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·病例报道·

肝豆状核变性脑内广泛累及 ＭＲＩ表现一例

唐业斌，黄建军，袁年平
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　图１　Ｔ２ＷＩ像显示双侧豆状核（白长箭）、双侧丘脑（白箭）、双侧外囊（黑箭）对称性长

Ｔ２ 信号，无占位及水肿效应，并呈脑萎缩表现。　图２　ａ）Ｔ２ＷＩ示右额顶叶部位脑

回样长Ｔ２ 信号（箭）；ｂ）Ｆｌａｉｒ像示右额顶叶部位脑回样高信号（箭）。

　　病例资料　患者，男，１５岁。渐进

性双上肢抖动，行走不稳，言语不清２

年，病程中伴吞咽困难，饮水返呛。体

检：四肢肌力检查欠合作，双上肢肌张

力轻－中度铅管样增高，双上肢腱反射

（），双下肢腱反射（＋），双侧角膜缘

可见典型黄棕色 ＫＦ环。化验：血清铜

兰蛋白０．２１ｇ／ｌ（正常０．２６～０．３６ｇ／ｌ），

血清铜氧化酶活性０．１８ｇ／ｌ（正常０．２５～

０．４ｇ／ｌ）。临床诊断：肝豆状核变性（扭

转痉挛型）。

颅脑 ＭＲＩ表现：平扫显示双侧豆状

核、双侧外囊、双侧丘脑、双侧侧脑室

旁、双侧大脑脚、脑桥及双侧额顶叶部位可见近似对称性长Ｔ１

长Ｔ２ 异常信号，其内信号不均匀，形态不规则，边界尚清，未见

占位效应及水肿效应；以右侧顶叶病灶最大，呈脑回状分布；增

强扫描所有病灶未见强化表现。ＦＬＡＩＲ序列和ＤＷＩ序列显示

所有病灶均呈明显不均匀高信号表现。第四脑室、第三脑室及

双侧侧脑室明显扩张，脑沟、脑裂明显增多、增宽。ＭＲＩ诊断：

结合病史，考虑肝豆状核变性。

讨论　肝豆状核变性（ｈｅｐａｔｏｌｅｎｔｉｃｕｌａｒｄｅｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ，ＨＬＤ）

是一种常染色体隐性遗传性铜代谢障碍性疾病，其发病罕见。

１９１２年由 Ｗｉｌｓｏｎ首先报道，又称 Ｗｉｌｓｏｎｄｉｓｅａｓｅ（ＷＤ）。其特

点是铜代谢异常，导致铜在肝、脑、肾和角膜等部位的异常沉

积，而引起多样化的临床症状［１］。肝豆状核变性的脑 ＣＴ和

ＭＲＩ影像学表现已有一些报道，但脑内广泛累及报道很少，同

时累及双侧额顶叶极其罕见，本例为肝豆状核变性脑内广泛受

累并同时累及双侧额顶叶（图１、２）。Ｍａｇａｌｈａｅｓ等
［５］认为肝豆

状核变性脑部病变与神经系统临床表现程度二者之间存在很

好相关性。Ｐｒａｙｅｒ等
［４］则认为 ＨＬＤ脑部病变分布与临床表现

无相关性，并报道１０．５％的 ＨＬＤ患者有明显神经系统症状而

脑部 ＭＲＩ表现正常，５．３％ＭＲＩ有基底节病变者而无神经系统

症状。笔者［３］报道５例有脑部病变而无神经系统症状。国内

外文献及专著都强调肝豆状核变性的颅脑 ＭＲＩ平扫主要表现

基底节、脑干、小脑等部位对称性长Ｔ１ 长Ｔ２ 异常信号影，无明

显占位及水肿效应，多伴有脑萎缩改变，增强无强化表现［１３，５］。

这是因为铜在脑血管周围的异常沉积引起局部缺血，脑组织水

肿，导致神经系统细胞变性、减少，神经纤维脱髓鞘改变，胶质

细胞增多，随着病变发展出现坏死、囊变［１，４，５］。有资料显示［１３］

铜在广泛分布时具有高度选择性的亲和作用，在脑组织中以基

底节积聚最多。但国外有文献报道肝豆状核变性脑部病变可

发生在小脑齿状核、大脑半球外侧裂附近的脑岛、脑白质和脑

皮质，尤其是额叶部位［４，６］，本例为双侧额顶叶部位受累，呈近

似对称斑片状长Ｔ１ 长Ｔ２ 异常信号，其在Ｆｌａｉｒ序列和ＤＷＩ序

列显示所有病灶均呈明显高信号表现，显示病灶敏感性优于常

规Ｔ２ＷＩ序列，ＤＷＩ序列又优于Ｆｌａｉｒ序列（图１、２）。肝豆状核

变性另一脑部改变为脑萎缩表现，本例也显示脑萎缩，脑萎缩

多见于长期慢性患者。脑萎缩发生是铜沉积于脑实质所致的

广泛性脑损害，使侧脑室前角、外侧裂扩张，大脑神经元减少、

退变，邻近脑白质软化或海绵状改变均造成脑萎缩。ＭＲＩ所见

脑萎缩和双侧基底节长Ｔ１、长Ｔ２ 异常信号并非肝豆状核变性

所特有，此二者可同时见于脑卒中、中毒性脑病、脑炎、帕金森

氏病等，故必须结合病史、ＫＦ环、血清铜、铜氧化酶、尿铜等检

查，方可作出正确的诊断。
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