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【摘要】 原发性周期性麻痹为常染色体显性遗传性骨骼肌离子通道病，以发作性肌无力为主要临

床特征，伴血钾降低、正常或升高。本文根据近年来有关周期性麻痹研究进展，结合临床分型，提出原发

性周期性麻痹的基因诊断策略和流程，并对治疗的最新进展进行回顾。
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【Abstract】 Primary periodic paralysis is autosomal dominant genetic skeletal muscle ion
channelopathy. It is characterized by episodes of muscle weakness associated with lower, normal or
elevated serum potassium. The genetic diagnosis process of periodic paralysis is proposed based on the
latest research progress and clinical classifications. Advances in therapy also are reviewed in this study.
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原发性周期性麻痹（PP）是以发作性肌无力为

主要临床表现的常染色体显性遗传性骨骼肌离子

通道病。随着对离子通道结构和功能的认识，以及

分子生物学、遗传学、电生理学等研究领域的进展，

对原发性周期性麻痹的病因、发病机制和治疗有了

更深的认识。笔者拟就原发性周期性麻痹的临床

分类、基因诊断和治疗进展进行概述。

一、分类与临床表现

原发性周期性麻痹的临床表现以发作性肌无

力为特征，发病率约为 1/10 万，好发于儿童和青

年 。 根 据 发 作 期 血 钾 水 平 可 以 分 为 低 钾 型

（HypoPP）、高 钾 型（HyperPP）和 正 常 血 钾 型

（NormPP）周期性麻痹。但目前对于是否存在正常

血钾型尚存争议。另外，有学者认为，Andersen ⁃
Tawil 综合征（ATS）也是周期性麻痹的类型之一，主

要表现为发作性肌无力、心律失常和发育异常，肌

无力发作时可伴血钾降低、正常或升高。对于周期

性麻痹各种类型临床特征的认识，有助于基因诊断

策略的制定和治疗方案的选择，现将上述各种类型

周期性麻痹的临床特征介绍如下（表 1）。

1. 低钾型周期性麻痹 为临床最常见的周期性

麻痹类型，多于 20 岁前发病，男性多于女性［1］。一

般在夜间入睡或清晨转醒时出现骨骼肌无力，四肢

易受累，近端重于远端；脑神经支配的肌肉和呼吸

肌一般不受累；但少数重型患者可出现呼吸肌麻痹

或血钾过低，并因心律失常而危及生命；一般肌无

力发作经数小时至数日后可逐渐恢复；发作频率不

等，以 15 ~ 35 岁发作频率最高，之后随着年龄的增

长，发作次数逐渐减少；饱食、剧烈运动、感染、创

伤、情绪激动、月经、寒冷均可诱发。一般发作间期

肌力正常，但有部分患者（约 25%）发作间期肌力仍

不能恢复至正常，而发展为持久性肌无力或肌萎
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缩，持久性肌无力在各年龄阶段均可发生，以下肢

