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PSEN2突变引起的家族性阿尔茨海默病 1例报道 
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阿尔茨海默病 (A1zheimer’S disease，AD)是引起痴呆的 

最常见病凶，常染色体 性遗传的 AD致病基I夫1有淀粉样前 

体蛋白(amvloid precmsor protein，APP)、早老素 1(presenilin 

1，PSEN1)和甲 老素 2(presenilin 2，PSEN2)。其中，PSEN1突 

变最常见，约占 60％：APP突变约占 20％，且 APP基 片段 

重复变异约 占8％：PSEN2突变 少 llI 存 ilF))-『_『人群巾由 

PSEN2突变引起的 AD更少有报道 ，现将我院 己忆¨诊收治 

的 1例 PSEN2突变的女性 AD病例报道如下。 

1 临床资料 

患者，女，85岁，大学文化 ，医务T作者 ， 利 ． 主 

“记忆力下降 2年”来我院 忆¨诊就诊。患者约 2年 fI感 

开始出现渐进性的记忆力下降，主要表现为忠记fl己和别人 

约定的事情 ，做事情不连续，常一件事情做到一半转 去做 

其他的事情，否认人格和行为改变。冲经系统查体：冲清，对 

答切题 ，思维判断力尚可，神经系统尤明 阳性体 。内科盎 

体未见明显异常。发病以来睡眠、饮食好，二便正常，体质量 

无明显变化。有高血 、冠心病 ，心律失常病I史，日前I} 规服 

用降m 药物治疗。余无特殊服药l史。否认糖尿病、脑卒中病 

史，无脑部外伤史。 认冶游史和特殊感染史．．据患者描述其 

母亲患有 AD，近 80岁起病 ，早期主要表现为记忆障碍 ，随病 

情进展逐渐⋯现精神行为症状： 家中兄弟姐妹 5人，其姐姐 

和弟弟均患有 AI)，分别在 80岁和 70岁起病，表现 其蚀 

亲．且均于 2016年化于⋯血性脑卒q1．、 

神经心理评估 ：简易智能状态榆 (mini—mental status 

examinati0n．MMSE)为 24／30分．其l11定向力为9分，即刻记 
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忆 2分，注意力干̈汁算力4分，娅程记忆 0分，语言和执行力 

及视空问力9分：蒙特利尔认知评估量表(Monlreal cognitive 

assesslnelit，MoCA)为 14／30分．定向力 5分．视空间和执行功 

能 1分，命 2分，泣崽力 1分 ，计算力3分，语言 1分，抽象 

1分．延迟lItl忆 0分 ：Addenbrooke改 良认 知评估量表 

(Addenbrooke cognitive examination—revised，ACE—R)58／100 

分，其叶1汴崽 和l定向 16／1 8分，记忆 9／26分，语言流利性 7／ 

14分 ． 20／26分．视 6／16分 ；临床痴呆评定量表 

(clini c：al dementia rating，C1)R)为 1分 

辅助枪 ：[『1状腺功能及叶酸，维生素 B12水平均正常．． 

患 M Rl{】lj_ ÷顶IIf 、内侧颞【】 海马萎缩 ，可见脑室』吉J匍T2 

FI AIR高信号自质改变( 1)。 

Axial FI—AIR and(!orollaI¨ AIR M e nl brain MRI 

图 1 患者头颅MRI 

Fig．1 Brain MRI of the patient 

诊治经过：号虑刮患11{．有家族史，提取了患者外周血DNA， 

运Hj PC1{扩增 ．一代 Sanger测序的方法检测了已知AD致病 

基闪 APP、PSEN 1、PSEN2的全部外显予，发现PSEN2的 8号 

外 予 640(；>1 (Val2I41 eu)杂合突变(图 2)，APOE为 83／ 

s3 、『f1 J 患并的母亲、耍n女H和弟弟均已过世，未对该突变进行 

基 一表型 分离 ．但之fji『该突变已有过致病报道 ，且生 

物学预测软什 Polyphen一2干̈ MiltationTaster均预测致病。综 



 


