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摘)要!对 * 例双侧侧脑室旁结节样灰质异位症!=3.Y"患者进行回顾性研究#总结其临床及颅脑 T-1特点$ =3.Y患

者颅脑 T-1共同特征为双侧侧脑室周围见不规则的小结节样灰质信号$ * 例患者中#! 例灰质结节#呈对称%连续分布#

合并小脑发育不良#枕大池扩大&# 例结节分布不对称#左侧明显#亦合并小脑发育不良#枕大池扩大&# 例结节分布不对

称#右侧明显#未见小脑发育不良$ ! 例发作间期动态脑电图正常&另外 ! 例分别于右颞区及左额下区%左颞区见癫痫波$

该组患者精神智能发育均正常$ 均未发现神经系统以外的异常$ 总体预后良好$ =3.Y治疗结果和预后因素中经典型双

侧侧脑室旁结节样灰质异位症以及合并小脑蚓部发育不良是提示预后良好的因素$

关键词!灰质异位&癫痫&磁共振

))双侧侧脑室旁结节样灰质异位症 ! :,;?768?;

O68,J6978,>P;?89<NP;?8L6768<7<O,?# =3.Y"属于侧脑室

旁灰质异位症(#)

#是一种神经元移行异常疾病#国

外已有较多关于其临床%影像学%遗传学研究的报

道#国内对这种特殊类型的灰质移位症认识尚不足#

偶有仅凭头 VI检查而误诊为结节性硬化症者$ 我

们对 * 例颅脑 T-1诊断的 =3.Y进行了临床及影像

学分析#并与林绍鹏等(!)的研究结果进行比较$

.H资料和方法

.A.H研究对象

本组收集 !""' 年 !̂""( 年解放军总医院及

我院 * 例 =3.Y患者$ 均由颅脑 T-1检查确诊#其

中男性 # 例#女性 $ 例$ 主要临床表现均为癫痫发

作$ 发病年龄 #C $̂' 岁$ 病程 $ !̂C 年$ 其中例

$ 患者是因脑梗死住院#行 T-1检查而偶然发现$

其中除例 $ 神经系统体征表现为左侧轻偏瘫#考虑

与脑梗死有关外#其余 $ 例神经系统查体均正常$

.A&H研究方法

细致地评价每例患者的发作症状学%发作间期

动态 bbW%影像学%韦氏智能量表测试#内科常规

物理检查#治疗用药及疗效#仔细询问相关家族

史#女性直系血亲行头部 VI检查$ 随访 $ ^#"

年#总结随访资料#分析发病规律及预后情况$

.AIH疗效判定标准

以治疗前 $ 个月内发作的频率为基线#随访期

发作频率与其进行比较$ 发作次数减少 #""E为控

制#减少 C'E (̂(E为显效#'"E Ĉ*E为有效#减

少 '"E以下为无效#发作次数增加 !'E以上为加重$

&H结果

&A.H临床表现及药物治疗效果

女性 $ 例#男性 # 例#起病年龄 #C $̂' 岁#病

程 $ !̂C 年$ 患者均无癫痫家族史#且女性直系血

亲头部 VI检查未发现异常&精神智能发育均正

常&均未发现神经系统以外的异常$ * 例患者癫痫

病程均呈良性#例 # 发作类型为复杂部分发作及继

发全面强直阵挛发作#发作频率为 ' B̂ 次H年#服

用拉莫三嗪 '" GKHN#发作完全控制#至今仍服药&

例 ! 及例 $ 曾有数次部分继发全面强直阵挛发作#

未服用抗癫痫药物#后亦未再发作&例 * 发作类型

为复杂部分发作及继发全面强直阵挛发作#发作频

率为 C &̂ 次H年#服用丙戊酸钠 #""" GKHN#发作

减少超过 C'E#见表 # $

&J&H头部 C)"及发作间期动态脑电图表现

* 例患者颅脑 T-1的共同特征为双侧侧脑室

周围见不规则的小结节样灰质信号#侧脑室边缘呈

锯齿样改变#典型的灰质小岛位于侧脑室周围#可

悬在室管膜上并突入侧脑室#呈 I

#

略低#I

!

