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摇 摇 肝豆状核变性（宰蚤造泽燥灶鸳泽 凿蚤泽藻葬泽藻，宰阅）是一种常染色体隐
性遗传病，好发于青少年，因位于 员猿择员源援 猿 的 粤栽孕苑月 基因突变
致细胞内铜离子跨膜转运障碍，从而铜在肝脏、大脑基底核区

和角膜等部位沉积［员］，临床以肝硬化、锥体外系症状和角膜 运
原 云环等为主要表现［圆］。其锥体外系症状复杂多样，主要有构

音障碍（凿赠泽葬则贼澡则蚤葬）、流涎、震颤、肌僵直、表情异常等，其中构音
障碍是主要表现之一［猿］，其降低了患者言语清晰度和交流能

力，影响患者的生活质量和社会生活能力［源］。早期构音障碍易

被忽视，特别以轻度构音障碍为首发症状的 宰阅 常被误诊误
治［缘］，以致错过最佳治疗时机。宰阅 构音障碍治疗后恢复速度
往往较慢，且常留有不同程度的后遗症状，给患者及家属带来

心理和精神上的压力，制约了患者的全面康复。基于此，本文

就近年来与 宰阅构音障碍相关的研究和治疗进展综述如下。

１摇 宰阅构音障碍研究的历史及现状

早在 员怨员圆 年，宰蚤造泽燥灶首次对 宰阅进行详细描述，报道的 员圆
例患者中多数存在构音障碍，且认为轻度构音障碍为最早的神

经系统体征之一［猿］。后期 云蚤泽贼藻则、酝葬则贼蚤灶 等学者均有类似报
道［远］，国内朱云波等［苑］也有以构音障碍为首发症状的 宰阅 报
道，但均没有对构音障碍作详细阐述。多数文献描述 宰阅 构音
障碍与运动障碍、精神心理障碍同时存在，且认为构音障碍发

生率颇高，刘卫等报道可达 苑苑援 源豫［愿］，与国外 酝葬糟澡葬凿燥［怨］报道

相仿。有关 宰阅构音障碍还需进一步用量表法、仪器法进行评
估分析，并有待摸索一套更有效的言语矫治方法。

２摇 宰阅构音障碍发病机制的研究

构音障碍是由于中枢或周围神经系统病变致言语相关肌

肉麻痹或运动不协调引起，从大脑通路到肌肉本身的病变均可

导致，是临床上常见的语言障碍［员园］，大部分构音障碍属运动障

碍范畴，故又称运动障碍性构音障碍。宰阅 构音障碍多为运动
障碍性构音障碍［员员］。语言的发生是个较为复杂的过程，一般

由肺和胸腹部的周围肌肉及非肌肉组织构成的呼吸运动系统、

喉软骨和肌肉（包括声带）组成的发声系统以及发音系统三者

协调完成［员圆］。Ⅸ、Ⅹ、Ⅻ 猿 对脑神经共同支配上述发音器官，
借助气流适当变化使口腔发出流利性言语，如此复杂过程需要

有精密运动策划和调控［员园，员猿］。宰阅 构音障碍发生与基底神经

节功能失调有关，基底神经节通常使间接通路和直接通路功能

保持平衡，合理调控运动，当其功能失调则出现运动困难，致肌

肉僵硬不灵活，发音动作障碍，音量、语速、节律改变，造成言语

不清，语音错误；部分患者则是由于咽喉肌或声带肌运动不协

调，发不出声音；小脑病变可引起语言共济失调、呈吟诗样语言

等；丘脑损害后主动言语减少，声音音量明显降低伴清晰度下

降等［员圆］。综上，宰阅如此多样的构音障碍与其病变部位基底神
经节、小脑、丘脑等息息相关，上述结构的损伤直接或间接地影

响了神经递质的传导及代谢，引起继发性的发音肌及协同肌的

肌张力障碍，导致构音困难［员园，员圆］。

３摇 宰阅构音障碍的主要临床表现以及分型

猿援 员摇 宰阅构音障碍表现摇 构音障碍表现多种多样，主要为舌、
口腔及咽部等构音器官因肌张力增高及（或）震颤等因素引起

的构音困难和（或）不能。轻者表现为说话节律缓慢、音调低

沉、语音颤动、音韵紊乱、语言不流畅，但不明显影响交流；较重

者吐字含糊不清，难被他人听懂，可勉强用短句交流，影响交

流；严重者则完全丧失口语交流能力，不能与人交流［员圆，员源］。

猿援 圆摇 宰阅 构音障碍分型摇 依神经系统损害部位以及言语损害
程度分为 远 种类型，即痉挛型、弛缓型、运动减少型、运动过多
型、失调型和混合型［员圆，员缘，员远］。构音障碍类型及严重程度与脑损

