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脊髓小脑性共济失调 2 型 1 例报告
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【摘要】患者男性，24岁。主因逐渐行走不稳 1年，于 2020年 10月入院。患者 1年前无明显诱因出现行走不稳、
双下肢无力 ,伴有双下肢远端抽搐，多发生于晨起及睡眠中，行走稍长距离即感双下肢乏困无力，上述症状与体征呈
进行性加重 ,无肢体疼痛 ,遂以“遗传性小脑性共济失调”收入院。既往体健，无外伤史，有吸烟史，不饮酒，未婚，
患者母亲有小脑萎缩病史 10余年，患者姐姐有行走不稳 5年病史。入院后治疗上给予改善脑细胞代谢、营养神经及
对症治疗。出院后随访 2个月，患者目前行走不稳较前无明显加重。
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脊髓小脑性共济失调 (Spinocerebellar ataxia，SCA)

是常染色体显性遗传的遗传性小脑共济失调的一个主要

类型。它们是进行性神经退行性疾病，具有共济失调的

临床特征，共济失调由小脑的进行性退化引起，但也可

能影响其他相连的区域，包括脑干 , 它们是一组高度异

质性的疾病，具有复杂的基因型 - 表型谱［1］。该病已

明确的致病基因达 48 个，目前对不同基因型的自然史

研究逐步深入，不同基因背景下疾病进展速度和主要临

床表现各异。本篇报道 1 例我科收治确诊为脊髓小脑性

共济失调 2 型 ( Spinocerebellar ataxia type 2，SCA2) 病例

的临床表现、家族史及相关文献：

1 临床资料
患者（先证者），男，24 岁，主因“逐渐行走不稳 1 年”

于 2020 年 10 月入住我院神经内科，患者于 1 年前无明

显诱因逐渐出现行走不稳，伴有双下肢远端抽搐，多发

生于晨起及睡眠中，行走稍长距离即感双下肢乏困无力，

无肢体疼痛，无头痛、恶心、呕吐，无意识障碍及视物

模糊等不适，前往当地医院骨科就诊，给予口服“维生

素、钙”等治疗，症状稍好转，近一月患者感行走不稳

较前加重，伴有头晕，有头重脚轻感。既往体质健康，

无外伤史，有吸烟史，不饮酒，未婚，患者母亲有小脑

萎缩病史 10 余年，患者姐姐有行走不稳 5 年病史。图

1 为家系图谱。查体：内科检查：发育正常，营养中等，

查体合作。神经系统检查 : 神志清楚，言语正常，双眼

球各向活动正常。双上肢轮替试验、指鼻试验不稳，双

下肢跟膝胫试验不准，双侧位置觉减退，Ｒ omberg 征

( + )，闭目难立征阳性。实验室检查：血常规、肝功六

项、肾功三项、葡萄糖测定、电解质、凝血系列、血脂

未见明显异常。辅助检查：窦性心律，心电图大致正

常。视觉诱发电位：双眼 PVEP AP100 波振幅低，体感

诱发电位：双下肢体感诱发电位 P37 潜伏期延长，左上

肢体感诱发电位 P37 潜伏期延长，左上肢体感诱发电位

N20潜伏期延长,双侧脑干听觉诱发电位未见明显异常。

头部 MRI 平扫：桥间池增宽，双侧小脑半球及小脑蚓

部、第四脑室扩大。脊髓小脑共济失调 SCA2 型 ataxin-

2(ATXN2) 基因 GAG 拷贝数为 22/43 次，一个等位基因

正常，另一个异常扩展。结合患者病史、体征、辅助检

查及基因检测结果，临床诊断：脊髓小脑性共济失调 2

型，其母基因检测结果：CAG 异常扩增数为 38 次（图 3），

其姐基因检测结果：CAG 异常扩增数为 38 次（图 4），

治疗上给予改善脑细胞代谢、营养神经及对症治疗。出

院后随访 2 个月，患者目前行走不稳较前无明显加重。

 

图 1  家系图谱
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图 2  先证者 SCA 2 毛细血管电泳检测结果，正常数目为 22，异常

数目为 41

图 3  先证者母亲 SCA ２毛细血管电泳检测结果，正常数目为

21，异常数目为 38

图 4  先证者姐姐 SCA ２毛细血管电泳检测结果，正常数目为

26，异常数目为 38

2 讨论
近来研究表明，脊髓小脑性共济失调２型（SCA2）

在 SCA 各型中是除 SCA3 外发病率最高者，由于大部

分流行病学研究都来自散发病例，其全球发病率尚属未

知，是 SCAs 的最常见类型之一。脊髓小脑性共济失调

2 型（SCA2）是一种常染色体显性小脑共济失调，由位

于染色体 12q24.1 的 GAG 重复序列的异常扩增引起，

SCA2 的主要临床特征是共济失调、姿势或意向震颤、

眼球运动障碍和腱反射减退，此外，一些 SCA2 患者表

现为帕金森综合征、肌阵挛、肌萎缩、认知功能障碍、

自主神经功能障碍等［2］。SCA2 患者的尸检通常显示小

脑和脑干萎缩、小脑浦肯野细胞和颗粒细胞严重变性，

伴有神经元丢失和下橄榄和脑桥胶质增生。该先证者符

合以共济失调为主要表现，影像显示：桥间池增宽，双

侧小脑半球及小脑蚓部、第四脑室扩大，更进一步提示

SCA2 型。SCAs 各亚型的临床表现类似，依据临床表现

及影像学表现进行确诊较难。基因检测是诊断 SCA 的

唯一金标准，根据患者临床表现、影像学检查及基因检

测，该患者确诊为 SAC2 型。

由 ATXN2 基因的 CAG 重复扩增引起的 SCA2 与其

他 polyglutamine(polyQ) 疾病不同，SCA2 患者主要表现

为细胞质内含物，而不是细胞核内含物，ATXN2 在大脑、

心脏、骨骼肌、肝脏、胰腺和胎盘中广泛表达。正常的

ATXN2 等位基因包含 15–31 个重复，研究表明，虽然

大多数 SCA2 疾病等位基因的范围从 36 到 43 个 CAG 重

复，但一些患者有更大的等位基因，数量在 50 和 60 之

间［3］。就起病时间而言，此型患者有遗传早现现象，

即下一代发病时间比上一代提前，病情严重程度相较上

一代同期而言更加严重，本文病例先证者 24 岁发病，

其母 42 岁发病，其姐 27 岁发病，符合遗传早现的特点，

此外发病年龄与 CAG 重复扩增的大小有关。发病年龄

取决于 CAG 重复扩增的长度 : polyQ 扩增越长，疾病发

病年龄越早［4］。我们的 SCA2 家系支持这一发现，发

病最早的患者 ( 先证者 ) 显示最大的 CAG 重复长度 ( 41 

个 CAG)，先证者母亲于 42 岁发病，ATXN2 基因 CAG

拷贝数为 38 次，先证者姐姐于 27 岁发病，ATXN2 基

因 CAG 拷贝数为 38 次，该家系病例特点符合发病年龄

年轻化。且 CAG 重复次数越多，发病越严重，发病年

龄越小。

SCA2 迄今尚无有效的治疗方法 , 有研究表明，正

在探索使用反义寡核苷酸 (ASOs) 方法开发针对致病基

因 ATXN2 的脊髓小脑性共济失调 2 型的治疗方法，仍

在探索中。临床治疗上仍局限于经验性对症治疗为主，

以理疗、康复及功能锻炼为辅，因无有效治疗方法，对

症治疗不能改变疾病的进展，为了进行遗传预期及早明

确诊断，可通过基因检测，有助于预防下一代优生优育。
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