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【摘要】 目的 观察视神经脊髓炎患者水通道蛋白 4（AQP4）抗体在血清和脑脊液的分布特征，探

讨血清 AQP4 抗体与脑脊液寡克隆区带之间的关系。方法 采用酶联免疫吸附试验和间接免疫荧光法

检测视神经脊髓炎和多发性硬化患者血清和脑脊液 AQP4 抗体，动态定时散射比浊法检测白蛋白和

IgG，等电聚焦电泳联合免疫固定法检测脑脊液寡克隆区带，免疫印迹法检测寡克隆区带阳性视神经脊

髓炎患者脑脊液电泳条带中 AQP4 抗体。结果 视神经脊髓炎组患者血清 AQP4 抗体滴度［8.94（5.41，
11.93）ng/ml］与多发性硬化组［7.34（4.76，12.00）ng/ml］相近（Z = ⁃ 0.510，P = 0.610），脑脊液 AQP4 抗体滴

度［0.45（0.42，0.47）ng/ml］高于多发性硬化组［0.41（0.40，0.41）ng/ml；Z = ⁃ 2.359，P = 0.018］，而且血清水

平高于脑脊液（Z = ⁃ 3.702，P = 0.000）。视神经脊髓炎组患者脑脊液 AQP4 抗体阳性检出率高于多发性

硬化组（5/7 对 1/5），但差异未达到统计学意义（Fisher 确切概率法：P = 0.242）；复发期血清 AQP4 抗体滴

度［8.54（5.32，11.42）ng/ml］与缓解期［9.97（5.41，13.28）ng/ml］相近（Z = ⁃ 0.347，P = 0.728）；寡克隆区带

阳性检出率低于多发性硬化组（3/13 对 10/14）且差异有统计学意义（Fisher 确切概率法：P = 0.021）。未

在寡克隆区带阳性视神经脊髓炎患者的 IgG 电泳条带中检出 AQP4 抗体。结论 视神经脊髓炎患者血

清 AQP4 抗体滴度高于脑脊液，行脑脊液 AQP4 抗体检测具有一定临床意义。视神经脊髓炎患者鞘内合

成 IgG 能力低于多发性硬化患者，且无针对 AQP4 抗原的成分。
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【Abstract】 Objective To explore the distribution characteristics of aquaporin 4 (AQP4) antibody
in serum and cerebrospinal fluid (CSF) of neuromyelitis optica (NMO) patients, and to analyze the
relationship between AQP4 antibody and oligoclonal bands (OB) in CSF of NMO patients. Methods
Enzyme ⁃ linked immunosorbent assay (ELISA) and indirect immunofluorescence assay (IFA) were used to
detect AQP4 antibody in serum and CSF of NMO and multiple sclerosis (MS) patients. Dynamic timed
nephelometry was used to determine the levels of albumin and immunoglobulin G (IgG) in the CSF and
serum. Isoelectric focusing (IEF) combined with immunofixation were used to detect OB in CSF. Western
blotting was used to test whether AQP4 antibody existed in positive OB of NMO patients. Results The
mean concentration of AQP4 antibody in serum of NMO patients [8.94 (5.41, 11.93) ng/ml] was not
significantly different from that of MS patients [7.34 (4.76, 12.00) ng/ml; Z = ⁃ 0.510, P = 0.610）; AQP4
antibody concentration in CSF of NMO patients [0.45 (0.42, 0.47) ng/ml] was higher than that of MS
patients [0.41 (0.40, 0.41) ng/ml; Z = ⁃ 2.359, P = 0.018]; AQP4 antibody concentration in serum of NMO
patients was higher than that in CSF (Z = ⁃ 3.702, P = 0.000). The positive rate of AQP4 antibody of NMO
patients was higher than that of MS patients (5/7 vs 1/5), but there was no significant difference between the
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two (Fisher's exact test: P = 0.242). The concentration of AQP4 antibody in relapse phase [8.54 (5.32,
11.42) ng/ml] of NMO patients was not significantly different from that in remission phase [9.97 (5.41,
13.28) ng/ml; Z = ⁃ 0.347, P = 0.728]. The positive rate of OB in NMO patients was significantly lower than
that in MS patients (3/13 vs 10/14; Fisher's exact test: P = 0.021). No AQP4 antibody was detected in the
IgG bands of OB positive NMO patients. Conclusions AQP4 antibody concentration in serum of NMO
patients was higher than that in CSF of NMO patients. It is of clinical significance to examine AQP4
antibody in CSF of NMO patients. Intrathecal IgG synthesis in NMO patients was lower than that in MS
patients, and no AQP4 antibody was detected in the IgG bands of NMO patients with positive OB.

