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　　【摘要】　目的　探讨面肩肱型脊肌萎缩症的临床表现和早期诊断。 方法　对我院 ２００６ 年收治的 １ 例
患者临床资料结合文献进行回顾性分析。 结果　该患者为青年女性，隐袭起病，进行性进展。 初期表现为选
择性累及颜面、肩胛带肌群和上肢近端肌群，早期血浆肌肉酶谱正常，电生理检查和肌肉活检均提示神经源
性损害。 结论　面肩肱型脊肌萎缩症与肌营养不良性面肩肱型肌萎缩临床上极为类似，应早期进行电生理
和肌肉活检检查协助确诊。
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【Abstract】　Objective　Ｔｏ ｄｉｓｃｕｓｓ ｔｈｅ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｆｅａｔｕｒｅ ａｎｄ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｏｆ ｆａｃｉｏｓｃａｐｕｌｏｈｕｍｅｒａｌ ｓｐｉｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ
ａｔｒｏｐｈｙ．Methods　Ｔｈｅ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｄａｔａ ｏｆ ａ ｐａｔｉｅｎｔ ｗｉｔｈ ｆａｃｉｏｓｃａｐｕｌｏｈｕｍｅｒａｌ ｓｐｉｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ ａｔｒｏｐｈｙ ｉｎ ２００６ ｗａｓ
ａｎａｌｙｚｅｄ ｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ．Results　Ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔ ｄｅｖｅｌｏｐｅｄ ｍｕｓｃｕｌａｒ ｗｅａｋｎｅｓｓ ｉｎｖｉｄｉｏｕｓｌｙ ｉｎ ｈｅｒ ｔｗｅｎｔｙ 唱ｓｉｘ ｙｅａｒｓ ｏｌｄ，
ａｎｄ ｇｏｔ ｗｏｒｓｅ ｐｒｏｇｒｅｓｓｉｖｅｌｙ．Ｔｈｅ ｄｉｓｅａｓｅ ｓｅｌｅｃｔｉｖｅｌｙ ａｆｆｅｃｔｅｄ ｍｕｓｃｌｅｓ ｉｎ ｆａｃｅ ，ｓｈｏｕｌｄ ｅｒｇｉｒｄｌｅ ａｎｄ ｐｒｏｘｉｍａｌ ａｒｍｓ ｉｎ ｉｔｓ
ｅａｒｌｙ ｓｔａｇｅ．Ｈｅｒ ｓｅｒｕｍ ｍｕｓｃｌｅ ｅｎｚｙｍｅ ｓｐｅｃｔｒｕｍ ｗａｓ ｎｏｒｍａｌ．Ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｙｓｉｏｌｏｇｉｃ ｓｔｕｄｙ ａｎｄ ｍｕｓｃｌｅ ｂｉｏｐｓｙ ｓｈｏｗｅｄ
ｌｅｓｉｏｎｓ ｏｆ ｎｅｕｒｏｇｅｎｉｃ ｏｒｉｇｉｎ．Conclusion　Ｔｈｅ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｆｅａｔｕｒｅ ｏｆ ｆａｃｉｏｓｃａｐｕｌｏｈｕｍｅｒａｌ ｓｐｉｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ ａｔｒｏｐｈｙ ｉｓ
ｍｕｃｈ ｓｉｍｉｌａｒ ｔｏ ＦＳＨ ｍｕｓｃｕｌａｒ ｄｙｓｔｒｏｐｈｙ ， ａ ｋｉｎｄ ｏｆ ｍｙｏｄｙｓｔｒｏｐｈｉａ．Ｔｈｅ ｄｉｓｅａｓｅ ｃａｎ ｂｅ ｄｉａｇｎｏｓｅｄ ｅａｒｌｙ ｂｙ
ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｙｓｉｏｌｏｇｉｃ ｓｔｕｄｙ ａｎｄ ｍｕｓｃｌｅ ｂｉｏｐｓｙ．
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　　面肩肱型肌萎缩（ＦＳＨ ｍｕｓｃｕｌａｒ ｄｙｓｔｒｏｐｈｙ）以累及
颜面、肩胛带肌群和上肢近端肌群为主，属于肌营养不
良症一种亚型，并构成第三大类遗传神经肌肉疾病。
临床上具有此类症状改变的，常考虑是由于遗传因素
所致的肌肉损害。 在运动神经元病中，存在一类以脊
髓前角和脑干运动神经元变性而致肌无力和肌萎缩的

疾病，称脊肌萎缩症（ｓｐｉｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ ａｔｒｏｐｈｙ，ＳＭＡ），但
该疾病很少选择性地累及颜面、肩胛带肌群和上肢近
端肌群。 面肩肱型脊肌萎缩症是脊肌萎缩症中一个罕
见亚型，国内尚未见报道。 本文报道 １ 例散发女性患
者，资料如下。

