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文章编号:1000-5404(2001)05-0595-01 个案与短篇
遗传性共济失调一家系报道

Report a family tree of hereditary ataxia

陈康宁 ,史树贵 ,张　帆　　(第三军医大学附属西南医院神经内科 , 重庆 400038)

　　患者 ,女 , 36 岁 ,自 23 岁始出现行走不稳(其母亲起病年龄

为 33岁)。症状逐渐加重 ,起病后 6～ 7 年 ,发展至不能独立行

走 ,日常生活不能自理。并渐进出现四肢发硬伴关节疼痛 、完

全行走不能。近两年来出现言语含混不清。神经系统查体:粗

测智力正常。双眼可见持续性的水平性眼球震颤。余颅神经

检查未见明显异常。四肢明显的肌肉萎缩 , 肌力Ⅳ级 , 肌张力

高。共济及平衡功能差。肢体感觉未见异常。四肢腱反射亢

进 ,双侧病理征(+)。

　　其家系的起病年龄为 20 岁左右 , 子代的起病年龄较父代

早。均以行走不稳起病 , 渐进出现双手的意向性震颤 、四肢肌

张力增高 、行走不能 , 通常 40岁左右因感染而死亡。遗传谱见

图 1。

图 1　遗传性共济失调家系图

○:女性患者;★:女性正常人;◆:男性正常人;□:男性患者;

★/:已死亡女性正常人;○/:已死亡女性患者;□/:已死亡男性患
者;◆/:已死亡男性正常人
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病及神经症方面的研究 ,发表论文26篇。电话:(023)68754154
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讨论

　　遗传性共济失调是一组以共济失调为临床主症 , 病理上以
脊髓 、小脑变性为特征的少见的神经系统遗传病。该病散在的
病例报告较多 ,而较完整的家系报道较少见。
　　遗传性共济失调患病率为(1.1 ～ 3.7 )×10-5 。一般以
Friedreich共济失调 、遗传性痉挛性共济失调及痉挛性截瘫较常
见。其发病机制尚不清楚 , 其诊断及分类仍主要依赖临床表
现。近两年来 ,分子生物学研究表明该病遗传特征符合动态突
变的遗传特点。 Ristow 等[ 1]发现 , Friendreich共济失调与 X25 编

码的线粒体蛋白 Frataxin 所致的葡萄糖代谢障碍有关。 Illar-
ioshkin等[ 2]发现 ,该病与长 X臂上 XpⅡ21-q24 的邻近部分的突
变有关。 1997 年 , Abe 等[ 3] 研究发现 , 脊髓小脑共济失调与基
因突变有关。有的学者认为遗传性共济失调与不稳定的扩展
的三核苷酸重复(主要为核苷酸 CAG序列)有关 ,病情的严重程
度与三核苷酸的拷贝数呈正相关[ 4] 。
　　遗传性共济失调的影象学也没有特异性。 可表现为小脑
及脑干萎缩及颈髓后柱变性。目前 ,遗传性共济失调尚无有效

的治疗方法。
　　关键词:遗传病;共济失调
　　中图法分类号:R744.7　　　文献标识码:B
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