【Key words】 Neuromyelitis optica; Multiple sclerosis; Aquaporin 4; Oligoclonal bands
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视神经脊髓炎（NMO）是视神经与脊髓同时或

相继受累的急性或亚急性炎性脱髓鞘疾病。自水

通道蛋白 4（AQP4）抗体发现以来，视神经脊髓炎独

特的临床特征、MRI 表现和实验室特点逐渐得以揭

示。目前，有多种实验室方法可用于 AQP4 抗体的

检测，其特异度高达 66.67% ~ 100%，但灵敏度差异

较大，为 12.50% ~ 100%［1］ ，而且大多数研究仅行血

清学检测，较少对脑脊液 AQP4 抗体表达变化进行

评价。鉴于目前尚不十分清楚 AQP4 抗体是否在鞘

内合成，因此对血清学呈阴性的患者进一步行脑脊

液检查，可能更具诊断价值。脑脊液寡克隆区带

（OB）是判断 AQP4 抗体鞘内合成的金标准，据文献

报道，多发性硬化（MS）患者寡克隆区带阳性检出率

达 90% ~ 95%［2］，视神经脊髓炎约为 16.40%［3］。而

AQP4 抗体究竟是在中枢还是在外周合成尚不十分

清楚，少数寡克隆区带阳性的视神经脊髓炎患者脑

脊液寡克隆区带免疫原性亦未阐明，是否为鞘内合

成的 AQP4 抗体仍有待探讨。本研究旨在观察视神

经脊髓炎患者血清和脑脊液 AQP4 抗体表达变化，

以及寡克隆区带阳性的视神经脊髓炎患者脑脊液

IgG 条带中是否也含有针对 AQP4 的抗体，从而探讨

视神经脊髓炎患者 AQP4 抗体分布特征及其与寡克

隆区带之间的关系，为临床诊断和进一步了解视神

经脊髓炎的病理生理学过程提供帮助。

对象与方法

一、观察对象

1. 视神经脊髓炎组 （1）所有入组患者均符合

2006 年 Wingerchuk 等［4］修订的视神经脊髓炎诊断

标准。（2）年龄 18 ~ 60 岁。（3）排除以下情况：拒绝签

署知情同意书；合并全身感染性疾病；合并严重心、

肝、肾疾病；不能完成或不能接受 MRI 检查；合并造

成头部或脊髓影像学改变的其他疾病。

2. 多发性硬化组 （1）均符合 2010 年 McDonald
诊断标准［5］。（2）年龄 18 ~ 60 岁。

3. 一般资料 根据上述纳入与排除标准，选择

2013 年 1-9 月在首都医科大学附属北京天坛医院神

经内科住院治疗的视神经脊髓炎和多发性硬化患

者共 32 例。（1）视神经脊髓炎组：15 例，男性 1 例，女

性 14 例；年龄 21 ~ 67 岁，中位年龄 42 岁；病程 4 ~
180 个月，中位病程 36 个月。（2）多发性硬化组：共

17 例，男性 4 例，女性 13 例；年龄 17 ~ 54 岁，中位年

龄 34 岁；病程 1 ~ 144 个月，中位病程 60 个月。

二、观察方法

1. 主要试剂与仪器 采用德国 Siemens 公司生

产的 BNⅡ全自动蛋白分析仪检测血清和脑脊液白

蛋白、免疫球蛋白 IgG。等点聚焦（IEF）电泳仪和寡

克隆区带电泳配套试剂盒由法国 SIBIA 公司提供。

酶 联 免 疫 吸 附 试 验（ELISA）和 间 接 免 疫 荧 光 法

（IFA）试剂盒，分别购自武汉华美生物工程公司和

德国欧蒙医学实验诊断股份公司。寡克隆区带免

疫印迹检测所需试剂盒［含生物素标记的 AQP4 与

稀释液、辣根过氧化物酶（HRP）标记的卵白素与稀

释液、四甲基联苯胺（TMB）显色剂］由武汉华美生物

工程公司提供。

2. 检测方法 （1）ELISA 法和 IFA 法检测血清

和脑脊液 AQP4 抗体、IgG、白蛋白表达变化：复发期

和缓解期患者分别于症状与体征出现 30 d 内、症状

缓解或稳定超过 30 d 时采集静脉血 5 ml，离心半径

15 cm、3000 r/min 高速离心 10 min，同时行腰椎穿刺

术采集脑脊液 3 ml，置⁃ 80 ℃避光保存。采用 ELISA
法和间接免疫荧光法检测两组患者血清和脑脊液

AQP4 抗体、BNⅡ全自动蛋白分析仪检测 IgG 和白

蛋白。（2）琼脂糖凝胶等电聚焦电泳联合免疫固定
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法检测脑脊液寡克隆区带：由于脑脊液中 IgG 表达

