
专家点拨 重度以上老年耳聋患者
可考虑人工耳蜗植入
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揭秘遗传性肌张力障碍
打开患者的希望之门

每年 2月最后一天是国
际罕见病日。作为一种遗传
性罕见病，原发性遗传性肌
张力障碍给患者、家庭和社
会带来沉重负担的同时还会
累及下一代；由于存在医疗
信息不对等，患者往往求医
无着，无法获得有效的治疗。
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    治疗罕见病的有
效手段非常稀缺

罕见病是一大类患病率很低
的疾病，根据世界卫生组织的定

义，罕见病的患病人数仅占总人口
的 0.65‰至 1?。罕见病种类庞杂，

国际确认的罕见病有 7000 多种，
在众多罕见病中，约有 80%为遗传

性疾病，且只有不到 5%的罕见病

获得了切实有效的治疗方案。

肌张力障碍是一种运动障碍
类疾病，简单来说就是大脑某些

环路异常，从而引起的面部、躯
干、肢体肌肉不协调或过度收缩，

最终导致患者出现怪异动作和异
常姿势的运动障碍综合征。根据

病因，肌张力障碍有多种分型，其

中，已明确致病基因的原发性遗
传性肌张力障碍涉及遗传因素、

累及家庭和孩子，在 2018 年第一
次中国罕见病目录发布时，就被

列入其中。

药物治疗是首选
疾病管理伴终身

上海交通大学医学院附属瑞
金医院神经外科和神经内科紧密

合作，为原发性遗传性肌张力障碍
患者制定适合的治疗方案，开展全

病程跟踪以及术后综合管理。神经

内科主任医师吴逸雯介绍，原发性
肌张力障碍的治疗目标是减少不

自主运动、纠正异常姿势、减轻疼
痛、改善功能和提高生活质量，主

要有两类治疗手段：药物治疗和手
术治疗，此外，可同步辅助康复治

疗。疾病如果没有获得及时的关注

和治疗，对患者的影响是终身的。
药物治疗是原发性肌张力障碍首

选的治疗方式，口服药物有苯海
索、氯硝西泮、巴氯芬、氟哌啶醇

等。对于儿童起病的全身型和节段

型肌张力障碍患者的治疗应首选
多巴胺能药物进行诊断性治疗。

注射肉毒毒素是另一种有效的药
物治疗手段，可以明显提高患者

的生活质量，适用于局灶型肌张力
障碍。然而随着时间的推移，需考

虑注射剂量逐次加大且周期缩短

的风险。

“脑起搏器”能有
效控制症状

在手术治疗的发展早期，肌张
力障碍主要依靠选择性痉挛肌肉

切除术、周围神经切断术或射频毁
损等具有不可逆的“破坏性”手术

进行治疗，由于疗效有限且容易复
发，逐渐被微创外科治疗手段 DBS

疗法所替代。

瑞金医院功能神经外科主任
医师李殿友指出，DBS 疗法，即脑

深部电刺激术，俗称“脑起搏器”，
是目前国际上用于运动功能障碍

类疾病领域治疗中最先进的微创
疗法，在帕金森病、特发性震颤等

领域应用广泛。目前 DBS疗法已
经临床应用超过三十多年，在国

内也已经应用超过了二十年，2
003年美国 FDA新增批准美敦力

DBS 用于肌张力障碍的治疗

（2016年中国获批），也是目前唯

一获批用于肌张力障碍治疗的微
创外科疗法。

此疗法通过植入大脑中的细
微电极，发射电脉冲刺激脑深部的

特定核团，进而达到控制患者运动
症状的目的，是外科治疗领域具有

里程碑意义的技术。DBS是完全可

逆的、非破坏性的治疗，可以使肌
张力障碍患者恢复对肌肉的协调

控制，也可降低药物治疗所产生的
副作用。原发性全身型、节段型或

颈部肌张力障碍是 DBS最佳适应
症，并已达成共识。

专家提醒，原发性遗传性肌张
力障碍是一种知晓度较低的罕见

病，需要遵循“早发现、早诊断、早
治疗”的原则，患者到正规医疗机

构，获得安全有效的治疗，进入规
范的诊疗路径，避免走弯路。
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    一提到核医学，很多

