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摘要:2016 年，运动障碍学会遗传运动障碍命名工作组
提出了一种新的命名系统，并提供了一份基于标准的单
基因运动障碍确诊列表。此后，大量的新型致病基因被
描述，有必要使用该系统进行分类。此外，随着这次更
新，我们进一步完善了该系统，并提出解散成像- 

 

基于脑铁积累的原发性家族性脑钙化和神经退行性疾病
的分类，并根据其主要表型重新分类这些遗传疾病。我
们还介绍了混合运动障碍(M xMD)的新类别，其中包括
与多个同样突出的运动障碍表型相关的疾病。在本文中，
我们介绍了新确认的运动障碍单基因病因的更新列表。
我们一共发现了 89 种不同的新 
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根据我们的标准确定的保证前缀的基因 ;帕金森病 6 个基
因，肌张力障碍 21 个基因，显性和隐性共济失调 38 个基
因，舞蹈病 5 个基因，肌阵挛 7 个基因，痉挛性截瘫 13

个基因，阵发性运动障碍 3 个基因，混合运动障碍表型 6

个基因 ;10 个基因与组合表型相关，并被赋予了两个新的

前缀。更新后的列表对临床医师和研究人员来说都是一
种资源，它们也已发布在美国遗传运动障碍命名法工作
组 (Task Force for The naming of Genetic Movement 

Disorders)的网站上 
 

国际帕金森和运动障碍学会的主页(https:/ 

www.movementdisorders.org/MDS/About/ Committees-

Other-Groups /MDS- task - forces / task - force -on- 

nomenclatination -in- motion - disorders)。htm)。©2022 作
者。运动障碍由威利期刊有限责任公司代表国际帕金森
运动障碍学会出版。 
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最初，位点符号 (如 DYT1)被用于指定与家族性
疾病或与未知基因相关的特定表型的染色体区域。
1 这些符号以数字顺序系统地分配 (如 PARK1、
PARK2 等 )，临床医师和研究人员经常使用这些符
号来代替疾病的名称 (如 DYT1 肌张力障碍 )，即使
在致病基因 (如 DYT1 的 TOR1A)已经确定的情况下
也是如此。这个系统有许多弱点，使得它不适合用
作参考。 2,3 因此，国 际帕金森和运 动障碍学会
(Internat ional Parkinson and Move ment  Disorder 

Society， MDS)发起了遗传运动障碍命名法工作组，
以修复这一”破碎的系统”。于是，基于这些建议
的新的建议和单基因运动障碍的清单在 2016 年发
布了。3 从那时起，我们的基因发现知识和技术都
有了巨大的发展。新一代测序技术已经进入临床和
研究领域，在文献中报道了大量新发现的 (潜在的)

致病基因和遗传变异。这些基因和新型基因变异的
解释，特别是其致病性，仍然具有挑战性。一些新
发现的基因只是在少数个体或小家庭中报道，有时
在对照组和健康的家庭成员中也发现了相同的变异，
尽管频率较低，而具有令人信服的分离性的大家庭
往往缺失。进一步，外显率降低和表型复制被用来
解释不完美的分离。另一个挑战与致病变异与增加
风险的变异之间的区别有关，因为边界通常是模糊
的。未确认的基因可能会迅速被包括在给定表型的
多基因组中，这带来了诊断结果往往难以解释的风
险。因此，基于我们的标准化标准，系统地评估新
报道的基因和更新的单基因运动障碍列表似乎是有
必要的。  

 

知道是什么? 

遗传运动障碍命名法和 its 的 MDS工作组 

授权  

当 MDS 工作组第一次召开会议时，其最初的任务是
修订遗传运动障碍的命名系统。为此，一个由运动障碍
领域的临床神经学家和遗传专家组成的团队在期刊编辑、
已有命名系统领域的医学专家、GeneReviews 的代表和
MDS 成员的支持下，为新的命名系统制定了规则，并
创建了已知导致几种运动障碍表型的单基因疾病列表。
本文扩展了这些先前创建的列表，并进一步改进了命名
系统。为了实现这一点，对新发表的文献进行了系统的
筛选和策划。我们将这些建议应用于新报告的基因疾病
关联，仔细评估，并在必要时由工作组成员和外部专家
进行广泛讨论。最终，有令人信服证据的基因被一致加
入到各自的表型列表中。尚未确认的基因则列在补充表
中。 

的规则和建议  

遗传运动障碍的命名法  

MDS 工作小组(MDS Task Force)对遗传运动障碍的
修订版命名系统提出的建议之前已发表。3 简而言之:(1)

该列表仅包括已确定致病基因的疾病。(2)如果在大多
数病例中，表型(如 PARK 的帕金森症 )是与该基因的
致病性变异体 (也称为突变 )相关的疾病的突出特征，
则基因将被分配一个运动障碍前缀。如果两种不同的
运动障碍通常同时存在且显著性相同，或者如果一个
基因导致两种不同的运动障碍表型不一定同时存在，
但在大约一半的患者中都是显著特征，则应使用双前
缀(如 DYT/PARK-) 
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A T P 1 A 3)。如 果存 在额 外的 运动 障碍 但不太 普遍 ，则不
分配额外 的前缀， 而是在 列表之 间进行 交叉引用 。 ( 3)除
了表型 驱动的 前缀 外，每 种列 出的 遗传疾 病的 命名系统
都 需 要 突 变 基 因 的 名 称 (例 如 ， D Y T - T O R 1 A 表 示 由
T O R 1 A 基因 突 变引 起的 肌张 力 障碍 。 ( 4 )前 缀只 会被分
配给 致病 基因 (如单 基 因疾 病 )， 而不 会分 配 给遗 传风险
因素。 ( 5)在将一 个基因 列入列 表并分 配前缀之 前，必须
满足 一定 程度 的 基因 型 -表 型关 联的 证 据 (详 情见 方法部
分)。 

有什么新鲜事
吗? 

本次更新，我们重点介绍了这三个方面 

下面所列  

(1)我们更新了之前发布的内容 3-5 单基因运动障碍的
列表。通过广泛的文献检索，我们确定了新发现的致
病基因，并将其添加到本工作小组涵盖的所有运动障
碍表型中。我们鉴定了帕金森病的 6 个基因(表 1)，
肌张力障碍的 21 个基因(表 2)，显性和隐性共济失调
的 38 个基因(表 3)，舞蹈病的 5 个基因(表 4)，肌阵
挛的 7 个基因(表 5)，痉挛性截瘫的 13 个基因(表 6)，
阵发性运动障碍的 3 个基因(表 7)，混合运动障碍的 6

个基因 (表 8)。如前所述，当一个基因导致两种不同
类型的运动障碍且发病率相似时，就会分配一个双前
缀。然而，当一个基因引起两种以上不同的运动障碍，
并且无法确定一致的”核心表型”时，我们将该基因
置于新添加的混合运动障碍组(MxMD)中。  

(2)即使应用了之前制定的标准，3 评估支持因果基因-

疾病关联的证据具有挑战性，特别是对于帕金森病
(PD)等更常见的疾病。因此，我们试点了临床基因组
资源(ClinGen)开发的循证框架的应用，6,7 以 PD 为例
评估基因-疾病关联(详细信息参见方法部分)。 

(3)我们最初的建议将伴有脑铁积累的神经退行性变
的 NBIA(NBIA)和原发性家族性脑钙化 (PFBC)的
PFBC 前缀分配给与运动障碍表型和特征性影像学表
现(NBIA 的脑铁积累证据和 PFBC 的脑钙化证据)相
关的基因。在这次更新中，我们决定仅根据其临床
表现对基因和表型进行分类，并避免使用辅助检测，
如影像学发现。这导致了对基因的重新分类 
 

既往根据 NBIA 或 PFBC 的主要运动障碍表型进行分
组。尽管如此，由于我们承认影像学检查可能是这
些实体的一个区分因素，因此我们添加了后缀 NBIA

或 PFBC，并在临床特征栏中酌情强调影像学检查结
果 ( 如 DYT-PANK2-(NBIA) 、 PARK- SLC20A2-

(PFBC))。 

方法 

文献检索  

我们使用标准化检索词(表 S1)和国家生物技术信息中
心 的 PubMed 数 据 库
(https://www.ncbi.nlm.n ih.gov/pubmed)进行了系统的文献
检索。我们搜索了截至 2020 年 8 月 31 日发表的报道不
同运动障碍患者携带新发现的潜在致病基因遗传变异的
文章。我们还对收录文章中引用的相关论文进行了评估。
所有列出的文章都按标题、摘要和全文逐级筛选。所有
报道了至少一名携带新发现基因潜在致病性变异的运动
障碍患者的文章都进行了详细评估。另一项针对未确认
候选基因的简要文献搜索于 2021 年 5 月进行(搜索
词:“[基因名称]和[相关疾病]”)，并于 2021 年 9 月再
次进行，以更新先前的筛选列表。 

数据收集过程  

我们收 集了 每个 已识 别基 因的 受影 响和未 受影 响突变
携带者 数量 的信 息。 对于 受影 响的个 体， 我们 进一 步提
取了主 要表 型以 及相 关运 动障 碍或其 他非 运动 障碍 特征
的数据 。为 了评 估基 因变 异的 致病性 ，我 们额 外收 集了
分离的证据，以及额外的分 子和功能证据 (见下文 )。 

致病性和基因-疾病关联的评估  

为了评估基因在引起运动障碍中的参与，我们评估
了先前描述的标准 3:(1)在多个不相关的受影响个体中
存在一个基因变异，至少有两个独立的小组报告;(2)通
过全基因负担分析证明该基因与疾病分离或统计关联
的证据;(3)通过计算机预测改变基因产物正常生化效应
的变异，并进一步得到人类组织、成熟的细胞或动物
模型或其他生化或组织学异常的功能证据的支持。一
旦这些信息被提取出来，所有可用的数据都由 Task 进
行讨论和评估 
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面

，
表
型
也

可
包
括

非
 

进
行

性
或

轻
度
左
旋
多

巴
反
应

 