受累多见［2］；发作期可有肌酶谱升高［3］。肌肉病理

表现与突变基因相关，钙离子通道基因突变患者由

于肌纤维出现空泡变性而表现为管状聚集。运动

诱发试验有助于在发作间期进行诊断：对小指展肌

进行长时运动诱发试验，记录其复合肌肉动作电位

（CMAP）波幅，运动后小指展肌复合肌肉动作电位

波幅明显下降，肌力和外展幅度亦明显下降［4］。笔

者曾对我国低钾型周期性麻痹患者进行研究，发现

与西方国家相比，我国散发性病例更多见，发病年

龄晚，高峰出现在 10 ~ 30 岁。不同基因突变的临床

表型存在差异，钙离子通道基因突变患者的临床特

征为：儿童期发病，青春期加重，成年后症状逐渐减

轻，乙酰唑胺治疗有效；钠离子通道基因突变患者

的临床特征为：青春期发病，成年后症状逐渐减轻，

但乙酰唑胺治疗无效［5］。

2. 高钾型周期性麻痹 临床表现为发作性肌无

力伴血钾升高，发病率约 1/20 万，多于 10 岁前发病，

男性多见；常于晨起后早餐前发作，每次持续 15 分

钟至 1 小时，症状可自行缓解，适当活动可缩短发作

时间［6］。部分患者还可出现手部肌肉、舌肌强直发

作，约 50%的患者发作间期可出现轻微肌强直（肌

肉僵硬感）、肌肉痛性痉挛，但不影响自主活动，易

见于面肌、舌肌、鱼际肌和指伸肌［6］。患者一般不出

现心律失常和呼吸肌无力症状，高钾饮食、服用升

血钾药物、运动后休息、饥饿、紧张、寒冷均可诱发；

一般发病初期发作次数少，随着年龄的增长，发作

频率和严重程度逐渐增加，约 50 岁后发作频率开始

显著减少［7］。部分患者可进展为持久性肌无力和肌

萎缩，主要累及近骨盆肢带肌和下肢肌肉。肌电图

表现为发作期运动单位电位数目减少或无反应；约

有 50%的患者可于发作间期出现肌强直电位；部分

患者，尤其是有持久性肌无力者可见肌病表现［7］。

发作间期长时运动诱发试验有助于诊断：在 5 分钟

运动期间，患者复合肌肉动作电位波幅较正常对照

者升高，随后逐渐下降，且幅度大于正常对照者，并

以运动后前 20 分钟波幅下降速度最快。肌肉病理

检查可见肌纤维空泡变性，但无特异性［4］。

3. 正常血钾型周期性麻痹 临床主要表现为发

作性肌无力，但血钾水平正常。多于 10 岁前发病，

肌无力时间较长，可持续数天至数周，发作期血钾

和尿钾均于正常值范围，限制盐的摄入或补充钾盐

可诱发和加重病情，补充钠盐后病情好转［8］。此类

型是否存在一直备受争议。有研究发现，其临床表

型和基因突变位点与高钾型存在重叠［9］。某些被诊

断为正常血钾型的家系被发现携带高钾型相关基

因突变，而且，约 50%的高钾型患者发作期血钾水

平正常［9］。2004 年，Vicart 等［10］报告 4 家系共 9 例钾

敏感性正常血钾型周期性麻痹病例，发作过程中反

复检测血钾水平均于正常值范围，但同时又表现出

高钾型和低钾型的临床特点，其中 2 例予糖皮质激

素和甲状腺素后出现低血钾伴肌无力发作；2 例钾

激发试验阳性类似高钾型；神经电生理学监测短时

运动诱发试验复合肌肉动作电位波幅升高，长时运

动诱发试验降低，同时伴肌强直电位发放；分子遗

传学分析显示电压门控性钠离子通道（VGSC）存在

正常血钾型特异性基因突变位点，不同于以往已知

的高钾型和低钾型基因位点。

4. Andersen⁃Tawil 综合征 为临床十分罕见的

特殊类型周期性麻痹，约占周期性麻痹的 10%，以

周期性麻痹、心律失常和发育异常为主要表现。

1971 年，Andersen 等［11］报告 1 例以反复发作性肌无

力、室性期前收缩和面部发育异常为临床特征的患

者，并提出上述“三联征”可能是一种特殊的综合

征。1994 年，Tawil 等［12］回顾分析 10 例具有上述特

征的病例，因此被命名为 Andersen ⁃Tawil 综合征。

该综合征多以青少年期发病，周期性麻痹可伴低血

钾、正常血钾和高血钾，以低钾型多见，不伴肌强

Item
Age at onset(year)
Duration ofattack
Myotonia
Precipitatingfactor
Potassiumlevel
Arrhythmia
Dysmorphia
Response topotassium

HypoPP
1-20
Hours to days
No
Exercise, highcarb diet
Low
No
No
Relievingacute paralysis

HyperPP
1-10
Hours
Yes/No
Exercise,potassium⁃richfood
Normal to high
No
No
Causingweakness

NormPP
1-10
Days to weeks
Yes/No
Exercise,potassium⁃richfood
Normal
No
No
Nonresponse

ATS
1-20
Hours to days
No
Exercise

Low, normal,high
Yes
Yes
Dependent onpotassium level

HypoPP，hypokalemic periodic paralysis，低 钾 型 周 期 性 麻 痹 ；
HyperPP，hyperkalemic periodic paralysis，高 钾 型 周 期 性 麻 痹；
NormPP，normokalemic periodic paralysis，正常血钾型周期性麻
痹；ATS，Andersen⁃Tawil syndrome，Andersen⁃Tawil 综合征
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直；发作频率和严重程度随年龄的增长逐渐下降；

