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线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作患者
心脏病变分析

赵旭彤 王洁 卓永杰 王琪 杨颖 刘琳 丁文惠 袁云 王朝霞

【摘要】 目的 总结线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作（MELAS）患者心脏病变特点。方

法 纳入 2010年 1月至 2019年 12月北京大学第一医院收治的 113例 MELAS患者，通过心电图和超声

心动图判断心脏病变类型和严重程度，纽约心脏协会（NYHA）分级和左心室射血分数评估心功能障碍

和心脏收缩功能。结果 共 113例患者来自 112 个家系，基因型以 m.3243A > G为主（81.42%，92/113）。

113例均行心电图检查，心脏传导异常 14例（12.38%），包括预激综合征 10例（8.85%）、完全右束支传导

阻滞 2例（1.77%）、不完全右束支传导阻滞 1例（0.88%）和Ⅰ°房室传导阻滞 1例（0.88%）；70例行超声心

动图检查，心肌病变 18例（25.71%），包括心肌损害 13例（18.57%）、肺动脉高压 5例（7.14%）；仅 1例

NYHA分级为Ⅱ级且伴左心室收缩功能下降。32例心脏病变患者中仅 1例病程第 7年出现活动后胸闷、

憋气等心脏症状。结论 MELAS患者可伴发各种类型心脏病变，包括心肌病、心力衰竭、心律失常等，

应重视心脏相关检查。
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【Abstract】 Objective To report the characteristics of cardiac involvement in a group of patients
with mitochondrial encephalomyopathy with lactic academia and stroke ⁃ like episodes (MELAS). Methods
A total of 113 patients with MELAS who were admitted to Peking University First Hospital from January
2010 to December 2019 were included. The type and severity of heart disease were judged by
electrocardiogram (ECG) and echocardiography. Cardiac dysfunction and systolic function were assessed by
New York Heart Association (NYHA) classification and left ventricular ejection fraction (LVEF). Results
All 113 patients were from 112 families, and the main genotype was m. 3243 A > G (81.42%, 92/113).
ECG was performed in 113 cases, among which 14 (12.38%) had abnormal cardiac conduction, including 10
(8.85%) with pre ⁃ excitation syndrome, 3 (2.65%) with complete or incomplete right bundle branch block,
and one (0.88%) with Ⅰ ° atrioventricular block. Echocardiography was performed in 70 cases, among
which 18 (25.71%) had myocardial lesions, including 13 (18.57%) with myocardial damage and 5 (7.14%)
with pulmonary hypertension (PH). Only one case had NYHA Ⅱ with decreased left ventricular systolic
function. In 32 patients with cardiac disease, only one patient presented cardiac symptoms in the 7th year
of the course of disease. Conclusions MELAS patients may have various manifestations of cardiac
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involvement, including cardiomyopathy, heart failure, arrhythmia, and so on. Attention should be paid to
cardiac⁃related examinations.
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线 粒 体 病 是 线 粒 体 DNA（mtDNA）或 核 DNA
（nDNA）变异导致线粒体能量合成障碍、多组织器