害的部位及严重程度有关［员猿］。宰阅 的构音障碍上述类型表现
均存在［远，员圆，员苑］，影像学上可见存在构音障碍的 宰阅 颅内病灶主
要集中在豆状核、中脑、脑桥、尾状核头、丘脑、小脑等部位［员愿］。

临床可见痉挛型说话缓慢费力，音调低而单一，常伴有吞咽困

难；弛缓型说话带鼻音，声、韵母表达错误，往往存在进食呛咳；

共济失调型构音不准，呈爆发性语音，音素拖延、停顿，延长呈

吟诗样；运动过多型说话时快时慢，元音延长，变调，音量变化

过度或声音中止；运动减少型发音低平，单音调，甚至有颤音和

口吃，运动不恰当伴有流涎；混合型部分表现为痉挛型和弛缓

型构音障碍，以痉挛型成分为著，更多见为运动失调 原运动过
少 原痉挛型［员园，员圆，员远］。宰阅患者以混合型构音障碍多见。

４　 宰阅构音障碍的评定

目前国内外尚无统一的构音障碍的评定方法［员怨］，宰阅构音
障碍更无专门评定标准，多数采用 云则藻灶糟澡葬赠 构音障碍评价
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法［圆园］或其改良法和中国康复研究中心构音障碍检查表，由临

床医师或康复科医师检查、评分、记录、评价构音障碍程度、类

型［员圆，圆园，圆员］。

５　 宰阅构音障碍的治疗

迄今为止尚无全面、规范的方案。而 宰阅如不及时行驱铜
等规范治疗，可能会导致构音障碍等锥体外系症状的严重程度

加重患者及增加后期治疗难度，导致预后不良。综合国内外文

献，治疗可归纳为以下 缘 个方面。
缘援 员摇 病因治疗摇 宰阅构音障碍属继发性，是由于铜大量沉积于
脑组织导致，长期正规驱铜治疗及注意低铜饮食有肯定疗

效［员员，员圆］。目前青霉胺被认为是最有效的口服驱铜药物，但值得

注意的是有学者认为青霉胺对存在严重构音障碍的 宰阅 患者
应慎用或禁用，因其可引起症状的加重，甚至加重可能是致命

性的［圆圆］。有研究应用小剂量青霉胺联合大剂量锌制剂，解决

了青霉胺不宜用于治疗以神经系统症状为主要表现患者的难

题［圆猿］。近年来绝大多数欧美神经科临床医师并不推荐青霉胺

作为神经型 宰阅的初始治疗［圆源］。

缘援 圆摇 症状治疗摇 宰阅构音障碍患者多合并其他运动障碍，存在
全身肌僵直者，在选用盐酸苯海索、多巴丝肼、溴隐亭、肌松剂

（巴氯芬、乙哌立松）、氯硝西泮等药物改善锥体外系症状的同

时，构音障碍常随症状改善而好转，有人报道扭转痉挛者四肢

局部注射肉毒毒素 粤，在四肢僵直改善后构音障碍也得到好
转［员圆］。左旋多巴治疗可使言语可懂度提高，流利性改善，音调

变化程度增大，但也有报告认为其对声学指标无影响，这种不

确定性可能与药物剂量、疗程以及构音障碍的类型、程度等因

素有关［圆缘］。

缘援 猿摇 言语治疗摇 需要强调的是应及早开始言语训练，遵循治
疗原则，长期坚持。

缘援 猿援 员摇 治疗原则摇 首先，针对言语表现进行治疗：强调针对异
常的言语表现设定方案；其次，依构音器官和构音评定结果制

定治疗顺序与方法：按呼吸、喉、腭和腭咽区、舌、唇、下颌运动

逐个进行单项训练，依运动功能、构音、表达次序，由易到难进

行；最后，治疗方法和强度的选择：以提高疗效，增强患者训练

欲望，纠正错误构音习惯为目的，次数和时间理论上是越多越

好，但要避免患者过度疲劳，产生厌恶、抵制情绪［员园，圆远，圆苑］。

缘援 猿援 圆摇 治疗方法摇 ①呼吸训练：呼吸气流量和气流的控制是
正确发声的基础，故注意呼吸控制方能改善发声［远，员员，圆员，圆远，圆愿］。

②构音改善训练，包括下颌、舌、唇的训练；发音的训练；减慢言
语速度；音辨训练［远，员员，圆员］。③错误发音纠正训练：常见错误发音
方式有 猿 种：鼻音化、费力音、气息音。鼻音化可采用吹蜡烛、
吹喇叭、吹哨子等方法来集中和引导气流通过口腔，另外发舌