高碳水化合物饮食、剧烈运动、紧张、寒冷、月经等

均可诱发。心脏受累征象可表现为功能性和结构

性心脏病，以功能性损害常见，表现为心律失常和

心电图改变［13］：88%患者表现为室性心律失常，心

电图可出现 Q⁃T 间期延长。有趣的是，妊娠期心脏

症状较妊娠前后均有所减轻。面部和骨骼发育畸

形是 Andersen⁃Tawil 综合征临床表型之一：面部畸

形表现为眼窝凹陷、眼距过宽、眼裂短小，低位耳，

阔鼻，薄上唇，恒牙萌出延迟，缺齿，高颚弓、腭裂，

颧骨、上颌骨或下颌骨发育不全，轻度面部不对称

和三角相；常见的骨骼发育畸形包括身材矮小，小

头，脊柱侧弯，小手，小脚，先天性第 5 指（趾）侧弯，

第 2、3 趾轻度并趾，单掌褶（断掌）、关节松弛；其他

畸形还包括阴道闭锁、孤立肾或先天性心脏病等；

78%的患者具有两种畸形特征，其中以先天性指

（趾）弯曲和下颌骨发育不全常见［14］。据文献报道，

Andersen⁃Tawil 综合征可累及中枢神经系统，表现为

惊厥、脑白质病变、抑郁和精神发育迟滞；部分患儿

还可出现轻度甲状腺功能障碍［15］。

二、离子通道基因突变与发病机制

随着遗传学和神经电生理学研究的深入，周期

性麻痹相关离子通道基因的定位和克隆有了突破

性进展，据研究显示，编码骨骼肌的电压门控性钙、

钠、钾离子通道基因有数十个突变位点与周期性麻

痹有关［2，10，15⁃21］（表 2）。以下将根据临床类型分述相

关基因突变位点和发病机制。

1. 低钾型周期性麻痹相关离子通道基因突变和

发病机制 低钾型周期性麻痹为常染色体显性遗

传性疾病，遗传学研究发现，有 70% ~ 80%的患者与

编码骨骼肌电压门控性钙离子通道（VGCC）Cav1.1
α1 亚单位的 CACNA1S基因突变相关，定义为Ⅰ型；

约有 10%的患者与编码骨骼肌电压门控性钠离子

通道 Nav1.4 α亚单位的 SCN4A基因突变相关，定义

为Ⅱ型；仍有 10%的患者尚未发现致病基因［16］。目

前已发现的低钾型周期性麻痹相关基因突变位点

有 18 个 ，分 别 为 CACNA1S 基 因 上 的 R528H/G、

R1239H/G、R897S、R900S/G、V876E、H916Q 突变，以

及 SCN4A 基因上的 R222W、R669H、R672H/G/S/C、

R1129Q、R1132Q、R1135H 突变［16 ⁃ 21］。其最显著的

特点是：90%患者的突变位于电压门控性钙离子或

钠离子通道α亚单位电压感受器 S4 区带正电荷的精

氨酸，被其他氨基酸替代。电压门控性钙离子或钠

离子通道α亚单位均由 4 个同源结构域Ⅰ ~ Ⅳ围绕

成一个离子通道孔，每一结构域包含 6 个跨膜α螺

旋结构 S1 ~ S6，其中 S4 片段是由反复重复的一个阳

电荷残基精氨酸和两个疏水氨基酸组成，使通道具

备电压感受器的作用。对于位于电压门控性钠离

子通道 S4 区的精氨酸突变（R669H、R672H/G/S/C、

R1132Q）的功能研究发现，基因突变位点产生一个

独立于正常离子通道孔的附属离子通道，称为门控

孔电流（Ⅰgp）；Ⅰgp 在静息电位时激活、去极化（激

活电压感受器）时关闭，静息电位时Ⅰgp 携带一个

质子或钠离子流导致肌纤维去极化。目前的假说

认为，当细胞外血钾水平正常（3.50 ~ 5.50 mmol/L）
时，静息电位由⁃ 90 mV 去极化至⁃ 87.30 mV，去极化

并不明显；但是，当细胞外血钾水平降至 3 mmol/L
以下时（剧烈运动、高碳水化合物饮食等外界因素

诱发），静息电位肌纤维去极化至⁃ 60 mV，产生电压

依赖性钠离子通道失活、弛缓性肌肉麻痹、细胞内

钠离子超载、肌细胞出现相应病理改变等周期性麻

痹的特征［22 ⁃25］。在 Cav1.1 R528H 突变大鼠模型和

携带 Cav1.1 突变患者肌纤维中也记录到Ⅰgp［24 ⁃26］。

Ⅰgp 的发现是低钾型周期性麻痹发病机制研究的

突破，为研制有效的预防药物奠定了基础。我国散

发性周期性麻痹（SPP）病例十分多见，少数散发病

