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中央轴空病患者畸形矫正术中的恶性高热风险

吴士文t o马维娅t o于生元u o沈定国u

≈摘要  目的 探讨中央轴空病患者骨 !关节畸形的发生情况 o以及在畸形矫正术中的恶性高热风险 ∀方法 回顾分析 u{例中

央轴空病患者临床及肌纤维钙离子致钙离子释放试验资料 ∀结果 uu例出现明确的肢体肌无力 oy例无临床症状 ~ut例伴有骨和r

或关节畸形 o其中伴关节挛缩 tt例 o关节脱位 |例 o脊椎侧凸 tu例 o脊椎前弯 x例 o胸廓畸形 t例 ∀ts例患者有畸形矫正的手术

史 oy例在手术麻醉中发生恶性高热或可疑恶性高热发作 ∀{例患者经钙离子致钙离子释放试验检查诊断为恶性高热易患者 ∀结

论 骨 !关节畸形在中央轴空病中很常见 o在畸形矫正术中有很高的恶性高热发病率 ∀
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中央轴性肌病k¦̈±·µ¤̄ ¦²µ̈ §¬¶̈¤¶̈ o≤ ≤⁄l是最早

被认识的一种先天性肌病 o由 ≥«¼和 � ¤ª̈ ¨在 t|xy

年首先报道≈t  o表现为缓慢进展或非进展性近端肢体

无力 o肌肉组织酶化学染色时出现特征性的轴空结构 o

诊断建立 ∀ ≤ ≤ ⁄与恶性高热k °¤̄¬ª±¤±·«¼³̈ µ·«̈ µ2

°¬¤o � �l为等位基因病 o≤ ≤⁄患者大多为 � � 的易

患者 ∀我们回顾性分析一组 ≤ ≤⁄患者的临床 !病理及

恶性高热检查资料 o探讨 ≤ ≤⁄中合并骨关节畸形的发

生情况 o以及在其畸形矫正中发生恶性高热的风险 ∀

1 资料与方法

1 q1 临床资料  u{例非相关的 ≤ ≤⁄患者 ov例来自

于解放军总医院 oux例来自于最新的一份经基因确诊

的资料齐全的 ≤ ≤⁄研究≈u  ∀男 |例 o女 t|例 o肌肉活

检时的年龄为 u ∗ yv岁 o病理观察发现特征性的中央

轴空结构 o结合免疫组织化学染色及临床表现 o排除其

他肌肉疾病 ∀其中 y例患者无明显的肌肉无力症状 o

因被怀疑为恶性高热易患人群而行肌肉活检 o肌肉病

理特征性地出现中央轴空结构 ∀

1 q2 研究方法  回顾性地复习该u{例 ≤ ≤⁄患者病史

作者单位 }t q武警总医院神经内科 o北京市 tsssv| ~u q解放军总医

院神经内科 o北京市 tss{xv ∀作者简介 }吴士文kt|zs2l o男 o江苏淮阴

市人 o硕士 o主治医师 o主要研究方向 }神经肌肉疾病 ∀

资料 ∀重点包括出生时的症状体征 !发育史 !既往的手

术史 !体格检查 !恶性高热的体外筛查试验 ) ) ) 钙离子

致钙离子释放 k¦¤̄¦¬∏°2¬±§∏¦̈§ ¦¤̄¦¬∏° µ̈¯̈ ¤¶̈ o

≤�≤ � l 试验≈v2w 情况 ∀

2 结果

2 q1 临床特征  uu例kz| h l有明确的肢体肌肉无力 o

起病年龄在婴幼儿期或儿童期 ~t{例kyw h l存在运动

发育迟滞 ~y例kut h l≤ ≤⁄无明确的肢体肌无力 o无任

何临床症状 ∀在有肢体无力的 uu例中 otx例为近端

肢体受累 oy例为远近端同时受累及 ot例仅有远端肢

体累及 ∀

ut例kzx h l伴有骨和r或关节畸形 o其中伴关节

挛缩 tt例k均为先天性 o以腕关节及踝关节为主 o部份

患者表现为多关节挛缩l o关节脱位 |例k均为先天性 o

t例为膝关节 o其余均为髋关节l o脊椎侧凸 tu例k{例

先天性 ow例为后天出现l o脊椎前弯 x例kv例后天出

现 ou例为先天性l及胸廓畸形 t例 ∀

2 q2 恶性高热的发生及体外筛查试验  ts例患者有

手术史 o包括 { 例骨关节畸形矫正术 ou 例隐睾复位

术 ∀其中 y例在使用吸入性麻醉剂或去极化肌松剂后

迅速发生高热 !血清肌酸磷酸激酶k≤�l升高 o而被确

定或怀疑为 � � o立即停止使用麻醉剂 o终止手术 o部

分患者给予丹曲林k可特异性抑制钙离子从肌质网中
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释放 o为恶性高热的特效治疗药l ∀另 {例患者因怀疑

