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1 例罕见家族性偏瘫性偏头痛患儿的护理
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摘要：总结 1 例罕见家族性偏瘫性偏头痛患儿的护理经验。护理要点：在诊断未明时积极做好抽搐发作伴意识障碍

的急救护理；规范采集基因标本流程；在确诊后合理使用镇痛药及预防头痛药；面对患儿及家属焦虑心理采取健康宣教、

心理疏导、认知矫正等心理护理方法，帮助舒缓焦虑情绪；出院后建立罕见病个案管理随访跟踪，科普预见性护理方法，

了解患儿及家属需求，为患儿提供人文关怀。经上述护理，患儿出院后未再发作头痛抽搐，正常生活、学习。
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家 族 性 偏 瘫 性 偏 头 痛 (familial hemiplegic migraine，
FHM)，是一种罕见的遗传性疾病，是先兆偏头痛 (migraine 
with aura，MA) 的一种少见亚型，多数在儿童期起病，常见

19 号染色体的 CACNA1A 基因或 1 号染色体的 ATP1A2 基因

突变 [1]。FHM 临床表现可为单一偏瘫性偏头痛发作，也可伴

严重的反复昏迷和持续偏瘫、进行性小脑共济失调、急性脑病、

癫痫、短暂性失明等，疾病发作后的神经功能缺陷可达数小

时至数天，并可能比相关的偏头痛持续时间更长 [2]。2021 年

我院收治 1 例 CACNA1A 基因突变致 FHM 患儿，表现为发

作性头痛伴意识障碍、呕吐、发热、双侧肢体强直发作等，

伴肢体肌力下降，患儿三次住院诊疗，经急救、镇痛及密切

护理，患儿 2023 年 2 月 6 日出院后定期随访未再头痛发作，

正常生活、学习。现将护理经验总结如下。

1 临床资料

患儿女，8 岁，2023 年 1 月 31 日因“反复发作性意识

障碍 1 年余，再发 2 小时” 入院。入科查体：意识模糊，烦

躁，瞳孔正常，左侧指鼻试验阳性，巴氏征阴性，常规实验

室检验均未见异常，MR 提示小脑（包括蚓部）萎缩改变。2
月 1 日患儿神志清楚，诉阵发性、游走性头痛及腹痛，期间

出现一次一过性右上肢远端肌力下降，持续 20 min 后自行恢

复。治疗予对症处理，口服西比灵、丁苯酞、辅酶 Q10、复

合维生素 B。回顾患儿病史，围产史无异常，生后语言、运

动发育落后，于当地康复治疗后逐渐与同龄儿相仿，曾查遗

传代谢病氨基酸和酰基肉碱谱分析未见异常。患儿于 2021 年

10 月 5 日首次发病，突发右枕部持续性头痛，后出现意识障

碍及左侧肢体活动障碍，伴呕吐、发热，查血像及脑脊液指

标未见异常，CT 平扫无异常，脑电图示背景异常。MR 平扫

示 T2 及 Flair 像右侧颞顶枕叶部分区域脑实质信号较对侧略

高；DWI 示右侧额顶枕叶皮层区域似见散在数个点样高信号；

增强 MRA 未见异常。考虑脑炎，予丙球及甲强龙免疫调节

及对症治疗后神志逐渐转清，肌力逐渐恢复。10 月 21 日出

院后患儿无特殊不适，但复查脑电图仍有背景异常。2022 年

8 月 1 日二次发病，为晨起突发肢体乏力，意识渐转模糊、

烦躁至昏迷，伴喷射性呕吐、高热（39℃）、抽搐一次，为

双侧强直发作，持续 4 分 30 秒自行缓解，查血像、脑脊液、

CT、增强 MRA、MRV 未见异常。脑电图示背景异常。MR
平扫提示小脑（包括蚓部）萎缩改变，右侧侧脑室后角旁斑

