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技术定量评估儿童脊髓性肌萎缩症"
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#严重程度的临

床价值$方法!前瞻性将
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例在本院经基因检测确诊的
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患儿纳入本研究$记录每例患儿的年

龄%体质指数"
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#和汉默史密斯功能运动量表扩展版"
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#评分$所有患儿行大腿常规序列
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扫描!测量右侧骨盆和大腿部位的
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块肌肉"右侧臀大肌%阔筋膜张肌%股直肌%股

内侧肌%股外侧肌%股中间肌%缝匠肌%半膜肌%半腱肌%股二头肌长头肌%大收肌%长收肌和股薄肌#的
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值!并得到彩色编码的肌肉组织
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值分布图!以确定受累最严重的肌肉$采用两独立样本
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技术能客观定量评估
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患儿疾病的严重程度!有助

于识别该疾病的肌肉受累模式$阔筋膜张肌的
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值可较准确地鉴别
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疾病严重程度的最理想的目标肌肉$
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是儿童最常见的致命性常染色体隐性遗传病之一(

%

)

!

发病率为
%

'

%####

"

%

'

.###

(

4

)

!以肢体近端为主的进

行性*对称性的肌无力和肌萎缩为主要临床表现(

/

)

$

根据患儿起病年龄和获得的最大运动能力!将
:@9

分为
#

"&

型$研究证明诺西那生钠靶向治疗能明显

改善
:@9

患儿的运动功能(

"

)

!且越早接受治疗!患儿

预后越好(

!).

)

$然而!目前临床常用的运动功能评估方

法尚不能评估单个肌肉的功能变化!且高度依赖于患

者的依从性(

$

)

$因此!一种无创*客观*敏感和可重复

性高的方法对于
:@9

的疾病监测及疗效评估具有重

要临床价值$

磁共振成像软组织分辨率高!能早期和直观地显

示肌肉受损情况(

7)&

)

$与常规
@AB

相比!定量
@AB

能

更可靠地反映神经肌肉疾病的肌肉组织特征(

%#)%%

)

!包

括
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技术*水
)

脂化学位移成像和磁共振波

谱成像等(

%4)%!

)

$其中!
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技术通过定量测量

肌肉
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值来反映肌肉的特性!目前将此技术应用于
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疾病的研究报道较少见(

%.)%$

)

$本研究基于
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技术探讨
:@9

患儿大腿肌肉受累情况及分

布模式!评估肌肉
=4

值与临床指标的相关性$

材料与方法

%a

研究对象

将
4#44

年
4

月
'4#44

年
%%

月在本院神经肌肉

疾病中心确诊的
47

例
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患者纳入本研究$纳入

标准%经多重连接依赖探针扩增技术"
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S
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N
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#检测出

:@O%

基因
$

*

7

外显子缺失而可配合完成
@AB

检查

和临床评估$排除标准%

#

除
:@9

以外!有可能改变

骨或肌肉代谢的任何其它慢性疾病的病史&

$

有
@AB

检查禁忌证&

%

临床资料不完整$所有临床评估均在

@AB

检查后
%

个月内进行$

本研究已获得本院伦理委员会批准"

4#4%%%.

#$

所有受试者由其父母或监护人签署了知情同意书$

4a

运动功能评估

由一位儿童康复科医师"具有
%#

年工作经验#采

用汉默史密斯功能运动量表扩展版"
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+JUQU

!
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#对所有

受试者进行运动功能评估$
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共包括
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个评

估项目!分值范围为
#

"
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(
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$
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检查方法

使用
<L,-,

S

BJ

N

QJ,+/0#=

超导磁共振成像仪和

%.

通道体部相控阵列线圈$不能配合者在检查前采

用
%#̀

水合氯醛"

#0!*;

'

K

N

#进行灌肠!最大剂量不

超过
%#*;

$扫描时患者取仰卧位*足先进*大腿自然

放松状态!以大腿中段为中心进行扫描!扫描范围自双

侧髂前上棘至股骨远端!总扫描时间约
4#*,J

!各序列

扫描参数如下$
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横轴面
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%
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=(&*H

!层厚
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!层间距
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!视野
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!采集次数
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分别为
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*

4.