为 � � 易患者或因有 � � 家族史而行 ≤�≤ � 筛查试

验 o{例均表现有钙离子释放亢进而诊断为 � � 易患

者 ∀

3 讨论

既往认为 o≤ ≤⁄的发病率很低 o临床上特征性地

表现为婴儿期起病 !肌张力低下 !非进展的或缓慢进展

的肌无力 !运动发育迟滞 o可伴骨 !关节畸形 ∀然而目

前发现 o≤ ≤⁄临床表现型变异很大 o可表现为从无任

何的临床症状 o到始终不能独立行走的一系列症状 o这

预示着实际发病率可能要比预计的高很多≈u ox2y  ∀此组

资料中 out h的 ≤ ≤⁄无任何临床症状 o因怀疑为恶性

高热易患人群而行肌肉活检 o病理确诊为 ≤ ≤⁄∀然而

对于这一组无任何肌无力临床表现 o肌肉病理示中央

轴空结构的人群是否应该诊断为 ≤ ≤⁄o目前仍存在不

同的观点 ∀usst年第 {|次欧洲神经肌肉病协作组会

议建议 o对于无任何症状 o虽然肌肉病理上示典型的中

央轴空结构的恶性高热易患人群 o不诊断为 ≤ ≤⁄≈z  ∀

但这一观点没有被广泛接受 ∀反对的学者认为 o≤ ≤⁄

为病理诊断 o即使这部分患者没有临床症状 o肌肉病理

上存在典型的中央轴空结构 o且排除其他的肌肉疾病 o

应该诊断为 ≤ ≤⁄∀另外 o这部分患者合并有后天出现

的脊柱畸形 o可能存在单纯的轴性肌受累 o而并非肌无

力 ∀这提示整形科医生警惕 o无肌肉无力单纯的骨关

节畸形者 o同样存在为 ≤ ≤⁄的可能 ∀

≤ ≤ ⁄与 � � 为等位基因病 o� ¼� t为其共同的致

病基因≈{2ts  o≤ ≤⁄合并恶性高热的发生率很高 o近

u{ h ∗ yx h 的 ≤ ≤⁄ 患者可能为恶性高热易患人

群≈tt2tu  ∀ � � 是一种药源性的常染色体显性遗传疾

病 o表现为暴露于吸入性麻醉药或去极化肌松剂后 o突

然暴发持续的肌肉收缩 !高热 !代谢性r呼吸性酸中毒 o

心律失常等 o不及时处理直接危及生命 ∀即使及时使

用特效的抢救药物丹曲林 o死亡率也在 ts h左右 ∀所

以 o在临床上最好的预防方法就是对 ≤ ≤ ⁄!� � 易患

者的手术麻醉应给予高度警觉 o避免使用可能诱发

� � 发作的麻醉剂 ∀本组有手术的 ≤ ≤⁄患者 oys h发

生了 � � 或可疑的 � � ∀虽然所有病例均抢救成功 o

这可能与病例选择有关 o本研究组病例均来自于肌肉

病研究中心 o而忽略了那些无肌无力病史 o手术中突发

恶性高热死亡者的 ≤ ≤⁄∀

研究发现 o骨关节畸形是 ≤ ≤ ⁄最常见的体征之

一 ozx h ≤ ≤⁄伴有骨和r或关节畸形 ∀最常见的畸形

依次为 }脊椎侧凸 !关节挛缩 !关节脱位 !脊椎前弯及胸

廓畸形 ∀部分病例可无明确的肌肉无力 o仅以骨关节

畸形为唯一的临床体征 ∀ ±∏¬±̄¬√¤±报道了 w个家系

tt例患者 o所有的先证者均由儿童整形科发现 o后转

诊到肌病科≈x  ∀由于大多先天性肌肉疾病无特效的治

疗手段 o骨关节畸形矫术在肌肉病治疗中占有重要的

地位 o其不仅可以在一定程度上有助于恢复患者肢体

功能 o脊柱脊形矫正还有助于改善呼吸功能 o从而改善

生活质量 o延长生存时间 ∀然而 o在为儿童行畸形矫正

手术麻醉时一定要考虑到存在触发恶性高热危象的可

能 ∀

总之 o≤ ≤⁄的临床表现变异很大 o部份患者可以

仅以骨 !关节畸形作为唯一的临床表现 ~在为 ≤ ≤ ⁄患

者行畸形矫正手术时存在很高的发生恶性高热的风

险 ∀
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