官受累的一组疾病，常见线粒体病亚型包括线粒体

脑 肌 病 伴 高 乳 酸 血 症 和 卒 中 样 发 作（MELAS）、

Kearns ⁃Sayre综合征（KSS）、慢性进行性眼外肌麻

痹、Leigh综合征等［1］。线粒体脑肌病以脑和骨骼肌

等能量需求较高的组织受累为主，心脏因能量代谢

旺盛也是线粒体病易累及的器官之一［2］。线粒体心

肌病（MCM）系 mtDNA或 nDNA变异导致的心肌能

量代谢障碍，但单纯线粒体心肌病少见，心脏病变

多为系统性线粒体病的一种表现，也可为某些线粒

体病的主要或唯一表现［1］。MELAS作为线粒体脑

肌病的最常见类型，临床症状主要为脑卒中样发

作、癫 发作、乳酸中毒、认知功能障碍、肌肉病、反

复头痛、听力下降、糖尿病、身材矮小等［3］，亦可合并

心脏病变，如肥厚性心肌病、心脏传导阻滞等［4⁃6］。

截至目前，国内仅有MELAS伴发心脏病变的个案报

道［7⁃8］。本研究总结北京大学第一医院诊断与治疗

的 113例 MELAS患者的心脏病变特点，以为临床早

期识别MELAS伴发心脏病变提供参考。

资料与方法

一、临床资料

1.纳入与排除标准 （1）MELAS的诊断符合

《中国线粒体脑肌病伴高乳酸血症和卒中样发作的

诊治专家共识》［9］。（2）排除其他疾病引起的心脏病

变，未行心电图或超声心动图检查。

2.一般资料 选择 2010年 1月至 2019年 12月
在北京大学第一医院神经内科住院治疗的 112 个

MELAS家系计 113例患者，男性 61例，女性 52例；

年龄 3 ~ 67岁，中位年龄 18.00（12.50，27.00）岁；体

重 指 数（BMI）11.06 ~ 29.07 kg/m2，平 均（17.26 ±
3.44） kg/m2；病 程 0.80 ~ 40.00 年 ，中 位 病 程 4.25
（2.00，7.25）年；其中 20例（17.70%）合并 2型糖尿

病。临床表现为癫 发作占 87.61%（99/113），认知

功能减退占 74.34%（84/113），头痛占 73.45%（83/
113），运 动 不 耐 受 占 59.29%（67/113），呕 吐 占

57.52%（65/113），视力下降和多毛各占 52.21%（59/
113），听力下降占 42.48%（48/113），胃肠道症状占

23.89%（27/113），精神行为异常和偏盲各占 20.35%
（23/113），眼外肌瘫痪占 7.96%（9/113），视神经受累

占 5.31%（6/113）。 基 因 型为 m. 3243A > G（92例），

m.13042G>A、m.10191T>C和m.13513G>A（各2例），

m.10158T > C、m.3596A > G、m.8344A > G、m.5541C >
T、m. 10197G > A、m. 13046G > A、m. 14453G > A、
m. 3271T > C、m. 3291T > C、m. 12158A > G 和

m.3902⁃3908invACCTTGC（各 1例）；余 4例未确定基

因 型 但 骨 骼 肌 组 织 活 检 可 见 改 良 Gomori 三 色

（MGT）染 色 破 碎 红 纤 维 ，和（或）琥 珀 酸 脱 氢 酶

（SDH）染色琥珀酸脱氢酶活性异常肌纤维或深染小

血管。

二、研究方法

1.心电图检查 常规十二导联心电图采用荷兰

Philips公司生产的 PageWriter TC50心电图仪，记录

患者心率、心律、P波、QRS波和 T波形态，测量 PR间

期和 QT间期，观察有无异常波形等。

2.超声心动图检查 超声心动图检查采用美国

GE公司生产的 Vivid E9型和荷兰 Philips公司生产

的 EPIQ 7C型心血管超声诊断系统，患者左侧卧位，

调节 M3S探头（2 ~ 4 MHz）或 S5⁃1探头（1 ~ 5 MHz），

测量左心房前后径、左心室后壁厚度（LVPW）、左心

室舒张末径（LVED）、左心室收缩末径、左心室射血

分数（LVEF）、室间隔厚度、左心室重量指数（LVMI）
等，通过估测右心室收缩压估测肺动脉收缩压并行

心肌病的诊断和分型。

3.心脏病变判断标准 心脏传导异常的典型心

电图改变包括：（1）预激综合征，①PR间期 < 0.12 s，
P波正常。②QRS时限 > 0.11 s。③QRS波群起始部

变粗钝，出现预激波或 δ波。（2）右束支传导阻滞，表

现为 V1、V2导联呈 rsR'波形，出现 r波、S波和 R波，
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V5、V6导联呈现 S波粗钝，时限 > 0.04 s；其中，完全

性右束支传导阻滞的 QRS时限 ≥ 0.12 s，不完全右束

支传导阻滞 < 0.12 s。（3）Ⅰ°房室传导阻滞，QRS⁃T
波群形态正常；PR间期 > 0.20 s（成人）或者 > 0.18 s
（14岁以下儿童）。心律失常包括室性心律失常（室