*
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*
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*
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和
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!层厚

!**

!层间距
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!视野
47#**b%7#**

!采集矩

阵
4"/b%77

!体素大小
%0%! **b#0&! **b

!0##**

!扫描时间
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图像分析和测量

由一位经验丰富的放射科医师"工作经验
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进行
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图像分析和数据测量$先在
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缝匠肌
%0!!7 ' ' ' ' ' ' ' ' ' ' '

阔筋膜张肌
%0&.$ #0"#& ' ' ' ' ' ' ' ' ' '

股外侧肌
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'

' ' '

半膜肌
"0%$.

'

40.%7

'

404%#

'

/0!4#

'

40&4&

'

/0"!"

'

40!%/

'

%07%$

'/04//

'

#0$%7 ' '

半腱肌
/0%$$

'

%0.%& %04%# 40!4#

'

%0&/# 40"!!

'

%0!%/ #07%7'"04/4

''

'#047% '#0&&& '

股二头肌长头
/0&#7

'

40/!#

'

%0&"4

/04!4

'

40..%

'

/0%7.

'

404"!

'

%0!"&

'/0!##

'

#0"!# '#04.7#0$/4

注'

'差异有统计学意义"

"

#

#0#!

#$

腿肌肉"股直肌*股内侧肌*股外侧肌*股中间肌*缝匠

肌*半膜肌*半腱肌*股二头肌长头肌*大收肌*长收肌

和股薄肌#的最大横截面!沿各条肌肉边界的内侧约

%**

处勾画
AFB

!然后将其复制到
=

4

)*+

SS

,J

N

图像!

由
<L,--,

S

H

后处理工作站自动得到各肌肉的
=

4

值$

肌肉平均
=

4

值由所测量的
%/

块肌肉的
=

4

值取平均

值所得$

"a

统计分析

使用
:<::4!0#

软件进行统计学分析$计量资

料中符合正态分布者以均数
d

标准差表示!不符合者

以中位数"上*下四分位数#表示$采用方差分析比较

%/

块肌肉之间
=

4

值的差异!并应用
;:8)!

检验对各

肌肉
=

4

值进行两两比较$采用
@+JJ)WL,RJQ

]

#

检

验比较
2

*

3

型患者股二头肌长头
=

4

值的差异!应用

两独立样本
!

检验比较
2

*

3

型患者其余
%4

条肌肉

=

4

值*肌肉平均
=

4

值*

>C@:(

评分及年龄的差异$

采用
:

S

Q+D*+J

相关性分析评估肌肉
=

4

值与年龄*

6@B

及
>C@:(

评分之间的相关性$以
"

#

#0#!

为

差异有统计学意义$

结
!

果

%a

患者的基本资料

47

例
:@9

患儿!

2

型
%!

例!

3

型
%/

例&年龄

%0/

"

%/0$

岁!平均"

.0.d/0%

#岁&

>C@:(

评分为
4

"

."

!平均"

470!d%70&

#&

6@B

为
%#0&

"

/%0!K

N

'

*

4

!中

位数
%.0!

"

%/0!

!

%&0%

#

K

N

'

*

4

!

%/

块肌肉的平均
=

4

值

的取值范围为
"40&

"

$#0%*H

!均数为"

!.0/d70!

#

*H

$

40

各肌肉的
=

4

值对比

%/

块肌肉
=

4

值的总体差异有统计学意义"

'c

$0$!!

!

"

#

#0##%

#$对
%/

条肌肉的
=

4

值进行组间两

两比较!结果见表
%

$其中!

=

4

值最高者为臀大肌

("

./0/d%%0&

#

*H

)!其次为股外侧肌("

.%0"d

&0&

#

*H

)&

=

4

值最低者为长收肌("

"40!d"0!

#

*H

)!

其次为半膜肌("

!%0.d$0.

#

*H

)$长收肌的
=

4

值明

显低于其它肌肉!差异均有统计学意义"

!0#!#

&

!

