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【摘要】 骨骼肌MRI是检测肌肉病变最清晰、准确的成像技术，近年广泛应用于肌肉病的诊断与随

访。越来越多的研究表明，多种肌肉病均有其特定的选择性肌肉受累模式，骨骼肌MRI显示的肌肉受累

模式可以为肌肉病的诊断提供重要线索。本文对不同遗传性肌肉病的影像学表现进行简要综述。

【关键词】 肌疾病； 遗传性疾病，先天性； 磁共振成像； 肌，骨骼； 综述

Application of muscle MRI in diagnosis of hereditary myopathies
SONG Jia, PANG Mi, LI Gang, FU Jun, MA Ming⁃ming
Department of Neurology, He′nan Provincial People′s Hospital; People′s Hospital of Zhengzhou University,
Zhengzhou 450003, He′nan, China
Corresponding author: MA Ming⁃ming (Email: macklon12@163.com)

【Abstract】 MRI is the most clear and accurate imaging technique for detecting muscle involvement.
In recent years, MRI has been widely used in diagnosis and follow ⁃ up of muscle disorders. A variety of
muscle disorders have specific selective muscle involvement patterns. There is accumulating evidence that
patterns of involved muscles shown by muscle MRI can help delineate the possible diagnoses. The aim of
this paper is to state MRI manifestations of hereditary myopathies, so as to improve neurologist's
understanding of muscle MRI and promote application of muscle MRI in diagnosis of hereditary myopathies.
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骨骼肌 MRI被认为是检测肌肉病变最敏感、最

特异的成像技术，具有软组织分辨率高、可重复、无

辐射、不受配合度和疾病严重程度影响等优点，近

年越来越多地应用于肌肉病的诊断、病情评估、组

织活检定位和追踪随访［1⁃3］。肌肉病根据病因分为

获得性和遗传性两大类，前者主要包括炎性肌病和

内分泌性肌病，后者主要包括肌营养不良症、远端

型肌病、先天性肌病（CMs）、代谢性肌病和离子通道

病等，这些肌病的治疗和预后完全不同，因此，早期

准确诊断是必要的。影像学主要表现为信号强度

改变（脂肪浸润和水肿）以及肌肉大小或形状改变

（肌萎缩、肥大和假肥大），主要集中在下肢 MRI，扫

描序列包括 T1WI和短时间反转恢复（STIR）。脂肪

浸润在 T1WI上呈高信号，可反映慢性期病变［4］。参

照改良 Mercuri评分［5］，根据 T1WI显示的肌肉受累

范围和程度评价脂肪浸润程度：0为肌肉信号正常；

1为肌肉内散在斑点状高信号；2为肌肉内片状高信

号，病灶体积 <肌容积的 30%；3为肌肉内高信号病

灶占肌容积的 30% ~ 60%；4为肌肉内高信号病灶 >
肌容积的 60%；5为终末期改变，肌肉组织被脂肪组

织或纤维结缔组织替代，呈弥漫性高信号。STIR序

列水肿呈高信号、脂肪组织呈低信号，由于炎性肌

病的主要改变是水肿，以及多种肌营养不良症肌肉

水肿早于脂肪替代，故 STIR序列高信号/水肿可以

反映炎症和病变活动期。由此可见，MRI通过观察

骨骼肌形态和信号改变以显示肌肉受累范围和程

度，业已成为诊断肌肉病的重要方法，为临床试验

和纵向研究提供了一种有前途的研究工具［6］。本

文拟就遗传性肌肉病骨骼肌 MRI显示的肌肉选择
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性受累模式进行综述，以提高神经内科医师对骨骼

