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[摘要] 平山病是一种青春期起病、以上肢局限肌肉萎缩为主要特征的疾病，多于生长发育高峰时期起病，好发于亚

洲男性。由于起病及进展隐匿，早期临床表现与运动神经元病极为相似，因此，平山病早期确诊率较低，患者往往无法得

及时有效的治疗。尽管平山病预后明显优于运动神经元病，但缺乏及时的有效治疗，也同样会造成患者出现严重的肌肉

萎缩，进而严重影响日常生活和工作。因而需要理论依据充分、涵盖面广、技术指导性强且适用于平山病患者的诊疗指

南。基于上述原因，复旦大学附属华山医院骨科、北京大学第三医院骨科和《中华骨科杂志》编辑部组织全世界6个国家、

7个专业领域的47位专家遵循科学性、实用性和先进性原则，采用 Delphi法共同讨论制定了平山病临床诊疗规范国际指

南，从流行病学、临床表现、影像学及电生理特征、鉴别诊断、临床分型、保守与手术治疗、疗效评价等诸多方面系统介绍平

山病的诊疗措施，从而规范和推进平山病诊疗发展，提高平山病的早期确诊和有效干预水平O
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[Abstract] Hirayama disease (HD) is a clinical disease characterized by puberty onset and limited muscle atrophy of the 

upper extremities. HD usually occurs in Asian males at the peak of growing development. Because of concealed progress of HD 

and its early clinical manifestations similar to motor neuron disease, the early diagnosis rate of HD is low, therefore, the patients 
with HD often cannot get timely and effective treatment. Although the prognosis of HD is obviously better than that of motor neu­
ron disease, the lack of timely and effective treatment will cause severe muscle atrophy. Therefore, HD needs a guideline with suffi­
cient theoretical basis, wide coverage, strong technical guidance and suitable for patients with HD. Based on these reasons, forty­
seven experts from 6 countries and 7 professional fields around the world were organized by Department of Orthopeadics, Huashan 

Hospital, Fudan University; Department of Orthopaedics, Peking University Third Hospital; and Editorial Office of Chinese Jour­

叫 of Orthopaedics; and they discussed and formulated the guidelines that systematically introduces the diagnosis and treatment 
measures of HD from the aspects of epidemiology, clinical manifestation, imaging and electrophysiological characteristics, differen­
tial diagnosis, clinical classification, conservative and surgical treatment, and curative effect evaluation, in order to standardize 
and promote the diagnosis and treatment of HD and improve the early diagnosis and effective intervention of HD. 
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一、概述

平山病(Hirayama disease , HD) ，既往又称青少

年上肢远端肌萎缩症(juvenile muscular atrophy of 

distal upper extremity) ，是由日本学者平山惠造

(Keizo Hirayama) [1-2 1于 1959年首次报告的一类特殊

良性神经系统疾病O

在过去的 50年间，由于相对良好的预后，临床

医生已将平山病定义为一类不同于运动神经元病

的全新疾病L飞但如果缺乏有效、及时的治疗，平山

病也同样会导致患者出现双侧上肢的严重肌肉萎

缩，从而严重影响患者的日常生活和工作l2 叫。平山

病的诊断需要结合临床表现、影像学及神经电生理

等检测结果，同时治疗也涉及保守与手术等多种方

式12. 5~ 12J 。因此，即使在日本、中国等平山病好发国

家，能够独立诊断平山病的医疗机构也十分有限。

在上海卫生系统重要疾病联合攻关重点项目

(2014ZYJB0008)资助下，于 2018 年4月由复旦大学

附属华山医院骨科、北京大学第三医院骨科及《中

华骨科杂志》编辑部共同组织了全世界6个国家(中

国、日本、印度、西班牙、意大利、美国)共7个相关领

域(神经内科、骨科、放射科、神经电生理学科、神经

外科、于外科、康复科)的专家遵循科学性、实用性
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和先进性的原则，共同讨论及制定本指南(图1)，其

