
医学信息速递
Medical Information Express

本文仅供专业人士参考，非广告用途



《肌萎缩侧索硬化诊断和治疗中国专家共识2022》解读

产品战略&医学与信息部

2022-08-01

【第七十四期】医学信息速递



目录
C O N T E N T S

共识简介01

共识重点内容02

• 疾病简介

• ALS的相关检查

• ALS的诊断

• ALS的治疗及预后

• 共识基本信息

• 共识摘要

共识中有关利鲁唑和苯丁酸钠的用药推荐03



中华医学会神经病学分会肌萎缩侧索硬化协作组. 肌萎缩侧索硬化诊断和治疗中国专家共识2022[J]. 中华神经科杂志, 2022,55(6):581-588

肌萎缩侧索硬化诊断和治疗中国专家共识2022

✓ 制定者：中华医学会神经病学分会肌萎缩侧索硬化协作组

✓ 出版时间：2022年6月

✓ 杂志：中华神经科杂志

✓ 通信作者：崔丽英 (中国医学科学院北京协和医院神经科 )

共识基本信息



共识摘要

• 共识经中华医学会神经病学分会肌萎缩侧索硬化协作组专家讨论而成稿，在前一版肌萎缩侧索硬化诊

治指南的基础上，结合近年来的诊断和治疗新进展，进行了更新。内容包括肌萎缩侧索硬化临床表现、

电生理、影像学等生物学标志物以及治疗要点。

共识摘要
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运动神经元病

运动神经元病 运动神经元病是一种病因未明、主要累及大脑皮质、脑干和脊髓运动神经元的神经系统变性疾病

01

02

03

04

肌萎缩侧索硬化（ALS）

进行性肌萎缩（PMA）

进行性延髓麻痹（PBP）

原发性侧索硬化（PLS）



ALS（肌萎缩侧索硬化）是运动神经元病中最常见的类型

肌萎缩侧索硬化

（ALS）

主要是由运动皮质上运动神经元和脊髓及脑干下运动神经元损伤造成的，该病导致四肢、躯干、胸部、腹部肌肉逐渐

无力并萎缩，从而影响运动、交流、吞咽和呼吸功能。

发病年龄

主要表现

• 一般中老年发病多见。

• 我国 ALS发病年龄高峰在50岁左右，并且发病年

龄有年轻化趋势，少数患者可 20 岁左右即发病。

• 以进行性发展的骨骼肌无力、萎缩、肌束颤动

、延髓麻痹和锥体束征为主要临床表现。

• 部分ALS患者可伴有不同程度的认知和（或）

行为障碍等额颞叶受累的表现。

图片来源于网络
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ALS（肌萎缩侧索硬化）的相关检查

临床检查

• 病史询问

• 体格检查

神经电生理检查

• 神经传导检查

• 同芯针肌电图检查

• 磁刺激运动诱发电位

• 重复神经电刺激检查

基因检测神经影像学检查 其他检查项目

• 生化检测

• 神经丝轻链

• 寻找有无可治性疾病或

其他原因

• 肺功能检查和血气分析



ALS（肌萎缩侧索硬化）的临床检查

临床检查 具体内容

病史询问
• 应从首发无力的部位开始，追问症状由一个区域扩展至另一个区域的时间过程。注意询问吞咽

情况、构音障碍、呼吸功能以及有无认知和（或）行为障碍、感觉障碍、大小便障碍等。

体格检查

下运动神经元受累
• 体征主要包括肌肉无力、萎缩和肌束颤动。

• 通常检查：舌肌、面肌、咽喉肌、颈肌、四肢不同肌群、背肌和胸腹肌。

上运动神经元受累

• 体征主要包括肌张力增高、腱反射亢进、阵挛、病理征阳性等。

• 通常检查：吸吮反射、咽反射、下颌反射、掌颌反射、四肢腱反射、Hoffmann 征、腹壁反射、

下肢病理征、肢体肌张力，观察和询问有无强哭、强笑等假性延髓麻痹表现。

ALS 的非运动症状

• 部分 ALS 患者可以伴有认知、行为和精神异常.

