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Abstract: Background: RT-QuIC (Real-Time QuIC) is a clinical diagnostic method that detects trace proteins in samples 

through protein amplification. According to the international CJD diagnostic criteria, RT-QuIC provides diagnostic evidence 

that is second only to that of pathology. Presently, this approach remains underutilized in China. Case Report: A 76-year-old 

female patient was admitted to the hospital for a period of two weeks, characterized by a general slowing of her cognitive 

responses. A physical examination revealed elevated levels of cognitive impairment, as indicated by a Mini-Mental State 

Examination (MMSE) score of 12 and a Montreal Cognitive Assessment (MoCA) score of 8. An electroencephalogram (EEG) 

revealed moderate abnormalities, characterized by intermittent high-amplitude delta waves (frequency 3–3.5 Hz) across 

multiple leads and short-range rhythmic discharges in several leads. A magnetic resonance imaging (MRI) scan revealed the 

presence of ribbon-like changes in the parietal and temporal cortical regions on diffusion-weighted imaging (DWI) sequences. 

CSF testing for 14-3-3 protein yielded a negative result, while RT-QuIC testing produced a positive result. Treatment: The 

primary management strategy encompassed the provision of supportive care and the management of symptoms. The clinical 

outcome is as follows: The treatment response was unsatisfactory, with a rapid disease progression over a 52-day period. The 

patient exhibited a progressive deterioration in visuospatial function, accompanied by the emergence of myoclonus, tremor, 

urinary and fecal incontinence, and motor mutism. Conclusion: RT-QuIC testing has the potential to enhance diagnostic 

specificity and sensitivity in patients suspected of having Creutzfeldt-Jakob disease (CJD). 
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摘要：背景：RT-QuIC实时震荡诱导转化蛋白扩增是一种临床诊断方法，通过蛋白扩增来检测样本中的微量蛋白。在

国外的克-雅病（CJD）诊断标准中，RT-QuIC 提供的诊断证据等级仅次于病理学。目前，该方法在中国仍未得到广泛

应用。病例介绍：患者为一名76岁女性，因“反应迟钝两周”入院。体格检查显示患者存在高级认知功能障碍，MMSE

评分为12分，MoCA评分为8分。脑电图（EEG）显示中度异常，多导联出现偶发高幅δ波（频率3–3.5 Hz），并在多导

联出现短程节律性发作。MRI显示顶叶和颞叶皮质DWI序列呈绸带样改变。脑脊液（CSF）检测14-3-3蛋白为阴性，

RT-QuIC检测呈阳性。治疗：主要的治疗方法是支持治疗和症状管理。临床效果：治疗反应较差，疾病过程在52天内

如闪电般进展。患者逐渐出现了视觉空间障碍、肌阵挛、震颤、大小便失禁和运动性缄默。结论：对于疑似克-雅病(CJD)

的患者，可以进行RT-QuIC检测，从而提高诊断的特异性和敏感性。 
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1．引言 

克-雅病（Creutzfeldt-Jakob disease），既往又称为亚

急性海绵状脑病或皮质-纹状体-脊髓变性，是一种罕见的

致命性中枢神经系统退行性疾病。细胞朊粒蛋白（cellular 

prion protein, PrPC）可在人体内正常表达，当其发生错误

折叠，就会形成病理性的羊瘙痒病朊粒蛋白（scrapie prion 

protein, PrPSc）。新生成的PrPSc 会继续诱导更多PrPc 发

生构象转化，并在大脑内发生异常聚集，损伤神经元，从

而导致疾病的发生。克 -雅病临床上分为散发型CJD

（sporadic CJD, sCJD）、遗传型CJD（genetic CJD, gCJD）、

医源型CJD（iatrogenic CJD, iCJD）和变异型CJD（variant 

CJD vCJD） 4种。散发性占85%。我们报道1例以快速进

展性痴呆为主要表现，仅实时震动诱导蛋白扩增RT-QuIC

阳性的散发型克-雅病sCJD，旨在提高对本病的认识，减

少误诊和漏诊。 

2．临床资料 

2.1．一般资料 

患者、老年女性，77岁，退休职工。 

主因“反应迟钝伴步态不稳、幻觉2周”于2025年6月16

日入院。 

现病史：患者于2025年6月1日开始出现记忆力减退，

忘记取牛奶，家人发现性格改变，言语减少，社交退缩，

不回复微信。开灯找不到开关，在家找不到卫生间，不会

用手机，不会开水龙头洗手。走路不稳，步态、动作不协

调，凭空觉得有人和她说话，行为不受控制，爬地上擦地，

只能回答简单问题，总是发呆。患者自诉头晕、昏沉感。

不伴有四肢僵硬、抽搐、言语不利、饮水呛咳、吞咽困难

及肢体活动不灵。于6月7日就诊于我科门诊，完善头颅

MRI提示:顶叶、颞叶皮质信号异常，低血糖脑病?克-雅病?

