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Abstract 
Objective: To improve the recognition of neuromyotonia by the clinical characters of a patient. 
Methods: We described the clinical symptoms and signs, relative examinations, and the responsiv-
ity to oral oxcarbazepine, and gave a long-term follow up. Results: Neuromyotonia manifested in 
clinical symptoms as muscle rigidity limiting to movement and without loose in sleeping accom-
panied over sweating, and showed spasticly discharge in electromyography. Now there are no di-
agnostic criteria with genes for neuromyotonia. The chemical examination and cephal-icono- 
graphy are normal. Conclusion: Infant with neuromyotonia responses well to low dose Oxcarbaze-
pine, and neoplastic disease should be ruled out before treatment. 
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摘  要 

目的：阐述婴幼儿神经性肌强直临床特点，提高对本病的认识。方法：描述神经性肌强直患儿临床症状
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体征、相关检查及对奥卡西平治疗反应性，长期观察预后情况。结果：本病以肌肉强直运动受限，睡眠

中不能放松伴多汗为主要症状，肌电图检查呈强直性放电，目前尚无基因检测指标，生化及头颅影像学

检查基本正常。结论：婴幼儿神经性肌强直对小剂量奥卡西平治疗反应良好，治疗前应排除肿瘤性疾病。 
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1. 引言 

神经性肌强直(neuromyotonia, NMT)是由多种原因引起的以肌肉蠕动、肌强直、肌阵挛及多汗症为特

征的临床综合征。最先由 Isaacs 于 1961 年报道，并将其病变定位于周围神经末梢；近年关于 NMT 报道

多以成人为主，罕有婴幼儿或儿童病例[1]。本文报道 1 例经症状体征和肌电图确诊婴幼儿神经性肌强直，

如下。 

2. 临床资料 

患儿，男性，2 岁 3 月，因“渐进性双下肢行走异常 6 月余”于 2014 年 7 月 18 日入院。患儿于入院前

6 月无明显诱因下被家人发现行走时左下肢姿势异常，表现为行走时左膝关节不能灵活屈曲伸展，跛行

步态，晨起明显，活动后略减轻，下蹲起立困难，行走步态缓慢。曾就诊外院检查，无阳性发现，未予

诊断治疗，病情无好转。20 余天前患儿行走时右下肢有类似症状，较左下肢轻，为进一步诊治入我院。

病程中患儿姿势异常及行走缓慢在温暖环境中轻，在寒冷环境中明显，行走步态缓慢，双膝关节略前屈，

无跌倒，有多汗，睡眠中双下肢屈曲姿势不能放松。双上肢活动无障碍，饮水无呛咳，言语清晰有力，

无消瘦，无抽搐，无肢体震颤，无哭闹烦躁，二便通畅，偶诉左膝关节疼痛。出生史：G1P1，足月剖宫

产，BW：3.2 kg；喂养史：生后喂养顺利，母乳喂养至 10 月，按时添加辅食；生长发育史：发育良好，

3 月抬头，7 月会坐，周岁会走，言语交流正常。母孕期无疾病及用药史，否认家族中类似病史。入院体

检：体重 12 kg，头围正常，五官端正，前囟已闭，眼球活动灵活，双瞳孔等大等圆，直径 3.0 mm，对

光反应灵敏，颈软，心肺腹检查无特殊，四肢肌肉容积及肌力大致正常，未见萎缩及肥大，肌张力：双

上肢正常，双下肢轻度铅管样增高，四肢腱反射正常，克、布氏征阴性，双膝关节无红肿，四肢未引出

震颤，叩击肌腹未见明显肌球，行走步态缓慢，如电影中慢镜头。辅助检查：骨盆及左膝关节 X 线摄片：

未见明显异常；头颅及脊髓 MRI：未见明显异常；肌电图：股直肌及腓肠肌于不自主状态下可记录到成

组 MUP 阵发性发放，其波幅及频率保持一致，呈可疑强直样放电，未见纤颤、正尖、束颤电位，腓神经、

胫神经及股神经运动传导速度、CMAP 正常范围，F 波潜伏期及出波率正常；脑电图：清醒闭目状态下

双侧枕区 6~7 Hz 低-中波幅 θ节律，左右大致对称，睁眼抑制完全，未见异常波发放；心电图：HR：121
次/分，正常范围心电图。胸部 CT：双肺未见实质性病变，纵膈未见肿大淋巴结；腹部 B 超：肝胆胰脾，

双肾、肾上腺及膀胱未见明显占位性病变。血、尿便常规及肝肾功能正常，血沉 15 mm/h，类风湿因子

1.9 IU/ml，ASO 0.2 IU/ml，CK 47 IU/L，CK-MB 19 IU/L，乳酸 218.2 mg/L，血糖 4.7 mmol/L，血钾 4.18 
mmol/L，血钠 140 mmol/L，血钙 2.4 mmol/L，甲状腺功能：FT3 5.O7 pmol/L， FT4 14.43 pmol/L，TSH 
1.28 miu/L，所列检测指标均为正常范围。 