• 应注意精神和认知方面的病史询问和功能检查，程度较轻者，需要进行详细的精神和认知量表

筛查方可发现

• 通过详细的病史询问和体格检查，在脑干、颈 段、胸段、腰骶段4个区域中寻找上、下运动神经元受累的证据，

是诊断ALS的基础。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的神经电生理检查

当临床考虑为ALS时，需要进行神经电生理检查，以确认临床受累区域为下运动神经元病

变，并发现在临床未受累区域也存在下运动神经元病变，同时排除其他疾病。

神经传导检查

神经传导检查主要用来诊断或排除周围神

经疾病。运动和感觉神经传导检查应至少

包括上、下肢各2条神经。

同芯针肌电图检查

可较体格检查更早发现下运动神经元病变。

肌电图检查内容主要包括活动性失神经支

配和慢性神经再生支配两方面。

磁刺激运动诱发电位

有助于发现 ALS 临床下的上运动神经元

病变，但敏感度不高。

重复神经电刺激检查

有助于避免将 ALS误诊为重症肌无力。

但并非ALS所必需。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的神经影像学检查

颈椎病、腰椎病等常见病常与

ALS 合并存在，需要注意鉴别，

避免对 ALS 合并颈椎病、腰椎

病的患者进行不必要的手术治疗。

3

周围神经和肌肉的影像学检查：

肌肉超声对于检测肌束颤动更

为敏感，有助于 ALS的诊断。

4

功能磁共振、大脑运动皮质厚

度分析、磁共振波谱成像、锥

体束弥散张量成像等技术，可

能在随诊中有一定作用。

5

不能提供确诊ALS的依据，但

有助于 ALS 与其他疾病鉴别，

排除结构性损害。

1

部分 ALS 患者，磁共振 T2WI、

FLAIR 和DWI 序列可发现脑内

锥体束部位的对称性高信号。

2



ALS（肌萎缩侧索硬化）的基因检测

检测意义

• 基因检测阳性可加速ALS诊断进程，

患者可尽早开始接受药物治疗。部分

基因致病性变异与疾病的特异性表型

相关，还可据此对其进行预后评价和

遗传咨询。

• 但基因检测并非诊断ALS所必需。

检测内容

• 对于需要进行基因检测的 ALS 患者

通常建议进行 C9ORF72、SOD1、

TARDBP 和 FUS 基因突变检测，如

果条件允许，建议行 C9ORF72基因

重复突变检测及二代测序筛查外显子

测序。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的其他检查项目

生化检测

血清肌酸激酶可有轻中

度升高，通常不超过

1000 U/L。

脑脊液蛋白可有轻微升

高，通常不超过1 g/L。

神经丝轻链

脑脊液和血清神经丝轻

链增高，在 ALS可提示

上运动神经元病变的线。

但并非诊断ALS所必需。

相关化验

寻找有无可治性疾病或

其他原因，如叶酸、维

生素 B12、同型半胱氨

酸、甲状腺功能、抗神

经节苷脂抗体等。

肺功能检查和血气分析

可用于ALS患者呼吸功

能的评估。

筛查肿瘤

对于临床并无特殊提示

肿瘤线索的 ALS 患者，

常规筛查肿瘤并无必要。
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ALS（肌萎缩侧索硬化）的诊断要点

病情进行性发展：通过病史和体格检查，证实病变进行性发展的过程。临床症状或体征

通常从某一个局部开始，在一个区域内进行性发展，并从一个区域发展到其他区域。
>

临床主要为上、下运动神经元受累表现。至少在1个区域存在上、下运动神经元同时受

累的证据，或在 2 个区域存在下运动神经元受累的证据。
>

根据患者临床表现，选择必要的影像学、电生理或化验检查排除其他疾病导致的上、下

运动神经元受累。
>



ALS（肌萎缩侧索硬化）的临床类型

临床类型 特点

ALS 经典类型

包括 ALS、PMA 和 PBP。

PMA可看作是下运动神经元起病的ALS，PBP则是延髓症状起病的 ALS，临床诊断时均

可归类为ALS

连枷臂综合征

临床以上肢近端无力为主要表现，可对称性或不对称起病，逐渐缓慢进展，累及双侧上

肢，随病情进展，可累及远端，腱反射可减低或消失，可有 Hoffman 征阳性，在发病

后 1 年内，症状仍局限于上肢

连枷腿综合征
临床以下肢无力为主要表现，可对称性或不对称起病，逐渐缓慢进展，腱反射可减低或

消失，下肢可有病理征，在发病后1年内，症状仍局限于下肢。

ALS伴额颞叶痴呆
患者的首发症状和主要表现可以上、下运动神经元受累为主，也可以认知和精神行为异

常为主，随病情发展而出现两个方面均受累的症状和体征。常有家族史。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的鉴别诊断

