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·中枢神经影像学·
线粒体脑肌病综合影像表现

袁哲星，刘文，蔡宗尧，肖朝勇

【摘要】　目的：探讨多种影像技术对线粒体脑肌病（ＭＥ）的诊断价值。方法：回顾性分析７例线粒体脑肌病患者的影

像资料，其中７例行常规 ＭＲＩ扫描，３例行 ＭＲＡ扫描，４例行 ＭＲＳ扫描，１例行ＤＳＡ检查，６例行ＣＴ平扫。结果：６例病

变主要累及两侧大脑皮层和皮层下，１例主要表现为白质内改变，均表现为长Ｔ１、长Ｔ２ 改变；ＭＲＡ示２例未见明显改变，

１例示病变处血管分支明显增粗；４例 ＭＲＳ在病变处检出乳酸双峰，１例在脑脊液中检出乳酸双峰。１例行ＤＳＡ检查示

病灶内血管分支增粗，血运加快。６例行ＣＴ检查病灶均呈低密度改变。结论：影像检查尤其是 ＭＲＩ检查对 ＭＥ的诊断

提供了丰富的信息，当年青患者出现非典型性脑梗死表现，ＭＲＳ检出乳酸双峰时要考虑到线粒体脑肌病的可能。
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　　线粒体脑肌病（ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｎａｌｅｎｃｅｐｈａｌｏｐａｔｈｙ，

ＭＥ）是线粒体代谢缺陷导致的多系统疾病，临床上患

者病情复杂多变，误诊率极高。在临床诊断中常需联

合应用肌肉和脑组织活检、组织化学染色、细胞的超微

结构观察以及生化检测等手段来确定诊断，而影像学

检查，特别是近年来 ＭＲＩ技术的发展，为尽早确诊本

病提供了更多、更丰富的诊断信息。笔者结合文献对

本院确诊的７例线粒体脑肌病患者的临床资料和影像

学表现进行回顾性分析，旨在提高对本病的认识。

材料与方法

本组７例线粒体脑肌病患者，男６例，女１例，年

龄１２～３５岁，平均２１岁。病程４个月～６年。主要

临床表现：抽搐、卒中样发作４例，肌无力５例，头痛、

呕吐３例，智能下降５例，视觉障碍２例。

７例患者均行肌电图、脑电图和血清乳酸检查以

及肌肉活检。

本组７例均行 ＭＲＩ平扫，其中２例行增强扫描，３

例行ＭＲＡ扫描，４例行 ＭＲＳ扫描；１例行ＤＳＡ检查，

６例行ＣＴ平扫。

应用ＧＥＳｉｇｎａＮＶ／ｉ１．５Ｔ超导型磁共振机，选

用正交头颅线圈。首先行ＦＳＥ序列Ｔ１ＷＩ（ＴＲ７００ｍｓ，
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图１　ＭＥ患者脑内多发病灶。ａ）Ｔ１ＷＩ示右侧额叶和双侧顶叶不规则片状低信号，双侧脑室扩大；ｂ）Ｔ２ＷＩ示病灶呈高信