点状信号；PET-CT 提示小脑萎缩改变伴代谢减低，右侧大

脑额颞枕顶叶及左侧基底节代谢较对侧减低，予甲强龙免疫

调节、丁苯酞改善循环及其他支持治疗。8 月 5 日神志转清

楚，诉阵发头痛，查体示左侧肢体肌力较弱，左侧指鼻试验

阳性。进一步检测干血片遗传代谢病筛查阴性，基因检测提

示：CACNA1A：c.1997 C>T (p.T666M)。患儿两次就诊时以

进行性意识障碍为主要症状，伴发热、呕吐、头痛、抽搐等，

经免疫治疗后好转，病史似脑炎表现，后考虑患儿反复发作，

突发突止，基因检测发现 CACNA1A 点突变，结合病史根据

2018 年《IHS 国际头痛分类第 3 版》最终诊断为 FHM。

2 护理

2.1 加强抽搐及意识障碍急救，防止并发症及意外事件

发生

该患儿发病时抽搐，呈四肢强直发作，进行性意识障碍，

采取的护理措施：①根据儿童癫痫持续状态诊断治疗的中国

专家共识（2022）推荐 [3]：发作 0～ 5 min 给予管理气道、呼吸、

循环功能，监测生命体征，氧疗 , 开放静脉通道；发作 5 ～ 20 
min 遵医嘱给予解痉镇静药物咪达唑仑 5 mg/ 剂，肌注；②对

患者进行神经系统评估和观察，抽搐发作时先记录时间，有

条件让家属拍摄发作时的影像，护士进行神经系统评估，包

括指令运动、意识水平、语言功能，为医生诊断及用药提供

可靠依据；③进行脑电图（EEG ）监测；④发作后护士对患

儿及家属表示尊重和同情，同时注意患儿安全防护，防止跌

倒 / 坠床，意外磕伤等不良事件；⑤集中护理操作，避免刺

激患儿；⑥按照 2018 年版美国意识障碍实践指南推荐 [4]：针

对儿科患儿采用修订版昏迷恢复量表（CRS-R）每天进行动

态标准化行为评估，患者总分从 4 分逐渐升到 22 分，意识从

昏迷到清醒，结合常规昏迷护理，最终患儿未发生皮肤压力

性损伤、误吸、跌倒 / 坠床、感染、意外伤害等并发症。

2.2 提升基因组学知识，规范采集基因标本流程

基因检测是精准医学的前提，根据科室测试结果反映

护士的基因组学知识水平普遍较低，采取具体措施如下：①

科室主任组织多学科团队培训，培训师资包含相关基因检测

专家、神经内科医生、检验科技师，对护理人员进行了基因

学相关内容的培训，培训结束后进行理论和技能考核 , 考核

合格率为 100%；②每月参与科室基因检测的疑难病例讨论 ,
共同讨论并拟定个体化诊疗及护理方案；③制定科室常见的

基因检测血液标本的采集规范，提高护理人员对基因检测的

知晓情况，解答患儿及家属相关疑问，从而提高患儿及家属

满意度，避免用错采血管、采血量不够、发生凝血，储存不

当等采血不良事件的发生，保证检测标本的质量。结局：本

例患儿及家属历经遗传代谢病氨基酸和酰基肉碱谱分析、高

精度临床全外显子组测序、高精度线粒体基因组检测，经静

脉采血各 2 mL，EDTA-K2 抗凝，室温 20℃ ～ 25℃保存，

30 min 内送检相应的检测中心，干血片遗传代谢病筛查时采
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用注射器不带针头制备血斑 ( 接头悬滴法 ) ∶ 采用标准的静

脉采集穿刺程序采血，将针头取下，直立注射器接头朝向采

集圈轻压针栓，使一滴血滴滴入采集圈，形成完整的血斑达 
8mm 以上，在室温 20℃ ～ 25℃保存，湿度控制在 30% ～ 
50% 左右下干燥 1 h，完全干燥后，将标本密封保存于 4℃ ～ 
8℃冷藏室内待检。基因检测过程中未发生采血环节不良事件，

