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【摘要】 目的 探讨平山病的临床特征及颈椎自然体位、屈曲体位平扫及增强扫描在平山病中的诊断价

值。方法 回顾性分析临床确诊的15例平山病患者的临床资料及MRI影像表现，15例均行MRI自然体位、屈曲

体位平扫及增强扫描。结果 15例均符合临床诊断标准，全部为男性，平均年龄 19.8岁。自然体位颈椎MRI

表现为生理曲度伸直或反弓，椎间盘退变，下颈椎脊髓信号异常，椎弓根水平横断面下颈椎硬膜囊与椎板分离；

屈曲体位颈椎MRI平扫表现为下颈椎颈髓萎缩、变扁，后方硬膜囊向前移位，局部颈髓受压、变细，背侧硬膜外

间隙增宽，内见新月状长T1、长T2异常信号影，增强后呈明显条状强化，增宽的硬膜外间隙内可有异常血管流空

信号。结论 平山病好发于青春期男性，具有特殊的临床特征，屈曲体位颈椎MRI虽具有特征性影像表现，对

平山病的诊断具有高度的准确性，但是自然体位颈椎MRI影像表现不可忽视，两者在平山病的诊断中均具有重

要价值。
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【Abstract】 Objective To investigate the clinical characteristics of Hirayama disease and the diagnostic val-

ue of plain scan in the neck neutral and flexion position and enhanced scanning in Hirayama disease. Methods Clini-

cal data and MRI findings of 15 Hirayama disease cases were retrospectively analyzed. All 15 cases received plain

scan in the neck neutral and flexion position and enhanced scanning. Results 15 cases were consistent with the clini-

cal diagnostic criteria, and all of them were male with an average age of 19.8 years old. Their MRI of cervical spine in

the neutral position all showed straight or reverse physiological curvature, degeneration of the intervertebral disc, cer-

vical spinal cord signal abnormalities, separation of cervical vertebral dural sac and plate under the transverse section

of vertebral pedicle; while in the neck flexion position, their MRI scans showed lower cervical spine and spinal cord at-

rophy and flattened, forward displacement of the dural sac, local cervical spinal compressed and thinned, dorsal epidur-

al gap widened, crescent long T1WI, long T2WI abnormal signal, clearer strip after enhancement, abnormal vascular

flow void signal within the widened epidural space. Conclusion Hirayama disease occurs mainly in adolescent

males and has special clinical features. Although the cervical MRI in neck flexion position has characteristic imaging

findings and, was accurate in the diagnosis of Hirayama disease, the cervical MRI in neck neutral position can not be

ignored in the diagnosis of Hirayama disease. Therefore both of them are significantly valuable in the diagnosis of Hi-

rayama disease.
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·论 著·

平山病(Hirayama disease，HD)又称青少年上肢

远端肌萎缩症(Juvenile muscular atrophy of distalup-

per extremity)。1959 年由日本著名学者平山惠造

(Kelzo Hirayarna)首次报道，是一种主要累及下运动

神经元的自限性疾病 [1]，本病少见，好发于青春期，

15~25 岁为发病高峰，男性多见，隐匿起病，主要表

现为上肢远端不对称性肌肉萎缩，其肌肉萎缩持续

1~3 年后自发性缓解 [2-3]，病情处于稳定状态。该病

临床上易误诊为运动神经元病、多灶性运动神经病，

影像上易误诊为脊髓型颈椎病。为了提高对本病的

认识，笔者现将我院 2002 年 7 月至 2014 年 5 月收治

的 15例HD患者的临床资料、颈椎磁共振成像(MRI)

检查的影像资料进行分析、总结，并复习文献，以减

少误诊。

doi:10.3969/j.issn.1003-6350.2015.01.0016
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1 资料与方法