肌MRI在肌肉病诊断中独特价值的认识。

一、肌营养不良症

肌营养不良症是一组临床异质性、缓慢进展的

致残性肌肉病，主要表现为骨盆带和肩胛带肌无

力，包括假肥大型肌营养不良症、强直性肌营养不

良症（DM）、面 ⁃肩 ⁃肱型肌营养不良症（FSHD）和肢

带型肌营养不良症（LGMD）等。MRI主要表现为受

累肌肉脂肪替代信号伴或不伴水肿信号，不同类型

易受累部位不同［6］。

1.假肥大型肌营养不良症 亦称为抗肌萎缩蛋

白病，系 dystrophin基因突变导致的 X连锁隐性遗传

性疾病，临床异质性较大，主要有症状较严重的

Duchenne型肌营养不良症（DMD）和症状较轻微的

Becker型肌营养不良症（BMD）［7］。DMD是最常见、

最严重的肌营养不良症，发病率为 1/3500活产男

婴，以骨骼肌细胞胞膜 Dystrophin蛋白表达缺失为

特征，导致肌肉慢性进行性破坏，从而被脂肪组织

和纤维结缔组织替代，通常于 3 ~ 5岁发病，临床主

要表现为进行性加重的四肢近端肌无力伴腓肠肌

肥大［8］，于 13岁左右丧失行走能力，并于成年早期

死于呼吸衰竭［9］。肌细胞坏死自大腿开始，随着时

间推移，肌肉组织逐渐被脂肪组织和纤维结缔组织

替代。与 DMD 的 Dystrophin蛋白完全缺失不同，

BMD尚存部分有功能的 Dystrophin蛋白，通常发病

较晚、症状较轻、进展较慢［6］。MRI可用于评估肌萎

缩和脂肪替代程度，包括亚临床阶段，由于脂肪替

代或肌萎缩在疾病早期阶段尚不显著，STIR序列可

早期发现肌肉水肿，对于年幼患儿大有裨益［10］。

DMD患者根据其肌肉脂肪浸润程度表现出独特的

肌肉受累模式：疾病早期可无脂肪浸润，通常发生

于 6 ~ 7岁，起初臀大肌和大收肌脂肪浸润明显，随

后为股四头肌和股二头肌，而股薄肌、缝匠肌、长收

肌和半腱肌选择性保留，呈“三叶草挂果征”［11⁃12］；腓

肠肌较小腿其他肌肉脂肪浸润更加严重；有趣的

是，未发生脂肪浸润的肌肉 STIR序列呈高信号，提

示肌肉水肿可能早于脂肪替代［9］。BMD的骨骼肌

MRI显示的肌肉受累模式与 DMD相类似，但病变程

度较轻微［12］（图 1）。

2.强直性肌营养不良症 系第 2位常见的肌营

养不良症，亦是成人最常见的肌营养不良症［13］。根

据致病基因分为强直性肌营养不良症 1型和 2型

（DM1和 DM2）。DM1型的致病基因定位于染色体

19q13.3，系由 DMPK基因 3’非翻译区（3'UTR）胞嘧

啶 ⁃胸腺嘧啶 ⁃鸟嘌呤（CTG）异常重复扩增所导致；

DM2型系定位于第 3号染色体的 CNBP基因（亦称

ZNF9基因）内含子 1胞嘧啶⁃胞嘧啶⁃胸腺嘧啶⁃鸟嘌

呤（CCTG）异常重复扩增所致［14］。骨骼肌 MRI显
示，DM1型患者下肢远端肌群脂肪浸润程度较近端

严重，其中，小腿脂肪浸润最严重的是腓肠肌内侧

头，其次为比目鱼肌和胫骨前肌，而胫骨后肌则相

对保留［15］；大腿前部肌群脂肪浸润较后部肌群显

著，尤以股中间肌和股内侧肌最为严重，而股直肌

相对保留［13］；多数患者还可同时出现肌肉水肿［15］

（图 2）。DM2型患者的肌肉病变程度较 DM1型轻

微，大多数 DM2型患者下肢骨骼肌 MRI无明显异

常，但仍有一些患者可出现脂肪浸润，其中，大腿后

部肌群较其他肌群易受累，小腿各肌群受累程度相

图 1 男性 BMD患者，17岁。骨骼肌MRI检查所见 1a 横断面 T1WI显示，双侧大腿缝匠肌、股薄肌、半腱肌和长收肌脂肪浸润
相对较轻，其余肌肉均为重度脂肪浸润 1b 横断面 T1WI显示，双侧小腿腓肠肌和腓骨肌脂肪浸润较明显
Figure 1 A BMD male patient with 17⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed severe fatty degeneration of almostall thigh muscles with relative sparing of the sartorius, gracilis, semitendinosus and adductor longus muscles (Panel 1a). Axial T1WI showedobvious fatty degeneration of bilateral gastrocnemius and peroneus muscles in the calves (Panel 1b).
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类似［16］。

