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1 临床资料 

肝豆状核变性伴精神障碍2例 

临床学院精神科 杨小丽 张永芳 
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病例1 患者李某．女．23岁．工人，因情绪悲观．兴趣减 

少半年伴 自杀行为^院。半年前无诱因出现情绪悲观 常 

诉活着没意思，能力 F降。4月前值夜班时无故跑回家，被 

领导发现后坐立不安 害怕受到处罚．两天后自服“安眠药 

100多片 经抢救脱险． 后称脑子术得很．一片空白，学 

进东西．担心要被单位开除，督促下尚能坚持工作，但愁容 

满面．话少发呆。2月后留下遗书独自出走，遗书上写着：活 

着没意思．对不起父母．拖累了爱人。幸被家人发现，以后 

又多次出现自杀未遂的情况，既往体建，读书时成绩优良． 

能胜任工作．性格温和开朗．无类似病史和躁狂发作史．家 

族中_I系三代无类似病史和其他遗传病史。̂ 院后体检及 

神经系统检查卜 )．脑电图及脑电地形图正常，肝功能轻度 

异常。精神检查：意识清楚 定向力好，接触被动．主动言语 

少．语流慢，语音低，愁容满面，情绪悲观、低落，称活着无意 

思．思维迟缓．诉脑子呆，反应慢．自责，未引出幻觉，妄想， 

自知力不全．诊断：抑郁症，给服阿米替林200mgl~．2周后 

情绪改善+但仍述脑子反应慢、迟钝，同时发现左上肢肌张 

力齿轮样增高，左上肢肱二头肌睫、脏三美肌腱、桡骨膜反 

射均较右侧活跃，病理征卜)。智能测定IQ78分：B超发现肝 

弥漫性病变，脾大：头颅磁共振发现双基底节区(尾状棱头 

部)低密度病灶：血清铜氧化酶活性o．004光密度(低于正常 

0 38 裂隙灯下看到棕色角膜色素环。综上所述肝豆状棱变 

性伴精神障碍诊断确立。 

病例2 患者王某．女，24岁，农民，因乏力1年 右侧肢 

体抖动10天^院。1年前人工流产后心情不愉快，月经不规 

则．全身乏力．在家少做家务，常独自发笑．有时难以控制， 

无自语、哭泣和言行异常。10天前．无明显诱因出现右侧肢 

体抖动伴大汗．抖动以手部明显。有节律性。持续时问不定． 

·女 1963—03出生 主治医师 

7牛2． 6 

．I}7钾．／ 

肢体用力时以及外力作用均可终止抖动 有时左侧肢体也 

出现轻搬抖动，同时伴持续低热。既往体健，性格内向．急 

躁．不愿暴露内心体验，家族中二系三代无类似病例以及 

精神病患者。̂ 院时体检及神经系统检查发现：四肢静止性 

震颤．腱反射(+++)，双侧对称，病理征(一)．眼底卜 )．脑 

膜刺激征(一)，肌力v级．肌张力痉挛性增高．构音 吞咽困 

难。精神检查：意识清楚，接触好，未引出幻觉、妄想、情感色 

彩浓厚．肢体抖动在人多时更明显．暗示下症状有改善。检 

查发现肝肾功能轻度异常．脑电图及脑电地形图异常．头 

颅CT：颅内未见占位，脑萎缩(以额部为主)。人院诊断：癔症： 

脑器质性精神障碍待除外 给服奋乃静4mg／天合并电针治 

疗，症状进行性加重，出现肢体粗大震颤，流挺．吞咽困难 

双上肢肌张力痉挛性增高．四肢腱反射(+++ ．双病理征 

(+)，裂隙灯下可见棕色角膜色索环．故肝豆状桉变性伴精 

神障碍诊断确立。 

2 讨论 

肝豆状核变性(Hepat0lenticular degenera． 

tion，简称HLD)是 一种常染色体隐性遗传所引起 

的铜代谢障碍而致的家族性疾病，常侵犯儿童或 

青少年人，主要病理改变为豆状核变性和肝硬化． 

临床上表现进行性加剧的肢体震颤、肌强直、构音 

困难、精神症状、肝硬化及角膜色素环等．病程不 

断进展，大多预后不良．HLD在疾病早期便有明显 

的人格和情感改变 随病情进展可在某一时期出 

现类似躁狂抑郁性精神病或精神分裂症样症状、 

神经症样症状。这些精神症状与相应症状的精神 

病几乎没有区别“ ． 

HLD呈现精神障碍，是由于铜离子在大脑广 

泛沉积．引起大脑高级综台中枢严重损害，以及全 

身各重要器官铜中毒的全身性反应等因素影响所 

致．以精神障碍为首发或病程中出现显著精神异 
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常者．临床上称之为精神障碍型HLD ．多数情况 