性期前收缩、室性心动过速、室颤）、房性心律失常

（房性期前收缩、房性心动过速、房扑、房颤）、窦性

心律失常（窦性心动过速、窦性心动过缓、窦性停

搏、窦性心律不齐）、室上性阵发性心动过速、QT间

期延长等。超声心动图定义心肌病变为［10⁃11］：（1）肥

厚型心肌病（HCM），成人定义为左心室室壁最大厚

度任一节段 ≥ 15 mm；儿童为左心室室壁厚度超过

同年龄、同性别和同体表面积儿童左心室室壁厚度

均值 + 2 个标准差，并排除引起心脏负荷增加的其

他疾病。（2）扩张型心肌病（DCM），在排除高血压、

冠心病、心脏瓣膜病、先天性心脏病、酒精性心肌病

等引起心脏扩大的前提下，①左心室舒张末径 >正

常参考值（35 ~ 55 mm）+ 2 个标准差。②左心室射

血分数 < 55%或左心室短轴缩短速度 < 25%。（3）肺

动 脉 高 压（PH），定 义 为 估 测 肺 动 脉 平 均 压

（PAPm）≥ 35 mm Hg（1 mm Hg = 0.133 kPa）。（4）左

心室功能障碍，左心室射血分数 < 50%。（5）左心室

肥厚（LVH），成人定义为左心室重量指数 > 115 g/m²
（男性）或 95 g/m²（女性）；儿童则根据小儿心脏大血

管超声心动图测值［12］进行判定。心脏病变定义为

心电图和超声心动图检出的心脏传导异常，室性或

房性心律失常、窦性停博以及心肌病变，伴或不伴

心脏症状。

4.心功能评估标准 （1）心功能障碍：参照纽约

心脏协会（NYHA）分级，按照诱发心力衰竭的活动

程度将心功能障碍分为 4级，Ⅰ级，有心脏病，但是

日常活动量不受限制，一般体力活动不引起过度疲

劳、心悸、气喘或者心绞痛；Ⅱ级，有心脏病，体力活

动轻度受限，休息时无自觉症状，一般体力活动可

以引起过度疲劳、心悸、气喘或者心绞痛；Ⅲ级，有

心脏病，体力活动明显受限，休息时无症状，小于一

般体力活动即可引起过度疲劳、心悸、气喘或者心

绞痛；Ⅳ级，有心脏病，无法从事任何体力活动，休

息状态下也出现心力衰竭症状，体力活动后加重。

（2）心脏收缩功能：根据左心室射血分数评估左心

室收缩功能，左心室射血分数 < 50%提示心脏收缩

功能降低。

5.统计分析方法 采用 SPSS 14.0统计软件进

行数据处理与分析。计数资料以相对数构成比（%）
或 率（%）表 示 ，采 用 χ2 检 验 。 正 态 性 检 验 采 用

Shapiro⁃Wilk检验，呈正态分布的计量资料以均数 ±
标准差（x ± s）表示，采用两独立样本的 t检验；呈非

正态分布的计量资料以中位数和四分位数间距［M

（P25，P75）］表示，采用 Mann⁃Whitney U检验。以 P ≤
0.05为差异具有统计学意义。

结 果

本 组 113 例 患 者 均 行 心 电 图 检 查 ，74 例

（65.49%）存在明显异常，分别为心脏传导异常 14例
（12.39%），即预激综合征 10例（8.85%）、完全右束支

传导阻滞 2例（1.77%）、不完全右束支传导阻滞 1例
（0.88%）和Ⅰ°房室传导阻滞 1例（0.88%），ST⁃T改变

29例（25.66%），窦性心动过速 10例（8.85%），QT间

期 延 长 、窦 性 心 动 过 缓 和 窦 性 心 律 不 齐 各 3 例

（2.65%），右心室肥厚 1例（0.88%），左心房扩大 2例
（1.77%），左心室高电压 9例（7.96%）。本组有 70例
患者行超声心动图检查，18例（25.71%）存在心肌病

