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线粒体脑肌病（mitochondrial encephalomyopathy，ME）

是一组以线粒体功能障碍为特征的遗传代谢性疾病。流

行病学调查提示，ME儿童患病率约为4.7/10万[1]，该病发

病率低，临床表现复杂，且诊断难度大，现就1例ME的病

例进行分析总结。

1    临床资料

患者，女，16岁，主因“左侧肢体无力伴左下肢不自主

抖动7小时”入院。患者本次发病缘于7小时前与同学争

吵后出现左侧肢体无力，表现为左手持物不稳、左下肢行

走费力伴左下肢不自主抖动，症状持续不缓解。既往史：

2型糖尿病3个月。患者有早产史，动作发育相对同龄人

稍显迟缓，自幼不能耐受运动。家族史：母亲有2型糖尿

病史，父亲和1个妹妹体健。神经系统查体：神清语利，反

应迟钝，左侧肢体肌力4级，右侧肢体肌力5级，左下肢不

自主抖动，左侧共济运动欠稳准，左侧巴氏征阳性，余查

体未见异常。入院后查动脉血气分析：乳酸2.5 mmol·L-1；
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侧相应部位正常组织相比，N-乙酰天冬氨酸（N-acetyl 

aspartate，NAA）浓度降低，胆碱/肌酸升高；右侧顶叶病灶

区域可见倒置乳酸峰（图2）。外周血基因检测示：线粒体

基因检测区域m.3243A>G异质性突变（异质性55.77%）。

出院诊断：线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作

（mitochondrial encephalomyopathy with lactic acidosisand 

stroke-like episodes，MELAS）。随访：45个月后复查头颅

MRI，右侧顶枕叶病变范围较前缩小，双侧额顶叶脑回增

多，脑沟较深（图3），病情平稳，无复发。

头颅MRI示：右侧顶枕叶急性脑梗死（图1），其余辅助检

查未见明显异常。

诊疗经过：患者急性起病，存在急性神经功能缺损表

现，核磁DWI序列顶枕叶高信号，呈类花边征样改变，且

病灶不符合颅内单支大动脉流域分布特点，结合辅助检

查，考虑代谢性疾病ME，给予三磷酸腺苷二钠、维生素B、

辅酶Q10治疗，患者肌力较前明显好转。为进一步明确

诊断就诊于北京某三甲医院，查磁共振波谱（magnetic 

resonance spectroscopy，MRS）示：右侧顶叶病灶区与左

注：A. 右侧顶枕叶DWI稍高信号（箭头所示）；B. 右侧顶枕叶T1低信号（箭头所示）；C. 右侧顶枕叶T2高信号（箭头所示）；D. 右侧顶枕叶

T2 FLAIR稍高信号（箭头所示）。

图1     发病时头颅MRI

注：A. MRS定位右侧顶叶病灶区域（箭头示倒置乳酸峰）；B. MRS定位左侧相应部位正常脑组织。

图2     发病10 d头部MRS

注：A. 右侧顶枕叶DWI等或稍低信号（箭头所示）；B. 右侧顶枕叶T1稍低信号；C. 右侧顶枕叶T2稍高信号；D. 右侧顶枕叶T2 FLAIR呈高

或边缘高信号。

图3     发病45个月头颅MRI
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2    讨论

ME临床分型多样，其中MELAS最常见，约占ME的

15%～25%[2]。MELAS病理生理复杂，是一种由线粒体

DNA（mitochondrial DNA，mtDNA）或核DNA突变导致的

多系统代谢性疾病。基因检测是诊断MELAS的金标准，

20余种mtDNA突变与MELAS相关，最常见的突变类型为

m.3243A>G突变，约占MELAS患者的80%[3]，mtDNA具有

母系遗传的特点，且突变比例与疾病严重程度相关。患

者及母亲、妹妹外周血基因检测均显示m.3243A>G点突

变，但突变比例存在差别，母亲突变比例20.10%，妹妹突

变比例42.06%。患者及其母亲、妹妹存在母系遗传特点，

患者基因突变比例（55.77%）高于其母亲及妹妹，患者出

现运动不耐受及神经系统症状，其母亲仅表现为糖尿病

病史，妹妹则无明显临床表现。

突变mtDNA基因异质性高，可以导致不同组织器官

功能障碍，临床表现复杂多样[4]。卒中样发作是MELAS
的标志性症状，主要表现为偏盲、轻偏瘫等[5]。71%～96%

的MELAS患者会出现癫痫发作[6]。运动不耐受是该病的

首发症状，少数患者可出现内分泌、胃肠道、精神异常等

临床表现，应注意鉴别[7]。本例患者自幼不能耐受运动，

学习能力欠佳，此次以卒中样发作为主要表现就诊，提示

患者存在多系统功能障碍表现。

MRI是诊断卒中样发作的首选检查。头颅MRI典型

表现为：梗死灶主要累及枕颞顶叶，呈脑回样异常信号

影，病灶不符合颅内动脉的流域分布，且随着疾病发展病

灶部位会出现脑萎缩征象，软化灶少见[8]。MELAS的MRS
表现具有特征性，主要表现为病变部位NAA峰值降低及

增高的乳酸峰，且乳酸峰越高，临床表现越明显，部分患

者在病情好转时乳酸峰可降低或消失[9]。本例患者头颅

MRI提示顶枕叶急性脑梗死，呈类花边征样改变；MRS提

示病灶部位存在NAA峰值减低及倒置乳酸峰；复查头颅

MRI，出现脑萎缩征象。

目前，MELAS尚无有效的治疗方法。辅酶Q10具有

抗氧化并稳定ATP产生的作用，有证据表明辅酶Q10单独

使用可降低乳酸水平[10]。维生素在线粒体氧化呼吸链中

发挥关键作用，对于能量产生具有重要作用[11]。患者入

院后诊断ME，给予三磷酸腺苷二钠、维生素B、辅酶Q10
治疗，症状好转；于北京某三甲医院就诊后给予辅酶Q10、

维生素治疗；患者服药治疗期间病情稳定，未出现症状反

复或疾病进展。

MELAS临床表现存在异质性且预后较差，早期识别

和管理对于降低致残率和提高患者生活质量至关重要，

在临床工作中应仔细鉴别，避免漏诊、误诊。
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