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·病例报告·

遗传性痉挛性截瘫马蹄内翻足矫形治疗1例报告

杨 迪1 高正玉1，2 王 强1 罗 慧1

遗传性痉挛性截瘫（hereditary spastic paraplegia，HSP）

是较为罕见的神经系统退行性疾病，发病率约为 1.8/105[1]。

HSP主要表现为逐渐缓慢出现步态异常或步行障碍。目前

尚无有效的治疗方法来预防、终止或逆转HSP患者的病程，

只能通过药物、物理治疗或矫形手术来缓解患者的症状[2]，改

善患者的功能障碍。本文报告了 1例表现为双侧痉挛性马

蹄内翻足的HSP患者，行矫形手术治疗，配合系统康复训练，

取得了良好的治疗效果。

1 病例报告

患者，男性，21岁，初中学历，从事体力劳动工作。因“步

行姿势异常20年”于2019年3月8日收住我院。患者自幼被

父母发现步行姿势异常，无智力低下，无吞咽障碍，无大小便

失禁，无不自主运动，由于与其母症状相同，被家属考虑为遗

传病，未曾就医系统诊治。近期因“步行困难”曾于我院神经

内科就诊，诊断为“遗传性痉挛性截瘫”。

入院查体：神清语利，高级认知功能粗测正常，智力评估

符合其学历正常水平。面容表情正常，双侧瞳孔等大等圆，

直径约 3mm，直接、间接对光反射灵敏。双上肢肌力、肌张

力正常，双下肢屈髋、伸髋、伸膝、屈膝肌肌力 4+级，髋外展、

髋内收、足背伸、足跖屈肌肌力3级，小腿三头肌、踇长屈肌、

踇短屈肌、趾长屈肌、趾短屈肌肌张力增高，改良 Ashworth

分级 1+级。双足跖屈内翻畸形，足背伸、足外翻活动不到

位。双侧膝、跟腱反射亢进，双侧Babinski征阳性。双侧Sil-

fverskiöld试验阳性。双侧肢体深浅感觉对称存在，指鼻试

验正常，跟膝胫试验欠稳准。仰卧位或俯卧位情况下，双足

内翻跖屈畸形，不能达到中立位，无法完成足外翻、足背伸关

节活动度测量。主动关节活动度：左足：跖屈35°—45°，内翻

15°—35°，右足跖屈 27°—45°，内翻 12°—35°；被动关节活动

度：左足：跖屈 30°—45°，内翻 10°—35°，右足：跖屈 20°—

45°，内翻 5°—35°。步行时臀中肌无力，躯体左右摇摆呈蹒

跚步态，双足内翻下垂。步行速度0.8m/s。评定量表：MoCA

量表评分 26分，LOTCA认知功能评定量表评分 82分，视运

动组织及思维操作方面欠佳。Berg评分 47分，单侧支撑相

右下肢较左侧好。胸腰椎检查未见明显脊髓异常信号影，提

示轻度退行性变。患者拒绝行针刺肌电图检查。初步诊断

为：①遗传性痉挛性截瘫；②痉挛性马蹄内翻足。

患者入院后给予患者口服巴氯酚降低肌张力、手法牵

伸、站斜板等保守治疗，症状未见明显改善。后决定行手术

治疗，手术方案为双侧腓肠肌松解术+胫骨后肌腱外侧半外

置术+胫骨前肌腱外侧半外置术。术后石膏固定踝关节中立

位 3 周。后行站立斜板，佩戴定做的踝足行走支具功能训

练，佩戴夜间夹板 3个月，防止畸形复发。术后 3个月复诊，

患者步态明显改善，步行速度提高到 1m/s，Berg评分 50分。

双下肢屈髋、伸髋、伸膝、屈膝肌肌力 4+级，髋外展、髋内收、

足背伸、足跖屈肌肌力 3+级，小腿三头肌、踇长屈肌、踇短屈

肌、趾长屈肌、趾短屈肌肌张力改良Ashworth分级 1级。主

动关节活动度：左足：跖屈 5°—45°，内翻 7°—35°，右足跖屈

5°—45°，内翻5°—35°；被动关节活动度：左足：跖屈0°—45°，

背伸0°—7°，内翻0°—35°，外翻0°—7°，右足：跖屈0°—45°，

背伸0°—12°，内翻0°—35°，外翻0°—10°。见图1—3。

2 讨论

遗传性痉挛性截瘫是具有遗传和临床高度异质性的神

经系统单基因遗传病，主要累及双侧皮质脊髓束，胸髓受累

最为常见，可引起受累区域的微管动力学、轴突转运和线粒

体功能的改变，影响 HSP 患者的双下肢运动和感觉功

能[3—6]。HSP患者主要表现为缓慢进展的双下肢肌无力和痉

挛，可伴有锥体束受累的体征，如神经反射亢进、病理征阳性

等[7—8]。HSP的诊断主要参照Harding[8]诊断标准，依靠典型

的临床症状、发病年龄和病情进展特点，以及详细的神经系

统查体可初步诊断HSP。然而，HSP的确诊必须依靠基因检

测，通常用Sanger测序和全外显子测序。HSP有四种遗传方

式，最常见的是常染色体隐性遗传，常染色体显性遗传和X

连锁隐性遗传也有报道，而线粒体母体遗传极为罕见[9—10]。

根据此报道患者病史、临床症状及辅助检查，初步诊断为遗

传性痉挛性截瘫，由于其自身家庭等原因，我们未能给予该

