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中枢神经影像学
成人型神经元核内包涵体病的颅脑 MR表现(附８例报道及文献
复习)

贺伟光,王维平,李又洁,孙雅静,马春忠,邱建星

【摘要】　目的:探讨成人散发型神经元核内包涵体病(NIID)的 MR 表现特点并文献复习.方法:
回顾性分析８例成人散发型 NIID 的临床表现、MR 表现及皮肤病理学特征,并综述多篇文献报道的

NIID的影像特点.结果:８例 NIID患者临床表现为自主神经功能紊乱,痴呆,共济失调等.头颅 MR
主要表现为:７例(７/８)扩散加权成像(DWI)皮层下皮髓质交界区曲线样高信号,８(８/８)例均可见液体

衰减反转恢复序列(FLAIR)侧脑室旁脑白质对称性高信号,６(６/８)例可见胼胝体 DWI及FLAIR序列

高信号,２(２/８)例外囊 DWI线样高信号,４(４/８)例脑萎缩,FLAIR 序列小脑蚓部旁白质区及小脑中脚

高信号分别占２例(２/８).６例皮髓质交界区高信号的 ADC值均低于深部脑白质的 ADC值.皮肤组

织病理学发现皮肤的脂肪细胞、血管内皮细胞及汗腺细胞核内均含有嗜酸性包涵体.结论:成人型 NIＧ
ID的 MR表现有一定特征性,尤其是对称性脑白质变性及 DWI序列上大脑半球皮髓质交界区＂绸带

样＂高信号、结合皮肤活检发现细胞核内嗜酸性包涵体可以提示 NIID的诊断.
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MRfindingsofadultneuronalintranuclearinclusiondisease:reportof８casesandliteraturereview　HE
WeiＧguang,WANG WeiＧping,LIYouＧjie,etal．DepartmentofRadiology,theFifthCentralHospitalof
Tianjin,Tianjin３００４５０,China

【Abstract】　Objective:ToinvestigatetheMRIfindingsofadultＧonsetsporadicneuronalintranuＧ
clearinclusiondisease(NIID)andtoreviewliterature．Methods:Theclinicalmanifestations,MRIfindＧ
ingsanddermatopathologicalfeaturesof８adultＧonsetsporadicNIID wereanalyzedretrospectively．
TheimagingfeaturesofNIID weresummarizedbasedonliterature．Results:８patientswith NIID
showeddysfunctionofautonomicnervoussystem,dementia,ataxia,etc．７(７/８)casesshowedcurvilineＧ
arhighＧintensitysignalalongthecorticomedullaryjunctiononDWI．TheADCvaluesofthehighsignal
atthecorticomedullaryjunctionwerelowerthanthoseofthedeepwhitematterin６cases．All(８/８)

casesshowedthesymmetricalhighＧintensitysignalofparaventricularwhitematteronFLAIRimages．
TherewasalsohyperintensityinthecorpuscallosumonFLAIR(６/８),andlinearhyperintensityinexＧ
ternalcapsuleonDWI(２/８)．２cases(２/８)showedhighＧintensitysignalinthecerebellarwhitematter
besidethevermisandpedunculuscerebellarismediusonFLAIRimages．Therewascerebralatrophyin
４cases(４/８)．Skinbiopsyrevealedeosinophilicintranuclearinclusionbodiesintheskinadipocytes,

vascularendothelialcells,andsweatglandcells．Conclusion:MRfindingsofadultＧonsetNIIDshow
somecertainfeatures,especiallythesymmetricalhighＧintensitysignalofcerebralwhitematterandlinＧ
eardistributionofhighＧintensitysignalalongthecorticomedullaryjunctiononDWI,combinedwith
dermatopathologicalfindingsofeosinophilicintranuclearinclusionbodiescanindicatethediagnosisof
theNIID．

【Keywords】　Neuronalintranuclearinclusiondisease;Neurons;Magneticresonanceimaging

　　神经元核内包涵体病(neuronalintranuclearinＧ
clusiondisease,NIID)是一种相对罕见的多系统、慢
性、进展性神经退行性疾病,其病理特征为在多种系统
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层下弓状纤维对称性曲线样高信号.　图３　DWI胼胝体高信号.　图４　DWI双侧外囊对称性高信号

(箭).　图５　a)FLAIR小脑中线旁白质对称性高信号(箭);b)FLAIR小脑中脚对称性高信号(箭).
图６　皮肤活检部分脂肪细胞及血管内皮细胞核内可见嗜酸性包涵体(HE,×２００).　图７　皮肤活检汗腺

导管上皮细胞核内可见P６２阳性的嗜酸性包涵体(×２００).