帕
金

森
症

 

早
发

型
进

行
性

神
经

变
性

伴
AR

 

肌
阵

挛
，

全
身
痉
挛
，

常
可
见

 

幻
觉

和
认

知
能
力
下

降
，
表

型
 

还
可

能
包
括
共
济
失
调
或
很
少
出
现
的
帕
金
森
症

 

广
泛

的
表

型
谱

包
括

AD
、

重
复

扩
展

 
额

颞
叶

痴
呆

和
运

动
特

征
 

神
经

元
疾
病
，

帕
金
森
病

(大
多
是
非
典
型
的
，
例

如
，

 

p
sp

样
、

M
S

A
或

C
B

S
)，

以
及

肌
张

力
障

碍
，

 

小
脑

症
状
，
或
舞
蹈
病

 

6
1
7
3
8
4
 

H
y
p
er

p
h

en
y

la
la

n
in

em
ia
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表
1
续

 

通
常

表
现

为
其

他
表
型

的
疾

病
，
但

可
能

有
(突

出
的

)帕
金

森
病

 

基因
病O

MIM
临床

表型
MOI
 

gr
n4

8,
49

原
发

性
进

行
性

失
语

(P
PA

) 
60

74
85

 
60

74
85

, 
61

47
06

表
型

谱
包

括
非

典
型

帕
金

森
综

合
征

A
D

或
A

R
 

额
颞

叶
变

性
(p

sp
样

、
CB

S
和

DL
B)
 

泛
素

阳
性

夹
杂
物
，

和
 

1
1
型

神
经

元
蜡

样
脂
褐
沉
着
症

 

额
颞

叶
痴

呆
，
包
括

or
 6

00
27

4、
17

27
00
、

60
11

04
，

表
型

谱
广

泛
，

主
要

包
括

AD
或

AR
 

无
帕

金
森

病
，

Pi
ck

病
，

26
05

40
例

非
典

型
帕

金
森

病
(p

sp
样

，
CB

S)
，

但
也

 

进
行

性
核

上
性

麻
痹

，
运

动
神

经
元

病
(如

渐
冻

症
)的

特
征

; 

进
行

性
PD

非
典

型
核

上
性

麻
痹

易
感

位
点

(O
MI

M 
16

86
00

) 

常
染

色
体

显
性

纹
状
体

60
9,1

61
例

伴
有

可
变

运
动

AD
的

神
经

疾
病

 

纹
状

体
功

能
障碍

导
致的

变
性异

常
; 

表
型

谱
包

括
缓
慢
进
展

 

帕
金

森
症

(主
要
是
运
动
迟

缓
和
僵
硬
，

 

通
常

无
震

颤
)对

左
旋
多
巴
无

反
应
，

 

以
及

构
音
障
碍
、
步
态
障
碍
和
轻
快

 

(下
肢

)反
射

 

多
为

无
症

状
携

带
者

，
以

晚
发

型
A

D
为

主
 

帕
金

森
氏

症
和

认
知
障
碍

中
的

a 

少
数

患
者
，
脑
显
像

:钙
化

 

多
见

于
基
底
神

经
节

 

成
人

AD
的

神
经

退
行

性
疾
病

 

神
经

精
神

和
运

动
障
碍

 

包
括

帕
金

森
病
、
肌
张

力
障
碍
、
步
态

 

异
常

、
舞

蹈
症
、
精
神

病
和
痴
呆
，

 

脑
成

像
:钙

化
最
常
见
于

 

基
底

神
经

节
 

O
M

IM
，

在
线

孟
德

尔
遗

传
在

人
类

(h
tt

ps
:/ 

w
w

w
.o

m
im

.o
rg

/a
b

ou
t)

;M
O

I，
继

承
模

式
;A

D
，

常
染

色
体

显
性

;X
L

R
, 

x
连

锁
隐

性
;A

R
，

常
染

色
体

隐
性

遗
传

;P
S

P
，

进
行

性
核

上
性

麻
痹

;M
S

A
，

多
系

统
萎

缩
;C

B
S
，

皮
质

基
底

膜
综

合
征

;D
L

B
，

路
易

体
痴

呆
。

 
一 个
 

除
了

作
为

疾
病

单
基

因
原

因
的

致
病

性
变

异
体

外
，

C
H

C
H

D
2
的

一
些

报
告

变
异

体
代

表
了

遗
传

危
险

因
素

，
与

P
D

患
者

相
比

，
也

发
生

在
相

当
多

但
数

量
较

少
的

对
照

个
体

中
。

 
b
 这

些
基
因
以
前
被
列
入
原
发
性

家
族

性
脑

钙
化
的

名
单

。
 

6
1
5
0
0
7
 

6
1
6
4
1
3
 

特
发
性
基
底
神

经
节

钙
化

-4
 

(I
B

G
C

4)
 

特
发
性
基
底
节

区
钙

化
-6

 
(I

B
G

C
6)

 

4
7
岁
的

M
A

P
T

2
3
 5

0
 -

 
5
5
 

P
D

E
8
B

5
6

-
6
0
 

P
D

G
F

R
B

-
(P

F
B

C
)b

,6
1
 

X
P

R
1-

(P
F

B
C

)b
,6

2 
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表 2 

E T 一
个 L 

最近发现或证实的遗传性肌张力障碍不常见  

运动

 
孤 立的肌张力障
碍  

    

DYT-ANO363 
64 (头)地震 , 颅颈肌张力障碍，起病年龄不一 615034 AD 

 
肌阵挛  

   

DYT-EIF 2AK2 6 5 - 6 7 
 

早发性，多为全身性肌张力障碍包括 618877 AD，
AR 

  
喉部受累，可伴有 

  

  
脑白质病、痉挛和 

  

  
发育迟缓  

  

DYT-HPCA64、
68、69 

 
儿童期发病的广泛性肌张力障碍和  

青少年期发病的节段性肌张力障碍;第一个 

224500 AR 

  
影响远端肢体，后来累及 

  

  
颈部，口面和颅颈区域， 

  

  
构音障碍，发热性癫痫和发育性 

  

  
1 例迟发 

  

DYT-KMT2B64、
70、71 

 
儿童期发病，通常为全身性肌张力障碍  617284 AD 

  
首先影响下肢， 

  

  
可变的附加症状包括发育 

  

  
发育迟缓，小头畸形，智力障碍，面部  

  

  
变形  

  

DYT-VP S167 2 - 7 5 
 

早发性全身性肌张力障碍，轻度到  619291 AD 
  

中度智力残疾和 
  

  
神经精神症状的子集 

  

  
病人  

  

结 合肌张力障碍  
    

DYT-C O X20 7 6 -7 8 共济
失调  

线粒体复合物 IV缺乏核 619054 AR 

  
类型 11; 

  

  
低张力、步态共济失调、构音障碍、感觉 

  

  
神经病变  

  

DYT-DNAJC1242、
79、80 帕金森症  高苯丙氨酸血症和发育迟缓。  617384 AR 

  
表型也可以包括非进展性或 

  

  
轻度左旋多巴反应性帕金森症 

  

DYT-SLC39A14 8 1 - 8 4 帕金森症  高镁血症、构音障碍和全身性 617013 AR 
  

肌张力障碍，MRI:T1 高信号，弥漫性，非  
  

  
基底神经节信号增强 

  

DYT / CHOR-GNAO185,86 肌阵挛  张力减退和运动迟缓，因  617493 AD 
  

发热性疾病，压力大，环境温度高 
  

MYC / DYT -KC TD 178 7 -9 0 
 

发作轻度肌阵挛症状在第一次或 616398 AD 
  

第二个十年的生命，随后发病较晚 
  

表型  临床线索  指 定  O MIM MO I 



  
进行性肌张力障碍 

  

  
累及颅部和喉部 

  

  
肌肉 ;肌张力障碍在临床表现中占主导地位 

  

复 杂的肌张力障碍 
    

DYT-MECR91 
92 

 
肌张力障碍，儿童期发病，伴有视神经萎缩 617282 AR 

  
和基底神经节异常(DYTOABG); 

  

  
MRI:基底节信号异常，T2 

  

  
壳核、球部信号高 

  

  
苍白球，壳核囊性改变 

  

(继续 )
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表 2 

N O M E N C L A T U R E 续

 
DYT-OPA193 
94 

 
共济
失调 

视神经萎缩、周围神经病变、肌病、 
 

AD 

   
以及进行性外眼肌麻痹  

  

DYT / CHOR-ADAR95,96 痉挛状态 Aicardi-Goutières综合征，包括肌张力障碍 615010 AR很少，AD
很少  

   
而痉挛性麻痹，MRI 可显示孤立性 

  

   
双侧纹状体坏死，成人发病 

  

   
心理困难，与性格有关 

  

   
干扰素特征(干扰素上调- 

  

   
刺激基因) 

  

ATX / DYT-S QS TM 1 9 7 , 9 8 舞蹈病 伴有共济失调、肌张力障碍的神经退行性疾
病  

617145 AR 

   
凝视麻痹(NADGP):步态共济失调，认知 

  

   
视力下降，动眼力异常包括 

  

   
垂直凝视麻痹、眼震、构音障碍 

  

   
以及高促性腺功能减退症 

  

伴 有耳聋的肌张力障碍 
    

DYT-ACTBa, 99 - 
102 

  
感音神经性听力丧失，全身性肌张力障碍， 607371 AD 

   
骨骼畸形 

  

dyt - bcap31103 - 
109 

  
耳聋、中枢性低髓鞘、小头畸形、 300475 XLD 

   
眼肌麻痹，智力障碍 

  

dyt - fitm2110 - 
112 

  
全面发育迟缓，感音神经性听力  618635 AR 

   
损失，生长不良，身体质量指数低  

  

dyt - serac1113 - 
115 

  
3-甲基谷氨酸酸尿伴耳聋， 614739 AR 

   
脑病和利氏样综合征 

  

   
(MEGDEL); 

  

   
感音神经性听力丧失，迟发性精神运动 

  

   
发育，排泄增加 

  