1.1 一般资料 本组15例，均为男性，年龄18~22

岁，平均 19.8岁，病程 1~4年，平均 2.4年。所有病例

均表现为上肢渐进性无力，伴手大小鱼际肌、掌间肌

及前臂远端肌肉萎缩，其中12例表现为单侧症状(左

侧 3例，右侧 9例)，3例为双上肢不对称性肌肉萎缩，

所有病例中握力下降 10例，15例患者均伴有寒冷麻

痹(即在寒冷条件下肌无力加 ，而在温暖条件下肌无

力减轻)、伸手震颤。所有患者精神状态良好，语言表

达能力正常，均无家族史、外伤史。全部病例双下肢

正常，双侧Babinski征阴性，均无感觉、锥体束、小脑

异常，无颅神经损害及括约肌功能障碍。入院查血

常规、血清学、脑脊液、肌酶、肝肾功能均正常，肌电

图提示受累肌肉呈神经源性损害，受检肌肉可见纤

颤、正尖波等自发电位，而患者感觉神经传导速度均

表现为正常，双下肢肌肉未见异常电位活动，支持前

角损害，肌肉受累情况如下：拇短展、屈肌 15 例，小

指展肌 14 例，骨间肌 12 例，尺侧腕伸肌 13 例，尺侧

腕屈肌11例。

1.2 检查方法 患者取仰卧位，双手放于身体两

旁，使用颈部线圈，枕下垫软垫以保证头、颈部不乱

动。采用美国GE1.5T磁共振进行扫描，所有患者行

MRI自然体位及屈曲体位平扫+增强扫描，平扫序列为

矢状位T1WI、T2WI、T2WI/FS，轴位T2WI/FS，矢状位及

轴位增强，屈曲位采用平卧时在头后部放置楔形物使

颈部屈曲并尽力收下颌，使颈部屈曲40°~50°，完成该

体位下轴位、矢状位扫描。扫描参数：矢状位T2WI：

层厚3 mm，间隔0.3 mm，TR 2 600 ms，TE 121 ms，矩

阵 256×256；矢状位 T1WI：层厚 3 mm，间隔 0.3 mm，

TR 480 ms，TE 13 ms，矩阵256×256；横断位T2WI：层

厚 5 mm，间隔 0.5 mm，TR 700 ms，TE 33 ms，矩阵

256×256。

1.3 评价标准 在MRI影像诊断中，下颈椎定

义为C4~7。(1)自然体位评价：①矢状位观察颈椎生理

曲度是否消失(伸直或反弓)，评价标准：在MRI正中

矢状位上C2~7画一直线与C3~6椎体相交，生理曲度则

为异常，反之则为正常[4](图1)；②矢状位T2WI观察颈

椎间盘是否退变；③矢状位观察下颈椎脊髓信号是否

发生改变；④横断面下观察颈椎硬膜囊与椎板是否分

离，评价标准：在 MRI 椎弓根水平将一侧椎板三等

份，超过1/3的椎板和硬膜囊分离定义为硬膜囊和椎

板分离[5] (图 2)。(2)屈曲位评价：①矢状位观察下颈

椎颈髓是否萎缩，评价标准：C4~7颈髓与上节段颈髓相

比，观察其前后径是否比上节段颈髓变短，若变短则

为萎缩(图 3)，然后在横断面T2WI上加以证实；②横

断面观察受累脊髓是否萎缩，评价标准：选择T2WI序

列，正常脊髓的形状为椭圆形，若脊髓的形状变为梨

形或鸡蛋形则为对称性萎缩，若脊髓的形状变为三角

形则为不对称性萎缩[6] (图4)；③矢状位观察后方硬膜

囊是否前移、脊髓是否受压，背侧硬膜外间隙是否增

宽；④矢状位观察背侧增宽的硬膜外间隙内是否有异

常信号影，其内是否有血管流空信号，增强扫描是否

图1 MRI正中矢状位上C2~7画一直线与C3~7不相交，生理曲度为正常(a)；
反之为曲度异常(b)

图2 颈椎中立位椎弓根水平横断面MRI图像，椎板与硬膜囊分离，

超过1/3

图3 平山病患者屈曲矢状位示C5~7节段颈髓萎缩、变扁
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强化。所有患者影像学资料评价均由两名影像科医

