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耳聋肌张力障碍综合征（Mohr-Tranebjaerg syndrome,

MTS）是一种罕见的X连锁隐性遗传病，最早由Mohr等[1]于

1960年进行描述。MTS以感觉神经性耳聋及肌张力障碍为

主要临床特征，典型的发病过程表现为幼年时期进行性感觉

神经性耳聋，通常在10岁前即出现严重听力障碍，随后其他

的症状会逐渐显现出来，包括肌张力障碍、进行性视力丧失、

痉挛、共济失调、激惹行为、痴呆等[2]。MTS的发生是由于

Xq22上TIMM8A基因发生单基因突变或邻近基因缺失所致，

此基因的缺陷被认为可能造成线粒体内膜蛋白输入异常，从

而导致线粒体功能障碍，使得神经细胞发生退行性改变，这

种改变在此蛋白表达丰富的区域，如听神经、视神经、纹状

体、基底核等表现尤为明显[3—4]。此病较为罕见，目前尚无准

确的发病率统计数据发布，截至2008年，在世界范围内约有

67例确诊患有此病[5]，国内尚无基因确诊病例报道。本病尚

无有效治疗方法，当前治疗均以对症支持治疗为主。本文所

报告病例为国内经基因检测确诊为MTS的首例患者，前期诊

断过程由我院神经内科完成，后续治疗转入康复医学科。该

患者由于肌张力障碍，双手失去功能，本文就应用A型肉毒

毒素（botulinum toxin A, BTX-A）注射治疗其双手肌张力障

碍进行总结。

1 病例资料

患者男性，15岁。2岁时出现听力下降，近乎丧失，10岁

时出现写字变慢，握持功能障碍，双手姿势异常，呈屈曲状，

伸指困难，自主活动时明显，睡眠时双手可放松。12岁时逐

渐出现行走缓慢，姿势异常，双上肢僵硬，摆臂较少，行走耐

力下降。曾接受美多巴、巴氯芬等药物治疗，效果不佳。家

族中多位表兄存在听力下降，其中一位存在精神症状及可疑

肌张力障碍，一位存在可疑智力障碍。2009—2010年该患者

接受相关检查，结果如下：遗传代谢性疾病相关代谢物筛查

未见异常；肌电图未见明显异常；头颅MRI提示轻度脑萎缩；

肌肉活检提示正常肌肉组织；视觉诱发电位提示双侧P100

潜伏期延长；听诱发电位提示右侧Ⅱ、Ⅲ、Ⅳ波消失，Ⅰ、Ⅴ波

潜伏期延长，左侧无波形出现；线粒体染色体位点未发现异

常。2011年4月患者接受基因检测，发现TIMM8A基因存在

突变，成为国内首例经基因诊断确诊的耳聋肌张力障碍综合

征患者。

因双手功能丧失，患者于2011年5月入住我科，希望通

过A型肉毒毒素注射缓解双手肌张力障碍。入院查体：神志

清楚，高级皮质功能及智力未见异常，构音不清，双耳重度听

力障碍，通过佩戴助听器和观察口型，可进行简单交流。双

手呈掌指关节屈曲、拇指屈曲内收状态，且自主活动时肌肉

紧张程度愈加明显。左手拇指可轻微外展约2°，无自主伸拇

动作；右手拇指无自主外展动作，仅拇指指间关节可伸展

5°。双手掌指关节无自主伸指和分指动作。双手蚓状肌、骨

间肌、拇内收肌、拇长屈肌张力高，改良 Ashworth 分级为

Ⅱ-Ⅲ级。改良Tardieu量表评测，双侧掌指关节被动伸指角

度：R1 -90°、R2 0°；拇指外展角度：左侧R1 30°、R2 70°，拇内

收肌存在轻度挛缩；右侧R1 30°、R2 90°；双侧拇指指间关节

伸指角度：R1 -90°、R2 0°。双手无抓握能力，功能基本丧

失。Fugl-Meyer上肢运动功能评分50分（满分66分，均因手

指功能障碍扣去16分）。行走时基底宽，躯干后倾并向左后

方不自主扭转，双上肢僵硬，摆动少。Barthel指数评分65

分，其中涉及手功能的项目（进食、个人卫生、洗澡、穿脱衣

物）均未得分。

考虑患者存在的主要功能问题为双手肌张力障碍，故于

双手部分肌肉进行保妥适（BOTOX）注射治疗。患者家属诉

既往进行手部静脉注射时局部疼痛刺激加重了双手屈曲程

度，所以对此次注射甚为担心。考虑肌张力障碍的症状可因

精神紧张、焦虑、疲劳、自主活动、外界刺激而加重，故选择在

镇静下进行局部注射治疗。所用镇静药物为芬太尼及咪达

唑仑，并于注射前1h在注射点局部涂抹利多卡因乳膏强化

镇痛效果。使用的保妥适为每支100U的A型肉毒毒素冻干

结晶针剂，共250U，用生理盐水配制成浓度为100U/ml的注

射液。采用神经肌肉电刺激法确定靶肌肉。具体剂量为：左

手拇长屈肌10U，拇内收肌分2点注射，共30U，第1、2、3、4蚓

状肌各10U，第1、2、3骨间掌侧肌各10U；右手第1、2、3蚓状

肌各20U，第4蚓状肌10U，余部位、剂量同左手。
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注射后24h内即出现疗效，双手蚓状肌、骨间肌、拇内收