   
3-甲基谷氨酸，短暂性肝 

  

   
新生儿期功能障碍，MRI: 

  

   
双侧基底节区高强度 

  

伴 有发育迟缓的肌张力障碍  
   

dyt - irf2bpl116 - 
119 

  
发育迟缓，张力减退，癫痫， 618088 AD 

   
金字塔征，构音障碍 

  

dyt - vac14120 - 
123 

 
共济
失调 

神经退行性变、共济失调、构音障碍、张力减
退 

617054 AR 

DYT / CHOR-
FOXG1 

124 - 
126 运动障碍 雷特样表型(伴先天性 613454 AD 

不 常见的运动
表 型  

临床线索  指 定  O MIM MO I 

O F G e n e t I c m o v e m e n t D I s o r D r s - a n U p d a t e 



   
脑病) 

  

OM IM， 在 线 孟 德 尔 遗 传 在人 类 (ht tp s: / www.o m i m.o rg/ a bo ut ) ; M O I， 继 承 模 式 ; A D ，常染色体显性 ; A R ，常染色体隐性遗传 ; M R I，磁共振成像 ; X L D、x 联 占 优 势 。 
一
个 
该基因还与 Baraitser-W inter 综合征 1(O MIM 243310)相关。

小组成员。在少数存在不确定性的情况下，会咨询外
部专家。 

最近，美国国立卫生研究院 (Nat ional Institutes o f 

Health )支持的 ClinGen 项目 (ClinGen  program)开发
了一个基于证据的基因 -疾病关联评估框架。 6,7  我们
决定使用这些之前发表的标准来评估新报告的不明
确的 PD 基因，因为在这里，由于经常观察到外显
率降低，解读致病性特别困难 8 ,9 表型复制率高 (5%)。
10 被提议的 
 

该框架是基于对支持或反对基因-疾病关系的相关遗传
和实验证据的评估，从而得出定性分类 :”明确证
据”、”强有力证据”、”中度证据”、”有限证
据”、”无报告证据”或”冲突证据”(详见 ClinGen

的标准操作程序 (Standard Operat ing Procedure, SOP) 

https:/ clin icalgenome.org/site/assets 

/files/5391/gene_curat ion_sop_pdf-1.pdf)。我们的 PD 致
病基因列表中只包括与基因-疾病有强烈或明确关联的
基因。 
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(S
C
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16
95
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6
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7
9
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(S
C

A
4
7
) 

15
95

50
 

61
63

30
 

疾
病

实
体
和

临
床

特
征

 

伴
有

步
态
不
稳
的
共
济
失
调
，
发
病
年
龄
不
同
，
其
他
体
征
包
括

 

构
音

障
碍
，
眼

球
震
颤
，
以
及
不
常
见
的
锥

体
体
征
和
认
知
障
碍

 

障
碍

; 

神
经

发
育

缺
陷
的
表
现

型
也
会
更
严
重

 

早
发
型
共

济
失

调
(和

O
M

IM
 

61
80

87
)1

2
9 

成
年
性
小

脑
性

共
济

失
调

伴
动

作
性

震
颤

、
帕

金
森

病
、

锥
体

体
征

和
 

较
少
出
现

垂
直

凝
视

障
碍

和
认

知
障

碍
 

成
人
发
病
，

缓
慢

进
展

，
相

对
纯

粹
的

小
脑

性
共
济

失
调

伴
步

态
不

稳
，

 
频
繁
跌
倒
，

构
音

障
碍

，
眼

部
异

常
 

张
力

低
下

、
共
济
失

调
和
发

育
迟
缓

综
合
征

(H
A

D
D

S
);
 

神
经

发
育

综
合
征
的

特
点
是

先
天
性

低
张
力

，
发
育

迟
缓

 

精
神

运
动

发
育

，
可
变
智

力
障
碍
伴

语
言

迟
缓

，
 

可
变

面
部
特
征
畸
形
，
共
济
失
调

(常
与
小
脑
有
关

 

发
育

不
全

) 

相
对
纯
粹
的

共
济

失
调

，
进

展
缓

慢
，

通
常

青
壮
年

发
病

，
较

少
见

 
其
他
征
象
包

括
眼

部
异

常
、

锥
体

束
征

象
，

或
 

自
主

症
状

，
一

个
家
族
有

皮
肤
异
常

(红
角
化
症

) 

缓
慢
进
行

性
小

脑
性

共
济

失
调

，
发

病
年

龄
不

同
，

附
加

变
量

也
不

同
 

特
征
包
括

认
知

障
碍

和
发

育
迟

缓
 

常
染
色
体

显
性

，
成

人
发

病
的

脱
髓

鞘
性

白
质

营
养

不
良

(A
D

L
D

);
慢

慢
地

 
进
行
性
和

致
命

的
疾

病
，

临
床

表
现

为
早

期
自

主
神

经
紊

乱
 

异
常

，
锥

体
和
小
脑
功

能
障
碍
，
对
称

 

中
枢

神
经

系
统
脱
髓
鞘

 

不
同

的
表

型
表

现
，
从
成

人
发
病
，

缓
慢
进

展
 

无
附

加
体
征
的

小
脑
性
共
济
失
调
，
到
早
发

性
共
济
失
调
伴
变
量

 

其
他

体
征
包
括

发
育
迟
缓
、
舞
蹈
病
、
痉
挛

、
癫
痫
和

 

面
部

特
征
畸
形

 

共
济

失
调

-全
血
细

胞
减
少
综

合
征

(A
T

X
P

C
);
小

脑
性

共
济

失
调

，
可
变
血

液
学

 

细
胞

减
少

，
骨

髓
衰
竭
和

髓
系
白
血

病
易
感
性

 

早
发
性
疲

劳
性

肌
无

力
伴

共
济

失
调

，
发

育
迟

缓
，

智
力

低
下

 
残
疾
，
癫

痫
发

作
，

颅
面

畸
形

，
很

少
休

息
和

意
图

 

地
震

 

表
3
最

近
发

现
或

确
认

的
遗

传
性

共
济

失
调

 
不

太
常

见
 

运
动

 

指
定

     
    

    
   

    
    

表
型

 

常
染

色
体

显
性

型
 

AT
X-

C
A

C
N

A
1G
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12
8 

   
   

   
   

   
  痉

挛
状

态
 震
颤

、
 

帕
金

森
症

 

舞
蹈

病
,痉

挛
状
态

 

地
震

 

A
T

X
-

C
C

D
C

8
8
C

1
3
0
,1

3
1

 

a
tx

 -
 d

a
b
1
1
3
2
 -

 1
3
4
 

a
tx

 -
 e

b
f3

1
3
5
 -

 
1
3
7
 

A
T

X
-E

L
O

V
L

4
1
3
8
 

1
3
9

 

A
T

X
-K

C
N

C
3
1
4
0
 

A
T

X
-L

M
N

B
1
1
4
1
 

1
4
2
 

A
T

X
-P

U
M

1
1
4
3
 

1
4
4
 

A
T

X
-

S
A

M
D

9
L

1
4
5
,1

4
6

 

a
tx

 -
 s

n
a
p
2
5
b
1
4
7
 -

 

1
4
9
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N o m e N c l a t u r e o f g e e t I c M o v e M e n t D I s o r D r s - a n U p d a t e 

广 告
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

莫
伊

 

(继
续

) 

O
M

I
M

 

6
1
8
8
0
8
 

6
1
8
1
7
0
 

6
1
8
0
5
6
 

6
1
8
5
0
1
 

61
83

87
 

(S
C

A
N

3
) 

61
36

12
 

61
82

92
 

27
87

60
 

疾
病

实
体
和

临
床

特
征

 

广
泛

的
表

型
谱

包
括

共
济

失
调

，
痉

挛
，

发
育

迟
缓

，
 

癫
痫
发
作

，
远

端
肌

萎
缩

和
罕

见
的

视
神

经
萎

缩
 

智
力
发
育

障
碍

，
发

育
不

良
，

伴
或

不
伴

癫
痫

发
作

 

或
共
济
失

调
(I

D
P

O
G

S
A

):
高

度
可

变
的

表
型

，
包

括
发

育
迟

缓
，

 
智
力
障
碍

，
低

张
力

，
整

体
发

育
不

良
，

智
力

障
碍

，
 

有
时
会
出

现
边

缘
性

小
头

畸
形

，
癫

痫
发

作
。

已
有

病
例

报
告

 
以
共
济
失

调
为

主
要

表
现

 

压
力
诱
发

的
儿

童
期

神
经

退
行

性
变

，
伴

有
不

同
类

型
的

共
济

失
调

和
癫

痫
发

作
 

(C
O

N
D

S
IA

S
):
高

度
可

变
的

表
型

，
包

括
周

期
性

发
作

性
恶

化
 

对
压
力
的

反
应

，
发

育
迟

缓
，

智
力

障
碍

，
共

济
失

调
，

肌
肉

 

虚
弱

，
癫
痫
，

神
经
病
，
很
少
有
震
颤
，
肌

张
力
障
碍
，
斜
视
，

 

眼
球

震
颤
、
听

力
丧
失
、
小
头
畸
形

 

伴
有
小
脑

萎
缩

的
神

经
发

育
障

碍
，

伴
有

或
不

伴
有

癫
痫

发
作

 

(N
E

D
C

A
S

);
张

力
减

退
、

发
育

迟
缓

、
智

力
障

碍
、

动
眼

症
 

失
用
症
，

眼
跳

平
滑

追
逐

，
凝

视
诱

发
眼

球
震

颤
。

案
例

有
 

报
道

以
共

济
失

调
为
主
要

表
现

 

伴
有

癫
痫

和
变
异
性
发

育
迟
缓
的
小
脑

萎
缩

(C
A

S
V

D
D

):
 

伴
有

变
异

性
癫
痫
发
作

和
/或

发
育
迟

缓
的
共
济
失
调

(癫
痫

性
 

脑
病

)，
震

颤
，

还
有

肌
阵

挛
和

舞
蹈

动
作

 
病
人

 