图１　a)T２WI双侧

额顶叶及侧脑室周围

对称性高信号及侧脑

室扩张;b)FLAIR显

示双侧额顶叶白质对

称性高信号.
图２　双侧额顶枕皮

的组织细胞中出现嗜酸性的核内包涵体.该病最早由

Lindenberg等[１]报道,以往主要通过尸检、直肠组织

或周围神经活组织检查确诊.２０１４年,日本学者发现

皮肤活检可以诊断该病后[２],NIID的相关报道逐渐增

多.笔者分析本院８例成人散发型 NIID 患者的临

床、MR特点及皮肤病理学特点,并进行文献复习,旨
在提高临床及影像科医师对该病的认识.

材料与方法

１．临床资料

回顾性收集２０１６年１月－２０２１年９月在本院就

诊并经皮肤活检、临床诊断为成人散发型 NIID 的８
例临床及影像资料,年龄５２~７４岁,女６例,男２例.

８例均有不同程度的认知障碍,头晕、运动迟缓、步态

不稳等,病程２~６年,３例合并震颤,２例合并自主神

经功能紊乱,表现为不明原因的尿潴留、反复发作性胸

闷,消化道紊乱、反复发热.８例均无家族史.

２．检查设备及方法

８例 NIID患者均行头颅 MR检查.采用Philips
Achieva３．０T超导型 MR扫描仪,１６通道头颈联合线

圈,常规横轴面、矢状面扫描.扫描序列及参数:T１WI
(TR２００ms,TE２０ms),T２WI(TR１９８５．１ms,TE
８０ms),FLAIR(TR７０００ms,TE１２０ms),EPIＧDWI
(TR２１０１．１ms,TE８２．５ms),层厚 ６mm,层间距

１mm,FOV２３０mm×２３０mm.

结　果

８例 T２WI/FLAIR序列侧脑室旁脑白质呈对称

性高信号(图１),７例 DWI皮层下皮髓质交界区曲线

样高信号(图２),６例可见胼胝体DWI及FLAIR序列

高信号(图３),２例外囊 DWI线样高信号(图４),４例

脑萎缩,FLAIR序列小脑蚓部旁白质区及小脑中脚高

信号分别占２例(图５),见表１.６例皮髓质交界区高

信号的 ADC值均低于深部脑白质的 ADC值(表２).
皮肤活检(踝部以上１０cm):在部分脂肪细胞、血管

内皮细胞的核内可见嗜酸性包涵体(图６);在部分汗腺

细胞的核内可见P６２阳性的嗜酸性包涵体(图７).

讨　论

１．NIID的机制、临床与病理

NIID是一种慢性进展性神经系统变性疾病,病因

及病理生理机制尚不明确,可能的发生机制是细胞核

内蛋白过度积累和(或)蛋白降解系统出现功能障碍

(如泛素Ｇ蛋白酶体依赖的降解途径),近年来有研究[３]

提出 NOTCH２NLC基因５０区 GGC重复扩增可导致

NIID.

NIID分为婴儿型、青少年型及成人型,其中东亚

地区主要以成年型为主[４].本组８例患者的家族史并

无特殊,诊断为成人型散发型.成人散发型多见于５１
~７６岁,临床表现有高度异质性,可出现运动障碍(小
脑共济失调、震颤、帕金森病)、痴呆、周围神经病变或

自主神经功能紊乱(如不明原因的尿潴留或尿失禁、瞳
孔缩小、胃肠道功能紊乱、体位性低血压、心律失常、性
功能障碍)等,其中以痴呆为首发和最主要的临床表

现.本组８例均有不同程度的认知障碍,３例合并震
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表１　神经元核内包涵体病患者 MR表现

编号
性别/
年龄
(岁)

脑白质变性
(T２WI/FLAIR)