肌、拇长屈肌张力降低，同时，行走时躯干后倾及扭转程度有

所减轻，出现较自如摆臂动作。注射后第2天予患者双手佩

戴支具，对蚓状肌、拇内收肌、拇长屈肌进行持续被动牵伸，

以及针对性的手功能训练。

注射后第5天肌张力障碍明显改善。被动活动时双手

蚓状肌、骨间肌、拇内收肌、拇长屈肌张力基本正常，双手拇

指可被动外展90°。左手拇指可主动外展50°，主动伸指20°；
右手拇指可主动外展70°，主动伸指50°。双手掌指关节可主

动伸指40°，双手出现部分分指动作。双手均可在无帮助的

情况下柱状抓握杯子，并进行转移、松开等。Fugl-Meyer上

肢运动功能评分61分，其中在之前不能完成或只可部分完

成的手指集团屈曲、钩状抓握、对捏、圆柱状抓握、球形抓握5

个项目中得分较前增加。行走时躯干后倾及向左后方扭转

的程度较前明显减轻，双手摆动较前自如。患者可用右手捏

住勺子进食，可独立进行穿脱无扣衣物、个人卫生、洗澡等日

常生活活动，Barthel指数评分90分。

2 讨论

MTS作为一种基因突变性遗传性疾病，尚无根治方法，

目前所有针对此病的治疗均为对症及支持治疗，本治疗旨在

应用BTX-A治疗局部肌张力障碍，此项治疗虽不能影响疾

病的病理进程，但可以使患者重新获得丧失的功能，从而提

高生存质量。目前BTX-A在神经医学领域较多应用于改善

局限性的肌张力障碍（睑肌痉挛、痉挛性斜颈等）、肌肉痉挛

（如脑卒中或脑瘫后的肢体痉挛状态）等[6—7]。本文所报道的

病例取得了较好的临床效果，尤其是在定位技术、镇静技术

的使用方面对指导今后的临床工作具有一定的借鉴意义。

2.1 电刺激引导下BTX-A注射

对于BTX-A治疗手部肌张力障碍，报道相对有限，原因

之一在于手部肌肉较小，定位靶肌肉难度相对较高[8]。电刺

激定位方式不仅可以准确定位解剖关系复杂、体积较小的靶

肌肉，而且操作简便，是近年来广受推崇的注射技术[9]。Chin

等[10]在分析了266例使用BTX-A注射治疗脑瘫患儿肢体痉

挛时的定位技术情况后，认为电刺激定位技术明显优于徒手

定位技术。在本次治疗中，由于靶肌肉为手部小肌肉，我们

采用肌电刺激诱发靶肌肉相关动作，然后进行定位注射，肌

肉选择特异性高，干扰因素少，临床效果满意。

2.2 镇静技术

镇静技术不仅可以减轻注射过程中的不适，使患者在电

刺激定位过程中保持在放松体位，以利于观察靶肌肉运动，

而且可以减少其对注射治疗的焦虑恐惧情绪及不良记忆，提

高患者的依从性及就医随访率[11—13]。在过去的二十年中，镇

静技术的发展使得越来越多的需进行有创检查或小手术操

作的儿童患者脱离传统的手术室内全麻，而选择诱导麻醉

快、苏醒快、全身不良反应小、安全性较高、费用相对较低的

镇静技术[14]。

肌张力障碍的特征表现为自主运动、精神紧张、情绪激

动或疼痛刺激时肌肉张力明显增高，为了观察到电刺激下手

指的微小运动以便准确定位手部小肌肉，本例患儿采用了咪

达唑仑、芬太尼静脉给药的镇静技术，联合局部涂抹利多卡

因乳膏的方式（即抗焦虑药物+镇痛药物）。注射过程中双手

完全放松，患儿对进针、电刺激、注射药物等操作无任何干扰

性反应，过程顺利，注射完成最后一针时患者迅速清醒，很快

活动如前，无任何不适主诉。

2.3 注射后治疗

对于肌张力障碍的治疗，BTX-A注射只是其中一环。

Desloovere[15]研究发现，注射后的治疗措施，如佩戴支具、物理

治疗等，能显著影响脑瘫患儿注射治疗的结局。所以应及时

开展个体化的综合性康复治疗，如功能性肌力训练、软组织

牵伸、佩带支具等，充分利用肌张力降低带来的康复机遇，使

临床效果最大化[16—18]。在该患者注射治疗完成后，我们对其

进行了手功能的针对性训练，如柱状抓握、球状抓握、协调性

训练等，并予佩戴手支具，对肌肉进行持续被动牵伸，临床效

果显著。

2.4 BTX-A局部注射的全身效应

在此次治疗过程中尤其令人印象深刻的是，在双手肌张力

障碍情况得到明显改善之后，患者行走的姿势也发生了明显的

变化，躯干不自主扭转的现象得到了改善。有研究表明[19—21]，局

部注射的BTX-A可通过运动神经逆向轴突运输或通过血源

散播到达远隔部位，引起远隔部位肌张力降低，但我们在注

射时都进行了注入药物前回抽以确认药物未进入血管，且单

肢注射剂量控制在110—140U，所以并不认为这是由于药物

远处播散所引起的效应，而倾向于是局部肌张力缓解后的全

身效应。据此，我们可以推测，当缓解严重部位的肌张力障

碍后，从某种程度上减轻了对其他部位的影响，从而可部分

减轻注射部位以外的肌张力障碍。在此基础上，若再加之对

患者进行整体姿势训练，矫正异常姿态，纠正步态，并进行全

身功能协调性训练，则会对改善整体姿势异常起到事半功倍

的效果。
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