例可携带家族性低钾型周期性麻痹相关钙和钠离

子通道基因突变，但是大部分散发病例找不到基因

突变位点。新近临床研究报道，2 例散发性低钾型

周期性麻痹患者在编码电压门控性钾离子通道

（VGKC）Kir2.6 的 KCNJ18 基 因 上 存 在 R43C 和

A200P 突变，对该基因之功能研究证实，携带突变的

电压门控性钾离子通道电流下降，使低钾诱发的肌

纤维膜发生异常去极化，导致电压门控性钠离子通

道失活，诱发肌无力［27］。散发性低钾型周期性麻痹

携带 KCNJ18基因突变的比例尚待进一步研究。

2. 高钾型周期性麻痹相关离子通道基因突变和

发病机制 高钾型周期性麻痹的发病与电压门控

性钠离子通道 SCN4A基因突变有关，为常染色体显

性遗传性疾病。目前已经发现 SCN4A 基因之突变

位 点 有 N440K、L689I、I693T、T704M、A1156T、
M1360V、M1370V、I1495T、I1495F、M1592V，其 中

75%的患者携带 T704M 或 M1592V 突变。突变位点

一般位于跨膜片段细胞内或细胞内部连接环。对

上述突变基因的功能研究发现，基因突变可使离子

通道快速失活，持续内向的钠离子电流损伤了复极
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化，并提高了膜兴奋性，根据膜兴奋性程度，可发生

肌强直或肌肉麻痹［28］。

3. 正常血钾型周期性麻痹相关离子通道基因突

变和发病机制 早在 1961 年 Poskanzer 等［29］即报告

一血钾正常型周期性麻痹家系，并认为是低钾型和

高钾型以外的第 3 种类型。2002 年，Chinnery 等［9］

对该家系进行基因突变分析，发现其携带 SCN4A基

因 M1592V 突变，而此基因突变是已知的高钾型基

因突变，因此认为，正常血钾型并非独立分型，而是

高钾型之亚型。2004 年，Vicart 等［10］报告 4 个携带

SCN4A基因 R675G/Q/W 突变（位于电压门控性钠离

子通道结构域ⅡS4 区第 3 个精氨酸位点）的法国家

系，在发作过程中反复检测血钾水平均于正常值范

围，因此定义为钾敏感性正常血钾型周期性麻痹。

表 2 不同类型周期性麻痹相关致病基因突变位点

Table 2. Subtypes of the primary periodic paralysis and mutations in muscle ion channel genes
Diagnosis
HypoPP

HyperPP

NormPP

SPP

Gene
CACNA1S

SCN4A

SCN4A

SCN4A

CACNA1S

KCNJ18

Mutation
R528H
R528G
V876E
R897S
R900S
R900G
H916Q

R1239H
R1239G
R222W
R225W
R669H
R672H
R672G
R672S
R672C

R1129Q
R1132Q
R1135H
P1158S
N440K
L689I
I693T
T704M
A1156T
M1360V
M1370V
I1495F

M1592V
R675G/Q/W

R1242G
R43C
A200P

Diagnosis
ATS

Gene
KCNJ2

Mutation
R40X
C54F
R67Q
R67W
Y68D
D71N
D71V
D71Y
T74A
T75A
T75M
T75R
G78G
D78Y
R80C
R82Q
R82W

△91-94
L94P

△95-98
C101R
V123G
S136F
G144A
G144D
G144S
G146A
G146D
G146S
C154F
C154Y

△163-164
P186L

Diagnosis
ATS

Gene
KCNJ2

Mutation
R189I
N190I
T192A
T192I
L193P
G215D
G215R
N216H
L217P
R218P
R218Q
R218W
S220I

