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　　[摘要]　目的:探讨线粒体脑肌病(MEM)的耳鼻咽喉科临床特点,结合眼科及神经内科临床表现,为该病的

早期诊治提供依据。方法:2001年9月—2020年1月确诊为 MEM 的28例患者。采集所有受试者的眼耳鼻咽

喉科及神经内科相关的家族史、临床症状。检查:纯音听阈,声导抗,畸变产物耳声发射,听性脑干反应,耳蜗微电

位,言语识别率;面肌电图,喉肌电图,四肢肌电图及心电图;颞骨 CT,颅脑 MRI平扫加增强;肌肉活检;mtDNA
基因检测。结果:所有患者经肌肉活检和(或)mtDNA基因检测证实为 MEM。半数有母系遗传史。耳鼻咽喉科

症状:听力损失15例(53.6%),耳鸣4例(14.3%),听觉失认1例(3.6%),面肌无力4例(14.3%),吞咽困难3
例(10.7%)。眼科及神经内科症状:上睑下垂16例(57.1%),视神经萎缩15例(53.6%),运动不耐受16例

(57.1%),肌肉萎缩6例(21.4%),卒中样发作5例(17.9%)。听力损失为感音神经性,表现为听阈提高15例

(53.6%),声导抗均正常,畸变产物耳声发射未引出18例(64.3%),听性脑干反应阈值提高18例(64.3%),耳蜗

微电位均未记录到,言语识别率下降6例(21.4%)。面肌电图异常4例(14.3%),喉肌电图异常3例(10.7%),
四肢肌电图异常 6 例(21.4%),心电异常 8 例(28.6%)。颞骨 CT 均正常,颅脑 MRI显示异常改变 19 例

(67.9%),包括中枢神经脱髓鞘8例(28.6%)、脑白质发育不良6例(21.4%)、脑萎缩5例(17.9%)、多发腔隙性

脑梗死改变4例(14.3%)、基底节钙化1例(3.6%)。结论:MEM 常见上睑下垂、视听功能障碍、运动不耐受、肌
肉萎缩及卒中样发作等眼耳鼻咽喉科及神经内科的多系统损害。耳鼻咽喉科特点为青少年期起病的感音神经性

听力损失,多数为双侧对称性渐进性,少数为突聋、急性耳鸣、听觉失认。临床许多不明原因、伴有多系统损害的

听力损失患者应考虑做 mtDNA基因检测。中年以后逐渐加重的面肌无力和吞咽困难者应做肌肉活检。耳声发

射和听性脑干反应比主观检查更敏感,听力监测有助于评估病程进展。
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Abstract　Objective:Thisstudyaimedtoprovidebetterunderstandingoftheotolaryngologicfeatures,com-
binedwithophthalmologicandneurologiccharacteristicsinmitochondrialencephalomyopathy(MEM),andtohelp
ENTandauditorypractitionermakingcorrectdiagnosisaswell.Methods:Twenty-eightpatientswithMEM were
enrolledbetweenSeptember2001andJanuary2020.Informationaboutfamilyhistoriesandclinicalsymptomswas
retrospectivelyanalyzed.Allpatientsunderwentotorhinolaryngological,ophthalmologicalandneurologicalexami-
nations,including:pure-toneaudiometry,acousticimmittance(AI),distortion-productotoacousticemissions
(DPOAE),auditorybrainstem response(ABR),cochlear micropotential(CM),speechdiscriminationscore
(SDS),electroneurography(ENoG),computedtomography(CT)ofthetemporalboneandcranialmagneticreso-
nanceweightedimagingscan(MRI),musclebiopsyandmtDNAgenetesting.Results:ENTsubjectivemanifesta-
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tionswerepresentin15cases(53.6%)withsensorineuralhearingloss(SNHL),4(14.3%)withtinnitus,4
(14.3%)withfacialweakness,3(10.7%)withdysphagia,1(3.6%)withauditoryagnosia.Ophthalmological
andneurologicalsymptomsincludedptosisin16cases(57.1%),exerciseintolerancein16(57.1%),opticatro-
phyin15(53.6%),muscularatrophyin6(21.4%),andstroke-likeepisodesin5(17.9%).Theresultsofobjec-
tiveexaminationswereasfollows:DPOAE werenotelicitedin18(64.3%)cases,ABRabnormalitiesin18
(64.3%)cases,hearingthresholdshiftin15(53.6%)cases,AInormalandCM wasnotdetectedinallcases,