绸带征
(DWI)

胼胝体高信号
(T２WI/FLAIR)

外囊高信号
(T２WI/DWI)

小脑蚓旁高信号
(FLAIR)

小脑中脚高信号
(FLAIR) 脑萎缩

１ 女/５６ ＋ ＋ ＋ － － － －
２ 女/６５ ＋ ＋ ＋ ＋ ＋ － ＋
３ 男/７３ ＋ ＋ ＋ － ＋ ＋ ＋
４ 女/４７ ＋ ＋ ＋ － － － ＋
５ 男/５８ ＋ ＋ － － － － ＋
６ 女/５２ ＋ ＋ ＋ ＋ － ＋ －
７ 女/６６ ＋ － － － － － －
８ 女/７４ ＋ ＋ ＋ － － － －

注:绸带征,DWI序列大脑半球皮层下弓形纤维(或 U 形纤维)曲线样高信号.脑白质变性,T２WI/FLAIR序列大脑半球白质区对称性高信号.
＋为阳性,－为阴性.

表２　神经元核内包涵体病患者绸带征的部位及 ADC值

编号 绸带征部位
U 形纤维
ADC值
(mm２/s)

脑白质变性区
ADC值
(mm２/s)

１ 双额、顶、枕叶 ７５４ ７７４
２ 双额、顶、枕及颞叶 １０８１ １３１１
３ 双额、顶、枕叶 ８５０ １２８９
４ 双额、顶、枕叶 ７２３ １３２９
５ 左额叶 ７５５ ６９８
６ 双额、顶、枕 ８４６ １０４８
７ － １０１１ １０００
８ 双额、顶、枕叶 ８３３ １３７７

注:U 形纤维即 DWI序列皮髓质交界区高信号部位

颤,２例合并自主神经功能紊乱,表现为尿潴留、反复

发作性胸闷及消化道紊乱,与文献报道[４]一致.

２．NIID的 MR表现

结合文献查阅,该病的 MR 表现有以下特点:①
DWI序列皮髓质交界区(弓状纤维)高信号:陈为安

等[６]称其为“绸带征”,国内文献报道此征象局限于皮

髓质交界区的弓状纤维,具有高度特异性及敏感性[７],
也是该病的经典影像学表现,并具有从额叶向顶枕叶、
进行性发展及不易消退的趋势,但也有少数文献[８]报

道部分患者没有出现此征象,有文献[９]报道此征象随

时间延长可以消失.因此如果过度依靠某一征象可能

出现误诊或漏诊;国外学者 Yokoi等[５]通过尸检研究

发现患者大脑出现不同程度萎缩,神经细胞丢失、脑白

质广泛脱髓鞘,尤其是皮髓质交界区靠近 U 形纤维部

位出现多灶性海绵样变,该病理可以解释患者颅脑

MR的特异性改变.DWI高信号区的 ADC值低于深

部脑白质区 ADC值[１０],可能的机制为弓状纤维的海

绵样变性限制了附近的皮层下病变,而深部的脑白质

以脱髓鞘为主,扩散不受限,ADC值较高[５].本组６
例DWI序列均可见双侧额叶、顶叶及枕叶弓状纤维曲

线样、对称性高信号,１例左侧额叶局限性线样高信

号,与文献报道一致,１例 DWI未见异常.６例 DWI
高信号区的 ADC值均低于深部脑白质区 ADC值,２
例未见异常(１例无DWI高信号),可能与病灶区 U形

纤维比较局限有关.②脑白质变性:表现为 T２WI/

FLAIR脑白质弥漫高信号,病灶对称或不对称,可融

合成片,所有以痴呆为主要临床表现的病例均可出现

这种表现,且白质区异常信号越广泛,痴呆症状越严

重[７],本组病例８例均可见此征象,与文献报道一致.

