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!"病例介绍

患儿"女""$岁"因'呕吐 0 :"头痛 1 :"抽搐 "次(

入院% 患儿入院前 0 : 无明显诱因出现呕吐"非喷

射性"呕吐物为胃内容物"未予特殊处理% 入院前 1 :

自诉双眼见闪光)一过性视物模糊"右侧头痛"继之

出现抽搐"表现为意识不清"双眼斜视"口周略青"上

肢抽动"小便失禁"持续约 " )+C 后自行缓解% 患儿

病程中无发热)咳嗽"饮食欠佳"睡眠尚可"大便正

常% 患儿入院前 0 个月已诊断为'癫痫("曾先后口

服丙戊酸钠)奥卡西平等抗癫痫药及中药治疗#具

体治疗过程不详$% 患儿发病当日未按时口服抗癫

痫药物% 患儿父母均无明显遗传代谢性疾病"其舅

舅曾诊断为'癫痫(% 入院查体!体温 #.>/ D"呼吸

#$ 次@)+C"脉搏 "#$ 次@)+C"血压 "1-@.0 ))EF"经

皮血氧饱和度 -$G#未吸氧下$)%$G以上#吸氧下$%

意识模糊"对刺激反应差% 双侧瞳孔等大同圆"对光

反射可"全身未见皮疹及出血点"后背部皮肤可见成

簇毛发% 咽部充血"心肺查体未见显著变化% 腹软"

肝)脾未触及异常肿大"无明显包块"肠鸣音正常%

四肢肌张力可"神经系统查体不配合% 入院后行辅

助检查"血常规!白细胞 1">"= H"$

%

@I"红细胞 />$" H

"$

"1

@I"血红蛋白 "## F@I"血小板 #-0 H"$

%

@I"中性

粒细胞百分比 -->#$G"淋巴细胞百分比 .>.$G"单

核细胞百分比 #>.$G% 末梢血象!分叶 --G"单核

"G"淋巴 ""G% 心肌酶)肝功)肾功大致正常% 出凝

血时间未见异常% 心肌肌钙蛋白 J$>$" CF@),% 胸

部正位片示双肺纹理增强% 基因检测中发现线粒体

基因突变 #1=#KLM% 颅脑磁共振结果示左侧颞顶

叶)左侧丘脑)双侧基底节区异常信号% 脑电图检查

未见异常% 入院后临床诊断!#"$线粒体脑肌病伴

高乳酸血症和卒中样发作&#1$继发性癫痫&##$急

性上呼吸道感染#细菌感染$% 患儿入院后出现发

热且反复抽搐 # 次"予地西泮)苯巴比妥止抽"行抗

感染)补充维生素及对症支持治疗措施"症状好转自

动出院%

#"讨论

线粒体脑肌病伴乳酸中毒和卒中样发作#)+;6(

5:6C?N+*,OC5OP:*,6)Q6P*;:QR+;: ,*5;+5*5+?6B+B*C?

B;N69O(,+9OOP+B6?OB"S'IKT$综合征于 "%-= 年首次

报道"是由线粒体UVK#);UVK$突变引起最常见的

线粒体脑肌病的一种临床分型"为母系遗传"可表现

为反复发作的头痛)卒中样发作)多种类型的癫痫发

作和发育异常)听力下降等*"+

%

#$!"S'IKT综合征的主要临床表现及机制!S'IKT

综合征临床表现多种多样"其中较常见的有反复发

作的头痛)卒中样发作以及癫痫样发作% #"$反复

发作的头痛!S'IKT综合征的典型表现是伴有频繁

呕吐的偏头痛样发作% 其机制可能是由于线粒体基

因突变"导致线粒体氧化代谢功能障碍"感觉神经细

胞兴奋性增强"同时颅内痛觉感受器的阈值降低"导

致偏头痛样发作*1+

% 本例患儿有呕吐"病程中有头

痛表现"符合本病特点% #1$卒中样发作!血管病变

和一氧化氮减少导致脑微血管系统灌注减少"造成

脑缺血性损伤而引起卒中样发作% 在卒中样发作的

急性期和间歇期"脑血流动力学变化持续存在"随着

病情的反复"血流动力学变化也会加剧*#+

% ##$癫

痫样发作!癫痫是 S'IKT 综合征的主要临床表现"

发病机制可能与线粒体基因突变导致线粒体膜电位

,"$=,
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不稳定)钾通道功能异常及自由基的产生有关*=+

% 本

例患者入院时有癫痫发作"表现与上述描述一致%

研究发现"丙戊酸钠具有显著抑制癫痫大鼠海马胶质

原纤维蛋白表达并减少脑损伤程度的作用*/+

"还有文

献报道"抗癫痫药物可引起线粒体损伤*0+

"S'IKT

综合征患者在选择抗癫痫药物时应谨慎%

#$#"S'IKT综合征的诊断及鉴别诊断!S'IKT 综

合征临床表现和体征复杂"故单凭临床表现易误诊

为脑炎)癫痫)脑血管疾病等其他疾病% 血生化检查

可提示血液中乳酸含量增高"但易受运动)标本采集

时间等多种因素影响导致实验室结果有误差&肌肉

病理检查观察到不整红纤维)细胞色素氧化酶染色

缺失)琥珀酸脱氢酶#B855+C*;O?O:Q?N6FOC*BO"TUE$

染色强反应性血管#B;N6CFTUE(NO*5;+WOX,66? WOBBO,"

TTY$以及电镜下的异常线粒体*.+

&动态脑电图可显示

癫痫样放电&肌肉病理检查)动态脑电图并非S'IKT

综合征的特异性表现% 颅脑磁共振表现具有一定的特

征性"本病主要累及大脑半球后部#如顶)枕)颞区$

皮质"也可累及白质"但白质病变轻% 影像上主要通

过病变受累区域#主要是单个大脑皮层$)累及范围

#不沿动脉供血区域分布$和病变的时间分布#新旧

病灶交替$来观察"这对于病变的筛选有很大的意

义*-+

% 但以上检查并不能及时)准确地诊断本病"目

前线粒体基因突变检测可明确诊断%

#$%"S'IKT综合征的治疗及预后!#"$一般治疗!

患者进食含高热量)低脂肪)多种维生素的饮食% #1$

代谢治疗!目前临床上主要应用肌酸)I(精氨酸和辅

酶Z

"$

)左旋肉碱治疗线粒体疾病% ##$基因治疗!随着

基因技术的迅速发展"越来越多的基因突变被报道"分

别为 );UVK"#/"#KLM)#1%"[L\)"$"/-[L\

*%+

)

"$"%"[L\

*"$+等% 目前基因治疗尚处在试验阶段"

未来仍存在着巨大挑战% #=$避免诱发因素!感染)

过度劳累)精神刺激)相关药物#他汀类)苯巴比妥)

双胍类$等% 同时注意避免使用线粒体毒性药物"

否则会加重线粒体能量代谢障碍%

#$&"展望"目前国内外对S'IKT综合征的临床研

究及检测技术水平不够"误诊率高"造成严重损伤"

导致预后不良"临床上应提高对 S'IKT 综合征基

因水平的诊断"以早期诊断)早期治疗"改善患者的

预后% 另外"目前对 S'IKT 综合征的治疗措施均

以对症治疗为主"因此深入探讨对 S'IKT 综合征

的基因治疗也将是未来研究的热点和难点%
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