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【内容摘要 】 本文报告先天性无痛症 %

例
,

结合文献&% 例进行讨论
。

先天性无痛症的

特点为先天性全 身性痛觉缺失
,

不伴明确的中
∋

枢或周 围神经病损
,

可伴有轻度智力障碍或某

些植物神经
、

其它 感觉甚至反升 的轻度异常
。

其可分为完全性无痛和不完全无痛两个类型
。

对临床特点
、

发病机制及鉴别诊断进行讨论
。

本文提示痛觉感受系统和植物神经 系统间

有特珠相 关
,

在痛知觉中
,

心理因素有一定影

响
。

先天性无 痛 症 () ∗ ∀ + ,∀ −./ 0 −∀ 1,∀ 1−.−2 −.3

. ∗ 4 / −∀5 是一种少见病
。

�� % ∃年 6 ,/ 78 ∗ 7 ∀ 首次

报告
〔’� ,

引起了多种专业工作者的广泛兴趣
。

本文报告 % 例
,
并结合文献资料&% 例 (

9

� � % ∃ :

� � �年 5 进行讨论
。

例 � 女
,

�;岁 .< = ,

生后 > 个月注射 青 霉 素 及

& :  月右中指烧伤患骨髓炎
,

均无疼痛反应
,

始引起

家长注意
。

以后陆续发现患儿在种种可致剧烈疼痛的

伤害时均无疼痛表示
,

例如
?
上下牙齿长出后常咬破

去及咬断牙齿 , 手拿刚出锅的饼子或油条烫起大泡 ,

几次端起滚烫的开水就喝
,

致口腔粘膜起大泡 (仅述

舌头不舒服 5 ∋ 滚烫的稀饭撒患儿满 脸
,

面 部 红 肿

( 仅感面部不适 5
,

自己用手摸脸
,

一层表皮脱下而

毫不在意 ∋ 手被削铅笔刀割很深伤口或玩耍时异物划

破皮肤也不介意
,

仅在家
、

长发现局部异常后
,

患儿才

月忆起外伤史 , 患外耳道疖肿
,

用嘴啃菠萝皮致使舌

尖及下唇几处刺破流血
,

并用酒精棉棒擦拭
,

均无痛苦

表情
。

� 岁多: > 岁相继发生右舷骨骨折
,

右脸骨蹂

骨折
,

右足踱骨及姆趾骨折
,

均无疼痛及不适
,

其中

% 岁时右脸骨裸骨折
,

医生给患儿接 骨 复 位 时
,

其

神态如常
,

一放手就满地乱跑
,

毫不在意
。

患儿 & :

 岁时曾述
“
腰瘾

” ,

其描述如
“
绳子打结而又解不

开
”
之感觉

。

患儿上小学四年级
,

成绩一般
,

数学成绩略差
。

平 日脾气急躁
,

幼时常因小事不如意而满地打滚
。

好

动
,

好奇
,

胆大
,

> : & 岁时曾独自从脚手架爬到四

楼
。

第三胎
,

足月过期 ∃ 周催产分娩
。

发育过程与正

常儿童无明显差别
。

双亲体健
,

无血缘关条
。

二个姐

姐正常
。

体检
?
发育营养正常

。

舌体短
,

舌尖钝
、

不齐
,

有几处疤痕
。

右中指末节缺如
。

右肘关节内翻崎形
,

功能正常
。

右赚关节比对侧粗
,

右外踩明显外突
。

双

脚掌较宽
。

头颅无畸形
。

情感反应正常
,

问答切题
,

计算力尚正常
。

痛觉
。

无
“
痛

”

知觉
,

但有实验性“痛
,

反应 ( 有皱眉及不愉快表现 , 有脉搏波缩小及呼吸节

律紊乱等植物神经反应 5 表规为不完全无痛“= 。 有明

显的针感
。

温度觉尚正常
,

触觉稍迟饨
。

植物神经检

查
?

卧
、

坐
、

立位时血压无明显变化
,

脉搏稳定
,

呼

吸节律均匀 , 发汗试验
、

眼心反射
、

‘

须动脉窦压迫试

验
、

太阳神经丛反射
、

体位变换试验
、

立毛反射均属

正常
,

流泪
、

皮肤
、

毛发
、

指甲正常
。

注射钠 络 酮

后
,

强刺激耐受闭有明显降低
,

大脑体感区诱发电位

户
∃

波与正常儿童一致
,

但有所降低山
。

余神 经 系 统

末见异常
。

实验室检查
?