不均匀，过表达易导致电泳时蛋白质表达过高、显

色过强，干扰结果的判读。故在电泳前需根据 IgG
水平，经预稀释获得适宜检测的脑脊液，但若 IgG <
2 mg/dl 则用脑脊液原液。准备阴阳极缓冲条，预处

理凝胶、预电泳，准备加样梳、电泳；滴加 70 μl 抗体

和 420 μl 稀释液，孵育 15 min、水化 5 min（× 3 次）；

滴加 TTF3 显色剂、染色 15 min；吸水、干燥并观察结

果。（3）免疫印迹法检测寡克隆区带阳性非特异性

条带：血清和脑脊液稀释方法同寡克隆区带检测，

准备阴阳极缓冲条，预处理凝胶、预电泳，准备加样

梳、电泳；滴加混匀的生物素标记的 AQP4 40 μl 和
稀释液 420 μl 反应 2 h，滴加辣根过氧化物酶标记的

卵白素 40 μl 和稀释液 420 μl 反应 2 h；滴加 TMB 显

色剂、染色 15 min，吸水、干燥，结果判断同琼脂糖凝

胶等电聚焦电泳。

3. 统计分析方法 采用 SPSS 20.0 统计软件进

行数据处理与分析。非参数计量资料以中位数和

四分位数间距［M（P25，P75）］表示，采用秩和检验；计

数资料以相对数构成比（%）或率（%）表示，行 Fisher
确切概率法。以 P ≤ 0.05 为差异具有统计学意义。

结 果

一、ELISA 法检测 AQP4 抗体表达变化

1. 血清学变化 视神经脊髓炎组患者血清

AQP4 抗体滴度为 8.94（5.41，11.93）ng/ml,多发性硬

化组为 7.34（4.76，12.00）ng/ml，组间差异无统计学

意义（Z = ⁃ 0.510，P = 0.610）；而且两组患者无一例

血清 AQP4 抗体呈阳性反应。

2. 脑脊液变化 视神经脊髓炎组有 7 例患者行

腰椎穿刺脑脊液检查、AQP4 抗体滴度为 0.45（0.42，
0.47）ng/ml，多发性硬化组有 5 例患者行脑脊液检

查、AQP4 抗体滴度为 0.41（0.40，0.41）ng/ml，组间差

异有统计学意义（Z = ⁃ 2.359，P = 0.018）；视神经脊

髓炎组脑脊液 AQP4 抗体阳性检出率为 5/7、多发性

硬化组为 1/5，组间差异无统计学意义（Fisher 确切

概 率 法：P = 0.242）。 视 神 经 脊 髓 炎 组 患 者 血 清

AQP4 抗体滴度为 8.94（5.41，11.93）ng/ml，其中 7 例

脑脊液 AQP4 抗体滴度为 0.45（0.42，0.47）ng/ml，差
异有统计学意义（Z = ⁃ 3.702，P = 0.000）。

3. 视神经脊髓炎不同阶段变化 视神经脊髓炎

组 15 例患者分别于复发期（8 例）和缓解期（7 例）采

集血清标本，复发期血清 AQP4 抗体滴度 8.54（5.32，
11.42）ng/ml、缓解期为 9.97（5.41，13.28）ng/ml，不
同病程阶段之间差异无统计学意义（Z = ⁃ 0.347，P =
0.728）。