共
济

失
调

，
远
端
肌
肉

无
力
和
萎
缩
，

周
围
神
经
病
变

，
震
颤
，

 

发
育

迟
缓

，
智
力
障
碍

 

先
天

性
糖

基
化

障
碍
，

II
i
型

(C
D

G
 I

Ii
):
可

变
表

型
 

包
括

发
育

迟
缓

、
智
力
障

碍
、
张
力

减
退

、
癫

痫
、

 

小
头

畸
形

，
以
及
张
力

减
退
。
病
例
报

告
以
共
济
失
调

为
主
要
症
状

 

主
要

表
现

 

神
经
发
育

障
碍

，
智

力
发

育
受

损
，

张
力

减
退

，
 

和
共
济
失

调
 

着
色
性
干

皮
病

组
，

F
型

/C
o

ck
ay

n
e
综

合
征

:皮
肤

光
敏

性
，

 
智
力
障
碍

、
身

材
矮

小
、

小
头

畸
形

，
部

分
患

者
有

舞
蹈

病
 

和
震

颤
。

已
报
道
以
共

济
失
调
为
主
的

病
例

 

表
现

 

不
太

常
见

 
运

动
 

表
型

 

痉
挛
状
态

 

震
颤

、
肌

张
力
障

碍
 

震
颤

、
 

肌
阵
挛

, 
舞
蹈
病

 

地
震

 

舞
蹈

病
、

震
颤

 

表
3
续

 

指
定

 

A
T

X
-T

U
B

B
2

A
, 

a 
1
5
0
,1

5
1
 

常
染

色
体

隐
性

型
 

A
T

X
-A

B
C

A
2
1
5
2
,1

5
3
 

A
T

X
-

A
D

P
R

H
L

2
1
5
4
,1

5
5
 

A
T

X
-

B
R

A
T

1
b
,1

5
6
,1

5
7
 

A
T

X
- 

C
A

C
N

A
2
D

2
1
5
6
 

1
5
8
1
5
9

 

A
T

X
-C

O
A

7
1
6
0
,1

6
1
 

a
tx

 -
 c

o
g
5
1
6
2
,1

6
3
 

A
T

X
- 

D
O

C
K

3
1
6
4

-

1
6
6

 

A
T

X
-E

R
C

C
4
1
6
7

-

1
7
0
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L a n g e E T 一
个 L 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

莫
伊

 基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

(继
续

) 

人
类

 

61
8

36
9 

(S
C

A
R

27
) 

61
57

66
 

6
1
8
3
5
6
 

6
1
7
7
6
7
 

61
62

67
 

61
45

75
 

6
1
6
8
7
8
 

6
1
7
6
9
5
 

6
0
8
7
5
5
 

疾
病

实
体
和

临
床

特
征

 

成
人
发
病

小
脑

性
共

济
失

调
，

构
音

障
碍

，
认

知
障

碍
，

金
字

塔
征

 
一
名
患
者

报
告

有
痉

挛
、

颈
椎

肌
张

力
障

碍
 

缓
慢

进
行
性
小

脑
性
共
济
失
调
，
发
育
迟
缓

，
智
力
障
碍
，

 

癫
痫

发
作
、
眼
球
震
颤
、
眼
跳
性
慢
动
、
构
音
障
碍
、
反
射
亢
进
、

 

痉
挛

、
震
颤

 

伴
有

中
枢

和
外

周
运
动

功
能

障
碍

的
神

经
发

育
障

碍
 

(N
E

D
C

P
M

D
):
 

高
度

可
变

的
严
重
程

度
和
表

型
谱
，

包
括
低

张
力
，

 

发
育

迟
缓

，
共
济
失
调

，
锥
体
体
征
，

和
脱
髓
鞘
外
周

 

神
经

病
变

。
一
些
患

者
报
告

震
颤
和

肌
阵
挛

 

Jo
ub

er
t综

合
征

3
3
型

:低
张

力
、

共
济

失
调

和
发

育
迟

缓
。

额
外

的
 

视
网
膜
营
养

不
良

、
囊

性
肾

病
、

肝
纤

维
化

和
 

一
部

分
患
者
的
畸
形
。

1
例

报
告
痉
挛
性
四
肢
屈
伸

 

病
人

 

共
济
失
调

-动
眼

力
失

用
症

4
型

(A
O

A
4

):
早

发
性

进
行

性
共

济
失

调
，

肌
张

力
障

碍
，

 
动
眼
性
失

用
症

、
周

围
神

经
病

变
、

认
知

障
碍

 

小
脑
性
共
济

失
调

、
神

经
病

变
和

前
庭

反
射

综
合
征

(C
A

N
V

A
S

):
成

人
 

起
病
，
进
展

缓
慢

。
除

了
三

大
基

本
特

征
(小

脑
 

损
害
，
双

侧
前

庭
病

，
和

躯
体

感
觉

缺
陷

)，
患

者
可

能
 

有
自
主
神

经
功

能
障

碍
、

慢
性

痉
挛

性
干

咳
和

运
动

性
震

颤
。

 

较
少
见

:运
动

迟
缓

、
口

面
运

动
障

碍
或

肌
张

力
障

碍
及

肢
体

舞
蹈

病
 

复
发

代
谢

性
脑

肌
病
危
象

伴
横
纹
肌

溶
解
症

，
心
脏

 

心
律

失
常

和
神

经
退

行
性

变
(M

E
C

R
C

N
):

 

发
育

迟
缓

伴
急

性
脑
肌
病

特
征
，
包

括
 

横
纹

肌
溶

解
、
肌
张
力

降
低
和
神
经
功

能
退
化

;病
程

中
 

进
行

性
神

经
退

行
性
疾
病

伴
癫
痫
，

智
力

障
碍

，
锥
体
，

 

共
济

失
调
，
丧
失
表
达
性
语
言
，
以
及
严
重
的
心
脏
受
累

 

心
律

失
常

 

P
on

to
ce

re
b

el
la

r 
hy

po
pl

as
ia

 
11

型
(P

C
H

1
1

):
神

经
发

育
障

碍
 

严
重
发
育

迟
缓

、
智

力
障

碍
、

共
济

失
调

、
张

力
减

退
、

行
为

障
碍

 

异
常
，
小

头
畸

形
，

畸
形

特
征

，
呼

吸
反

复
 

感
染

。
在

一
些
患
者
中

报
告
了
刻
板
印

象
和
痉
挛

 

共
济

失
调
、
构

音
障
碍
、
智
力
障
碍
、
周
围

神
经
病
变
和
锥
体
征

 

不
太

常
见

 

运
动

 

表
型

 

痉
挛
状
态

,肌
张

力

障
碍

 

震
颤
、
强

直
状

态
 

震
颤

、
肌

阵
挛

 

肌
张

力
障

碍
 

痉
挛

状
态

 

思
维

定
势

 

表
3
续

 

指
定

 

A
T

X
-G

D
A

P
2
1
7
1

-

1
7
3

 

A
T

X
-

M
T

C
L

1
c
,1

7
4
,1

7
5

 

A
T

X
-N

F
A

S
C

1
7
6

-

1
7
8
 

A
T

X
-P

IB
F

1
1
7
9

-
1
8
1
 

A
T

X
-P

N
K

d
,1

8
2

-

1
8
6

 

A
T

X
-R

F
C

1
1
8
7

-

1
9
1
 

A
T

X
-T

A
N

G
O

2
1
9
2

-
1
9
4
 

A
T

X
-T

B
C

1
D

2
3
1
9
5

-
1
9
7
 

A
T

X
-

T
S

E
N

5
4
e
,1

9
8
,1

9
9
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N o m e N c l a t u r e O f g e n e t I c M o v e e e n t D I s o r D r s - a n U p d a t e 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基
于

“
增

大
化

现
实

”
技

术
(广

告
) 

A
D
与

A
R

 

太
 

X
L
 

广 告
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

基 于 “ 增 大 化 现 实 ” 技 术
 

莫
伊

 

(继
续

) 

人
类

 

6
1
7
6
3
3
 

(S
C

A
R

2
6

) 

6
1
7
6
7
5
 

6
1
8
0
9
3
 

(S
C

A
4
8
),
 

6
1
5
7
6
8
 

(S
C

A
R

1
6

) 

5
5
1
5
0
0
 

6
1
6
3
6
6
 

6
0
7
3
1
7
 

(S
C

A
R

4
) 

6
1
6
9
0
7
 

疾
病

实
体
和

临
床

特
征

 

共
济

失
调

伴
构

音
障

碍
，

智
力

障
碍

，
眼

跳
慢

而
低

 

运
动
、
眼

球
震

颤
、

动
眼

性
失

用
症

和
周

围
神

经
病

变
 

线
粒
体
肌

病
和

共
济

失
调

(M
M

Y
A

T
);
复

杂
神

经
系

统
疾

病
与

 
多
种
表
现

包
括

早
发

性
全

面
发

育
迟

缓
，

 

线
粒

体
肌

病
，
共
济
失

调
和
其
他
可
变

特
征
，
如
生
长

 

损
伤
，
认

知
障

碍
，

肌
肉

无
力

，
肌

酸
激

酶
升

高
，

 
以
及
精
神

疾
病

并
存

 

共
济
失
调

伴
认

知
情

感
症

状
，

如
抑

郁
、

焦
虑

或
冷

漠
，

 
还
有
各
种

各
样

的
附

加
症

状
，

比
如

帕
金

森
症

，
震

颤
，

舞
蹈

症
，

肌
张

力
障

碍
，

 

肌
阵

挛
、

构
音
障
碍
和

吞
咽
困
难

 

m
t 

- 
at

p6
 -
线
粒
体

疾
病

:神
经

病
变

、
共

济
失

调
和

色
素

性
视

网
膜

炎
 

(N
A

R
P

);
利

综
合

征
;线

粒
体

en
ce

p
h

al
o

m
y

o
p

at
hy

;变
量

 