略高

信号&例 # %* 灰质结节#呈对称%连续分布#合并小

脑发育不良#枕大池扩大&例 ! 结节分布不对称#

左侧明显#结节连续#亦合并小脑发育不良#枕大

*&$!*
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池扩大&例 $ 灰质结节分布不对称#右侧明显#结

节不连续#未见小脑发育不良#见图 # $ * 例头 T-1

均未发现皮质下结节及脑回畸形等其他神经系统

畸形$ 例 ! 和例 $ 间期动态脑电图未见背景节律

异常及痫性放电&例 # 背景节律正常#可见右颞区

棘尖慢综合波&例 * 背景节律正常#可见左额下

区%左颞区棘尖慢综合波#见表 ! $

表 .H患者临床表现$药物治疗情况

例序 性别
发病年龄

"岁#

病程

"年#

发作

类型

发作

频率

发育

情况

神经系统

外异常

智能测定

结果

神经系统

体征

用药

情况
疗效

# 女 #& $ +WIV2HV32 ' %B 次H年 正常 阴性 #"' 阴性 拉莫三嗪 '" GKHN 控制

! 女 $" #" +WIV2 # %! 次H年 正常 阴性 #"" 阴性 未服药 无再发

$ 女 $' !C +WIV2 ! 次 正常 阴性 (" 左侧轻偏瘫 未服药 无再发

* 男 #C & +WIV2HV32 C %& 次H年 正常 阴性 ##" 阴性 丙戊酸钠 # """GKHN 显效

))注'+WIV2'继发性全面强直阵挛发作$V32'复杂部分发作&

表 &HC)"$脑电图表现

例序 =3.Y分布特点 其他神经系统畸形 发作间期脑电图情况

# 双侧对称!前角%体部%后角连续结节 小脑发育不良枕大池扩大 右颞区棘尖慢综合波

! 双侧不对称!体部连续结节!左侧明显 枕大池扩大 正常

$ 双侧不对称!体部不连续结节!右侧明显 正常 正常

* 双侧对称!前角%体部%后角连续结节 小脑发育不良枕大池扩大 左额下区%左颞区棘尖慢综合波

图 .H* 例患者头部T-1表现&

#

例 # 头部T-1I

!

加权可见双侧侧脑室旁灰质结节"白色箭头#!呈对称%连

续分布合并小脑发育不良!枕大池扩大"黑色箭头#&

$

例 ! 头部T-1I

!

加权和I

#

加权可见双侧侧脑

室旁灰质结节"白色箭头#!分布不对称!左侧明显!结节连续&

%

例 ! 合并小脑发育不良!枕大池扩大

"白色箭头#&

&

例 $ 头部T-1I

#

加权可见双侧侧脑室旁结节"白色箭头#!分布不对称!右侧明显!结

节不连续&

'

例 * 头部T-1I

#

加权可见双侧侧脑室旁灰质结节"白色箭头#!呈对称%连续分布&

(

例

* 合并小脑发育不良!枕大池扩大"白色箭头#&

IH讨论

=3.Y是灰质异位症中最常见的类型$ 诊断此

症主要依赖患者脑内的异常解剖结构的发现$ 随

着头颅 T-1的普遍应用#越来越多的 =3.Y得以确

诊$ 一些病人还可同时发现其他脑发育畸形#包括

小脑发育不良#枕大池扩大#胼胝体发育不良#小

头畸形#脑积水#多小脑回和巨脑回畸形等($)

$

家族性 =3.Y呈 l连锁显性遗传#致病基因由

<̀@等(*) 克隆#位于 l染色体上#为编码丝蛋白 /

的 Q̀./基 因$ Q̀./基 因 突 变 导 致 约 &"E ^

#""E的家族性 =3.Y#!"E $̂"E的女性散发性

=3.Y和不到 #"E的男性散发性 =3.Y

('# B)

$ 丝蛋

白 /是胚胎期神经元从室管膜下向外周移行必需

的物质#丝蛋白 /的缺陷导致部分神经元的移行

*($!*
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受限#而聚集在侧脑室壁旁#从而导致 =3.Y$

