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　 　 患者，女，３４ 岁，因“腹痛 ２ 个月，加重 ２ ｄ”于 ２０２０ 年 ８ 月

２１ 日入院。 入院前 ２ 个月无明显诱因出现中上腹持续性疼痛，
当地医院对症治疗后症状减轻。 入院前 ２ ｄ，患者自觉腹痛加

重，疼痛由中上腹进展至全腹，持续性疼痛，阵发性加重，伴反

酸，进食后加重，排气或排便后有所缓解。 １０ 年前因急性阑尾

炎行阑尾切除术，８ 年前因妊娠合并急性胰腺炎终止妊娠，３ 年

前因听力下降诊断线粒体脑肌病，长期服用辅酶 Ｑ１０、维生素及

精氨酸治疗。 查体：身高 １５５ ｃｍ，体质量 ３５ ｋｇ，ＢＭＩ １４． ５７ ｋｇ ／
ｍ２。 上睑下垂，听力明显降低。 心肺未见异常。 腹部平软，未
见腹壁静脉曲张，未见胃肠型及蠕动波，全腹压痛，无反跳痛及

肌紧张，未触及腹部包块，Ｍｕｒｐｈｙ 征阴性，肝区及肾区无叩击

痛。 肠鸣音正常。 神经系统查体无明显阳性体征。 实验室检

查：ＴＧ ２． ５１ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，Ａｌｂ ４３． ７ ｇ ／ Ｌ，Ｌａｃ ４． ３ ｍｍｏｌ ／ Ｌ。 心电图：
窦性心律。 胃镜：慢性非萎缩性胃炎伴胆汁反流，胃多发息肉。
肠镜：未见异常。 消化道造影：胃蠕动、排空功能减弱，食管及

小肠未见确切器质性病变。 全腹增强 ＣＴ：腹部肠区堆积，肠管

内见较多肠内容物影，中下腹肠管内轻度积液积气改变，脂肪

肝。 头颅 ＭＲ：双侧大脑半球、小脑半球及脑干可见斑片状、片
状异常信号影，病变分布较对称，主要累及白质区，Ｔ１ＷＩ 呈

等—低信号，Ｔ２ＷＩ 及 ＦＡＬＡＩＲ 呈高信号，ＤＷＩ 上未见弥散受限。
外周血基因测序：染色体号 ｃｈｒ２２，检测基因 ＴＹＭＰ，变体：ＮＭ⁃
００１１１３７５６，核苷酸改变：１３１Ｇ ＞ Ｃ（外显子 １），氨基酸改变：Ｐ．
Ｒ４４Ｐ。 基因型为纯合型，其父和其母均为杂合型。 遂诊断为线

粒体神经胃肠型脑肌病，嘱患者进食高蛋白、高碳水化合物、低
脂肪饮食，继续服用辅酶 Ｑ１０ 及维生素，加用多潘立酮促进胃

肠蠕动，并请营养科会诊进行饮食指导。 治疗后患者诉腹痛较

入院时缓解，予以出院。 后期电话随访患者仍存在反复腹痛

症状。
　 　 讨　 论　 线粒体病是由于细胞核 ＤＮＡ 或线粒体 ＤＮＡ 异常

而导致的多系统疾病，多数患者表现为骨骼肌、心肌和中枢神

经系统损害，其他系统如胃肠道和周围神经系统也可受累［１］ ：
如果主要为骨骼肌受累称为线粒体肌病；如果病变累及骨骼肌

及中枢神经系统，称为线粒体脑肌病［２］ 。 线粒体神经胃肠型脑

肌 病 （ ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ ｎｅｕｒｏｇａｓｔｒｏｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ｅｎｃｅｐｈａｌｏｍｙｏｐａｔｈｙ，
ＭＮＧＩＥ）是一种特殊的线粒体脑肌病［３］ ，本病罕见，具体发病率

