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【摘要】 目的 总结以臂丛神经损害为首发症状的遗传性压力易感性周围神经病的临床表型和基

因突变特点。方法与结果 男性患者，46 岁，急性起病，主要表现为左侧肩部不适感伴左上肢无力 2 月

余；实验室和影像学检查无特殊；神经电生理学提示四肢广泛性神经传导异常，以左侧臂丛上干损害为

主；基因检测显示 PMP22基因杂合缺失突变，明确诊断为遗传性压力易感性周围神经病。予改善循环

和营养神经等对症治疗。出院后 2 个月随访，左上肢肌力基本正常。结论 以臂丛神经损害为首发症

状的遗传性压力易感性周围神经病临床少见，应注意与遗传性神经痛性肌萎缩和炎性脱髓鞘性多发性

神经根神经病相鉴别。

【关键词】 遗传性运动和感觉性神经病； 疾病遗传易感性； 臂丛； 髓磷脂蛋白质类； 基

因； 突变； 肌电描记术
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【Abstract】 Objective To summarize the features of clinical phenotype and genetic mutation of
hereditary neuropathy with liability to pressure palsies (HNPP) presenting brachial plexus injury as the first
manifestation. Methods and Results A 46⁃year⁃old male patient showed acute onset. He mainly suffered
from left shoulder discomfort with left upper limb weakness for 2 months. The results of laboratory and
imaging examination were normal, and neuroelectrophysiology showed peripheral nerve injury of limbs,
mainly the upper trunk injury of left brachial plexus. Gene detection showed loss of heterozygosity of
PMP22 gene, therefore the patient was clearly diagnosed as HNPP. He was treated by improving
circulation and nutrition support, and the left upper extremity muscle strength was recovered to normal after
2 months of follow⁃up. Conclusions HNPP with brachial plexus injury as the first manifestation is rare,
and should be differentiated from hereditary neuralgic amyotrophy (HNA) and inflammatory demyelinating
polyradiculoneuropathy (IDP).
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·临床研究·

遗传性压力易感性周围神经病（HNPP）是常染

色体显性遗传性周围神经病，系 PMP22基因突变所

致，通常于青少年期起病，由轻微甚至难以察觉的

压迫、牵拉诱发，表现为易嵌压部位复发性、无痛性

单神经病或多神经病，病理学可见典型“腊肠”样改

变。以臂丛神经损害为首发表现者临床少见，本文

回顾分析 1 例以臂丛神经损害为首发症状的遗传性

压力易感性周围神经病患者的临床表型和基因突

变特点，以期提高临床医师对疾病的认识，减少误
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诊和漏诊。