绝大多数 =3.Y患者均有不同程度的癫痫发

作#其治疗和预后也越来越受关注$ !""& 年林绍

鹏等(!)对 ## 例 =3.Y患者的临床和影像学进行了

研究#他们参考 N+a8+,等(C) 的研究方法#根据是否

合并其他神经系统解剖异常将 =3.Y分为单纯

=3.Y组和叠加 =3.Y组进行观察#发现单纯组精

神行为和智力发育正常#癫痫发作类型单一#发作

频率低#药物控制好&而叠加组精神运动发育迟

滞#发作类型多样#发作频率高#多为药物难治性

癫痫$ 作者在叠加组发现的其他神经系统解剖异

常包括 ! 种'巨脑回畸形和皮质下灰质异位$ 本组

* 例患者中例 # %例 ! %例 * 均发现小脑蚓部发育不

良及枕大池扩大$ 如根据上述研究方法应归为叠

加 =3.Y#但此 $ 例病人的治疗和预后却与林等报

道的结论不同$ 三者精神运动智力发育均正常&癫

痫病程呈良性&对抗癫痫药物的疗效反应良好$

3?88,9,等($)研究了 #&! 例侧脑室旁灰质异位症

患者的临床和 T-1表现#以灰质异位的解剖分布

和伴发的出生缺陷为基础#确定了 #' 个亚型#并

对 #!" 例病人进行了 Q̀./基因突变筛查$ 经典

型双侧侧脑室旁结节样灰质异位症组例数最多#

(& 例!占 '*E" #其他 #* 个表型总和 &* 例 !占

*BE" $ 经典型双侧侧脑室旁结节样灰质异位症

T-1表现为双侧对称的灰质结节沿着侧脑室缘分

布#特别是额角和体部#并有限地延伸至枕角#不

累及颞角#或仅轻微累及颞叶#不伴海马结构异

常$ 经典型中 !!A*E为家族性#呈 l连锁遗传$

绝大多数经典型病人智力正常或仅有轻度精神发

育迟滞#$ 例没有 Q̀./突变的病人有中到重度的

精神发育迟滞$ C!E的病人有癫痫发作#发作类

型中部分性发作占多数#&!E的病人发作控制良

好#或发作不频繁$ $' 例经典型 =.3Y发现 Q̀./

基因突变#其他表型中仅发现 ' 例 Q̀./基因突

变$ 有学者亦发现几乎所有 Q̀./突变的病人伴

有轻到中度的小脑蚓部发育不良#很多也合并心血

管异常#如主动脉瓣关闭不全#动脉导管未闭(&)

$

本组发作间期动态脑电图检查例 !%例 $ 均正常#例

# 放电部位为右颞区#例 * 为左额下区及左颞区#有

文献报道灰质结节中的神经元可有同步化放电(()

#

考虑头皮脑电记录到的放电可能与此有关&例 # 和

例 * 头 T-1灰质结节双侧连续性%对称性分布在侧

脑室前角%体部%后角壁旁&例 ! 灰质结节连续性分

布在侧脑室体部壁旁#左侧较明显&$ 例均合并小脑

蚓部发育不良#枕大池扩大&癫痫病程亦呈良性#即

发作频率较低#对抗癫痫药物反应良好&按 3?88,9,

等($)分型可归为经典型 =3.Y#而且 $ 例均伴有小脑

蚓部发育不良#提示 Q̀./基因突变$ 本组病人的

治疗结果和预后与 3?88,9,等($)的研究结果符合$

由此#我们推测在 =3.Y治疗结果和预后的因

素中合并胼胝体发育不良#小头畸形#脑积水#多

小脑回和巨脑回畸形等其他神经系统解剖异常提

示预后不良&而经典型双侧侧脑室旁结节样灰质异

位症#合并小脑蚓部发育不良及主动脉瓣关闭不

全%动脉导管未闭等心血管发育异常则是提示预后

良好的因素$ 本研究的不足之处在于例数较少#有

待于以后工作中病例的继续积累总结#并力争进行

Q̀./基因突变筛查$
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