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遗传性压力易感性周围神经病的神经电生理诊断
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　　［摘要］　目的　探讨遗传性压力易感性周围神经病（ＨＮＰＰ）的神经电生理特点，为该病的诊断提供依据。方法　对３
个家系的８例有症状和无症状疑似 ＨＮＰＰ患者进行常规神经电生理检测，包括双侧正中神经、尺神经、桡神经、胫神经和腓总

神经的感觉和运动神经传导，并将其结果与同期我院肌电图室３０例健康人同年龄组的正常值比较。结果　（１）运动神经传
导末端潜伏时延长异常率最高，为９２．１％，主要出现在正中神经和腓总神经，有症状者和无症状者均延长。（２）运动神经传导

速度减慢的异常率为６３．２％，以正中神经和腓总神经传导减慢最多见。（３）感觉神经传导速度减慢的异常率为８９．６％，以正

中神经感觉减慢最明显。（４）尺神经在肘部出现传导阻滞明显多于腓总神经在腓骨小头处。结论　对临床上高度怀疑
ＨＮＰＰ的患者，神经电生理检查是一种无创、快速、简便、准确的检查方法，并且可对患者家属进行筛查，对预防该病有重要意

义。
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　　遗传性压力易感性周围神经病（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｎｅｕ

ｒｏｐａｔｈｙｗｉｔｈｌｉａｂｉｌｉｔｙｔｏｐｒｅｓｓｕｒｅｐａｌｓｉｅｓ，ＨＮＰＰ）是

一种常染色体显性遗传的极少见的遗传性周围神经

病，临床上以轻微受压后反复出现的单神经或神经

丛损害为特点。目前，一些国家已采用基因检测来

诊断 ＨＮＰＰ，而国内尚未广泛开展，主要根据临床、

神经电生理检查及病理组织检查进行诊断。神经电

生理具有简单、快捷、无损伤等优点，不仅可以对先

证者检查，而且可以对其家系的每个成员进行筛查，

对疾病的预防及减少发作次数具有重要的指导意

义。国内有关该病的报道非常少，我们发现了３个

家系，并对先证者及家中的部分成员共８人均进行

了神经电生理检查，现重点对其神经电生理检查特

点总结分析，以期为该病的诊断提供依据。
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１　资料和方法

１．１　临床资料　家系１，先证者男，１６岁。以突发

右手麻木、无力３周入院。３周前晚上睡眠时右上肢

垫在头下，睡醒后发现右手腕及手指不能抬起，伴右

前臂麻木。既往体健。神经系统检查：除右手腕及

手指背屈力Ⅱ级外，余肢体肌力均为Ⅴ级；右手背侧

区痛觉减退，余四肢痛、温觉及音叉震动觉正常；四

肢反射对称迟钝；双侧 Ｂａｂｉｎｓｋｉ征阴性。其父４４
岁，无任何神经系统临床症状。

　　家系２，先证者男，４９岁。以左上肢无力２０余

天入院。２０ｄ前看报时左手压在头下，大约半小时

后即出现左手麻木，不能持物，几日后有所好转。既

往于２３岁始突发左足下垂，１个月后好转，共发作

７～８次。５年前始突发睡醒后左手麻木，不能持物，１
个月后即好转，共发作３次。非近亲结婚。神经系

统检查：左手小指及无名指伸直力弱，左手握４指

松，左手尺侧感觉减退，四肢反射对称活跃；双侧

Ｂａｂｉｎｓｋｉ征阴性。家族史：其子２２岁，分别于５年

前和１年前有过２次在抬重物时发现左上肢无力，

大约２～３个月后完全恢复，查体无任何神经系统阳

