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脑型肝豆状核变性的 CT诊断

郎兆会  刘君凤  李伟

 图 1 鞍上池层面 CT 平扫:中脑密度明显普遍降低。  图 2  为第三脑室下部层面:

双侧丘脑对称性条状低密度影, 呈/ V0字型。  图 3  第三脑室中部层面: 双侧基底

节区对称性低密度区,外缘呈弧形向外凸,双侧丘脑对称性类卵圆形低密度影, 与基

底节区病灶相连呈/ 蝶翼0状。  图 4  第三脑室上部层面, 双侧基底节区及丘脑对

称低密度灶并连成片。图 1~ 4 低密度病变均未见占位效应。
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  肝豆状核变性( hepatolenticular degeneration, HLD)

是一种家族性常染色体隐性遗传性铜代谢障碍性疾

病,致多系统受累, 病程为慢性进行性经过, 好发于

10~ 25岁,两性均可发生, 临床分为症状前期、脑与肝

三型[ 1] ,本文对 6例脑型HLD进

行回顾性分析,探讨脑型HLD的

CT 表现及诊断价值。

材料与方法

  总结我院 1992 年~ 1999年

脑型

HLD患者 6例, 男 4 例, 女 2例,

年龄 10~ 32 岁。其中 2 例有明

确家族史。诊断标准为: ¹ 全部
病例具有锥体外系症状或体征,

主要为构音障碍和肌张力障碍

( 6/ 6)、肢体震颤( 4/ 6)、扭转痉挛

( 2/ 6)、智力降低( 2/ 6)、饮水呛咳

(2/ 6)、共济失调( 1/ 6)等。感觉

系统均正常。 º角膜K-F环均为

阳性。º 血清铜蓝蛋白和血清铜
氧化酶活性均低于正常。

使用西德 SOMATOM AR. C

型全身 CT 机行头部常规扫描。

扫描层厚 5~ 10mm。3例做增强

扫描,造影剂为安其格纳芬( 60%

Angiografin)按 0. 8~ 0. 9ml/ kg 肘

静脉团注。图像分析: 观察病灶

部位、数量、范围、CT 值、病灶形

态、占位效应及增强情况。

结 果

CT 平扫: 病变累及范围较

广, 但较集中于基底节区(特别是

壳核及苍白球) ,丘脑及脑干, 依

次为壳核( 6/ 6) , 苍白球( 6/ 6) ,丘

脑( 4/ 6) , 中脑 ( 4/ 6) , 尾状核头

( 1/ 6) ,脑桥( 1/ 6) ,齿状核( 1/ 6) , 绝大多数表现为双侧

多发对称性密度减低区(本组有 5例) , 双侧病变范围

基本一致。壳核病变均表现为弓形向外的新月形低密
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度影,丘脑为类圆形低密度影,中脑及齿状核为不规则

片状低密度影, 均未见占位效应(图 1~ 4)。

增强扫描: 本组 3例增强患者,受累部位均未见强

化,使病灶更加清楚。

讨 论

1. 脑型HLD的发病原理

本病由Wilson于 1912年首次报道,由于致病因子

造成铜蓝蛋白的合成障碍,并影响铜在胆道中的排泄,

正常铜-蛋白结合体的减少和正常含铜酶的缺乏反馈

地使肠道摄铜量增加
[ 2]

; 由于血浆中铜蓝蛋白缺乏,引

起肠道超常吸收的铜沉积于组织和器官, 过量的铜与

有机物中的巯基、羟基和胺基结合而干扰酶活性和细

胞机能
[ 3]
。基底节的神经元和其正常酶的运转对无机

铜的毒性特别敏感, 铜沉积在此处血管周围, 引起局部

脑组织水肿,神经细胞减少, 脱髓鞘改变, 镜检可见神

经原缺失而胶质细胞增生。脑组织中广泛的铜沉积导

致基底节、脑干及大、小脑灰白质均有不同程度的变

性,当发展到一定程度时将出现弥漫性脑萎缩[ 4, 5]。

另铜沉积于角膜缘形成 HLD特征性的 K-F 环,本组 6

例均为阳性,并有尿铜和血铜氧化酶活力异常,诊断均

可确立。

2. 脑型HLD的诊断、鉴别诊断及 CT 的诊断价值

脑型HLD的 CT 表现不仅能反映本病的病理而且

能反映本病的临床严重程度, 结合临床表现, 若同时出

现角膜K-F 环阳性者可以确定诊断,如仅见其一,应做

实验室检查, 血清铜蓝蛋白小于 0. 2g/ l, 诊断意义最

大,血清铜氧化酶活力小于 0. 2光密度, 24h 尿铜大于

100Lg,亦为重要参数[ 2]。本病主要需与脑卒中、某些

药物及毒物中毒、多系统变性病相鉴别, 仔细询问病

史,寻找HLD的 CT 特征(脑内异常低密度区)及临床

检查,一般不难鉴别,且血清铜、尿铜生化的异常和K-F

环的有无是鉴别诊断最直接的依据。提高对脑型HLD

的认识,对本病的及早发现、诊断及治疗, 可以避免不

可逆性的病损, 值得引起我们的重视。近年来高分辨

率CT 及螺旋 CT 的应用, 颅底区骨伪影明显减少, 脑

干病变的显示较普通 CT 明显提高。病变分辨率亦明

显提高。由此可见 CT 检查对脑型HLD诊断仍是一种

积极有效的手段。
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5放射学实践6增刊征文启事

我刊改版后坚持面向中基层,服务广大影像学医务人员的办刊方向, 受到广大影像医生的普遍喜爱, 为能及

时传递最新、实用的医学影像信息,我刊拟于 2001年下半年出版增刊一期,现向全国征文。

征文内容: MR、CT、介入、DSA、传统放射学诊断、技术、护理、管理及质量控制等方面的专业学术论文, 以及误

诊病例(理)分析、特殊或罕见少见病例报告等。

征文要求: 1. 征文稿均应书写工整或用打印稿,图片清晰、所有图片大小一致,病变处用箭头标注; 2. 应附有

单位介绍信; 3. 投稿前未在公开出版的杂志上发表过; 4. 文章字数一般不超过 3000字, 超过 1000字以上的征文

稿请附上 300字以内的结构式中文摘要; 5. 征文稿不管录用与否均不退稿; 6. 信封上务请注明/增刊征文0字样;

7. 截稿日期: 2001年 6月 30日(欢迎E-mail及软盘投稿)。

征文稿请寄: 430030  武汉解放大道 1095号 同济医院5放射学实践6编辑部。

咨询电话: ( 027) 83662630  传真( ( 027) 83662645

E-mail: lwang@ tjh. tjma. edu. cn
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