&

$0"#&

!

"

均
&

#0##%

#$

彩色编码分布图可直观显示
%/

块肌肉的
=

4

值

呈异质性分布!可提供有效的视觉评估"图
%

*

4

#$

/0

2

*

3

型
:@9

临床资料和肌肉
=

4

值的比较

2

*

3

型
:@9

组临床资料和肌肉
=

4

值的比较结

果见表
4

$

2

型
:@9

患儿阔筋膜张肌
=

4

值显著高于

3

型!

2

型
:@9

组的
>C@:(

评分和年龄明显低于

3

型组!差异均具有统计学意义"

"

#

#0#!

#&而其余各

条肌肉的
=

4

值*

%/

块肌肉平均
=

4

值及
6@B

在两组

之间的差异均无统计学意义"

"

"

#0#!

#$

表
4

!2

!

3

型
:@9

患者临床资料和肌肉
=

4

值的比较

指标
2

型
:@9

组
3

型
:@9

组 统计量
"

值

=

4

值(
*H

臀大肌
..0&d%%0" !&0%d%%0"

%07##

+

#0#7/

缝匠肌
.%07d%%0# !!0!d%40% %0""$

+

#0%.#

阔筋膜张肌
."0$d%404 "&07d%/0/

/0#7!

+

#0##!

'

股外侧肌
.40/d%#0" .#0"d&0! #0!#$

+

#0.%$

股中间肌
.#0#d70/ !&0!d70" #0%$!

+

#07./

股内侧肌
./0/d%%0$ !707d%#0%

%0#$.

+

#04&4

股直肌
!70.d70& !70.d%%0/ #0##7

+

#0&&"

大收肌
!&0.d%"0% !/04d%%0"

%0/#4

+

#04#"

长收肌
"40!d"0# "40!d!04 '#0##$

+

#0&&"

股薄肌
!.0.d&0! !#0%d%%07 %0!&%

+

#0%4"

半膜肌
!40/d$07 !#0$d$0"

#0!4&

+

#0.#%

半腱肌
!!0"d%%04 !/0%d&04 #0!7.

+

#0!./

股二头肌长头
"&0&

"

"!0!

!

."07

#

"707

"

"/0$

!

!.0"

#

'%0%4&

[

#04!&

肌肉平均值
!70/d70. !"0#d70% %0/$!

+

#0%7%

>C@:(

评分
%.0!d%40. "404d%!0! '"07""

+

#0###

'

年龄(岁
!0%d40! 70/d407

'/044%

+

#0##/

'

6@B

(

K

N

(

*

4

%!0.d40. %&0%d.0# '%0&7.

+

#0#.!

注'

+为
!

值!

[为
$

值$

"a

肌肉
=

4

值与临床指标的相关性

:@9

患者肌肉
=

4

值与临床指标的相关性见表

/

$

:@9

患者肌肉平均
=

4

值与
>C@:(

评分呈负相

关关系"

%c'#0.!$

!

"

#

#0##%

#!与
6@B

和年龄无显

著相关性"

"

"

#0#!

#&

6@B

与年龄无显著相关性"

"

"

#0#!

#&

>C@:(

评分与
6@B

和年龄均无显著相关性

"

"

"

#0#!

#$
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放射学实践
4#4/

年
7
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卷第
7

期
!
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!
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N
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!
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图
%

!

女!

&

岁!

3

型
:@9

$

+

#骨盆横轴面
=

4

彩色编码图示臀

大肌呈绿色"黑箭#!表明其
=

4

值明显高于前方呈蓝色的阔筋

膜张肌"白箭#&

[

#骨盆横轴面
=

%

WB

!显示骨盆肌肉的解剖结

构$

!

图
4

!

女!

!

岁!

2

型
:@9

$

+

#大腿横轴面
=

4

值彩色编

码图!示长收肌呈蓝
'

黑混杂色"白箭#!其余肌肉以黄
'

绿色为

主!表明长收肌
=

4

值明显低于同层面的其它肌肉&

[

#大腿横断

面的
=

%

WB

!显示大腿层面肌肉的解剖结构$

图
/

!