3. 结果 

根据患儿临床特点及相关检查，诊断神经性肌强直。给予奥卡西平 37.5 mg 早晚各 1 次口服，服药
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第 2 天患儿行走速度明显增快，睡眠中双下肢屈曲姿势改善，但均未达到完全正常状态，带药口服出院。

1 月复诊：病情无进一步好转。处理：加量奥卡西平，随诊，半年随访：病情明显好转，行走步伐基本

正常，下蹲起立略困难，继续服药中。 

4. 讨论 

NMT 的发病机制目前尚不完全清楚。根据病因，NMT 分为遗传性 NMT、获得性 NMT 及特发性 NMT
三大类，获得性 NMT 又可以分为免疫相关性、肿瘤相关性、放射损伤性及其他原因所致等。既往的研

究显示 NMT 大多为获得性，且以免疫相关性居多，少数为遗传性及原因未明的特发性 NMT [2]。 
遗传性 NMT 非常少见，Falace 等[2]报道 1 个遗传性 NMT 家系，3 代 12 人，其中 5 例患者；伍文

清等[3]报道 1 个遗传性 NMT 家系共有 5 代 53 人，其中 17 例患者。两家系的患者致病基因型均未明确。

研究显示，遗传性 NMT 致病基因复杂，遗传异质性强，需进一步完善基因检测以明确诊断。 
获得性 NMT 包括免疫相关性，肿瘤相关性及其他损伤等。Newsom-Davis 等[4]发现对已确诊 NMT

患者进行血浆置换治疗疗效很好，支持某些 NMT 与免疫功能相关。Hart 等[5]研究发现 NMT 患者体内可

检出一种或多种抗钾离子通道抗体，这一结果支持 NMT 是一种免疫介导的离子通道病。免疫相关性 NMT
可与多种自身免疫性疾病相共存[6]，其发病机制尚不明确，需要进一步研究。贾宁等[7]报道神经性肌强

直合并甲状腺功能亢进 1 例，纠正甲亢有助于神经肌肉症状进一步好转。部分获得性 NMT 常与肿瘤密

切相关，相关报道有胸腺瘤、肺癌、霍奇金淋巴瘤、膀胱癌、肾癌、慢性淋巴细胞白血病等，可以在发

生 NMT 后数年出现肿瘤[8]。放疗后局限性 NMT，主要累及眼肌、咀嚼肌、胸锁乳突肌等肌肉，此类患

者钾离子通道抗体检测为阴性，具体机制不详[9]。仍然有一部分 NMT 不具有相关危险因素，机制不清，

称特发性 NMT。 
NMT 诊断依据：临床表现和肌电图，其临床表现为肌肉痉挛强直伴肌肉蠕动、肌束震颤，常累及四

肢，由远相近发展，睡眠中肌肉痉挛强直不能缓解，四肢腱反射多减弱或消失；精神紧张、被动牵拉肌

肉、随意运动及寒冷可使其症状加重，常有自主神经症状如多汗[1]。典型肌电图表现为突出的、持续的

运动单位放电，可以是二联、三联或多联的运动单位放电且放电频率波动较大，也可见到纤颤电位、束

颤电位，F 波异常少见，神经传导速度多正常。钾离子通道抗体检测，可以将免疫相关的 NMT 与非免疫

相关的NMT区别开来，对于指导治疗有重要意义。有报道约 50%的NMT患者有不同程度的肌酶升高[10]。 
NMT 鉴别诊断：(1) 僵人综合征：本病主要特点为以中轴肌为主，肌肉呈持续性或波动性僵硬伴疼

痛，外界刺激或情绪因素可使之加重，睡眠中肌僵硬消失。(2) 先天性肌强直及副肌强直：患者只有在主

动和被动活动后发生肌强直，入睡后肌肉放松，而神经性肌强直患者的肌肉持续性收缩是自发的，入睡

后不消失。(3) Mcardle 病：可见于儿童或成人，属于肌型糖原贮积病，肌肉磷酸化酶缺乏导致运动时糖

原在肌细胞内堆积不能被利用，肌肉运动缺乏能量，出现肌痉挛和肌红蛋白尿。轻活动时肌肉可正常收

缩及放松，剧烈活动后出现肌痉挛，血清肌酶升高。(4) 破伤风：咀嚼肌最先受累，肌肉僵硬源于中枢性

兴奋性增高，因此睡眠中肌肉僵硬明显好转[11]。 
NMT 治疗：卡马西平、苯妥英钠等药物通过降低周围神经兴奋性改善临床症状，单独使用也可联合

免疫调节治疗。对于钾离子通道抗体阳性的 NMT，免疫治疗是首选方案，有效方案包括糖皮质激素，静

注免疫球蛋白，免疫抑制剂，及血浆置换等[12]。 
该患儿临床未能见到肌肉蠕动及痉挛，可能与其年龄较小，症状不突出且不会表达，不能很好配合

体检有关；上肢及头面部肌肉未见明显受累可能为其处于病程早期阶段，尚未累及。 

5. 结论 

幼儿神经性肌强直对小剂量奥卡西平治疗反应良好，应注意排除肿瘤病因，长期随访。 
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