表
型
包
括

共
济

失
调

、
认

知
功

能
障

碍
、

神
经

病
变

、
癫

痫
和

 
视
网
膜
病

变
 

不
太

常
见

 
运

动
 

表
型

 
指

定
 

A
T

X
-X

R
C

C
1

 
2
0
0
,2

0
1
 

显
性

和
/

或
隐

性
形

式
 

A
T

X
-M

S
T

O
1
2
0
2

-2
0
4
 

帕
金

森
症

, 

舞
蹈
病
、

肌
张

力
障
碍
、

 
震
颤
、

 

肌
阵

挛
 

肌
阵

挛
 

表
3
续

 

A
T

X
- 

S
T

U
B

1
f,

g
,2

0
5

-
2
1
2
 

线
粒

体
 

A
T

X
-M

T
-A

T
P

6
2
1
3

-
2
1
6
 

A
T

X
/H

S
P

-V
P

S
1
3
D

2
2
5

-
2
2
8
 

H
S

P
/ 

a
tx

 -
 

c
a
p
n
1
2
2
9
,2

3
0
 

震
颤

、
发

育
性

和
癫

痫
性

脑
病

-3
2 

(D
EE

32
):
可

变
表

型
 

肌
阵

挛
，

包
括

(肌
阵

挛
)发

作
的

谱
系

，
(发

作
性

)共
济

失
调

，
HS

P
，

动
作

性
震

颤
，

 
肌

张
力

障
碍

，
舞

蹈
病

肌
阵

挛
，

肌
张

力
障

碍
，

舞
蹈

病
，

构
音

障
碍

，
发

育
迟

缓
，

智
力

障
碍

 
残

疾
 

肌
张

力
障

碍
，

可
变

表
型

，
包

括
共
济

失
调

，
HS

P，
其

他
锥

体
征

，
肌

张
力
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与运动障碍 -显性表型相关但不符合确认基因型 -表
型关系的标准的基因被列为未确认的候选基因 (补充
材料)。  

结果 

应用建议  

所有基因的完整列表，包括之前包含的基因 3    

(https://www.movementdisorders.org/MDS/ About/ 

Committees-Other-Groups /MDS-Task-Forces/ task - 

force -on nomenclating -in- movement - disorders。htm)

以及尚未确认的候选基因可以在补充材料中找到(表
S2-S7)。在这里，我们描述了新确认的导致运动障碍
的基因。 

基因决定的帕金森症  

遗传性帕金森病的文献检索共获得了>5000 篇论
文，其中遗传变异 
 

已经在 80 多个基因中报道了与单基因 PD 潜在相关
的基因。这些基因中的大多数只被报道过一次，通常
是在单一的零星病例中，因此仍有待证实 (见补充材
料)。已有 20 个基因是其他非帕金森病实体的已知病
因 ;然而，已经在几例患者中描述了典型或非典型帕
金森病的主要特征，这表明这些实体的表型谱应该扩
大到包括帕金森病。基于我们的标准，这些基因并不
需要 PARK 前缀;然而，对于其中的 6 个基因，典型
或非典型帕金森病已被反复报道为一个患者子集的主
要特征。因此，我们将 C9orf72、DNAJC12、EPM2A、
GRN、MAPT 和 PDE8B 列为通常表现出不同表型，
但在患者子集中可能具有显性帕金森病的基因类别。
最后，有 18 个基因 (表 1 和表 S2)在几个不相关的患
者或家族中，或由独立的研究小组反复报道，因此被
归类为帕金森病潜在的新型单基因病因。 

 
CHOR-
PDE10A242,243 

 
隐性形式 :儿童期发病轴向 616921(AR)， AR和 AD，  

  
低张力、舞蹈病、弹道症、变数 616922(AD) 经常  

  
口面运动障碍，可变 

 
新创  

  
认知功能和正常的大脑 MRI 

  

  
主导形式 :缓慢进展 

  

  
认知正常的舞蹈病，脑 

  

  
双侧纹状体 T2 MRI 

  

  
hyperintensity 

  

联 合表型:舞蹈病  
   

与 (一 )其他运动障碍作为一个突出和一致的特征共存 
  

DYT / CHOR-ADAR95,96 痉挛状态 Aicardi-Goutières综合征，包括 615010 AR很少，AD
很少  

  
肌张力障碍和痉挛性麻痹，MRI 

  

  
可能显示孤立的双侧纹状体 

  

  
坏死，成人发病心理 

  

  
困难，与性格有关 

  

  
干扰素信号(上调 

  

  
干扰素刺激基因 ) 

  

DYT / CHOR-FOXG1124-126 运动障碍 雷特样表型(伴先天性  613454 AD 
  

脑病) 
  

DYT / CHOR-GNAO1244,245 肌阵挛  张力减退，运动迟缓。加剧了  617493 AD 
  

由发热病，压力大，环境高 
  

  
温度  

  

ATX/CHOR-RNF216246-248 
 

亨廷顿样障碍，chorea 212840 AR 
  

在第二个或第三个十年发展， 
  

  
步态共济失调，眼球震颤，构音障碍

和 
  

表 4 最 近发现或确认的遗传性舞蹈病形式  

不 太常见  

指示运动表型临床线索 O MIM MO I 

N o m e N c l a t u r e O F G e n e t I c M o v e M e n t D I s o r D r s - a n U p d a t e 



  
测距不准。

Hypogonadotropic 

  

  
性腺机能减退 

  

OM IM， 在 线 孟 德 尔 遗 传 在人 类 (ht tp s: / www.o m i m.o rg/ a bo ut ) ; M O I， 继 承 模 式 ; A D ，常染色体显性 ; A R ，常染色体隐性遗传 ; M R I，磁共振成像。
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痫
，
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还
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运
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传
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类
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w
.o
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TABLE6 近 期 发现或确诊的遗传性痉挛性截瘫 形式

(继续 )

新 名 称  

常 染 色体显性型  

HSP-CPT1C277,278 

HSP-UBAP1279-283 

不 太 常 见  
运 动  
表 型  

临床线索/临床表型和 
评论 O MIM MO I 

单纯 HSP，发病年龄不等(婴儿至 
成年期)，病程缓慢进展 

典型的纯 HSP，青少年发病，足趾 

行走，有时因 

小脑体征或轻度认知 

损害，最终与 

帕金森症和学习困难 (需要 

待确认) 

616282 

618418 

AD 

AD 

常 染 色体隐性形式  

HSP-ENTPD1284,285 615683 AR 

HSP-
HPDL286,287 

复杂 HSP，婴儿期或儿童期起病  

伴有白质变化，智力低下 
功能障碍，构音障碍，步态共济失调 

(1)单纯 HS P，多为青少年发病; 
有时有肌痛或轻度构音障碍 

(2)伴有严重神经发育障碍  
进行性痉挛和脑白质 

异常(NEDS W M A; OM IM 

619026) 

619027 AR 

HSP-
MAGa,288 复合型 HS P，婴儿起病的盆腔综合征  

默兹巴赫病样表型，精神  

发育迟缓，构音障碍，视神经萎缩，  

周围神经病变、脱髓鞘 

脑白质营养不良 

616680 AR 

hsp - 
pcyt2289,290 复杂 HSP，婴儿期起病的全面性 

发育迟缓，运动障碍，  

而进行性痉挛性为主的较低 

四肢，严重步态障碍或无力 

步行(从未实现或失去 )，另 

功能包括智力受损 

发育有语言障碍， 

眼部异常，癫痫发作 ;经常 

脑成像异常 (脑和 

小脑萎缩和白质 

hyperintensiti es) 

618770 AR 

HSP-
RNF170b,291,292 复杂型 HSP，以下肢为主 

痉挛性肢体麻痹伴轻度上肢 

受累，发病年龄在 5 岁前，  

视神经萎缩，可变特征包括 

小脑受累，轻度颈椎 

肌张力障碍，轴突感觉运动 

多神经病 

AR 

常 染 色体显性或隐性形式  

HSP-ALDH18A1c,293,294 显性形式:单纯或复杂 HSP， 

认知障碍、先天性白内障、 

构音障碍，小脑体征，神经性疼痛， 

癫痫，婴儿精神病，感音神经性  

听力丧失，呕吐，生化特征 

δ -1-吡咯-5 -羧酸合成酶 

缺乏 

601162(AD)，  
616586(AR ) 

AD 或 AR 

E T 一
个 L 
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表 6 

N o m e N c l a t u r e o f 

继续

OM IM ，在线孟德 尔遗传在人类 (ht tp s :/ www. o m i m. o rg / ab o ut ) ; M O I ， 继 承 模 式 ; H S P， 遗传性痉挛性截瘫 ; A D，常染 色体显性 ; A R ，常 染色体隐性遗传 ; X L , x 连锁 ;M R I，
磁共振成像 ; E E G ， 脑 电 图 。  
一
个 
Pelizaeus-Merzbacher 病的等位基因。 

b该基因突变也可导致常染色体显性感觉性共济失调 (O M IM  608984)。 
c 
该基因突变也可导致常染色体显性遗传性皮肤松弛症 3 型(O MI M 616603)和常染色体隐性遗传性皮肤松弛症 IIIA 型( OMI M 219150)。 