责任护士按规范完成相关健康教育。

2.3 合理使用镇痛药及预防头痛药，减少药物不良反应

根据 2020 版欧洲神经病学昏迷和其他意识障碍诊断指

南推荐 [5]：使用修订版疼痛昏迷量表（NCS-R）定期监测患

者不适迹象，患者在意识障碍期 NCS-R 评分 ≤3 分，未使用

药物干预，神志清醒后主诉头痛，采用数字评定量表（NRS）
工具评估患儿疼痛强度，疼痛强度 ≤3 分，采取非药物干预措

施，如热敷按摩，分散注意力等，疼痛强度 4-6 分，通知医生，

遵医嘱使用镇痛药物，对乙酰氨基酚是一种较为安全且耐受

性较好的药物，适用于轻 - 中度的头痛发作，3 个月以上婴儿

及儿童也可应用，对乙酰氨基酚和非甾体抗炎药通常是急性

治疗的首选 [6]，疼痛强度 ≥7 分，遵医嘱调整镇痛药物。主管

医生根据中国偏头痛诊治指南（2022 版）对患者进行了预防

性止痛用药，采用钙通道拮抗剂：氟桂利嗪，它是证据级别

较强的预防性药物，最常见的不良事件是镇静和体重增加，

长期、大剂量使用可能导致锥体外系反应。护士在用药护理

中做到跟患儿及家属宣教药物的副作用，定期监测药物的血

液浓度，每周监测患者体重，观察药物的副作用症状，药物

治疗从单药、小剂量开始，根据患儿对药物的耐受程度，缓

慢加量至推荐剂量或最大耐受剂量，同时注意对每种药物应

给予足够的观察期以评估疗效。为避免回忆偏倚，协助患者

记录头痛日记以评估治疗效果。结果：患儿头痛能有效控制，

不影响生活及学习，体重控制在正常范围，无锥体外系反应

及其它药物不良反应。

2.4 关爱患儿和家属，全程动态心理护理舒缓焦虑情绪

由于 FHM 是一种罕见的疾病，目前无特效药治疗以及

家属对疾病发展不确定感都会引发心理压力大出现焦虑等症

状，且该患儿反复头痛，多次出现意识障碍，患儿心理压力大、

敏感、脆弱，继而出现了焦虑、负性情绪等表现，针对上述情况，

采取护理措施如下：①全面评估家属对 FHM 疾病相关知识

的需求了解程度，并进行一对一的科普教育以缓解其焦虑情

绪及疾病发展不确定感；②了解患儿家庭经济条件，协助解

决所遇到的经济困难问题，寻求社会的经济支持和帮助，并

进行政策倡导；③主动提供心理咨询鼓励家属表达自己的心

理感受，接纳患儿的病情；④值班护士采用流程化沟通模式

(CICARE) 进行健康教育，与以护士为主导的传统健康教育不

同， CICARE 是一种以步骤为导向的有效沟通方法 , 即接触、

介绍、沟通、询问、回答及离开，标准化的流程可提高健康

教育效率 , 有利于护士明确患者对疾病知识的相关需求 , 给予

针对性解决 [7]，护理过程中随时关注患儿的心理动态，告知

患儿负性情绪对其病情的影响，鼓励表达出自己内心感受，

宣泄出心中不良情绪；告知家属尽量接纳患儿的负性情绪，

表达温暖，以改善其焦虑症状；⑤对患儿进行认知矫正治疗、

正念疗法和并定期评估其焦虑情况。结果：患儿住院期间采

用儿童焦虑性情绪障碍筛查表（SCARED），评分 34 分，出

院时 SCARED 评分为 22 分，患儿的焦虑情绪减轻。患儿妈

妈在入院后出院前采用焦虑自评量表（SAS），两次自评结

果从重度焦虑减轻为轻度焦虑，患儿家庭经济良好，家庭照

顾者能力较好，情绪稳定，能接受医疗护理的健康教育，就

医用药依从性高。

2.5 建立罕见病个案管理，科普预见性护理方法

建立儿童神经系统罕见病个案管理，科普预见性护理方

法，让家属掌握患儿疾病发作快速识别及处理原则，若出现

严重抽搐症状以及意识障碍第一时间打急救电话，同时保持

镇静。有报道 [8] 指出出院前和出院后 2 周是脑损伤患者及照

顾者对出院后康复知识和技能需求最大的阶段，通过延续性

护理可满足其需求。该患儿在专人个案管基础上，由经验丰

富的护士组成护理团队，在出院后 1 周、 2 周、 1 个月、3 
个月通过电话随访和视频访视对其进行跟踪护理，了解患儿

康复需求，告知按时吃药的重要性，严密观察不良反应，指

导记录疼痛日记及用药情况，细心观察识别早期发作前的先

兆症状以及诱发因素，降低头痛发作频率，避免抽搐发作后

意外受伤。

3 小结

本例患儿以反复急性发作性意识障碍起病，诊疗过程曲

折，最终确诊为罕见遗传性疾病 FHM。患儿三次住院期间，

儿科中心护理团队与医生通力合作，在诊断未明时积极做好

抽搐发作伴意识障碍的急救护理，规范采集基因标本流程；

在确诊后合理使用镇痛药及预防头痛药；舒缓患儿及家属焦

虑情绪；出院后建立罕见病个案管理，积极随访跟踪并提供

帮助。
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