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短篇与个案报告　 　 　 　 　 　 以后骨间神经损害为首发症状的遗传性
　 　 　 　 　 压力易感性周围神经病 １ 例报告

宫黎黎，　 任　 红，　 张　 帅，　 王竹梅

　 　 摘　 要：　 目的　 对 １ 例以后骨间神经损害为首发症状的遗传性压力易感性周围神经病（ＨＮＰＰ）患者进行神
经电生理检查和基因检测分析，旨在提高临床医师对此病的认识。方法　 收集患者及家属临床资料进行分析，并
复习相关文献对疾病进行简要总结。结果　 患者为 １５ 岁男性，因右前臂无力、抬指不能 １ 月余就诊。电生理检查
结果示多发性周围神经损害。基因检测示 ＰＭＰ２２ 基因外显子区域存在大片段杂合缺失变异。结论　 ＨＮＰＰ 具有
临床异质性，轻微受压后即出现神经麻痹，神经电生理检查存在多发周围神经损害时，应考虑本病可能。早期诊断

和对症治疗可改善患者的生存质量和预后。
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　 　 遗传性压力易感性周围神经病（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ ｎｅｕ
ｒｏｐａｔｈｙ ｗｉｔｈ ｌｉａｂｉｌｉｔｙ ｔｏ ｐｒｅｓｓｕｒｅ ｐａｌｓｉｅｓ，ＨＮＰＰ）是一
种少见的常染色体显性遗传性周围神经病，其临床

特点为轻微受压后反复出现常见神经卡压部位的神

经麻痹，神经电生理检查及基因检测可明确诊断。

本文报道 １ 例特殊的 ＨＮＰＰ，通过描述其临床特征、
体格检查及辅助检查，结合相关文献回顾，旨在提高

临床医师及肌电图诊断医师对此病的认识，减少误

诊漏诊。

１　 病例资料
患者，男，１５ 岁，因右前臂无力、抬指不能 １ 月

余，于 ２０２２ 年 １０ 月 ３０ 日来我院门诊就诊。患者 １
月前做俯卧撑后出现右上肢无力，表现为抬指不能、

抬腕力弱，无麻木、疼痛及感觉减退等症状。查体：

身高 １７０ ｃｍ，体重 ６０ ｋｇ。心肺腹查体正常。右手
指伸肌力 ０ 级，指屈、腕伸及腕屈肌力 ４ 级，余神经
系统查体未见异常。辅助检查示：血常规、甲状腺及

肝肾功能、血生化、肿瘤及风湿免疫相关化验未见异

常。脑脊液压力、常规、生化、免疫及抗神经节苷脂

抗体正常。颅脑、颈椎及双上肢肌肉磁共振正常。

电生理检查示多发性周围神经损害，累及感觉及运

动纤维，运动神经易卡压部位受累，脱髓鞘继发轴索

损害，以后骨间神经损害为重（见表 １、表 ２）。追溯
患者家族史，患者父亲既往有右腕无力病史，现已好

转。其父行电生理检查示多发性周围神经损害，感

觉及运动纤维均受累，运动神经易卡压部位受累，以

脱髓鞘为主（见表 １、表 ２）。患者母亲无症状，电生
理检查正常。遂进一步行基因检测示患者 ＰＭＰ２２
基因外显子区域存在大片段杂合缺失变异（见图

１）。明确诊断为 ＨＮＰＰ。患者父母拒绝行相关基因
检测。给予营养神经、减轻水肿等治疗 １ 个月，患者
症状无明显缓解。２ 个月后随访，患者右手指伸肌
力 ２ 级。
　 　 ２　 讨　 论

ＨＮＰＰ是一种少见的常染色体显性遗传性脱髓
鞘性神经病，患病率约为（８． ４ ～ １６）／ １０ 万人［１］。多

以家族聚集性为主，散发病例也有报道［２，３］。该病

的发病机制是 ＰＭＰ２２ 基因的染色体 １７ｐ１１． ２ 的片
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表 １　 患者及家属神经电生理（运动神经传导）检查结果

