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　 　 家族性淀粉样变性多神经病变是一种基因突

变引起的显性遗传病,主要以淀粉样原纤维沉着于

各脏器,进而导致脏器功能障碍的一种疾病。 该病

可累及心脏、肝脏、肠胃、肾脏、周围神经等多个系

统,起病隐匿,临床表现多样,难以及时诊断,易出

现误诊。 中医药治疗可以缓解临床症状、提高生活

质量、改善预后。 笔者采用中西医结合治疗家族性

淀粉样变性多神经病变病例 1
 

例,取得了比较满意

的治疗效果,现报告如下。
1　 病案资料

　 　 患者,男,60 岁,2022 年 8 月 24 日初诊。 因“双

下肢麻木乏力 2 年余,加重伴头晕 1 周”入院。 2 年

前患者无明显诱因出现双下肢麻木乏力,2021 年

7 月症状加重,并出现双下肢轻度凹陷性水肿、腹泻

等症状,遂往当地医院完善基因检测等相关检查后

诊断为家族性淀粉样变性多发性神经病、心肌淀粉

样变性、慢性心力衰竭,接受对症治疗后,患者病情

好转出院,出院后服用琥珀酸美托洛尔缓释片、氯

苯唑酸软胶囊。 2022 年 2 月 25 日于他院行心脏单

光子发射型计算机断层显象示:心脏焦磷酸盐显像

阳性,提示转甲状腺蛋白(ATTR)淀粉样变心肌病

可能性大。 3 月因症状加重,于他院接受营养神经、
控制心率、利尿、改善肠道菌群等对症治疗后好转

出院,出院后规律服用甲钴胺片、维生素 B1 片、硫

辛酸胶囊、琥珀酸美托洛尔缓释片、氯苯唑酸软胶

囊。 现为求系统治疗前来就诊。 入院症见:患者双

下肢麻木乏力,以右下肢为甚,头晕,无视物旋转、
黑曚晕厥、头痛,咳嗽,无痰,活动后稍有气促,无胸

闷胸痛,腹胀,寐可,纳差,口苦,无口干,小便无力,
腹泻,黄色水样便,2 ~ 6 次 / d。 舌淡胖、边齿痕,苔

白,脉细涩。 血压平卧位 103 / 71
 

mmHg(1
 

mmHg≈
0. 133

 

kPa),坐位 83 / 62
 

mmHg,站立位 77 / 55
 

mmHg。
入院后完善相关检查,B 型脑钠肽前体(NT-proBNP)
1200

 

ng / L;甲状腺功能:游离三碘甲状腺原氨酸

(FT3) 2. 89
 

pmol / L,总三碘甲状腺原氨酸 ( TT3)
0. 98

 

nmol / L;心电图:窦性心律,异常 Q 波(V2),异
常左偏电轴,QRS 波低电位。 心脏超声:1)室间隔

增厚;2)二三尖瓣反流;3)主动脉弹性下降;4)左室

顺应性下降。 治疗方案:1)西医。 参麦注射液静脉

滴注,100
 

ml / 次,1 次 / d;琥珀酸美托洛尔缓释片口

服,23. 75mg / 次, 1 次 / d; 氯 苯 唑 酸 软 胶 囊 口 服,
61

 

mg / 次,1 次 / d;腺苷钴胺片 0. 25mg / 次+维生素

B1 片 10mg / 次+硫辛酸胶囊 0. 2
 

g / 次,口服,3 次 / d;
双歧杆菌三联活菌胶囊口服,0. 63

 

g / 次,2 次 / d。
2)中医。 予参苓白术散加减方治疗。 方药组成:黄
芪 30

 

g,人参 15
 

g,茯苓 30
 

g,炙甘草 6
 

g,当归尾

10
 

g,土炒白术 15
 

g,莲子 15
 

g,山药 10
 

g,砂仁 6
 

g,
薏苡仁 30

 

g,炒白扁豆 30
 

g,桔梗 8
 

g,升麻 6
 

g,桂枝
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g,杜仲叶 15
 

g,桑寄生 15
 

g,鸡血藤 15
 

g。 5 剂,
每天 1 剂,水煎,分早晚 2 次温服。 8 月 30 日二诊:
患者诉双下肢麻木乏力较前改善,头晕较前好转,
无胸闷胸痛等不适,纳差,夜寐一般,小便仍无力,
大便质稀,次数较前减少。 舌淡胖、边有齿痕,苔