SDSdecreasedin6(21.4%)cases,facialENoGabnormalitiesin4(14.3%)cases,laryngealENoGabnormalities
in3(10.7%)cases,EMGabnormalitiesin6(21.4%)cases,andECGabnormalitiesin8(28.6%)cases.Tempo-
ralCTwerenormal,butcranialMRIabnormalitieswerefoundin19cases(67.9%),includingcentralnervede-
myelination,whitematterhyperintensities,generalizedcerebellarandcerebralatrophy,multiplecortical/subcorti-
calinfarct-likelesions,basalgangliacalcification.Conclusion:MultisystemicsyndromesinMEMcanpresentasa
varietyofotolaryngological,ophthalmologicalandneurologicalabnormalities,suchasptosis,audio-visualdisturb-
ance,exerciseintoleranceandstroke-likeepisodesetc.SNHL,tinnitus,auditoryagnosia,facialweaknessand
dysphagiawereENTspecificmanifestations.SNHLinMEMisbilateralsymmetricalprogressiveorofsuddenon-
setsinceteenage.mtDNAtestingmaybehelpfulforadolescentpatientwhoseSNHLwasassociatedwithneuro-
muscularsymptoms.Musclebiopsyshouldbeconsideredwhenmiddle-agedpatientsdevelopedfacialweakness
anddysphagia.DPOAEandABRaretheoptimalobjectiveaudiometricteststomonitortheprogressionofMEM
associatedwithSNHL.

Keywords　mitochondrialencephalomyopathy;hearingloss;tinnitus;facialweakness;dysphagia

　　线粒体脑肌病(mitochondrialencephalomyop-
athy,MEM)是指因线粒体 DNA(mitochondrial
DNA,mtDNA)和/或核 DNA 突变造成线粒体呼

吸链氧化/磷酸化功能障碍的遗传性疾病,文献报

道成人有1/5000的 mtDNA 突变率,2.9/10万的

核 DNA 突变率[1]。虽然尚无流行病学统计,但

mtDNA突变是中国遗传性视神经病的最常见病

因[2]。以视听障碍首诊者占本中心就诊患者的

92.9%。1.69%的糖尿病患者有 mtDNA3243点

突变[3],国内有十几、成百、上千例线粒体病的报

道,说明该病并不罕见[4-7]。本文探讨该病的耳鼻

喉科临床特点,并结合眼科和神经内科常见表现,以
帮助耳鼻喉科和听力学医生进行及时、准确的诊治。
1　资料与方法

1.1　病例资料

收集北京同仁医院2001年9月—2020年1月

确诊的28例 MEM 患者的临床资料,分析其临床

特征。本研究得到北京同仁医院伦理委员会批准,
患者已签署知情同意书。
1.2　检查方法

1.2.1　听力学　①纯音听阈(pure-toneaverage,
PTA):在北京市耳鼻咽喉科研究所,环境噪声<
20dB(A)隔声室,用Conera纯音听力器和TDH39
耳压式耳罩进行测试。采用 WHO 听力损失程度

标准[8],500、1000、2000、4000Hz4个频率气导阈

值均值≤25dB HL为正常;26~40dB HL为轻

度;41~60dB HL 为中度;61~80dB HL 为重

度;≥81dBHL为极重度。以骨/气导阈值和骨气

导差值确定听力损失性质,即骨导阈值正常、气导

阈值>25dBHL为传导性听力损失;骨气导阈值

均异常且骨气导差≤10dBHL为感音神经性听力

损失;骨气导差>10dBHL为混合性听力损失。5
岁以下儿童以听性脑干反应(auditorybrainstem
response,ABR)和40Hz稳态诱发电位反应阈值

平均值评估听力损失,听力损失程度参考 WHO标

准双耳2个频率以上有15dB 差值或4个频率

10dB差值为非对称性听力损失,同频率听力差

值<15dB为对称性听力损失。②声导抗:在环境

噪声<30dB(A)隔声室,使用 TympstarⅡ型中耳

分析器,刺激声226Hz,起始压力+200daPa,终止

压力—400daPa,由正向负进行测试。鼓室图形采

用Jerger分型,A型为正常。声反射测试(acoustic
stapedialreflex,ASR):受 试 耳 的 峰 压 点 用

1000Hz,85dB SPL 测 试 声。声 反 射 阈 值 >
0.03mL且可重复;当测试声达阈值强度后,声反

射幅度随刺激强度增加而增大示为声反射引出,正
常为70~95dB HL。③畸变产物耳声发射(dis-
tortion-productotoacousticemissions,DPOAE):
使用ILO96耳声发射器,ILOV6操作系统。序列

持续时长80μsclick,1~4kHz频率平坦分布,刺
激方式以 DNLR 抑制刺激伪迹,刺激强度80dB
SPL。信号采样频率25.6kHz,采样时长20ms。
260次叠加,0.6~6.0kHz带通滤波。2个初始短

纯音,L1=65dBSPL,L2=55dBSPL,f2/f1=
1.22。记录两次f1~f2处记录到的信号强度,信号

大于—10dBSPL,信噪比大于3dB判断为记录到

DPOAE。④ABR 和耳蜗微电位(cochlearmicro-
potential,CM):Eclipse诱发电位测试仪,ABR 常

规参数 设 置。80dBnHL 为 初 始 刺 激 声 强 度,
10dB一档递减至阈值下。按小儿体重服用6.5%
水合氯醛溶液,睡眠后进行测试。以 WHO标准判