不详，主要临床表现包括：胃肠道运动障碍、恶病质、上睑下垂、
周围神经病和脑白质病等［４⁃５］ 。 该病由 Ｏｋａｍｕｒａ 等［６］ 在 １９７６
年首次提出，Ｈｉｒａｎｏ 在 １９９４ 年将其命名为线粒体神经胃肠型脑

肌病并于 １９９８ 年确定其致病基因位于染色体 ２２ｑ１３． ３２［７⁃８］ ，随
后，Ｎｉｓｈｉｎｏ 进一步明确该病由 ＴＹＭＰ 基因突变所致［９］ 。
　 　 线粒体神经胃肠型脑肌病是与 ＴＹＭＰ 基因突变有关的常

染色体隐性遗传疾病。 ＴＹＭＰ 基因突变会导致脱氧胸腺嘧啶核

苷磷酸化酶（ ｔｈｙｍｉｄｉｎｅ ｐｈｏｓｐｈｏｒｙｌａｓｅ， ＴＰ）缺乏或活性降低，从
而损害线粒体 ＤＮＡ 的合成，导致消化系统、脑和周围神经系统

的功能障碍。 其主要临床表现有：消化系统症状：腹痛、慢性腹

泻、恶心、吞咽困难、食欲下降、体质量降低、早饱等；眼部症状：
眼外肌麻痹、上睑下垂、视神经萎缩等；耳部症状：听力下降；中
枢神经系统症状：记忆力缺陷、脑白质病变等；周围神经病变：
麻木及感觉异常；其他症状如心肌病及身材矮小等［１０］ 。 大多数

患者以消化道表现为主要症状，但也有部分患者以听力下降为
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首发症状［１１］ 。
　 　 在临床工作中，当患者存在恶病质、其他原因无法解释的

胃肠道动力障碍、胃肠道扩张、上睑下垂、听力下降、脑白质病

变等症状时即需考虑本病。 实验室检查可能出现血清乳酸增

高、高三酰甘油血症，头颅磁共振、肌肉活检及小肠活检有助于

诊断及鉴别诊断。 ＴＹＭＰ 基因检查有助于明确诊断，在 ＴＹＭＰ
基因检查中，若发现未知的 ＴＹＭＰ 基因突变需进一步检测 ＴＰ
活性；若发现已知可造成本病的 ＴＹＭＰ 基因突变可诊断该

病［１２］ 。 既往国内有线粒体神经胃肠型脑肌病患者与本例患者

存在相同的基因突变［１３］ ，结合患者的症状、查体及病史，可明确

诊断线粒体神经胃肠型脑肌病。
　 　 线粒体神经胃肠型脑肌病的治疗措施包括：避免过量运

动，避免极冷极热的环境，以及避免服用影响线粒体功能的药

物；血液透析、腹膜透析、ＴＰ⁃红细胞载体、血小板输注等对本病

有短期疗效，但治疗的长期效果还有待进一步观察；造血干细

胞移植虽然有长期效果，但却有高并发症与高病死率的风险，
限制了其在临床中的应用［１２］ 。
　 　 本病罕见且缺乏特异有效的治疗方案，预后差，平均生存

年龄仅 ３５ ～ ３７ 岁，本病例虽出院时症状有所好转，但仍需密切

随访其症状变化情况。
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［Ｊ］ ． Ｆｒｏｎｔｉｅｒｓ ｉｎ ｃｅｌｌｕｌａｒ ｎｅｕｒｏｓｃｉｅｎｃｅ，２０１７，１１：３１． ＤＯＩ：１０． ３３８９ ／
ｆｎｃｅｌ． ２０１７． ０００３１．