R228insKSHLVEAHAVR
R228X
R260P
G300A
G300D
G300V
V302M
E303K
T305A
T305I
T305P
T305S
M307I
T309I
R312C
R312H

△314-315
N318S
W322C
S369X

△，in⁃frame deletions。HypoPP，hypokalemic periodic paralysis，低钾型周期性麻痹；HyperPP，hyperkalemic periodic paralysis，高钾型周
期性麻痹；NormPP，normokalemic periodic paralysis，正常血钾型周期性麻痹；SPP，sporadic periodic paralysis，散发性周期性麻痹；ATS，
Andersen⁃Tawil syndrome，Andersen⁃Tawil 综合征
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有趣的是，该基因突变位点与低钾型相关基因突变

位点电压门控性钠离子通道 R672 和 R669 相毗邻。

功能研究发现，突变离子通道也存在一个独立于正

常离子通道的附属离子通道孔电流Ⅰgp，不同于低

钾型，该Ⅰgp 在激活和慢失活状态下开放，导致正

常血钾型静息态膜电位钠离子电流增加，在动作电

位期间发生肌纤维去极化，使动作电位消失和肌细

胞出现相应病理改变［30］。2013 年，Fan 等［31］发现一

个正常血钾型家系携带 CACNA1S 基因 R1242G 突

变，该基因突变位点位于电压门控性钙离子通道结

构域ⅣS4 区第 3 个精氨酸位点，突变钙离子通道的

功能研究表明，静息电位有一个外向的Ⅰgp 电流，

去极化可见一个内向的Ⅰgp 电流，Ⅰgp 可使骨骼肌

动作电位幅度减小、时限延长、动作电位消失、细胞

内钠离子超载和骨骼肌细胞水肿。

4. Andersen⁃Tawil 综合征相关离子通道基因突

变和发病机制 有研究发现，编码内向整流电压门

控性钾离子通道 Kir2.1 α亚单位的 KCNJ2基因是目

前已知的唯一与该综合征相关的致病基因。Kir2.1
蛋白广泛表达于心肌和骨骼肌，在稳定静息态膜电

位和调节动作电位终末复极化过程中发挥重要作

用。目前发现的 KCNJ2基因突变位点有 60 余种，其

中 60% ~ 70%患者存在 KCNJ2 基因突变，被定义为

ATSⅠ型；约 30%的患者未找到致病基因突变，被定

义为 ATSⅡ型。KCNJ2基因突变可使内向整流钾离

子电流减少、动作电位复极化减慢、动作电位持续

时间和静息态膜电位去极化延长，从而导致室性心

律失常和周期性麻痹［15］。

虽然周期性麻痹的遗传学研究已取得重大进

展，但仍有部分患者尚未找到致病基因。最近的一

项研究结果显示，线粒体 DNA MT⁃ATP6/8 突变可以

导致类似周期性麻痹发作并对乙酰唑胺有效，功能

研究发现，线粒体 DNA 突变可以导致纤维母细胞明

显的氧化应激反应和持续的细胞膜去极化［32］，该项

研究为周期性麻痹的遗传学研究开辟了新视角。

5. 周期性麻痹基因诊断策略和流程 具有典型

