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肌萎缩侧索硬化一家系报道

A case report of familial amyotrophic lateral selerosis
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　　我们最近在重庆潼南县发现一肌萎缩侧索硬化(Amyotro-

phic lateral sclerosis , ALS)家系并进行了家系调查 , 报告如下。

　　先证者 Ⅲ1 , 男 ,现年 38 岁 , 教师。因自觉全身肉跳 16 年 ,

四肢无力 2 年于 1999 年 10 月来我院门诊就诊。患者自 1983

年起不明原因出现全身肌肉不自主跳动 , 为阵发性 ,每日数次 ,

每次持续数秒钟 ,不伴有其它不适 , 在家服用维生素 E、维生素

B 等 ,自觉肉跳次数有所减少 , 1997 年起出现四肢无力 , 主要表

现为用力不能持久 , 行走时间不能过长 , 并觉声音易嘶哑 、干

咳 ,有时饮水呛咳 , 有时全身肉痛。曾在某医院诊断为“肌萎缩

侧索硬化症”并予相应治疗。近 1年余病情进展不明显。患者

母亲 34岁时不明原因出现四肢无力 ,全身极度消瘦 , 39 岁时完

全不能行走 , 47岁时死亡。患者外婆 、5 个舅舅和 2 个姨妈有

与其母亲相似的病史。

　　对患者进行体格检查发现:较消瘦 , 心肺无异常发现 ,肝脾

肋下未触及。意识清楚 ,智能正常, 声音嘶哑 , 咽发射稍弱 , 双侧

肩胛肌 ,臀肌 ,四肢肌肉轻度萎缩 ,叩击肌肉时可出现肌肉跳动,

肌力 5-级 ,肌张力正常 ,共济运动正常 ,全身浅深感觉正常 ,双侧

肢二 、三头肌反射及膝跟腱反射减弱 , 病理反射未引出。

　　于 1999年 12 月 、2001 年 9 月到潼南县进行了家系调查 , 家

系图谱见图 1。

图 1　ALS-家系图

　　该家系 5代之内无近亲结婚。均以全身“肉跳” , 四肢无力

起病 ,起病年龄最大 43 岁 , 最小 20 岁 , 平均 30.3岁 ,无明显遗

传早发现象。发病后逐渐出现全身消瘦 , 躯干及四肢肌肉明显

萎缩 , 无浅 、深感觉障碍 , 在存活的 8 例患者中 , 两例腱反射活

跃或亢进 ,病理反射阳性 , 其余患者腱反射均低下 , 病理反射阴

性。后期手足畸形呈“爪形手” 、“弓形足” 。在 6 例已死亡的患

者中 , 平均存活时间 12 年。对两例患者进行了血常规 , 血沉 ,

肌酶谱 , 肝肾功能 , 血生化检查均正常 , 腰穿脑脊液检查正常。

肌电图检查支持神经性异常 ,表现为全身广泛性肌肉纤颤电位

和束颤电位 ,运动单位动作电位数量减少 , 时程与波幅轻度增
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加 ,一例伴双侧正中神经运动 、感觉传导速度减慢 , 另一例运动

及感觉传导速度正常。一例行右侧腓浅神经活检正常 , 右侧腓

肠肌活检示肌原纤维数量明显减少 ,在横切面上可见正常纤维

与萎缩纤维交错存在 , 成簇状排列 ,在萎缩肌纤维周围见结缔

组织增生 ,未见炎性细胞浸润。

讨论

　　ALS 是一种以脑和脊髓中大的运动神经元变性为特征的

神经系统变性疾病。5%～ 10%的患者有家族性。临床表现为

缓慢起病 , 进行性发展 , 逐渐出现四肢肌肉的无力 、萎缩 , 伴锥

体束征等。 临床治疗非常困难 。近年研究证实肠道病毒感

染[ 1] 、线粒体功能障碍[ 2] 、神经丝(Neurofilament , NF)蛋白 H 亚

单位突变[ 3] 、早老素-1(Presenilin-1)基因异常[ 4] 均有可能与 ALS
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的发病有关。但目前为止最肯定的是编码铜 、锌超氧化物歧化