临床资料

患者女，已婚，汉族，农民。 ２００６ 年 ６月 １２ 日由门

诊收入我院。 既往体健，育 １ 子 ２ 女，均体健。 否认家
族遗传病史。
患者于 ２６ 岁时无明显原因逐渐出现双上肢炒菜

时举锅铲困难，拿针线、系纽扣等精细动作笨拙，长时
间行走后双下肢无力。 在当地按“颈椎病”理疗效果不
著。 病情进行性加重，逐渐出现翻身起床，下蹲起立困
难及上肢上举不能。 在当地医院查血甲状腺功能、电
解质、肌肉酶谱正常。 ３２ 岁时上述症状进一步加重，并
出现说话费力、饮水呛咳、咀嚼无力及吞咽困难。 有双
下肢及面部肌肉跳动感。 在某医院再次复查甲状腺功
能、自身抗体系列及肌酶谱等正常。 神经电生理：右侧
股四头肌及左手第一骨间肌提示神经源性损害；双侧
尺神经、腓神经运动传导速度正常。 ３３ 岁时来我院神
经系统查体发现：双眼闭合无力，吹口哨、鼓颊困难，双
侧咀嚼力差，左侧咽反射迟钝，饮水呛咳，可见舌肌震
颤，抬头力量差。 双侧胸大肌、斜方肌、冈上肌、冈下
肌、三角肌、大小鱼际肌、双手骨间肌肌萎缩，双上肢屈
伸肌力Ⅳ级，下肢屈肌肌力Ⅳ级，伸肌肌力Ⅴ级，上下
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肢肌张力正常，除右侧膝腱反射（ ＋）外余消失（图 １）。
入院后复查双手大小鱼际肌肌电图，呈长时限高波幅，
可见纤颤电位和巨大电位，为明显神经源性改变。 肌
肉活检 ＨＥ染色见肌纤维明显粗细不等，呈现群性肌萎
缩特点（图 ２）。 诊断为面肩肱型脊肌萎缩症。 出院后
给予甲钴胺、辅酶 Ｑ１０、艾迪苯醌等口服。 ５ 年后随访，
病情缓慢加重，已卧床不起。

讨　　论

面肩肱型肌萎缩临床特征最早为 Ｄｕｃｈｅｎｎｅ 于
１８６２ 年所描述，Ｌａｎｄｏｕｚｙ 和 Ｄｅｊｅｒｉｎｅ 于 １８８５ 年发表文
章，并提出“面肩肱”型（Ｆａｃｉｏｓｃａｐｕｌｏｈｕｍｅｒａｌ ｆｏｒｍ） ［１］ 。
后一直被认为是肌营养不良的一种亚型。 Ｆｕｒｕｋａｗａ
等

［２唱３］
曾报道一例年轻男性患者由于神经源性损害而

表现为选择性面肩肱部肌肉萎缩。 患者 １８ 岁因抬头、
抬臂无力起病，２０ 岁时不能吹口哨，２２ 岁时表现为明
显的面瘫、上肢近端无力，肩胛带肌因萎缩而呈典型的
翼状肩胛。 我国学者［４］曾报道伴有特殊体征的遗传性

肩肱型脊髓型肌萎缩家系一个，共 ４ 人发病，发病年龄
在 １０ ～３０ 岁左右，以缓慢进行性的颈肩带及双上肢肌
肉萎缩和无力为特点，仅 １ 例出现舌肌束颤，均伴有眼
外肌麻痹、抬头困难和神经性耳聋，１ 例伴有双眼白内
障。 对其中 １例患者行肌电图和肌肉活检结果显示为
神经源性损害。 该家系 ４ 例患者均未见明显面部肌肉
受累。
本文患者系青年女性，隐袭发病，对称性四肢无力

呈进行性进展。 符合神经变性疾病的发展规律。 从出
现症状到明显的颜面、肩胛带肌萎缩历时 ４ 年。 肌肉
萎缩呈典型的区域性分布，主要累及颜面、肩胛带和上
肢近端（图 １），与 Ｆｕｒｕｋａｗａ 报道病例极为相似。 由于
缺乏家族史，肌肉萎缩的区域性分布又与肌源性面肩
肱型肌萎缩相似或相同，若临床医师对该病缺乏警惕
很容易造成误诊。 从该患者和 Ｆｕｒｕｋａｗａ 报道的病例
看，肌无力呈进行性加重，肌肉萎缩范围逐渐扩大，病
情进展与结局和一般进行性脊肌萎缩症无异。 故推测

该疾病有可能是进行性脊肌萎缩症的一个亚型。 如果
不考虑其早期面、肩、肱的区域性肌萎缩，晚期临床表
现与一般进行性脊肌萎缩症很难鉴别。
肌源性面肩肱型肌萎缩为常染色体显性遗传，遗

传定位于 ４ｑ３５。 约９５％患者发病与４号染色体长臂末
端 ３畅３ ｋｂ串联重复序列拷贝的缺失有关，缺失的数量
与发病的年龄和病情严重程度明显相关［５唱６］ 。 面肩肱
型脊肌萎缩症的遗传性定位尚不明确，１９６７ 年 Ｆｅｎｉｃｈｅｌ
等［７］报道一对母女同患此病，提示其可能的遗传方式
为常染色体显性遗传。 １９９４ 年神经病学世界联盟神经
肌病研究组分类将肩肱型脊肌萎缩症划归为遗传性脊

肌萎缩的罕见类型
［８］ ，提示其染色体定位与肌源性面

肩肱型肌萎缩可能有所不同，尚需积累病例对其遗传
方式作进一步研究。
总之，面肩肱型脊肌萎缩症是一种以神经源性损

害引起的特殊区域肌肉萎缩为早期表现的运动神经元

病。 由于临床表现的相似性，疾病早期易与肌源性面
肩肱型肌萎缩相误诊。 若具有以下特点，应警惕该病
可能：（１）病情进展相对迅速；（２）早期出现肌肉跳动；
（３）肌无力症状相对重于肌萎缩；（４）检查血浆肌酶谱
正常。 早期进行针极肌电图和肌肉活检有助于诊断。
肌电图发现高波幅长时限的神经源性损害，肌肉活检
发现成群的小萎缩肌纤维具有肯定的诊断价值。
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