周期性麻痹临床表现的患者，首先需排除继发性因

素，可以继发周期性麻痹的疾病包括甲状腺功能亢

进、肾小管酸中毒、原发性醛固酮增多症、干燥综合

征等，通过甲状腺功能试验、尿常规、血气分析，以

及双肾、肾上腺 B 超等相关检查，可以排除继发性周

期性麻痹［33 ⁃35］。一经明确诊断为原发性周期性麻

痹，应根据临床表现明确临床分型，而后确定基因

诊断策略。在临床表现中，除发作性肌无力外，还

合并心律失常和发育异常，考虑 Andersen⁃Tawil 综
合征，检测 KCNJ2 基因；如果临床表型为高钾型和

正常血钾型，首先检测 SCN4A 基因，阴性者继续检

测 CACNA1S 基因；临床表型为低钾型，首先检测

CACNA1S 基因，阴性者继续检测 SCN4A 基因，仍阴

性者，再检测 KCNJ18基因（图 1）。

三、治疗进展

1. 低钾型周期性麻痹的治疗 （1）急性发作期

治疗：有两个目的，即迅速纠正低钾血症和缩短发

作时间。这两个目的往往不能同时实现，一般是在

血钾恢复正常数小时后肌力才开始恢复。补钾可

以直接纠正低钾血症，并间接缓解肌无力症状。首

选口服钾盐，不仅有效而且可以避免医原性高钾血

症，首次服用 10%氯化钾或枸橼酸钾 30 ~ 40 ml，然
后持续服用（20 ml/2 h）直至症状好转，24 小时内钾

总量可达 10 ~ 15 g。一般在数小时内即可见效，疗

效欠佳者可继续服用 10%氯化钾或枸橼酸钾（30 ~
60 ml/d）直至症状好转。对于伴呕吐或吞咽困难

者，可经静脉补钾，将 10%氯化钾 30 ml 加至 5%甘露

醇 1000 ml 中静脉滴注，避免应用葡萄糖和生理盐

水，二者可能加重肌无力。在静脉补钾过程中应行

心电图和血钾监测，避免发生高钾血症。（2）预防发

作：首先，应避免诱发因素，如高碳水化合物饮食、

过度疲劳、饱食、出汗过多、饮酒、寒冷，慎用肾上腺

素、胰岛素、糖皮质激素；推荐低钠、低碳水化合物

和富钾饮食；发作频繁者需行药物干预，预防发作，

例如长期服用氯化钾 1 ~ 2 g（3 次/d）。其次，可予碳

酸酐酶抑制剂，针对坚持补钾仍频繁发作的患者，

建议予碳酸酐酶抑制剂乙酰唑胺 125 ~ 1500 mg/d
（分次口服），同时大量饮水以预防肾结石；或予双

氯非那胺 50 ~ 200 mg/d（分次口服）。碳酸酐酶抑制

剂治疗周期性麻痹的作用机制尚不十分明确，可能

与改变血液酸碱度有关［36］。此类药物是目前唯一

经国际多中心临床试验证实对周期性麻痹有一定

效果的药物［2］。但是，在临床工作中也发现，部分患

者对碳酸酐酶抑制剂治疗无效，甚至可加重病情。

笔者参与的一项回顾性研究发现，约有 50%的周期

性麻痹患者对碳酸酐酶抑制剂治疗有效，存在疗效

差异的原因可能与基因突变位点有关，精氨酸被甘

氨酸替代的患者乙酰唑胺治疗无效［37］。第三，可予

保钾利尿药，例如，服用碳酸酐酶抑制剂无效或病

情加重的低钾型患者，可予保钾利尿药氨苯蝶啶
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（50 ~ 150 mg/d）或安体舒通（25 ~ 100 mg/d）［38］。周

