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佩罗综合征疾病特征与人工耳蜗植入
Perrault Syndrome Disease Characterization and Cochlear Implantation
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【摘要】目的　报告1名双耳极重度感音神经性耳聋伴有步态不稳的男性患儿诊断为佩罗（Perrault）综合征后成功行人工

耳蜗植入，总结该患者的临床表现及效果。方法　分析整理Perrault综合征患者的各项术前检查、手术及术后调机参数及疗效

评估，观察患者人工耳蜗助听效果和言语分辨能力。结果　该患者基因诊断为TWNK位点的Perrault综合征。听力学表现结

合临床为听神经病谱系障碍（auditory neuropathy spectrum disorder，ANSD）。该患者植入人工耳蜗术后5年，助听听阈平

均听力为30 dB HL，可分辨并仿说林氏六音，听觉能力分级评估（CAP）为6级。言语可懂度分级评估（SIR）为4级。可以与

家人日常沟通，言语表达能力稍差。结论　重度以上听力损失Perrault综合征患者植入人工耳蜗后可以恢复听觉和语言交流能

力。听力损失患者的早期基因诊断在患者的治疗方案、干预方式和干预疗效中起重要作用。
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【Abstract】Objective This article describes the diagnosis of Perrault syndrome in a male child with profound sensorineural 

deafness in both ears and gait instability who was successfully implanted with a cochlear implant. Methods Analyze and organize 

the preoperative evaluations, surgical procedures, postoperative adjustment parameters, and efficacy assessments of a patient with 

Perrault Syndrome. Observe the patient's auditory outcomes with a cochlear implant and speech discrimination ability. Results The 

patient was diagnosed with Perrault Syndrome based on the results of genetic testing that confirmed compound heterozygous TWNK 

missense variants (c.1172G>A: p.Arg391His and c.1844G>C: p.Gly615Ala). The audiological manifestations, in conjunction with 

clinical findings, are indicative of Auditory Neuropathy Spectrum Disorder (ANSD). The patient, five years after cochlear implant, 

has an average aided hearing threshold of 30 dB HL and can distinguish and imitate the Ling's Sounds. The Categories of Auditory 

Performance is at level 6. The Speech Intelligibility Rating is at level 4. The patient can communicate daily with family members, but 

has slightly poor speech expression ability. Conclusion Patients with Perrault syndrome who have hearing loss can restore auditory 

and verbal communication ability after cochlear implantation. The early genetic diagnosis of hearing loss patients plays an important 

role in the treatment plan, intervention methods and intervention efficacy of patients. 

【Key words】Perrault syndrome; Sensorineural deafness; Cochlear implant

佩罗综合征（perrault syndrome，PRLTS），由 Perrault

等［1］在 1955年首例报道并命名，即与感音神经性耳聋相

关的女性卵巢发育不全。佩罗（Perrault）综合征是一种主

要表现为感音神经性听力损失，部分伴随神经系统病症，

男女均可发病，女性常伴卵巢发育不全等性腺功能相关

疾病。Perrault综合征的诊断是基于男性和女性感音神经

性听力损失的临床表现，以及 46，XX核型女性的卵巢功

能障碍。通过在 6个基因（CLPP、ERAL 1、HARS 2、HSD 

17 B4、LARS 2或 TWNK）中的一个中存在双等位基因致

病性变体证实诊断，然而，迄今为止约 60%的Perrault综

合征患者中，无法建立分子诊断［2］。国内外尚无Perrault

综合征正式的诊断标准，可通过以下方式确定：临床表

现、家族史、排除与 Perrault综合征相似的其他可能诊断

或者通过在具有可疑相关临床症状的患者中鉴定 6个相

关基因之一的双等位基因致病变体。本文对1例Perrault

综合征患儿的疾病特征及人工耳蜗植入进行分析总结。

1 资料与方法

1.1 病例资料

患儿，男，6岁6月，以发现患儿听力下降半年为主诉

入院。患儿出生时听力筛查通过，生长发育及语言交流
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较同龄儿童略差，家长近半年发现患儿听力差、口齿不

清、步态不稳，并因患儿姐姐诊断为Perrault综合征，遂于

当地医院就诊，诊断为双耳感音神经性聋，配戴助听器效

果欠佳。既往史：否认脑膜炎等其他病史。家族史：父母

体健，1姐已诊断为Perrault综合征。母亲怀孕无特殊病

史，患儿足月剖宫产，无宫内窒息、缺氧等病史。

1.2 方法

1.2.1 术前客观听力学检查结果 声导抗测听双侧

226 Hz鼓室曲线“A”型，左耳鼓室压力-15 dapa，声顺值

0.5 ml，右耳鼓室压力-35 dapa，声顺值0.4 ml，双侧声反射

阈各频率最大声输出未引出。听性脑干反应阈值双侧

100 dB nHL 未引出。中潜伏期诱发电位检查（40 Hz 

AERP）双侧110 dB nHL未引出。畸变产物耳声发射检查

（DPOAE）左耳1.5～3 kHz引出，余频率未引出。右耳1.5

～3 kHz，8 kHz引出，余频率未引出。听力学诊断结合临

床 表 现 该 患 儿 符 合 听 神 经 病 谱 系 障 碍（auditory 

neuropathy spectrum disorder，ANSD）。

1.2.2 影像学检查 颞骨CT双侧中耳乳突未见明显异

常；颅脑核磁：颅脑MR未见明显异常；内耳水成像：内听

道水成像右侧上半规管影显影纤细。

1.2.3 基因报告 患儿基因诊断显示Perrault综合征，

见表1。

NM_021830.5（TWNK）：c.1172G>A （p.Arg391His），

意义不明，Perrault综合征 5型，常染色体隐性遗传，遗传

自 父 亲 ；NM_021830.4（TWNK）：c. 1844G>C（p.

