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神经棘红细胞增多症 ( Neuroacanthocytosis，NA)

是一类罕见的遗传性神经系统疾病，发病率约为 1 /

5000000，通常分为三种类型: ( 1) 以基底节变性为主的

核心型 NA，包括 VPS13A基因突变所致的常染色体隐

性遗传舞蹈病 － 棘红细胞增多症和 Kell 基因突变所

致的 X连锁遗传 McLeod综合征; ( 2) 伴血清脂蛋白减

少的综合征，包括先天性无 β －脂蛋白及低 β －脂蛋白

血症; ( 3) 偶见棘红细胞增多性疾病，包括泛酸盐激酶

相关神经变性疾病及 2 型类亨廷顿病。该病主要特征

为伴有运动障碍及外周血棘红细胞增多的系列临床综

合征［1］; 并可出现焦虑、抑郁等精神症状，以及不同程

度的认知受损，尚无有效治疗方法。但部分 NA 患者

外周血中无法查见或仅在晚期才能查见棘红细胞［2］。

本文报道 1 例以强迫症状为主要表现而棘红细胞检查

阴性的 NA。

1 病 例

患者，男性，61 岁，2 +年前开始出现控制不住咬

舌，出门常怀疑门没有关好，并反复查看; 为此感到痛

苦，自觉没有必要，但不能控制。遂至我院就诊，考虑
“强迫症”，予舍曲林等药物治疗 2 +月后好转。1 +年

前，患者上述病情再次加重，先后予帕罗西汀及舍曲林

治疗无明显改善;且出现睡眠差，易烦躁，伴心慌、坐立

不安，遂以“强迫症”入院。追问病史得知患者 5 +年前

开始出现间断性躯干不自主扭转，曾在外院诊断“舞蹈

症”。体格检查:神清，不时耸眉眨眼，双上肢鱼际肌萎

缩，伸舌左偏，舌尖及唇周有破损;四肢肌张力降低，腱

反射未引出，走路姿态怪异，昂伯氏征阳性。精神检

查:接触主动，注意力不集中，查及强迫性怀疑及检查，

伴痛苦感及焦虑情绪;有反强迫行为。入院后三次血常

规检查均提示红细胞及血红蛋白降低，ＲBC最低为 3． 41

×1012 /L，HGB 106 g /L;中性粒细胞比例( Neu － Ｒ) 0．

831↑;且红细胞大小不均，轻度嗜多色性改变，并可查

见红细胞碎片。三次心肌酶学检查示 CK、CK － MB进

行性升高，CK最高达 2384U /L，CK － MB 70． 1U /L。生

化: ALT 63U /L↑，AST 62U /L↑，Apoβ 正常。血清铜

蓝蛋白正常。彩超: 脾大。动态心电图: 窦性心律，ST

－ T继发性改变，Ⅰ度房室传导阻滞。神经电生理:四

肢神经运动神经动作电位、感觉传导速度降低。双上

肢骨间肌、大小鱼际肌、胫前肌神经源性损害。头颅
MＲI:双侧侧脑室后角周围白质脱髓鞘改变。简易智

能状态评价量表 ( Mini － Mental State Examination，

MMSE) 评分 26 分。诊断: 神经棘红细胞增多症。予

舍曲林 100mg /d、阿普唑仑 0． 8mg /d、利培酮 1 ～ 4mg /d

治疗半月，患者自觉咬舌及反复检查行为减轻而自动

出院。随访得知患者出院后出现气紧，并于第三日夜

间猝死家中，120 急救人员考虑窒息可能。

2 讨 论

本病例有以下特点: ①强迫症状突出，反强迫行

为;②运动障碍，口舌不自主运动，四肢肌张力降低;③

存在溶血表现;④明显的心肌受损; ⑤周围神经损害。

虽然三次外周血涂片检查均未见棘红细胞，但其上述

特点均符合 NA特征。既往文献表明常规抗凝涂片检

查阳性率较低，仅约 5% ～ 50%的患者外周血可查见

棘红细胞［2］，而相当部分患者需要生理盐水加强实验，

或戊二醛处理后电镜扫描才能更可靠地查见棘红细胞

增多;因此对于棘红细胞检查阴性者亦不能排除该病

诊断［3］。

同时，该患者因强迫症状突出，曾被误诊为“强迫

症”。目前研究认为，NA 在中枢神经系统主要累及基

底节区，该区域属于前额叶 －皮质下环路，主要涉及认
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利培酮致遗尿症 1 例
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1 病 例

男性，19 岁，门诊号 1033022 ，主诉“自己的脸变

丑，右脸肉多，左耳比右耳大 1 年”，诊断为躯体变形障

碍，此前已服用帕罗西汀 ( 乐友) 20mg 早、中，喹硫平

( 启维) 50mg晚，苯海索 1mg 早、中，2014 年 9 月 18 日

将喹硫平改为利培酮( 单克) 1mg早，10 月 23 日复诊，

诉“服用利培酮后提及脸变丑的问题次数减少，但发现

柜子里有许多新书，估计是从书店来偷的，但偷回来不

看。”将利培酮增至 1mg 中、晚，苯海索增至 2mg 中、

晚，奥卡西平( 仁澳) 150mg 早、晚，帕罗西汀同前。12

月 5 日复诊，报告尿床十几次，如夜里不及时叫醒，就

尿床，有几次被子全尿湿，近来尿的次数增多，尿量更

大。将利培酮改为 1mg 早，苯海索 2mg 早，奥卡西平改

为 300mg，2次 /d，帕罗西汀同前。2015 年 1 月 1 日报

告，近 28 天来不再尿床。

2 讨 论

病人服利培酮 2mg /d、苯海索和奥卡西平，出现以

前不曾有的尿床现象，关于苯海索和奥卡西平不曾有

过尿床的报告，也未见导致尿床的相关机制，利培酮减

为 1mg /d后尿床缓解，故认为是利培酮所致的尿床，关

于利培酮有过尿失禁的报告［1］，也有过遗尿的报告［2］。

机制是利培酮阻断膀胱括约肌上的 α1 受体，导致膀胱

括约肌松弛，在睡着时警觉性松弛，发生遗尿。
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知、情绪及行为模式的调控，受损可致 5 －羟色胺水平

降低进而出现强迫症状;使用 SSＲI类药物治疗可有一

定改善［4］。

此外，患者末次血常规示中性粒细胞比例升高，死

前曾出现活动后气紧，且现场鉴定不排除“窒息”可

能;分析患者可能出现了进行性肌无力及呼吸道感染，

最终致支气管误吸而死亡，这亦是 NA 患者常见死亡

原因［5］。同时患者在治疗过程中使用了阿普唑仑，该

类药物可抑制脑干网状结构下行激活系统对脊髓运动

神经元的激活，导致中枢性肌肉松弛作用［6］，且利培酮

等药物可产生锥体外系副反应，从而增加肋间肌肌张

力，抑制胸廓运动。这均可能加重患者气紧、胸闷等不

适，加速其呼吸功能的恶化。这也为今后进一步认识

及治疗该病提供了一定经验。
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