酶(CuZn-SOD)的 SOD1 基因突变可引起部分家族性 ALS 的发

病[ 5] , 通过对转染了人突变 SOD1 基因的转基因小鼠的研究已

经明确 , SOD1 基因突变后 SOD 抗氧化活性下降 , 通过激活

caspase途径引起细胞凋亡而引起 ALS 发病[6] 。

　　国外通过对 ALS 家系的疾病基因研究已取得了很多成

果[ 6] , 并对 ALS进行了分型 , 目前已经肯定家族性 ALS 是一种

临床表型相似 ,由不同遗传方式引起的复杂性遗传性疾病 , 不

同的临床表型由不同的基因突变引起。 染色体 21q22.1 , 18q21

的异常分别影响 SOD1 和 Tau 蛋白导致发病 , 与其它位点异常

相关的基因和蛋白质还不清楚。

　　我们发现的家系的临床表型与目前已明确的突变引起的

临床表型有较大不同 ,主要表现在:①起病年龄分布范围较大 ,

最大为 43岁 , 最小 20 岁 ,平均 30.3 岁 , 无明显遗传早发现象;

②以下运动神经元损害为主要临床表现 , 躯干及四肢肌肉明显

萎缩 ,以肢体末端肌肉萎缩最显著 , 后期手足畸形呈“爪形手” 、

“弓形足”;③上运动神经元损害轻微 ,在 8例存活的患者中 , 仅

2 例腱反射活跃或亢进 , 1 例病理反射阳性 , 另 1 例病理反射可

疑阳性;④发病后存活期相对较长 ,在 6 例已死亡的患者中 , 平

均病程12 年。根据 El Escorial ALS 国际诊断标准[ 7] 及辅助检查

结果 , 该家系成员符合 ALS 诊断标准 , 我院确诊后所有患者的

临床资料及辅助检查函送协和医科大学确认诊断。该家系属

常染色体显性遗传 ,因其临床表型与目前文献报道的临床表型

有较大差异 ,因此我们推测:①该家系是 ALS 的一种新类型 , 由

不同的基因突变引起;②与原来报道的 ALS 类型相同 , 但由相

同基因的不同突变类型引起。 对该家系的致病相关基因进行

研究将有助于ALS 的临床分型 、遗传咨询及优生优育 , 并可能

对该病的治疗和预防有重要意义。
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20例重症急性胰腺炎非手术治疗的整体护理

Holistic nursing care for 20 severe acute pancreatitis patients after non-operation treatment

肖　静 ,黄和平　　(第三军医大学附属大坪医院野战外科研究所肝胆外科 ,重庆 400042)

　　重症急性胰腺炎(Severe acute pancreatitis , SAP)是指急性胰

腺炎伴有脏器功能障碍 , 或出现坏死 、脓肿或假性囊肿等局部

并发症者 ,或两者兼有[ 1] 。它是一种常见而凶险的急腹症 , 其

病情来势凶猛 ,发展快 , 并发症多 , 死亡率高。 20 世纪 90 年代

以后随着 ICU 的发展 , 其治疗是以复苏 、抗炎 、抑酶和营养等全

方位的非手术治疗为基础 ,同时施行以坏死感染为指征的手术

治疗。 SAP的早期非手术治疗与护理密不可分 , 对护理的要求

更高。我科 1998年 1 月至 2001 年 5月非手术治疗 SAP病人 20

例。现将有关护理介绍如下。

1　临床资料

　　20 例 SAP 患者 ,男 12 例 ,女 8 例 ,平均年龄 43(23 ～ 75)岁。

主要表现为上腹部持续性剧痛 、腹膜刺激征 、血 、尿淀粉酶升

高 、血象升高 , 并出现不同程度全身性和局部并发症 , 所有患者
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均符合1996年贵阳会议制定的标准[ 1] 。其中出现休克 2例 ,肾功

能衰竭4例 ,成人呼吸窘迫综合征 3 例,肠麻痹及血性腹水 14例 ,

黄疸 4例,合并胆囊结石14例 ,胆总管结石3例 ,糖尿病5 例。

　　治疗方法:禁食 , 持续胃肠减压 , 维持水 、电解质平衡 ,抗生

素防治感染 ,抑制胃液 、胰液分泌 ,改善微循环 , 营养支持 ,服用
中药清胰汤 ,加强重要脏器功能监测和支持等 。

2　相关护理问题及措施

2.1　焦虑
　　SAP起病急 , 病情重 ,并发症多 , 病程长 , 死亡率高 , 给病人

和家属较大的心理压力。SAP的病人病情重 , 如疼痛 、腹胀 、呼

吸困难等 , 导致生活自理能力下降 , 有些肥胖的病人甚至翻身 、
大小便都需要护士帮助 ,生活上的不便带来心理上的负担。 环

境改变:不仅是指来到病房这个陌生的环境 , 也指家庭 、社会环

境 ,他们担心是否能得到家人的照顾 , 工作是否会受影响。

　　护理措施:讲解有关的疾病知识 , 及时报告好转的指标 , 建

立病人治病的信心。与病人交谈 ,了解焦虑的原因。安慰 、关
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