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以下肢肌无力伴肌萎缩为首发症状的 1 例肌萎缩侧索硬化症

赵琪　段尉梅　俞璐　韩雁冰 *

昆明医科大学第一附属医院神经内科　云南昆明　650031

摘　要：目的：复习肌萎缩侧索硬化症的临床特点和相关文献。方法：回顾 1 例肌萎缩侧索硬化症的诊治过程。 结果：1

名 58 岁男性因下肢肌无力伴肌萎缩为首发症状的肌萎缩侧索硬化症患者，误诊后病情逐渐加重累及延髓，预后不良。结论：

肌萎缩侧索硬化症发病率低，以下肢肌无力伴肌萎缩为首发症状者极少，明确诊断时多为晚期，病情重，预后不良。
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肌萎缩侧索硬化（amyotrophic lateral ）是一种慢性进行

性神经系统变性疾病，临床上多数患者以一侧或双侧手指肌

无力、手部小肌肉萎缩为首发症状，极少病例以下肢肌无力、

肌萎缩为首发症状，通常起病隐匿，缓慢进展。本文报道 1

例以下肢肌无力伴肌萎缩起病的 ALS 病例。

1.	 临床资料

患者，男性，58 岁，因“左下肢无力伴肌萎缩 2 年余，

构音障碍 1 年，加重伴吞咽困难 1 月”于 2018 年 12 月 26

日收入院。患者 2 年余前无明显诱因出现左下肢肌无力，

伴疼痛感，不影响日常生活，发病后曾到当地医院就诊，

行头颅 CT 及下肢血管超声检查未见明显异常，腰椎 CT 检

查示：腰椎退行性改变。当地医院考虑腰椎病予营养神经、

改善循环及腰椎牵引理疗等对症支持治疗，症状无好转且

逐渐加重伴左下肢肌萎缩。1 年余前至省红十字医院骨科就

诊，完善腰椎 MRI 检查示：腰椎退行性改变，L1-2 椎间盘

膨出，L2-3、L3-4、L4-5 椎间盘突出，L5-S1 椎间盘突出

伴椎间孔变窄，相应硬膜囊受压，双侧侧隐窝变窄；脊髓圆

锥、终丝、马尾神经形态、信号未见异常改变，考虑腰椎间

盘突出并椎间孔狭窄压迫脊髓，行腰椎椎间盘减压术，术后

予适当脱水、营养神经、改善循环、康复理疗等对症治疗，

术后康复期间病情稍好转，但出院一段时间后觉左下肢无力

仍存在，且开始出现右下肢无力现象、声音嘶哑及轻度构音

不良，行走不稳，经常跌倒在地，无饮水呛咳及吞咽困难，

随到当地医院就诊，考虑咽喉炎予对症治疗未见好转后完善

头颅 MRI+DWI 检查示：双侧侧脑室旁、半卵圆中心 T2WI

见多发斑点状高信号，DWI 信号未见改变，增强扫描病变

未见强化，考虑多发性脑梗死予营养神经、改善脑代谢循环

对症治疗，病情稍好转出院。出院 1 月后患者构音障碍加重

伴轻度饮水呛咳，无进食困难，继续当地医院按脑梗死治疗

病情无缓解且逐渐加重并出现进食流质困难、饮水呛咳及全

身消瘦。1 月前构音障碍及吞咽困难明显加重，进食明显减

少，伴全身肌肉萎缩明显在当地医院住院治疗未见好转。为

进一步明确诊断，随转送我院门诊收住院。病程中患者未出

现肌肉跳动及呼吸困难，但存在持续性下肢疼痛感。既往有

“慢性咽炎、胃肠炎及慢性支气管炎”病史，于 2017 年 10

月在省红十字会医院行腰椎手术，否认糖尿病等慢性病史，

否认结核等传染病史，否认家族遗传史，否认过敏史、外

伤史及输血史。约 30 年烟龄，10-20 支 / 日，否认酗酒史。

查体：T 38.3℃，P 86 bpm，R 20 bpm，BP 106/67mmHg，一

般情况差，轮椅推送入院，慢性病容，体型消瘦，双肺呼吸

音粗，双肺底闻及湿性啰音，心脏及腹部查体未见阳性体

征，双下肢轻度水肿，四肢未见畸形。专科：神清合作，时

间、地点、人物定向准确，记忆力、计算力及理解力粗测正

常，构音障碍，伸舌不能，舌肌萎缩，咽反射消失，未见舌

震颤，余十二对颅脑神经查体未见阳性体征。双手骨间肌、

三角肌、臀肌、股外侧肌和腓肠肌萎缩，四肢肌力 IV+ 级，

肌张力增高，腱反射活跃，全身浅、深感觉对称存在，指鼻

试验稳准，跟膝腱试验欠稳准，左下肢可见踝阵挛，四肢远

端肌肉叩击可见肌肉震颤，Babinski 征、Chaddack 征阳性，

右下肢病理征未引出。双侧 Hoffmann 征阴性。颈软，无抵抗，

克氏征可疑阳性。辅助检查：头颅 + 颈椎 + 腰椎 MRI 检查

（2018、12）示：双侧基底节区、放射冠区及半卵圆中心多

发点状长 T1、长 T2 异常信号影。颈椎退行性改变：C4-5、
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C5-6、C6-7 椎间盘膨出。腰椎退行性改变：L1-2 椎间盘膨