血钙
、

磷
、

破性磷酸酶
、

一

尿素氮
、

钾
、

钠
、

氯化物
、

血浆蛋白电泳
、

血气分析
、

血沉等

均正常
。

听力及前庭功能正常
。

心电图
?

窦性心律不

齐
,

逆钟向转位
,

左心室高电压 (正常范围心电图 5
。

四肢
、

颈及腰椎‘ 骨盆 二光片正常
。

例 ∃ 男
,

� %岁
。

生后 > 个月发热打针时
,

发现

患儿光疼痛表现
。

因患5≅ 与其姐 ( 例 %
一

5早期症状相

似
,

引起家长注意
。 ‘

� : 功个月起常用牙咬破舌
,

右

舌尖也被咬掉
,

为避免舌头自伤
,

在无麻醉下将其下
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∃ ∃ >

牙全部拔掉
,

患儿无任何痛苦表情
。

∃ 岁 以后曾先后 � 次骨折
,

多是在骨折肢体活动

受限
、

肿胀
,

局部关我变形
,

趾端红肿流 脓后 才 发
‘

现
。

其中一 次左肘关节骨折是从约 �
9
>米高处跳下

,

当

时关节肿胀
、

活动异常
,

患儿若无其事
,

照常活动
,

还帮别人搬重物
。

生后即不出汗
,

每年天热时发热
,

体温随气温波

动
。

发热时全身皮肤发烫
,

无汗
,

少动
,

不欲食
。

喜

冷饮
。

天越热
、

饮水越多
,

尿量也相应增多 ∋ 须不时

给患儿冲凉
。

哭时很少流 泪
。

腹泻时无腹 痛 等 不适

感
。

� ∃岁时常有发作性不语
,

发呆
,

呼之不 应
,

头向

右歪 ,
、

双目凝视
,

不抽
,

� 一 ∃ 分Α 次
,

有 � 。余次
。

脑

电图广泛中度异常
,

未服抗癫痛药
,

一年 后 未 再 发

作
。

双亲非近亲结婚
,

其姐 ( 例 % 5 有类似病症
,
二

兄正常
。

患儿系第 # 胎
,

足月顺产
,

母妊娠期无特殊

不良反应
。

性格温和
,

好客Β %礼

检查
?
发育营养正常

,

眼泪少
,

手
、

足掌皮肤粗

糙
。

走路玻行
,

左肘
、

左翻
、

左碟呈夏科氏关节 , 多

个足趾变粗 ( 骨折后 5 。

头烦无畸形
,

舌尖钝不齐
,

有疤痕
,

下牙多个缺齿
。

神经系统
9

用韦氏儿童智力

测验检查为较明显落后
,

说话吐字尚清楚
,
粗试视力

正常
,

但二次周边视野均呈管状视野
。
颅神经

、

运动
、

反射均正常
。

痛觉
?

无 “痛” 知觉
,
也无痛反应 ( 无

皱眉等行为反应及植物性反应
, 如脉搏波 变 化 不 明

显 5
,

表现为完全性无痛
。

对冷热刺激无明显反应
,

触觉明显迟钝
,
关节位置觉正常“=。 血压

?

卧位 � �;Α

&; 7∀ 二Χ + ,
立位 。Α !; , Δ Χ + ,

一

脉搏
?
臣卜位&; 次Α 分

,

立位 � ; > Α 分
,
呼吸节律均匀

, ∃。次 Α分
。

注射纳络酮

后
,

强瓤激时耐受阔有明显降低
,

大脑体感 区诱发电

位 Ε? 波则是先升高后降低(与一般儿童不 一 样5川
。

实脸室检查
9

血化验内容基本同例 �
,

均 属 正

常
。

头颅 ) Φ 除脑沟略宽外
,

余正常
。

皮肤电镜检查

正常
。

染色体正常
。

例 % 女 �� 岁 ( 例 ∃ 之姐 5 生后 � 个月因发

热注射青链霉素
,

偶护士发现患儿对打针 无任 何 反

应
。

并常咬破舌
,

舌尖也被咬掉
,

无任何疼痛反应
,

始引起家长注意
。

! 一�� 岁相继发生 ! 次肢体骨折及

数次指
,

趾骨折
,

也无疼痛或不适申诉
。

�! 岁时曾感

双下胶 “发麻
” ,

但运动无障碍
,

经针灸
, “

发麻
”