当时建议住院，家属拒绝，症状逐渐加重，认知功能下降

迅速，是否吃过饭，吃的什么瞬间忘记，不认识手机。故

月6月16日再次就诊于门诊，要求住院治疗。 

既往史：高血压病史20余年，平素口服替米沙坦片

40mg/日，血压控制尚可。平素偶有心慌，心电图提示心

肌缺血改变，口服麝香保心丸、维生素E、美托洛尔片。

患者平素性格开朗，能照顾周围人的情绪，性格外向，社

交活跃，爱发微信，生活自理能力好。 

体征:神志清晰，语言流利，高级功能减退，记忆力、

计算力、执行力、定向力、自知力均减退，MMSE评分：

12分、MoCA评分：8分；眼动充分，眼震(-)，颅神经(-)，

四肢肌力正常，肌张力适中，腱反射存在，病理反射未引

出，脑膜刺激征阴性。 

2.2．检查 

血常规:白细胞4.4x10
9
/L，血红蛋白115g/L ，血小板

174.0 x10
9
/L，中性粒细2.10x10

9
/L，中性粒细胞比率47.7% 

肝功能:天冬氨酸氨基转移酶19.9U/L，丙氨酸氨基转

移酶9.2U/L，白蛋白43.2g/L 

肾功能：尿素 7.87mmol/L 肌酐：93.9mmol/L 

甲状腺功能：TSH 4.510uIU/mL FT4 15.7pml/L FT3 

4.93pml/L 

叶酸 4.93ng/L 维生素B12 472pml/mL 

电解质：钾  4.71 mmol/L 钠  136.0 mmol/L 氯 

104.0mmol/L 

血糖：5.66mmol/L 

脑脊液（CSF)：自勉脑抗体： 抗NMDAR抗体(-) 抗

AMPAR1抗体(-) 抗AMPAR2抗体(-) 抗LGI1抗体(-) 抗

CASPR2抗体(-) 抗GABABR抗体(-) 抗DPPX抗体(-) 抗

IgLON5抗体(-) 

 

图1 中度异常脑电图。 
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脑脊液常规和生化: 外观无色透明 潘氏实验(-) 红

细 胞 0.0x10
9
/L 白 细 胞 30x10

9
/L 腺 苷 脱 氨 酶 

CSF-ADA<1.0 U/L 乳酸脱氢酶CSF-LDH 83U/L 葡萄糖

CSF-GLU 3.44 mmo1/L 天冬氨酸氨基转移酶CSF-AST 

95U/L乳酸CSF-LAC 2.01 mmol/L总蛋白CSF-TP 382 mg/L 

14-3-3蛋白：(-) RT-QuIC 阮病毒检测：(+) 

脑电图：中度异常脑电图，各导联散在3-3.5HZ频率

的高波幅δ波散在短程节律阵发于各导（图1） 

核磁：DWI序列高b值示颞叶、顶叶皮质可见条状轻

中度弥散受限，呈“绸带样”，ADC图呈略低信号，余各序

列未见明显异常。右侧额叶皮层侧脑室周围可见散在斑点

状长T1、长T2信号影，T2-Flair序列病灶呈高信号，DWI

序列高b值示未见明显弥散受限:SWI序列示脑内未见明显

异常低信号影。脑室系统形态尚可，脑沟裂未见明显增宽

加深，中线结构居中。MRA示:双侧颈内动脉颅内段和双

侧椎基底动脉、大脑前、中动脉、后动脉走行尚可，管僵

硬毛糙，管腔未见明显狭窄。波谱提示：左侧额顶叶，右

侧顶叶病灶区Cho峰未见增高，NAA峰可见降低Cr未见增

高，可见乳酸峰。（图2） 

 

