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目的：

方法：

结果：

理学改变。这些包括 p.Glu643del 突变在内的 LOF 突变可致血液和大脑中缺乏特定的转录产物或蛋白质。

结论结论：这项比利时临床患者队列研究发现 TBK-1 LOF 突变是引起临床 FTD 的第三大常见原因，仅次于 C9orf72
和 GRN，同时也是继 C9orf72 之后引起临床 ALS 的第二大常见原因。这些发现说明 FTD 和 ALS 属于同一疾病

谱系。

2型肌强直性营养不良症影响患者生活质量（PRISM-2）

目的：旨在研究 2 型肌强直性营养不良症（myotonic dystrophy type 2，DM2）对患者生活造成最严重不良影响的症状

的发作频次和相对重要性，鉴别与 DM2 症状相关性最强的因素。

方法：通过横断面研究纳入在全国 DM2 患者注册中心登记的 DM2 成年患者，评估 DM2 的 310 个症状和 21 个症状

类别在 DM2 患者中出现的频次和相对重要性。所有分析数据包括患者年龄、性别、受教育程度、就业状况和症状的持续

时间。

结果：DM2 中最常见的症状是活动能力丧失（94.4%）、移动或行走能力受限（89.2%）、臀部 /大腿或膝关节无力（89.2%）、易

疲劳（89.2%）和肌强直（82.6%）。受试者认为活动能力丧失和易疲劳是 DM2 对患者生活造成不良影响的最主要的症状类

别。更高的 DM2 症状发作的平均频次还与 DM2 患者的失业率增加、DM2 症状持续时间延长和较低的受教育程度具有相关

性（p < 0.01）。更高的 DM2 症状发作的平均影响与 DM2 患者的失业率增加、DM2 症状持续时间延长、性别和年龄增加具有

相关性（p < 0.01）。

结论：DM2 患者的生活被多种症状影响。DM2 的这些症状在 DM2 患者中和不同的 DM2 亚群患者中具有不同水平的

显著性和发作频次。
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早期放射手术为三叉神经痛患者提供良好的疼痛缓解作用

目的：评估立体定向放射手术治疗（stereotactic radiosurgery，SRS）作为医学难治性三叉神经痛的首个外科治疗方

案时影响其取得良好结果的相关因素。

方法：纳入 121 例（中位年龄 72 岁）患医学难治性疼痛且既往未接受过手术治疗的患者并接受伽马刀 SRS 作为三叉

神经痛的初始手术方案。利用单一 4-mm 的等深点，对术中 MRI 定位的三叉神经靶点进行平均剂量最大为 80Gy 的照

射。中位随访 36 个月。

结果：107例（88%）患者在中位时间 1个月时达到疼痛缓解 [Barrow神经研究所（BNI）评分 I-IIIa]。患者早期行SRS治疗（疼

痛发作后 3 年内）后至疼痛缓解的时间间隔更短（1 周，p < 0.001）、疼痛缓解停药的时间间隔更长（BNI-I，p< 0.001）及疼痛

完全控制持续时间更长（BNI-I~IIIa，p < 0.001）。三叉神经痛诊断后 1 年、2 年、3 年及≥ 3 年接受 SRS 治疗的患者其中位无

疼痛间期分别为 68 个月、37 个月、36 个月及 10 个月。SRS 治疗后首个 3 周内对 SRS 有应答的患者较应答时间长的患者
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倾斜试验诱发血管迷走性晕厥与精神性假性晕厥
重叠的临床疾病
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目的：旨在描述倾斜试验诱发血管迷走性晕厥（vasovagal syncope, VVS）与精神性假性晕厥（psychogenic 
pseudosyncope,PPS）的合并症，并帮助其临床鉴别。

方法：我们自 2 个三级晕厥转诊中心筛选出倾斜试验诱发 VVS/PPS 患者。针对每个病例，在相同中心随机选取 3 例倾斜

试验诱发 VVS 作为对照。应用校正后的多重比较法对两组患者的临床特征进行对比。

结果：结果：在 1，164 次倾斜台试验中，有 23 例（2%）诱发了 VVS/PPS；将这 23 个病例与 69 个 VVS 病例进行比较。研究结

果显示，VVS 与 PPS 同时发生的概率比预测的概率更高，分别为：2% vs 0.6%，p < 0.001。所有的 VVS / PPS 患者和对

照组 VVS 患者都有典型的 VVS 前驱症状和诱因。VVS / PPS 患者的发作频率（2 次 / 月，范围 0.1~ 60）显著高于 VVS 对

照组的患者（0.25次/月，范围 0.02 ~ 4；p < 0.001）。VVS/PPS组意识恢复延迟频率更高[似然比（l ikelihood ratio，
+ LR）8.14，95% 可信区间（confidence interval，CI）3.94 ~ 16.84]，同样无前驱症状的发作（+LR 5.57，95% CI 2.53 ~ 
12.26）、非典型诱因（+LR 5.00，95% CI 2.04~12.24）、闭目（+ LR 3.75，95% CI 1.68 ~ 8.35）、明显意识丧失 > 1 分钟

（+LR 2.86，95% CI 1.98 ~ 4.13）的频率均更高。

结论结论：VVS/PPS 具有复杂的表现类型。高频发作、意识恢复延迟、明显意识丧失 >1 分钟、发作性闭目、非典型诱因及无

发作前驱症状可作为 PPS 与 VVS 共有的临床表现。
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ADCY5相关的运动障碍
疾病谱和基因型-表现型的相关性

目的：旨在研究腺苷酸环化酶 5（ADCY5）相关运动障碍的临床表现、特征及其基因型 - 表现型间的相关性。

方法：通过外显子或靶序列测序，分析有舞蹈病样或肌张力障碍表现患者的 ADCY5。采用等位基因特定的扩增法对疑

似嵌合体进行确认。评估 50 例新发和既往报道病例的临床特征。
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的完全疼痛缓解持续时间长（p = 0.001）。15 例（12%）患者在接受 SRS 治疗后出现新的感觉障碍。

结论：结论：与晚期 SRS 相比，早期 SRS 作为难治性三叉神经痛的初始手术治疗方案可取得更快、更好、更长的疼痛缓解效果。

证据分级：证据分级：本研究为医学难治性三叉神经痛患者提供了 IV 级证据，早期 SRS 作为初始手术方案可提供更快、更好、更

长的疼痛缓解效果。

结果：

结论：
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