
作者简介:肖凤(1993-),住院医师,硕士,主要从事神经肌病和神经免疫的研究。 △ 通信作者,E-mail:153620904@qq.com。

·短篇及病例报道·  doi:10.3969/j.issn.1671-8348.2023.21.031
网络首发 https://link.cnki.net/urlid/50.1097.R.20231031.1352.008(2023-10-31)

以骨骼肌受累为首发表现的原发性系统性
轻链淀粉样变1例报道

肖 凤1,谈 颂2△

(1.电子科技大学,成都
 

610054;2.四川省医学科学院·四川省人民医院神经内科,成都
 

610072)

  [关键词] 轻链淀粉样变;骨骼肌;骨髓活检;病例报道

[中图法分类号] R55 [文献标识码] B [文章编号] 1671-8348(2023)21-3358-03

  原发性系统性轻链淀粉样变是由浆细胞异常增

殖产生的单克隆免疫球蛋白轻链错误折叠,形成淀粉

样蛋白沉积于细胞外基质,造成沉积部位组织和器官

损伤的一组疾病,可累及肾脏、心脏、肝脏、肺、皮肤软

组织、神经组织等[1],骨骼肌受累最为罕见[2-6]。因发

生率低,临床表现多样化且缺乏特异性,原发性系统

性轻链淀粉样变常被误诊,患者往往得不到及时治

疗。现将1例以肌无力及肌肉萎缩为首发临床表现,
误诊为肌营养不良的原发性系统性轻链淀粉样变报

道如下,旨在提高对该病的认识及关注,减少误诊,早
期诊断,改善预后。

1 临床资料

患者,男,50岁,因“双下肢无力11个月,双大腿

萎缩5个月,加重伴双上肢无力3个月”于2022年10
月10日在四川省人民医院住院。11个月前患者无明

显诱因出现双下肢无力,主要表现为爬楼梯费力,弹
跳及蹲下后站起力量差,症状进行性加重。5个月前

患者发现双侧大腿肌肉松弛伴萎缩。3个月前患者开

始出现双上肢无力伴双上肢近端肌肉萎缩,平举费

力,于其他医院完善肌炎24项抗体结果为阴性,肌肉

肌电图提示上下肢肌源性损害,左侧肱二头肌肌肉活

检病理(未常规行刚果红染色)可见较明显变性现象

及个别坏死肌纤维,此现象常见于肌源性肌病(如肌

营养不良等),另可见较明显小群萎缩现象及一些肥

大肌纤维,外周血全外显子基因检测阴性后考虑诊断

“肌营养不良”,未予以治疗。入院前20
 

d患者诉肌肉

有酸痛不适,自觉吞咽稍有费力,于四川省人民医院

神经内科门诊就诊予以口服醋酸泼尼松片(60
 

mg,每
天1次)治疗,患者自觉肌肉无力、肌肉松弛及肌肉酸

痛症状较前有好转。近3个月体重下降4
 

kg左右。
既往史、个人史、家族史无特殊。入院时查体:四肢肌

容积减小;四肢肌张力正常;粗测双上肢近端肌力3
级,远端

 

4+级;下肢近端肌力左3级,右4级;下肢远

端肌力左4级,右5级;双上肢腱反射正常,双下肢腱

反射未引出,余神经系统查体未见明显异常。内科查

体无特殊。
入院后检查:血清游离轻链κ定量25.30

 

mg/L,
血清 M蛋白2.5

 

g/L,血清 M 蛋白百分比3.4%,红
细胞沉降率30

 

mm/h,高敏肌钙蛋白T
 

0.015
 

μg/L,
抗PM-Scl抗体阳性。骨髓流式细胞分析显示0.21%
单克隆性异常免疫表型浆细胞,表达CD38、CD138,
不表达CD20、CD56、CD19,限制性表达cKappa,另见

0.1%浆细胞。骨髓活检:骨髓增生活跃,未见确切肿

瘤累及骨髓证据,见图1。补充骨骼肌刚果红染色阴

性。血常规、甲状腺功能、肝功能、肾功能、肌酸激酶、
肿瘤标志物、凝血功能、C反应蛋白、肌红蛋白、高敏

肌钙蛋白Ⅰ、全血脑钠肽、抗中性粒细胞胞浆抗体、尿
免疫球蛋白κ及λ轻链、血免疫固定电泳、血管内皮

生长因子、促肾上腺皮质激素、生长激素、皮质醇、24
 

h
尿蛋白定量均未见明显异常。鼻咽部、胸部增强CT
无异常。全腹部增强CT示肝血管瘤可能,双肾上腺

增生可能。头颅骨、胸骨、四肢骨、肩关节、盆骨X线

片均未见异常。胸椎及腰椎 MRI未见明显异常。全

身骨显像示多支肋骨局限性放射性稍浓聚,性质? 右

侧股骨下端点状放射性浓聚,考虑骨良性病变。全身

浅表淋巴结彩超、心脏彩超、心电图均正常。肌肉

MRI显示右大腿、右小腿、左上臂、左侧前胸璧肌肉广

泛水肿,部分肌肉轻度脂肪化,部分T1和T2压脂呈

高信号,见图2。
患者为中年男性,亚急性起病,逐渐进展,主要表

现为四肢无力伴肌肉萎缩,查体四肢肌力下降,肌电

图示肌源性损害,肌肉 MRI提示肌肉损害,血清有 M
蛋白及游离轻链κ升高,骨髓流式细胞分析见单克隆

性异常免疫表型浆细胞,限制性表达cKappa,故考虑

原发性系统性轻链淀粉样变。诊断后予以硼替佐

卡+环磷酰胺+地塞米松化疗1次出院。出院后硼
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替佐卡+来那度安+地塞米松化疗4次。3个月后随