病例资料

患者 男性，46 岁，因左侧肩部不适感伴左上

肢无力 2 月余，于 2016 年 10 月 25 日入院。患者 2 月

余前吹空调后突然出现左侧肩部不适感，表现为肩

部肿胀，无明显麻木、无力，症状进行性加重，未予

特殊处理；3 d 后突感开车时转方向盘费力，予颈肩

部按摩治疗，4 d 后出现左上肢明显无力，表现为左

臂上举、外展、旋前不能，持物、写字尚可，同时出现

肩部、左上臂外侧和左手拇指轻微麻木感，当地医

院行肌电图检查（2016 年 9 月 1 日），神经传导速度

（NCV）显示，左侧胸前外侧神经和内侧神经、腋神

经、肩胛上神经、桡神经运动神经传导波幅降低，双

侧正中神经、胫神经运动神经传导潜伏期延长；双

侧尺神经、正中神经、胫神经感觉神经传导速度减

慢，双侧尺神经、桡神经、正中神经、胫神经感觉神

经传导波幅降低，双侧正中神经感觉神经传导潜伏

期延长，提示左上肢臂丛上干损害，四肢周围神经

损害（感觉神经重于运动神经），髓鞘和轴索损伤。

临床诊断为“臂丛神经炎”，予营养神经、改善循环

等对症治疗（具体方案不详），左上肢无力症状逐渐

好转，左臂旋前恢复，左手可搭至右侧肩部，麻木症

状好转。为求进一步诊断与治疗遂至我院就诊。

患者自发病以来，精神、睡眠、饮食可，大小便正常，

体重无明显变化。

既往史、个人史及家族史 患者 10 余年前高处

坠落伤致颅脑创伤，未遗留后遗症；耳鸣 2 年余，未

予处理；吸烟 20 余年、10 支/d，饮酒 20 余年，150 g/d；
父母身体健康，非近亲婚配，无明确家族性遗传性

疾病病史。

体 格 检 查 血 压 110/70 mm Hg（1 mm Hg =
0.133 kPa），神志清楚，语言流利，高级皮质功能正

常，脑神经检查未见异常；左上臂肌萎缩，余肌容积

正常，左上肢外展、旋前不能，左上肢近端肌力 2 级、

远端 5 级，右上肢和双下肢肌力 5 级，四肢肌张力正

常，双足无畸形，步态正常，双侧指鼻试验、快复轮

替动作、跟⁃膝⁃胫试验稳准，深浅感觉正常，四肢腱

反射降低，病理征阴性，脑膜刺激征阴性。

辅助检查 实验室检查：血尿便常规，血液生

化，凝血功能，甲状腺功能试验，血清红细胞沉降率

（ESR）、维生素 B12（VB12），类风湿因子（RF）、抗溶血

性链球菌素 O（ASO）、C⁃反应蛋白（CRP），IgA、IgG、

IgM 和补体 C3、C4，乙型肝炎病毒（HBV）、梅毒螺旋

体（TP）、人类免疫缺陷病毒（HIV），肿瘤标志物，抗

核抗体（ANA）谱、抗中性粒细胞胞质抗体（ANCA）
谱、副肿瘤相关抗体、莱姆病抗体、布鲁菌病抗体、

抗神经节苷脂 GM1 抗体均于正常值范围；腰椎穿刺

脑脊液检查，外观清亮、透明，压力为 170 mm H2O
（1 mm H2O = 9.81 × 10 ⁃ 3 kPa，80 ~ 180 mm H2O），蛋白

定量 710 mg/L（150 ~ 450 mg/L）、葡萄糖和氯化物于

正常值范围，寡克隆区带（OB）和特异性寡克隆区带

（SOB）呈弱阳性，脑脊液涂片（新型隐球菌、抗酸染

色 、革 兰 染 色）呈 阴 性 ，TORCH 10 项［弓 形 虫

（TOX）、风疹病毒（RV）、巨细胞病毒（CMV）、Ⅰ型和

Ⅱ型单纯疱疹病毒（HSV⁃1 和 HSV⁃2）］、副肿瘤相关

抗体、莱姆病抗体、布鲁菌病抗体、抗神经节苷脂

GM1 抗体均于正常值范围。影像学检查：头部 MRI
未见明确病灶，副鼻窦炎。颈椎 MRI 显示，颈椎退

行性变，C6 ⁃ 7 左侧椎间孔狭窄（图 1）。臂丛超声显

示，双侧臂丛神经对称，未见明显异常。腹部超声

显示，左侧肾结石。胸部 CT 未见明确病灶。神经电

生理学检查：心电图呈窦性心率。肌电图（2016 年

10 月 31 日）显示，双侧尺神经、正中神经、胫神经运

动神经传导速度减慢、潜伏期延长；双侧尺神经、正

中神经感觉神经传导未引出肯定波形，双侧胫神经

感觉神经传导速度减慢、波幅降低，提示四肢周围

神经损害（运动神经和感觉神经均受累）。

基因检测 采集患者外周静脉血 4 ml，送检北

京金准基因科技有限责任公司，采用目标区域捕获

高 通 量 测 序 技 术 检 测 PMP22 基 因 ，结 果 显 示 ，

PMP22基因外显子区大片段杂合缺失突变（图 2）。

诊断与治疗 临床诊断为臂丛神经损害（臂丛

神经炎可能性大，不排除遗传性压力易感性周围神

经病），予以前列地尔 10 μg/d 静脉滴注改善循环、七

