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临床资料

病人基本信息

p姓名：邢某

p籍贯：内蒙古自治区p年龄：56岁

p文化程度：大专

p性别：女性

言语困难伴性格改变7个月，双上肢无力5个月主诉
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p职业：药剂师（已退休）

p右利手



现病史
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言语困难

7月前无明显诱下
因出现轻度言语困
难，表现为语速减
慢、语言不流利，
说话常常卷舌，偶
有发音错误，偶有
找词困难；
否认听理解障碍，
否认命名困难。

性格改变

伴性格改变，表现
为较之前更加固执、
拒绝承认自己的错
误，易发脾气；
对家人的关心减少、
较前冷漠，不愿意
操持家务；
否认凭空视物，否
认社交失礼仪、强
迫行为、过度饮食
等异常。

记忆力下降

伴记忆力轻度下降，
偶有忘记放置物品
的位置，记不清几
天前做过的事情；
反应变慢；
否认迷路、否认计
算力下降。

肌无力

5月前逐渐出现双
上肢无力，表现为
双手系扣子费力，
用筷子夹菜困难，
双上肢上举可；
否认构音障碍，否
认饮水呛咳或吞咽
困难，否认肢体肉
跳，否认双下肢无
力、肢体麻木等。
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                 上述症状持续存在，无明显加重缓解因素；
                 否认睡眠中大喊大叫及拳打脚踢等异常；
                 否认日常生活能力下降；
                 一般情况良好，体重未见明显改变。



既往史、个人史、家族史

• 高脂血症病史4年，曾间断服用瑞舒伐他汀；

• 有金属植入物（假牙）；

• 藏药药剂师，已退休；

• 无吸烟、饮酒史；

• 父亲体健，母亲体健，兄弟姐妹3人，否认家族遗传病史。
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体格检查

神清，精神可；
近期记忆力下降（3个词语即刻回忆3个、延迟回忆1个），远期记忆力尚可；
计算力下降（50-7=43,43-7=36,36-7=33？）；
语言欠流畅、个别字词发音错误，听理解力、阅读、书写、复述及命名未见异常；
定向力、理解力、判断力、执行力未见异常，无失用、失认。

6

高级皮层功能

颅神经查体可见右侧软腭上抬稍差，舌肌萎缩伴纤颤，下颌反射阳性，无构音障
碍，余颅神经查体未见异常。

颅神经



体格检查
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左 右

肩外展 Ⅳ-级 Ⅳ级

肩内收 V级 V级

伸肘 Ⅳ-级 Ⅳ级

屈肘 V级 V级
伸腕 Ⅳ-级 Ⅳ级

屈腕 V级 V级
分并指 Ⅲ级 Ⅲ级

颈屈Ⅳ级；双上肢肌力Ⅲ~V级（右图)、
双侧夹纸征阳性；双下肢肌力V级；
四肢及中轴肌张力正常；双手大鱼际肌
与第一骨间肌萎缩。
双上肢腱反射对称性减低，双侧膝反射
亢进，双侧踝反射大致正常；
双侧掌颌反射（+）、 四肢病理反射未
引出；
感觉检查（-），共济检查（-）。

四肢运动感觉
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辅助检查

语言测评

词语流畅性 7
波士顿命名 27
图1语速95.5字/分

印象：语言异常
• 列名能力下降
• 语速减慢



辅助检查 失语症严重程度分级： 4分



辅助检查
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NPI 2分                                                      CDR 0.5分

0.5

0.5

0.5



辅助检查
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MMSE 28分   
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MoCA 24分



认知量表评估辅助检查



化验

• 生化：甘油三酯2.75mmol/L，总胆固醇
6.54mmol/L，低密度脂蛋白4.31mmol/L；

• 血常规、尿常规、大便常规、甲功全项、凝血、肿
瘤标记物、免疫指标、叶酸、VitB12、梅毒HIV检测
未见明显异常；

• 毒物筛查（血清+尿液）：未见铅、汞、砷、铊含量
异常升高。
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化验
• 腰穿压力：130mmH2O；脑脊液常规、生化未见异常；
• IgA 0.85mg/dl （ Normal:0.0-0.2 mg/dl )；
• 副肿瘤抗体谱（Amphiphysin、CV2、Hu、PNMA2、Ri、Yo）、

自身免疫性脑炎抗体谱（血+脑脊液） ：阴性；
• 神经节苷抗体谱（血+脑脊液） ：阴性；
• 脑脊液A β、tau蛋白：正常。
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A B

