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摘  要 

线粒体脑肌病是一组由于线粒体DNA (mtDNA)或核DNA (nDNA)缺陷导致线粒体结构和功能障碍引起

肌肉和中枢神经系统功能异常的疾病。线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作(Mitochondrial en-
cephalomyopathy, lactic acidosis andstroke-like episodes, MELAS)是线粒体脑肌病的最常见类型。

MELAS综合征最常见的原因是MT-TL1基因中的m.3243A > G突变。由于MELAS发病模式和神经系统症

状与缺血性卒中相似，容易误诊。本文通过分析我院1例被误诊为病毒性脑炎的MELAS患者的临床诊疗

过程，以提高对MELAS的诊断认知，并避免延误MELAS患者的治疗。 
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Abstract 
Mitochondrial encephalomyopathies are a group of disorders in which defects in mitochondrial 
DNA (mtDNA) or nuclear DNA (nDNA) lead to mitochondrial dysfunction causing abnormalities in 
the functioning of muscles and the central nervous system. Mitochondrial encephalomyopathy, 
lactic acidosis and stroke-like episodes (MELAS) is the most common type of mitochondrial ence-
phalomyopathy. The m.3243A > G mutation in the MT-TL1 gene is the most common cause of 
MELAS syndrome. MELAS onset pattern and neurologic symptoms are similar to those of ischemic 
stroke and are easily misdiagnosed. This article analyzes the clinical diagnosis and treatment 
process of a patient with MELAS misdiagnosed as viral encephalitis in our hospital in order to im-
prove the diagnostic knowledge of MELAS and to avoid delays in the treatment of patients with 
MELAS. 
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1. 临床资料 

患者，男性，22 岁，2021 年 12 月 25 日因发作性意识不清伴肢体抽搐就诊于我院急诊，患者 2 个月前

有低热、鼻塞、流鼻涕病史，10 天前出现反应迟钝，急诊行颅脑 CT 排除脑出血，予以抗癫痫等对症治疗

后，患者仍有神志恍惚，以“颅内感染”收住神内重症监护室。否认高血压，糖尿病，冠心病等病史。否

认手术外伤史。父母婚配，非近亲。家族中否认类似患者。否认家族遗传性病史。神内重症监护室予以甘

露醇减轻脑水肿，左乙拉西坦控制癫痫，阿昔洛韦抗病毒等治疗。3 次血气分析检查：PH 值 7.27，乳酸 6.4 
mmol/l；PH 值 7.26，乳酸 2.6 mmol/l；PH 值 7.34，乳酸 3.3 mmol/l。心电图：预激综合征。腰椎穿刺检查：

测量脑脊液压力 150 mmH2O，取 10 ml 脑脊液送检，脑脊液蛋白 513 mg/L，革兰染色未检出细菌、未找到

抗酸杆菌、未找到隐球菌。颅脑磁共振平扫 + 强化：左侧颞叶异常信号，脑炎可能性大(图 1(A))。予以对

症治疗后，患者病情好转，转往普通病房进一步诊治。脑彩超-TCD + 发泡实验检查：未见右向左分流。

行颅脑磁共振 MRA + MRV + SWI 检查：MRA 未见明显异常，左侧横窦、乙状窦及颈内静脉较细，SWI
脑实质及脑血管未见明显异常，外送自身免疫性脑炎抗体 6 项：抗体阴性，出院诊断为“病毒性脑炎”。 

患者出院服用左乙拉西坦 1 个月后自行停药 2 天，再次出现 1 次发作性意识不清伴肢体抽搐，并出

现左上肢抖动，左上肢无力、麻木，于 2022 年 2 月 28 日再次入院。查体：左上肢近端肌力 4 级，远端

肌力 3 级，其余肢体肌力 5 级，肌张力正常，双侧腱反射(++)，双侧巴氏征未引出。辅助检查：血浆乳

酸：3.7 mmol/l。心电图：窦性心律，预激综合征。24 小时视频脑电图：右侧额极、额、前颞及额中线导

联持续多形性中、高幅慢波，夹杂尖波(图 2)。颅脑磁共振癫痫序列常规扫描 + PWI + MRS：左侧颞叶

部分皮层欠规整，右侧顶颞叶异常信号(图 1(B))，NAA 峰降低，Lip 峰明显升高(图 3)，线粒体肌病的可

能性大。基因检测(金域基因)：MT-TL1 基因变异(图 4)。治疗：唑尼沙胺片，左乙拉西坦片，维生素 B1、
B6，辅酶 Q10，精氨酸等治疗，病情有所改善。 
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2022 年 9 月 12 日患者因发作性向右凝视再次入院。行颅脑磁共振平扫：右侧颞顶叶皮层区异常信