叶皂苷钠 20 mg/d 静脉滴注减轻神经水肿，以及甲钴

胺 1 mg/d、维生素 B1 0.10 g/d 静脉注射营养神经。

患者住院 13 d，出院后继续服用 B 族维生素营养神

经治疗，出院后 2 个月随访，左上肢肌力基本恢复正

常。追问家族史，诉患者之子、姊及其子均有相似

临床症状，进一步对上述家族成员进行基因检测，

证实为遗传性压力易感性周围神经病家系（图 3）。

讨 论

患者中年男性，急性发病，以左侧臂丛上干损

害为首发表现，无疼痛、麻木等不适感，无明确嵌压
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史和家族史；体格检查除左侧臂丛上干损害表现

外，四肢腱反射降低；实验室和影像学检查均无特

殊；神经电生理学检查提示四肢广泛性神经传导异

常，感觉神经重于运动神经，髓鞘和轴索损伤；基因

检测提示 PMP22基因杂合缺失突变，明确诊断为遗

传性压力易感性周围神经病。

遗传性压力易感性周围神经病高峰发病年龄

约 30 岁，亦有早发病例报道，男女比例大致相同。

Meretoja 等［1］的流行病学调查研究显示，芬兰西南

部 435 000 人群遗传性压力易感性周围神经病患病

率约为 16/10 万，低于 PMP22 基因重复突变导致的

腓骨肌萎缩症 1A 型（CMT1A 型），可能与遗传性压

力易感性周围神经病患者症状轻微且可自行恢复

有关。目前，国内尚无关于遗传性压力易感性周围

神经病的流行病学调查。

遗传性压力易感性周围神经病临床主要表现

为易嵌压部位复发性、无痛性单神经病或多神经

病。典型患者通常有家族史，急性发病，于轻微压

迫、牵拉后出现运动和（或）感觉障碍，感觉障碍均

为非痛性。最易受累神经是易嵌压部位神经，一项

纳入 70 例遗传性压力易感性周围神经病患者的临

床研究显示，麻痹发作时受累神经分别为腓神经

36%、尺神经 28%、臂丛神经 20%、桡神经 13%［2］。

急性期体格检查可见受累神经支配区域肌力下降

和（或）感觉障碍，腱反射可正常、降低或消失，亦可

见受累部位肌萎缩。临床症状与体征多于数周或

数月内自行恢复，多次损伤同一神经可能遗留部分

神经功能缺损。约 10%的遗传性压力易感性周围

神经病患者出现与腓骨肌萎缩症相似的高弓足。

此外，遗传性压力易感性周围神经病患者还表现为

不典型症状，如全身无力、痉挛、慢性尺神经病变、

腕管综合征（CTS）、吉兰 ⁃巴雷综合征（GBS）等［3］。

该例患者呈急性发病，为非痛性神经损害，体格检

查可见肌萎缩、肌力下降和腱反射降低，无高弓足，

发病后 5 个月自行恢复，但无明确嵌压史和家族史，

有长期饮酒史，易误诊为酒精性周围神经病。

1a 1b

图 1 颈椎 MRI 检查所见 1a 矢状位
T1WI 显示，颈椎退行性变（箭头所示）
1b 横断面 T2WI 显示，C6⁃7 左侧椎间孔
狭窄（箭头所示）

Figure 1 Cervical MRI findings
Sagittal T1WI showed cervical retrograde
degeneration (arrow indicates, Panel 1a).
Axial T2WI showed left intervertebral
foramen stenosis of C6-7 (arrow indicates,
Panel 1b).
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CMT，Charcot⁃Marie⁃Tooth disease，腓骨肌萎缩症；HNPP，hereditary neuropathy with liability to pressure palsies，
遗传性压力易感性周围神经病

图 2 PMP22基因检测显示，PMP22基因重复突变导致腓骨肌萎缩症，PMP22基因杂合缺失突变导致遗传性压力易感性周
围神经病

Figure 2 PMP22 gene detection showed that repeated mutation of PMP22 gene resulted in CMT, and the loss of heterozygosity
of PMP22 gene resulted in HNPP.
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遗传性压力易感性周围神经病的神经电生理