3.面 ⁃肩 ⁃肱型肌营养不良症 系第 3位常见的

肌营养不良症。肌肉不对称性受累是其特征性MRI
表现，有文献报道，78% ~ 80%的 FSHD患者呈现肌

肉不对称性受累［17⁃18］，大腿受累最严重的肌肉为股

后肌群和股内收肌［17，19］；小腿受累轻微或不受累，

最先累及比目鱼肌、腓肠肌内侧头和胫骨前肌，而

腓骨肌和胫骨后肌保留［20］（图 3）。肌肉水肿是常见

MRI表现［17］。肌肉组织活检和骨骼肌 MRI显示，

STIR序列呈高信号的 FSHD患者均存在肌肉组织炎

症性病理改变以及炎症反应过程中相关基因表达

上调，表明肌肉水肿可反映炎症性改变［21］。Beevor
征见于腹直肌下半部无力而上半部肌力正常的情

况，即患者仰卧位用力抬起头部，检查者以手压住

患者头部可见其脐孔向上移动，多见于胸髓病变，

亦见于 FSHD、GNE肌病、糖原贮积病Ⅱ型（GSDⅡ，

亦称 Pompe病）和散发性包涵体肌炎（sIBM）［6，22］。

4.肢带型肌营养不良症 系一组临床异质性的

常染色体显性或隐性遗传性肌肉病，以缓慢进行性

加重的四肢近端肌无力和肌萎缩为特点。肢带型

肌营养不良症 2A型（LGMD2A，calpain基因变异所

致）［23］、2B型（LGMD2B，dysferlin基因变异所致）［24］

是最常见的常染色体隐性遗传性亚型，其次为

LGMD2C型、LGMD2D型、LGMD2E型、LGMD2F型

（分别由编码肌聚糖 γ、α、β、δ 4 个亚单位基因变异

所致）［25］、LGMD2I型（FKRP基因变异所致）［26］。明

图 2 女性 DM1型患者，47岁。骨骼肌 MRI检查所见 2a 横断面 T1WI显示，双侧大腿前部肌群（除外股直肌）和右侧大收肌明
显脂肪浸润 2b 横断面 T1WI显示，双侧小腿后部肌群尤其是比目鱼肌和腓肠肌内侧头和外侧头明显脂肪浸润

Figure 2 A DM1 female patient with 47⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed severe fatty degeneration of theright adductor magnus and bilateral anterior thigh compartments except the rectus femoris (Panel 2a). Axial T1WI showed bilateral soleusand gastrocnemius affected severely in the calves (Panel 2b).

图 3 女性 FSHD患者，38岁。骨骼肌 MRI检查所见 3a 横断面 T1WI显示，右侧大腿股后肌群、股中间肌、股内侧肌、股薄肌和
双侧大收肌脂肪浸润最严重，其次为右侧股外侧肌和左侧股后肌群 3b 横断面 T1WI显示，仅右侧小腿腓肠肌内侧头重度脂肪
浸润

Figure 3 A FSHD female patient with 38 ⁃ year ⁃ old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed the right hamstrings,vastusintermedius, vastusmedialis, gracilis and bilateral adductor magnus muscles affected most severely in the thighs, followed by right
vastuslateralis and left hamstrings (Panel 3a). Axial T1WI showed severe fatty degeneration of right gastrocnemius medialis in the calves (Panel 3b).
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确诊断主要依靠基因检测，而骨骼肌 MRI可以指导