有所缓解
。

一月后
,

一次从高约∃; 厘米小台阶下来即

双下肢不会动
,

二便失禁
。

患儿生后当年夏季不出汗
,

发热(%  : #; ℃5 ,

住

院未查明原因
,

用各种抗生素无效
。

而物 理 降 温 奏

效
。

当天凉时患儿体温变为正常
。

此后
,

每年夏季天

热 即发热
,

情况大致同例 ∃
,

但较例 ∃ 轻
。

每年冬季

皮肤较裂
,

足跟裂 口深达 ;
9

!: � 厘米
,

局部 形 成 溃

疡
,

照常走路 , 右手虎 口裂有长 ∃
9

1 Γ二
,

深 � Γ 0∀ 的

伤 口
,

长期不愈
, ·

家长用酒精消毒
,

患几毫 无 痛 苦

表情
。

患儿系第三胎
,

足月顺产
。

性 格 急 澡
,

好 生

气〔%〕。

检查 ‘ 营养发育正常
,

智力严重落后 ( 至今才会

说简单句子
,

完全不识数
,

但对周围事物尚能分辨出

喜欢或不喜欢
。

因截瘫而下肢呈废用性萎缩
,

双膝
、

踩关节僵直
,

双下肢呈后伸位
,

胸椎后 凸畸形
,

背部

及箭部大片疤痕(褥疮所致5
。

舌头变 钝
,

见 几 处 疤

痕
。

双肘及右腕呈夏科 夭关节
。

因患者智 力 严 重 落

后
,

痛知觉测定不能按指导语准确回报
,

加之截瘫卧

床
,

未能进行多项实验室痛反应检查及纳络酮试验
,

但在病史及我们的观察中
,

没有发现行为性痛反应
。

随访
?

例 % 子 � �  ∃年�; 月因持续高热
,

无汗
,

在

家中死亡
。

( 注
?
本文研究工作于  ∃ 年夏季完成

。

5

本文 % 例及文献资料 &% 例共&> 例临床综述

如下
? �

9

性别
?

男绍例
,

女 %# 例
。

∃
9

年龄
?

确

诊报告时以�; 岁以下的儿童最多
,

最小的�� 个

月
,

最大的&> 岁
。

%
9

民族
? 白种人最多

,

其次为

中国
、

日本
、

巴西
、

阿拉伯及黑人等
。

#
9

家族

遗传史
?

大多符合常染色体隐性遗传
,

极少为

显性遗传
。

!
9

智力
?

有智力记录的>% 例中
,

智

力略差
、

差者 占%�
9

> Η
,

但患者能正确辨认视

听刺激
,

区别温差
,

识别针刺的尖和钝
,

不致

因智力障碍而影响痛觉的识别和表达
。

个别为

智力特佳者
。

>
9

痛觉缺失
?

先天性全身性痛觉

缺失为共同特征
。

对痛刺激的反应分为两类
,

一类为不感到痛
,

也无相应的行为上的和生理

效应 (如例 ∃ 5 ∋ 另一类为实验性致痛刺激虽

不引起痛感
,

但对实验性致痛刺激却有大致正

常的行为上的和生理效应
「

( 如例 � 5
。

部分患

者在特定的条件下
,

曾述某 一 部 位 的
“
痛

”

感
,

&
9

基本不影响其它感觉
,

但部分患者有不

同程度的温觉感知受累
,

个别有触觉
、

嗅觉
、

味觉
、

听觉及顶 叶复合感觉障碍
。

 
9

植物神经

机能异常
?

少数有无汗或少汗
,

夏科氏关节
、

反复发热
。

另外还可出现泪少
、

瞳孔失交感支

配
、

皿压及脉搏随体位变化
、

立毛反射消失
、

雷诺 氏现象
,

皮肤划痕缺如或弹性增弧
。

皮肤



粗糙
,

膀吮括约肌功能不 良
、

冷加压反应增强

或消弱
。

�
9

运动机能正常
,

仅个别有肌张力低

下
、

眼肌无力
、

共济运动差或咽 下 困 难 等
。

� ;9 反射异常
?
少部分病例角膜反射 消 失

,

个

别有胜反射减低或消失
。

� �
9

其 它
?

个别伴癫

痛发作或听觉语言的感知和表达困 难
。

� ∃
9

实

验室检查
?