③胼胝体高信号:以 DWI及 FLAIR 序列为著,汪露

露等[１１]报道了１例以胼胝体 DWI高信号为首发表

现,随后出现了“绸带征”,说明深部脑白质大的联合纤

维和弓状纤维一样具有类似的易受累性,本组６例(６/

８)均出现胼胝体萎缩,DWI呈高信号,ADC图信号未

见减低,与文献报道[７,１２]一致.④外囊 DWI线样高信

号:文宝红等[１３]报道了３例,其中２例出现外囊 DWI
高信号,本组２例出现了 DWI对称性高信号,具体机

制尚不明确,笔者推测可能机制为外囊区的联合纤维

和弓状纤维一样出现不同程度的变性,尚需继续收集

病例,扩大样本量进一步研究.⑤小脑中轴蚓部旁白

质区高信号、小脑中脚高信号:FLAIR序列观察明显,

Sugiyama等[１４]报道了８例患者小脑 MR表现,发现６
例(７５％)出现小脑蚓部旁白质区高信号,４例(５０％)
出现小脑中脚高信号,并认为这些征象的出现与患者

的共济失调有关,具有一定特征性.楼海燕等[７]报道

了４例患者,２例出现小脑深部白质内高信号,这种蚓

部旁及小脑中脚的高信号具体机制不清,可能同上述

弓状纤维、胼胝体及外囊区白质一样具有易受累性,本
组小脑蚓部旁白质区对称性高信号及小脑中脚高信号

出现了２例,低于Sugiyama等[１４]的报道,可能与样本

量较小及人种差异有关系.⑥与年龄不相符的、不同

程度的脑萎缩,本组４例出现明显的脑萎缩,４例未见

明显萎缩,可能与病程时间短有关.⑦增强后可强化

或不强化:如果亚急性脑炎发作,可出现脑膜强化或皮

层脑回样强化[７].

３．鉴别诊断

脆性X相关震颤共济失调综合征(fragileXＧassoＧ
ciatedtremor/ataxiasyndrome,FXTAS):一种罕见

的遗传性神经退变疾病,两者临床及神经影像学鉴别

十分困难,T２WI/FALIR序列小脑中脚对称性高信号
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为其经典影像表现,然而,Lim 等[１５]报道了两例最初

诊断为FXTAS的华裔患者,具有经典的影像学表现,
然而死后通过基因测序诊断为 NIID,作者认为两种疾

病有人种差异,FXTAS更容易发生在白种人群中,两
者最终鉴别需要行基因检测鉴别.

克雅病:克雅病 DWI高信号的分布在皮层,呈飘

带样[１６],不同于 NIID的皮层下弓状纤维(白质).
线粒体脑肌病伴卒中样发作:T２WI及 DWI上皮

层和皮层下白质高信号,深部脑白质不受累,功能成像

如磁共振波谱成像可发现异常增高的乳酸峰,灌注成

像为异常高灌注[１７].但 Tasuku等[１８]报道了１例表

现为线粒体脑肌病的患者,３１岁患病,４５岁时 MR检

查被诊断为线粒体脑肌病,２年后经皮肤活检确诊为

NIID,作者认为线粒体功能障碍可能与 NIID相关的

急性脑病发作有关.

CADASIL病(伴皮层下梗死和白质脑病的常染

色体显性遗传性脑动脉病):部分患者未出现经典的

DWI上 U形纤维高信号,而仅表现为脑白质病变,因
此需和此病鉴别,临床上,具有家族史的中青年患者在

无明显卒中风险因素的情况下反复出现卒中发作常提

示CADASIL病,MR上可发现白质高信号、多发梗死

灶及微出血,其中,颞叶前部和外囊白质高信号具有一

定特异性.
可逆性胼胝体压部脑病:如病变仅累及胼胝体,需

和此病鉴别.临床上抗癫痫药物的使用或突然撤药、
低血糖、高血钠等电解质紊乱的病史,MR动态复查,
病灶消失,临床症状好转,可提示该病.

NIID属于相对罕见病,国内尚无大宗病例报道,
影像学表现有一定特征,如脑白质弥漫性变性、DWI
皮层下弓状纤维“绸带样”高信号、胼胝体 DWI及

FLAIR 高 信 号、小 脑 蚓 部 旁 白 质 区 及 小 脑 中 脚

FLAIR高信号等,尤其是“绸带征”及脑白质病变具有

较高特异性.最终诊断需要皮肤活检及基因检测.该

病虽然无特殊治疗,但早期认识、早期诊断、对症治疗,
可以延缓病情,提高生活质量,MR检查对该病的早期

诊断具有重要价值.
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