号影，较 2022-03-02 日片范围明显减小；左侧颞顶枕叶及左侧海马旁回、舌回较 2022-03-02 日片新发信

号影(图 1(C))。予以精氨酸、奥卡西平等药物治疗，病情好转。2022 年 11 月 9 日患者因左眼视物模糊，

伴走路不稳再次入院。颅脑癫痫序列常规扫描 + MRV：右侧颞顶叶皮层异常信号较 2022-09-13 日片范

围相仿；右侧颞顶枕叶异常信号，较前新发；脑萎缩改变(图 1(D))。24 小时视频脑电图：右枕导联尖波、

棘波、多棘波、尖慢波。继续予以左乙拉西坦，精氨酸等治疗，患者病情好转。 
 

 
Figure 1. Four brain MRI T2Flair phases of the patient 
图 1. 患者的 4 次颅脑磁共振 T2Flair 相 

 

 
Figure 2. Abnormal waveform of the EEG pattern 
图 2. 脑电图异常波形 
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Figure 3. Cranbral magnetic resonance spectroscopy 
图 3. 颅脑磁共振波谱成像 
 

 
Figure 4. Gene sequencing results of the patient 
图 4. 患者基因测序结果 

2. 讨论 

MELAS 是遗传线粒体疾病最常见的类型之一，80%为 MT-TL1 基因 mtDNA3243 位点腺嘌呤向鸟嘌

呤转变(A3243G)导致[1] [2]，是一种表现多样的多系统疾病，绝大多数在 2~40 岁之间发病，表现为中风

样发作、痴呆、癫痫、乳酸血症、肌病、偏头痛、听力障碍、糖尿病、身材矮小等。由于临床症状复杂

多变，缺乏特异性表现，临床上易误诊为脑梗死、脑炎等[3] [4] [5]。本例患者被误诊为脑炎的原因是多

方面，首先，本例患者发育正常，第一次发病时有上呼吸道感染史，起病急，临床表现为反应迟钝和癫

痫发作，发病形式上与脑炎相似。其次，颅脑磁共振是诊断 MELAS 的一项重要检查，MELAS 的影像学

检查表现为累及枕、顶、颞叶大脑皮层及皮层下不对称的 T2 信号增强，DWI 可清楚地出现典型层状坏

死表现，并且不符合血管分布，常有脑萎缩，无明显强化，但不具有特异性[6] [7]，该患者行颅脑磁共振
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平扫加强化检查结果提示考虑脑炎，建议行颅脑 PWI + MRS 检查，但由于经济原因以及患者经抗病毒等

治疗症状明显好转，所以患者未选择进一步的检查。另外，MELAS患者血液中乳酸水平会有明显升高[8]，
该患者的几次血气分析也提示血乳酸偏高，但血乳酸升高并不是 MELAS 的特异性指标，像癫痫发作、

脓毒血症及休克等[9] [10]，该患者为全身强直痉挛发作后，故只有血乳酸升高并不能证明为 MELAS。
最后患者外送的自身免疫性抗体阴性，二代测序病原学检测阴性，再加上由于病毒性脑炎的病原检出率

低，通过经验性抗病毒治疗有效，故当时考虑诊断为病毒性脑炎[5] [11] [12]。在患者第二次癫痫发作入

院后，患者头颅磁共振病灶出现在右侧颞叶，而第一次住院病灶在左侧，呈动态变化，不支持病毒性脑

炎，考虑为线粒体脑肌病，随后进行颅脑 PWI + MRS 检查，可见病灶区双乳酸盐波峰倒置，NAA 峰降

低(图 4)，这为确诊提供了很大的帮助，也提示了 MRS 在诊断 MELAS 上的价值，但该表现也可见于其

他缺血缺氧性脑病[6]，而基因检测对诊断该疾病具有决定性意义，与患者及其家属商量后，外送患者血

液进行基因检测，最后明确为 MT-TL1 基因变异。 
关于 MELAS 的治疗，目前无有效地治疗方案，主要为对症治疗：静脉注射精氨酸在治疗急性卒中

样发作及降低卒中样发作风险上具有一定的意义[2] [13]。口服艾地苯醌，辅酶 Q10 及大量的 B 族维生素

能减低血乳酸水平。当患者有癫痫、糖尿病及心脏病等情况，予以对症治疗。另外 MELAS 综合征患者

应避免使用丙戊酸、二甲双胍和二氯乙酸等，减少病情加重的可能[3]。 
MELAS 患者病程中会反复出现卒中样发作及癫痫发作，大多数患者预后较差。在一项日本的前瞻性

队列研究中，96 名 MELAS 患者的病程在 5 年内会迅速进展，20.8%的患者在诊断后 7.3 年的中位时间内

死亡[15]。本病例患者在发病 1 年内，住院 4 次，每次都有新的神经系统症状出现，影像学上也有新的进

展。除此之外，线粒体脑肌病会合并其他系统疾病，包括心脏传导差异疾病，该患者出现的预激综合征

不能排除和该疾病有关[15]。 
线粒体脑肌病是一种遗传性线粒体疾病，临床表现复杂多样，容易误诊，需要结合多种检查手段辅

助诊断，基因检测是确诊的关键。以癫痫发作为首发症状的患者，在治疗上需要注意，有些抗癫痫药物，

如丙戊酸钠，会加重发作。在临床中要提高对 MELAS 的诊断意识，减少病情的延误。 
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