基因检测。Tomas等［6］报告 BMD与 LGMD在MRI上
的差异表现：股四头肌在 BMD 患者中受累而在

LGMD患者中相对保留。LGMD2A型以大腿后部肌

群和内侧肌群受累明显，股四头肌受累相对轻微；

小腿以腓肠肌内侧头受累最严重，胫骨后肌相对保

留［23］（图 4）。LGMD2B型大腿脂肪浸润无特异性，

所有肌群均可受累，缝匠肌和股薄肌相对保留；小

腿受累最严重的是比目鱼肌，其次为腓肠肌，至疾

病晚期所有小腿肌群均可受累，包括胫骨后肌［24，27］

（图 5）。LGMD2C ~ 2F型统称为肌聚糖病，其分别

由编码肌聚糖 γ、α、β、δ 4 个亚单位的基因变异所

致［25］。肌聚糖病共同的脂肪受累模式为，受累最早

和最严重的大腿肌肉是大收肌，其次是长收肌、股

二头肌长头、半膜肌和股中间肌，大腿后部肌群中

半膜肌常较半腱肌受累严重，大腿前部肌群中股中

间肌受累最严重、其次是股内侧肌内侧部，股外侧

肌远端相对保留，即使至疾病晚期，缝匠肌和股薄

肌相对保留或受累轻微；小腿肌群相对保留或仅轻

微 受 累 ，尤 以 小 腿 前 部 肌 群 受 累 较 明 显 ［4，28］。

LGMD2I型臀大肌受累显著，其次是大收肌和股二

头肌，大腿前部肌群中股中间肌和股外侧肌较股直

肌和股内侧肌受累明显［26］；小腿后部肌群较前部肌

群受累明显，但并无 LGMD2A型腓肠肌内头较外头

受累显著的差异［29］。

5.胶原蛋白Ⅵ相关肌病 系常染色体显性遗传

图 5 女性 LGMD2B型患者，46岁。骨骼肌MRI所见 5a 横断面 T1WI显示，双侧大腿股薄肌、长收肌和缝匠肌脂肪浸润相对较
轻微，余肌肉弥漫性重度脂肪浸润 5b 横断面 T1WI显示，双侧小腿比目鱼肌重度脂肪浸润，左侧腓肠肌内侧头片状脂肪浸润

Figure 5 A LGMD2B female patient with 46⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed severe fatty degenerationof almost all thigh muscles with relative sparing of the gracilis, adductor longus and sartorius (Panel 5a). Axial T1WI showed severe fattydegeneration of the soleus, and flaky fatty degeneration of left gastrocnemius medialis in the calves (Panel 5b).

图 4 男性 LGMD2A型患者，31岁。骨骼肌 MRI检查所见 4a 横断面 T1WI显示，双侧大腿股后肌群和大收肌重度脂肪浸润
4b 横断面 T1WI显示，双侧小腿腓肠肌内侧头脂肪浸润最严重

Figure 4 A LGMD2A male patient with 31⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed severe fatty degeneration of bilateralhamstring and adductor magnus muscles (Panel 4a). Axial T1WI showed obvious fatty degeneration of bilateral gastrocnemius medialis in thecalves (Panel 4b).
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性疾病，主要包括 Bethlem 肌病和临床更严重的

Ullrich先天性肌营养不良症，与胶原蛋白Ⅵ基因变

异相关，临床以缓慢进展性肌无力和关节挛缩为特

征性表现，关节挛缩主要影响手指和肘部，还可出

现脊柱僵直。MRI常有特征性表现，包括股外侧肌

外缘脂肪浸润而肌肉中心相对保留（“三明治征”）

以及股直肌中央脂肪浸润（“靶征”）［4，30⁃31］。

二、远端型肌病

Miyoshi肌病（MM）和 GNE肌病是最常见的远

端型肌病。（1）Miyoshi肌病：以下肢远端后部肌群受

累起病，与 LGMD2B型的致病基因一致，均为 DYSF

基因变异导致其编码的 Dysferlin蛋白结构或功能异

常引起的不同临床亚型，与 LGMD2B型肌肉受累模

式相似［24］。（2）GNE肌病：系 GNE基因变异引起的临

床少见的常染色体隐性遗传性疾病，特征性骨骼肌

病理改变为肌纤维内镶边空泡形成，亦称伴镶边空

泡的远端型肌病（DMRV），影像学特点为下肢远端

肌群受累显著，小腿以胫骨前肌和比目鱼肌受累最

严重，腓肠肌特别是腓肠肌外侧头受累最轻微，但

随着疾病进展，所有小腿肌群均可受累；大腿以后

部肌群和内侧肌群受累最严重，股四头肌相对保

留，尤其是股外侧肌和股直肌即使至疾病晚期也相

对保留［32⁃33］（图 6）。

三、先天性肌病

先天性肌病是罕见的常染色体显性或隐性遗

传性肌病，具有临床异质性，根据骨骼肌组织病理

学 表 现 分 类 ，分 为 中 心 核 肌 病（centronuclear

myopathy）、杆状体肌病（nemaline myopathy）、中央

轴空病（central core disease）、多微小轴空病（MmD）
和 先 天 性 肌 型 比 例 失 调（congenital fiber type
disproportion）［34］。先天性肌病患者头面、骨盆带和

