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摘 要:目的 探讨线粒体脑肌病伴乳酸血症和卒中样发作综合征(MELAS)的MRI表现,以提高对该病的认识。方法

 回顾分析2例经临床病理证实的成人 MELAS患者的 MRI检查资料。结果 2例患者 MRI显示多脑叶发病,病变多

位于皮层及皮层下白质,病变分布与脑血管供血分布不一致,T1WI呈低信号、T2WI和FLAIR呈高信号。结论 
MELAS型线粒体脑肌病患者的 MRI表现有一定的特征性,有助于诊断。
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  Abstract: Objective Toinvestigatethefindingsofmitochondrialencephalomyopathywithlacticacidosis
andstroke(MELAS)onMRI,inordertoimprovetheunderstandingofthisdisease. Methods MRIdataof
twoadultpatientswithMELASconfirmedbyclinicallypathologicalexaminationwereanalyzedretrospectively.
 Results LesionsofMELASinvolvedmultiplelobesofbrainonMRIintwocases,bothcortexandsubcorti-
calwhitematterwereinvolved,andlesionsdistributionswerenotinlinewithcerebralvesselsrun,allthele-
sionsshowedlowsignalintensityonT1WI,highsignalintensityonT2WIandFLAIR. Conclusion Thefind-
ingsoftheMELASlesionsonMRIhavecertaincharacteristic,MRIishelpfultodiagnosisofMELAS.
  Keywords: mitochondrialencephalomyopathy;acidosis,lactic;stroke;magneticresonanceimaging;

magneticresonanceangiography

  线粒体脑肌病伴乳酸血症和卒中样发作综合征
(MELAS)是一组以卒中样发作为主要临床特点进展

性中枢神经系统损伤的遗传病。线粒体脑肌病临床少

见,易 误 诊。回 顾 性 分 析 我 院 经 病 理 证 实 的2例

MELAS患者的 MRI表现,以提高对本病的认识,减
少误诊。
1 资料与方法

1.1 一般资料 本组2例,均为女性,年龄分别为45
岁、57岁。临床表现以肢体乏力、头痛、呕吐、癫痫发

作为主,反复发作。患者血液乳酸含量均增高,2例患

者肌肉活检1例发现破碎红纤维(RRF),2例电镜下

均见肌膜下线粒体增多伴异常线粒体。
1.2 检查方法 采用SiemensNovus1.5T超导磁共

振仪,使用头部线圈,2例患者均采用常规横断位SE
序列T1WI(TR500ms,TE8ms)、FSE序列 T2WI
(TR4000ms,TE99ms)、层厚7mm、层间距0.7

mm、NEX=2、FOV23×23,冠状位FLAIR序列(TR
9000ms,TE116ms)层厚6mm、层间距0.6mm、
NEX=1、FOV23×23扫描。2例同时接受增强 MR
和磁共振血管造影术(MRA)检查。
2 结果

2例线粒体脑肌病患者 MR检查均出现异常改

变:例1,45岁患者头部 MRI右侧颞叶、顶叶、枕叶可

见片状长T1 长T2 信号影,FLAIR高信号影,并脑萎

缩(见图1),MRA未见异常。经治疗2个月后复查,
左侧颞叶、顶叶、枕叶见长T1 长T2 信号影,FLAIR高

信号影,2个月前所示病灶已大部分吸收,残留少量

T1 低T2 及FLAIR高信号影,局部脑回萎缩,MRA
示病变处血管增多(见图2),增强无明显强化;例2,57
岁患者头部 MRI右侧颞叶皮层及左侧颞叶、岛叶、额
叶皮层见T1 低T2 及FLAIR高信号影(见图3),增强

后见线样强化,MRA未见明显异常。经治疗1个月
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后复查,右侧颞叶、枕叶脑回及右侧基底核团见T1 低

T2 及FLAIR高信号影,左侧颞叶、岛叶、额叶病灶部
分吸收,部分脑实质仍肿胀,残留少量 T1 高低不等、
T2 及FLAIR高信号影,局部脑回萎缩,MRA示病变
处血管增多,以右侧为著。

图1 MELAS患者横轴位T2WI、
T1WI及冠状位FLAIR的 MR图像

注:例1患者右侧颞叶和枕叶见片状T2高信号影(图1A)、T1
低信号影(图1B)、FLAIR高信号影(图1C)

图2 横轴位T2WI、T1WI、冠状
位FLAIR的 MR及 MRA图像

注:2个月后例1患者复查图像。左侧颞叶、枕叶见长 T2(图
2A)、长T1(图2B)信号影,左侧颞叶、顶叶、枕叶冠状位FLAIR
见高信号影(图2C),MRA示病变处血管增多(图2D)

图3 MELAS患者横轴位T2WI、
T1WI及冠状位FLAIR的 MR图像

注:例2患者头部 MRI右侧颞叶皮层及左侧颞叶皮层见T2高
信号影(图3A)、T1 低信号影(图3B)、FLAIR高信号影(图3C)

3 讨论
线粒体脑肌病是由于基因突变引起的线粒体结构

异常和功能障碍,累及中枢神经系统和肌肉而导致的
多系统疾病,MELAS综合征是线粒体脑肌病多种临
床分型中最常见的类型,该病即可母系遗传,也可散
发,为进展性神经功能障碍,致残、致死率高,故早期诊
断和治疗对患者预后很重要。

MELAS型线粒体脑肌病的诊断依据包括临床表现、
影像学表现、病理、生化、基因等检查。临床症状常见
有头痛、呕吐、癫痫、肢体肌力减弱、视力下降、听力丧
失、认知障碍等症状。肌肉活检电镜下可见大量异常
线粒体堆积,参差不齐的红色纤维,但不是所有患者

RRF都呈阳性。血乳酸/丙酮酸最小运动量试验,运
动后血乳酸/丙酮酸不能恢复正常水平,线粒体DNA
分析,来明确是否有 mtDNA突变。有研究表明肌肉
病理、基因检查和血、脑脊液乳酸水平检测对 MELAS
的诊断既有相对特异性,又有其局限性[1],即 RRP、
mtDNA突变、血及脑脊液乳酸水平检测阴性不能排
除MELAS的诊断。本文患者临床以头痛、呕吐、肢体
乏力、视物模糊为主,2例患者肌肉活检,1例发现

RRF,2例电镜下均见肌膜下线粒体增多伴异常线粒
体,运动后血乳酸水平均异常增高。

头部 MRI检查表现为单侧或对称性顶颞枕额叶
皮层及皮层下异常信号影,以枕叶最常见,急性期病变
表现为T1 低、T2 和FLAIR高信号影,亚急性期和慢
性期病变信号不均匀,并可出现脑萎缩改变,增强扫描
强化不明显。MRA检查无明显血管狭窄,有时可见
病灶部位小血管增多增粗。有报道[2]磁共振波谱
(MRS)不仅在病灶区见倒置乳酸峰,而且可在患者的
正常脑组织和脑脊液测量见到异常乳酸峰,提示 MRS
可更早诊断。

尽管成人线粒体脑肌病的 MRI表现有一定的特
征性[3],但其临床和 MRI表现与颅内其他病变有一定
的相似处,因此需与颅内其他病变鉴别:①脑梗死:病
灶按血管支配区分布,急性期 MRA检查可见病灶区
域脑动脉中断。②脑炎:多有感染史,MRI增强扫描
可见病灶强化改变,脑脊液检查可以协助诊断。③癫
痫:原发性癫痫主要在海马及杏仁核的异常信号,病变
部位与 MELAS不同可鉴别[4]。总之,MELAS临床
表现多样,诊断需结合影像学、病理学、生化等检查。
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