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儿童Charcot-Marie-Tooth病4K型1例报道
朱晓霞   林  华*   罗  军

三峡大学附属仁和医院儿科 (湖北 宜昌 443001)

【摘要】Charcot-Marie-Tooth病4K型(CMT4K)是一种周围感觉神经性疾病，SURF1基因与CMT4K报道较为少见，本文对我院收治的1例SURF1基因2个杂合突变所
致CMT4K型进行报道。
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A Case Report of Charcot-Marie-Tooth Disease Type 4K in 
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Abstract: Charcot-Marie-Tooth disease type 4K (CMT4K) is a peripheral sensory neurological disease. SURF1 gene and CMT4K reports are relatively rare. 
This article reports on a case of CMT4K caused by two heterozygous mutations in the SURF1 gene in our hospital.
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　　Charcot-Marie-Tooth病4K型(CMT4K)是一种周围感觉神经性疾
病，属于Charcot-Marie-Tooth病的一种常染色体隐性遗传脱髓鞘性
类型。基因检查是CMT诊断的“金标准”，也是其不同亚型分类的
重要依据。国内外对于SURF1基因与CMT4K报道较为少见，现对我
院收治的1例SURF1基因2个杂合突变所致CMT4K报道如下。

1  临床资料
　　患儿，女，2岁4月；因“发育水平明显落后2年”就诊。既往
病史：患儿因“抬头乏力于4月龄”时初次在儿保科就诊，当时诊
断“发育迟缓”，建议早期干预治疗，被家长拒绝。入院体格检
查：T.36.3℃,P.122次/分，R.30次/分。神志清楚，精神反应尚可，
对呼唤名字有反应，目光对视可，注意力尚集中；全身肌肉明显松
弛，肌张力偏低，肌力4级，各关节活动度正常；神经反射：生理
反射存在，未引出病理反射；粗大运动：能高爬；能扶站及靠站，
不能独站，扶站位时不能左右移位；精细运动：双手有主动抓握
动作，旋转及轮替功能尚可，不能自行使用勺子吃饭，可以双手
抱奶瓶喝水；语言：偶能叫“爸爸、妈妈”，无明显有效社交语
言，不能表达“大、小便”等生理需求；认知：能听懂父母的基本
指令，如“给，拿”等，能指认自己的五官及家庭成员；个人-社
交：能配合医生检查，但没有与外人交流的意愿。实验室检查：血
常规、肾功能、电解质、血气分析、甲状旁腺素、甲状腺功能、血
糖、胰岛素均正常。肝功能：ALT 17U/L；AST 44U/L，轻度高于
正常值。肌酸激酶、乳酸脱氢酶未见异常。血脂一套：高密度脂
蛋白 0.94mmol/L，轻度低于正常值。血氨、丙酮酸均正常。乳酸
2.36mmol/L，稍高于正常值。尿有机酸分析未见异常。血氨基酸
和串联质谱检测提示戊烯酰肉碱(C5:1)，己酰肉碱(C6)增高；其他
酰基肉碱和氨基酸在正常范围。胸部正位片：双肺、心、膈未见
明显异常。双肾彩超无异常。头颅MR：脑室系统未见明显异常，
双侧大脑结构对称，灰白质对比正常，各脑叶发育饱满；双侧丘
脑、脑干见对称分布片状长T1、长T2、T2FLAIR稍高信号影，考虑
髓鞘化不良可能。骨盆正位片及双髋关节外展位片未见明显骨质异
常。脑干听觉诱发电位：双耳侧baep正常。Vep(闪光刺激)：双眼
侧P100波峰潜伏期延长。视频脑电图示未见明显异常放电。肌电图

运动神经传导速度(motor nerve conduction velocity，MCV)测定：
左、右腓总神经MCV分别为42.7m/s、42.8m/s，左、右胫神经MCV
分别为45.4m/s、42.9m/s均正常；左、右胫神经波幅Amp分别为
18.3mv、15.2mv均正常，左、右腓总神经波幅Amp分别为0.7mv、
1.0mv均降低。初步诊断：(1)全面发育迟缓；(2)遗传代谢性疾病。
给予“康复”治疗(经颅磁疗、中医推拿、PT、OT、ST等)。
　　与家长沟通征得家长同意后抽取患儿及父母静脉血，送北
京 迈 基 诺 医 学 检 验 所 进 行 全 外 显 子 基 因 检 测 ， 结 果 显 示 患 儿
SURF1基因有2个杂合突变：c.792_793del(p.R264Sfs*27)、
c.758_759del(p.T253Sfs*38)，SURF1基因为国外已报道的致病
突变，国内罕见。经家系分析，c.792_793del(p.R264Sfs*27)
患 儿 之 父 该 位 点 无 变 异 ， 受 检 人 之 母 该 位 点 杂 合 变 异 ；
c.758_759del(p.T253Sfs*38) 患儿之父该位点杂合变异，受检人
之母该位点无变异。患儿最后确诊CMT4K。目前仍继续维持康复
训练治疗，经过康复治疗至今，现已能独立行走5~10米，但行走
时呈明显共济失调步态；能自行用勺子吃饭；能主动叫“爸爸，
妈妈”，表达自己的愿望，如出去玩等。

