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１　临床资料　男性患者，５７岁，因“消瘦、行为异常１年半”

于２００８年６月１日入院。１年半以来家人发现患者消瘦，以

双上肢变细明显，左侧重于右侧，同时出现行为异常，表现为

与家人通电话时未讲完而突然挂断、频繁无故外出，外出后

可自行回家，不能正常完成工作，并有理解力、计算力下降；

后逐渐出现言语减少、舌肌发硬、发音含糊，并有饮水呛咳、

痰量、唾液增多。病程中患者无头痛、头晕，无恶心、呕吐，无

肢体麻木感，无随地大小便等异常行为，饮食睡眠可，大便便

秘，小便正常，体质量减轻约１５ｋｇ。既往体健，无家族遗传

病史。

　　神经系统检查：神清，注意力不集中，反应迟钝，构音障

碍。远近记忆力、理解力、判断力、计算力不同程度下降，定

时定向可。双侧咽反射消失，双侧胸锁乳突肌无萎缩，转头、

曲颈、耸肩力量差。舌肌萎缩，舌肌颤动，张口时舌居口中，

伸舌居中。四肢肌张力正常，无肌肉压痛，双上肢肩胛带肌、

肱二头肌、肱三头肌、三角肌、前臂肌群、大小鱼际肌、骨中肌

萎缩，肌萎缩肢体远端重于近端，左侧重于右侧。叩诊可见

肌束颤动。双下肢肌容积正常，右上肢近端肌力３级，远端

肌力２级，左上肢肌力２级，双下肢肌力４级，无不自主运

动，共济运动完成稳准；闭目难立征、串联步态不能完成。肢

体痛、触觉正常，关节位置觉、运动觉、震动觉存在，四肢腱反

射（），病理征（），双侧掌颏反射（＋）。颈软无抵抗，脑膜

刺激征（）。全身皮肤泌汗正常，皮肤颜色、温度正常。括约

肌功能正常。神经心理检查：简明精神状态量表（ＭＭＳＥ）１９
分（正常值：２４～３０分）；修订韦氏成人智力量表：言语智商

６２，操作智商因患者不理解指导语无法完成。总体智商５５
分，结论为痴呆。

　　辅助检查：ＧＧＴ６９Ｕ／Ｌ，总胆固醇６．１５ｍｍｏｌ／Ｌ，尿素

８．２ｍｍｏｌ／Ｌ，其余肝功指标正常。凝血机制正常。乙肝（）。

抗甲状腺免疫球蛋白抗体１１．３ｋＩＵ／Ｌ（正常范围２．２～４．９

ｋＩＵ／Ｌ），ＴＴ３、ＴＴ４、ＴＳＨ、甲状腺过氧化物酶抗体、甲状腺球

蛋白均在正常范围。梅毒、ＨＩＶ阴性。叶酸、维生素Ｂ１２在正

常范围。免疫指标：ＩｇＧ５．３ｇ／Ｌ（正常值８～１５ｇ／Ｌ），ＩｇＭ

０．４４ｇ／Ｌ（正常值０．５～２．５ｇ／Ｌ），补体Ｃ４０．１７８ｇ／Ｌ（正常

值０．２２～０．３ｇ／Ｌ），ＩｇＡ、补体Ｃ３、ＩｇＥ、ＣＲＰ均在正常范围。

心电图、胸片正常。肌电图：双侧腓总神经 ＭＣＶ减慢，双侧

正中神经、腓浅神经ＳＣＶ正常；双侧胸锁乳突肌呈混合单纯

相，右侧第一骨间肌少许失神经电位（正尖波），其余被检肌

肉（双侧大鱼际肌、右小鱼际肌、左第一骨间肌、双侧胫前肌）

呈单纯相；可见巨大电位，为１６．６４ｍｓ，见于右侧大鱼际肌，

提示神经源性损害。头颅 ＭＲＩ：脑萎缩（以额颞叶为主），双

侧半卵圆区点状缺血灶。脑脊液：常规、生化、ＩｇＧ指标检查

正常，寡克隆带阴性。

２　讨　论　本例为男性，５７岁发病，起病较早，病程１年余，

隐袭起病，进行性消瘦，双上肢肌萎缩、无力、肌颤等颈髓受

累症状，随后出现构音障碍、饮水呛咳等延髓受累表现，掌颏

反射阳性提示锥体束受累，无感觉、共济运动障碍表现，肌电

图证实广泛神经源性损害，可诊断为运动神经元病（ｍｏｔｏｒ

ｎｅｕｒｏｎｄｉｓｅａｓｅ，ＭＮＤ），因不足３个部位同时出现上、下运动

神经元体征，可拟诊为肌萎缩侧索硬化症（ａｍｙｏｔｒｏｐｈｉｃｌａｔｅｒ

ａｌｓｃｌｅｒｏｓｉｓ，ＡＬＳ）。本患者下运动神经元损害突出，上运动

神经元受累较轻，可能是下运动神经元症状掩盖上运动神经

元症状，这或许与合并痴呆有关。另组症状以性格改变、行

为异常为首发症状，相继出现理解力、计算力等下降，不能完

成日常工作，定时定向力保存较好，ＭＲＩ提示额叶、前颞叶萎