肢体肌肉可发生脂肪替代，不同亚型的脂肪替代模

式不同［6］。（1）中心核肌病：特征性骨骼肌 MRI表现

为，除股直肌外的股四头肌、缝匠肌和大收肌受累

显著，股直肌、长收肌和股后肌群相对保留；小腿比

目鱼肌、腓肠肌外侧头和腓骨肌受累显著，小腿前

部肌群和腓肠肌内侧头相对保留［29］。（2）杆状体肌

病：骨骼肌 MRI表现具有高度异质性，并与临床表

型高度异质性和不同基因变异类型相对应 ［29］。

NEB基因变异是引起杆状体肌病的最常见原因；

ACTA1基因变异是第 2位常见原因，且大多数患者

的临床表型严重［35］。有文献报道，NEB基因变异致

杆状体肌病以下肢远端肌萎缩为主，而 ACTA1基因

变异致杆状体肌病与下肢近端肌肉受累相关；而且

在 NEB基因变异致杆状体肌病患者中存在一种独

特的肌肉受累模式，较少或不累及大腿肌群，但选

择性累及股直肌［35⁃36］，疾病早期小腿胫骨前肌受累，

选择性累及小腿前部肌群的模式与中心核肌病相

反，后者胫骨前肌通常不受累；ACTA1基因变异致杆

状体肌病患者大腿缝匠肌和大收肌受累最严重，股

二头肌、半腱肌和半膜肌均匀受累，小腿主要累及

胫骨前肌和腓骨长肌［37］。此外，晚发型或成人型杆

状体肌病几乎未发现致病性突变，可能与单克隆免

疫球蛋白病或人类免疫缺陷病毒（HIV）感染有关，

图 6 男性 GNE肌病患者，34岁。骨骼肌MRI检查所见 6a 横断面 T1WI显示，双侧大腿股外侧肌和股直肌相对保留，其余肌肉
重度脂肪浸润 6b 横断面 T1WI显示，双侧小腿肌肉均重度脂肪浸润

Figure 6 A GNE myopathy male patient with 34⁃years⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed severe fatty degenerationof almost all thigh muscles except vastuslateralis and rectus femoris (Panel 6a). Axial T1WI showed severe fatty degeneration of all lower legmuscles (Panel 6b).
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特别是晚发型散发性杆状体肌病患者最常累及大

腿后部肌群（尤其是半膜肌），而选择性累及小腿比

目鱼肌［38］。（3）多微小轴空病：系临床高度异质性肌

病，selenoprotein N基因突变引起的经典型多微小轴

空病选择性累及缝匠肌［29］。目前关于先天性肌病

的 MRI研究较少，相同的病理改变可由不同基因变

异引起，同一致病基因也可引起不同病理改变，且

临床异质性较高、发病率较低，因此其肌肉受累模

式尚待进一步探讨。

四、代谢性肌病

代谢性肌病包括线粒体病（MD）、脂质沉积性肌

病（LSM）和糖原贮积病（GSD）。目前骨骼肌 MRI尚
未广泛应用于代谢性肌病，主要集中于 GSDⅡ型。

GSDⅡ型是临床罕见的常染色体隐性遗传性肌病，

由编码溶酶体酸性 α葡糖苷酶（GAA）的 GAA基因突

变引起 GAA蛋白缺乏，从而导致糖原在多种组织包

括骨骼肌、心肌和平滑肌细胞溶酶体内沉积，阿糖

苷酶 α替代治疗是目前唯一被中国国家食品药品监

督管理总局（CFDA）批准的方法。GSDⅡ型患者骨

骼肌 MRI显示，最易发生脂肪替代的下肢近端肌肉

为大收肌、大腿后部肌群（尤其是半膜肌）和股中间

肌，随着疾病进展，股外侧肌和股内侧肌受累，而股

直肌、缝匠肌、股薄肌和股外侧肌浅层相对保留，下

肢远端肌肉通常不受累或轻微受累［6，39］（图 7）。核

黄素反应性脂质沉积性肌病（RR⁃LSM）是我国最常

见的脂质沉积性肌病，骨骼肌 MRI表现为轻度脂肪

浸润，尤以大腿后部肌群和大收肌明显［40⁃41］（图 8）。

中性脂质沉积病（NLSD）是罕见的遗传性脂肪代谢

图 8 男性 RR⁃LSM患者，20岁。骨骼肌MRI检查所见 8a 横断面 T1WI显示，双侧大腿部分肌肉有斑点状脂肪浸润 8b 横断
面 T1WI显示，双侧小腿部分肌肉有斑点状脂肪浸润

Figure 8 A RR⁃LSM male patient with 20⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed spot⁃speckled fatty degenerationin some thigh muscles (Panel 8a). Axial T1WI showed spot⁃speckled fatty degeneration of some lower leg muscles (Panel 8b).