二、脑脊液寡克隆区带和 IgG 鞘内合成率变化

1. 动态定时散射比浊法 视神经脊髓炎组有

13 例、多发性硬化组有 14 例行脑脊液寡克隆区带检

测，阳性检出率分别为 3/13 和 10/14，组间差异有统

计学意义（Fisher 确切概率法：P = 0.021）。视神经脊

髓炎组有 12 例、多发性硬化组有 13 例采用动态定

时散射比浊法检测血清和脑脊液白蛋白和 IgG 表达

水平，并计算 24 h IgG 鞘内合成率{IgG 鞘内合成率

（mg/24 h）= 500 ×［脑脊液 IgG - 血清 IgG/369 -（脑

脊液白蛋白 - 血清白蛋白/230）×（血清 IgG / 血清白

蛋白）× 0.43］}，> 10 mg/24 h 者为阳性；计算 IgG 指数

［IgG 指数 =（脑脊液 IgG / 血清 IgG）/（脑脊液白蛋

白/血清白蛋白）］，> 0.70 者为阳性。与多发性硬化

组患者相比，视神经脊髓炎组患者 IgG 鞘内合成率

减少，差异有统计学意义（Fisher 确切概率法：P =
0.039）；而 IgG 指数组间差异无统计学意义（Fisher
确切概率法：P = 0.202；表 1）。

2. 免疫印迹法 视神经脊髓炎组寡克隆区带阳

性患者中，经免疫印迹法检测未在其 IgG 条带中发

现 AQP4 抗体。

三、MRI 表现

多发性硬化组 5 例行脑脊液 AQP4 抗体检测患

者中 1 例阳性，其头部 MRI 检查可见第四脑室周围

病灶（图 1），为视神经脊髓炎常见病灶部位。该例

患者并无视神经炎发作，而多发性硬化也可见第四

脑室周围病灶，但较视神经脊髓炎少见，该例患者

入组时符合 2010 年 McDonald 多发性硬化诊断标

准，且已排除视神经脊髓炎和临床孤立综合征。

讨 论

本研究 ELISA 法检测结果显示，视神经脊髓炎

组患者血清和脑脊液 AQP4 抗体滴度均高于多发性

硬化组，但仅脑脊液 AQP4 抗体组间差异有统计学

意义；间接免疫荧光法检测两组 AQP4 抗体阳性检

出率分别为 5/7 和 1/5，因样本量不足，故差异未达到

统计学意义。有研究表明，首次发病但不符合视神

经脊髓炎诊断标准的患者，若血清 AQP4 抗体阳性，

随着病情的发展极可能进展为视神经脊髓炎，故应
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及时施行免疫抑制治疗［6］。

