肥大神经炎误诊为纯神经炎麻风一例报告——附家系调查
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肥大性神经炎系一极罕见疾患，国内尚未见报导。现将我们所见一例曾误诊为纯神经炎麻风及其家属调查报告如下：
例1：女，60岁。自幼即感手、脚、麻木，走路不便，16岁起两手无名指及小指逐渐弯曲，20余岁后，四肢远端肌肉见萎缩，双足下垂，36岁时右足第五跖骨头处发生溃疡，经久不愈。1966年转我院诊断为结核样型纯神经炎麻风，给予氨苯砜治疗。1979年10月因右足畸形，溃疡入院手术。进一步检查后排除麻风，诊断为肥大性神经炎。父母非近亲结婚，均无同样疾病史；生3资，4女，其中1子4女及长女的1子1女均有不同程度的周围型运动和感觉障碍，神经粗硬，脊柱侧突，垂足或弓形足等症状。检查：手、足肌肉萎缩，双足下垂，行走呈“鸭步”，右足伴内翻；双手、足爪指（趾），双上肢腕以下及双小腿下半部温、痛、触及振动觉均明显减退，腱反射消失。周围神经呈对称，均匀明显粗大，质硬，尤以耳大、尺、正中、桡和腓总神经更为明显。正中神经手术探查：明显粗大，外观无炎症反应；病理切片显示神经变性，轴突周围有增生的Schwann细胞，形成“洋葱球”状，无炎症细胞侵润；抗酸染色（—）.瞳孔等圆，对光及辐辏反射正常；手部X线骨骼摄片，诸手骨呈骨质疏松。
例2：女，39岁。例1之长女，自幼走路不便，难快跑，易跌跤。年长后，四肢远端出现消瘦，无力，尤以下肢为甚，足渐成弓形。检查：上、下肢肌肉均萎缩，弓形足、耳大神经明显可见，尺、桡、正中和腓总神经均粗硬，双腕和双膝以下触觉、振动觉减退，但痛、温觉存在，腱反射消失。脊柱右侧突起，听力差，眼底（—），对光及辐辏泛着正常。X线骨骼摄片，显示双手诸骨骨质稀疏，双足高弓仰趾，胸椎呈“S”形。桡神经手术探查；明显粗大，无炎症反应。病理切片显示神经细胞变性，Schwann细胞增生呈“洋葱球”状变化，无炎症细胞侵润；抗酸染色（—）。外周血染色体分析（包括G带）无异常，血丙酮酸耐量试验正常。
例3：女，11岁。例1之孙女无明显感觉异常，但行走不稳，易跌跤。检查：耳大神经、眶上神经粗硬，弓形足及轻度足下垂。
例4：男15岁。例1之孙，无明显症状。检查：耳大神经、眶上神经及腓总神经中等粗硬。
例5：女，31岁。例1之次女，病史及症状似例2，但四肢远端感觉障碍明显。
例6：女，28岁。例1之3女；例7，女26岁。例1之4女，均有四肢远端无力，感觉轻度减退，耳大、眶上神经粗硬，胸椎侧突和弓形足。
例7：男，33岁。例1之次子，病史和症状似例2，但足部症状较显著。                                 讨论 肥大性神经炎（hypertrophicneuritis）亦称间质性肥大性神经炎(inter-stitial hypertrophic neuritis)，肥大性间质性神经根病(hypertrophic inter-stitial radiculoneuropathies)。本病是由Dejerine 与Sotta在1893年首次记载，故又名Dejerine-Sotta综合征。本病为慢性、进行性，周围性运动和感觉神经疾患，呈常染色体显性或隐性遗传。多在儿童期或青少年时发病，往往有家族史。主要症状为肢体远端萎缩、畸形无力。“手套—袜子”型浅感觉障碍，或发生营养性溃疡；运动神经较感觉神经受累早且明显，深感觉也可受累。周围神经多呈广泛对称、均匀的粗硬，罕有触痛。患者绝无皮肤损害。病变的神经活检显示：Schwann细胞过度增生，横切面镜检呈“洋葱球”状神经变性，无炎症细胞侵润，为诊断主要依据。此外部分患者尚有颅神经损害，瞳孔异常，共济失调，甚至椎体束征。脑脊液蛋白升高。少数病例在极缓慢的病程中可有反复急性加剧，伴有四肢放射性和痉挛性疼痛，但有至晚期自行停止发展着。本家系3代8人有不同程度的周围神经粗硬，功能障碍，手足、脊柱畸形或溃疡，例1和例2神经横切面呈“洋葱球”改变，符合本病之诊断。
肥大性神经炎原有未明，有认为系维生素B1缺乏或利用不足，亦有考虑为体内酰胺已糖苷和神经酰胺硫酸已糖苷的代谢缺陷，晚期有人提出可能是丙酮酸代谢异常、维生素B1摄取或利用不足等多种因素共同作用所致。本病应与下列周围神经粗大的疾病相鉴别。如纯神经炎麻风：为感染麻风杆菌所致。有周围神经粗大，肢端肌萎缩、畸形或溃疡，浅感觉障碍，但本病罕有深感觉受损；神经多在近体表段呈局限性粗大，且常伴有触痛。神经活检呈麻风性病理改变，抗酸染色有的呈阳性。此外还须与神经纤维瘤、糖尿病性周围神经炎、家族性淀粉样变性多发神经炎、遗传性共济失调性多发神经病相鉴别。本病尚无理想疗法，仅给予对症和支持措施。有人报告用糖皮质激素间歇治疗可缓解加重期症状。