性体征；其女２６岁，无任何临床症状，神经系统查体

无阳性发现。

　　家系３，先证者男，２５岁。以反复２次出现左手

拇指不能抬起３个月入院。３个月前由于劳累后感

到左手麻木无力，左手拇指不能抬起，口服维生素后

渐好转，２个月后又出现上述症状。既往１２岁时曾

有一次不明原因突发左足不能抬起，２个月后恢复。

神经系统检查：除左手拇指背屈力差外，余肢体肌力

均Ⅴ级；四肢痛、温度觉及音叉震动觉正常；四肢反

射对称迟钝；双侧Ｂａｂｉｎｓｋｉ征阴性。家族史：其母

４６岁，大约２０岁时干活时突发左手无力，后完全恢

复，查体无任何神经系统阳性体征；其妹２２岁，无任

何神 经 系 统 临 床 症 状，神 经 系 统 查 体 无 阳 性

发现。　　　
１．２　仪器及检测方法　采用维迪公司的Ｋｅｙｐｏｉｎｔ．

ｎｅｔ肌电诱发电位仪进行神经传导速度测定。患者

放松卧位于安静的室内，室温２８℃左右。用片状表

面电极记录正中神经、尺神经、桡神经、胫神经、腓总

神经运动神经传导。用环状电极采用逆向法检测正

中神经、尺神经、桡神经、腓肠神经感觉传导。刺激

频率１Ｈｚ，刺激时程０．１～０．５ｍｓ，带通５～１０ｋＨｚ；

扫描时间：上肢２ｍｓ／格，下肢５ｍｓ／格；灵敏度：上

肢２ｍＶ／格，下肢５ｍＶ／格。地线放在刺激电极和

记录活动电极之间。

　　测定结果与我院肌电图室在同期所做的３０例

健康人同年龄组的正常值相比，每个年龄组以健康

人神经传导速度的均值－２倍标准差为该年龄组的

正常值界限，低于该值者为异常；以健康人末端潜伏

期的均值＋２倍标准差为该年龄组的正常值界限，大

于该值者为异常。

２　结　果

２．１　一般资料　３个家系图谱见图１，先证者均为

男性，首次发病年龄为１６岁、２３岁和１２岁。除家系

１先证者就诊时是首次发病外，余２例先证者均有过

多次轻微受压后肢体无力及麻木病史，且均有类似

的家族史。先证者的５位直系亲属中有２人有过１
次以上可疑轻微受压后肢体无力及麻木病史，但均

完全恢复，且做神经电生理检查时神经系统查体均

正常。先证者及其亲属均无糖尿病、酒精中毒、长期

用药及毒物接触史，血糖实验室检测全部正常；３例

先证者脑脊液实验室检测均正常。

图１　遗传性压力易感性周围神经病家系图谱

Ｆｉｇ１　Ｇｅｎｅｔｉｃｌｉｎｋａｇｅｍａｐｏｆｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｎｅｕｒｏｐａｔｈｙ
ｗｉｔｈｌｉａｂｉｌｉｔｙｔｏｐｒｅｓｓｕｒｅｐａｌｓｉｅｓ（ＨＮＰＰ）ｆａｍｉｌｉｅｓ

２．２　神经电生理检查结果　运动传导共检查７６条

神经，末端潜伏时正常６条，明显延长７０条，异常率

９２．１％；７６条神经中运动神经传导速度减慢４８条，

异常率６３．２％。感觉神经共检查５８条，正常者仅有

６条，异常率为８９．６％。

２．２．１　先证者　（１）运动传导：除家系２先证者双

侧腓总神经波形未引出外，其余所有运动神经末端

潜伏时均延长，其中以正中神经延长最明显，３例分

别延长５６．１％、７８．１％、６５．７％；其次为腓总神经，分

别延长３８．６％和４３．８％。传导速度减慢：正中神经

异常６／６，平均３７．２ｍ／ｓ；腓总神经异常６／６，平均

３３．１ｍ／ｓ；尺神经异常４／６，主要表现为在肘上、下出

现传导阻滞，波形离散。家系１先证者桡神经传导
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速度减慢；其余２例先证者桡神经和胫神经传导速