　 　 项目 刺激点
患　 者

左 右

患者父亲

左 右

ＤＭＬ（ｍｓ）
　 正中神经
　 尺神经
　 桡神经
　 腓总神经
　 胫神经
ＣＭＡＰ（ｍＶ）
　 正中神经

　 尺神经

　 桡神经

　 腓总神经

　 胫神经

ＭＮＣＶ（ｍ ／ ｓ）
　 正中神经
　 尺神经

　 桡神经
　 腓总神经

　 胫神经

腕

腕

前臂

踝

踝

腕

肘

腕

肘下

肘上

前臂

桡神经沟处

踝

腓骨小头下

腓骨小头上

踝

窝

肘腕
肘下腕
肘上肘下
桡神经沟前臂
腓骨小头下踝
腓骨小头上下
窝踝

４． １↑
３． ４↑
未测

５． ５↑
５． ９↑

４． ６↓
４． ６↓
５． ２
５． ２
４． ７
未测

未测

４． ９
３． ６
３． ６
４． ７
４． ７

５３． ４
５９． ７
１９． ６↓
未测

４０． ８
３４． １↓
３６． ６↓

４． １↑
３． ２↑
２． ５
７． ７↑
７． １↑

９． ２
８． ３
６． ２
６． ２
６． １
２． ８↓
２． ８↓
４． ７
３． ５
１． ３↓
２． ８↓
２． ８↓

５２． ０
５１． ８
２９． ２↓
４３． ３↓
３４． ４↓
３１． ７↓
４２． １

５． ７↑
３． ６↑
未测

４． ８
５． ２

５． ２
５． ２
６． ８
６． ８
６． ８
未测

未测

７． ０
６． ２
６． ２
４． ６
４． ６

４６． ９↓
５７． ９
３２． ０↓
未测

４２． ６
３７． ３↓
４６． ２

５． ４↑
３． ４↑
未测

５． ２
未测

６． ８
６． ８
５． ２
５． ２
４． ９
未测

未测

６． ７
５． ５
５． １
未测

未测

５１． ２
５９． ５
３１． ０↓
未测

４１． ３
４０． ７
未测

　 　 ＤＭＬ：末端运动潜伏期；ＣＭＡＰ：复合肌肉动作电位；ＭＮＣＶ：运动神经传导速度。

表 ２　 患者及家属神经电生理（感觉神经传导）检查结果

　 　 项目 刺激点
患者

左 右

患者父亲

左 右

ＳＮＡＰ（μＶ）
　 正中神经
　 尺神经
　 桡神经
　 腓浅神经
　 腓肠神经
ＳＮＣＶ（ｍ ／ ｓ）
　 正中神经
　 尺神经
　 桡神经
　 腓浅神经
　 腓肠神经

指Ⅰ
指Ⅴ
拇指背侧

小腿外侧

外踝

腕部指Ⅰ
腕部指Ⅴ
前臂拇指背侧
小腿外侧踝
小腿后外侧外踝

８． ５
３． ６↓
６． ５
０． ７↓
１． ５↓

３７． ８↓
２９． ４↓
４８． ４
３２． ４↓
３５． ７↓

８． ３
４． ０↓
５． ５
１． ０↓
２． ９↓

３６． ６↓
３４． ２↓
４８． ０
３３． ６↓
３８． ７↓

３． ０↓
１． ６↓
未测

－
１． ２↓

２７． ３↓
３３． ９↓
未测

－
３６． ９↓

２． ４↓
１． ５↓
未测

－
１． １↓

３０． ４↓
３２． ３↓
未测

－
３６． ９↓

　 　 ＳＮＡＰ：感觉神经电位；ＳＮＣＶ：感觉神经传导速度；－：未引出波形。

段缺失或点突变［４］，致使 ＰＭＰ２２ 在周围神经的有髓
纤维表达减少［５］。ＰＭＰ２２ 在周围神经的髓鞘雪旺细
胞中含量最丰富，ＨＮＰＰ 患者的 ＰＭＰ２２ 异常表达导
致周围神经局灶性的髓鞘增厚、节段性脱髓鞘及髓