目的是规范和推进平山病的临床诊断与治疗。 本

指南的内容主要包括平山病的流行病学特征与自

然病程、临床表现、辅助检查、治疗与随访评估等。

该指南的目标使用者为实施平山病诊疗工作的临

床医生。希望本指南能起到良好的参考作用，协助

临床医生更为高效率、高质量地完成平山病的临床

诊疗工作。

位 MRI显示平山病患者存在特征性的颈椎屈曲后

硬膜囊后壁与椎管后壁分离现象[2.13-16 ] 。

二、定义

(一)"膜-壁分离"现象

(二)斜坡征

平山病患者手内在肌及前臂肌肉萎缩以尺侧

为主，而位于前臂挠侧的肢挠肌常不受累[ 2.6 飞

(三)寒冷麻痹

平山病患者临床症状在低温状态下会加重，当

温度升高时则会逐渐好转[2. 6-7.1飞

(四)伸指震颤

脊髓动态X线造影、颈椎屈曲位 CT、颈椎屈曲

平山病患者用力伸直于指时会出现不自主的
手指震颤现象[ 2 . 6-7 . 17] 。

准备阶段

第1轮
问卷

第2轮
问卷

面对面
会议

文献综述

专家组成员确定及动员 卜 招募各专业领域有
平山病诊疗经验且
从业5年以上的医生

! 制叫口百「

向专家组成员发放第1轮问卷

收集并分析第l轮问卷结果

根据第 l轮结果制定第2轮问卷

收集并分析第2轮问卷结果

根据第2轮问卷备结面果对制面定会第议3轮 I
问卷并筹

ìtì-t..t-轮阳U
共识的条目

专家组成员对问卷

中的各条目进行评判

根据问卷中标注的

第 l轮结果对第2轮

问卷中的条目再次

进行评判

向专家组成员发放第3轮问卷 「一。 专家组成员根据会议
讨论结果及第2轮问卷

结果对第3轮问卷中

分析问卷并形成指南草案
的条目进行评判

向专家组成员发放指南草案

请专家组成员瞅瞅目进行评分 」 专家对草案中各项
条目进行同意度评分

(l斗时告)

形成指南

图 1 本指南采用 Delphi法具体的制定流程图
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断，治疗前需明确诊断并对平山病进行分型(图 2) 。

(一)临床表现

平山病患者的典型临床表现为双侧不对称的

局限于上肢的肌肉萎缩及肌无力，以手内在肌及前

臂肌群萎缩为主[2.6-7. I7 J 。 手内在肌及前臂肌群的萎

缩以尺侧为主，由此形成的"斜坡征"是平山病的典

型临床表现之一[2.6-7 J 。 除此之外，平山病的典型临

床表现还包括"寒冷麻痹"、"伸指震颤"和"肌柬颤
动"等[ 2 ←7 . 17 J 。

通常情况下，平山病患者无感觉异常，但少数

患者在病程初期可有轻度的上肢不适。 绝大多数

平山病患者在病程中不会出现锥体束征等上运动

神经元损害表现，如果患者出现锥体束征，应长期

随访以排除运动神经元病等其他疾病的可能性，具

体随访建议为每 3-6个月随访 1 次，随访 1-2年。 此

外，对于平山病患者肌肉萎缩是否会累及C5 、 C6神经
根支配的近端肌肉(如肢二头肌 、三角肌)专家组未

达成共识，但指出肌肉萎缩累及近端肌肉并非平山

病典型症状，如果出现需要进行定期随访观察以明

确最终诊断，具体随访建议同上。

(二)影像学表现

颈椎屈曲位 MRI证实，在颈推屈曲状态下平山

病患者存在典型的"膜-壁分离"现象，是诊断平山

病的重要依据之一[ 2. 13- 16 J 。 平山病患者颈椎中立位

'454' 

(五)长期佩戴颈托

平山病主要保守治疗措施之一，是指自确诊平

山病开始，持续佩戴颈托直至病程满5年，每天尽可

能长时间的佩戴 ，不建议仅在长期屈颈工作及学习

时才佩戴颈托[叫。

(六)屈颈位MRI

颈推屈曲状态下(注 350 )行颈椎MR检查[ 1 8J 。

三 、流行病学

平山病的发病年龄一般低于20岁，且多见于男
性[ 2 .6-7. I7 J 。 其发病隐匿，具有明显的地域性，好发于

日本 、中国、印度等亚洲国家，但也可发生于欧美人
群[5-6 . 1口7川l阳叫

目前普遍认为平山病是自限性疾病，病情通常

在发病 2-寸5年后会停止进展[山2剖 但有文献报道部分

患者在起病 10年后症状仍存在持续进展[25- 2飞经

过最终讨论，专家组认为大部分平山病患者病情在

快速进展后会趋于缓慢，并在起病2-5年后自限;但

部分患者也存在以下 2种情况:①部分患者在疾病

自限后，可出现再次进展表现;②部分患者病情可

持续进展，实际总病程超过5年。

四 、诊断

平山病的诊断主要依靠临床 、影像学和神经电

生理检查相结合。 相对稳定的多学科团队协作参

与诊断过程，可以更加准确地进行诊断与鉴别诊

上肢远端肌肉萎缩的青少年患者

"您-壁分离"现象阴性

弥漫性神经损伤
神
经
内
科
就
诊

阳性

①上肢近端肌肉萎缩

②对称性上肢远端
肌肉萎缩

阳性

图2 首诊于骨科的疑似平山病患者诊疗流程图
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MRI显示颈髓(颈膨大)萎缩、颈髓内异常高信号等

