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遗传性压迫易感性周围神经病2例报告
并文献复习

纪春波 1， 马思情 1， 李进兰 1， 周 杰 1， 朱建英 1， 杨 平 2

摘 要： 回顾性分析 2例经基因确诊的遗传性压迫易感性周围神经病（HNPP）患者的临床资料与肌电图检
查结果。发现 2例患者肌电图检查均存在广泛的周围神经损害，涉及运动及感觉神经功能，并且在神经易受压迫部
位观察到运动神经传导速度（MNCV）及感觉神经传导速度（SNCV）均减慢；2例患者均携带周围脱髓鞘磷脂蛋白 22
基因的杂合性缺失变异。通过对 2例HNPP患者的临床表现、肌电图检查结果、基因检测结果分析及文献复习，旨
在为临床HNPP的诊断、治疗及预后提供参考。
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Hereditary neuropathy with liability to pressure palsies： A report of two cases and a literature review JI Chunbo， 
MA Siqing， LI Jinlan， et al.（The First Clinical Medical College of Ningxia Medical University， Yinchuan 750004， China）

Abstract： In this study， a retrospective analysis was performed for the clinical data and electromyography findings 
of two patients with genetically confirmed hereditary neuropathy with liability to pressure palsies （HNPP）.  Electromyogra⁃
phy examination showed that both patients had extensive peripheral nerve injuries involving motor and sensory nerve 
functions， and reductions in both MNCV and SNCV were observed at the sites with liability to nerve compression.  Both 
patients carried heterozygous deletion mutations of the peripheral myelin protein 22 gene.  This article analyzes the clinical 
manifestations， electromyography findings， and genetic testing results of two patients with HNPP and conducts a literature 
review， in order to provide a reference for the diagnosis， treatment， and prognosis of HNPP in clinical practice.
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遗传性压迫易感性周围神经病变（hereditary 

neuropathy with liability to pressure palsies，HNPP）是
一种罕见的常染色体显性遗传性疾病，其特征为
第 17号染色体 p11. 2区域的杂合性缺失，该病与周
围脱髓鞘磷脂蛋白 22（PMP22）基因的异常密切相
关［1-3］。临床表现以反复发作的周围神经麻痹为特
点，这些症状易于在神经受压或拉伸的部位产生，即
便是轻微的压力或牵引亦能诱发。其临床症状呈现
多样化且复杂性，涵盖了单神经病变、多发性单神经
病变、广泛的多发性周围神经病变以及臂丛神经病
变等多种形式［1，4，5］。值得注意的是，少数患者中枢
神经系统亦可能受到影响［6，7］，这种情况常导致诊断
过程中易与其他类型的周围神经病混淆，相关的文
献报道目前相对有限。本文旨在通过分析 2 例
HNPP患者的临床表现、肌电图检查结果及基因检测
报告，来深入探讨和总结HNPP的特点与认识。

1　病例资料
病例 1，女，18 岁。因“双手麻木无力 20 d”，于

2022年8月26日收治于宁夏医科大学总医院。患者
于 20 d 前（2022 年 8 月 6 日 18∶00）劳累后出现双手
麻木无力，无法持握，用力时感双手抖动，无双下肢
无力、四肢抽搐、牙关紧闭、双眼上翻、头晕、头痛及
恶心、呕吐等症状，上述症状持续不缓解，遂就诊宁
夏医科大学总医院门诊，以“周围神经病”收住院。