鞘再生［６］。因 ＰＭＰ２２ 在中枢神经系统表达相对较
低，临床症状以周围神经损害为主。

ＨＮＰＰ的首次发病年龄多为 ２０ ～ ３０ 岁。典型临
床表现为轻微压迫后易卡压部位神经的反复短暂的

无痛性麻痹，以腓总神经、尺神经、正中神经最常见，

其次为臂丛神经、桡神经，颅神经少见［７］。大多数患

者可完全康复。非典型临床表现包括多灶性压迫性
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神经病、腓骨肌萎缩症（ｃｈａｒｃｏｔＭａｒｉｅＴｏｏｔｈ，ＣＭＴ）
样、慢性获得性脱髓鞘性多发性神经病（ｃｈｒｏｎｉｃ ｉｎ
ｆｌａｍｍａｔｏｒｙ ｄｅｍｙｅｌｉｎａｔｉｎｇ ｐｏｌｙｎｅｕｒｏｐａｔｈｙ，ＣＩＤＰ）样慢
性进行性多发性神经病和肩腓综合征［８ ～ １０］等。由于

该病患者常表现为良性病程，甚至无临床症状，因此

本病的发病率可能被低估。

ＨＮＰＰ常见的辅助检查方法包括基因检测、神经
活检、神经电生理检查、神经超声及神经磁共振 ＭＲＩ
等，不同检查方法在诊断该病中发挥不同作用。

神经电生理检查对描述 ＨＮＰＰ 神经受累的模式
具有重要诊断价值。研究表明，即使在无症状的患

者中也存在广泛的神经传导改变［１１］。患者电生理

检查多呈感觉和运动传导异常，感觉障碍通常更明

显。神经传导异常多见于狭窄的解剖部位。如尺神

经在肘部，腓总神经在腓骨小头处或正中神经在腕

管，表现为神经传导减慢和（或）神经干压迫部位的

传导阻滞。２０００ 年，Ｄｕｂｏｕｒｇ 等［１２］提出了 ＨＮＰＰ 的
电生理诊断标准：双正中神经 ＤＭＬ 延长，双正中神
经（掌腕）ＳＮＣＶ 减慢；至少一侧腓总神经 ＤＭＬ 延
长或 ＭＮＣＶ减慢。鉴于 ＨＮＰＰ 临床异质性大、相当
一部分患者无家族史、或是首次发作就诊，神经电生

理检查作为一种快速、准确的检查方法［１３］，能发现

广泛的亚临床神经损害，对明确该病的诊断极为关

键。

　 　 研究证实超过一半的遗传性周围神经病患者与
ＰＭＰ２２ 基因突变有关［１４］，主要包含 ３ 种致病突变类
型，即 ＰＭＰ２２ 重复突变引起的 ＣＭＴ，ＰＭＰ２２ 缺失突
变引起的 ＨＮＰＰ，以及 ＰＭＰ２２ 点突变引起的 ＣＭＴ１Ｅ
等［４］。多数 ＨＮＰＰ 患者为 ＰＭＰ２２ 基因的染色体
１７ｐ１１． ２ 上的 １． ５Ｍｂ片段缺失引起。随着基因分析
技术水平的不断提高，现已成为 ＨＮＰＰ 诊断的金标
准。当临床遇见神经反复卡压，或家族中有类似病

史者，应注意将 ＨＮＰＰ纳入考虑诊断范围，可行基因
检测明确诊断。

　 　 ＨＮＰＰ患者神经活检具有特征性的病理损害，即
周围神经髓鞘内存在绒毛状或“腊肠”状结构［８，１５］。

因神经活检具有一定的创伤性，自从基因诊断出现

以来，神经活检已经失去了作为 ＨＮＰＰ 诊断工具的
重要性。在临床诊断中，当患者临床症状、电生理检

查及家族史足够明显，而 ＰＭＰ２２ 基因检测阴性时才
考虑神经活检。

近些年来，超声被证实在周围神经疾病的诊断

中可作为电生理的有益补充［１６］。神经的高分辨率

超声成像可以评估其形态，显著提高诊断准确性并

促进治疗决策。ＨＮＰＰ 患者通常在超声检查中表现
为神经横截面积（ＣＳＡ）多灶性增加，尤其是在常见
的卡压部位［１７，１８］。研究显示肘部的尺神经 ＣＳＡ 高
于腕部的 ＣＳＡ［１９］，腕部正中神经的 ＣＳＡ 大于肘
部［２０］。神经 ＭＲＩ 结合电生理检查和超声检查也有