脑电图
、

心 电图
、

)Φ
、

视听 诱 发

电位
、

Ι 光头颅片
、

气脑造影
、

脑脊液
、

血常

规
、

血糖
、

氨基酸
、

电解质
、

免疫球蛋 白
、

酶

谱
、

维生素 ϑ , ?

测定等均属正常
。

仅个别有脑

电图异常
,

脑脊液蛋白偏高
,

脑室轻度扩大
,

轻度氨基酸尿及 Κ )Φ Χ
、

生长激素
、

泌乳素之

水平偏低
。

� %
9

痛 觉诱发电位和内脉肚测定
?

本文例 � , ∃ 引出了痛觉诱发 电位
,

对芬太尼具

有同样的反应
,

即明显降低
“
痛

”
刘激诱发电

位Ε
?

波波幅
,

提高对强刺激耐受阂
。

而在纳络

酮的影响下
,

两例对强刺激耐受阑都有明显下

降
。

由此可设想
,

其无痛与脑内源性 吗啡物质

过多有关
【‘〕。

�#
9

病理检查大致正常
?

约�邝的

患者检查了周围神经
、

肌肉
、

皮肤
、

汗腺及末

梢感受器等均无异常所见
。

% 例全 身 尸 解病

理
,

·

未发现与病情相吻合的形态学改变
。

讨 论

一
、

诊断
?

对于本病的诊断
,

文献上有三

种看法
。

1. ,7 ∀ 8/ ΓΛ 认 为
?

只有符合下列三个

条件者才能确诊
?

(� 5全身性先天性无痛 ∋ (∃5

智力正常
,

且已到了少年期能正确 地 配 合 检

查 , (% 5无任何器质性体 征
“Μ =。

根 据 这 个 标

准
,

实际上文献已报告的病例无一例可确诊
。

Ν −∀Ο ,0 Δ /∀ ∀等报告的病例有二条标准
?

(�5 大

面积先天性无痛 , (∃ 5不能用 神经系统的 已 知

疾病解释
〔9 = 。

该标准似又太宽
, 不足以除外感

觉性神经病等一组疾病
。

我们同意大多数作者
‘

的意见
,

认为本病的特征为
? (� 5全身性 先 天

性无痛 ∋ (∃5 不伴明确的中枢或周
一

围神经病损 ∋

弋%5 可伴有轻度智力障碍或某些植物神 经
、

其

它感觉甚至反射的轻度异常
。

本文例 �
、

∃ 及

搜集文献的&% 例均符合这组特征
。

例 % 因有严

重的智力障碍
,

不完全符合上述要求
,

但考虑

∃ ∃&

到患者行为性痛反应缺如
,

又与例 ∃ 是同一家

族
,

其它病症相同
,

仅因智力原因
,

未能检查

实验性痛反应
,

故我们也列入先天性无痛症
。

鉴别诊断除了应除外较严重的影响刺激识

别的智力障碍及精神分裂症
、
痣病及多发性神

经炎之外
,

还应考虑到先天性无痛症作为一个

症状
,

还可见于
?

(�5 遗传性感觉神 经病
?
为

常染色体显性遗传
,

婴儿期起病
,

进 行 性 加

重
,

下肢先起
,

大致呈末梢型分布的各种感觉

障碍
,

以下肢的无痛性溃疡为特征
,

也因其伴

随症状的不同 (如无汗等 5而分 为 若 干 型 ,

(∃5 家族性植物神经功能不全 (Π −0 ,

3ΘΘ 6 / 3 综合

征 5 , 为单胺递质代谢障 碍病
,

以无 痛
、

少

泪
、

多汗
、

情绪不稳定及发作性手足发维
、

姿

位性血压改变等植物神经功能紊乱为特征
。

典

型病例鉴别似并不困难
,

但两者都可有一些见

于先天性无痛症的表现
,

如反射低
,

智力差
,

吞咽障碍等
。

二
、

先天性无痛症是神经系统先天性痛觉

感受系统发育异常中
,

主要涉及其高级部位的

一个特派类型
。

上面提到的遗传性感觉神经病

的病理改变较局限于后根神经元 , 家族性植物

神经功能不全的病理改变较为广泛
,

涉及后根

神经元
、

胸髓交感节
、

太阳丛
、

脑 干 网 状 结

构
、

侧角神经元
、

脊髓丘脑束
、

脊髓小脑束和

后索
。

Ρ / ΣΤ 7,Υ −提出
,

先天性无痛可 由 于 下

列四个水平的病理改变引起
? (� 5缺少感受器 ,

(∃5 传导系统病变 , (%5 痛觉控制系统的活动过

度 ∋ (# 5感觉感知的中枢 整 合机能障碍 (表达

不能 ς 5 “
‘”

弋 本组文献中 % 例全身详细的病理

解剖都未找到客观的结构异常
,

那么以往对病

变部位的推测
?