学检查十分重要，此类患者神经系统症状较轻微甚

至无症状，易误诊或漏诊。无论临床是否有神经系

统症状与体征，神经电生理学检查均可见弥漫性和

广泛性神经传导异常，运动神经和感觉神经均受

累，主要为脱髓鞘改变，即运动神经传导速度减慢、

潜伏期延长，嵌压部位神经传导阻滞，F 波潜伏期延

长甚至消失。1999 年，Mouton 等［2］对 99 例染色体

17p11.2 缺失的遗传性压力易感性周围神经病患者

的临床表现和神经电生理学进行研究，结果显示，

尽管临床表现各异，但神经电生理学检查是可靠、

经济的筛查工具，并将双侧正中神经感觉和运动神

经传导速度减慢、单侧腓总神经传导远端潜伏期延

长作为诊断标准。Tackenberg 等［4］的研究显示，遗

传性压力易感性周围神经病患者脑干听觉诱发电

位（BAEP）、瞬目反射和咀嚼反射等潜伏期均较正常

对照者延长，表明此类患者脑神经和中枢神经均受

累。另一项纳入 46 例遗传性压力易感性周围神经

病 患 者 的 神 经 电 生 理 学 研 究 显 示 ，39 例 患 者

（84.78%）存在腕关节远端运动神经传导潜伏期延

长［5］。本文患者肌电图可见四肢广泛性神经传导异

常，感觉神经重于运动神经，符合遗传性压力易感

性周围神经病的诊断标准，但临床应注意与腓骨肌

萎缩症和酒精性周围神经病相鉴别。

遗传性压力易感性周围神经病的主要病理改

变是局灶性增厚的髓鞘之间存在正常髓鞘区域，沿

神经纤维纵轴形似“腊肠”，故又称“腊肠样神经

病”。1972 年，Behse 等［6］描述“腊肠”样结构并非遗

传性压力易感性周围神经病的特征性病理改变，如

CMT1B 型、CMT3 型、IgM 副蛋白血症神经病和慢性

炎性脱髓鞘性多发性神经根神经病（CIDP）等［7］亦

可见“腊肠”样结构。

迄今发现的与遗传性压力易感性周围神经病

关系最密切的基因是 PMP22基因，约 80%系位于染

色体 17p11.2 的长度为 1.50 × 10 3 bp 的片段缺失所

致，亦有部分系 PMP22基因重复突变所致［8］。正常

人群存在 2 个拷贝的 PMP22基因，若在减数分裂过

程中发生不均等交换则仅使 1 个 PMP22基因突变，

导致遗传性压力易感性周围神经病，亦可发生 3 个

PMP22基因突变，导致 CMT1A 型［9］。本文患者基因

检测显示，PMP22基因外显子区杂合缺失突变。

遗传性压力易感性周围神经病的诊断要点包

括［10］：（1）临床出现反复发作性单神经病或多神经

病。（2）神经电生理学表现为广泛性神经传导异常，

主要为脱髓鞘改变。（3）周围神经组织病理学可见

“腊肠”样结构。（4）阳性家族史。（5）基因检测显示

染色体 17p11.2 大片段缺失。应注意与以下疾病相

鉴别：（1）遗传性神经痛性肌萎缩（HNA），为常染色

体显性遗传性疾病，通常于 10 ~ 20 岁发病，临床主

要表现为发作性痛性臂丛神经损害，肌萎缩较明

显，因此，应注意与单纯表现为臂丛神经损害的遗

传性压力易感性周围神经病相鉴别。肌电图显示

远端神经传导基本正常，无类似遗传性压力易感性

周围神经病的广泛性神经传导异常。（2）炎性脱髓

鞘性多发性神经根神经病，好发于青年男性，是一

种自身免疫性疾病，分为急性和慢性两种类型，脑

脊液可见蛋白⁃细胞分离现象，通常无家族史，激素、

静脉注射免疫球蛋白、免疫抑制剂治疗有效，可资

鉴别。本文患者发病前有吹空调受凉史，否认嵌压

史和家族史，易诊断为臂丛神经炎，四肢腱反射降

低曾考虑与长期大量饮酒有关，但为无痛性神经损

害，神经电生理学可见广泛性神经传导异常，可资

鉴别。

目前，遗传性压力易感性周围神经病的治疗主

要是营养神经和对症支持治疗，急性期不主张物理

康复治疗，神经损害通常于几周内恢复，若出现疼

痛，可予抗抑郁药、抗癫 药和细胞膜稳定剂等。因

此，遗传性压力易感性周围神经病患者关键在于预

防，避免神经牵拉和局部压迫等诱因，减少神经损

害，避免不恰当治疗（如外科手术）。仅少数反复同

一部位复发患者可能遗留神经功能缺损，大部分患

者预后良好。本文患者服用营养神经药并进行肢

