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【摘要】 代谢性肌病是以骨骼肌细胞能量代谢障碍为特征的一组肌肉病，主要包括糖和（或）糖原、

脂肪、线粒体代谢障碍 3 种类型。不同代谢性肌病之间具有较大的异质性，明确诊断相对困难，需依靠

发病年龄、家族史、临床表现、神经电生理学检查、血清酶学指标、肌肉组织活检和基因学分析综合判

断。本文从神经电生理学角度对代谢性肌病常规肌电图表现，以及新兴神经电生理学检测技术和发展

进行论述，以期提高广大神经科医师对代谢性肌病的认识水平。
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【Abstract】 Metabolic myopathies comprise a group of diverse disorders characterized by defects of
energy metabolism in skeletal muscle cells, including glycogen storage disease (GSD), lipid storage
myopathy (LSM) and mitochondrial myopathy. The diagnosis of metabolic myopathies is often challenging
due to the clinical and etiological heterogeneity between different metabolic myopathies. Generally, the
diagnosis of metabolic myopathies is mainly based on the age of onset, family history, clinical manifestation,
electrophysiological examinations, serological screening of metabolic markers, muscle biopsy and the DNA
testing for specific mutations. The classical electrophysiological diagnostic methods and the corresponding
manifestation of metabolic myopathies were reviewed and some new diagnostic techniques, including new
motor unit potential (MUP) parameters were introduced in this article.

【Key words】 Glycogen storage disease; Lipidoses; Mitochondrial myopathies; Electromyography

代谢性肌病（metabolic myopathy）是以骨骼肌细

胞能量代谢障碍为特征的一组肌肉病，主要包括糖

和（或）糖原、脂肪和线粒体代谢障碍。不同代谢性

肌病之间存在较大的异质性，需结合临床病史、实

验室血清酶学指标、神经电生理学检测、肌肉组织

活检和基因学检测加以明确诊断。笔者拟从神经

电生理学角度对上述内容进行概述，以期提高临床

医师对代谢性肌病的认识。

一、常规神经电生理学表现

神经传导速度（NCV）和同心圆针电极肌电图

（CN⁃EMG）是临床神经电生理学检查之基础，不仅

可以鉴别神经源性或肌源性损害，还有助于了解受

累肌肉的分布特征，提供病情严重程度、活动性等

重要信息，并对活检肌肉的选择具有指导意义，是

首诊神经肌肉病患者的重要检测项目。典型的代

谢性肌病同心圆针电极肌电图呈肌源性损害，神经

传导速度正常。对于病程较长的肌源性损害患者，

由于再生支配可出现运动单位扩大而使同心圆针

电极肌电图呈假性神经源性损害表现［1］，其与真性

神经源性损害有所不同，受检肌肉运动单位电位

（MUP）大小不一，大力收缩时可见早期募集或募集

正常，时限的测量去除多相波电位可以提高诊断敏

感性［2］。作为系统性疾病，部分代谢性肌病患者可

累及周围神经，出现感觉运动神经传导异常，同心

圆针电极肌电图显示神经源性损害，但程度较轻或

仅为亚临床表现；由于代谢性肌病的临床症状主要

源于肌细胞能量代谢异常，而对肌纤维结构无明显

影响，常规神经电生理学检查可完全正常，此时并
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不能排除代谢性肌病的诊断，疑似病例仍需血清酶