Gly615Ala），意义不明，Perrault综合征 5型，常染色体隐

性遗传，遗传自母亲。

1.2.4 患儿基本查体 面容无明显异常，四肢肌张力正

常，家长主诉有步态不稳，走路常摔倒。患者姐姐经外院

诊断和基因报告同为Perrault综合征。

2 结果

患儿于2018年11月在我院行右侧人工耳蜗植入，植

入体品牌型号为澳大利亚Cochlear公司CI512型，处理器

型号为CP900。术中电极阻抗测试各通道正常，见图 1。

术中神经反应遥测 22号电极未引出，其余电极均引出反

应。术后植入侧电极X光放射片检查电极植入位置及深

度良好，见图2。术后调机电刺激参数各通道刺激脉宽为

50 µs，各通道电刺激最大舒适阈在 164～211 µA，各通道

电刺激听阈在 142～199 µA。术后 5 年助听听阈评估，

125 Hz 35 dB HL、250 Hz 35 dB HL、500 Hz 35 dB HL、

1000 Hz 30 dB HL、2000 Hz 25 dB HL、4000 Hz 30 dB 

HL、8000 Hz 35 dB HL。术后5年人工耳蜗语音分辨能力

评估使用林氏六音/a/， /i/， /u/， /sh/， /s/，/m/口语给声，患

儿可分辨并仿说，听觉能力分级评估（CAP）为 6级。言

语可懂度分级评估（SIR）为 4级。日常交流家长反馈短

句可复述，长句子听得较差，需重复多遍。说话个别字不

清晰。术后康复训练模式为专业机构与家庭康复相结

合。每周听力语言训练约 40课时，其中机构集体课时占

比 60％，机构单训课时占比 30％，家庭康复课时占比

10％。

3 讨论

感音神经性聋通常是 Perrault综合征的初始临床表

现，女性患者一般伴有卵巢发育不良等性腺功能疾病，随

着年龄增长可表现出一系列与年龄相关的神经系统症

表1　患儿基因检测结果

基因

TWNK（C10orf2）

TWNK（C10orf2）

染色体位置

chr10:

102749139

chr10:

102753056

基因突变信息

NM-021830.4:c.11

72G>A(p.Arg391His）

NM-021830.4:c.18

44G>C(p.Gly615Ala）

合子

类型

杂合

杂合

疾病名称

Perrault综合征5

[MIM: 61613]

Perrault综合征5

[MIM: 61613]

遗传模式

常染色体隐性遗传

常染色体隐性遗传

变异

来源

父亲

母亲

变异分类

VUS-L p*

临床意义不明

注：*临床意义不明但偏疑似致病需结合临床症状

图1　术中电极阻抗测试
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状［3］。目前，国内外文献报道本病男性患者较少，且症状

较女性患者轻，临床表现不典型。这可能是由于卵巢功

能障碍的女性对Perrault综合征的认识增加，也有文献报

道Perrault综合征并不像预期的那样罕见［4］。感音神经性

聋的男性患者通常在其姐姐或妹妹确诊 Perrault综合征

后，行相关基因学检查后可确诊。本病例男性患儿起初

发现听力下降，言语发育迟缓并伴有步态不稳，在其姐诊

断为 Perrault 综合征后行听力学及基因学检查后诊断

Perrault综合征。接受早期基因诊断的好处是提供预后信

息、简化护理、准确的复发风险建议，以及在适当的情况

下提供筛查和治疗相关的健康状况［5］。

大多数Perrault综合征病例的分子诊断尚无法确认，

目前已知一些病例是由以下基因之一的双等位基因致病

性变体引起：CLPP，ERAL 1，HARS 2，HSD 17 B4，LARS 2

和 TWNK，所有这些都是线粒体功能中不可或缺的。其

中所有报告双等位基因TWNK变体的个体均具有相关神

经系统特征，包括共济失调和周围神经病变［6］。Gotta

等［7］报告了患有TWNK变体的Perrault综合征患者表现出

显著的神经功能缺损。然而，并非所有先前的病例报告

都在其结果中，包括全面的神经系统检查。本文患儿基

因检测结果示与TWNK基因相关，听力学检查为听神经

病表现，考虑可能为 Perrault综合征的神经系统症状，患

儿步态不稳、口齿不清也提示周围神经系统退行性变的

可能。

患儿入院后行相关术前检查排除手术禁忌后行人工

耳蜗植入术，术后积极行康复训练，通过听力评估、言语

发音及听觉理解评估，可以看到患儿康复良好，进步明

显，建议继续积极进行听觉言语康复，并可予以肢体运动

及脑神经系统的相关康复治疗。综合征性耳聋因罕见

性、临床表型覆盖多学科及遗传异质性高等特点，常不易

被诊断，因此感音神经性聋患儿接受早期基因筛查及诊

断是必要的。听力损失应该由包括听力学专家和耳鼻喉

科医生在内的多学科团队评估和治疗。对听力损失患者

可能采取的干预措施包括特殊教育资源、助听器验配、振

动触觉装置和人工耳蜗植入，尽早诊断和及时的干预可

为患儿的言语及认知的发展提供保障。
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图2　术后植入侧电极X光片
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