d该基因突变也可导致发育性和癫痫性脑病 32 (DE E 32， O M IM  616366)。

值得注意的是，这些基因中有几个已经被指定为
PARK 位点(由之前的特殊位点系统指定)。然而，随着

时间的推移，后续研究和专家评审提出了质疑，其中许多
基因的证据也受到了质疑。11-13 对于这些基因中的大多数
来说，其中一些最初是 
 

新 名称  

不太常见 
运动  

表型 
临 床 线 索 /临床表型和  
评 论  

隐性型:复杂 HSP，早发型， 

精神运动发育迟缓， 

认知障碍，变量附加 

特征包括面部特征畸形， 

颤抖，尿失禁  

O MIM MO I 

x 连 锁 形 式  

HSP-SLC16A2295-

298 
肌张力
障碍  

复 HSP;Allan -Herndon -Dudl ey 

综合征(抗利尿激素 );不正常的甲状腺 

功能异常(T3 升高，T4 水平低 )， 

智力严重受损，迟发 

发育里程碑，畸形 

相，构音障碍，运动迟缓， 

肌肉发育不全，痉挛性截瘫 

300523 XL 

AR 

HSP/ATX-U C HL12 9 9 -3 0 1 615491 AR 

ATX/HSP -KC NA2 d ,2 2 2 , 3 0 2 肌阵挛  可变表型谱包括 

复杂 HSP，共济失调，智力和 

学习障碍，发育迟缓，  

构音障碍，感觉 -运动外周  

神经病变，EEG 异常，无临床表现  

癫痫发作 

AD 

ATX/ HSP -V PS 13D 2 2 7 肌张力障碍 , 
肌阵挛 , 
舞蹈病 

可变表型谱范围从 

成人起病的单纯型 HS P 至儿童期 - 
发病复杂形式的 HS P 伴 

伴有小脑性共济失调，肌张力障碍， 

白内障，脉络膜视网膜营养不良  

AR 

联 合表型:HSP 与 另 一种运动障碍共存，是一个显著的一致特征  

HSP/ATX-CAPN1229,230                             单纯或复杂 HSP，小脑共济失调，616907 

构音障碍，足部畸形，眼部 

运动异常，外周  

神经病变 ,肌萎缩  
复杂性 HSP，进行性视力丧失 

视神经萎缩可能是早期和 

表现突出，可变附加 

特点为周围神经病变，小脑 

共济失调，认知障碍，轴突 

感觉运动多发性神经病，面部 

畸形，小头畸形，束状神经 

(舌头和肢体肌肉 )，以及异常 

MRI表现包括小脑和轻度 

脑萎缩 

G e n e t I c m o v e m e n t D I s o r D r s - a n U p d a t e 



几年前的报道，证据仍然不能完全令人信服，甚至
变 得 相 互 矛 盾 。 在 补 充 材 料 (Supplementary  

material)(表 S2)中可以找到仍在争论中的完整基因列表。
基于我们的解读，在 ClinGen 基因-疾病策展标准的支
持下，我们在确认的单基因列表中增加了 4 个基因 
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帕金森病的病因。其中一个基因 CHCHD2 可引起与特
发性 PD 非常相似的典型左旋多巴反应性帕金森综合
征，而其他三个基因 DCTN1、RAB39B 和 VPS13C 可
引起具有其他临床特征的相当不典型的帕金森表型(表
1)。有趣的是，VPS13C 基因的双等位基因变异体也见
于早发型和尸检证实的路易体痴呆(DLB)患者，但需要
进一步研究来证实这一关联。14 

此外，在之前被列为主要家族性脑钙化基因的 6 个
基因中，有 4 个被重新分类，现在被纳入我们更新的
遗传性帕金森病列表(表 1)。其中 2 个基因 JAM2 和
SLC20A2 在大多数病例中导致了以非典型帕金森病为
主的表型，因此被分配了 PARK 前缀，而另外 2 个基
因 PDGFRB 和 XPR1，可以包括帕金森特征，但不够
突出，不足以保证 PARK 前缀。 

遗传性肌张力障碍  

我们确定了 21 个新基因，这些基因值得归类为引起
肌张力障碍 (DYT)的基因。根据最新的指南，这些基
因被分为孤立性肌张力障碍、联合性肌张力障碍和复
杂肌张力障碍 3 (表 2)在复杂肌张力障碍中，我们强调
了那些与肌张力障碍-耳聋和发育迟缓性肌张力障碍相
关的基因，因为这些组合可能有助于在评估患者时考
虑基因型-表型关系 

 

诊断的角度来看。肌张力障碍和神经发育障碍的频繁
关联反映了其中几个基因在中枢神经系统发育中的作
用，在伴有发育迟缓和/或智力障碍的神经发育障碍的
背景下，是否指定 DYT 前缀(强调肌张力障碍是一个
突出特征)仍有争议。我们建议对肌张力障碍为主要征
象的三种形式进行 DYT 分类 (IRF2BPL、 VAC14 和
FOXG1;表 2)。在几种遗传条件下，在显性发育障碍或
癫痫性脑病的背景下，可能会遇到不太突出的肌张力
障碍。这种组合在诊断上是有帮助的，我们将这些形
式指定为“伴有肌张力障碍的神经发育障碍”(表 S3A)。  

最后，文献中报道了另外 6 个基因作为潜在的肌张力障
碍基因，即 TOMM70、COL6A3、NR4A2、POLR1C、
NUBPL 和 DEGS1;然而，它们目前缺乏独立的证实，
因此(尚未)被列入我们最新的基因决定的肌张力障碍列
表(表 S3B)。 

遗传性共济失调  

共济失调是一种临床和遗传异质性的运动障碍。他
们可以表现为单纯的小脑性共济失调，以共济失调为
唯一或主要特征，也可以伴有不同的其他体征和症状。
我们总共确定了 38 个已知会导致单基因共济失调的新
基因，因此分配了一个 ATX 前缀。我们对它们进行了
分类 

表 7 最 近发现或确认的阵发性运动障碍形式

 

主 要的运动障碍  

    

PxMD-KCNMA1303 
304 

 
阵发性非运动性运动障碍包括肌张力障碍和 609446 AD 

  
嘴、舌和四肢的舞蹈动作  

  

  
由酒精，疲劳或压力引起，虽然没有明确的诱因 

  

  
一些人。发育迟缓，广泛性癫痫 

  

主 要的肌张力障碍  
    

pxmd - echs117,305 - 
308 共济失调、痉挛

状态  
利综合征;10 岁前发病，阵发性肌张力障碍 616277 AR 

  
由高代谢需求(运动、发烧、低热量)触发 

  

  
摄入)、发育迟缓、脑病急性发作、  

  

  
血浆乳酸增多，尿中有机酸排泄增多 

  

通常表现为其他表型的疾病，但可表现为主要的阵发性运动障碍  
  

MYC / PxMD-S C N8A a , 3 0 9 共济
失调  

阵发性运动产生性运动障碍，癫痫发作障碍(广谱  617080 AD 

  
有的伴有良性婴儿癫痫发作和癫痫性脑病 

  

  
其他人)，智力障碍 

  

OMIM，在线孟德尔遗传在人类(h ttps :/ www.omim.org/about) ;MOI ，继承模式 ;A D，常染色体显性 ;A R，常染色体隐性遗传。 
a该基因的突变也可导致家族性肌阵挛 2 型 (O M IM  618364;表 5)、常染色体显性认知障碍伴或不伴小脑共济失调 (O M IM  614306)和 /或常染色体显性发育性和癫痫性脑病 1 3 

(DE E 13， O M IM  614558)。

指 定  

不 常见的运动
表 型  

临床线索  O MIM MO I 

E T 一
个 L 

L a n g e 
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表 8确认的混合运动障碍形式

OM IM， 在 线 孟 德 尔 遗 传 在人 类 (ht tp s: / www.o m i m.o rg/ a bo ut ) ; M O I， 继 承 模 式 ; M x M D ，混合性运动障碍 ; A D， 常 染 色 体 显 性 ; H S P，遗传性痉挛性截瘫 ; M R I， 磁 共 振 成
像 ;AR，常染色体隐性遗传 ; P F B C ， 原 发 性 家 族 性 脑钙 化 
a该基因突变也会引起神经元性蜡样脂褐沉着病 (C L N12 )。 3 2 1

根据其遗传模式 :11 个基因以常染色体显性方式遗传，
18 个基因以常染色体隐性方式遗传，各有一个基因
显示线粒体和 x连锁遗传。此外，另一个已知会导致
常染色体隐性共济失调的基因 (ATX-STUB1，也称为
SCAR16)已经被赋予了前缀，4 现在也被确认为显性
共济失调基因 (也称为 SCA48)。最后，在 ATX- 

MSTO1 中也有常染色体显性遗传和隐性遗传的报道。
表 3 突出显示了所列基因的可变表型谱。对于 5 个基
因，分配了双前缀。 
 

除了这些确认的基因外，还有 95 个基因被报道为
潜在的新型共济失调基因或导致可能包括共济失调在
内的表型的基因。这些有待进一步确认(表 S4)。 

基因决定舞蹈病(genetic 
Determined Chorea) 

我们通过添加五个基因来扩大基因决定舞蹈病的列表。
值得注意的是，其中 4 种与组合表型相关，特别是
DYT 和 ATX(表 4)。我们的文献综述的一个突出方面是
舞蹈症和发育迟缓的组合。事实上，以运动、语言、 

临床线索  O MIM 

MxMD-ADC Y 53 1 0 600293 

MOI 

AD 

MxMD-ATP13A2a 

多效性运动障碍 (舞蹈性、肌阵挛性、 
肌张力障碍 )主要累及四肢、颈部和/或 

面部，由焦虑或引起的阵发性恶化 

嗜睡，轴性肌张力减退，发育迟缓，  

异常眼跳、痉挛 

广泛而多变的临床谱系，包括几种 

运动障碍:(1 )Kufor-R akeb 

并发症状 3 1 1 -3 1 3:青少年发病的非典型肌张力障碍 - 

帕金森病，核上凝视麻痹，锥体 

体征，痴呆，吞咽困难，构音障碍和嗅觉障碍 

功能障碍;(2 )HSP 3 1 4 - 3 1 7:成人, 

以痉挛、下肢无力为特征， 

认知障碍，精神症状， 

轴索神经病，胼胝体薄和“耳朵” 