出，L2-3、L3-4、L4-5 椎间盘突出，L4-S1 椎间盘术后改变。

肌电图检查（2019、1）示：四肢及左侧胸锁乳突肌呈失神

经支配改变。双肺 CT 检查（2018、12）示：双肺感染。电

子喉镜检查（2019、1）示：慢性咽炎。甲状腺 B 超及腹部

B 超检查未见明显异常。血常规检查（2018、12）示：WBC 

12.3×109/L，NEUT% 87%。RBC  3.3×1012/L，HGB 98g/L。

肝功能检查示：TP 50g/L，ALB 28g/L，GLB 19g/L。肾功能、

甲状腺功能、抗核抗体谱检查未见明显异常。住院期间予留

置鼻饲管、抗炎、补充白蛋白、营养神经对症支持治疗。建

议出院后若有条件继续静滴依达拉奉 30mg/d，bid，14d 为

1 周期，停用 2 周后继续给药（给药方法为 30mg/d，bid，

10d，停止静滴 4d，再停药 14d），连用 6 个周期；同时口

服利鲁唑 50mg ,Bid，服用 18 个月。用药期间定期复查血常

规和肝功能，定期我科门诊随访，若吞咽困难不能改善，可

行胃造瘘术。肌无力致长期卧床者，应定时（2 小时 / 次）

翻身拍背，防治坠积性肺炎及褥疮形成。

2.	 讨论

目前关于 ALS 的诊断主要基于病史、临床体格检查及

电生理检查结果，条件许可下还可完善肌肉活检获取病理资

料。该患者为中年男性，以“下肢肌无力伴肌肉萎缩”为首

发症状，发展迅速，短期内累及上下肢及延髓麻痹，神经科

查体具备上下运动神经元损害的体征，影像学检查资料排外

其他疾患，电生理检查提示上、下肢神经源性损害。根据

2000 年 E1 Escorial 诊断标准修订版 [1]，该患者 ALS 诊断明确。

经典的 ALS 疾病进展模式为：大多数 ALS 以单侧上肢

起病，表现为手指运动不灵和力弱，伴同侧伸腕困难，随后

出现大、小鱼际肌，骨间肌，蚓状肌等手部小肌肉萎缩，逐

渐向前臂、上臂和肩胛带肌群发展。随着病程进展，扩展至

下肢和延髓。以下肢肌无力伴肌萎缩的 ALS 十分少见，延

髓麻痹通常在疾病晚期发生，但仍有少数病例以延髓麻痹作

为首发症状 [2]。ALS 通常预后不良，生存期短，短者数月，

长者 10 余年，平均 27-52 个月，多在 3-5 年内死于呼吸肌

麻痹或呼吸道感染。ALS 除了典型的临床症状，还存在个体

差异，有学者提出，ALS 患者可能存在主观性感觉异常如麻

木、疼痛，这个概率为 15%-85%[3]；部分感觉异常可能与

周围神经卡压有关 [4]；也有报道 ALS 患者的这种主观性感

觉异常可能与认知功能障碍相关 [5]。甚至有的患者还表现为

肌强直、动作迟缓及共济失调等锥体外系异常症状及体征 [6]。

本文报道的该位患者的起病形式、病程发展速度及发病过程

中伴随的疼痛感及后期行走不稳，共济失调现象，导致整个

疾病发展的误诊，延误早期治疗，在国内外都鲜有报道。

该病例以下肢肌无力起病，病情进展迅速，2 年内就进

展至上肢和躯干肌并累及延髓麻痹；通常临床工作中遇到

下肢肌无力起病者主要见于脑血管病、吉兰 - 巴雷综合征、

重症肌无力、多发性硬化、进行性肌营养不良、腰骶部外伤、

颈腰椎病及脊髓硬膜外占位病变等。选择的辅助检查及治疗

都是与上述疾病相关联的，很少会联系到 ALS 的可能。该

病例提示我们，在实际临床工作中，遇到类似以下肢肌无力

为首发症状的患者，在其他疾病不能解释临床所见或治疗效

果不佳的情况下，应重视病史的询问及细致的体格检查，完

善肌电图，尤其胸锁乳突肌肌电图异常对 ALS 的诊断具有

显著意义。对肌电图失神经支配与神经再支配现象不典型的

患者，1 年内应临床随访跟踪，动态观察病情变化，避免延

误诊治。

至今为止 ALS 的病因及发病机制尚不明确。研究发现

ALS 的发病与分子遗传、氧化应激、神经毒性、神经营养因

子缺乏、自身免疫、病毒感染及环境因素等机制相关，由此

可见 ALS 的发生发展是多因素导致的运动神经元的进行性

损害。本文报道的病例除了长期吸烟史外，没有明确的家族

史和致病因素，考虑 ALS 神经细胞的变性是否与吸烟存在

一定的相关性呢？这需要进一步的临床探索研究证实。

目前治疗 ALS 公认有效且被批准上市的药物，主要是

利鲁唑和依达拉奉。利鲁唑（Riluzole）治疗 ALS 的机制是

通过电压门控钠离子通道调节兴奋性氨基酸 - 谷氨酸在突

触前释放、摄取和突触后的作用水平，从而减低运动神经元

的持续受损。有研究报道 [7] 利鲁唑短期服用效果不明显，

长期服用能显著改善预后，长期服用指的是服药时间超过 6

个月，甚至长达 18 个月，服用剂量大于 1680mg。而依达拉

奉治疗 ALS 的机制是通过清除自由基的氧化应激，减少氧

化应激对运动神经元的影响。有文献报道依达拉奉对病程不

超过 2 年，病情较轻，用力肺活量比值超过 80% 预计值的

患者 [8] 能延长生存期及减缓疾病的进展。也有文献报道，

长期用药 6 个月或 12 个月的患者，生存期得到延长 [9]。关

于 ALS 治疗的研究，目前比较热门的还有 ALS- 内皮疗法，

安定类药物和瑞替加滨（Retigabine）疗法 [10]，具体治疗效
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果及对 ALS 患者生存期及病程延缓程度的影响，需要临床

更为全面与深入的探讨研究才能得出确切的实验证据。
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