本研究行间接免疫荧光法的 5 例多发性硬化患

者中仅 1 例脑脊液 AQP4 抗体阳性。一项纳入 35 例

临床确诊的多发性硬化患者的临床研究显示，所有

患者血清 AQP4 抗体均呈阴性，5 例脑脊液 AQP4 抗

体呈阳性，后者影像学提示下丘脑和第四脑室周围

病灶，均为 AQP4 聚集脑区，该 5 例患者诊断多发性

硬化的重要原因是存在其他诊断无法解释的症状

与体征［7］。本研究有 1 例脑脊液 AQP4 抗体阳性的

多发性硬化患者以头晕、呃逆发病，病灶亦位于第

四脑室周围（图 1），提示脑脊液 AQP4 抗体可到达

AQP4 聚集部位而致局部免疫反应，从而形成病灶，

这些病灶可能与视神经脊髓炎有着十分相似的病

理生理学过程，但该例患者无视神经受累，尚不能

诊断为视神经脊髓炎。事实上，2010 年 McDonald 诊

断标准的灵敏度高达 100%，而特异度为 86%，因此

该例患者诊断为多发性硬化可能并不准确［8］。此

外，视神经脊髓炎和多发性硬化的诊断标准存在重

叠，一项来自日本的临床研究显示，26 例血清 AQP4
抗体阳性患者中 17 例诊断为多发性硬化，但这些患

者同时也满足视神经脊髓炎的诊断标准［9］。因此，

对于血清 AQP4 抗体阳性的多发性硬化患者应密切

随访，以进一步明确诊断，本研究仅有 1 例多发性硬

化患者脑脊液 AQP4 抗体阳性，应密切随访，注意其

临床转归。

本研究有 2 例视神经脊髓炎患者间接免疫荧光

法检测脑脊液 AQP4 抗体呈阴性，提示方法学仍是

视神经脊髓炎脑脊液抗体阴性的常见原因，不同检

测方法敏感性差异极大。此外，治疗方法对血清

AQP4 抗体也有一定影响。由于 AQP4 抗体阳性对

明确诊断视神经脊髓炎具有重要价值，故建议对高

度怀疑视神经脊髓炎而血清 AQP4 抗体阴性的患者

应进行复查。本研究 15 例视神经脊髓炎患者血清

AQP4 抗体均呈阴性，除与上述因素相关，还应考虑

以下因素：（1）ELISA 法敏感性高、特异性低，间接免

疫荧光法特异性较高、敏感性较低。（2）血清蛋白溶

解酶水平较高，样本储存时间较长可能使靶蛋白产

生酶解作用。（3）血清中蛋白质水平较高，对抗原⁃抗
体反应产生干扰。

是否需行脑脊液 AQP4 抗体检测一直存有争

议。一项来自日本的研究显示，12 例视神经脊髓炎

患者脑脊液 AQP4 抗体滴度与血清成正比，但低于

血清，提示外周血 AQP4 抗体透过血⁃脑屏障到达中

枢［10］。然而，来自国人的一项临床研究表明，24 例

血清 AQP4 抗体阴性的视神经脊髓炎患者中 15 例脑

脊液呈阳性反应［11］，提示对于血清 AQP4 抗体阴性

Group
MS
NMO
Z value
P value

N
13
12

Intrathecal synthesis rate
Median value [M (P25, P75), mg/24 h]

4.76 (2.47, 18.27)
2.89 (1.31, 4.53)

⁃ 1.469
0.142

Positive* case (%)
5 (5/13)
0 (0/12)

—

0.039

IgG index
Median value [M (P25, P75)]

0.74 (0.53, 1.03)
0.54 (0.50, 0.62)

⁃ 1.826
0.068

Positive* case (%)
6 (6/13)
2 (2/12)

—

0.202

表 1 视神经脊髓炎组与多发性硬化组患者 IgG 鞘内合成指标的比较

Table 1. Comparison of intrathecal IgG synthesis between NMO and MS patients

*Fisher's exact test。MS，multiple sclerosis，多发性硬化；NMO，neuromyelitis optica，视神经脊髓炎

图 1 女性患者，36 岁。临床诊断为多发性硬
化，脑脊液 AQP4 抗体阳性。 MRI 检查所见
1a 头部横断面 T2WI 显示，第四脑室周围高
信号（箭头所示） 1b 颈髓矢状位 T2WI 显
示，C1 ~ 7水平高信号（箭头所示）

Figure 1 MRI findings of a 36 ⁃ year ⁃ old
female MS patient with positive AQP4 antibody
in CSF. Cranial axial T2WI showed high ⁃
intensity signal around the fourth ventricle
(arrows indicate, Panel 1a). Cervical sagittal
T2WI showed high ⁃ intensity signal of C1-7(arrow indicates, Panel 1b).
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的患者应进一步行脑脊液检测。本研究 ELISA 法检