多认为在丘脑 以 上
,

如 Ω 72− ∀

认为在丘脑终端〔’‘几 ) 7−.
Γ ∀− Γ3 认为是视丘水

平某核团的发育不良
,

或认为在主侧缘上 回
,

或是额丘脑联系的病变
“‘,

噜均 无 病理支概
本组病例提供了下列事实

? (�5 纳络酮 均

影响了本文例 �
、

∃ 对强刺激的耐 受 闭
。

(∃5

电刺激牙髓时
,

正常人在 �; : ∃! 2 时即可引起

皮层诱发电位
,

而 Ρ /Σ Τ7 ,Υ −病例却需& ;一� ; 2 ,

且该例脑脊液阿片样物质的活性测定 高于 正



∃ ∃  

常
。

(%5 柳田 尚的病例
,

在 电 刺激时不引起

诱发电位
,

但静注纳络酮 0∗Δ + 后�; 分钟即引

起诱发电位
〔‘% =。

这些结果指出
,

问题似 在 于

疼痛控制系统的活动过度
。

而患者全身对疼痛

有生理效应而不躲避
,

能分辨尖钝却不知痛
,

能分辨温差而不知烫这些事实
,

也很难用一种

神经组织的病损来加以解释
。

三
、

几点提示
, �

9

本组病例似说明
,

痛觉

感受系统的障碍
,

除可单独出现外
,

伴发最多

的即是植物神经症状
,

提示这两个系统之间存

在着特殊的柑关
。

另方面
,

本文例 � 有痛反应

和针感
,

而例 ∃ 则无
,

这从另一方面提示针感

和痛感知的中枢整合部位不同
,

却和植物神经

系统的关系较大
。

∃
9

在本组病例的实验研究中

发现
,

生活中的无痛十分完全
,

但实验中的无
『

痛却差别甚大
,

其中一例原为完全性无痛
,

但

在一次外伤
,

石羔固定后发生了缺血性坏死
,

一夜剧痛
,

从此恢复了大致正常的 痛 感 知 能

力
,

似可说明
,

在痛感知中
,

心理因素的影响

也是不小的
。
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睐泡状软组织肉瘤脑转

移� 例报告

浙江省诸暨县人民医院神经外科 姜世齐

腺泡状软组织肉瘤是一种生长缓慢
,

形态特殊
,

组织来源不明而罕见的软组织肉瘤
,

我院见到 � 例
,

表现为脑转移
,

生存已�& 年
,

现报导如下
。

骆 Ι Ι ,

女
,

∃; 岁
,

未婚
,

农民
,

> 岁时右前臂

屈侧发现黄豆大结节
,

�! 岁时增大如乒乓球大小
,

行

肿瘤切除术
,

病理报告为腺饱状软组织肉瘤
,

� �  。年

> 月开始头痛
,
近 % 个月头痛加剧

,

时有呕吐
,

而于

� � �年 > 月 � ! 日入院
。

检查
?
意识清楚

,

脑神经正常
,

四肢无瘫痪
,

腆

反射对称
,

锥体束征阴性
。

右前臂处 有一 # Ι �
9

1Γ Δ

瘫痕
。

视神经乳头水肿
。

脑脊液无 色
、

清
、

压 力 % ;;

Δ Δ Χ <⊥ ,

细胞数 ∃ Α ]∀ Δ 昌,

蛋白>; Δ + Η
,

糖 !; Δ + Η
,

氯化物&∃; 7∀ + Η
。

头颅 _ 线片显示蝶鞍后床突密度 减

低
。

颅脑超声波检查
?

中线波未见明显移位
。

脑电图检

查为中度异常
,

以左额中央为著
。

左颈动脉造影诊断

为左额深部近中线处占位性病变
,

胸部 _ 线片正常
,

> 月 ∃ # 日 针 刺麻醉下开颅术
,

于左额叶内完整地切

除一 % _ % ∗ Δ 大小的肿物
。

病理诊断
?

左额叶转移 性

腺泡状软组织肉瘤
。

手术后 % 个月参加劳动
,

本例随

访复查 ∃ 年
,

一切正常
,

尚未发现身体其 他 部位 转

移
。
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