助于诊断 ＨＮＰＰ。肌肉及神经 ＭＲＩ 在 ＨＮＰＰ 的诊断
中应用较少，表现为尺神经和腓总神经单个神经束

的不对称肿胀和高信号，以及神经口径的增加［２１］。

ＨＮＰＰ 临床表现多样，应注意与以下疾病相鉴
别：（１）ＣＭＴ：临床主要表现为四肢远端肌肉的无力
和萎缩，肢体远端的深感觉障碍，呈典型的“鹤腿”，

高足弓改变，基因检测常为 ＰＭＰ２２ 基因重复突变。
电生理检查示以脱髓鞘损害为主，运动及感觉传导

速度呈对称性、均匀一致减慢，低于正常值下限的

８５％，在同一神经的不同节段，甚至在不同肢体的神
经中，速度几乎相等［２２］，无运动神经的传导阻滞或

动作电位波幅离散。（２）ＣＩＤＰ：多数表现为亚急性
或慢性起病的运动、感觉功能受损，临床主要表现为

四肢进行性无力，临床无力症状重，肌肉萎缩轻。对

丙种球蛋白、糖皮质激素或血浆置换治疗有效。神

经电生理可表现为至少 ２ 条运动神经存在脱髓鞘病
变的证据，另外至少有 ２ 条感觉神经存在传导异
常［２３］。（３）系统性血管炎性周围神经病：多数亚急
性起病，表现为非对称性的多发性单神经炎，本病疼

痛明显，治疗主要采用免疫抑制剂。神经电生理检

查示多灶性、非对称性的运动、感觉神经损害，以轴

索病变为主［２４］。

值得关注的是，本例患者电生理检查存在脱髓

鞘继发轴索损害改变。继发性轴索损害电生理的依

据是：左正中神经、右桡神经及右胫神经 ＣＭＡＰ 降
低，右示指伸肌、右指总伸肌及右尺侧腕伸肌见大量

正锐波及纤颤电位。相关机制可能是轴突神经丝的

组织和功能受髓鞘形成的影响。神经丝在有髓节间

高度磷酸化，通过静电排斥增加神经丝间距，减少神

经丝运输，导致神经丝积累和轴突口径增加［２５］。神

经丝堆积导致的轴突运输障碍是导致轴突变性的主

要原因［２６］。

目前 ＨＮＰＰ尚无特效治疗方法，主要对症支持
治疗，如营养神经、小剂量激素治疗、改善微循环、针

灸理疗可能会缓解部分症状。因 ＨＮＰＰ 主要为
ＰＭＰ２２ 基因缺失致病，故基因编辑治疗等方法在减
轻症状及治愈该病方面具有较大前景［２７］。ＨＮＰＰ 在
急性期不主张康复治疗及神经减压术，以免造成不

必要的神经损害。

由于临床表现的异质性，ＨＮＰＰ常常会被漏诊或
误诊。因此，当患者临床表现为轻微受压后即出现

神经麻痹时，应常规行神经电生理检查，并扩大电生

理的检查范围，即除了检查临床受累的神经外，还应

行双正中神经、腓总神经运动和感觉传导检查。当

存在亚临床神经病变时，应高度怀疑 ＨＮＰＰ，同时追
溯患者家族史，并对患者家属进行神经电生理的筛

查，必要时行相关基因检测以提高疾病诊断率。此

外，早期诊断及对症支持治疗可以避免神经损害进

一步加重，改善患者的生活质量及预后。
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患者 ＰＭＰ２２ 基因外显子区域存在大片段杂合缺失变异

图 １　 患者基因检测结果
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