图2 核磁。 

2.3．诊断与鉴别诊断 

诊断：散发型克-雅病（sCJD） 

鉴别诊断： 

1) 感染性疾病：如病毒性脑炎，多呈急性起病，病

程中多有发热，疾病早期可出现痫性发作、意识

障碍等表现，脑脊液检查可发现细胞数、蛋白等

异常，根据上述特点，不能除外，但是住院期间

曾经应用抗病毒治疗，但是效果欠佳，且在治疗

期间仍逐渐进展加重； 

2) 自身免疫性疾病：如副肿瘤性和自身免疫性脑炎，

患者通常表现为认知障碍、行为或人格改变、共

济失调、癫痫以及其它神经症状，但多有自身免

疫性脑炎相关抗体阳性等特征，此患者自免脑的

抗体均为阴性，而且认知功能减退快速进展的特

点，故不支持。 

3) 代谢性疾病：如维生素B1缺乏，患者可有长期酗

酒、营养不良等诱因，头颅MRI在乳头体、第三

脑室、中脑导水管周围可有异常信号，与克-雅病

的影像学表现有差异，入院后完善化验除外血糖、

叶酸、维生素B12、血糖等的代谢异常。 

4) 神经元核内包涵体病：特征性影像学改变为皮髓

交界处弥散加权成像高信号，与克-雅病的影像学

表现有区别，且其病理特征为神经元核内包涵体，

与克-雅病的海绵状变性等病理改变不同。 

2.4．治疗过程 

暂给予患者抗病毒治疗（阿昔洛韦 0.5/次 Q8h 静脉

点滴）10日，口服多奈哌齐，脑脊液外送化验，并等待结

果回报，但在住院期间患者的认知功能逐渐减退，待阮病

毒化验结果回报为阳性后，再次沟通病情后家属拒绝继续

治疗，要求出院回家。 

2.5．治疗结果、随访及转归 

患者的症状进展明显，出院后随访两次，家属诉患者

逐渐出现震颤、肌阵挛，大小便失禁，不认识家人，发病

第52日出现无动性缄默，生活完全不能自理。 

3．讨论 

克-雅病是罕见的致命性中枢神经系统退行性疾病，

又称亚急性海绵状脑病，或皮质-纹状体-脊髓变性[1]，其

发病原因是由于神经元细胞表面表达的生理性朊蛋白错

误折叠形成具有高度β-折叠形式的朊毒体，并作为模板招

募正常折叠的PrPc分子转化为新的PrPsc，导致PrPsc在神

经元内聚集，继而引起神经元破坏，随着新型诊断标志物

和检测方法的快速进步及应用、监测报告体系的构建与完

善，克-雅病患者在国内外的检出呈逐年上升趋势[2]。由

于其潜伏期长，早期症状存在异质性，导致该病的早期识

别和诊断存在一定困难，增加了其在医疗机构传播的风险，

克-雅病中的散发型sCJD最常见的类型[3]。表现快速进展

的痴呆，均需要常规行脑脊液14-3-3蛋白检测，14-3-3蛋

白在sCJD中具有较高的诊断价值，其主要存在于细胞质中，

同时在细胞膜和细胞器中也有表达，在神经元受损时被释

放进入脑脊液，神经细胞发生损伤、炎症、浸润性肿瘤等

疾病时会不同程度增高，其在 sCJD 的早期诊断中具有重

要意义，诊断灵敏度为88%~97%，特异度为 80%~96%；

有条件的行脑脊液、皮肤或其他组织的实时震动诱导蛋白

扩增RT-QuIC检测[4-6]。RT-QuIC是一种检测标本中极微

量蛋白的方法[7]，目前二代脑脊液RT-QuIC 检测灵敏度

可达90%-100%，特异度可达99%~100%。因其高灵敏性和

高特异性，RT-QuIC已被纳入国外sCJD的诊断标准中[8]。

除脑脊液标本，RT-QuIC检测在鼻黏膜拭子等组织标本中

同样具有较高的灵敏性和特异性[9]。我们报道的这位患者
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14-3-3蛋白为阴性，但是RT-QuIC为阳性，给这位患者的

确诊提供了临床可能金标准。 

sCJD患者中，头颅MRI异常者阳性率96%，典型头颅

MRI表现为至少两个皮层区域出现弥散受限[10](称为缎

带征)。异常信号在MRI不同序列上的阳性率: DWI高信号

者占96%，FLAIR高信号者占56%，ADC低信号者占80%。

受累部位、皮层受累者占52%，皮层和基底节同时受累者

占48%。头颅MRI异常在sCJD诊断中具有重要价值，以

DWI序列最为敏感，病灶模式以单独皮层和皮层/基底节

同时受累为主[11, 12]。这位患者的临床表现为快速进展的

痴呆，但是影像学只是局限于额顶叶皮层，因此临床诊断

早期需要重视核心的症状，典型的影像学改变逐渐才能表

现出来[13]。 

sCJD常规行脑电图(EEG)检查，周期性尖慢复合波

(PSWCs)为中晚期特征性波形[14]。在疾病早期、中期及

晚期，其诊断灵敏度分别为45.8%、62.7%、77.8%。此患

者发病2周的脑电图仅仅表现为慢波，暂时还没有表现为

典型的三向波[3]。 

此患者病程的进展为闪电样，是从轻度认知功能减退

到无动性缄默、肌阵挛、大小便失禁，生活完全不能自己

仅仅52天，快速进展的痴呆是CJD的核心症状，但是也需

要关注头晕等不特异的早期的前驱症状的出现[15]。 

在预防传播感染方面，在2025最新的感染防控专家共

识中提醒，克-雅病可以通过被阮病毒污染的医疗器械，

以及接触人体组织、血液和体液等途径传播，因此需做好

标准预防[3]。 

推荐在疑似克雅病的患者中进行RT-QuIC的检测，提

高诊断的精准性。 
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