MRI上的山猫征; (3 )成人 

进步运动失调 3 1 8 -3 2 0  和行动 

myoclonus318 - 323 

606695 (PARK)，  617225(HSP)AR 

MxMD-M YOR G-(P FB C )3 2 4 - 3 2 7 构音障碍、认知缺陷和抑郁， 

头痛和精神病的比例较低， 
影像学异常包括基底神经节和 

小脑钙化 

618317 AR 

mxmd - opa3328 - 
333 3-甲基谷氨酸酸尿症 3 型 (M GC A3;许多 

选择名称 ); neu ro-opht hal m ologi cal 

伴有早发型双侧视神经萎缩的综合征 

伴有视力进行性下降和  

水平眼震，舞蹈样运动  

在 10 岁之前，会限制行动， 

二十年痉挛性肢体麻痹，锥体 

功能障碍，共济失调，认知变化  

障碍 

258501 AR 

MxMD-P D GF B-(PF BC )3 3 4 , 3 3 5 帕金森病，共济失调，或舞蹈病可能 

额外头痛和认知障碍，影像学 
异常包括丘脑、小脑、白色 

物质，基底节区钙化 

615483 AD 

mxmd - polg336 - 
338 多综合征常伴进行性外  

眼瘫及可变的其他神经  
174763 AD 或 AR 

表现 ;极少突出的帕金森症 

指 定  
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全身性迟发或癫痫性脑病也与舞蹈病有关，尽管在某
些情况下不太明显。这与我们对肌张力障碍基因的发
现相似，并强调了癫痫 -运动障碍综合征的演变谱。 15 

表 S5A 列出了与神经发育障碍相关的基因，这些基因
可以将舞蹈症作为其表型的一部分。最后，有三个基
因在文献中被报道为潜在的舞蹈病基因，PDE2A、
GRIA3 和 MRPL24;然而，它们缺乏独立的证实(表 S5)。  

基因决定的肌阵挛  

肌阵挛是一种多动力运动障碍，其特征是单个或多
个肌肉突然、短暂、不自主地抽搐。5,16 此外，还有
遗传性肌阵挛性癫痫综合征，具体为进行性癫痫肌阵
挛和癫痫性脑病 - lopath ies，即肌阵挛性抽搐与癫痫
同时发生。有许多遗传性疾病包括肌阵挛，但不是唯
一或最突出的特征。 

我们的文献综述导致我们将 myc 前缀分配给另外 7

个 基 因 ( 表 5) ， DHDDS 、 GRIA3 、 MFSD8 、
SEMA6B、SCN8A 和 NUS1，其中 3 个基因 (SCN8A、
KCTD17 和 NUS1)被分配给联合前缀，因为这些疾
病中阵发性运动、肌张力障碍和共济失调经常与肌
阵挛并存。值得注意的是，所有这些基因都能引起
广泛的临床表型谱。表 5 列出了与其他表型一起更
常见且不需要使用 myc 前缀的遗传病列表。在补充
材料(表 S6A)中可以找到我们鉴定的所有基因的列表，
这些基因的肌阵挛已被反复报道，但既不是大多数
患者的突出特征，也不是少数患者的唯一特征。最
后，另外 5 个基因在文献中被报道为潜在的新鉴定
的肌阵挛基因，分别是 BOLA3、HCN4、KCNN2、
MT-TN 和 NUP214;然而，它们缺乏独立的确认 (表
S6B)。 

遗传性痉挛性截瘫(HSP) 

遗传性痉挛性截瘫 (遗传性痉挛性截瘫，HSP)可表
现为单纯或复杂的形式，并伴有多种其他相关特征，
如小脑体征、神经病变、认知障碍、癫痫发作、视
神经萎缩或眼肌麻痹。我们的文献综述添加了 13 个
新确认的 HSP 基因 (表 6)。其中两个基因(CPT1C 和
UBAP1)以常染色体显性方式遗传，并以纯形式存在，
而其他基因(除一个 x 连锁基因(SLC16A2)外)以常染
色体隐性方式遗传，并具有复杂表型 (ENTPD1、
HPDL、MAG、PCYT2 和  

 

RNF170)。一种形式 ALDH18A1 同时具有常染色体
显性遗传和常染色体隐性遗传。进一步，四个基因被
赋予了一个组合前缀，所有这些基因都可以导致广泛
而多变的表型谱，包括各两种主要的运动障碍表型 ;

特 别 是 HSP/ATX- capn1 、 HSP/ATX- uch l1 、
ATX/HSP- kcna2 和 ATX/HSP- vps 13d 的共济失调和
痉挛性截瘫。另有 20 个基因被文献报道为潜在的
HSP 基因;然而，它们缺乏独立的确认，因此(尚未 )被
列入我们更新的列表。未确认的候选基因列表可在补
充材料(表 S7)中找到。 

遗传决定的阵发性运动障碍 

在 2016 年的综述中，我们介绍了阵发性运动障碍
(Paroxys mal Movement Disorders ，PxMD)的类别，该
类别描述了以发作性方式发生的运动障碍病例。这些
障碍通常包括混合和重叠的现象学。表 7 显示了拟议
的其他遗传性阵发性运动障碍列表。我们将一个
PxMD 前缀赋予了 KCNMA1 基因，该基因可导致张力
障碍和舞蹈样运动。在一些个体中，发作没有明确的
触发因素。我们还纳入了 ECHS1 基因，据报道该基因
可引起由发烧、压力和体育活动引发的发作性肌张力
障碍。17 此外，SCN8A 的一个双前缀已被确定，因为
该基因的突变可以在广泛的癫痫发作表型谱系中引起
阵发性运动，也可以引起家族性肌阵挛(表 5 和 7)。  

遗传决定的神经退行性变伴脑铁蓄积(NBIA)
和 

原发性家族性脑钙化 (PF BC) 

如上所述，我们决定根据最显著的运动障碍表型，
对之前被分配 NBIA 或 PFBC前缀的基因进行重新分类。
其中两个基因，XPR1 和 PDGFRB，已经失去了它们之
前的前缀，因为目前的证据表明运动障碍只存在于少
数个体中。然而，对于这两种基因，帕金森病被描述
为部分患者的显著特征(见表 1)。表 S8 列出了所有重
新分类实体的完整列表，并分别总结了带有 PBFC 和
NBIA 后缀的所有基因。 

遗传决定的混合运动障碍 

一些基因表现出混合和重叠的现象，没有明确的特
定运动障碍的优势。鉴于此，我们提出了一种新的 
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混合运动障碍 (MxMD)分类。该列表包括 ATP13A2, 

OPA3，以及 POLG，进一步还有 PDGFB 和 MYORG，
这两者都属于先前存在的原发性家族性脑钙化类别。
最后，ADCY5 被移到这一类别;它之前被列为有三个
前缀(CHOR/DYT/PxMD-ADCY5;https://www.movement 

disorders.org/MDS/About/Committees --Other-

Groups/MDS- Task-Forces/ task - force -on- nomenclat- 

in- movement - Disorders.htm)。  

讨论 

我们遵循 MDS 任务组遗传运动障碍命名的既定程
序，在此提供最新的遗传性运动障碍列表。我们的更
新涵盖了过去 5 年，我们已经确定了 89 个与运动障
碍相关的前缀的新基因。我们相信这对临床医生和研
究人员是一个有用的资源，我们鼓励该领域继续采用
和使用这个命名系统。沿着这些思路，这个项目仍然
是一个移动的目标，需要不断更新。我们预计，将会
有更多的致病基因被发现，并需要进行评估。我们还
预计，已经被分配了前缀的基因将需要重新评估，并
可能随着时间的推移重新分类。随着任务组继续其指
定任务，我们将努力继续扩大和改进我们的建议，每
年 的 更 新 将 在 MDS 任 务 组 网 站 (https:/ 

www.movementd isorders.o rg/MDS/ about/)上提供 

——Co m mitt ees -Ot her-Groups M DS-T ask-Forces  /
任务 

Force-on-Nom enclat ure-in-M ovement -Disorders .ht m) 。  

挑战和限制  

在准备这些更新的列表时，我们遇到的主要挑战之
一是确定给定条件下的主要表型。在具有广泛表型谱
的非常复杂的遗传综合征和疾病中，例如神经发育障
碍或显着的表型变异性(变色龙样基因-疾病关系)的情
况下，这变得尤其具有挑战性。从临床角度来看，有
人可能会说，只有当各自的运动障碍是最突出的表型
时，基因才应该被包括在内。否则，列表可能会变得
过于广泛，然后无法有效地突出任何特定的障碍。然
而，从遗传学的角度来看，在更广泛的基因检测工作
中包括所有可能表现为运动障碍的基因可能是有意义
的，即使它不是主要的表型，或者只是在少数情况下。
这将确保医生了解突变基因的表型谱，并将更有实际
用途 
 

医生第一次看到出现运动障碍的患者，而不考虑这是
该障碍的常见表现还是罕见表现。认识到这两种方法
的优点，我们提供了一个简明的列表，突出了那些运
动障碍占主导地位的疾病，以及一个更全面的基因列
表，这些基因通常与其他表型一起出现，甚至是被证
实为不同疾病实体的基因，但其中已经描述了运动障
碍。为了区分两者，后一种基因没有被赋以前缀。我
们承认，其中一些“不太突出”的病例可能是需要转
介给运动障碍专家的病例。尽管如此，我们相信将它
们作为补充材料的一部分仍然为临床医生提供了有用
的资源。在当前的更新中，我们首先强调了主要表现
为神经发育障碍，但也可能有显性肌张力障碍和舞蹈
病的情况。在未来的更新中，将这种分类也应用于其
他运动障碍，例如共济失调和热休克症，可能是有用
的。此外，在未来，我们可能会考虑为这些基因分配
一个特殊的前缀。例如，为了区分在 50%以上和 50%

以下的病例中发生的表型呈现，考虑中的一种选择是，
对于前一种情况 (如目前的分类 )，保留大写的表型名
称(如 PARK, DYT, ATX 等 )，然后是基因名称，而对
于后者则使用小写的符号(如 PARK, DYT, ATX)。  

此外，特别是对于新鉴定的基因，最初发表的文献
往往包括具有广泛表型的患者，只有随着时间的推移，
“纯运动障碍表型”或“核心表型”才会变得明显。
在某些情况下，最初的出版物可能会报告一个纯粹的
运动障碍表型，只有随着时间的推移和其他病例复发
的额外特征才可能被识别出来。最后，即使有相当多
的进一步经验，对于一些遗传疾病，如果仍然存在很
大的异质性，可能仍然不可能仅定义一个单一 (核心 )