神经系统查体显示：右手尺侧二指并指力弱，双下肢
肌肉欠饱满，弓形足，右足第四趾畸形，右面部、双手
及双前臂针刺痛觉减弱，余神经系统检查无阳性体
征。患者自诉无家族遗传病史、外伤史及手术史。
辅助检查：常规及特殊感染实验室检验未见异常，但
其中同型半胱氨酸：HCY 62. 27 μmol/L；胸部 CT、心
脏彩超、腹部彩超、脑干听觉、体感及视觉诱发电位
均未见异常；肌电图检测示：广泛性周围神经损害：
（1）运动、感觉神经均受累；（2）轴索、脱髓鞘损害并
存（见表 1）。基因检测报告：染色体 17p12区域内的
PMP22基因存在 751Kb的大片段杂合缺失。基于此
诊断为HNPP。治疗上侧重于营养神经，具体包括口
服维生素 B6、叶酸及维生素 B1，辅以维生素 B12肌肉
注射等措施。治疗 5 d后患者症状显著改善后出院。
出院后 2 个月内双手无力症状完全消失，仍有双手
麻木症状，于 2023 年 2 月 16 日患者仍诉有双手麻
木，继续口服营养神经药物对症治疗，最终上述症状
基本消失。
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病例2，男，15岁。因“右上肢麻木伴右手垂腕27 
d”，于2017年10月16日收治于宁夏医科大学总医院。
患者于 27 d前在吴忠市人民医院因外伤髌骨粉碎性
骨折住院，于9月17日行髌骨粉碎性手术，术后3 d出
现右上肢麻木，以右前臂为重，近端和远端肌力无改
变，左上肢、躯干、双下肢正常，当时未予重视，麻木症
状未加重，持续不缓解，当地主管医生考虑患者2009

年右肘部外伤史，行右肘关节正侧位片未见明显异
常，未给予处理。患者2017提9月17日因右髌骨粉碎
性骨折手术好转出院回家后麻木症状仍持续不缓解，
于 9月 30日在上楼梯时右手用力后突然出现不能伸
腕和伸指，诉能持物，持物稳，遂于当地医院行头部CT
未见明显异常，为进一步诊治，于10月13日在宁夏回
族自治区人民医院行肌电图提示：多发性周围神经损