度均正常。（２）感觉传导：家系２先证者所有的感觉

神经电位均未引出，其余２例先证者感觉神经传导

均减慢，以腓肠神经（平均３４．２ｍ／ｓ）最明显，其次是

正中神经（平均３８．３ｍ／ｓ）。

２．２．２　家系中其他５名成员　（１）运动传导：５名成

员均有正中神经末端潜伏时延长，最长延长７７．５％，

传导速度减慢异常７／１０，平均４０．９ｍ／ｓ；尺神经传

导末端潜伏时延长２／１０，最长延长２６％，且均有肘

上、下传导阻滞；桡神经末端潜伏时延长３／１０，最长

延长１０．６％，传导减慢异常２／１０，平均４６．５ｍ／ｓ；胫

神经末端潜伏时延长２／１０，最长延长８．９％，传导速

度均正常；腓总神经末端潜伏时延长８／１０，最常延长

４３．５％，传导速度均减慢，平均３２．３ｍ／ｓ，１例出现

腓骨小头上、下传导阻滞。所有运动传导波幅均正

常。（２）感觉传导：腓肠神经传导减慢异常８／１０，平

均３２．６ｍ／ｓ，其中１例未引出波形；正中神经传导减

慢异常８／１０，平均３５．８ｍ／ｓ；尺神经和桡神经传导

减慢异常均为２／１０。

３　讨　论

　　ＨＮＰＰ是极少见的遗传性周围神经疾病，其发

病率目前还不清楚。由于该病临床表现很轻，且多

数患者发病后均能自然恢复而不留任何后遗症，导

致患者不去医院就诊。另外，由于国内对该病的报

道及研究极少，临床医生对该病认识不够，当遇到此

类患者时，首先想到的是炎症性脱髓鞘性周围神经

病，有些甚至以为是脑血管病，而没有能让患者及时

作神经电生理检查，有些患者即使作了神经电生理

检查，也仅认为是单神经损害，医生并没有意识到该

病的存在，而被误诊。而该病如果没有能够及时发

现或治疗不恰当如手术治疗，将导致患者临床上反

复出现外周单神经或神经丛损伤，最终将会遗留不

同程度的神经功能缺损。目前，ＨＮＰＰ尚无特效治

疗手段，提高对该病的认识，早期正确诊断、及早预

防，避免易导致神经受压的姿势，既可减少神经麻痹

的发作，又可避免不恰当的治疗。

　　ＨＮＰＰ是一种常染色体显性遗传病，其发病与

ＰＭＰ２２基因的染色体１７ｐ１１．２的１５Ｍｂｐ缺失有

关。家族史中阳性率很高，但也有散发病例报道［１］。

本组３个先证者中，２例都有阳性家族史，１例虽然

在临床上没有肢体无力发作史，但家族成员中发现

有明显的神经电生理异常。该病首次发病年龄多在

２０～３０岁，临床上表现为不对称的慢性过程，首发症

状多为轻微的牵拉或受压后急性出现的无痛性单神

经或神经丛麻痹，麻痹常发生在易受压的部位，如正

中神经在腕管，尺神经在尺神经沟，腓总神经在腓骨

小头上、下，此外，桡神经、坐骨神经和臂丛神经也容

易受损［２３］，症状多在数周或数月后可完全缓解。其

诊断主要根据以下几点［４］：（１）临床上出现反复发作

性单神经或多神经损伤；（２）神经电生理学检查有广

泛性神经传导异常；（３）有阳性家族史；（４）周围神经

病理组织学检查可见腊肠样改变；（５）遗传基因学检

测有１７ｐ１１．２大片段缺失。对该病确诊的主要手段

是基因分析，但目前国内尚未开展 ＨＮＰＰ的基因诊

断。神经活检病理检查可见节段性脱髓鞘及局限性

髓鞘增厚即腊肠样改变，但这种改变并非 ＨＮＰＰ所

特有，也可见于腓骨肌萎缩症、遗传性臂丛神经病及

和免疫相关的以髓鞘脱失为主的周围神经病［５６］，而

上述疾病却有着各自不同的神经电生理改变。由于

神经活检具有创伤，目前在国内能开展的医院有限，

因而限制了该项检查的开展。近年来，通过对临床、