患者行基因检测，无法明确其遗传方式。

DOI:10.3969/j.issn.1001-1242.2021.08.022

1 青岛大学附属医院康复医学科，山东省青岛市，266003；2 通讯作者

第一作者简介：杨迪，女，硕士研究生；收稿日期：2020-06-11

1012



www.rehabi.com.cn

2021年，第36卷，第8期

图1 术中照片：双足可达中立位

HSP患者一般不会因为该病缩短生存寿命[11]，但逐渐加

重的痉挛性症状很大程度影响患者的社会能力及生活幸福

度，甚至无法回归家庭、社会生活。但目前HSP尚不能被预

防、终止该病病程或治愈，只能通过保守治疗或手术治疗缓

解患者症状[2]。

HSP患者以进行性加重的双下肢痉挛为主要临床表现，

临床上一般首选物理治疗、药物缓解此症状。如口服巴氯

芬、替扎尼定等临床常用降低肌张力的药物，但治疗效果不

尽相同。由于部分患者对此类药物耐受力差，即使服用小剂

量药物便会出现嗜睡、无力加重等副作用；另外有些患者对

降张药物敏感性差，给予最大治疗剂量仍难以达到降低肌张

力效果[12]。虽然认为巴氯芬泵较口服降张药物有效[13]，但目

前在国内尚未上市，因此无相关的使用的报道。也可针对痉

挛肌肉注射A型肉毒毒素缓解其肌张力[14]，但由于患者受累

及的是下肢体积大的肌肉，并且受累及的肌肉数量多，目前

肉毒毒素的推荐使用最大剂量为 600IU[15]，难以达到有效的

治疗效果。临床上还可根据HSP具体发病机制针对性用药

缓解患者症状，如降脂药物可一定程度上改善SPG5型患者

的临床症状[16]，达伐吡啶可对髓鞘形成异常的表型有治疗作

用[17]；长春胺可通过调节微管动力学改善痉挛症状[18]。药物

治疗可结合物理功能训练[19]、针灸[20]、电刺激[21]等方法来改善

痉挛。运动再学习训练、机器人步态训练等，都可以改善患

者的平衡和步行功能[22]。

HSP患者病程中可能出现保守治疗难以控制的下肢痉

挛甚至被动活动困难，选择性腰骶段脊神经后根部分切断术

可通过选择性切断靶肌肉所分布的 Ia类纤维有效解除肢体

痉挛[23]。长期痉挛导致的内翻足和弓形足畸形影响患者步

行和生活质量，可考虑行肌腱延长术、肌腱转移术纠正畸

形[24—25]，但近年来少有此类报道。另外，脐带间充质干细胞

移植也被认为对HSP患者临床症状的改善有效，甚至可以延

缓HSP病情进展[26—27]。因此，HSP患者的治疗需要根据患者

病情和功能障碍，制定综合的个体化的治疗方案。

该例患者为成年HSP患者，患者Silfverskiöld试验阳性，

腓肠肌痉挛和挛缩是导致马蹄足的主要原因，行Strayer手术

松解腓肠肌。Silfverskiöld 试验是判断腓肠肌还是比目鱼肌

痉挛或者挛缩引起的马蹄足的经典试验。具体方法是患者

平卧，膝关节伸直，一手握住距下关节，另一只手握住中足，

维持踝关节中立位，背伸踝关节，如果此时踝关节背伸小于

10°（正常背伸可达10°或者以上），再屈曲膝关节后背伸踝关

节，如果踝关节背伸可达10°，为Silfverskiöld试验阳性，证实

腓肠肌是导致踝关节背伸受限的主要原因[28]。Strayer手术

由于只是切断了腓肠肌的腱膜，而保留了比目鱼肌的完整

性[29]，从而保留了主要的踝关节跖屈的力量，并且患者术后

可以早期下地活动。患者胫骨后肌和胫骨前肌痉挛导致严

重足内翻畸形，遂将胫骨前肌外侧半转移至第三楔骨，改善

足的内翻，同时增强背伸力量。因胫骨后肌的长度有限，于

是将其外侧半经胫骨和腓骨后缘转移并缝合至腓骨短肌，可

以简化手术操作，同时增加足外翻力量并保留其跖屈的力

量，可避免腓肠肌松解后可能引起的足跖屈力量下降。

综上所述，本文报道的 1例HSP患者，存在双侧痉挛性

马蹄内翻足，给予口服降低肌张力药物及物理手法牵伸等保

守治疗，效果欠佳。由于A型肉毒毒素费用较高，患者受累

及的肌肉数目较多，对患者治疗效果不确定，家属不考虑行

肉毒毒素注射。后期行矫形手术治疗（双下肢腓肠肌松解

术+双侧胫骨后肌腱外侧半外置术+双侧胫骨前肌腱外侧半

外置术），术后给予石膏托持续牵伸维持中立位。出院后佩

戴行走支具进行功能训练，患者步行速度得到提高，缓解了

HSP患者在步态分析中存在步频低、步速慢、步幅短，支撑相

时间长的问题 [30]，提高了患者步态的稳定性和安全性。因

此，对于HSP痉挛性马蹄内翻足患者，如未合并骨性结构的

继发性改变，行肌腱转位的动力平衡手术，配合系统康复训

练，可以获得良好的治疗效果。
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