图 7 男性 GSDⅡ型患儿，13岁。骨骼肌 MRI检查所见 7a 横断面 T1WI显示，双侧大腿仅大收肌轻度脂肪浸润 7b 横断面
T1WI显示，双侧小腿仅胫骨前肌轻度脂肪浸润

Figure 7 A GSDⅡ male patient with 13⁃year⁃old, lower limb muscles MRI findings Axial T1WI showed mild fatty degeneration of bilateradductor magnus mucles in the thighs (Panel 7a). Axial T1WI showed mild fatty degeneration of bilateral tibialis anterior muscles in the calves(Panel 7b).
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异常疾病，系脂滴在不同组织沉积，临床以成人发

病的进行性肌肉病为主要特征，与心肌病、肝脂肪

变性和身材矮小等有关，肌无力呈弥漫性，通常发

生于上肢近端和下肢远端。骨骼肌 MRI显示，下肢

比目鱼肌、腓肠肌内侧头、臀小肌和半膜肌受累最

严重，其次为臀中肌、股二头肌长头、长收肌、大收

肌、胫骨后肌和胫骨前肌［42］。应注意的是，病程早

期即累及胫骨后肌，与大多数肌肉病特别是 LGMD
和远端型肌病相反，后两者即使至疾病晚期胫骨后

肌也通常不受累；大腿股四头肌在疾病后期受累，

但较大腿后部肌群受累轻微，至疾病晚期可累及除

股薄肌和缝匠肌外的下肢所有肌肉；此外，约 50%
中性脂质沉积病患者 STIR序列呈高信号［42］。

五、离子通道病

离子通道病主要包括先天性肌强直（氯离子通

道变异）、先天性副肌强直（钠离子通道变异）和周

期性麻痹（钙离子、钠离子和钾离子通道变异均

可），通常MRI无异常［6］。

骨骼肌 MRI除上述根据肌肉受累模式提供诊

断线索外，还可以指导肌肉组织活检，后者是明确

诊断的必要手段，选择适宜的活检部位可以提高阳

性检出率，避免重复活检，从而减少诊断与治疗的

延误。此外，骨骼肌 MRI还可以监测疾病进展和治

疗反应，在涉及神经肌肉病的临床试验中，功能检

测如 6分钟步行试验（6MWT）和运动功能评价量表

（MFM）常作为临床试验的终点，功能检测依赖患者

的表现与合作，故在儿童和不能行走的患者中是无

法开展的。骨骼肌 MRI检查几乎不依赖患者的合

作，对疾病进展的监测更敏感。例如，DMD患者肌

肉脂肪含量随访 3 个月后即显著变化，随访 1年后

即使 6MWT评分改善或保持稳定者，肌肉脂肪含量

仍增加；LGMD2I型患者用力肺活量（FVC）随访 1年
后下降，尽管 MRI提示大部分下肢肌肉脂肪浸润进

展明显，而肌力、上下楼梯、坐位站起，以及 10米步

行试验（10MWT）和 6MWT评分均保持不变［4］。

综上所述，骨骼肌 MRI可以清晰评估肌肉病

变，结合临床症状与体征，可指向单一诊断或有限

鉴别诊断，即骨骼肌 MRI可以为肌肉病诊断提供依

据，还可以辅助评估病情变化。
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9号染色体开放阅读框 72
chromosome 9 open reading frame 72（C9ORF72）

核黄素反应性脂质沉积性肌病
riboflavin responsive lipid storage myopathy（RR⁃LSM）

核因子⁃κB nuclear factor⁃κB（NF⁃κB）
核因子⁃κB抑制蛋白 inhibitor of NF⁃κB（IκB）
核周型抗中性粒细胞胞质抗体
perinuclear antineutrophil cytoplasmic antibody（pANCA）