:@9

患者阔筋膜张肌
=

4

值与
>C@:(

相关

性$

表
/

!

年龄!

6@B

!

>C@:(

与
=

4

的相关性

指标 年龄
6@B >C@:(

=

4

年龄
%0###

1 1 1

6@B #0%4% %0###

1 1

>C@:(

评分
#0/#$ #0%%/ %0###

1

=

4

#0#/& #0//#

'#0.!$

'

%0###

注'

'显著差异"

"

#

#0##%

#$

除股中间肌"

%c'#0/$"

!

"c#0#!

#*长收肌"

%c

'#04!#

!

"c#04##

#和半腱肌"

%c '#0/..

!

"c

#0#!!

#之外!其它肌肉的
=

4

值与
>C@:(

评分均呈

显著负相关"

'#0.&#

&

%

&

'#0/7.

!

"

#

#0#!

#$其

中!阔筋膜张肌的
=

4

值与
>C@:(

评分的相关性最

高"

%c'#0.&#

!

"

#

#0##%

&图
/

#$此外!在
2

型与
3

型患者中!肌肉平均
=

4

值均与
>C@:(

评分呈高度

负相关"

%c'#0.&.

*

'#0$4"

!

"

均
#

#0#%

#!而

与年龄和
6@B

均无显著相关性"

"

均
"

#0#!

#$

讨
!

论

:@9

的发病机制是运动神经元生存基因

%

"

HMDG,G+-*2R2DJQMD2J

N

QJQ%

!

:@O%

#发生缺

失或突变!导致其编码的
:@O

蛋白水平降低!

引起
*

神经元的缺失和进行性肌肉萎缩(

4#)4%

)

$

目前通过提高
:@O

蛋白水平的病因治疗方法

已经取得显著进展(

/

!

44

)

$多项临床试验及长期

随访研究结果均表明!以诺西那生钠为代表的

针对
:@O

靶点的反义寡核苷酸药物可以维持

甚至显著改善
:@9

患者的运动功能!并且显

著增加
:@9

患者的无事件生存时间(

4/)4"

)

!且

患者的预后与接受治疗的时间早晚相关(

!

)

$

>C@:(

是一项由
//

个项目组成的功能

评估量表!有较高的评分者信度!且与用于评

估
:@9

严重程度的生物标志物有很好的相关

性(

4!

)

!适用于
4

型和
/

型脊髓性肌萎缩症中能

走动的患者$但目前用于反映
:@9

肌肉损伤的临床

运动功能评估方法仍不够敏感!不足以监测疾病进程

或治疗过程中的微小变化(

4.

)

$

@AB

是活体研究骨骼肌解剖及组织特征的有力

且无创性工具(

4$)47

)

!既往主要通过定性或半定量方法

研究肌肉内脂肪浸润程度以及测量肌肉体积来评估

:@9

患者的肌肉受累情况(

%7

!

4&

!

/#

)

$然而!半定量评价

具有主观性!且肌肉体积无法准确反映肌肉的细微改

变$

=

4

)*+

SS

,J

N

可定量测量组织的
=

4

值!即横向弛

豫时间$当肌肉组织出现炎症*水肿*脂肪浸润或纤维

化等病理生理学改变时!水分子运动受限!肌肉的
=

4

值则会延长$

:@9

患者肌肉的去神经支配常常导致

肌肉的水肿和脂肪浸润(

%$

!

/%

)

!这两者均会增加肌肉的

=

4

值$本研究通过
=

4

)*+

SS

,J

N

技术定量测量
:@9

患儿臀部及大腿
%/

块肌肉的
=

4

值!结果显示臀大肌

的
=

4

值最高!其次为股外侧肌!长收肌的
=

4

值明显

低于其它肌肉"

"

#

#0#!