根音“咔”也可用来加强软腭肌力，促进腭咽闭合；费力音可用

打哈欠的方式诱导，让患者获得容易的发音方式。另外，咀嚼

训练可使声带放松和产生适当的肌肉张力；气息音可用“推撑”

疗法，在用力时发“啊”音，促进声门闭合［员远，圆员，圆愿］。④韵律训练：
借助乐器训练音调和音量；用节拍器设定不同的节律和速度，

进行节律训练［员员，圆员］。⑤交流辅助系统：最为简单易行的是肢体

语言，其中手语运用频率较高，其次是交流辅助系统，用图片或

单词、句子构成的简易交流板，可解决重度构音障碍患者的基

本交流需要，是国内外应用最多的沟通交流替代手段［员远，圆员］。

缘援 源摇 中医治疗摇 由中草药与针灸治疗两方面组成。中药治疗
主要采用辨证论治和专方治疗相结合的方法，主要祛痰、通络、

开窍、熄风、活血等方法。王艳丽采用地黄饮子加减治疗构音

障碍认为其能补养下元，摄纳浮阳，水火相济，痰化窍开，利症

状改善［圆愿］。针灸是传统治疗的重要方法之一，所取穴位（风

池、廉泉、金津、玉液）均位于舌咽部，具有疏风化痰、开窍利喑

的功效。醒脑开窍针刺法、舌针、项针、快刺法均有不同程度的

应用，其中有研究［圆怨］提示舌下针和颈项针 圆 组腧穴相配疗效较
好，理论基础是将运动障碍性构音障碍的病因病机、腧穴的特

殊治疗作用和现代解剖生理学原理相结合。近年来中西医结

合治疗构音障碍多数是采用针刺与言语治疗相结合的方法，少

数是配合了其他现代疗法。

缘援 缘摇 心理康复摇 心理康复必须贯穿治疗始终［员员］。康复过程中

应注意调整患者心态，避免情绪紧张，协助其树立战胜疾病的

信心。针对性予诱导鼓励，争取家庭与社会的理解配合及心理

支持，积极提供健康有益的文娱和体育等活动，另外，承担语言

指导或协助训练的专业人员及亲属要耐心体会、努力去理解患

者意图，切不可取笑蔑视甚至于责怪谩骂，以免加重患者心理

障碍［员圆］。

此外，神经音乐治疗［猿园］、嗓音外科手术治疗［猿员］构音障碍均

能取得一定疗效，但对于 宰阅 构音障碍治疗方面暂无相关报
道。宰阅为可治性遗传变性病，通过正规驱铜等治疗后病情可
逆转，故不主张用有创的手术治疗，后期有待临床进一步探讨。

６　 展望

宰阅构音障碍的临床表现复杂多样，其相应的处理措施和
预后也有异于其他原因所致的构音障碍，因此尽可能做到早诊

断、早治疗。凡临床遇到有不明原因所致的构音障碍，特别是

伴有肝硬化或其他锥体外系症状，或曾有一过性肝脏损害症状

并且有类似家族史患者，要考虑 宰阅 可能，需进一步完善血清
铜生化（血清铜、铜蓝蛋白、铜氧化酶）、肝功能、颅脑 酝砸陨 和角
膜 运 原 云环等检查，在最大程度上减少误诊、漏诊。构音障碍的
治疗现代医学研究侧重于构音障碍评定及言语治疗，中医学研

究则侧重针刺疗法，对于存在构音障碍的 宰阅 患者，我们要探
索其构音障碍的分型和严重程度的规范评定，更要重视对构音

障碍症状的治疗，抓住早期言语康复的大好时机，结合构音障

碍类型及严重程度，采取个体化、中医治疗与现代医学康复训

练治疗技术相结合、中西医优势互补的综合治疗方案，并鼓励

患者长期坚持加强言语康复，以期能较好恢复其言语功能，提

高生活质量。
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