变（表 1），男性 15例，女性 3例；年龄 4 ~ 67岁，中位

年龄 23（9，35）岁；体重指数 12.10 ~ 23.66 kg/m2，平

均（16.65 ± 3.35）kg/m2；病程 1 ~ 20年，中位病程 2.60
（1.00，12.10）年；首发症状为癫 发作 6例，头痛和

耳聋各 3例，听力下降、认知功能减退、偏盲、发热、

视 力 下 降 、言 语 障 碍 各 1 例 ；16 例 基 因 型 为

m.3243A > G，余 2例（例 5、例 11）未明确基因型。超

声心动图显示，左心室肥厚 12例，但未达到肥厚性

心肌病的诊断标准；扩张型心肌病 1例（例 15），伴中

等至大量心包积液（图 1）；肺动脉高压 5例，肺动脉

平 均 压 为 35.00 ~ 52.10 mm Hg、平 均 为（44.15 ±
7.59）mm Hg。心功能评估，仅 1例（例 15）NYHA分

级为Ⅱ级且伴左心室收缩功能下降（左心室射血分

数为 25%），余 112例 NYHA分级均为Ⅰ级且左心室

射血分数 > 50%。

本组无室性、房性心律失常和窦性停搏患者，

故将心脏传导异常和心肌病变患者定义为心脏病

变，并据是否伴发心脏病变分为心脏病变组（32例）

和无心脏病变组（81例），心脏病变患者男性比例高

于无心脏病变患者（P = 0.016），其余各项临床资料

组间差异无统计学意义（均 P > 0.05，表 2）。32例心

脏病变患者随访 1 ~ 7年，中位时间为 2.00（1.25，
4.75）年，除 1例病程第 7年出现活动后胸闷、憋气，

余 31例均未出现心脏症状。
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讨 论

线 粒 体 心 肌 病 最 早 由 Marin ⁃ Garcia 和

Goldenthal［13］在 1998年提出，但单纯线粒体心肌病

少见，心脏病变通常为系统性线粒体病的表现之

一，可分为结构异常和传导系统异常。不同类型线

粒体病伴发的心脏病变类型不同，Kearns⁃Sayre综合

征的心脏病变多表现为房室传导阻滞［14］，严重者需

安装心脏起搏器；MELAS则常见心律失常［15］，典型

表现为肥厚型心肌病和扩张型心肌病，尤以肥厚型

心肌病最为常见，且随病程进展可演变为扩张型心

肌病［16］。国外文献报道，心肌病变（主要为肥厚型

和扩张型心肌病）发生率为 30% ~ 56%［3，17⁃20］。本组

MELAS患者心肌病变发生率为 18/70（25.71%），稍

低于国外报道，可能是由于并非所有患者均完成超

声心动图检查。

研究显示，MELAS的心脏病变主要为左心室肥

厚，尤以对称性非梗阻性肥厚型心肌病伴左心室收

缩功能降低最为常见［16］。左心室肥厚是冠心病、心

力衰竭、恶性心律失常等诸多心血管事件的危险因

素［17］。一项来自法国的回顾性研究显示，左心室肥

厚是 m.3243A > G突变患者心脏恶性事件的危险因

素（OR = 9.510，95%CI：1.100 ~ 82.00；P = 0.04），可以

导致严重的心脏并发症甚至死亡［21］。本组有 12例

图 1 扩张型心肌病患者（例 15）超声心动图
检 查 所 见 1a 左 心 房 扩 大（箭 头 所 示）
1b 左心室肥厚（箭头所示）

Figure 1 Echocardiography results of Case
15 with MELAS Enlargement of the left
atrium (arrow indicates, Panel 1a). Left
ventricular hypertrophy (arrow indicates,
Panel 1b).

序号

1
2
3
4
5
6
7
8
9
10
11
12
13
14
15
16
17
18

性别

男性

男性

男性

男性

男性

男性

男性

男性

男性

女性

男性

男性

男性

男性

男性

女性

女性

男性

年龄
（岁）

4
20
7
5
38
21
9
27
16
23
61
9
23
25
34
40
67
24

病程
（年）

1.50
2.70
1.00
1.00
20.00
18.00
1.00
11.50
2.50
3.00
16.00
2.00
5.00
10.00
14.00
1.00
0.50
2.00

家族史

—

—

—

—

—

母亲耳聋、糖尿病

母亲身材矮小

母亲糖尿病

—

—

—

—

—

母亲糖尿病

母亲及兄长糖尿病

—

—

—

BMI
（kg/m2）
12.45
17.15
12.10
14.00
21.80
15.34
13.15
23.66
12.60
18.22
17.99
18.37
17.30
19.36
15.57
17.29
—

—

首发症状

头痛

耳聋

癫 发作

头痛

听力下降

认知功能减退

头痛

癫 发作

偏盲

耳聋

癫 发作

发热

癫 发作

耳聋

癫 发作

视力减退

言语障碍

癫 发作

基因型

m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G

未明确

m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G

未明确

m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G
m.3243A > G

超声心动图

心功能（NYHA分级，LVEF）
Ⅰ级，64%
Ⅰ级，69%
Ⅰ级，62%
Ⅰ级，72%
Ⅰ级，70%
Ⅰ级，62%
Ⅰ级，75%
Ⅰ级，59%
Ⅰ级，65%
Ⅰ级，70%
Ⅰ级，74%
Ⅰ级，72%
Ⅰ级，55%
Ⅰ级，58%
Ⅱ级，25%
Ⅰ级，60%
Ⅰ级，72%
Ⅰ级，65%