#$这种骨盆及大腿前部肌群

受累较重*长收肌等内侧肌群受累相对轻微的受累模

式与既往报道相一致(

4&

)

!提示
:@9

疾病的肌肉受累

模式存在一定规律!其潜在机制尚不完全清楚!可能与

解剖及功能特点有关!即这些受累轻微的肌肉均为较

薄弱的带状肌!在人体活动中主要起协调作用而受力

相对较小(

/4

)

$本研究结果表明
=

4

)*+

SS

,J

N

可以准确

地评估个体肌肉的受累情况!其中
=

4

值彩色编码图

可快速*直观地显示各肌肉受累程度的差异$

已有研究描述了
2

型和
3

型
:@9

患者在
@AB

上大腿肌肉受累程度的差异(

4&

)

$本研究结果显示!

2
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7
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7
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型患儿的
>C@:(

评分明显低于
3

型患儿!

2

型患儿

的阔筋膜张肌
=

4

值显著高于
3

型患儿!证实了
2

型

患儿临床功能更差!大腿肌肉受累情况较
3

型更为严

重$这表明
=

4

)*+

SS

,J

N

可作为客观的定量技术在一

定程度上反映
:@9

患者的临床运动能力!且有助于

区分
2

型与
3

型
:@9

患者!其中阔筋膜张肌的
=

4

值

可能是反映疾病严重程度*区分两型患儿的有效指标$

此外!

2

*

3

型患儿的年龄也存在显著差异$由于目前

尚缺乏对疾病变化规律和自然进程的明确解释!我们

仍需要在不同疾病类型的比较研究中进一步探索$

本研究结果表明在
2

型*

3

型及所有患者中!肌肉

平均
=

4

值与
>C@:(

评分均呈高度负相关!即患者

运动功能越差!肌肉的平均
=

4

值越高!也进一步说明

=

4

值可以反映
:@9

患者的病情严重程度$其中!对

于个体肌肉而言!阔筋膜张肌的
=

4

值与
>C@:(

的

相关系数最大!提示该肌肉
=

4

值与疾病严重程度最

相关!说明阔筋膜张肌可能是反映疾病活动度的理想

目标肌肉!这对
:@9

患者的病情监测和疗效评估具

有重要的临床意义!当然这仍需进一步大样本研究来

验证$此外!在
2

型*

3

型及所有患者中!肌肉平均
=

4

值均不随年龄增长而增加!提示
:@9

是一种相对稳

定的疾病!这与既往研究的结论相一致(

%7

)

$这可能与

:@9

不同分型的起病年龄及能达到的最大运动功能

本就存在差异有关!未来需通过纵向研究监测疾病进

展过程中患者骨盆及大腿各肌肉
=

4

值的变化情况$

本研究存在一定的局限性$首先!由于患者年龄

小*扫描时间较长等限制!本研究缺乏与同龄健康对照

组的比较$其次!我们纳入的患者数量偏少!有待在今

后的研究中增加样本量来进一步研究和论证我们的结

果$此外!本研究仅在横断面探讨
=

4

)*+

SS

,J

N

评估

:@9

疾病严重程度及分析肌肉受累模式的潜在价值!

未来将通过该技术纵向比较患儿治疗前后
=

4

值的变

化!以进一步确定
=

4

)*+

SS

,J

N

对疾病疗效及预后评

估的临床意义$最后一点!本研究中未将
=

4

)*+

SS

,J

N

技术与
8=B

和
8,Y2J

脂肪定量技术等其它相关技术

进行比较!

8=B

可通过检测水分子的扩散情况来评价

骨骼肌结构的改变(

%4

!

//

)

!

8,Y2J

脂肪定量技术则通过

肌肉脂肪分数来精确评估肌肉的脂肪浸润情况!多模

态
@AB

定量参数间的比较及联合应用对疾病的进展

和疗效评估应该具有更重要的意义$

总之!

=

4

)*+

SS

,J

N

技术能客观定量评估
:@9

患

儿疾病的严重程度!有助于识别该疾病的肌肉受累模

式$阔筋膜张肌
=

4

值可区分
2

型与
3

型
:@9

患者!

此块肌肉可能是反映患者临床运动功能的理想目标肌

肉$
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