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目的：

方法：

后内侧大范围神经连接的中断可预测昏迷患者预后
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目的：我们假定昏迷患者重度意识障碍是由于楔前叶和后扣带回皮质（posterior cingulate cortex,PCC）大范围神经

网络的中断引起，那么其预后则依赖于这些网络中特殊的连接模式。

方法：本研究为前瞻性研究，纳入了 27 例因严重脑损伤（Glasgow 评分 < 8 ；其中 14 例为外伤性，13 位为缺氧性病例）所

致昏迷的患者，并与 14 例年龄相匹配的健康受试者进行比较。在停止镇静后平均 4 ± 2 天内对患者进行标准临床评估和

fMRI 检查。静息态 fMRI 连通性的分析采用假设驱动并基于兴趣区域的策略。在 3 个月后，应用昏迷恢复修订量

表（Coma Recovery Scale–Revised，CRS-R）对患者结局进行评估。

结果：不论何种病因引起的昏迷患者均显示，各脑区与 PCC 之间的联系存在明显的中断。脑损伤 3 个月后恢复意识的

患者与未恢复意识的患者间的 PCC 和内侧前额叶皮质（medial prefrontal cortex，mPFC）的功能性连接强度存在显著差

异（Kruskal-Wallis 检验，p < 0.001；CRS-R 与静息状态下 PCC-mPFC 连接强度的线性回归分析，Spearman r = 
0.93，p < 0.003）。

结论：在两个病因组（外伤性和缺氧性）中，在患者昏迷期间观察到 PCC 中心区域连接的变化、自发同步联系的变化、

大范围内部和外部以自我为中心的意识的神经网络连接的变化。PCC 与 mPFC 间功能性连接的缺损情况可预测患者

预后，但仍需进一步研究证实其为潜在的预后标志物。
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脑出血患者血管周围间隙扩张与弥散加权成像
显示的小病灶的关系

目的：评估自发性幕上性脑出血（intracerebral hemorrhage，ICH）患者血管周围间隙扩张（enlarged perivascular 
spaces，EPVS）和弥散加权成像（diffusion-weighted imaging，DWI）上显示的小的急性病灶（small acute 
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结果：结果：我们共筛选出有 ADCY5 突变的 3 例新发家族性病例和 12 例散发病例。这些突变可导致混合性多动性障碍，包括肌

张力障碍，舞蹈病和肌阵挛，常累及面部肌群。这些运动障碍有时会伴有疼痛，并在波动性改变的病程中间歇性加重。许多患

者表现为躯干张力减退。在两个不相关的家族中，在第一个胞浆区（C1）的 a p.A726T 突变会导致显著的相对轻微的面部和

手部运动障碍和舞蹈症。C1 区的 p.R418W 或 p.R418Q 突变（13 例新发患者、1 例患者为遗传）会导致轻度至重度的躯干张

力减退、四肢张力减退、阵发性夜间或日间运动障碍、舞蹈症、肌阵挛和间歇性面部运动障碍。体细胞嵌合体通常与表现型程

度低有相关性。其中一个家族，C2 区的 a p.M1029K 突变导致重度肌张力障碍、张力减退和舞蹈症。那些在儿童期发病且大

多数在成年期消失的异常运动障碍则是源于嵌合体突变。

结论：结论：ADCY5 相关的运动障碍是一种在儿童期发病伴有广泛的异常运动增多的综合征。基因型特异的相关性和嵌合性在表

型变异性中起着重要作用。复发性突变提示在疾病发病机制中残端418和726的部分功能的重要性。
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