师讨论完成。

2 结 果

2.1 临床表现 15例患者全部为男性，都于青

春期隐袭起病，表现为慢性上肢远端手部、前臂肌肉

渐近性无力，同时伴有肌肉萎缩，肌肉萎缩以手部大、

小鱼际肌、手掌骨间肌及前臂尺侧肌肉明显，而肱桡

侧肌肉相对较轻，15例中12例表现为单侧肌肉萎缩，

其中左侧3例，右侧9例，另外3例为双上肢不对称性

肌肉萎缩，以右上肢明显，所有患者均伴有寒冷麻痹、

伸手震颤，患者均无家族史，无颅神经损害、感觉障

碍、锥体束征、锥体外系体征。入院查肝肾功能、血常

规、血清学、脑脊液、肌酶均正常，肌电图提示受累肌

肉呈神经源性损害，萎缩肌肉均表现为纤颤、正尖波。

2.2 颈椎MRI影像分析 15例患者于自然体位

下行颈椎MRI检查，表现为颈椎正常生理曲度消失，

其中伸直4例，反弓11例。所有病例颈椎间盘均退变，

表现为T2WI椎间盘信号降低，呈中低信号(图5)。下

颈椎脊髓信号异常15例，表现为T2WI呈等高混杂信

号(图6)。椎弓根水平横断面下颈椎硬膜囊与椎板分

离12例，其中5例发生在C4~6，7例发生在C5~7。全部患

者于屈曲体位下行颈椎MRI平扫和增强扫描，下颈

椎颈髓萎缩 15例，表现为受累颈髓前后径在矢状位

上比上节段颈髓变短，在横断面上正常颈髓的椭圆形

消失，变扁平呈梨形、鸡蛋形。所有患者后方硬膜囊

均向前移位，局部颈髓受压、变细，均有背侧硬膜外间

隙增宽，其内并可见新月状长T1、长T2异常信号影，增

强后均呈明显条状强化，增宽的硬膜外间隙内有异常

扩张血管流空信号6例(图7)。

图4 平山病患者屈曲位T2WI横断面示颈髓萎缩、变细，呈鸡蛋形

图7 平山病患者屈曲位MRI，背侧硬膜外间隙增宽，内见新月状长T1、长T2异常信号影(a、b)，增强后呈明显条状强化，内有血管流空信号(c)

图5 颈椎间盘退变，信号降低，呈中低信号

图6 下颈髓C4~7信号异常，呈等高混杂信号
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3 讨 论