2  讨   论
　　CMT是最常见的遗传性神经肌肉疾病，有报道已鉴定出13
个基因引起常染色体隐性脱髓鞘CMT4：GDAP1，MTMR2，
MTMR13，SH3TC2，NDRG1，EGR2，PRX，HK1，FGD4，
FIG4，CTDP1， PMP22和MPZ[1-2]。其中，GDAP1是CMT4的最
常见遗传原因，编码一种锚定于线粒体外膜的蛋白质，因此证明
线粒体疾病可能以脱髓鞘性多发性神经性疾病为主要特征。CMT
病临床表现为进行性肌无力和萎缩，最初仅在腓骨肌，目前该患
儿左、右腓总神经波幅Amp分别为0.7mv、1.0mv均降低，并双
下肢肌张力低，符合该疾病的最初表现，目前经过康复治疗后仍
行走时呈明显共济失调步态。
　　SURF1基因编码线粒体呼吸链的末端成分细胞色素C氧化酶
(Cytochrome c oxidase，COX)的至少6个装配因子之一。对酵母
和人类突变细胞的研究表明SURF1在COX早期亚复合物的形成中
起作用[3]。成熟的SURF1蛋白是一种30 kDa的疏水多肽，在N和
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C末端有2个跨膜结构域，可锚定蛋白质到达线粒体内膜。SURF1
突变亦会导致Leigh综合征(LS)或亚急性坏死性脑脊髓病，这是
一种严重的婴儿性脑病[3]。 LS的MRI表现为基底节，小脑和脑干
对称性病变，临床过程反映出神经病理学特征，最终导致整体神
经功能衰竭。乳酸酸中毒几乎也是存在[4]。SURF1相关性LS患者
通常在10岁之前表现出典型的临床病程和死亡率。据报道，只有
少数人可以存活到10.8岁以上，所以SURF1基因突变需与LS相鉴
别，该患儿头颅MRI仅有髓鞘化不良可能，未见LS的颅脑表现。
　　SURF1相关的CMT4的患者都有共同特征，包括严重儿童期
神经性疾病和乳酸性酸中毒，该患儿实验室检查结果有乳酸轻度
升高；所有患者均患有多系统性眼球震颤，听力损失和脊柱后凸
畸形，并伴有颅脑MRI异常，例如下丘脑及周围病变，该患儿听
力测试暂未见异常，颅脑MR提示髓鞘化不良；具有以小脑共济
失调为特征的不断发展的临床病程，该患儿有明显共济失调性步
态，全身肌肉明显松弛，肌张力偏低，后期发展过程尚需进一步
观察。亦有报道[5-6]称SURF1基因相关的CMT4的患者主要表现为
脱髓鞘性神经病，与我院该患儿的发育落后及颅脑MR相符合。
建议对于出现以下情况具有脱髓鞘性神经病变的患者可以优先
SURF1突变的分析：(1)在十年内发病；(2)临床严重程度不一；
(3)相关特征包括眼球震颤，听力下降和脊柱后凸畸形；(4)颅脑

MRI异常；(5)乳酸性酸中毒；(6)多发性神经病发作数年后，临床
表型不断发展，并伴有小脑性共济失调。
　　综上所述，当临床上遇到上诉情况时，应及早进行CMT相关
基因检查，并优先SURF1基因的分析，早期诊断有利于避免过度
检查和治疗。
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物质有关，少数病灶内部可见钙化灶；当肿块体积较大时，可呈
分叶状，并且可压迫邻近结构使骨质吸收变薄，但吸收区边缘大
多光整[12-13]。(2)MRI影像表现：因PA内部含有大量粘液样基质成
分，其内富含自由水，因此在T2WI上呈高信号，但由于瘤体内部
粘液样成分分布不均匀，在T2WI上多表现为大小和形态不同的高
信号，部分粘液样成分沿瘤体边缘分布，可呈“镶边状”T2WI高
信号[14]；肿瘤边缘有时可见低信号的纤维包膜；增强扫描早期强
化不明显，而延迟期明显强化是其特征性表现[15-16]。本例首次磁
共振上表现为T1WI等、T2WI混杂高信号，边缘清，其内散在斑片
状T2WI更高信号，瘤体边缘未见“镶边状”高信号。4年后复发
灶CT上表现为边缘清的软组织肿块，密度较均匀，周围骨质可见
受压变薄；MR信号与之前较为相似，增强扫描明显不均匀强化，
与文献报道中的多形性腺瘤的影像学表现较为一致。
2.3 鉴别诊断  鼻部多形性腺瘤主要与发生于鼻部的其他良性肿瘤
鉴别，如鼻息肉、内翻性乳头状瘤及肌上皮瘤等。(1)鼻息肉：鉴
别点在于鼻息肉CT上主要表现为双侧鼻腔内软组织肿块，由于息
肉内部液体储留和细胞较少，密度一般较低，同时可伴有不同程
度的鼻窦粘膜增厚。(2)内翻性乳头状瘤：MRI上“脑回”征是其
特殊的影像征象，表现为肿瘤内部条纹状及栅栏状高、等信号相
间[16]。(3)肌上皮瘤：曾被认为是多形性腺瘤的一个亚型，单从影
像学表现上较难与多形性腺瘤区分开来，二者的鉴别主要依赖病
理学检查，组织学上两者都含有肌上皮细胞，但多形性腺瘤内可
见导管样结构，而肌上皮瘤内不含导管上皮成分[17]。
　　除了与良性肿瘤相鉴别之外，多形性腺瘤也需要与鼻部一些恶
性肿瘤鉴别，如腺样囊性癌、粘液表皮样癌、鳞状细胞癌及鼻窦黑
色素瘤等。影像上多表现为边界不清的软组织肿块、密度不均匀，
且恶性肿瘤多呈浸润性生长，常伴有邻近组织的破坏及转移。
　　综上所述，鼻部多形性腺瘤在影像学表现上还是具有一定特
征的，CT上多表现为边界清楚的圆形或类圆形肿块，密度多均
匀，部分病灶内部可见低密度区，少数可见钙化；MR上T2WI多
呈混杂高信号，部分瘤体边缘可见“镶边状”高信号，增强扫描
延迟期明显强化是其特征性表现。因此当鼻部出现软组织肿块，
且影像学表现并不符合常见的血管瘤、内翻性乳头状瘤及恶性肿