号，边界清楚；ｃ）ＤＷＩ示右侧额叶皮层区呈高信号，双侧顶叶未见明显异常；ｄ）ＤＳＡ示右侧额叶血管分支增粗，血运加快；ｅ）

ＭＲＳ示右额叶病灶出现明显的乳酸（Ｌａｃ）双峰；ｆ）病理活检镜下示肌肉纤维破碎，横纹肌横纹部分消失。

ＴＥ１２ｍｓ），Ｔ２ＷＩ（ＴＲ３５００ｍｓ，ＴＥ１０２ｍｓ）和快速小

角度激发翻转恢复序列（ｆａｓｔｌｏｗａｎｇｌｅｉｎｖｅｒｓｉｏｎｒｅ

ｃｏｖｅｒｙ，ＦＬＡＩＲ）Ｔ２ＷＩ（ＴＲ８０００ｍｓ，ＴＥ１２０ｍｓ，ＴＩ

２０００ｍｓ）。扩散加权成像（ｄｉｆｆｕｓｉｏｎｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａ

ｇｉｎｇ，ＤＷＩ）采用平面回波成像（ｅｃｈｏｐｌａｎａｒｉｍａｇｉｎｇ，

ＥＰＩ）序列，ｂ＝１０００ｓ／ｍｍ２，ＴＲ６０００ｍｓ，ＴＥ２０ｍｓ。

增强扫描经静脉团注ＧｄＤＴＰＡ，剂量０．１ｍｍｏｌ／ｋｇ。

ＭＲＡ扫描采用三维时间飞跃法（ｔｈｒｅｅｄｉｍｅｎｓｉｏｎａｌ

ｔｉｍｅｏｆｆｌｏｗ，３ＤＴＯＦ）稳态扰相梯度回波（ｓｐｏｉｌｅｄ

ｇｒａｄｉｅｎｔｅｃｈｏ，ＳＰＧＲ）序列，成像参数：ＴＲ３４ｍｓ，ＴＥ

１０ｍｓ，翻转角４０°，激励次数１，矩阵１９６×２５６，视野

２４ｃｍ×２４ｃｍ，扫描时间２９４ｓ，图像重组采用最大强

度投影（ｍａｘｉｍｕｍｉｎｔｅｎｓｉｔｙｐｒｏｊｅｃｔｉｏｎ，ＭＩＰ）方式。

多体素 ＭＲＳ扫描采用二维点解析波谱（ｐｏｉｎｔｒｅ

ｓｏｌｖｅｄｓｐｅｃｔｒｏｓｃｏｐｙ，ＰＲＥＳＳ）序列，选取兴趣区包括病

灶及对侧对称部位脑组织作为对照，成像参数：ＴＲ

２０００ｍｓ，ＴＥ１４４ｍｓ，距阵１２８×１２８，激励次数１，层厚

１０ｍｍ，采集时间３３４ｓ。

ＣＴ检查使用 ＧＥＨｉｓｐｅｅｄＮＸ／ｉ螺旋ＣＴ机，层

厚１０ｍｍ，层间距１０ｍｍ，扫描１０～１２层覆盖全脑。

应用美国ＧＥＡｄｖａｎｔｘＤＬＸＬＣＶ型ＤＳＡ机，监

控下经股动脉穿刺插管，行全脑血管造影，取样速度每

秒４帧图象。经高压注射器注入对比剂欧乃派克，注

射流率７ｍｌ／ｓ。高压注射器最高注射限压２５０ＰＳＩ。

结　果

７例患者影像学检查均显示脑内异常改变，病变

主要累及大脑半球皮层及皮层下白质区，４例累及双

侧或单侧枕叶，３例累及颞叶，累及额叶、顶叶及脑干

的各有２例，１例累及基底节，另１例主要累及两侧大

脑半球的白质部分。主要ＣＴ表现为受累部位可见片

状低密度影，境界欠清，ＣＴ值２０～３０ＨＵ，其中１例

可见基底节钙化。主要 ＭＲＩ表现为病灶于Ｔ１ＷＩ上

呈等信号或低信号，Ｔ２ＷＩ上呈高信号，ＦＬＡＩＲ序列

Ｔ２ＷＩ和ＤＷＩ上呈高信号（图１ａ～ｃ、２ａ～ｃ）；３例显示

不同程度的脑萎缩。２例行 ＭＲＩ增强扫描，显示病灶

区有点状强化。３例行 ＭＲＡ检查，２例未见明显异

常，１例ＭＲＡ示病变区血管（左侧大脑中动脉、大脑
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图２　双侧脑白质区 ＭＥ。ａ）Ｔ１ＷＩ