黑色素性神经鞘瘤 melanotic Schwannoma（MS）
红细胞沉降率 erythrocyte sedimentation rate（ESR）
琥珀酸脱氢酶 succinate dehydrogenase（SDH）
还原型烟酰胺腺嘌呤二核苷酸
nicotinamide adenine dinucleotide⁃reduced（NADH）

回波时间 echo time（TE）
Miyoshi肌病 Miyoshi myopathy（MM）
肌肉脂肪分数 muscle fat fraction（MFF）
肌酸激酶 creatine kinase（CK）
肌萎缩侧索硬化症 amyotrophic lateral sclerosis（ALS）
急性炎性脱髓鞘性多发性神经根神经病
acute inflammatory demyelinating polyradiculoneuropathy
（AIDP）

脊髓小脑性共济失调 spinocerebellar ataxia（SCA）
脊髓小脑性共济失调 6型 spinocerebellar ataxia 6（SCA6）
脊髓性肌萎缩症 spinal muscular atrophy（SMA）
脊髓性肌萎缩症 2型 spinal muscular atrophy 2（SMA2）
脊髓延髓肌萎缩症 spinal⁃bulbo muscular atrophy（SBMA）
家族性肌萎缩侧索硬化症
familial amyotrophic lateral sclerosis（FALS）

家族性帕金森病 familial Parkinson's disease（FPD）
O6⁃甲基鸟嘌呤⁃DNA甲基转移酶
O6⁃methylguanine⁃DNA methyltransferase（MGMT）

甲状腺过氧化物酶 thyroid peroxidase（TPO）
甲状腺球蛋白 thyroglobulin（TG）
简易智能状态检查量表
Mini⁃Mental State Examination（MMSE）

交叉反应 DNA结合蛋白基因
transactive response DNA⁃binding protein（TARDBP）

交感皮肤反应 sympathetic skin response（SSR）
胶质母细胞瘤 glioblastoma（GBM）
胶质纤维酸性蛋白 glial fibrillary acidic protein（GFAP）

角膜共聚焦显微镜 corneal confocal microscopy（CCM）
角膜神经分支密度 corneal nerve branch density（CNBD）
角膜神经纤维长度 corneal nerve fiber length（CNFL）
角膜神经纤维密度 corneal nerve fiber density（CNFD）
结节性硬化症 tuberous sclerosis complex（TSC）
京都基因和基因组百科
Kyoto Encyclopedia of Genes and Genomes（KEGG）

经颅多普勒超声 transcranial Doppler ultrasonography（TCD）
径向扩散率 radial diffusivity（RD）
聚合酶链反应 polymerase chain reaction（PCR）
聚偏二氟乙烯 polyvinylidene fluoride（PVDF）
抗核抗体 antinuclear antibody（ANA）
抗核小体抗体 antinucleosome antibody（ANuA）
抗可提取核抗原 anti⁃extractable nuclear antigen（ENA）
抗利尿激素分泌不当综合征
syndrome of inappropriate antidiuretic hormone secretion
（SIADH）

抗链球菌溶血素“O” antistreptolysin O（ASO）
抗内皮细胞抗体 anti⁃endothelial cell antibody（AECA）
抗双链 DNA抗体
anti⁃double stranded DNA antibody（dsDNA）

扩散加权成像 diffusion⁃weighted imaging（DWI）
扩散张量成像 diffusion tensor imaging（DTI）
扩散张量纤维束示踪成像
diffusion tensor tractography（DTT）

辣根过氧化物酶 horseradish peroxidase（HRP）
类风湿因子 rheumatoid factor（RF）
磷酸盐缓冲液 phosphate⁃buffered saline（PBS）
磷脂酶 D2 phospholipases D2（PLD2）
磷脂酸 phosphatidic acid（PA）
磷脂酰胆碱 phosphatidyl choline（PC）
磷质子磁共振波谱
phosphorus proton magnetic resonance spectroscopy
（31P⁃MRS）

路易小体 Lewy body（LB）
慢性炎性脱髓鞘性多发性神经根神经病
chronic inflammatory demyelinating polyradiculoneuropathy
（CIDP）

毛细管电泳 capillary electrophoresis（CE）
梅毒螺旋体 Treponema pallidum（TP）

·小词典·

中英文对照名词词汇（三）
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