瘤的典型表现时，要想到有多形性腺瘤的可能，并提醒临床医生
注意，避免因未完全切除肿块而致复发。

参考文献
[1]Racheal H,Chibamba M,Owen N.Pleomorphic adenoma presenting as an 

atypical nasal mass in a 26-Year-Old Female[J].Case Rep Surg,2000.

[2]Katherine M,Hannah K,Nora I,et al.Pleomorphic adenoma of the nasal 

cavity:A case study[J].Otolaryngology Case Reports,2022:100408-.

[3]谢小星,郭昊亮.复发性腮腺多形性腺瘤术后复发的影响因素及并发症原因分析

[J].中外医学研究,2021,19(13):168-170.

[4]Lee D H,Choi Y D,Yoon T M,et al.Synchronous pieomorphic adenoma and 

oncocytic in the ipsilateral parotid gland[J].Br J Oral Maxillofac 

Surg,2018,56(7):629-631.

[5]刘金兰,李杰恩,陈飚友.鼻部多形性腺瘤的CT表现[J].中国耳鼻咽喉颅底外科杂

志,2018,24(6):552-556.

[6]李靖,边迪,王健艳,等.鼻中隔多形性腺瘤1例[J].临床耳鼻咽喉头颈外科杂

志,2016,30(1):76-77.

[7]邹剑,周光耀.鼻部多形性腺瘤[J].华西医学,2005(2):379.

[8]Kajiyama A, Edo H, Inoue N,et al.Magnetic resonance imaging and 

histopathology in a case of pleomorphic adenoma of a minor salivary 

gland in the nasal cavity.[J].Am J Case Rep,2019,20:679-684.

[9]刘禄,杨娜.268例腮腺部包块病变临床病理特征的研究[J].临床医药实践, 

2019,28(1):42-45.

[10]许飞虎,徐万林,刘胜文,等.腮腺区复发性多形性腺瘤恶变侵犯颧骨1例报告[J].

中国口腔颌面外科杂志,2021,19(6):573-576.

[11]徐万林,朱云,卢浩,等.腮腺区广泛型复发性多形性腺瘤的面神经处理及术后放疗

经验：附10例报告[J].上海口腔医学,2021,30(6):667-672.

[12]彭默蓝,李蛟,刘欢,等.腭部多形性腺瘤的CT诊断[J].医学影像学杂志,2018,28 

(10):1625-1628.

[13]王娟,朱止平,李振玉，等.腮腺多形性腺瘤与沃辛瘤的CT特征[J].肿瘤影像学, 

2022,31(1):69-73.

[14]王海滨,郇通,韩志江,等.腮腺多形性腺瘤常规MR征象与病理相关性分析[J].中国

临床医学影像杂志,2020,31(11):783-787.

[15]张蓓,石慧敏.腮腺多形性腺瘤的MR诊断[J].上海口腔医学,2011,20(6):648-652.

[16]江雪,冯丽春,代保强.CT及MRI在鼻腔鼻窦内翻性乳头状瘤的临床诊断中的应用价

值[J].中国CT和MRI杂志,2017,15(10):33-36.

[17]张武,睢进生,方芳,等.鼻腔肌上皮瘤1例并文献复习体会[J].中国CT和MRI杂志, 

2014,12(3):117-118.

（上接第 13 页）