神经电生理、分子遗传学相关的 ＨＮＰＰ家族研究表

明，可靠的神经电生理检查是 ＨＮＰＰ诊断的重要依

据［７９］。并且随着神经电生理技术的不断提高及对

该病的进一步认识，发现了更多的临床及亚临床病

例。我院肌电图室在１年期间，就发现了３个家系

的 ＨＮＰＰ，而此３个家系的患者均具有典型的病史、

临床表现、阳性家族史和特征性的神经电生理改变，

虽然我们未能进行神经病理检查，但３个家系先证

者均具有典型临床经过，加上相关的实验室检查及

神经电生理检测，均排除了其他能够引起类似周围

神经损害的疾病，均可临床诊断为该病。

　　该病的临床神经电生理检查显示，无论临床上

是否有神经系统症状和体征，患者均可出现神经传

导的异常，而且这种异常是弥漫性和广泛性的，累及

感觉和运动神经，表现为临床症状轻，而神经电生理

损害重［１０１１］。主要的神经电生理改变是髓鞘脱失，

即运动神经传导末端潜伏期延长，神经传导速度减

慢，嵌压部位神经传导阻滞，Ｆ波潜伏期延长甚至消

失。文献［１２１３］报道，ＨＮＰＰ的运动传导的末端潜伏

时延长比传导速度的减慢更明显，以正中神经和腓

总神经延长的最明显，这可能和 ＨＮＰＰ较易累及远

端，而运动传导速度不能检测远端，只能用末端潜伏

时来代表有关。本组病例不论是有症状还是无症状

者其神经电生理检查均异常：其中运动传导共检查
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７６条神经，末端潜伏时正常６条，明显延长７０条，异

常率９２．１％，以正中神经最明显，全部延长，最长达

７８．１％，但有症状者和无症状延长的程度无差异。

其次是腓总神经，共检测１６条，１４条延长，最常延长

４３．８％。运动神经传导速度的减慢不如末端潜伏时

延长的明显，７６条中异常４８条，异常率６３．２％。也

主要表现为正中神经和腓总神经传导的减慢。此

外，尺神经肘上、下传导阻滞在本组的出现率较高，

共检测１６条尺神经，１０条出现肘上、下传导阻滞，而

１６条腓总神经中，在腓骨小头处的传导阻滞仅在

２条神经上出现。本组感觉神经共检查５８条，其中

例２的８条感觉神经电位均未引出，其余５０条神经

中传导正常者仅有６条，异常率为８９．６％。从本组

的病例可以总结出 ＨＮＰＰ如下的神经电生理特点：

（１）有症状和无症状者电生理均异常，异常的特点是

在弥漫性的基础上叠加有局部传导阻滞。（２）有症

状者除了出现弥漫性的神经传导异常外，尚可出现

与临床表现相对应的某一单神经的运动、感觉传导

波形不能引出。（３）末端潜伏时延长的异常率最高，

其中，正中神经末端潜伏时全部异常，腓总神经次

之。（４）运动传导减慢的异常率低于感觉神经传导

减慢。（５）局部传导阻滞在尺神经上比在腓总神经

上多见。（６）运动传导的波幅基本正常，尤其是无症

状者。

　　综上，我们认为当临床上遇见轻微受压后即出

现的单神经麻痹应该常规行神经电生理检查，除了

查临床上受压的神经外，必须检查双侧正中神经和

腓总神经的运动及感觉传导。当正中及腓总神经末

端潜伏时延长并伴随感觉运动传导速度减慢时，应

该高度怀疑 ＨＮＰＰ，并对其家属进行筛查，以及早发

现，及早预防。在目前我国对该病的基因检测及神

经病理检查尚不能广泛开展的情况下，神经电生理

检查作为一种无创、快速、简便、准确的检查方法，对

该病的诊断具有重要价值。
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