学指标、肌肉病理和基因学检测加以明确诊断。

Dardiotis 等［3］以肌肉组织活检作为代谢性肌病的诊

断金标准，常规肌电图诊断之灵敏度为 24% ~ 69%，

阳性预测值 90%、阴性预测值 20%。

Mancuso 等［4］对 44 例线粒体病患者进行神经电

生理学检测，结果显示，54.50%患者呈肌源性损害，

以下肢受累为主，36.40%合并感觉运动性轴索性多

发性周围神经病，也以下肢受累为主。Finsterer［5］

对 108 例线粒体病合并周围神经病患者进行病因学

筛查、腓肠神经组织活检，证实线粒体病不仅可以

合并各种原因引起的周围神经病变，亦可累及周围

神经，以轴索损害为主，而且线粒体病累及周围神

经的特点为弥漫性、对称性、多发性，其中运动纤维

受累为主占 55%、感觉⁃运动混合受累占 37%、单纯

感觉纤维受累为主占 8%，轴索损害为主占 50%、脱

髓鞘改变为主占 11%、轴索损害和脱髓鞘改变共存

占 39%。

北京协和医院神经科对 30 例脂质沉积性肌病

患者的临床资料进行总结，18 例（60%）表现为单纯

肌源性损害、5 例（16.67%）呈肌源性与神经源性损

害并存伴感觉⁃运动神经传导异常［6］。脂质沉积性

肌病患者即使在症状严重时，肌电图异常程度仍较

轻，且随着症状改善可恢复正常［7］；与炎症性肌病相

比，脂质沉积性肌病自发电位较少，且多出现于血

清肌酸激酶（CK）水平升高患者［8］。北京协和医院

神经科还对 17 例糖原贮积病Ⅱ型患者的肌电图结

果进行总结，分析表明 9 例为单纯肌源性损害、1 例

为肌源性损害与神经源性损害并存、2 例正常、1 例

伴肌强直放电、1 例呈现易激惹性［9］。糖原贮积病

Ⅱ型的同心圆针电极肌电图的易激惹性具有相对

特异性，表现为纤颤电位、正锐波、肌强直放电和复

杂重复放电，多出现于脊旁肌，提示脊旁肌应作为

肌肉病神经电生理学检查的常规受检肌肉［10⁃12］。

因此，代谢性肌病同心圆针电极肌电图可以表

现为如下情况：（1）单纯肌源性损害。（2）神经源性

损害。（3）肌源性损害与神经源性损害兼而有之。

（4）肌电图无异常。

二、同心圆针电极肌电图传统运动单位电位参

数的补充及选择

随着定量肌电图分析技术的发展，以及肌源性

损害阳性检出率较低不易与神经源性损害相鉴别

的缺点，使得一些描述运动单位电位特征的新参数

被提出，包括厚度指数（thickness index）、大小指数

（size index）、长度指数（length index）、不规则系数

（irregularity coefficient）、颤抖（jiggle）等。这些新参

数的提出，使我们能够从不同方面和角度分析运动

单位电位，同时也减少了电极位置、基线波动、不同

操作者选择等的影响，新参数与传统参数相结合不

仅增加了诊断的敏感性，而且可以更全面地提供疾

病累及范围、严重程度、活动性、病程长短等信息，

使肌电图发挥更大的临床价值。Abdelmaseeh 等［13］

将传统参数与新参数综合起来，根据其所代表的运

动 单 位 电 位 的 不 同 特 征 分 为 大 小（size）、形 状

（shape）、整体复杂性（global complexity）、局部复杂

性（local complexity）、稳定性（stability）五个方面，努

力探索与临床检查目的相适应的参数组合，以期达

到以最少参数有针对性地解决不同临床问题。这

一探索性研究开阔了电生理学研究者的思路，期待

有更多的研究结果能够应用于临床。

三、募集相量化分析

运动单位的募集能力可以反映神经肌肉损伤

程度。募集相量化分析方法降低了不同检查者的

主观视觉评价差异，从而提高了对轻度募集异常的

诊断能力，且便于不同研究之间的比较。目前有多

种 募 集 相 量 化 分 析 方 法 ，如 转 折/波 幅 比（turns/
amplitude）、频谱分析（power spectrum analysis）、云

分析（cloud analysis）、峰比值（peak ratio）等。其中

以转折/波幅比应用最为广泛，在肌源性损害时转

折/波幅比升高、神经源性损害时降低。我们的经验

是：肌源性损害转折/波幅比阳性检出率约为 65%，

中至重度肌无力时可达 80%，尽管不如同心圆针电

极肌电图对肌源性损害的诊断敏感性高，但操作简

单、重复性良好，而且能够客观量化评价病情严重

程度，适用于代谢性肌病的筛查和疗效评价［14］。

四、肌纤维传导速度测定

肌纤维传导速度（MFCV）是具有相对特异性的

诊断方法，由 Troni 等［15］于 1983 年提出，检查时需单

纤维针电极远端刺激和同心圆针电极近端记录，计

算肌纤维传导速度。肌纤维传导速度与肌纤维直

径和肌膜功能状态有关，因此对诊断肌源性损害具

有先天优势。有研究显示，肌纤维传导速度对代谢

性肌病、非营养不良性肌病和离子通道病的诊断价

值高于炎症性肌病［16］。目前对肌纤维传导速度的

临床研究较少，期待未来能在肌肉病的临床应用中

获得更多的证据，发挥更大的作用。
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五、单纤维肌电图与巨肌电图

单纤维肌电图可以记录 1 个运动单位内的 1 个

或数个肌纤维动作电位，进而评价运动单位的纤维

密度（FD）和神经⁃肌肉接头功能。纤维密度增加和

颤抖增宽本身无特异性，纤维密度增加反映了运动

单位的重构，颤抖增宽提示神经 ⁃肌肉接头功能障

碍，相对于代谢性肌病的诊断，其临床意义在于提

供更多的病理生理学异常信息而协助诊断。

由于同心圆针电极肌电图只能记录针电极附

近 1 ~ 2 mm 单个运动单位的肌纤维，不能反映其全

貌，相比之下，巨肌电图（macro⁃EMG）则有更大的记

录面积，可以记录整个运动单位的动作电位，而且

经典的巨肌电图以单纤维针电极触发（single fiber
trigger），可同时获得单纤维肌电图尤其是纤维密度

信息，综合评价运动单位电位［17］。但是在线粒体肌

病的研究中，巨肌电图并未显示出上述优势，当同

心圆针电极肌电图无明确指向时，结合巨肌电图可

提高诊断效力［18］。

综上所述，对于神经肌肉病患者，首先应判断

肌无力是神经源性还是肌源性，其次分析其损害范

围、严重程度、活动性、病程长短等，最后结合上述

信息和进一步的血清酶学指标、肌肉组织活检、基

因学检测而明确诊断。神经电生理学的诊断价值

体现在上述前两个环节，尽管文献报道肌纤维传导

速度对代谢性肌病具有相对特异性，但目前尚不能

替代血清酶学指标、肌肉组织病理、基因学检测。

因此，同心圆针电极肌电图仍是代谢性肌病诊断的

基础，新兴的神经电生理学检测方法为我们认识代

谢性肌病的电生理学特点提供了宝贵信息，但目前

仍处于探索肌细胞电生理学改变阶段，期待未来有

更多的神经电生理学诊断方法与代谢性肌病临床

特点相关性的研究结果，使其在代谢性肌病的诊断

与治疗中发挥更大的作用。
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