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肝豆状核变性（hepatolenticular degeneration，

HLD）可以导致神经系统损害、肝脏损害等系统损

害，早期诊断、早期治疗对改善预后极为关键。该

病临床表现多种多样，存在较为严重的误诊误治[1]。

如以精神症状或肝脏症状为突出表现，易误诊为精

神病和（或）肝硬化。医务人员如对其认识不足易

造成误诊。家庭和社会对该病的认识缺乏，如以精

神症状为突出表现易导致社会伦理问题，引起社会

矛盾。本文报道1例以精神异常为突出表现的HLD患

者，长期以“躁狂性精神病”诊治，社会和家庭对

其歧视，长期滞留医院。希望通过肝脏相关检查线

索为导向最后确诊为HLD的病例，引起同道注意。

1 病例资料

1.1 主诉  患者，男性，26岁，湖北省神农架林区

人，无业人员，因“躁狂、发呆、记忆力下降4

年，加重4个月”于2011年11月20日就诊于东风汽

车公司茅箭医院。

1.2 现病史  患者于5年前（2008年1月）逐渐出现

性情急躁，骂邻居妇女和儿童，无故与家人发脾

气，逐渐发展为打骂邻居和家人、自言自语、自

笑、生活懒散，在多家医院以“精神分裂症”诊治

且效果不佳。近期静止状态下出现手抖、发呆。于

2011年11月20日就诊于十堰市精神病院。

1.3 入院后诊疗经过  入院后查体示体温37.0 ℃，

脉搏69次/分，呼吸22次/分，血压115/80 mm Hg，

意识欠清楚，语言含糊不清，答话欠切题，面色发

青，口角流涎，四肢略显僵硬，手抖。皮肤黏膜无

黄染，无肝掌及蜘蛛痣，心肺听诊无异常，肝脏肋

下未触及，肝区叩痛呈阴性，Murphy征（－），脾

肋下可及，移动性浊音阳性可疑。神经系统检查：

颈软，Kernig征（－），Brudzinski征（－），生

理反射存在，病理反射未引出。入院诊断为“躁狂

性精神病”。在常规肝脏超声检查时发现肝硬化存

在，会诊后进一步进行铜蓝蛋白、角膜检查后确诊

为HLD（神经、肝脏损害）。根据患者病情确定治

疗：①驱铜治疗：使用青霉胺；②抗精神病、调节

神经治疗：使用利培酮、氯氮平、阿普唑仑、丙戊

酸镁；③护肝治疗：还原性谷胱甘肽1.8 g/次，静脉

输注，每日1次；益肝灵胶囊0.252 g/次，每日3次；

④饮食治疗。经过近1年的治疗，患者躁狂症状明

显减轻，无打人欲望，记忆力明显好转，双手抖动

明显减轻，能进行较为有效的语言沟通。但家属及

社会仍认为其难以管理，拒绝接其出院。

1.4 既往史、个人史及家族史  无肝炎、结核病

史；无脑炎、脑外伤史；生于原籍，无药物过敏

史；家族中无类似患者。

1.5 辅助检查  血液化验：血尿酸512 µmol/L，

HBsAg、HBsAb、HBeAg、HBeAb、抗-HBc阴性，

抗-HCV阴性，肝功能、肾功能、血常规正常；颅脑

CT示脑萎缩（脑实质内未见明显异常密度影，脑室

系统略扩张，脑沟脑裂增宽，中线结构无移位）。

腹部彩色多普勒超声示肝硬化超声改变，肝脏表面

不光滑，包膜完整，肝脏内回声分布不均匀，呈弥

漫性改变；胆囊、胆管未见异常，门静脉宽14 mm，

脾厚67 mm，脾静脉宽7.6 mm。心电图示窦性心动

过缓，大致正常心电图。铜蓝蛋白0.03 g/L，角膜检

查发现Kayser-Fleischer环（K-F环）。

2 讨论

HLD又名Wilson病（Wilson’s disease，WD），
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是一种常染色体隐性遗传铜代谢障碍疾病，患者由

于ATP7B基因突变引起铜蓝蛋白（ceruloplasmin，

CP）合成障碍及胆汁中铜的排泄受限，过量的铜

不能排出体外而在肝、脑、角膜中沉积，出现肝硬

化、神经或精神症状、角膜K-F环等临床表现[2]。

HLD多以肝硬化和（或）精神症状为首发临床表

现，极易误诊为精神病和（或）肝脏病。本例患者

由于躁狂性精神症状突出，长期被误诊为“躁狂性

精神病”，导致家庭和社会的误解，以后虽然明确

诊断为HLD，但仍得不到家庭和社会的理解，以至

于被长期滞留精神病院。

HLD是少数可以治疗的神经遗传病之一，患者

如果能在发病早期或症状前期被确诊并得到及时治

疗，大多预后良好，反之病情逐渐加重甚至危及生

命[3,4]。提高对该病的认识十分关键，特别强调对

“精神病”、“肝硬化”不能先入为主，通过系统

的病史询问、体格检查、辅助检查加以甄别，排除

包括HLD在内的继发性病变。

HLD的早期诊断和及时治疗十分关键。青霉

胺（penicillamine，PCA）作为治疗药物历史悠

久。青霉胺激发试验（penicillamine challenge test，

PCT）作为一种无创性检查方法具有操作简便、灵

敏度高、易于在临床推广应用等优点[5]，在诊断早

期HLD中的价值已经得到公认，通过服用青霉胺前

后尿铜检测确诊HLD。胡纪源等[6]总结1200例HLD

患者腹部超声检查结果，发现几乎所有患者肝脏声

像图均有异常改变，主要表现为回声光点增多、增

粗、增强，即使是无临床表现的症状前期患者也不

例外。Akhan等[7]采用腹部超声、CT和MRI等观察

了HLD的肝脏改变，发现上述检查方法能在患者发

病早期检出肝实质病变，且腹部超声检查的精确性

优势更为明显，说明无论是精神症状为突出表现的

HLD患者或以肝脏病变为突出表现的患者，只要有

HLD的相关症状，应及时进行肝脏超声检查，发现

肝脏结构异常这一HLD诊断的线索，追踪肝脏结构

异常的原因，即可通过相关检查加以确诊。本例患

者即是在常规肝脏检查时发现肝脏结构异常，并在

肝脏病因筛查中确诊为HLD。

角膜K-F环在确诊HLD中具有较高价值，但不

具有排除价值。K-F环是位于角膜缘的棕色色素环

（或呈黄绿色、宝石红、深蓝色），被公认为HLD

的特征性临床改变[8]。HLD患者肝脏中的铜蓄积饱

和后释放入血并在体内重新分布，当其沉积于角膜

弹力层即形成K-F环。角膜K-F环仅见于约40%的

前期症状患者和65%～70%的肝型HLD患者，但见

于绝大多数脑型HLD患者。脑型HLD患者中仍有

5%为角膜K-F环阴性[9]。对临床疑似诊断HLD的患

者，不可因角膜K-F环阴性而否定HLD，需进一步

行铜代谢、肝脏超声等检查以明确或排除诊断。

总之，作为精神科和肝病科医师应有HLD作为

继发性精神病和肝硬化原因的理念，了解肝脏超声

在HLD筛查中的重要作用，结合角膜K-F环、PCT

实验，不难实现对HLD早期诊断及早期治疗，从而

有效改善HLD患者的预后。
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