表1　2例HNPP患者的神经电生理表现

项目

DML（ms）
正中神经

尺神经

腓总神经

胫神经

CMAP（mV）
正中神经

尺神经

腓总神经

胫神经

MNCV（m/s）
正中神经

尺神经

腓总神经

胫神经

SNAP（μV）
正中神经

尺神经

腓总神经

腓肠神经

SNCV（m/s）
正中神经

尺神经

腓总神经

腓肠神经

刺激点

腕部

肘部

腕部

肘部

腋窝

踝部

腓骨小头

腘窝

踝部

腓骨小头

腕部

肘部

腕部

肘部

腋窝

踝部

腓骨小头

腘窝

踝部

腓骨小头

肘部-腕部

腕部-肘部

肘部-腋窝

踝部-腓骨小头

腓骨小头-腘窝

踝部-腓骨小头

指1
腕部

踝部

小腿外下

指1
腕部

踝部

小腿外下

病例1
左

4. 2
7. 9
3. 1
7. 9

未测

未测

未测

未测

4. 7
14. 5

20. 0
18. 9
12. 0
10. 6
未测

未测

未测

未测

24. 5
17. 7

57. 0
50. 0
未测

未测

未测

41. 0

28. 8
8. 5

未测

未测

35. 0
39. 0
未测

未测

右

5. 0
7. 9
4. 3
8. 7

未测

4. 4
12. 5
未测

4. 3
13. 7

22. 6
20. 9

2. 5
2. 8

未测

10. 0
8. 6

未测

29. 4
19. 9

55. 0
48. 0
未测

42. 0
未测

41. 0

19. 2
5. 5
1. 6

18. 5

35. 0
38. 0
40. 0
41. 0

病例2
左

6. 3
11. 1

2. 7
5. 9
9. 1
4. 0

11. 4
13. 7

3. 9
14. 1

14. 2
12. 2
18. 6
18. 2
16. 6

7. 4
6. 5
6. 8

21. 1
15. 8

54. 0
66. 0
41. 0
49. 0
46. 0
46. 0

4. 0
5. 0
−
4. 0

36. 0
40. 0

−
48. 0

右

5. 9
10. 9

2. 5
5. 5
8. 9
5. 7

12. 0
16. 8

4. 0
14. 2

16. 5
16. 8
18. 4
18. 1
16. 8
11. 3

9. 5
0. 3

17. 6
13. 5

55. 0
68. 0
40. 0
54. 0
23. 0
45. 0

9. 0
5. 0
−
3. 0

37. 0
46. 0

−
50. 0

注：DML,远端运动反应潜伏期；CMAP,复合肌肉动作电位；MNCV,运动神经传导速度；SNAP,感觉神经动作电位；SNCV,感觉神经传导速

度；−,未引出。
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害（感觉、运动神经均受累），遂就诊于宁夏医科大学
第一临床医学院门诊，以“右上肢麻木”收治入院。神
经系统查体显示：右手背伸功能缺失，右下肢因术后
疼痛活动受限，左侧肢体肌力正常，双上肢腱反射未
引出，双下肢膝反射与踝反射未引出。右侧共济未
查，左侧共济稳准，右前臂桡侧痛觉减退。否认家族
遗传病史；既往有外伤史：2009年右肘部外伤，2017年
右膝髌骨外伤；手术史：2009年因外伤致右上肢肘部
鹰嘴粉碎性骨折行手术治疗，2017因外伤致右侧髌骨
粉碎性骨折手术治疗。辅助检查：实验室检验、腹部
彩超、心脏彩超及胸部CT均未见异常；肌电图检查显
示：上、下肢存在周围神经源性损害。考虑患者童年
时肘部外伤后手术史，请骨科会诊后考虑，右上肢的
桡神经损害可能与外伤后桡神经与周围组织黏连，右
上肢用力后导致桡神经过伸性损伤有关，查体符合右
上肢桡神经肘部及肘上损伤，从而导致伸腕及拇外展
功能受限。治疗上予以维生素B12、B1注射液及脑苷肌
肽注射液肌肉注射等营养神经对症治疗，患者症状有
所改善，但鉴于多发性周围神经损害原因仍未明，建
议行神经活检，并行代谢、遗传基因检测等，家属商议
后表示暂出院，拟到外地医院就诊。出院后随访，患
者至北京丰台右安门医院进一步完善基因检测报告
显示：存在PMP22基因1~5号外显子的大片段杂合缺
失。最终确诊为 HNPP。患者于 2024 年 8 月 7 日因

“右侧足下垂5 d”再次入院。主要表现为右足背屈困
难，肌电图复查检查确认为多发性周围神经损害，其
中包含右腓总神经的部分损害（见表 1）。基于患者
HNPP的诊断明确，故治疗上继续采取营养神经治疗
方案，患者症状改善后出院。出院后继续进行营养神
经治疗。

2　讨 论
HNPP是一种以周围神经系统病变呈现为显著临

床表现的罕见的常染色体显性遗传病，其特征在于多
数患者在 17 号染色体 p11. 2~p12 区域发生含有
PMP22基因的 1. 5 Mb的大片段的杂合缺失，其中约
15%~20%病例归因于PMP22基因的点突变致病［8，9］，
该病发病率约为 16/100 000［3］，，相较于腓骨肌萎缩症
（charcot-marie-tooth disease，CMT）发病率（1/2 500~
1/10 000）［10］略低，常见发病年龄多在 10~30岁之间，
且无明显性别差异。有研究报道，接近 1/2的 HNPP
患者与PMP22基因突变关联密切，涉及的主要疾病
谱包括遗传性压迫易感性周围神经病（hereditary neu⁃
ropathy with liability to pressure plalsies，HNPP）、
Dejerine-Sottas 综 合 征（dejerine-sottas syndrome，
DSS）、腓骨肌萎缩症（charcot-marie-tooth，CMT）、
Roussy-Levy综合征（roussy-levy syndrome，RLS）、腓骨
肌萎缩1E型（CMT1E）及由PMP22突变所致的其他周
围神经病变亚型［11］；其中最常见的类型为 HNPP 和
CMT［1，3，11］。PMP22蛋白主要富集在外周神经系统的
髓鞘层，其水平的改变是由基因突变引起的，PMP22
磷脂蛋白的缺乏会干扰连接蛋白复合体的正常定位，

