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肌营养不良症伴脑自质病变 

黄浩然，李光勤 

(重庆医科大学附属第一医院神经内科 ，重庆 400016) 

【}商 要】目的：就肌营养不良症伴中枢神经系统病变，从影像学特点及发病机制两方面进行相关探讨。方法：报道 1例肌营养 

不良症伴中枢神经系统病变，并进行相关文献复习。结果：肌营养不良症伴中枢神经系统病变的MRI表现主要有脑萎缩、无脑 

回或脑回肥厚、白质病变及后颅窝病变等，其发病机制为LAMA2基因突变致原发性层粘连蛋白 2链缺乏，导致肌肉及中枢 

神经系统病变，部分肌营养不良症类型为继发性层粘连蛋白d 2链缺乏(如肌一眼一脑病)。结论：肌营养不良症可伴有中枢神 

经系统病变 ，层粘连蛋白 OL2链缺乏为其发病机制。 
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Muscular dystrophy with white matter lesion 

HUANG H∞ 一ran，et Ql 

(Department ofNeurology，the FirstAffiliatedHospital，ChongqingMedical University) 

【Abstract]Objective：To explore the image features and pathogenesis of muscular dys~ophy associated with central nervous lesion． 

Methods：One case of muscular dystrophy with central nervous lesion was reported and relevant literatures were reviewed．Results：The 

MRI features of muscular dystrophy were brain atrophy，agyria，pachygyria，white matter abnormalities and posterior fossa malformation． 

The muscular dystrophy with the central nervous lesion was due to mutation in LAMA2 gene．resulting in a primary defect of laminin 2 

chain of merosin．A secondary deficiency of laminin d 2 chain was found in some types of MD．such as muscle-eye—brain disease． 

Conclusion：Muscular dystrophy can be associated with central nervous lesions and the mechanism is the deficiency of laminin 2 chain 

of merosin． 
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肌营养不良症是一组原发于肌肉组织的遗传性、进行性 

肌纤维变性疾病，最终表现为肌纤维萎缩。遗传方式主要为 

常染色体显性、隐性和x连锁隐性遗传。其临床特点是缓慢 

进行性加重对称性肌萎缩和无力，不伴感觉障碍，部分患者 

最终完全丧失运动功能。肌营养不良症的诊断主要依据症 

状、体征 、家族史 、肌酸激酶(Creatine kinase，CK)及肌电图检 

查，有条件的地区可进行肌肉活组织检查及基因检测予以确 

诊。根据遗传方式、发病年龄、临床症状、体征及预后可分为 

多种类型。关于肌营养不 良症患者伴颅内病变报道较少 ，本 

文就肌营养不良症伴脑白质病变进行一些相关探讨。 

1 临床资料 

患者 ，男性 ，43岁 ，因“四肢渐进性无力 10年 ，加重 2 

年，头昏、头痛 1O d”于2010年 6月 5日人院。10年前患者 
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无明显诱因出现四肢无力，呈进行性加重 ，双下肢无力为主， 

下蹲站起困难，拾重物较前费力。不伴四肢肌肉疼痛、麻木、 

关节肿痛等。2年前上述症状加重，出现上下楼梯困难。10 d 

前无明显诱因出现头昏、头痛，不伴恶心、呕吐、视物旋转、耳 

鸣、进行性听力下降等。 

既往有 2年“支气管肺炎”病史 ，有 20年吸烟病史 ，1 

包／d。 ． 

人院查体：生命征平稳。心、肺、腹未见明显阳性体征。神 

经系统：神清，查体合作，计算力 、定向力、记忆力正常，MMSE 

评分 29分；颈软 ；颅神经正常；四肢近端肌肉萎缩(以肩胛 

带肌 、骨盆带肌明显 )，四肢肌张力正常，双上肢近端肌力 4 

级 ，远端肌力 5级，双下肢肌力 4级。深浅感觉正常。四肢腱 

反射未能引出。病理征(一)。 

辅助检查：肌酶谱：肌红蛋白：138 ng／ml，肌酸激酶：668 

U／L，肌酸激酶同工酶：l2．1 ng／ml。血常规：血红蛋白：86 g／L。 

电解质：钾：3-3 mmol／L。乳酸运动试验(一)。空腹血糖、大小便 

常规、肝肾功、血脂 、血凝纤溶动态 、脑脊液常规及生化、补体 

c3及 c4、抗0、类风湿因子、c反应蛋白、癌谱、抗核抗体、血 
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发性层粘连蛋白O／．2链缺乏的肌营养不良症类型 ，包括肌一 

眼 一脑病 (MEB)、Walker-Warburg综合征(WWS)、Fukuyama 

型先天性肌营养不良症(FCMD)[11、肌营养不良症先天型 1c 

型(MDC1C)。MEB是由位于常染色体 lp32位点的POMGnT1 

基因突变造成，WWS是常染色体9q34的POMT1基因，FCMD 

的致病基因位于常染色体9q31的FKT1位点，而MDC1C则 

位于常染色体 19ql 1的FKT1位点 。以上几种类型相应位 

点的基因突变最终均导致层粘连蛋白 2链的缺乏，从而致 

病。 

3 小 结 

肌营养不良症伴脑白质病变主要以进行性加重的病程、 

肌肉萎缩 、肌酶升高、层粘连蛋白 Od2链缺乏及影像学改变 

为特征 。由各种原发及继发因素致层粘连蛋白 2链缺乏， 

从而导致 一肌营养不良症聚糖异常糖基化过程是其主要 

发病机制。肌营养不 良症中枢神经系统影像学改变主要以脑 

萎缩为主，也可表现为脑回的改变，白质弥散性的改变以及 

后颅窝病变。 
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