白、脉细涩。 西医治疗同前,中药方调整如下:人参

20
 

g,土炒白术 15
 

g,桂枝 18
 

g,川芎 10
 

g,附片

10
 

g,芡实 20
 

g,酒茱萸 30
 

g,煅赤石脂 10
 

g,淫羊藿

15
 

g,炙黄芪 25
 

g,益智仁 10
 

g,补骨脂 10
 

g,吴茱萸

3
 

g,当归 10
 

g,五味子 10
 

g,干姜 6
 

g,炙甘草 10
 

g。
5 剂,煎服法同前。 9 月 4 日三诊:患者诉双下肢麻

木乏力明显好转,无头晕头痛、胸闷胸痛、气促,纳

可,小便正常,大便偏稀。 患者病情明显好转,携药

出院。 西药治疗同前,中药将二诊方中益智仁增至

15
 

g,加桑螵蛸 15
 

g。 15 剂,煎服法同前。 1 个月后

电话随访,患者双下肢乏力明显好转,无其他不适,
二便正常。
2　 讨　 　 论

　 　 家族性淀粉样变性多神经病主要是由 18 号染

色体的一个基因突变引起的显性遗传性疾病。
1952 年,葡萄牙首次报道该病例[1] 。 在欧洲,特别

是葡萄牙及瑞典,本病的发病率较高,其中转甲状

腺素蛋白家族性淀粉样多发性神经病(TTR-FAP)
高发地区的热点突变基因位点是 Val30Met[2] 。 其

临床表现主要有以下几个方面:1)感觉运动性周围

神经病。 本病以双下肢感觉异常为主要症状,并逐

渐出现感觉进一步减弱,可出现肌无力、肌萎缩等

严重反应。 2)自主神经功能方面。 可能是本病最

初的症状,如直立时出现低血压,腹泻或者便秘,恶
心呕吐阵发性出现,甚至出现尿失禁等。 3)中枢神

经系统方面。 可出现精神障碍,甚至肌肉麻痹,肢
体瘫痪,脑积水或颅内出血等。 4) 非神经系统症

状。 可出现心脏疾病,如心脏传导阻滞、心肌病等,
进一步可发展为心衰;肾脏疾病,如有蛋白尿、血尿

等肾损伤表现,还可发生玻璃体浑浊等其他系统病

变[3] 。 其中,心肌淀粉样变常并发心律失常、心绞

痛,最终导致心力衰竭,为本病的主要死亡原因。
心肌淀粉样变时可有以下表现:1) 常规心电

图。 常规心电图对其诊断有一定的参考价值,常出

现 QRS 波群低电压[4] ,此外,不确定电轴、假性 Q
波(即假性心肌梗死图形)、房颤、各种传导阻滞也

较为常见[5] 。 2)超声心动图。 超声心动图对于心

肌淀粉样变的诊断、病情变化及预后均有重要价

值,常出现左右心室室璧明显增厚、室间隔增厚、双
心房扩大、心室肌表现为斑点样变化,以及出现少

量心包积液等[6] 。 疾病早期主要表现为舒张功能

障碍,尤其是特征性的限制性舒张功能障碍,晚期

左心室收缩功能下降。 3) 心脏磁共振成像。 其主

要表现为左右心室室壁、尤其是房间隔增厚,部分

伴有胸腔积液、心包积液,心室收缩功能、舒张功能

的下降;最典型的强化形式是广泛的心内膜下强

化,甚至出现室壁弥漫样粉尘状强化或透壁性强

化[7] 。 4)实验室检查。 NT-proBNP、肌钙蛋白 I、白
蛋白等对于心肌淀粉样变的预后评估将会产生重要

影响。 此外,心脏核素检查、基因检测、心肌和心肌外

组织活检及病理学检查等也可作为检查该病的手段。
心肌淀粉样变的治疗主要有减少淀粉样蛋白

的合成以及降解已沉积的淀粉样蛋白 2 个方面。
药物治疗主要有以下 3 个方面:1)稳定甲状腺素转

运蛋白(TTR),如氯苯唑酸为目前唯一上市并用于

转甲状腺素蛋白型心肌淀粉样变( ATTR-CA)治疗

的药物,有研究证明,早期使用该药可以改善患者

预后[4] ;2)抑制 TTR,如 Patisrian,研究结果表明该

药可以明显改善患者的神经病变[8] ;3)降解 TTR,
如多西环素联合牛磺酸脱氧胆酸可能会降解、破坏

淀粉样原纤维[9] 。
本案患者出现双下肢麻木,乏力,头晕,纳差,

小便无力,腹泻、体位性低血压等临床症状,实验室

检查 NT-proBNP,心电图、心脏彩超异常,于外院接

受控制心肌淀粉样变、营养神经等对症治疗后,病
情仍反复发作。 笔者根据患者症状,结合舌苔,辨
证为脾肾阳虚证。 患者脾胃虚弱,不能腐熟、运化

水谷,则腹泻腹胀;清阳不升,则头晕;脾虚失运,
不能灌四旁、输布精微,四肢肌肉失于濡养,则麻

木乏力;肾阳亏虚,气化无力,故小便无力。 治宜

益气健脾,方选参苓白术散加减。 方中人参、茯

苓、白术、炙甘草益气健脾,平补脾胃之气,山药和

莲子健脾益气,固肠止泻,白扁豆及薏苡仁健脾利

湿,二药助白术、茯苓健脾气,助运化、止泻,佐以砂

仁芳香醒脾和胃,桔梗具有宣开肺气、通利水道的

功效,并能载药上行,培土生金,升麻、桂枝升举清

阳,黄芪补益宗气,桑寄生补肝肾、强筋骨。 当归尾

与鸡血藤配伍补血活血、通经活络。 (下转第 115 页)
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(上接第 107 页)小便无力;脾主肌肉,脾气不足,生化

乏源,四肢肌肉失于濡养,双下肢麻木乏力;故治以

温补脾肾。 方中附片、芡实、酒茱萸、淫羊藿温补肾

阳;煅赤石脂、益智仁、补骨脂、五味子合用以固涩

止泻;人参、白术、干姜、炙甘草、炙黄芪、吴茱萸补

气健脾,温中散寒;当归、川芎补血活血,通经活络。
三诊时,患者诸症好转,考虑患者患病已久,久病及

肾,肾阳不足,继于二方中加入桑螵蛸,并增大益智

仁剂量补肾助阳固精以巩固疗效。
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