在早期诊断过程中，根据症状和体征的不

同，需要与多种疾病进行鉴别；

常见的有颈椎病、腰椎病、多灶性运动神

经病、平山病、晚发型脊髓性肌萎缩、肯

尼迪病、遗传性痉挛性截瘫、副肿瘤综合

征、ALS 叠加综合征等。

ALS临床表型多样，起病部位可为上肢、

下肢、延髓或呼吸肌。

早期体征：可以为单纯下运动神经元受累、

上下运动神经元同时受累或单纯上运动神

经元受累表现，部分患者可伴有认识障碍。

临床应根据每例患者的具体表现，针对不同疾病，选择必要的辅助检查，进行个体化鉴别诊断。
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ALS（肌萎缩侧索硬化）的药物治疗

药物 作用机制/临床获益 用法用量

利鲁唑（riluzole）

稳定电压门控钠通道的非激活状态、抑制突触前

谷氨酸释放、激活突触后谷氨酸受体以促进谷氨

酸的摄取等。

50 mg，每日 2 次口服。

依达拉奉注射液 自由基清除剂，具有抗氧化应激作用

60 mg 依达拉奉，100 ml 生理盐水稀释，60 min 内

静脉滴注，每日 1 次；给药期与停药期组合28 d为1个

周期，共6个周期：第1周期连续给药14 d，停药 14 d；

第 2 周期起 14 d 内给药 10 d（5 d/周）；之后停药14 

d，以此重复（第2~6周期）

苯丁酸钠联合牛磺熊

去氧胆酸
延缓ALS功能评分的下降，并可延长生存期

反义寡核苷酸
治疗 SOD1基因突变 ALS 患者的初步研究结果也

显示出了一定的效果

其他药物：尽管有多个药物在ALS动物模型的治疗中显示出一定的疗效，如雷沙吉兰、大剂量维生素 B12、右旋普拉克索、肌酸、大剂

量维生素E、辅酶Q、碳酸锂、睫状神经营养因子、胰岛素样生长因子、拉莫三嗪等，但在针对 ALS 患者的临床研究中均未能证实有效。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的营养管理

3. 当患者吞咽明显困难、体重下降、

脱水或存在呛咳误吸风险时，应尽早

行经皮内镜胃造瘘术（PEG），可

以保证营养摄取，稳定体重，延长生

存期。对于拒绝或无法行PEG者，

可采用鼻胃管进食

2.对于咀嚼和吞咽困难的患者应改

变食谱，进食软食、半流食，少食

多餐。对于肢体或颈部无力者，可

调整进食姿势和用具。

1.  在能够正常进食时，应采用均衡饮

食，吞咽困难时宜采用高蛋白、高热

量饮食以保证营养摄入。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的呼吸支持

当ALS病情进展、无创通气不能维持血氧

饱和度>90%、二氧化碳分压 <50 mmH

或分泌物过多无法排出时，可以选择有创

呼吸机辅助呼吸。

当患者咳嗽无力时（咳嗽呼气气流峰值

低于270 L/min），应使用吸痰器或人

工辅助咳嗽，排除呼吸道分泌物。

注意患者呼吸肌无力的早期表现，

尽早使用双水平正压通气。建议定期检查肺功能



ALS（肌萎缩侧索硬化）治疗中应注意的问题

重视营养支持和呼吸支持等综合治疗，

对于提高ALS患者生存质量和生存期至

关重要。

病情交流时，应避免生硬地告知ALS无药

可治，建议委婉地告知治疗现状以及未来

的希望。应客观交流目前治疗药物的效果

和利弊，建议与患者家属讨论，根据经济

情况以及个人意愿，选择药物治疗方案。

综合治疗
在 ALS 病程的不同阶段，患者所面临的问题有所不同，应根据患者具

体情况，给予针对性的指导和治疗。



ALS（肌萎缩侧索硬化）的预后

• ALS生存期通常为 3~5年，有 10% 左右的患者生存期可达 10年以上。呼吸肌受累起病的 ALS通

常进展较快，生存期明显较短。我国ALS患者发病年龄早于欧美、生存期长于欧美，随着经济发

展和治疗水平的提高，生存期仍有增加趋势。
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共识中有关利鲁唑和苯丁酸钠的用药推荐

• 作用机制：稳定电压门控钠通道的非激活状

态、抑制突触前谷氨酸释放、激活突触后谷

氨酸受体以促进谷氨酸的摄取等。

• 用法用量：50 mg，每日 2 次口服。

利鲁唑

• 用药方法：联合牛磺熊去氧胆酸。

• 临床获益：延缓ALS功能评分的下降，并可延

长生存期。

苯丁酸钠

用药推荐



谢谢关注！
thanks for your attention.


