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家族性神经元核内包涵体病并发神经源性膀胱一例
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图１　CT示双侧侧脑室旁低密度脑白质脱髓鞘表现(箭).　图２　FLAIRT２WI示双侧额叶、侧脑室旁、皮

髓质交界区、胼胝体呈低信号(箭).　图３　２０１９年 DWI(b值＝１０００s/mm２)示皮髓质交界均呈花边样、曲

线样高信号(长箭),胼胝体出现高信号(短箭).　图４　２０２０年 DWI(b值＝１０００s/mm２)示额叶花边样高

信号明显变淡(长箭),而胼胝体信号范围增大,向右侧延伸(短箭).　图５　膀胱 CT 三维成像示膀胱壁凹

凸不平,神经源性膀胱影像学表现,且排尿CT显示尿道无明显狭窄.　图６　皮肤组织病理活检,镜下示部

分汗腺细胞、脂肪细胞和纤维细胞的核内可见嗜酸性包涵,免疫组织化学染色细胞核内可见P６２、泛素抗体强

阳性染色的包涵体.

　　病例资料　患者,男,６３岁,于２０１９年２月２０日

因“头晕伴恶心呕吐２天”入院.血压１２９/７８mmHg,
神志清,精神差,言语笨拙,高级神经活动下降,右口角

低,四肢肌力４级,肌张力正常,腱反射正常,病理征未

引出,闭目难立征(＋).既往于１０余年前出现勃起功

能障碍,２００５年因小便功能障碍诊断为前列腺肥大,
曾在外院泌尿外科手术治疗,术后效果欠佳,仍经常小
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便费力,淋漓不尽.家属诉其痴呆病史５年余,否认高

血压及脑梗死病史,２０１４年频繁出现头晕、短暂性遗

忘,持续时间长短不等,反复就诊于多家医院,均诊断

为“脑萎缩”;入院前因头晕发作跌倒,于外院外科门诊

行颅脑CT检查,未见明显异常.我院 CT 检查发现

脑白质脱髓鞘表现(图１),MR 表现为双侧大脑半球

皮髓质交界区呈 T１WI低及稍低信号环绕,T２WI、

FLAIR、DWI(b＝１０００)皮髓质交界区呈花边样稍高

信号环绕,胼胝体压部呈高信号(图２、３).２０１９年３
月２日手术室局麻下行皮肤活检,取１．５cm×１．５cm
左右大小的皮肤组织,包括表皮、真皮、皮下组织,标本

送北京天坛医院病理科,苏木精Ｇ伊红染色,在部分汗

腺细胞、脂肪细胞和纤维细胞的核内可见嗜酸性包涵,
免疫组织化学染色部分细胞核内可见 P６２、泛素抗体

强阳性染色的包涵体(图６),病理诊断为神经元核内

包涵体病.同时取其弟组织标本,病理同样结果.

２０１９年１１月１日再次以头晕、头痛伴呕吐、心慌、行
走不稳１天入院.２０２０年１１月２日因休息状态下出

现左上肢麻木,左侧肢体活动笨拙,再次入院,出现言

语笨拙,左侧鼻唇沟浅,伸舌居中,无头痛,头晕,神志

清,精神欠佳;测血糖７．０mmol/L,血压１５９/１０６mmHg,
行脑CT检查,排除脑出血.磁共振 DWI见皮髓质交

界区仍呈花边样稍高信号环绕,但额叶高信号明显变

淡,胼胝体压部高信号向右侧延伸(图４).２０２１年３
月２２日因排尿困难呈进行性加重,出现尿等待,尿滴

沥,尿不尽感,伴有下蹲式排尿,再次入院,膀胱CT三

维成像壁凹凸不平,尿道未见严重狭窄(图５).并开

始出现反应迟钝、表情淡漠、波动性认知障碍,昏睡状

态,拒进食及打人等精神症状.
讨论　神经元核内包涵体病(neuronalintranuＧ

clearinclusiondisease,NIID)是以中枢和外周神经系

统、内脏器官内嗜酸性透明包涵体为特征的,以慢性进

展的罕见的神经变性疾病,病理学特征为以区域性神

经元丢失、胶质细胞及神经元内有嗜酸性核内包涵体,
皮肤、胃肠道及腓肠神经活体组织检查可见同样的包

涵体[１].回顾影像学再次学习,影像上均出现 T２WI
沿皮髓质交界呈高信号影,胼胝体局部信号增高,以

DWI及FLAIR序列为著[２],DWI上皮髓质交界区呈

“花边样”、“曲线样”分布的高信号为成人 NIID 的特

征性影像表现[３],该病例在随访中发现,脑内部分病变

趋于好转,但胼胝体病变范围增大,依然可确定为慢性

进展.

NIID可分为婴幼儿型、青少年型和成人型,Sone
等[４]根据是否存在家族聚集现象将成人型分为散发性

和家族性.家族型主要表现为痴呆和肢体无力,散发

型在此基础上可见偶发性脑病、癫痫及膀胱功能障

碍[５],该病例为家族性,其兄疑似该病例后,对其兄和

弟均进行皮肤病理组织活检,均发现汗腺细胞、脂肪细

胞和纤维细胞的核内可见嗜酸性包涵,免疫组织化学

染色细胞核内可见P６２、泛素抗体强阳性染色的包涵

体,诊断为家族性,其妹拒绝皮肤活检.其兄和弟均在

十余年前出现勃起功能障碍,弟经常出现短暂性遗忘,
同样在本院多次住院,随访中颅脑磁共振未发现 NIID
相关病典型影像学表现;２００５年兄被误认为前列腺肥

大导致出现排尿困难,患者膀胱功能障碍发生于神经

功能障碍之前,应是以膀胱功能障碍起病,早期出现自

主神经症状,并早于痴呆症状,极其容易误诊,文献报

道极其少见,家族性 NIID报道更为少见.
随着 NIID 在临床中发现的病例不断增多,在年

轻时候出现自主神经功能障碍,若存在伴发频繁出现

头晕,短暂性遗忘,以及自主神经症状[６],要鉴别此病

的存在,颅脑磁共振可以辅助诊断,但并非所有的 NIＧ
ID都有影像学表现,仍需要皮肤活检做确定性诊断.
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