切除术。术后病理证实室管膜下巨细胞星形细胞瘤 1a 横断面 CT 显示，右侧侧脑室室
间孔区实性占位性病变，呈等密度，病变前部可见结节样高密度钙化影（箭头所示）；左侧侧脑室
室壁点状高密度影，为钙化的室管膜结节；双侧侧脑室明显扩张 1b 横断面 T1WI 显示，病灶呈
不均匀等信号，其内可见斑片样低信号影（箭头所示）；左侧侧脑室点状室管膜结节呈等信号
1c 横断面 T2WI 显示，病灶呈稍高信号，其内可见小片状囊性变区域，呈高信号（箭头所示）
1d 横断面增强 T1WI 显示，病变呈明显不均匀强化（箭头所示） 1e 正中矢状位增强 T1WI 显
示，右侧侧脑室室间孔区不均匀强化影（箭头所示），侧脑室扩张明显，胼胝体干抬高
Figure 1 A 13 ⁃ year ⁃ old girl was hospitalized because of vision loss for one month. Head MRI
showed a solid occupying lesion located in interventricular foramen of right lateral ventricle. The
lesion was totally removed and postoperative pathological diagnosis revealed SEGA. Axial CT

showed an iso ⁃density solid lesion in the interventriculesr foramen of right lateral ventricle with a high ⁃density calcification located in
anterior of the lesion (arrow indicates). A punctiform high ⁃density calcified subependymal nodule was found on the wall of left lateral
ventricle, and bilateral lateral ventricles were enlarged (Panel 1a). Axial T1WI revealed an uneven iso⁃intensity lesion with patchy low⁃
intensity inside it (arrow indicates). The punctiform subependymal nodule was iso⁃intensity (Panel 1b). Axial T2WI revealed slight high⁃
intensity lesion with small high ⁃ intensity cystic areas (arrow indicates, Panel 1c). Axial enhanced T1WI showed heterogeneous
enhancement (arrow indicates, Panel 1d). Median sagittal enhanced T1WI showed heterogeneous enhancement (arrow indicates) in
interventricular foramen of enlarged right lateral ventricle. The corpus callosum was lifted upwards (Panel 1e).

室管膜下巨细胞星形细胞瘤

·临床医学图像·
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室管膜下巨细胞星形细胞瘤（SEGA）是临床少见的生长缓慢的神经上皮组织肿瘤，属 WHOⅠ级，仅占原发性中枢神经系

统肿瘤的 0.1%，好发于 20 岁以下儿童和青少年、偶见于成人，男性多于女性，多发生于结节性硬化症（TSC）患者。肿瘤好发于

侧脑室室间孔区，第三和第四脑室及基底节区少见，典型者可堵塞室间孔致梗阻性脑积水。CT 呈等密度，强度不均匀，多合并

低密度小囊性变区域，病灶边缘和内部常见斑片样或结节样钙化（图 1a）。MRI 显示肿瘤实性部分呈 T1WI 等或略低信号（图

1b），T2WI 等或略高信号，多合并小囊性变（图 1c），DWI 呈等信号，钙化不明显，病灶内出血罕见；增强扫描病灶呈明显不均匀

强化（图 1d，1e）。结节性硬化症患者除合并室间孔区室管膜下巨细胞星形细胞瘤外，多合并室管膜下结节及皮质和（或）皮质

下错构瘤样结节。室管膜下结节在 CT 上表现为侧脑室室壁室管膜下散在突向侧脑室的结节影，呈等或稍低密度，可见钙化或

仅表现为钙化（图 1a）；在 MRI 上呈 T1WI 等或高信号（图 1b）、T2WI 等或低信号、DWI 等信号，增强扫描病灶无明显强化。CT 和

磁敏感加权成像（SWI）能够提示微小室管膜下结节。位于室间孔区以及动态随访中体积增大且明显强化的室管膜下结节均

提示转化为室管膜下巨细胞星形细胞瘤的可能。皮质和（或）皮质下结节及类错构瘤样脑白质异常在 MRI 上呈 T1WI 等或略低

信号、T2WI 等或略高信号，增强扫描多无明显强化；脑白质异常表现为白质区楔形和线样自皮质指向侧脑室室壁的长 T2 信

号。典型的室管膜下巨细胞星形细胞瘤较易诊断，而不伴结节性硬化症典型症状者应注意与好发于脑室系统的肿瘤相鉴别，

如中枢神经细胞瘤、脉络膜乳头状瘤和室管膜瘤等。

（天津市环湖医院神经放射科韩彤供稿）
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