测结果显示，视神经脊髓炎患者脑脊液中 AQP4 抗

体滴度高于多发性硬化，且差异有统计学意义，而

视神经脊髓炎患者血清 AQP4 抗体滴度呈现高于多

发性硬化患者的趋势，但差异未达到统计学意义；

间接免疫荧光法检测视神经脊髓炎患者脑脊液

AQP4 抗体之阳性检出率为 5/7，而血清未检出该抗

体，因此得出结论：视神经脊髓炎患者检测脑脊液

AQP4 抗体有一定临床意义。Miller 等［12］于 2008 年

即提出应将脑脊液 AQP4 抗体检测作为次选标准纳

入视神经脊髓炎的诊断标准中。因此，对于血清

AQP4 抗体阴性、尤其存在 AQP4 聚集部位病灶的患

者，建议行脑脊液 AQP4 抗体检测。

本研究视神经脊髓炎组患者脑脊液寡克隆区

带阳性检出率为 3/13、多发性硬化组为 10/14，前者

24 小时 IgG 鞘内合成率和 IgG 指数均明显低于后

者，与既往研究结果一致［2⁃3］。提示视神经脊髓炎患

者脑脊液中存在少量鞘内异常合成的非特异性

IgG，但其免疫原性尚不完全清楚。寡克隆区带是评

价 IgG 鞘内合成的金标准，主要见于中枢神经系统

感染性疾病，对寡克隆区带阳性的疾病而言，鞘内

合成的非特异性 IgG 所针对的靶抗原即为其发病原

因［13］。目前认为，视神经脊髓炎是一种 AQP4 抗体

介导的自身免疫性疾病，本研究免疫印迹法检测未

发现脑脊液寡克隆区带阳性的视神经脊髓炎患者

的 IgG 电泳条带中存在针对 AQP4 抗原的成分。初

步证实，虽然部分视神经脊髓炎患者表现为鞘内免

疫功能障碍，其脑脊液可检出异常的 IgG 电泳条带，

但此 IgG 并非特异性针对 AQP4 抗原。视神经脊髓

炎患者常合并结缔组织病，后者寡克隆区带阳性检

出率为 25% ~ 30%［14 ⁃15］。有研究显示，15 例脑脊液

寡克隆区带阳性或 IgG 熵（QIgG）升高的视神经脊髓

炎和视神经脊髓炎谱系疾病（NMOSDs）患者存在系

统性免疫反应的证据，包括抗核抗体（ANA）阳性

（13 例）、抗双链 DNA 抗体（dsDNA）阳性（4 例）、抗干

燥综合征 A 型抗体（SSA）阳性（2 例）、类风湿因子

（RF）阳性（1 例）、抗中性粒细胞胞质抗体（ANCA）
阳性（2 例），其中 2 例符合系统性红斑狼疮（SLE）的

诊断［10］。本研究 3 例脑脊液寡克隆区带阳性的视神

经脊髓炎患者中 1 例合并干燥综合征，血清 SSA、

SSB 均呈阳性。视神经脊髓炎患者可因合并其他自

身免疫性疾病而致寡克隆区带阳性。因此，对于寡

克隆区带阳性的视神经脊髓炎患者，其寡克隆区带

的本质是一项值得探讨的问题。

本研究结果显示，视神经脊髓炎患者血清和脑

脊液 AQP4 抗体分布特征表现为血清水平显著高于

脑脊液，提示该抗体可能在外周血中合成。ELISA
法检测显示，视神经脊髓炎组患者脑脊液 AQP4 抗

体滴度明显高于多发性硬化组，同时间接免疫荧光

法检测视神经脊髓炎患者脑脊液 AQP4 抗体阳性检

出率高于血清，但未达到统计学意义，可能与样本

量偏小有关，说明脑脊液 AQP4 抗体检测有一定临

床意义。本研究初步证实，寡克隆区带阳性的视神

经脊髓炎患者鞘内异常合成的 IgG 并非 AQP4 抗体。
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图 1 男性患者，28 岁，主因间断性头痛伴右侧视野偏盲 2 周入院。影像学检查所
见 1a 横断面 T2WI 显示，病灶呈高信号（箭头所示），左侧侧裂和颞枕交界区脑
沟变浅 1b 横断面 DWI 显示，左侧枕叶和颞叶皮质肿胀，伴脑回样异常高信号
（箭头所示），异常信号区域不符合血管分布区 1c 横断面 ADC 图显示，上述区
域略高信号（箭头所示） 1d MRS（TE = 144 ms）显示，病灶区域 N⁃乙酰天冬氨酸
峰减低，可见倒置乳酸峰

Figure 1 A 28 ⁃ year ⁃ old male was admitted for intermittent headache and righthomonymous hemianopsia for 2 weeks. Imaging findings. Axial T2WI detected high⁃intensity in the lesion (arrow indicates) with reduction of the depth of left lateralfissure and sulcus in temporo ⁃ occipital junction (Panel 1a). Axial DWI showedcortical swelling and abnormal gyrus ⁃ like high ⁃ intensity signal in the left temporal ⁃occipital lobe (arrow indicates). The abnormal area did not conform to a vasculardistribution (Panel 1b). Axial ADC showed slightly high ⁃ intensity signal (arrowindicates, Panel 1c). MRS (TE = 144 ms) indicated the NAA peaks tended todecrease. An inverted lactate peak was found in 1.32 ppm (Panel 1d).
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MELAS 综合征是一组以卒中样发作为主要特征的线粒体疾病，全称为线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作。任何

年龄均可发病，大多数患者为母系遗传，少数呈散发。头部 CT 表现为脑白质，尤其是皮质下白质多发低密度病灶，部分患者可

出现基底节区对称性或全脑弥漫性钙化。MRI 则以不对称累及颞顶枕叶的卒中样病灶为重要特征，累及皮质或皮质下，呈脑

回样长 T1、长 T2信号改变（图 1a），病变分布不符合血管分布区域；急性期 DWI 呈高信号（图 1b），表观扩散系数（ADC）值于正常

值范围（图 1c）；脑卒中样病灶具有反复发作、不断迁移之特点。MRA 或 DSA 检查无明显血管狭窄等相关征象。灌注成像显示

脑血容量（CBV）和脑血流量（CBF）轻度升高。MRS 最具诊断优势，特征性表现为 1.32 ppm 邻近区域双乳酸峰波峰（图 1d）。

（天津市环湖医院神经放射科韩彤供稿）
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