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1例神经元核内包涵体病的头颅MRI演变*
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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，
其特征是高度多变的临床表现和多种系统性受累[1]。临床表现[2]包
括认知功能障碍、周围神经病变、运动障碍、阵发性症状和自主
神经功能障碍等。在中枢和周围神经系统以及内脏器官中观察到
嗜酸性粒细胞核内包涵物的广泛分布[3]。

我们在此报道一例神经元核内包涵体病3年影像学表现的演变。
病例介绍：患者吴某某，女，66岁，已婚。因“反复头晕

8年，左下肢不灵活1年”就诊。查体：瞬时记忆力减退。左下
肢肌力4＋级，左侧上下肢肌张力齿轮样升高，双侧掌颌反射阳

性，右侧Babinski征可疑阳性，左侧指鼻试验稍差、左侧跟膝胫
试验稍差，直线行走困难。

右小腿皮肤活检：神经元核内包涵体形成。
基因检测：根据毛细管电泳结果，该样本NOTCH2NLC基因

GGC重复次数99次，检测结果提示患者GGC重复次数超出正常范
围，符合神经元核内包涵体病NOTCH2NLC基因GGC重复扩增的
致病特征。

头颅MRI见图1~9。
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讨论：该病的MR表现有以下特点：①两侧大脑半球皮层下
皮髓质交界区对称性曲线状、锯齿边缘状DWI高信号[4]，称其为
“绸带征”，国内文献报道此征象局限于皮髓质交界区的弓状纤
维，具有高度特异性及敏感性[5]，并具有从额叶向顶枕叶、进行
性发展及不易消退的趋势[6]。本例患者DWI序列进行性发展的双
侧曲线样、对称性高信号，与文献报道一致。②脑白质变性：
T2WI/FLAIR脑白质弥漫高信号，白质区异常信号越广泛，认知
障碍越严重[7]。本例患者记忆力减退考虑与患者广泛白质病变有
关。③胼胝体DWI及FLAIR序列高信号、外囊DWI线样高信号，说
明深部脑白质大的联合纤维和弓状纤维以及外囊区的联合纤维和
弓状纤维出现不同程度的变性，具有类似的易受累性[8-9]。④小脑
中轴蚓部旁白质区高信号、小脑中脚高信号：FLAIR序列观察明
显，本例患者在出现皮髓交界区高信号之前，小脑蚓部旁白质区
对称性高信号，具有一定特征性[10]。 ⑤与年龄不相符的、不同程
度的脑萎缩，增强后可强化或不强化。 

影像鉴别诊断：①脆性X相关震颤/共济失调综合征(fagile 
X-associated tremor/ataxia syndrome, FXTAS)：双侧小脑中
脚FLAIR对称性高信号伴全小脑萎缩，侧脑室周围深部脑白质病
变，DWI也见皮髓交界区高信号，两者最终鉴别需要行基因检测
鉴别[11]。②线粒体脑肌病伴卒中样发作：T2WI及DWI上皮层和皮
层下白质高信号，深部脑白质不受累[12]。

NIID属于相对罕见病，影像学表现有一定特征，早期不易识
别。该病虽然无特殊治疗，但早期认识、早期诊断、对症治疗，
可以延缓病情，提高生活质量，MR检查对该病的早期诊断具有重
要价值。 
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图1～3 2020年DWI未见明显异常，小脑蚓部旁白质区对称性高信号。
图4～6 2021年DWI皮髓交界区逐渐出现高信号，小脑蚓部旁白质区对称性高信号。
图7～9 2023年DWI皮髓交界区逐渐出现明显的高信号，脑室系统扩张，脑白质病变进行性加重，FLAIR成像高信号区域进展显著。
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