［１１］ 　 Ｇａｒｏｎｅ Ｃ，Ｔａｄｅｓｓｅ Ｓ，Ｈｉｒａｎｏ Ｍ． Ｃｌｉｎｉｃａｌ ａｎｄ ｇｅｎｅｔｉｃ ｓｐｅｃｔｒｕｍ ｏｆ ｍｉ⁃
ｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ ｎｅｕｒｏｇａｓｔｒｏｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ｅｎｃｅｐｈａｌｏｍｙｏｐａｔｈｙ ［ Ｊ ］ ． Ｂｒａｉｎ，
２０１１，１３４（Ｐｔ １１）：３３２６⁃３３３２． ＤＯＩ：１０． １０９３ ／ ｂｒａｉｎ ／ ａｗｒ２４５．

［１２］ 　 Ｈｉｒａｎｏ Ｍ，Ｃａｒｅｌｌｉ Ｖ，Ｄｅ Ｇｉｏｒｇｉｏ Ｒ，ｅｔ ａｌ． Ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ ｎｅｕｒｏｇａｓｔｒｏｉｎ⁃
ｔｅｓｔｉｎａｌ ｅｎｃｅｐｈａｌｏｍｙｏｐａｔｈｙ（ＭＮＧＩＥ）：Ｐｏｓｉｔｉｏｎ ｐａｐｅｒ ｏｎ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ，
ｐｒｏｇｎｏｓｉｓ，ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｂｙ ｔｈｅ ＭＮＧＩＥ Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ Ｎｅｔｗｏｒｋ［ Ｊ］ ．
Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｉｎｈｅｒｉｔｅｄ Ｍｅｔａｂｏｌｉｃ Ｄｉｓｅａｓｅ，２０２１，４４（２）：３７６⁃３８７． ＤＯＩ：
１０． １００２ ／ ｊｉｍｄ． １２３００．

［１３］ 　 孙柳青，熊建美，赵焱钢，等． 新发 ＴＹＭＰ 基因突变致成人线粒体

神经胃肠型脑肌病 １ 例并文献复习［ Ｊ］ ． 北京医学，２０１８，４０
（１２）：１１０７⁃１１１３． ＤＯＩ：１０． １５９３２ ／ ｊ． ０２５３⁃９７１３． ２０１８． １２． ００２．

（收稿日期：２０２２ － １０ － １０）

作者·编者·读者

《疑难病杂志》被 Ｓｃｏｐｕｓ 数据库收录

２０２３ 年 ５ 月 ５ 日，疑难病杂志社接到 Ｓｃｏｐｕｓ Ｔｉｔｌｅ Ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ Ｓｕｐｐｏｒｔ 团队的通知：《疑难病杂志》已通过 Ｓｃｏｐｕｓ 内容选择与咨询

委员会（Ｃｏｎｔｅｎｔ Ｓｅｌｅｃｔｉｏｎ ＆ Ａｄｖｉｓｏｒｙ Ｂｏａｒｄ，ＣＳＡＢ）的评估，正式被 Ｓｃｏｐｕｓ 数据库收录。 《疑难病杂志》被 Ｓｃｏｐｕｓ 收录，对扩大期刊传

播范围，增加期刊显示度，提升学术影响力具有重要意义。
Ｓｃｏｐｕｓ 数据库由荷兰爱思唯尔（Ｅｌｓｅｖｉｅｒ）公司于 ２００４ 年底正式推出，是全球最大的文献摘要和引文数据库，目前该数据库收录

了来自全球 ７ ０００ 余家出版商的 ２５ ０００ 余种来源文献，为科研人员提供一站式获取科技文献的平台。 其收录的文献均经同行评

议，包括科学期刊、图书和会议论文集等。 Ｓｃｏｐｕｓ 数据库提供科学、技术、医药、社会科学、艺术和人文领域的世界科研成果全面概

览，是可以追踪、分析和可视化研究成果的智能工具。

·４５６· 疑难病杂志 ２０２３ 年 ６ 月第 ２２ 卷第 ６ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｆｆｉｃ ａｎｄ Ｃｏｍｐｌ Ｃａｓ，Ｊｕｎｅ ２０２３，Ｖｏｌ． ２２，Ｎｏ． ６