访患者四肢肌力明显好转,双上肢肌力4+级,双下肢

肌力4级。复查血清游离轻链κ恢复正常。

  A:HE染色;B:网状纤维染色。

图1  骨髓活检病理结果(40×)

  A:大腿肌肉T1;B:大腿肌肉T2压脂;C:左上臂肌肉T1;D:左上臂肌肉T2压脂。

图2  骨骼肌 MRI结果

2 讨  论

原发性系统性轻链淀粉样变伴肌病罕见,该类型

肌病主要表现为肌无力、肌痛、吞咽困难、大舌音、声
音嘶哑[3]。虽然该患者目前只有肌肉受累表现,还未

出现其他系统症状,但原发性系统性轻链淀粉样变累

及多个系统,诊断原发性系统性轻链型淀粉样变需符

合以下条件[7]:(1)临床表现、体格检查、实验室或影

像学检查证实有组织器官受累。(2)组织活检病理证

实有淀粉样蛋白沉积,且淀粉样蛋白的前体蛋白为免

疫球蛋白轻链或重轻链。(3)血液或尿液中存在单克

隆免疫球蛋白或游离轻链的证据,或骨髓检查发现有

单克隆浆细胞/B细胞。淀粉样变是一种潜在的可治

疗疾病,但患者症状多样,容易误诊,如能早期诊断、
正确治疗,可明显改善患者预后,故临床需高度警惕,
充分认识该疾病。

回顾该患者病史资料,缓慢起病,病程长,主要表

现为四肢肌无力进行性加重伴肌肉萎缩。尽管系统

性淀粉样变累及骨骼肌少见,临床上也可能表现为假

性肥大肌营养不良[8-9]。而该患者在早期进行了肌肉

活检,但未常规进行刚果红染色,故误诊为肌营养不

良。但后来患者补查骨骼肌刚果红染色阴性,有可能

未在病变部位取到骨骼肌标本。但既往有1例研究

报道两次肌肉活检光镜下刚果红和硫黄素
 

T
 

染色均

呈阴性,使用抗人κ轻链抗体通过免疫荧光染色强阳

性才获得结果[9]。原发性系统性淀粉样变诊断困难,
可能需要多次肌肉活检或脂肪活检或其他部位活检

可能证实,但患者拒绝再次进行任何部位的活检。患

者通过针对淀粉样变的治疗,肌力明显好转,可以间

接支持这个诊断。此外,该患者肌酸激酶水平一直不

高,大约有2/3的全身性淀粉样变肌病患者的肌酸激

酶水平正常[4,10]。口服糖皮质激素治疗淀粉样变略有

作用[11],即使肌酸激酶正常,可短期口服醋酸泼尼松

9533重庆医学2023年11月第52卷第21期



观察肌无力症状是否有改善以评估淀粉样变可能,在
临床上排除肌炎且使用激素治疗后有好转的肌病,应
考虑有无淀粉样变。淀粉样变肌病的肌肉 MRI都没

有 典 型 的 网 状 皮 下 脂 肪 的 淀 粉 样 变 肌 肉 核 磁 表

现[10,12],该患者的肌肉 MRI也是非特异性表现,但通

过其准确定位活检取材部位必不可少。此后患者肌

无力继续加重,并出现吞咽费力,体重下降,应考虑全

身性疾病。系统性淀粉样变的许多临床特征是非特

异性的,如 下 肢 水 肿、呼 吸 困 难、易 挫 伤 和 体 重 减

轻[1]。有无心脏受累是全身性淀粉样变患者生存的

关键,目前主要目标是提高对系统性淀粉样变的认识

和诊断方法,以便在心脏损伤变得不可逆之前进行早

期诊断[13]。因此,淀粉样变的非神经系统症状筛查对

每一位神经肌病患者都很重要,在不可逆器官损害尚

未确定之前及时诊断,直接影响这些患者的预后。
通过国外经验及该患者诊治过程,带来以下提

示:原发性系统性轻链淀粉样变的肌肉受累是一种罕

见的情况,对进展较快的、排除肌炎、临床证据(包括

肌肉病理)支持肌病的患者,应积极筛查单克隆免疫

球蛋白血症相关性疾病,包括血清蛋白电泳和免疫固

定、游离轻链检测、24
 

h尿蛋白电泳和免疫固定的

检查。
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