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　　神经元核内包涵体病(NIID)是一种罕见的神经退行性疾病，其特

征是在全身各个器官中存在嗜酸性包涵体，故其临床特征多变，被认

为是一个异质性疾病。NIID具有高度可变的临床表现，如精神神经症

状、小脑共济失调和痴呆等，在临床工作中较容易误诊，我们通过复

习相关文献，发现皮髓质交界处DWI上高信号是此病特征性影像学表

现，现报道如下。

  1  资料与方法

  病例资料：患者，女，63岁。13年前无明显诱因出现呕吐，呕吐

物为胃内容物，与进食无关，凌晨0～2点发作频繁，无头痛、发热、

肢体抽搐，曾到当地医院对症治疗，病情无好转。1年前出现情绪改

变，到我院以胃肠型神经官能症收住院，病情无改善，于半年前出现

双下肢不自主抖动，清醒时出现，睡眠时消失，伴便秘，大便约3～10

天一次，长期口服通便药物。患者自发病以来，进食少，体重减轻约

14公斤。四肢肌张力呈齿轮样增高，有不自主运动。左侧指鼻试验欠

稳准，双侧快速轮替试验笨拙。双侧视力下降。四肢肌力V级，四肢肌

张力呈齿轮样增高，双侧轮替试验缓慢，左侧指鼻试验欠稳准，双侧

跟膝胫试验稳准，闭目难立征阴性。双下肢可见静止性震颤，后拉试

验阴性。双侧针刺觉及音叉振动觉对称。四肢腱反射未引出。

  2  结   论

  肌电图诊断结论：1、双侧胫神经F波潜伏期延长；2、R-R间期变

化率：平静呼吸时，变化率降低；深呼吸时，变化率降低，E/I降低提

示：副交感神经功能障碍可能，请结合临床。

  影像学检查：双侧额顶叶、双侧侧脑室周围可见多发斑片状长T1长

T2信号，T2-flair呈高信号，边缘模糊，DWI示双侧大脑半球皮髓质交

界区可见条带状高信号。增强后上述病变未见明确强化。脑室系统扩

大，脑沟、裂增宽、加深。中线结构居中。影像诊断：脑内多发白质

异常信号，双侧额叶显著，符合神经元核内包涵体病影像表现；脑萎

缩。

  3  讨   论

  NIID是一种罕见的以中枢和外周神经系统以及内脏器官内嗜酸性

透明包涵体为特征的慢性进展神经退行性病变，由于其临床特征多

变，常被认为是一个异质性疾病。

  1968年Lindberg等报道1例28岁男性患者缓慢进展的多系统神经疾

病，神经元和其他细胞可见嗜伊红样核内包涵体
[1]
。1980年Sung等再

次报道1例，称之为神经元透明样核内包涵体病
[2-3]

。以后陆续报道。

以往该疾病确诊需通过尸检，目前通过皮肤活检即可确诊。比如本例

既是。

  NIID主要分未成年型和成人型，未成年型分儿童型和青少年型，

最早3岁起病，一般11岁前发病
[4]
。成人型分散发型和家族型，家族性

是否与遗传有关，至今没有被大家完全认可。
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  散发型NIID的临床是以痴呆

为主要表现，缓慢起病，逐渐进

展是其特点。发病年龄在51～76

岁之间，病程1～19年不等，有学

者统计痴呆占(100%)为首发和最

主要的临床表现，但本例患者痴

呆症状很轻，只是记忆力轻度减

退，单从病人颅脑的影像表现，

病人应有严重的痴呆，笔者很是

费解；自主神经功能受损：如

瞳孔缩小，膀胱功能障碍(尿失

禁)，呕吐，便秘，腹胀，恶病

质，体重减轻
[3,5]

，本例即是以恶

心、呕吐、便秘、流涎、体重减

轻等症状为主；意识障碍，持续

时间从几小时到数天不等；感觉

障碍：轻微震动感觉减退，可有

末梢型麻木；肌力下降：轻微的

四肢末端轻度下降；行为异常：

易怒，言语不清，失语症，沉迷

于赌博；亚急性脑炎的症状，晚

期可出现无动缄默症；全面强直

发作；其他：如震颤，强直，共

济失调。家族型临床表现与散发

型症状相似，只是所占比例不

同。

  成人型NIID影像：一些研究

者发现皮髓质交界处DWI上高信

号，即使到了疾病晚期也不会深

入到脑白质如图3，此可做为诊断

标志
[6-7]