C D

头MRI ：
双侧额叶萎缩（图A、B）；
颞叶无明显萎缩（图C）；
MTA评分：1分（图D）；
Fazekas评分：
脑室旁1分+深部白质1分
（图E） 。

E



FDG-PET
双侧额叶、下颞叶和小脑半
球葡萄糖代谢重度减低；
双侧顶叶、上中颞叶代谢中
度减低。
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辅助检查
肌电图：右侧三角肌、第一骨间肌，左侧伸指总肌、第
一骨间肌及胸锁乳突肌呈神经源性损害。
NCV提示左侧正中神经、尺神经运动传导波幅减低，余
所检神经感觉、运动传导速度未见损害。
颈椎MRI：颈4-6椎间盘膨出、椎管狭窄。
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定位诊断

大脑皮层
+上运动神经元
+下运动神经元

语言欠流利

额叶皮层
情感淡漠

双上肢肌力下降、腱反射减低
双手大鱼际肌与第一骨间肌萎缩 颈髓下运动神经元

双膝反射亢进 腰髓上运动神经元

双侧掌颌反射（+）下颌反射（+）
右侧软腭上抬稍差，舌肌萎缩伴纤颤

延髓上、下运动神经元
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执行功能轻度下降

计算力下降



定性诊断及鉴别

• 中年女性，隐匿起
病，慢性进展

• 主诉：言语困难伴
性格改变7个月，双
上肢无力5个月

• 定位：
大脑皮层
+上运动神经元
+下运动神经元

轻度言语不利：说话速度减慢、欠流利，偶
有发音错误及找词困难，语言测评提示语言
生成障碍
• 计算力下降、执行功能下降
• 情感淡漠
• 头颅MRI可见双侧额叶萎缩
• FDG-PET提示额叶、颞叶葡萄糖代谢重度

减低
→早期的额颞叶痴呆
• 双上肢无力
• 查体延髓上+下运动神经元、颈髓下运动

神经元、腰髓上运动神经元损害
→早期可能的运动神经元病
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认知障碍伴运动神经元损害
    非流利性失语伴运动神经元病可能



符合以下3点

1 语言障碍是临床最突出的特征；

2 语言障碍是妨碍日常活动能力的主要原
因；

3 失语是起病及病程初期的最突出症状。

排除以下4点

1 非神经系统变性疾病或其他疾病能更好
的解释临床症状；

2 精神疾病能更好的解释临床症状；

3 始发、突出的情景记忆、视觉记忆、视
空间障碍

4 始发、突出的行为异常

Gorno-Tempini ML et al. Neurology. 2011;76(11):1006-14. 

原发性进行性失语（ PPA ）诊断标准
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Gorno-Tempini ML et al. Neurology. 2011;76(11):1006-14. 

进行性非流利型失语（PNFA）诊断标准
I. PNFA的临床诊断,至少具有下列核心特征之一：
1.语言生成中的语法缺失
2.说话费力、断断续续、带有不一致的语音错误和失真（言语失用）

至少具有下列其他特征中的2个及以上：
1.对语法较复杂句子的理解障碍
2.对单个词汇的理解保留
3.对客体的语义知识保留
II. 有影像学检查支持的PNFA的诊断,应具有下列两项：
1.符合PNFA的临床诊断
2.影像学检查必须至少具有以下结果中的1个或以上：

    a. MRI显示明显的左侧额叶后部和岛叶萎缩
b. SPECT或PET显示明显的左侧额叶后部和岛叶低灌注或代谢低下

III. 具有明确病理证据的PNFA
  应符合临床诊断标准（下列标准1）以及标准2或标准3

1.符合PNFA的临床诊断
2.特定的神经退行性病变的组织病理学证据（例如，FTLD-tau、FTLD-TDP、

AD相关的病理改变、其他）
3.存在已知的致病基因突变
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1.ALS诊断的基本条件：

（1）病情进行性发展；

（2）临床、神经电生理或病理检查证实

有下运动神经元受累的证据；

（3）临床体检证实有上运动神经元受累

的证据；

（4）排除其他疾病

2.ALS的诊断分级：

（1）临床确诊的ALS：4个区域中至少3个

区域同时存在上、下运动神经元受累的证据

（2）临床拟诊的ALS： 4个区域中至少2个

个同时存在上、下运动神经元受累的证据

（3）临床可能的ALS：仅一个区域同时存

在上、下运动神经元受累的证据，或者在2

个或以上区域仅有上运动神经元受累的证据

。

肌萎缩侧索硬化（ALS）诊断标准

中华医学会神经病学分会肌电图与临床神经电生理学组,中华医学会神经病学分会神经肌肉病学组.中国肌萎缩侧索硬化诊断和治疗指南[J].中华神经科杂志,2012,45(7):531-533.