表型。 

在准备这次更新的过程中出现的另一个挑战是致病
性的评估，以及应该考虑哪些有说服力的证据来证明
基因与疾病之间的因果关系。我们对致病性的评估基
于许多标准，其中最重要的是独立确认一个基因在多
个不相关的患者或家庭中的因果作用，此外，缺乏证
据来反驳基因-疾病的因果关系。一般来说，这种方法
适用于罕见疾病，其中包括本文所述的大多数遗传运
动障碍。然而，一个特别的挑战是对新发现的导致帕
金森病的基因的评估。PD 是一种常见的神经退行性疾
病。因此，即使是两个独立的小组也报告了同一基因
的变异 
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在单一 (t on )的 典型 P D 病 例中， 缺乏特 异性的 其他特征
并不一定 构成足够 的证据 来令人 信服地 作为 P D 的单基
因病因 。另一 方面 ，在大 家庭 中分 离的证 据和 基因特异
性功能研究可以帮助支持因 果关系。 

为了克服这一障碍，我们采用了标准化的、以前发
表过的标准。6 这些标准在基于当前可用数据的基因-

疾病关联证据的解释中充当了想必客观的指导 ;然而，
仍有主观解释的空间。值得注意的是，这些标准为确
认因果关系设定了很高的门槛，特别是在报告的突变
携带者数量方面。鉴于此，我们的未确认基因列表
(表 S2)可作为重要的辅助资源。之前的 ad  hoc 基因
座系统已经指定为 PARK 的几个基因，例如 UCHL1、
GI GYF2、 HTRA2、 EIF4G1 和 DNAJC13(分别称为
PARK5、PARK11、PARK13、PARK18 和 PARK21)

无法得到确认。值得注意的是，这些基因已经在文献
中被广泛讨论，而且大多是有争议的讨论。11,12 在最
初将这些基因命名为“新型 PD 基因”后，其他研究
未能证实其致病作用，并指出现有证据相互矛盾 (详
见表 S2)。甚至有人建议取消这些基因的 PARK 名称。
13 这一经验加强了列入 PARK 名单的标准标准的重要
性。根据这些标准，CHCHD2 和 VPS13C(也分别称
为 PARK22 和 PARK23)现在被列为单基因帕金森病
的确诊原因，原因是报告的数例患者，通常有明显的
截短变异体，特别是 VPS13C变异体 (见表 1)。  

在美国帕金森基金会的支持下，由 PD 临床和分子遗
传学专家组成的 PD 基因管理专家小组(GCEP)已正式作
为 ClinGen 临 床 领 域 工 作 组 召 集 (https:/ 

clin icalgenomics .org/affiliation/ 40079/)。PD GCEP 已经
开始使用 ClinGen 框架来管理已建立的 PD 基因，如
LRRK2 和 VPS35，并将进一步评估基因-疾病关联的置
信度较低的基因。随着 PD GCEP 工作的继续，以及文
献中出现的更多数据，我们将与我们的决心一起评估
PD GCEP 内部的任何潜在差异，并共同解决这些差异，
然后将其列入工作队的主页。事实上，我们的几个工作
队成员也是 PD GCEP 的成员，这将促进这一对话。对
于特别关注罕见运动障碍的其他运动障碍，使用
ClinGen 框架的效用和可行性仍然需要确定。如果认为
有帮助，我们可能会寻求为这些疾病建立新的 gcep。 

 

接下来是什么 ?  

我们预计，新发现的与运动障碍表型相关的基因列表将
继续扩大，同时也希望我们对基因与疾病关联的理解。因
此，定期重新评估文献并更新 (已确认的 )运动障碍单基因原
因的列表仍然很重要。这些更新后的名单将在 M DS 工作队
网站上发布 (ht tps:/  w w w. mov em entdisord ers.org/ M DS/  about  /  

Com mit tees- Other- G roups  /M DS - T ask- f orc es /T ask-Fo rc e- o n- 

nom en claturing -in- moving - disord ers. htm)。为了更方便，
我们已经开始为未来准备尚未确认的候选基因列表。  

为了进一 步明确 这些运 动障碍 基因的 表型谱和 基因型 -

表 型 相 关 性 ， 运 动 障 碍 学 会 基 因 突 变 数 据 库
( M D S G en e;ht tps: / / w w w . mds g en e. or g)提供了 对表型 和基因
型数据 进行 系统 收集 、管 理和 描述 性分析 的基 础设 施。
这些新定义的运动障碍基因中的每一个都是 M D S G en e 中
包含的 候选 基因 ，并 且可 以通 过数 据收集 的全 面个 体水
平为表型提供新的见解。我们的目标是扩大 M D S G en e 数
据库中 包含 的基 因数 量， 并将 通过 确定优 先级 来开 始这
项工作 
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Lange 得到了巴赫曼 -施特劳斯肌张力障碍和帕金森基金会的支持。由
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数据可用性声明  

数据共享不适用于本文，因为在当前研究期间没
有生成或分析数据集。 
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运动障碍学会教育活动  

没有
一个 

没有
一个 

Chari té 柏林大学医院 神经内科，德国 柏林 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 



Rhia Ghosh 

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权 

专家证词 

就业 

合同 

版税 

其他 

Kishore R. Kumar。  

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权专家证词雇佣  

合同 

版税 

其他 

Anthony E. Lang 

医疗相关领域咨询的股票所有权 

咨询委员会伙伴
关系荣誉奖助金 

知识产权专家证词 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

国王学院医院，伦敦，英国  

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

Seqirus, AbbV ie Pty Ltd, Resea rc h Revie w Aust ral ia Pty 
Limite d 

保罗 Ain sw o rth 家族基金会，迈克尔 J.福克斯基金会
(GP2 项目 ) 

没有
一个 

没有
一个 

新南威尔士
州卫生 

没有
一个 

神经遗传学(我现在做什么 )第一版无 

没有
一个 



Abbvie, Acorda, affirm, Biogen, Denali, 

Janssen, Lilly, Lundbeck, malight, Paladin, 

Retrophin, Roche, Sun Pharma, Theravance

和 Corticobasal Degeneration Solutions  

S
u
n
o
v
i
o
n 

没有
一个 

太阳制药、艾伯维和苏诺维昂 

加拿大大脑、加拿大卫生研究院、皮质基底变性解决方
案、埃德蒙德 J. Safra 慈善基金会、迈克尔 J.福克斯基金
会、安大略大脑研究所、帕金森基金会、加拿大帕金森
基金会和 W. Garfield Westo n 基金会 

没有
一个



雇佣合同版
税 

其他 

Malco 罗 西  

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权 

专家证词 

就业 

合同 

版税 

其他 

大学卫生网 ;多伦多大学无 

运动障碍 4, Else vie r, Saund e rs;帕金森病 :非运动非多巴胺
能特征，Wile y- Bla ck w el l ;《帕金森病 :患者和家庭完整
指南》，约翰·霍普金斯出版社 ;《神经退行性疾病，常
见运动障碍陷阱》，剑桥大学出版社 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

劳尔·卡雷亚神经研究所 (FL EN I)无 

没有
一个 

没有
一个

斯特雷·范德维恩

Bart van de Warrenburg

合同版税
其他 

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权 

专家证词 

就业 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

Stichting Beatrixoord Noord-Nederland 

没有
一个 

没有
一个 

格罗宁根大学，格罗宁根大学医学中心，格罗宁根，
荷兰 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 



医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

没有
一个 

没有
一个 

独特的维科治疗学 

没有
一个 

马来西亚吉隆坡大学医学中心客座教授 

Radboudumc, Hersenstichting, ZonMW, Gossweiler Foun- 

奖助
金 



知识产权专家证词雇佣  

合同 

版税 

其他 

汤 姆·沃纳 

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权 

专家证词 

就业 

合同 

版税 

其他 

卡 佳罗曼 

医疗相关领域咨询的股票所有权 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权专家证词雇佣  

合同 

版税 

其他 

dation 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

施普林格自然- BSL 无 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

医学研究委员会，威康信托，R eta Lila Weston 医疗信
托，Rose t re es 基金 会，M SA 信 托无 

没有
一个 

伦敦大学学院 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 

德国研究基金会、运动障碍 学会、D am p 基金会、迈 克
尔 J.福克斯基金会 (G P2 项目 ) 

没有
一个 

没有
一个 

Lübeck 大学 



没
有
一
个 

没有
一个 

没有
一个

克里斯汀•克莱
因

顾问委员会合作
伙伴荣誉 

医疗相关领域咨询的股票所有权 没有
一个 

Centogene 的医学顾问，用于运动障碍(不包括帕金
森病)的基因检测 

Retro m er 治疗学科学咨询委员会无 

没有
一个 

Else Kroen e r Frese nius 基金会科学顾问委员会 

德国研究基金会 ;BM BF;蒙古包- 

奖助
金 



知识产权专家证词雇佣  

合同 

版税 

其他 

康 妮马拉斯 

医疗相关领域的股权咨询 

顾问委员会 

合作伙伴关
系 

谢礼 

奖助
金 

知识产权专家证词雇佣  

合同 

版税 

其他 

man 研究基金会 ;迈克尔 J.福克斯基金会、国际帕金森和
运动障碍协会、欧洲共同体 ;Lüb ec k 大学的校内基金 

没有
一个 

没有
一个 

Lübeck 大学 

没有
一个 

牛津大学出版社 

没有
一个 

没有
一个 

神经内分
泌的 

没有
一个 

没有
一个 

马拉斯博士是灰质技术的顾问，并作为迈克尔 J.

福克斯基金会和帕金森基金会 (美国 )的指导委员
会成员获得经济补偿。 

迈克尔 J.福克斯基金会、加拿大卫生研究所、帕
金森基金会 (美 国 )、 国际帕 金森和运 动障碍 学会、
韦斯顿大脑研究所、 T h e ra va n ce 公司、
Centog e ne 

没有
一个 

没有
一个 

大学卫生网 

没有
一个 

没有
一个 

没有
一个 