，T2WI及FLAIR序列出现白

质高信号如图1、2、5、6，无特

异性，部分痴呆组中可出现局灶

性水肿及强化灶。有学者统计，

散发性患者皮髓质交界DWI高信号

(100%)，白质高信号(97.4%)，侧

脑室扩张(97.4%)；家族性患者

皮髓质交界DWI高信号(81.8%)，

白质高信号(76.9%)，侧脑室扩

张(97.4%)。笔者仔细询问了患

者的家族史，父母系三代无此病

临床表现，故考虑本例属散发

性。病灶在MRI上的表现，随时

间可逐渐加重，并出现脑萎缩，

本例脑萎缩较重，可能与此患者

病程较长有关。Munoz-Garcia
[1]

等报道2例，发现患者额叶脑回

中度萎缩，颞叶下部严重萎缩，

颞上回未受累，严重萎缩区域的

白质坚硬、脱色；本例颞叶萎缩

不严重，笔者考虑与其痴呆症状

不明显有关；MRI影像学强调DWI

皮髓质交界处高信号，注意不是

白质，不是灰质，而是皮髓质交

界，而且病灶不以时间进展而消

失，随着病情进展，逐步在额、

顶、颞枕叶皮层扩张的特征性影

像改变
[6-7]

。

  实验室及电生理表现CSF蛋

白升高，血清CK水平可升高，糖

化血红蛋白水平升高，神经传导

检查可有传导速度下降，波幅降

低。

  皮肤病理表现以脂肪细胞、

纤维母细胞、汗腺细胞核内包涵

体，包涵体直径1.5～3μm，电

镜下为无膜纤维样物质，皮肤中

这些包涵体伴在光镜和电镜下特

征与中枢神经系统内如出一辙，

活检皮肤特征性核内包涵体的存

在可作为NIID的主要诊断标准。

Haltia
[8]

等报道NII由圆形的、

随机排列的直径8.5～9.5nm的

微丝组成。NII周边可见泛素阳

性 
[9-11]

。此病例送检标本取小腿

部皮肤组织，苏木精-伊红染色显

示在部分汗腺细胞、脂肪细胞和

纤维细胞的核内可见嗜酸性包涵

体。免疫组织化学染色显示部分

汗腺细胞、脂肪细胞和纤维细胞

的核内可见P62、泛素抗体强阳性

染色的包涵体。电镜观察部分汗

腺细胞、脂肪细胞和纤维细胞的

核内可见周边有晕，由细丝物质

缠绕组成的包涵体结构。

  NIID是一种神经系统变性

病，目前尚无明确有效的药物来

治疗，目前主要以对症支持治疗

为主，如癫痫发作给与止抽治

疗，周围神经受累可给于营养神

经治疗等，所以期待着越来越多

的病例被发现，治疗方法有所进

展。

  NIID的鉴别与诊断：多系统

萎缩症首发症状多是自主神经功

能障碍、帕金森综合征和小脑性

共济失调。多系统萎缩症的MRI

表现是壳核、桥脑、小脑等明显

萎缩，特别在高场MRI，T2WI可见

壳核背外侧条带状弧形高信号、

脑桥基底部“十字征”和小脑中

脚高信号。帕金森病主要病变在

1 2 3

4 5 6

图1 MRI平扫T2 flair像，双侧侧脑室周围、双侧额顶叶不均匀斑片状高信号；图2 MRI平扫T2WI
像，双侧侧脑室周围、双侧额顶叶不均匀斑片状高信号，额顶叶脑沟增宽、加深；图3 DWI高b值
像，皮髓质交界区“火焰样”高信号；图4 MRI平扫T1 Flair像，双侧侧脑室周围、双侧额顶叶斑片
状略低信号；图5-6 送检皮肤组织免疫组织化学染色：部分汗腺细胞、脂肪细胞和纤维细胞的细胞
核內可见P62、泛素抗体强阳性染色的包涵体。
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黑质和纹状体通路，因多巴胺生

成减少，导致静止性震颤、肌张

力增高、运动迟缓，“面具脸”

和“三曲姿势”较为特征。脊髓

小脑共济失调型代谢性脑病的临

床特征是中年发病，除小脑共济

失调外，可伴有眼球运动障碍；

视神经萎缩锥体束征、周围神经

病和痴呆等，其影像学目前没发

现明显特征性表现。部分NIID患

者合并糖尿病，而血糖的波动可

以导致发作性脑病，周围神经病

变，自主神经损害，特别是一些

血糖控制不良的患者，在临床上

也会造成一定诊断干扰。
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导致变形。因此，CT在临床诊断

局部血管与瘤体关系时常会表现

不理想。但多层螺旋CT可克服这

一缺陷，其能够多角度呈现出血

管和肿瘤间关系，并可实现一般

情况下的预后评估，为进一步临

床治疗提供完整医学证据。

 综上所述，CT在临床诊断HB

时，可较为完整显示病灶位置、

大小、包膜完整及血管受侵犯情

况，有利于医生了解肿瘤分期及

评估预后，为下一步临床治疗提

供完整医学依据。
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