
对斆斄斈斄斢斏斕的敏感度与特异度较高棳可显示其棾个关键特征棳
即脑白质高信号暍腔隙性梗死和脑微出血暎检测 斘斚斣斆斎棾基因

热点突变可作为诊断斆斄斈斄斢斏斕的金标准暎本组病例棻首先就

诊棳经追问家族病史发现病例棽椈棽例斆斄斈斄斢斏斕均表现为双侧脑

实质多发对称性异常信号棳缺乏对双侧颞叶异常信号的充分认

识以 及 不 了 解 家 族 病 史 时棳易 误 诊 为 多 发 性 硬 化 棬旐旛旍旚旈旔旍斿

旙斻旍斿旘旓旙旈旙棳斖斢棭暎鉴别要点椇斆斄斈斄斢斏斕好发于中年人棳斖斠斏示双

侧大脑白质暍颞叶异常信号棳家族病史有利于诊断椈斖斢好发于青

壮年棳分为继发进展型或复发缓解型棳斖斠斏示中枢神经系统多灶

性白质损伤棳典型征象为暟直角脱髓鞘征暠棳极少见双侧颞叶受累暎
斖斠斏对诊断斆斄斈斄斢斏斕具有重要临床价值棳但 终确诊需依靠

斘斚斣斆斎棾基因热点突变检测暎
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图棻暋先天性二尖瓣狭窄声像图暋斄棶心尖四腔切面椈斅棶短轴切面

暋暋患儿女棳棻棸个月棳因体检二尖瓣听

诊区闻及棾级舒张期杂音而就诊暎查

体椇一般状况良好棳发育尚可棳无颈静

脉怒张椈双肺未见异常棳心尖区可闻及

棾级舒张期隆隆样杂音棳其余各瓣膜听

诊区未闻及病理性杂音椈腹平软棳双下

肢无水肿暎胸部 斬线椇心影增大棳肺动

脉段无抬高暎心电图椇窦性心律棳左心

房增大暎超声心动图椇二尖瓣瓣叶稍

厚棳交界处粘连棳心尖四腔切面示舒张

期二尖瓣呈暟降落伞样暠棬图棻斄棭棳左心

室短轴切面二尖瓣口呈暟鱼嘴样暠改变

棬图棻斅棭棳 大开口面积棸灡 斻旐棽椈脉冲多普勒示二尖瓣口血流

速度增快棳收缩期峰值血流速度棬旔斿斸旊旙旟旙旚旓旍旈斻旜斿旍旓斻旈旚旟棳斝斢斨棭
棾灡 旐棷旙棳余瓣膜结构及开闭正常棳房室间隔连续性好暎超声诊

断椇先天性二尖瓣狭窄棬旐旈旚旘斸旍旙旚斿旑旓旙旈旙棳斖斢棭暎患儿家属选择于

外地接受手术治疗棳术中所见证实超声诊断暎
讨论暋先天性 斖斢主要由瓣膜结构发育异常所致棳易合并

心脏其他畸形暎本例超声心动图多切面扫查未见房间隔缺损棳
由于患儿幼小棳无其他疾病棳故首先考虑先天性 斖斢暎罹患本病

的幼儿在平静状态下可无任何症状棳进食或活动后可出现疲乏

或呼吸急促等表现椈如合并肺动脉高压棳可影响其生长发育棳或
出现反复肺部感染暎如患儿 斖斢较重且症状明显棳应及时纠正棳
首选经皮二尖瓣球囊扩张成形术棳因其创伤小棳能保留原有瓣

膜结构和功能棳且术后无需抗凝治疗暎对狭窄较轻且无明显症

状的患儿可暂不予手术治疗棳但需定期复查持续观察暎本例患

儿 斖斢程度较重棳但无明显临床症状棳因发现及时棳尚未引发肺

动脉高压暎超声心动图诊断 斖斢优势显著棳无年龄限制棳能全面

评估心脏瓣膜结构及并发症棳有助于临床制定治疗方案棳避免

病情延误暎
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