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(上接600页)脊髓小脑共济失调7型(spi—

nocerebellar ataxia7，SCA7)为一种常染色体显性

遗传神经系统变性疾病，又名橄榄体一桥脑一小

脑萎缩(OPCA)伴视网膜变性及常染色体显性遗

传小脑性共济失调Ⅱ型，主要表现为共济失调、

辨色力异常、视力下降、眼肌麻痹、眼底视网膜

色素变性【lI。我院门诊自2015年，发现白族一家

系患者，现报告如下。

病历资料患者家系见图1。

患者临床表现见表1。

全部患者MRI检查提示提示小脑半球、小脑

中脚、桥脑、脑干及橄榄体明显萎缩，未见异常

信号。眼底检查：例2、例3眼底改变相近，提示

视网膜周边呈椒盐样色素改变，黄斑区相对保持

正常，血管变细，A：V=2：3，视乳头无水肿、

萎缩等。例4视乳头蜡黄样萎缩、血管硬化、动

静脉交叉压迫、A：V=1：2、视网膜周边可见椒

盐样色素改变，并有小点状出血点、黄斑区色素

紊乱。其他患者未查眼底。视觉诱发电位检查3

例，P。。。均呈潜伏期延长，脑干听觉诱发电位

(BAEP)2例正常，1例存在I一Ⅲ峰间潜伏期延长。

讨论本组患者具有发病年龄偏大，无锥

体束征的特点。据文献报道SCA7发病年龄为6个

月一60岁，50岁之前外显率为95％，其致病基因

于1995年由Gouw和Benomar等定位于3p12一

p21．1区域，Lindb lad等在SCA7家系病人基因组

中发现有CAG三核苷酸重复序列，正常等位基因

含4～35个CAG重复，异常等位基因含37～200个

CAG重复，不同个体CAG重复数不同。(CAG)。重

复越多发病年龄越小，越易出现球麻痹及骨骼肌萎

缩。本病具有遗传早显性的特点，即代际越往下遗

传发病年龄越早，症状越重，可能与(CAG)。重复数

正相关㈣。国内韩燕等报道过SCA7型家系患者的

眼底及眼电生理特征[51，与本组患者表现相近。本病

尚无特效治疗，以对症为主，加强护理。
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