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Ｆａｈｒ病合并高同型半胱氨酸４例
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　　［关键词］　 Ｆａｈｒ病；高同型半胱氨酸；相关
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ｈｔｍｌ（２０１３０９０５）

　　Ｆａｈｒ病是一种原因不明的神经系统退行性疾病，以基底节
及基底节外区域特征性钙化为特征，伴随神经、精神及认知方

面的损害［１］。临床上主要表现为运动障碍、精神障碍、癫痫发

作等。本病具有家族性或散发性（特发性）特点。家族性多为

常染色体显性遗传，也有常染色体隐性遗传和性染色体遗传的

报道。现将收治的４例Ｆａｈｒ病合并高同型半胱氨酸（ｈＨｃｙ）的
患者资料报告如下。

１　临床资料

　　收集我院２０１１年１月至２０１３年２月收治的Ｆａｈｒ病４例，
男性３例，女性１例，年龄１１～６０岁，平均年龄２９．５岁。病程
３～４０ｄ，２例以精神行为异常入院，其中１例先以头昏头痛为
首发症状，之后出现精神异常，言语不清，１例以运动障碍起病，
１例因父母发现其计算力下降为主要表现就诊。既往均无外伤
史、毒物接触史、寄生虫感染史及发热、皮疹史等，无特殊疾病

服药史，无高血压、糖尿病史及家族遗传病史。查体：３例反应
迟钝，时间地点人物定向力差，不能计算，腱反射活跃。１例四
肢静止性震颤，四肢肌张力偏高，腱反射活跃，病理反射未引

出。实验室检查４例患者血、尿常规正常，血钙、血磷及 ＦＴ３、
ＦＴ４、ＴＳＨ及甲状旁腺激素均正常，血生化检查示 Ｈｃｙ均升高
１５．０８～２０．０１μｍｏｌ／Ｌ（正常值０～１４．０μｍｍｏｌ／Ｌ）。头颅 ＣＴ

检查示４例患者均可见双侧尾状核头、壳核、内囊、丘脑对称性
钙化灶，２例还可见额叶对称性钙化灶（图１）。全部病例临床
综合诊断为Ｆａｈｒ病，确诊后在扩张血管、脑保护及改善脑代谢
等治疗的基础上，给予补充大剂量叶酸、维生素 Ｂ６及维生素
Ｂ１２、营养神经等对症支持治疗。患者症状均好转后出院。

图１　Ｆａｈｒ病合并高同型半胱氨酸患者头颅ＣＴ表现

２　讨论

　　Ｆａｈｒ病临床少见，１８５５年 Ｂａｍｂｅｒｇｅｒ首先报道，１９３０年
Ｆａｈｒ首次描述该病，１９８３年蒋雨平等在国内首次报道。该病临
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达，进而调控炎细胞在肺血管周周浸润，改善缺氧性肺

动脉高压。本研究提出了植物雌激素抗缺氧作用的一

条新机制。用植物雌激素等作用于 ＡｎｘＡ１，进而调控
炎症反应，抵抗损伤，改善组织修复，是缺氧肺损伤防

治的新策略。
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床表现多样，多数患者的症状与钙化的部位、数目有关，多表现

为运动障碍、认知功能缺损及精神症状等，其他还可表现为癫

痫发作、头晕头痛、失眠等。影像学上头颅ＣＴ检查在显示基底
节钙化等方面具有极高的敏感性，基底节区钙化是最常见部

位。本组资料２例有精神异常，１例出现运动障碍，１例智力下
降，ＣＴ检查均提示基底节区钙化灶。目前该病发病机制不详，
除遗传因素外，血管功能的改变，血脑屏障的破坏，神经元钙磷

代谢紊乱等均可能参与了该病的发生。

　　４例患者起病形式不同，但血生化检查示 Ｈｃｙ均升高，在
之前的病例报告中比较罕见，排除其他原因之后考虑为 ｈＨｃｙ
导致相应解剖部位钙盐沉着所致。ｈＨｃｙ促进动脉硬化已被证
实，而动脉硬化时的玻璃样变性可促成钙质沉着，形成钙化灶。

ｈＨｃｙ可通过以下几方面导致钙化灶发生。（１）血管病变，血脑
屏障破坏：①Ｈｃｙ含活泼的自由巯基，可以自身氧化生成活性
氧，直接攻击毛细血管内皮细胞，破坏血脑屏障。Ｒｈｏｄｅｈｏｕｓｅ
等［２］的研究也证实ｈＨｃｙ首先引起微血管病理改变，产生伴随
血脑屏障破坏的脑小血管疾病，最后可发展到认知功能损害。

本组中有３例出现认知功能障碍；②Ｈｃｙ可导致血管活性物质
如ＮＯ分泌异常，与活性氧形成过氧亚硝基（ＯＮＯＯ），启动脂质
过氧化作用，脂质过氧化可破坏细胞膜结构，改变离子运输。

以上因素使血管内膜及管壁变性或坏死，细胞膜破坏，血脑屏

障受损，通透性增加，钙盐等无机盐容易析出并沉积，当钙盐沉

积严重时，小血管阻塞使病变区脑缺血产生相应的临床症

状［３］。（２）神经元钙磷代谢紊乱：Ｈｃｙ激活 ＮＭＤＡ受体活性，
上调ｅｍｙｂ、ｅｆｏｓｍＲＮＡ及蛋白表达，介导兴奋性神经毒性作
用，促进神经细胞凋亡。国外研究发现Ｈｃｙ能增加凋亡酶蛋白
Ｃａｓｐａｓｅ与Ｂａｘ的表达，抑制抗凋亡蛋白 Ｂｃｌ２的表达，激活凋
亡程序，诱导神经元的凋亡［４－５］。神经元细胞不能维持细胞内

钙水平，促使细胞外液钙离子增加，可引起或加重钙盐沉积。

血管壁的异常及神经元钙磷代谢紊乱引发钙化，可解释这４例
Ｆａｈｒ病患者在影像学上表现为颅内广泛钙化灶的现象。
　　Ｆａｈｒ病目前尚无根治方法，以对症治疗为主，包括镇静、营
养神经及调节免疫等治疗，可使用抗帕金森药物和治疗手足徐

动症药物，有精神异常者可使用抗精神病药物。本组资料中

Ｆａｈｒ病由ｈＨｃｙ引起，ｈＨｃｙ可经过补充叶酸、维生素 Ｂ６及维生
素Ｂ１２得到纠正。本组资料中显示给予患者补充大剂量叶酸、
维生素Ｂ６、维生素Ｂ１２及镇静、抗精神治疗后，效果明显。随着
该病确诊率的明显提高，进一步探讨其与同型半胱氨酸的关系

将具有非常深远的临床意义。
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