异常表现[28J 。

需要指出的是，颈椎屈曲位 MRI是诊断平山病

必不可少的检查，必要时进行增强 MR检查将有助

于进行临床诊断。同时，颈椎过伸、过屈位X线检查

有助于平山病的鉴别诊断[却 o

(三)神经电生理表现

神经电生理检查是诊断平山病不可缺少的辅

助检查手段。针肌电图检查常提示下颈段(通常为

C7' C8 , T，节段)神经源性损害12.6 飞运动神经传导检

测常以症状侧或双侧正中神经及尺神经复合肌肉

动作电位波幅 (compound muscle action potentials , 

CMAP)不成比例降低(尺神经 CMAP降低〉正中神

经CMAP降低)为主要表现，而运动神经传导速度及

感觉神经传导检测则通常无明显异常21. 30J 。

(四)鉴别诊断

平山病在临床上主要与颈椎病伴上肢肌萎缩、

运动神经元病进行鉴别诊断。

1.颈椎病伴上肢肌萎缩:好发于中老年患者

(40-60 岁多见) ，病程多缓慢进展。根据主要受累

肌肉不同，可分为近端型(以三角肌、股二头肌萎缩

为主)与远端型(以于内在肌萎缩为主) ，多数患者

无或仅有轻微感觉减退，病程较长者可出现不同程

度的肢体感觉障碍。患者通常不存在反射亢进等

锥体束征表现，部分病程较长者可出现下肢臆反射

活跃或亢进，以及 Hoffmann征阳性等表现O 神经电

生理检查通常提示局限于中下颈段的脊髓前角或

神经前根受损，呈节段性，且损害多为单侧或双侧

呈不对称性。颈椎MR检查可见颈椎明显退行性改

变，并存在明显的椎管和(或)椎间孔局部狭窄，以

及相应神经结构受压等表现O

2. 运动神经元病:好发于中老年患者 (40-60

岁) ，多隐匿起病，持续进展，多数患者表现为单侧

肢体局部肌无力、肌肉萎缩，逐渐累及其他部位或

肢体;部分患者可以延髓受累症状为初始表现，因

起病部位不同可出现肢体无力、吞咽因难、呛咳、口

齿不清，甚至呼吸困难等表现，多数患者最终因呼

吸肌元力导致呼吸困难而危及生命。一般无感觉

障碍。患者多存在至少一个肢体脏反射活跃或亢

进等锥体束征阳性表现。根据起病部位不同，早期

神经电生理检查仅提示相应部位的失神经改变，随

着病程进展可逐渐累及脑干、颈段、胸段、腰献段四

个区域中的 3个或以上。颈椎MR检查多无明显脊

髓、神经根受压，以及椎管或椎间孔局部狭窄等异

常表现。

五、治疗

(一)保守治疗

平山病的保守治疗方式主要包括长期佩戴颈

托及神经营养药物治疗。

长期佩戴颈托治疗是最早提出的平山病治疗

方法之一i6-7J 由于颈托限制了患者的屈颈运动，因

此也阻止了"膜-壁分离"现象的产生，从而有效地

遏制病情进展。目前认为对于病程<4年且症状在

近6个月内仍有持续进展者可尝试采用颈托治疗。

目前，对于神经营养药物治疗平山病尚缺乏相

关临床研究明确何种药物、剂量及使用方式更为有

效，但绝大多数专家组成员推荐该治疗措施作为可

供选择的平山病保守治疗方式之一。

(二)手术治疗

目前，手术治疗已成为平山病治疗的又一主要

于段。通过于术治疗可有效限制颈椎的异常屈曲、

扩大硬膜囊容积，进而消除异常的"膜一壁分离"现

象也10 ， 31 J。但由于部分平山病患者存在自限性、平山

病致病机制复杂、并非所有平山病患者术后病情进

展均会停止等因素[川，因此，平山病的手术治疗应

严格掌握手术适应证。临床主要手术适应证:①患

者症状在长期佩戴颈托治疗后仍然持续进展;②患

者无法配合长期佩戴颈托治疗;③患者症状自限后
再次出现进展[9-10.川4]O

目前，专家组推荐颈椎前路融合内固定术及颈

椎后路硬膜成形术作为可供选择的平山病手术治

疗方式，但目前尚缺乏证据证实上述哪种手术方式

更适合平山病的手术治疗。

六、评估方法

专家组推荐使用运动单位估数(motor unit num­

ber estimation , MUNE )及常规针肌电图检测等客观

的神经电生理技术，来评估平山病患者的病情进展

及治疗效果135J。相较于通常使用的评分量表等，上

述方法更为客观，反应性更好，可重复性和可信性

也更高。

七、局限性

本指南主要应用 Delphi 问卷调查法制定，因此

存在一定局限性。由于受邀专家大多数来自中国，

故可能造成专家意见有所偏移。此外， Delphi 法本

身也存在→定不足之处，如该研究方法主要基于专

家意见，部分推荐内容缺乏高等级临床证据支持

等。为此，在整个研究中我们采用文献综述的方法

编撰及修改咨询函内容，并保证专家填写咨询函时
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的匿名性，最大程度地保证本指南结果的可信度。
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