患者长期接触中药，血、尿毒物筛查阴性，
暂时排除中毒？

遗传代谢病？
（如成人葡聚糖病）

无肿瘤病史，体重减轻等表现，肿瘤标志物、
副肿瘤综合征抗体阴性为不支持点

• 中年女性，隐匿起
病，慢性进展

• 主诉：言语困难伴
性格改变7个月，双
上肢无力5个月

• 定位：
大脑皮层
+上运动神经元
+下运动神经元

副肿瘤综合征？

患者无神经源性膀胱、感觉不受累，无家
族史，头MRI、PET-CT鉴别
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定性诊断及鉴别

认知障碍伴运动神经元损害
    非流利性失语伴运动神经元病可能



治疗建议

①针对言语不利症状：言语治疗，康复训练；

②针对运动障碍问题：

利鲁唑 ——延缓病情发展

依达拉奉——潜在延缓病情发展或限制额外伤害

27
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治疗建议

完善基因检查
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FTD与MND

临床

欧美人群：
• 约有20%的ALS患者符

合FTD诊断
• 约10-15%的FTD患者

符合ALS诊断
国内：目前散发型ALS患
者中仅5%伴有FTD

临  床
临床 临床

90%患者为散发
目前已知突变致病基因：
9号染色体开放阅读框7
（C9orf72）最常见，其他：
SQSTM1、TARDBP、FUS、
VCP等
50%的家族性PPA-ALS病
例的基因突变未明，提示存
在未知新的遗传变异。

遗传
临床

ALS和FTD有许多共同的病
理特征 
• 散发型MND和非SOD1

突变的家族型MND主要
病理沉积蛋白为TDP-43

• FUS突变的MND患者神
经元中可见FUS阳性聚集
物。

病理
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FTD-MND

临床 临床 临床
发病年龄：38~75 岁，平均：55.4 岁
诊断标准：同时符合FTD和ALS各自的诊断标准
分型：
1.行为变异型FTD伴运动神经元病 （bvFTD-MND）：
• 其行为症状通常与典型bvFTD的行为症状相似；
• 与不伴MND的bvFTD相比，FTD-MND更常见精神病性症状
• bvFTD-MND较PPA-MND的抑郁表现更突出

2.原发性进行性失语伴运动神经元病（PPA-MND）：
• 该类型更少见
• 分为nfvPA-MND和svPA-MND
• 与 bvFTD-MND比，早期MMSE和CDR受损较少
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临床 临床

Van Langenhove, Tim et al. “Predicting Development of Amyotrophic Lateral Sclerosis in Frontotemporal Dementia.” Journal of Alzheimer's disease : JADvol. 58,1 (2017): 
163-170. 
Vinceti, Giulia et al. “Primary progressive aphasia and the FTD-MND spectrum disorders: clinical, pathological, and neuroimaging correlates.” Amyotrophic lateral sclerosis 
& frontotemporal degeneration vol. 20,3-4 (2019): 146-158. 

各类型FTD-MND出现运动症状时间：
• nfvPA-MND：0.92年，
• svPA-MND：9.75年， 
• bvFTD-MND：3.83年

各类型FTD出现ALS比例： 
• bvFTD+PNFA：45.5%
• bvFTD：3.0%；nfvPA：3.3%
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FTD-MND

临床 临床 临床• FTD-MND患者有上运动神经元或者下运动神经元损害，但以下运动神经元受损
为主，1/3 患者一生中只表现为单纯的下运动神经元症状。

• FTD-MND的常表现为以延髓麻痹和上肢肌肉萎缩起病，与经典MND相比，延
髓上下运动神经元受累更常见，双下肢较少受累。

• 延髓症状随疾病进展而加重，部分患者疾病晚期仍能保留行走能力，吞咽困难和
吸入性肺炎是最常见的死亡原因，病程为34.5个月。



总结讨论

患者病程半年余，临床以肢体无力为突出表现，言语障碍较轻，
FTD不易早期发现，但MRI和FDG-PET已经表现出明显的脑结构
和功能损害。

影像学检查有利于本病的早期发现与早期诊断，为揭示疾病的全
貌提供更多的线索。 
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FTD-MND为FTD的少见类型，在东方人群中尤为罕见，对疾病
的早期诊断，有利于早期进行药物和非药物干预，改善预后。



谢谢 ！
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