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病例摘要 

 男，41岁 

 现病史： 

 左眼闪光感伴头晕2周，双眼左侧同向偏盲、左侧肢体运动欠协调

10天 

 当地医院头颅CT提示右侧颞叶低密度影，考虑“脑梗死” 

 1周前出现记忆力减退，主要表现为方向感差，伴乏力，遂入我院

就诊 

 入院后2天出现进行性肢体无力，间断头晕、恶心、呕吐 



  查体： 

  定向力障碍，双眼左侧同向偏盲，左侧肢体肌力IV级 

  既往史： 

 8年前癫痫大发作一次，脑电图提示异常放电，之后间断出现双手抖

动伴眼球上翻 

 1年余前出现烦渴、体重下降，入外院检查发现血糖升高，诊断“糖

尿病”，当时伴高热，诊断“病毒性脑炎”，经对症治疗后发热症状

消失。之后易困倦。 

 间断口服阿卡波糖、左乙拉西坦治疗 



 认知评估： 

 MMSE智能精神状态检查量表：30分（≥27分正常） 

 蒙特利尔认知评估：27分（≥26分正常） 

 肌电图： 

 胫神经传导速度测定（-） 

 反射测定（-） 

 24小时动态脑电图（发作间期）：右中央区、右后头区导联可见大量非

同步低中不规则混合慢波伴尖慢波放电 

 眼底检查：双眼视网膜神经上皮脱离 

 听觉检查：双侧感音神经性耳聋 



 心电图：双心室肥大，T波异常 

 心脏超声（-） 

 血管超声：双侧颈部动脉（-），双侧下肢动静脉（-） 
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 血常规： 

 白细胞计数：12.00×109/L ，中性粒细胞（NEUT）:79.70%

（40%-75%） 

 甲功、肿瘤标志物（-） 

 ESR、CRP、RF、ASO、抗核抗体谱、血管炎相关抗体、自身免疫性

脑炎抗体（-） 

 脑脊液生化、常规、墨汁及抗酸染色（-），脑脊液细胞学检测（-） 

 生化及心肌损伤标志物： 

 AST：57.2IU/L （15-40），LDH-1：74.0U/L （15-65） 

 LDH、CK、CK-MB、羟丁酸脱氢酶、肌红蛋白、肌钙蛋白（-） 



 

T2WI T1WI FLAIR DWI 

头颅MRI：右侧颞叶、枕叶可见大片状T1WI低信号，T2WI及

FLAIR稍高信号，DWI呈高信号，亚急性脑梗死？脑炎？ 
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MRI增强：右侧颞枕叶病变似轻度强化 
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18F-FDG PET/CT脑代谢显像 

右侧顶枕颞叶密度与代谢

呈大片状减低，走行与血

管供血区不符，且范围大

于MRI异常信号区 



（糖负荷）FDG 心肌代谢 

（糖负荷）FDG 心肌代谢 

（糖负荷）FDG 心肌代谢 

MIBI 心肌灌注 

MIBI 心肌灌注 

MIBI 心肌灌注 

    该患者心电图及心肌酶异

常，提示可疑心肌受累，为

进一步明确诊断行心肌显像，

结果显示： 

1、左心室部分前壁、部分侧

壁、部分下壁及间壁大部代

谢减低，提示线粒体呼吸链

缺陷引起代谢异常 

2、心肌灌注显像大致正常，

提示此病并不影响血管供血 

 

另外，此结果也从功能影像

方面为此病发病机制阐释提

供依据 



  静息乳酸：2.10mmol/L （1.0-1.7mmol/L） 



诊  断 

 肌肉活检病理： 

 肌源性损害，符合线粒体肌病的病理损害 

 患者有卒中样发作，颅内病灶未见明确责任血管，且合并癫痫、2型糖

尿病、心肌损害、视网膜病变及感因性耳聋等，血清乳酸高，符合线

粒体脑肌病诊断标准 

 临床诊断：线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作（MELAS综合征） 



MELAS综合征 

 线粒体脑肌病伴高乳酸血症和脑卒中样发作，简称MELAS综合征

（Mitochondrial myopathy, Encephalopathy, Lactic Acidosis, and 

Stroke-like episodes），是最为常见的线粒体脑肌病类型，于1984年被

首次报道 

 见于青少年，10-40岁发病 

 25%患者有家族史，多为母系遗传，也可为散发，最常见的突变为发生

在线粒体DNA3243位置上A变成G的点位上（mtDNAA3243G）  



 常以卒中样发作起病，主要表现为突发的神经系统功能缺失的症状和

体征，包括偏瘫、失语、偏盲、共济失调 

 常伴有头痛、癫痫及认知功能减退 

 通常伴有身材矮小，多毛、糖尿病及神经性耳聋等 

 心脏及肌肉受累，可表现为易疲劳，四肢肌力减弱，眼外肌瘫痪，心

肌肥厚，进行性左心室扩张及收缩功能减弱，心律失常等 



 脑MRI改变为临床诊断提供重要的依据，常表现为枕、颞、顶叶

皮质出现大片长T1、长T2信号，病变不符合大血管分布区域，可

呈游走性、可逆性 

 线粒体机能障碍导致呼吸链缺陷，病灶区呈低代谢 

 肌肉活检及基因检测明确诊断 

 



MELAS心脏受累 

 大约1/3MELAS综合征的患者发生心脏功能障碍 

 肥厚性重塑是线粒体心肌病的早期表现，进而发展为扩张型心肌

病，传导缺陷和心室预激发生于相当大比例的患者中 

 MELAS综合征可能发生严重的心脏并发症，包括恶性心律失常，

心衰和心脏骤停 

 存在心肌病的MELAS患者预后更差 



小 结 

• 本例线粒体脑肌病患者PET脑代谢显像及心肌代谢显像显示多处代谢活

动减低，但是与血管分布范围不符，为临床医师提供该疾病累及病变程

度及范围 
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