导致髓鞘间黏着连接和紧密连接受损，鞘磷脂渗透过
度及髓鞘通透性异常加大，继而抑制动作电位的有效
传导［11-13］，引发周围神经功能障碍。数据显示：中国
HNPP患者中86. 4%为缺失突变型，10. 2%则为点突
变型［3，13］。值得注意的是，17号染色体 p11. 2区域的
重复现象被认为与CMT的发病机制相关［14］。本研究
中提及的病例1、病例2，分别于18岁、15岁发病，恰好
处于HNPP的高发年龄阶段，两者的肌电图检测均显
示出多处周围神经（包括运动与感觉神经）受损迹象，
基因测序确认两者均携带 17号染色体 p11. 2区域内
PMP22基因的杂合缺失变异，有力地支持了病例1和
病例2的HNPP诊断结论。

HNPP的主要临床表征体现在反复发作的肢体
感觉异常及肌力减退，有小部分患者会伴随肢体疼
痛、肢体畸形及行走障碍等现象［15，16］。这些症状多
发生于易于受到压迫的单一神经区域，如尺神经经
过的尺神经沟、腓总神经绕行的腓骨小头部、正中神
经穿过的腕部，此外，桡神经与臂丛神经也可受
累［17，18］。也有少部分病例可累及中枢神经系统［7］。
在受累神经中以腓总神经、正中神经及尺神经最为
多见，分别占 25. 0%、21. 4% 及 21. 4%，胫神经受损
占18. 0%，而桡神经（7. 1%）和臂丛神经（7. 1%）受损
则相对较少见［16］。大多数患者的病情可在数日至数
月内完全恢复，仅少数患者可遗留某种程度的神经
功能缺陷，其中肌肉萎缩为最严重的后遗症［19］。本
研究所述两个病例：病例 1 表现为反复双手麻木无
力，右侧较左侧著为主要症状，追问患者无家族史，
无外伤史，无手术史，存在诱发因素；病例 2 表现为
反复发作右上肢麻木，右手垂腕，右足下垂，追问患
者无家族史，既往有右侧肘部，右侧膝部外伤史，推
测其症状可能由外伤所致的神经受压迫引起，进而
触发HNPP表现。

HNPP 展现出特有的肌电图特征，表现为感觉
神经与运动神经传导速度不对称性减慢。临床神
经电生理检测揭示，患者普遍存在神经传导异常，
这一现象广泛分布且影响深远，既涉及感觉神经也
波及运动神经，即便在缺乏明显神经系统症状和体
征的情况下亦如此，其电生理损害程度往往超过临
床症状的表现［18，20⁃22］。HNPP 的关键电生理变化体
现在髓鞘脱失上：具体体现为感觉神经传导速度 
（sensory nerve conduction velocity，SNCV）下降、运动
神经远端运动反应潜伏期（distal motor latency，
DML）延长、运动神经传导速度（motor nerve conduc⁃
tion velocity，MNCV）呈现轻度至中度减慢［23⁃26］、F 波
潜伏期延长、在神经易受压区域波幅减小及传导速
度下降［19］。本文讨论的 2 例患者的神经电生理检
测结果均显示多处周围神经损伤迹象（涉及运动感
觉神经），与 HNPP的典型电生理表现相符。

HNPP是一种少见的周围神经系统疾病，当前暂
无特效疗法，治疗策略主要侧重于缓解症状，涵盖营
养神经补给、微循环改善、采用小剂量激素进行抗炎
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镇痛以及结合中医针灸与物理疗法等手段。这些措
施能在一定程度上减轻肌肉无力、感觉麻木及疼痛
等表现；针对残留垂腕或足下垂的患者，应积极使用
腕部与踝足矫形器辅助治疗，以防止遗留畸形［3，27］。
当患者出现短暂的、单发的周围神经麻痹症状，且肌
电图检查提示多处周围神经传导异常，特别是易于
受压迫区域发现脱髓鞘变化时，应该考虑 HNPP 的
可能，并通过进行PMP22基因检测来确认诊断。本

研究通过回顾性分析宁夏医科大学总医院收治的 2
例经过基因诊断确认为 HNPP 患者的临床特征、肌

电图特点、确诊路径、治疗流程及其预后情况，同时

展开文献复习，旨在为临床医生深化对该病的认识

提供实证资料。
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