体康复锻炼，发病后 5 个月（出院后 2 个月）随访，左

图 3 遗传性压力易感性周围神经病家系图

Figure 3 Family diagram of HNPP.

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

Ⅳ

Normal male，正常男性 Normal female，正常女性

Affected male，男性患者 Affected female，女性患者

Proband，先证者
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［5］

［6］

［7］

［8］

［9］
［10］

上肢肌力基本正常。

综上所述，本文患者是以单纯臂丛上干损害为

首发症状的遗传性压力易感性周围神经病，无明确

嵌压史和家族史，极易误诊和漏诊，提示临床实践

中如果遇到表现为臂丛神经损害而神经电生理学

提示广泛性神经传导异常的患者，应高度警惕遗传

性压力易感性周围神经病，以提高疾病诊断率并减

少神经损害发生率。
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少突胶质细胞转录因子 2
oligodendrocytes transcription factor⁃2（Olig⁃2）

神经生长因子 nerve growth factor（NGF）
神经微丝蛋白 neurofilament protein（NF）
神经元核抗原 neuronal nuclei（NeuN）
神经原纤维缠结 neurofibrillary tangles（NFTs）
肾小球滤过率估计值

estimated glomerular filtration rate（eGFR）
肾脏病预后质量倡议

Kidney Disease Outcomes Quality Initiative（K/DOQI）
生长激素 growth hormone（GH）
世界卫生组织 World Health Organization（WHO）
视神经脊髓炎谱系疾病

neuromyelitis optica spectrum disorders（NMOSDs）
视神经炎 optic neuritis（ON）
受试者工作特征曲线

receiver operating characteristic curve（ROC 曲线）

数字广度测验 Digit Span Test（DS）
水通道蛋白 4 aquaporin 4（AQP4）
髓鞘碱性蛋白 myelin basic protein（MBP）

糖化血红蛋白 glycosylated hemoglobin（HbA1c）
糖原合成酶激酶⁃3 glycogen synthase kinase⁃3（GSK⁃3）
特发性炎性脱髓鞘疾病

idiopathic inflammatory demyelinating diseases（IIDDs）
特异性寡克隆区带 specific oligoclonal bands（SOB）
梯度回波序列 gradient echo sequence（GRE）
听觉词语学习测验 Auditory Verbal Learning Test（AVLT）
同源性磷酸酶⁃张力蛋白

phosphatase and tensin homologue（PTEN）
铜蓝蛋白 ceruloplasmin（CP）
α⁃突触核蛋白 α⁃synuclein（α⁃Syn）
外周血单个核细胞

peripheral blood mononuclear cell（PBMC）
腕管综合征 carpal tunnel syndrome（CTS）
细胞毒性 T 淋巴细胞相关抗原 4

cytotoxic T lymphocyte⁃associated antigen 4（CTLA⁃4）
B 细胞激活因子 B⁃cell⁃activating factor（BAFF）
细胞角蛋白 cytokeratin（CK）
下丘脑⁃垂体⁃肾上腺 hypothalamic pituitary adrenal（HPA）

·小词典·
中英文对照名词词汇（五）

·· 127