3.1 发病机制 目前该病病因尚不清楚，发病

机制存在较多争议，国内外大多数学者支持生长发育

学说及脊髓动力学学说。Toma等[7]考察了 7例该病

患者生长发育曲线与起病年龄的相关性，发现两者间

有显著相关性，且快速生长发育结束后病情即停止进

展，提出了脊髓与硬脊膜不均衡生长发育导致该病发

生的观点，即生长发育学说。Hirayama等[8]认为颈部

屈曲时硬膜后壁绷紧、前移，将颈髓挤压至椎体后缘，

致其血液循环不畅，脊髓前角细胞因缺血缺氧而变

性，即脊髓动力学学说。

3.2 临床特征 通过以上病例的回顾性分析，

并复习文献，归纳总结出HD如下的临床特征：①发

病年龄小，均小于 25岁，男性多见，青春早期隐匿起

病；②均存在一侧或双侧不对称性上肢远端肌肉萎

缩、无力；③在发病1~3年时间内进展迅速，之后自发

性缓解，病情处于稳定状态；④伴寒冷麻痹及伸手震

颤；⑤肌电图提示神经源性损害；⑥所有患者均无感

觉异常，无脊髓灰质炎、周期性麻痹及其他神经系统

感染中毒、外伤史，无括约肌功能障碍等。

3.3 MRI 影像特点、检查方法和意义 平山病

患者颈椎自然位MRI表现为颈椎生理曲度伸直或反

弓，椎间盘退变，脊髓信号异常，下颈椎髓萎缩，病变

节段位于C4~7，硬膜囊与椎板分离。屈曲位MRI表现

为下颈椎颈髓萎缩、变细，后方硬膜囊前移，压迫颈

髓，脊髓后方硬膜外间隙增宽，内见新月状长T1、长T2

异常信号，增强后呈明显强化，其内有时可见异常扩

张的血管流空信号，为其特征性影像表现。平山病患

者MRI影像表现具有一定特征性，根据临床特征及

MRI影像特点大多可以确诊，因此，MRI是平山病患

者辅助检查中是不可缺少的检查手段，临床凡遇青少

年起病，出现单侧或不对称性双侧上肢远端肌肉萎

缩、肌无力，并伴有寒冷麻痹及伸手震颤，无感觉及括

约肌功能障碍等，均应考虑平山病可能，应积极对患

者行颈椎自然体位、屈曲体位 MRI 平扫及增强检

查。屈曲体位颈椎MRI虽具有特征性影像表现，对

平山病的诊断具有高度的准确性，但是自然体位颈椎

MRI影像表现不可忽视，两者在平山病的诊断中均具

有重要诊断价值。

3.4 鉴别诊断 平山病须与以下疾病鉴别[9-10]：

⑴肌萎缩侧索硬化：除了累及脊髓前角细胞外，还伤

及脑干运动神经核团以及锥体束，同时损伤上、下运

动神经元，多于40岁以后发病，持续进展，预后差；⑵

嵌压性神经损害：主要包括桡、尺、正中神经嵌压受损

所致的桡管、肘管和腕管综合征，多有慢性反复劳损

病史，早期有明显的麻木、疼痛表现，且夜间疼痛加

重，晚期才出现肌无力、肌萎缩，可借助临床表现及肌

电图检查加以鉴别；⑶脊髓型颈椎病：发病年龄多在

50岁以上，早期上肢远端肌萎缩不明显，多于晚期显

著，多伴有较显著的感觉异常以及锥体束受损的体

征，影像学常提示脊髓明显受压。
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外周血游离肿瘤DNA测定在非小细胞肺癌患者中的应用价值
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【摘要】 目的 探讨 Ion Torrent测定外周血DNA在非小细胞肺癌中的临床价值。方法 选择患者 80例，

通过 Ion Torrent测序测定其EGFR浓度，观察EGFR浓度与EGFR基因型及与吉非替尼治疗敏感情况的关系，并

分析EGFR 突变与否者的1年生存率。结果 突变型EGFR 32例，野生型EGFR 48例，吉非替尼敏感者30例，吉

非替尼不敏感者50例，突变型EGFR浓度明显高于野生型EGFR (P<0.05)，对吉非替尼治疗敏感者的血清EGFR

浓度显著高于吉非替尼治疗不敏感者(P<0.05)。 结论 采用 Ion Torrent测定外周血DNA技术了解患者基因型，

有针对性的使用靶向治疗药物，其准确性更高，且能有效延长患者生存时间。
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Value of peripheral blood DNA determination by Ion Torrent in patients with non-small cell lung cancer.
HONG Ying-cai, CHEN Huai-sheng, LIN Shao-lin, WANG Zheng, YANG Lin, WANG Guang-suo, LI Fu-rong, HUANG
Tong-hai. Department of Thoracic Surgery, Shenzhen People's Hospital, the Second Clinical Medical College of Jinan
University, Shenzhen 518000, Guangdong, CHINA

【Abstract】 Objective To evaluate the clinical value of peripheral blood DNA determination by Ion Torrent

in patients with non-small cell lung cancer. Methods Eighty patients of non-small cell lung cancer were enrolled, in

which the epidermal growth factor receptor (EGFR) concentration was measured with Ion Torrent, Then the relation-

ships between EGFR levels, EGFR genotype, and sensitive situation of gefitinib therapy were investigated, and

one-year survival rate of the patients with or without EGFR mutation were analyzed. Results Among the 80 pa-

tients, 32 had mutant EGFR and 48 had wild-type EGFR. Thirty patients were sensitive to gefitinib and 50 were not

sensitive to gefitinib. Levels of EGFR in mutant EGFR was significantly higher than those in wild-type EGFR (P<

0.05). And the levels were significantly higher in gefitinib-sensitive patients than patients not sensitive to gefitinib (P<

0.05). Conclusion Peripheral blood DNA measured with Ion Torrent can ientify the patients’genotype and target

therapies, which results in higher accuracy and prolonged survival time.

【Key words】 Ion Torrent; Peripheral blood DNA; Non-small cell lung cancer
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