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!"病例介绍

患者"女"%$岁"因'面部红斑 &' 年"右下肢不自

主震颤 "$ :(于 "$"&年 #月 .日入院& 患者 &' 年前

无明显诱因出现面部红斑"伴脱发)右下肢疼痛"对

光略敏感"于外院诊断为'系统性红斑狼疮#9<9CD*,4

-EFE9DG<C;D*+C59E9"HI($)狼疮性肾炎("给予'激素)

羟氯喹(#具体用量不详$治疗"好转出院& 后患者自

诉长期服用'激素("间断服用免疫抑制剂治疗"病情

控制尚可& "$ :前无明显诱因出现右下肢不自主抖

动"呈静止性震颤"伴咳嗽)咳痰#少量黄白痰$"偶伴

轻度胸闷"考虑'系统性红斑狼疮)狼疮性脑病(收治入

院& 既往肝硬化病史 &' 年"否认其他家族遗传病史&

查体!双手可见姿势性震颤"右下肢可见静止性震颤"

余未见明显异常& 实验室检查示!补体J% $K'?& L@I"

补体J' $K$?# L@I"红细胞计数%K00 M&$

&"

@I"血小板

计数 /. M&$

/

@I%

!

)谷氨酰转肽酶 ??K$$ N@I"总蛋

白 '%K/$ L@I"白蛋白 "'K?$ L@I"球蛋白 &/K&$ L@I"

前白蛋白 &?0K&$ *L@I"其余检测未见明显异常& 颅

脑O=P检查示!两侧基底节)丘脑区异常信号"考虑脑

病改变#见图&$& 考虑特发性震颤"不排除肝豆状核变

性#;DF+C5-DBC,4E-+G:DLDBDG+C,5B"QIR$& 追查血浆氨

?"K$

"

*5-@I"铜蓝蛋白S$K&$& L@I"钙 "K$? **5-@I"

无机磷 $K?$ **5-@I"钙磷浓度积 &K.. **5-@I"铜

%K#?

"

*5-@I& 肝胆胰脾肾彩超示!肝硬化"脾大"肝

内多发偏强回声结节"门静脉流速减低& 眼科裂隙

灯检查示!双眼角膜#T+<9DG)U-D,94;DG"T)U$环体征

阳性#见图 "$& 综合检查结果!患者确诊为 HI(合并

QIR& 给予甲泼尼龙 &. *L@:"他克莫司 " *L@:"羟氯

喹 "$$ *L@:控制 HI(%葡萄糖酸锌@硫酸锌 &#$ *L@:

#以锌元素计$分 %次口服治疗QIR"并给予补钙)抑

酸)护胃等对症治疗& 患者病情好转出院&

!两侧基底节)丘脑区见对称性长V& 信号)长V" 信号)V" UIWP=序

列呈高信号

图 &!患者颅脑O=P检查所见

角膜T)U环体征阳性

图 "!患者眼科裂隙灯检查所见

#"讨论

#$!"QIR又被称为威尔逊病"是一种以铜代谢异常

为特点的常染色体隐性遗传性疾病& 其临床表现多

样"起病隐匿"多数呈慢性病程& HI(是一种全身多

系统性弥漫性结缔组织病"可累及多个器官"临床表现

复杂& HI(合并QIR临床较为罕见"容易误诊)漏诊&

#$#"QIR由X,-95B于 &/&" 年报道& 据统计"该病

在全球患病率为 &@%$ $$$ Y&@&$ $$$

*&+

"为临床罕

见病"发病无明显性别差异& 据国内 " 次流行病学

调查研究显示"我国的患病率约为 #K?0@&$$ $$$

*")%+

&

相关研究已证实其发病主要与铜离子转运WVZ酶
#

肽#WVZ0[$基因突变有关"发病机制为铜离子转运WVZ

,/'.,
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酶功能缺陷导致铜排泄障碍在体内大量蓄积"沉积在

内脏)关节等部位"临床表现为进行性加重的肝功能

损伤)精神异常)角膜T)U环及肌肉关节症状等*')#+

&

其中神经系统表现包括震颤)运动迟缓)肌强直)肌

张力障碍)舞蹈症)构音障碍和吞咽困难等"震颤是

该病最常见的症状之一*.+

& 神经受累在颅脑O=P检

查中通常以两侧豆状核对称性 V"XP高信号"V&XP

低信号表现为主*0+

& 徐敏涛等*?+进行影像分析后发

现常见累及部位有豆状核)中脑)脑桥)丘脑)外囊)

内囊后肢)尾状核头及小脑脚& 有文献报道没有神

经系统表现的患者很可能被误诊*&+

"而角膜 T)U环

是该病最具特征性表现"当出现神经系统症状后"患

者在疾病诊断时都存在角膜T)U环*/+

&

#$%"本例患者为年轻女性"&' 年前已在院外诊断为

HI("今以右下肢不自主震颤为主诉就诊& 因此"首

先考虑是否为原发疾病累及颅脑导致狼疮脑病"但

狼疮脑病常见的临床表现有头痛)焦虑抑郁)认知障

碍)癫痫)脑血管病)精神失常和其他少见的神经系统

症状等*&$+

& 颅脑O=P多无特异性表现& 一项回顾性

分析发现"'$\的狼疮脑病患者O=P检查是正常的"

.$\常见于额叶和枕叶区的微血管病变*&&+

& 本例

患者既往病情控制良好"HI(相关血清学指标未见

明显异常"提示并非原发病病情活动"可排除狼疮脑

病& 患者颅脑O=P表现为两侧基底节)丘脑区异常

信号"符合QIR的影像学特征& 另外"患者有肝硬化

病史 &'年"HI(肝脏受累多表现为肝酶异常"通常继

发于药物肝损害)脂肪肝以及慢性病毒感染等"也可

见于狼疮性肝炎*&"+

"但本患者诊断为 HI(和肝硬化"

并不符合 HI(肝脏受累的特点& UDGDB4,等*&%+纳入

& %#0 例QIR患者研究发现"#?\的成人患者在诊

断时已经患有肝硬化& 故笔者推断本例患者以肝损

害为首发症状"但当时误诊为肝硬化& 由于肝病表

现没有特异性"加上对该病的认识不够"临床易误诊

为原发性肝疾病& 同时本例眼部角膜T)U环体征阳

性"符合QIR典型三联征#锥体外系症状)肝功能损

伤)眼部体征$"结合铜蓝蛋白降低最终诊断为QIR&

#$&"QIR的治疗原则为减少金属铜摄入"促进排铜&

饮食中适当限制铜摄入"但也有研究表明并未有充分

证据证实限铜饮食对患者带来的获益*&'+

& 常用的治

疗药物包括铜螯合剂和抑制铜吸收剂"铜螯合剂包

括青霉胺)二巯基丙醇)二巯基丙磺酸盐和曲恩汀

等"抑制铜吸收主要是口服锌制剂"四硫代钼酸盐既

能螯合铜"同时也能抑制铜的吸收*&#+

& 青霉胺是治

疗QIR的首选药物"但在 "$世纪时有报道发现该药

可诱发药物性狼疮"并且之后也有相关个案报道*&.+

&

本例患者未首选青霉胺治疗"以免诱发 HI(的活动&

综上所述"HI(合并QIR在国内外较少报道"其

临床表现复杂多样"在诊疗过程中易出现误诊)漏诊"

临床医师应对此提高警惕"注意鉴别&
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