期性麻痹患者随年龄的增长，发作频率逐渐减少，

甚至停止。随着对低钾型周期性麻痹发病机制研

究的不断深入，使其治疗有了新的进展。2013 年，

Wu 等［39⁃40］发现氯离子阻断剂布美他尼可以预防和

减轻 Cav1.1 R528H 和 Nav1.4 R669H 突变模型鼠低

血钾情况下出现的肌无力和肌纤维兴奋性丧失，而

且对 Nav1.4 R669H 突变模型鼠的治疗更为有效。

布美他尼治疗低钾型周期性麻痹的机制为：Cav1.1
或 Nav1.4 突变产生Ⅰgp 电流，导致肌纤维在低血钾

的环境下发生异常去极化，兴奋性丧失［39⁃40］。这种

异常去极化部分依赖于跨膜氯离子梯度，细胞内氯

离子水平升高可以促进肌纤维在低血钾情况下的

异常去极化。骨骼肌细胞氯离子聚集依赖骨骼肌

Na+⁃K+⁃2Cl-共同转运蛋白（NKCC），后者可被髓袢利

尿药布美他尼有效抑制，即布美他尼抑制氯离子向

骨骼肌细胞内转移，从而抑制低钾型周期性麻痹肌

纤维在低血钾情况下的异常去极化和细胞兴奋性

丧失［39⁃40］。该药目前仅于动物实验获得成功，其临

床疗效仍有待进一步验证。

2. 高钾型周期性麻痹的治疗 （1）急性期治疗：

可以通过持续温和的运动锻炼使部分患者的症状

得到缓解；或静脉注射葡萄糖酸钙 0.50 ~ 2.00 g、静
脉注射葡萄糖和胰岛素，同时沙丁胺醇吸入治疗。

（2）预防治疗：避免诱发因素如高碳水化合物饮食，

避免高钾饮食和药物如果汁，禁食、避免剧烈的体

力劳动、避免暴露于寒冷环境等。可服用排钾利尿

药噻嗪类利尿药，以小剂量为宜（剂量尽可能小），

双氢克尿噻 25 ~ 75 mg/d 或隔日一次；症状严重者剂

量可增至 50 ~ 75 mg/d（晨起服用）。亦可应用碳酸

酐酶抑制剂乙酰唑胺或双氯非那胺（服用方法同低

钾型），乙酰唑胺对 SCN4A 基因 T704M 突变所致持

久性肌无力具有显著疗效［41］。美西律可用于治疗

肌强直。对于需要麻醉的患者，应避免应用阿片类

或去极化麻醉药，如胆碱酯酶抑制剂、琥珀胆碱等；

同时注意防止恶性高热。此外，应定期监测肌力变

化，如果发生持久性肌无力应坚持服用碳酸酐酶抑

制剂，并监测血钾变化。

3. 正常血钾型周期性麻痹的治疗 发作期可静

脉注射葡萄糖酸钙 0.50 ~ 2.00 g，静脉注射大剂量生

理盐水可使部分患者肌无力症状改善；予乙酰唑胺

125 ~ 250 mg（3 次/d）预防发作；且需保持高钠低钾

HypoPP，hypokalemic periodic paralysis，低钾型周期性麻痹；HyperPP，hyperkalemic periodic paralysis，高钾型周期性麻痹；
NormPP，normokalemic periodic paralysis，正常血钾型周期性麻痹；ATS，Andersen⁃Tawil syndrome，Andersen⁃Tawil 综合征

图 1 周期性麻痹基因诊断策略和流程

Figure 1 Molecular diagnosis processes of primary periodic paralysis.
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·小词典·
中英文对照名词词汇（一）

靶控输注 target⁃controlled infusion（TCI）
变应性肉芽肿性血管炎

allergic granulomatosis with polyangiitis（AGPA）
［Churg⁃Strauss 综合征 Churg⁃Strauss syndrome（CSS）］

别藻青蛋白 allophycocyanin（APC）
侧向角散射光 side scatter（SSC）
潮气量 tidal volume（TV）
持续气道正压通气

continuous positive airway pressure（CPAP）
单核苷酸多态性 single nucleotide polymorphism（SNP）
低钾型周期性麻痹 hypokalemic periodic paralysis（HypoPP）
电压门控性钙离子通道

voltage⁃gated calcium channel（VGCC）
电压门控性钾离子通道

voltage⁃gated potassium channel（VGKC）
电压门控性钠离子通道

voltage⁃gated sodium channel（VGSC）
电子转移黄素蛋白 electron transfer flavoprotein（ETF）
电子转移黄素蛋白脱氢酶

electron transfer flavoprotein dehydrogenase（ETFDH）
β⁃淀粉样蛋白 amyloid⁃β protein（Aβ）
β⁃淀粉样前体蛋白 amyloid β⁃protein precursor（APP）
淀粉样前体蛋白β位点剪切酶⁃1

β⁃site amyloid precursor protein cleaving enzyme 1
（BACE⁃1）

动脉血氧饱和度 arterial oxygen saturation（SaO2）

多导睡眠图 polysomnography（PSG）
多种酰基辅酶 A 脱氢酶缺乏症

multiple acyl⁃CoA dehydrogenase deficiency（MADD）
二氨基联苯胺 diaminobenzidine（DAB）
4’，6⁃二脒基⁃2⁃苯基吲哚

4', 6⁃diamidino⁃2⁃phenylindole（DAPI）
二氢嘧啶敏感性钙离子通道α1 亚单位

L⁃type voltage⁃dependent calcium channel, α1 subunit
（CACNA1S）

二辛可宁酸 bicinchoninic acid（BCA）
C⁃反应蛋白 C⁃reactive protein（CRP）
非系统性血管炎性周围神经病

nonsystemic vasculitic peripheral neuropathies（NSVPN）
辅助 T 细胞 T help cell（Th）
复合肌肉动作电位

compound muscle action potential（CMAP）
副肿瘤性脑脊髓炎 paraneoplastic encephalomyelitis（PEM）

副肿瘤性小脑变性
paraneoplastic cerebellar degeneration（PCD）

副肿瘤性周围神经病
paraneoplastic peripheral neuropathy（PPN）

副肿瘤综合征 paraneoplastic syndrome（PNS）
改良 Gomori 三色 modified Gomori trichrome（MGT）
干燥综合征 Sjogren's syndrome（SS）
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