示两侧大脑半球皮层下白质内多发

片状等、低异常信号；ｂ）Ｔ２ＷＩ示

病变呈高信号改变；ｃ）ＤＷＩ示病

灶呈不均匀高信号；ｄ）于Ｔ２ＷＩ上

在病灶区确定波谱检查的兴趣区；

ｅ）ＭＲＳ示左侧白质区出现明显的

乳酸（Ｌａｃ）双峰。

后动脉及其分支）较对侧明显增粗。１例行ＤＳＡ检查

示病灶区血管分支增粗，血运加快（图１ｄ）。４例行病

变区 ＭＲＳ检查，可见ＮＡＡ峰降低，并见乳酸双峰（图

１ｅ、２ｄ、ｅ）；１例行脑脊液 ＭＲＳ检查，发现脑脊液中乳

酸峰明显增高。

肌电图检查显示２例肌源性损害，４例神经源性

损害，１例无明显异常。血清乳酸检查示３例明显升

高，３例轻度升高，１例无明显变化。脑电图检查显示

患者脑电波有中度～高度异常。肌肉活检可见不同程

度肌肉纤维破碎，横纹肌横纹部分消失（图１ｆ）。

讨　论

线粒体脑肌病是由于线粒体功能异常导致的临床

表现各异的一组疾病。根据临床表现、病理、生化和基

因缺陷分为多型，部分类型之间有交叉，主要分为４

型：①乳酸中毒和卒中样发作型；②肌阵挛癫痫型；③

以眼外肌麻痹，视网膜色素变性和心脏传导阻滞为特

点的ＫｅａｒｎｓＳｙｎｒｅ综合征；④Ｌｅｉｇｈ病，即亚急性硬化

性脑脊髓炎。

ＭＥ的影像表现多种多样，不同类型有不同的表

现。常见病变部位为单侧或双侧皮层、皮层下及深部

灰质，另可见白质内非特异性脱髓鞘改变。本组中多

例为累及皮层及皮层下，表现与脑梗死类似，在 ＭＲＩ

上显示清晰，而在ＣＴ上仅见片状低密度影，表现缺乏

特异性。这类病变的分布不符合血管分布区，行

ＭＲＡ或ＤＳＡ检查无明显血管狭窄等相关征象，相反

可见病灶分布区的小血管增多、增粗，血运加快，这是

因为在急性期主要是乳酸血症导致血管舒张，病变区

呈现高灌注和血管源性水肿［１］，这为鉴别诊断提供了

一定的信息，因为在脑梗死部位常见血管闭塞现象。

本组有１例为白质内的非特异性改变，文献
［２］报

道线粒体脑肌病有白质病变时早期多侵犯较新的周围

白质、皮质下和三角区后部白质，本例表现较为典型

（图２）。部分病例可见基底节区钙化的存在，本组１

例１３岁患者即出现基底节区对称性钙化，这非常见病

所能解释。本组２例视觉障碍患者的视神经、视交叉

及视放射等部位均未发现异常。５例患者出现了智能

障碍，这可能与相关的白质束受损和／或病程晚期患者

出现脑萎缩有关，故笔者认为对本病的深入研究可以

增加扩散张量成像（ｄｉｆｆｕｓｉｏｎｗｅｉｇｈｔｅｄｉｍａｇｉｎｇ，ＤＴＩ）
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序列。

ＭＥ的发病机制是因为线粒体异常，导致细胞呼

吸链代谢异常，ＡＴＰ形成障碍，组织代谢缺氧，出现无

氧糖酵解，产生大量乳酸，易出现在组织需氧量较多的

组织器官，如脑和肌肉。ＭＲＳ在脑内病变处检出乳酸

双峰，正是直接反映了该病的病理生理过程。有文

献［３］报道在 ＭＲＩ表现正常的区域内已可发现乳酸含

量增高，这提示 ＭＲＳ有助于线粒体脑肌病的早期诊

断，同时支持了线粒体脑肌病代谢变化早于形态学改

变的学说。

本组中有４例行 ＭＲＳ检查，均显示 ＮＡＡ峰降

低，并出现乳酸双峰，这和脑肿瘤部位ＮＡＡ峰明显降

低、甚至消失，而没有明显的乳酸双峰具有很好的鉴别

意义。同时利用 ＭＲＳ还能很好地与脑炎相鉴别：在

脑炎患者，尤其是急性期可以看到Ｌｉｐ峰明显升高，而

ＮＡＡ峰的降低可能在脑炎的慢性期更为明显，并在１

年内逐渐恢复［４］，这种改变罕见于 ＭＥ病例。

另 有 文 献［５］ 提 出，当 脑 内 代 谢 物 的 浓

度＞１ｍｍｏｌ／ｌ时
１ＨＭＲＳ即可检出。本组中有１例在

病灶处行 ＭＲＳ检查，显示乳酸双峰不明显，而在对其

脑室内脑脊液行１ＨＭＲＳ检查时则看到了明显的乳酸

双峰。这说明 ＭＲＳ具有代替传统脑脊液乳酸水平测

定的潜能，可以无创性地监测 ＭＥ患者脑内代谢的变

化［６］。ＭＲＳ扫描包括单体素和多体素两种，在实际应

用中，多体素 ＭＲＳ检查一次包括范围广，有助于同时

检出多处异常区及其正常对照侧，而单体素 ＭＲＳ检

查的优点是可以进行代谢物驰豫时间的测定，进而计

算代谢物浓度［７］。

由于 ＭＥ临床表现多样，发病年龄从婴儿到成年

人均可，明确诊断需综合临床症状、家族史、影像学检

查以及肌肉活检等相关实验室检查。Ｔｈａｍｂｉｓｅｔｔｙ

等［８］认为如果年青患者出现卒中样改变，特别是当伴

有癫痫发作、脑病以及肌无力时均应考虑线粒体脑肌

病，即使肌电图、血清乳酸、肌肉活检等未见明显异常

也不应完全除外 ＭＥ的可能。

目前影像检查手段丰富，线粒体脑肌病在ＣＴ表

现上尚缺少特异性，而由于磁共振检查可供选择的序

列多，提供的信息量大，特别是 ＭＲＳ技术的发展使了

解 ＭＥ的病理生理过程成为可能，而 ＭＲＡ、ＤＳＡ检查

则起到了很好的鉴别诊断作用。总之，笔者认为当年

青患者出现非典型性脑梗死和／或 ＭＲＳ检出乳酸双

峰时要考虑到线粒体脑肌病的可能。

（注：１ＰＳＩ＝６．８９ｋＰａ）
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