缩，可临床诊断为额颞痴呆（ｆｒｏｎｔｏｔｅｍｐｏｒａｌｄｅｍｅｎｔｉａ，ＦＴＤ），

确诊需行活检或死后尸检。故本例患者诊断为 ＭＮＤＦＴＤ
复合型，随病情进展可能出现其他节段脊髓受累，可拟诊为

ＡＬＳＦＴＤ复合型，属临床少见病例。

　　ＭＮＤ中最常见为ＡＬＳ，呈全球化分布，９０％以上为散发

型。ＡＬＳ分５个亚型［１］：ＡＬＳ合并痴呆、西太平洋 ＡＬＳ（关

岛病）、ＡＬＳ合并多系统变性、家族性ＡＬＳ、超氧化物歧化酶

１连接的ＡＬＳ。ＡＬＳ伴痴呆在散发病例中约占５％～３０％，

家族性病例约为１０％～１５％。当患者同时有３个脊髓节段

区或２个脊髓节段区和延髓节段区同时具有上、下运动神经

元受累证据时才能确诊 ＡＬＳ，而且还需注意排除颈椎病、青

年良性远端手肌萎缩症（平山病）、Ｋｅｎｎｅｄｙ病、多灶性运动

神经病、运动轴索性周围神经病以及脊髓灰质炎后遗症等疾

病［２］。

　　ＦＴＤ为一组临床综合征，包括Ｐｉｃｋ病、额颞叶变性、进
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行性失语、语义性痴呆。病理表现为特征性局限性额颞叶萎

缩，杏仁核、海马、黑质和基底节均可受累；Ｐｉｃｋ病可见Ｐｉｃｋ
细胞和Ｐｉｃｋ包涵体，缺乏阿尔茨海默病（Ａｌｚｈｅｉｍｅｒｄｉｓｅａｓｅ，

ＡＤ）特征性神经原纤维缠结和淀粉样斑。镜下可见萎缩脑

叶皮质各层神经细胞显著减少，Ⅱ、Ⅲ层明显；胶质细胞弥漫

性增生伴海绵样变。ＦＴＤ早期有各种行为异常，易被误诊为

ＡＤ或精神分裂症、双相情感障碍等。ＦＴＤ与 ＡＤ的区别在

于：ＡＤ通常早期出现认知功能障碍，如遗忘、视空间定向和

计算力障碍，社交和礼仪相对保留；ＦＴＤ一般７０岁以前起

病，以４５～６５岁多见，早于ＡＤ发病，早期出现人格改变、行

为异常和言语障碍，典型者出现ＫｌｕｖｅｒＢｕｃｙ综合征，而空间

定向及近记忆保存较好；神经影像学显示ＦＴＤ额颞叶萎缩，

ＡＤ广泛脑萎缩。ＦＴＤ一般病程２～２０年，以８～１０年多

见［３］，本例患者痴呆发展较迅速，推测伴有 ＭＮＤ的痴呆发

展较快。

　　ＦＴＤ可合并 ＭＮＤ或帕金森病。１９６４年迄今，日本已

报道１００余例ＦＴＤ合并 ＭＮＤ，Ｍｉｔｓｕｙａｍａ［４］在这１００余例

的基础上提出了其临床病理诊断标准：（１）隐袭起病，额颞叶

型痴呆，多在早老期（３８～７５岁，平均５５．４岁）；（２）表现为神

经源性肌萎缩（ＡＬＳ或进行性脊肌萎缩），以上肢远端、肩胛

带和面部明显，双下肢较少受累，下运动神经元症状较上运

动神经元突出；（３）病程２～５年（平均３０．６个月）；（４）少见

锥体外系症状和明确的感觉障碍；（５）影像学提示额颞叶萎

缩或灌注下降、低代谢，脑脊液和脑电图无特异性改变，词语

流畅性测试是检查额叶功能的较敏感指标；（６）无家族史；

（７）非特异性轻到中度变性改变，见于额颞皮质、舌下神经

核、脊髓和黑质。特征性改变为在大脑皮质第Ⅱ层和海马的

齿状颗粒细胞内存在对泛素有免疫反应的神经元包涵体。

诊断 ＭＮＤＦＴＤ主要依赖临床表现、肌电图和影像学检查，

现有的研究［５］多采用同时符合ＦＴＤ和 ＭＮＤ各自的诊断标

准即可诊断这一复合型疾病。

　　目前尚不能确定 ＭＮＤ与ＦＴＤ发病过程是否存在相关

性，但 ＭＮＤ出现认知损害表明其病理生理改变可能还涉及

额颞叶新皮质，认知损害可能是 ＭＮＤ的另一重要组成部

分，推测 ＭＮＤ是一种以运动系统变性为核心特征、涉及多

系统的神经变性疾病。反之，ＭＮＤ可能是原发性退行性痴

呆发病过程中的一个阶段，是额叶变性众多临床表现中的一

类。所以，在临床实践中应注意 ＭＮＤ患者的认知功能，同

样注意观察随访ＦＴＤ患者有无ＭＮＤ症状，从而更好地认识

ＦＴＤＭＮＤ。
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