心脏受累

PH（PASP 49.40 mm Hg）
LVH（LVMI 116.82 g/m²）
LVH（LVPW 8.00 mm）
LVH（LVPW 7.20 mm）
LVH（LVMI 128.18 g/m²）
LVH（LVMI 123.62 g/m²）
LVH（LVPW 8.00 mm）
LVH（LVMI 225.38 g/m²）
LVH（LVMI 164.64 g/m²）
LVH（LVMI 121.48 g/m²）
PH（PASP 47.00 mm Hg）
LVH（LVMI 121.82 g/m²）
LVH（LVMI 130.40 g/m²）
LVH（LVMI 118.36 g/m²）
DCM（LVED 55.00 mm）
PH（PASP 37.24 mm Hg）
PH（PASP 35.00 mm Hg）
PH（PASP 52.10 mm Hg）

—，not obtain，未获得。BMI，body mass index，体重指数；NYHA，New York Heart Association，纽约心脏协会；LVEF，left ventricular ejection
fraction，左心室射血分数；PH，pulmonary hypertension，肺动脉高压；PASP，pulmonary artery systolic pressure，肺动脉收缩压；LVH，left
ventricular hypertrophy，左心室肥厚；LVMI，left ventricular mass index，左心室重量指数；LVPW，left ventricular posterior wall，左心室后壁厚
度；DCM，dilated cardiomyopathy，扩张型心肌病；LVED，left ventricular enddiastolic diameter，左心室舒张末径

表 1 18例存在心肌病变的MELAS患者临床资料

Table 1. Clinical data of 18 patients with MELAS complicated with cardiomyopathy
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左心室肥厚患者，均无高血压病史，病程 1 ~ 20年。