下，精神症状与神经症状同时存在．也可不伴神经 

症状。 

汪梅先(1980)报道的双侧HLD中17例(77、3 

于出现明显神经症状之前或同时出现多种精神症 

状、包括忧郁、恐惧、焦虑、欣快、兴奋8例：性格改变 

u例：进行性智力减退7例：缺乏自制力、猜疑l1例 

许贤豪等(1981)大宗报道80倒HLD病例中．发生 

精神症状者37例(46 3 )．其中情绪不稳，不自主哭 

笑12例．欣快11例．智力减低9例，木僵、行为幼稚、 

定向力弱、优郁、幻觉、妄想各1倒 。 

本文两例首发症状均以精神症状较突出，一 

例表现情感低落、思维迟缓、言语动作减少：一例表 

现强制性发笑，情感色彩浓厚，暗示下躯体症状有 

所改善，均被误诊为精神疾病收住精神科。其误诊 

原因是对早期出现的智能减退及震颤 肌张力障 

碍等症状未予重视 这些症状均提示为器质性疾 

病。 

虽然肝豆状核变性伴发精神障碍易致误诊． 

但只要我们注意详细询问病史、认真进行神经系 

统 检 查 ，完 善 实 验 室 检查 ，还 是 能 够 加 以鉴 

别。HLD伴发精神障碍者具有以下特征 ：(1)在大 

多数情况下 精神症状与神经症状同时发生：(2)无 

精神分裂症状或躁狂抑郁症的家族史：(3)如仔细 

观察、早期就可能发现注意力不集中、记忆力下降 

等智能减退的症状：(4)类似情感性精神病者．其临 

床抑郁或躁狂症状的循环出现不典型：(5)神经系 

统检查早期就可发现震颤、肌强直，实验室检查多 

能发现阳性结果。 

以上虽为个例报道 但对肝豆状核变性伴精 

神障碍也反应出某些共同现象．故小结发表以利 

同仁借鉴。 
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临床学院普外科 兰墨 

基础医学院病理教研室 管小琴 
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患者，女．34岁，因左胸壁包块23天．左腋窝包块伴疼痛 

19天于1997年8月人院。人院前在外院用抗生紊治疗后．疼 

痛有所减轻．但包块无缩小．左腋包块针暇细胞学见恶性肿 

瘤细胞 院查体左乳头无凹陷及溢液．左乳腋尾部触及 

6cm×5cm×4cm肿块．肿块延伸至左腋窝。表面皮肤发红， 

质中偏硬，触痛．基底稍可推动．左乳下方约8肋水平触及一 

※男．1962—02出生 博士 
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大d~3cmx3cmx2cm的肿块．质硬．表面皮肤发红．边界清 

楚．触痛，可推动．左锁骨上未触及肿大淋巴结．诊断考虑左 

乳癌伴左胸壁及腋窝淋巴结转移。乳腺B超见左胸壁 

2．7cmx2．3cm×2．2cm异常回声 ．左锁骨下．腋窝多个低回 

声结节，左乳未见异常回声区。胸部摄片双肺未见异常。左 

胸壁及左腋窝包块二次针吸细胞学均见大量急，慢性炎症 

细胞．闻有核异形细胞．细胞明显水肿．诊断恶性肿瘤、腺癌 

可疑．给予表阿霉紊8Omg，氨甲喋呤40rag．5一Fu2．9g化 

疗．手术时先切豫左胸壁包块．球冻切片报告为恶性肿瘤． 

癌可能性大。行左乳癌典型根治术．见左乳喊尾部肿块与≠一 
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