人可能会想到核武器或核
辐射，甚至与核磁共振

（MRI）混淆，看来，大家对
核医学检查普遍存在恐惧

心理。那么核医学到底是
什么呢？辐射是不是真的

很厉害呢？对身体会有什

么影响呢？
核医学是通过向受

检者体内注射微量的放
射性核素，经过放射性核

素所发出的射线，运用核
医学仪器显示的一种影

像检查方式。核医学所采
用的核技术，是一种对人

体无创伤、安全而有效的
诊断和治疗方法。它最主

要的特点是，能提供身体
内各组织的功能与代谢性

变化，而功能与代谢性的
变化常发生在疾病的早

期。目前临床上常用的核
医 学 检 查 有 PET/CT、

SPECT/CT（如全身骨显
像、肾动态显像、唾液腺

显像、甲状腺显像）等。
传统的诊断方法如

彩超、CT、磁共振（MRI），
它们可以提供人体解剖

学变化的信息，与之相
比，核医学检查在某些情
况下能更早地发现疾病、判断疾病

的性质及发展程度，把疾病扼杀在
萌芽状态。

目前临床上核医学检查所使用
的药物为放射性药物，是具有辐射

的，而核医学仪器是没有放射性的。
而且，核医学检查中仅让微量的放

射性核素进入人体（静脉注射或口

服），但由于剂量微量，不会对身体
造成影响。一些临床数据显示，一次

核医学检查所带来的辐射仅相当于
常规 X线检查的一半甚至更低。例

如，一侧核医学肾动态检查所受有
用辐射剂量约 1.6mSv，一次胸部

CT扫描有用辐射剂量约 6.9mSv。
在日常生活中辐射无处不在，

如空气、土壤、建材及电脑、手机、电
视、吹风机都存在一定的辐射，而

且，一次核医学检查的辐射剂量与
空乘人员工作一年的天然辐射量相

似。因此，在日常生活中更无需进行
特别的防护，对公众更是安全的。当

然，对孕妇在接受诊疗时所使用的
放射性药物应适当注意控制，女性

在使用放射性药物检查期间尽可能
避免怀孕，这一点与普通的 X线和

CT等检查相似。

由于运用于医学的放射性物
质属于一种低能量、短半衰期的射

线，一般在数小时以后，辐射就会
因核素衰变而消失，对身体没有任

何影响。
刘淼 马玉波（副主任医师）
（上海交通大学医学院附属第

九人民医院核医学科）

    3月 3日是全国爱耳日，今年

的主题是人人享有听力健康。
经常有一些老年耳聋患者就

人工耳蜗植入来门诊咨询。已经明
确的是，老年耳聋患者可以做人工

耳蜗植入手术。是否适合人工耳蜗
植入取决于耳聋的类型和程度以

及全身的基本状况。

判定能否接受耳蜗植入手术

可以分为 2个步骤。第一步是判定

耳聋的类型和程度。如果患有重度
以上的感音神经性聋，是可以考虑

做人工耳蜗植入手术的；如果是轻
度和中度的耳聋，则建议佩戴助听

器即可提高听力。第二步，需要判
断一下患者能否耐受手术，如果说

身体一般情况比较好，能够耐受全

麻手术的，便可以考虑手术。

人工耳蜗是目前运用最成功
的生物医学工程装置之一，是治疗

重度耳聋至全聋的常规方法。随着
社会经济的发展，人口寿命的延

长，老年人的生活质量也更多地受
到社会、家庭的关注。恢复老年人

的听觉语言功能，能增进他们的语

言交流能力，改善他们的心理状

态，使老年人重新获得自信，显著
提高他们的生活质量。老年耳聋患

者在接受人工耳蜗植入后，能够获
得很好的听力语言效果。最近还有

研究发现人工耳蜗的使用可以极
大地减缓衰老，降低阿尔茨海默病

的发生风险。

殷善开（上海市第六人民医院院长、上
海交通大学耳鼻咽喉科研究所所长）

陈正侬（上海市第六人民医院耳鼻
喉科主任医师）

    长期以来，人们对手术麻醉存

在误解，误以为“麻醉没啥技术含
量，无非打一针，患者睡一觉”。事

实绝非如此。如果说手术有惊险，
那么麻醉更有风险。麻醉学是对从

业医师专业要求相当高的临床学
科，是现代医学的开路先锋。麻醉

医师是手术患者的保护神，是力保

手术顺利进行的幕后英雄。
现代手术除了传统的开放手

术以外，还有发展迅速、技术成熟
的微创手术。微创手术利用腹腔

镜、胸腔镜、关节镜、宫腔镜、膀胱
镜等现代医疗器械及相关设备开

展手术。无论传统手术还是微创手

术，选择不同的术式，麻醉的方式
也不同。以全身麻醉来说，全身麻

醉是让人体从完全清醒状态快速
进入全然无知的接受手术状态，无

痛觉，无知觉，肌肉松弛，同时，自
主呼吸可能会暂停，血液动力学受

药物影响而明显波动；再说手术是

一次治疗过程，也是一次创伤过
程，它会对机体体征产生明显的刺

激，加剧麻醉风险。
正因为手术部位不同、手术方

式不同，麻醉医师必须身怀“十八
般武艺”，熟练掌握各种监护手段，

根据病人的不同情况和合并症，事
先做好预案，备好各类补液，以及

多巴胺、去甲肾上腺素、抗心律失

常药物等各类抢救用药。患者在手

术台上生命体征随时会跌宕起伏，
严重的会心脏骤停，这时需要麻醉

医师反应机敏，及时发现，及时救治；
同时，麻醉药物剂量也需要根据手

术进展不断调整和追加，因此，对
于手术而言，主刀医师负责的是患

者的手术效果，麻醉医师负责的则

是患者在手术台上的生命安全。
在手术前，麻醉医师是如何评

估患者的麻醉风险的呢？美国麻醉
医生协会（ASA）于麻醉前根据患

者体质状况和对手术危险性进行
分类，一般把麻醉安全分为五级。

笔者根据患者既往病史、主诉、症
状、体格检查、物理诊断和实验室

检查进行综合判断，总结出“3个

30”，有利于更直接判断患者对麻

醉的耐受性和风险。
第一个“30”是屏气试验，如果

患者能屏气超过 30秒，特别是在呼
气末后还能屏气超过 30秒，那说明

呼吸功能尚可。第二个“30”是能否
往上连续走台阶（中间可以稍息一

两次）超过 30个台阶，不喘息，不心

慌，那说明心功能尚可。第三个“30”
是能否平地轻松行走超过 30分钟，

如果行走不气急，不疲劳，那说明基
础代谢尚可。如果“3个 30”都能达

到，那体质基本达到麻醉 ASA分级
标准第一级或第二级，也就是麻醉

和手术耐受力较好，麻醉相对平稳。
曹钟强（复旦大学附属华东医

院麻醉科副主任医师）

“3个 30?评估麻醉风险 力保手术安然“睡一觉?
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