线粒体病致心肌肥厚的作用机制为，心肌是高度耗

氧组织，90%的代谢依赖于线粒体 ATP的产生［22］，

由于线粒体功能障碍，能量代谢趋向于糖酵解，使

乳酸在多个器官中积累；心肌肥厚可能是心脏病变

的早期代偿反应，后期可伴进展性心功能异常［10］，

临床早期表现为心脏舒张功能降低、室壁增厚，晚

期表现为心脏扩大、左心室射血分数降低、慢性心

力衰竭。病理改变为间质纤维化、心肌纤维肥大；

光学显微镜下可见粗大异常的线粒体聚集，呈镶嵌

样图形；透射电子显微镜下可见增生的线粒体结构

异常、体积增大及线粒体嵴排列异常等［20］。

本研究有 5例患者超声心动图提示肺动脉平均

压升高，既往仅有MELAS患者并发肺动脉高压的个

案报道［23］。Sproule等［23］推测，低水平精氨酸可能

是 MELAS患者发生肺动脉高压和脑卒中样发作的

共同病理生理学机制。L⁃精氨酸是合成一氧化氮

（NO）的底物供体，后者是一种有效的肺血管扩张

剂，低水平 L⁃精氨酸环境中内皮素 ⁃1表达上调、一

氧化氮表达下调，在肺动脉高压的发生机制中起重

要作用［23］。对于 MELAS患者，一氧化氮缺乏是其

发生严重并发症的原因［24⁃26］。业已证实，MELAS急
性期静脉注射 L⁃精氨酸可改善脑卒中样发作症状，

发作间期服用 L⁃精氨酸亦可减少脑卒中样发作频

率和严重程度［27⁃28］。然而 MELAS伴发肺动脉高压

的确切发病机制尚未阐明，仍待进一步研究。

本研究有 14例患者心电图提示心脏传导系统

异常，包括预激综合征、束支传导阻滞和房室传导

阻滞，与文献报道相一致 ［6］。 Sproule等 ［6］报告，

MELAS患者可出现心脏传导阻滞和心律失常，前者

包括房室传导阻滞、沃尔夫 ⁃帕金森 ⁃怀特（WPW）综

合征等，后者主要包括室性期前收缩、室性心动过

速、房性期前收缩 、房性心动过速、房颤和窦性停搏

等［4，29］。WPW综合征与 MELAS伴发的心脏受累相

关［6］，Gollob等［30］在常染色体显性遗传性WPW综合

征家系中发现 PRKAG2基因变异，该基因编码磷酸

腺苷活化蛋白激酶，其变异可导致细胞对消耗能量

的应激反应改变，MELAS患者并发WPW综合征的

机制与此类似，与线粒体缺陷致能量消耗改变有

关。本研究MELAS患者不同类型心律失常（窦性心

动过速、窦性心动过缓、QT间期延长、窦性心律不

齐）发生率高于既往报道（16.81%对 2.40%）［31］；此

外，本组有 3例心电图提示 QT间期延长，在 MELAS
患者中较罕见［32］。

本研究约 78.13%（25/32）的心脏病变组患者基

因型为 m.3243A > G突变。该突变是 mtDNA最常见

的致病性突变，且存在该突变的患者心肌病变发生

率较高，亦有其他 mtDNA突变与肥厚型心肌病或扩

张型心肌病相关［33］。在本研究中，心脏病变与无心

脏病变患者基因型相似，均以 m.3243A > G突变为

主，因此，MELAS患者发生心脏病变与心肌细胞内

线粒体基因突变负荷较高以及受其他修饰基因影

响的关系尚待进一步研究。本研究还发现心脏病

变组男性比例高于无心脏病变组，提示男性MELAS
患者可能是发生心肌病变的高危人群，但此现象尚

未见诸报道。

表 2 心脏病变组与无心脏病变组患者临床资料的比较

Table 2. Comparison of clinical data between cardiacgroup and non⁃cardiac group

*adjusted χ2 value，校正 χ2值。Two⁃independent⁃sample t test for
comparison of BMI, Mann ⁃Whitney U test for comparison of age
and duration, and χ2 test for comparison of others，BMI的比较行两
独立样本的 t检验，年龄和病程的比较行 Mann⁃Whitney U检验，
其余指标的比较行 χ2检验。BMI，body mass index，体重指数

观察指标

性别［例（%）］
男性

女性

年龄［M（P25，P75），岁］

BMI（x ± s，kg/m2）
病程［M（P25，P75），年］

糖尿病［例（%）］
癫 发作［例（%）］
认知功能减退［例（%）］
头痛［例（%）］
运动不耐受［例（%）］
呕吐［例（%）］
视力下降［例（%）］
多毛［例（%）］
听力下降［例（%）］
胃肠道症状［例（%）］
精神行为异常［例（%）］
偏盲［例（%）］
眼外肌 瘫痪［例（%）］
视神经受累［例（%）］
基因型［例（%）］
m.3243A > G
非m.3243A > G

无心脏病变组
（n = 81）

38（46.91）
43（53.09）
15.00

（9.00，32.00）
17.42 ± 3.16

3.75
（1.58，7.58）
14（17.28）
73（90.12）
62（76.54）
61（75.31）
49（60.49）
51（62.96）
45（55.56）
42（51.85）
35（43.21）
21（25.93）
19（23.45）
16（19.75）
6（ 7.41）
6（ 7.41）

67（82.72）
14（17.28）

心脏病变组
（n = 32）

23（71.88）
9（28.13）
18.00

（13.50，24.50）
16.84 ± 3.96

4.00
（ 2.01，7.75）

7（21.88）
26（81.25）
22（68.75）
21（65.63）
18（56.25）
14（43.75）
14（43.75）
17（53.13）
13（40.63）
6（18.75）
4（12.50）
7（21.88）
3（ 9.38）
0（ 0.00）

25（78.13）
7（21.88）

统计量值

5.753

0.053
⁃ 0.789
0.120
0.320
0.947
0.730
1.080
0.171
3.465
1.281
0.015
0.063
0.650
1.699
0.064
0.000
0.000*
0.565

P值

0.016

0.958
0.432
0.752
0.572
0.331
0.393
0.299
0.679
0.063
0.258
0.903
0.802
0.420
0.192
0.801
1.000
1.000
0.572
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本研究心脏病变组仅 1例于病程第 7年出现心

脏症状。Brambilla等［10］发现，出现线粒体病典型症

状后 30年方出现心脏症状，故线粒体病心脏病变需

长期随访观察。m.3243A > G突变致单纯线粒体肌

病患者也可伴发心脏病变，表现为左心室肥厚或肺

源性心脏病，但较为罕见［34⁃35］。线粒体心肌病的心

脏 MRI多表现为延迟增强，提示心肌纤维化，表明

心脏 MRI可更早、更准确地识别心脏病变类型和程

度［36］。伴发心脏病变的线粒体病患者出现多系统

受累时，较易诊断，应警惕少数以心脏病变为首发

症状的患者［21］。Fassone等［37］指出，2/3以上的线粒

体心肌病患儿即使表现出临床症状仍未能确诊，当

线粒体心肌病为唯一临床表现时，早期诊断较困

难，应依靠组织病理学、生化酶学和基因检测等。

综上所述，MELAS患者可伴发各种类型心脏病

变，包括心肌病变、心力衰竭、心律失常等，因此建

议对线粒体病患者常规行心电图、超声心动图等检

查，以早期发现高危人群，及时治疗。
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