定 ABR 反应阈≤30dBnHL 为听力正常,31~
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40dBnHL为轻度听力损失,41~60dBnHL为中

度听力损失,61~80dBnHL为重度听力损失,≥
81dBnHL为极重度听力损失[8]。⑤言语识别率

(speechdiscriminationscore,SDS):在环境噪声≤
45dB(A)隔声室,采用北京同仁医院听力中心张

华教授等开发的普通话言语测听材料(Mandarin
speechaudiometrytestingmaterials),强度70dB
SPL,在单音节和安静条件下测试句子识别率。
1.2.2　肌电图　①面肌电图(facialENoG):使用

NerveIntegrityMonitoring-2XL肌电诱发电位仪,
采用方波,频率1Hz,波宽0.2ms,刺激电流强度

2.0~3.6mA,每次刺激持续时间为100μs,刺激

频率4次/s,双极同心针电极,刺激电极插入面神

经出茎乳孔处,眶上窝处,记录电极插入眼轮匝肌。
面神经运动记录口轮匝肌,记录额肌、眼轮匝肌、口
轮匝肌、鼻旁肌混合肌肉动作电位(CAMP)波峰值

振幅和刺激强度,面神经F波,瞬目反射潜伏期和

波幅,面神经刺激相位。② 喉肌电图 (laryngeal
ENoG):使用 Keypoint肌电诱发电位检测甲杓肌、
环杓后肌、环甲肌在不同状态(安静、发声、呼吸)下
自发电位、运动单位电位、募集单位、喉返神经诱发

电位。③四肢肌电图(electromyography,EMG):
在神经内科肌电室检测。④心电图(electrocardio-
gram,ECG):在心电图室检测。
1.2.3　影像学　①颞骨CT:PhilipBrillance64全

身CT 扫描仪,仰卧位螺旋容积扫描,扫描层厚

0.625,矩阵512×512,螺距0.625;图像重建,听眶

上线为基线,层厚及间距均为1mm,FOV15cm×
15cm,骨算法重建,窗位700HU,窗宽4000HU。
② 颅 脑 MRI 平 扫 加 增 强:GE SigmaHD ×
3.0TMRI扫描仪,相控阵头线圈。行横断面快速

自旋回波 T1WI,TE10 ms,横断面 FSE T2WI,
TR3500ms,TE120ms。矩阵384×256,激励次

数2次,FOV18cm×18cm,层厚5.0mm,层间距

0.5mm。横断面 DWI采用SE平面回波序列,b
值为0.1000s/mm2,TR6000ms,TE64~76ms,
激励次数2次,FOV18cm×18cm,反转角90°,矩
阵128×128,层厚3.0mm,层间距0.3mm。增强

扫描 对 比 剂 采 用 钆 喷 替 酸 葡 甲 胺,剂 量 为

0.1mmol/kg,使用高压注射器经手背静脉注射,
注射速率3mL/s,增强后行横断面、矢状面和冠状

面 T1WI扫描。
1.2.4　肌肉活检和 mtDNA基因检查　标本送检

到北京大学第一医院神经病理室和神经免疫室。
2　结果

2.1　一般特征

2.1.1　性别及发病年龄　28例 MEM 患者中男

15例,女13例,男女比例为1.15：1。发病年龄

3~77岁,非正态分布,中位数(四分位数间距)发

病年龄为12.5岁,14例(50%)患者在4~30岁之

间发病,发病高峰为7~15岁。患者病程为6d~
20年。首次出现听力损失年龄为3~59岁,出现

的高峰年龄为8~16岁,中位数首发年龄为13岁,
14例听力损失患者中有12例(85.7%)在30岁之

前发病。首次出现面肌无力年龄为35~50岁,中
位数发病年龄为43岁。首次出现吞咽困难年龄为

35~59岁,中位数发病年龄为45岁。
2.1.2　家族史　按照2015年中华医学会神经病

学分会发布的《中国神经系统线粒体病的诊治指

南》以临床表现和辅助检查的综合判断分为亚型慢

性进行性眼外肌瘫痪(chronicprogressiveexternal
ophthalmoplegia,CPEO)15例,MEM 伴高乳酸血

症和卒中样发作(mitochondrialencephalomyopa-
thy,lactic acidosis,and stroke-like episodes,
MELAS)5例,Kearns-Sayre综合征(Kearns-Sayre
syndrome,KSS)5例,母系遗传糖尿病伴耳聋(ma-
ternallyinheriteddiabetesanddeafness,MIDD)2
例,Leber遗传性视神经病(Leberhereditaryoptic
neuropathy,LHON)1例[9]。各亚型中有阳性母系

遗传史为CPEO15例中8例(53%),MELAS5例

中2例(40%),KSS5例中2例(40%),MIDD2例

(100%),LHON1例中0例。母系中有5例视听

障碍,3例糖尿病,3例癫痫,2例运动不耐受,1例

身材矮小,1例胃肠型 MELAS,1例心肌炎。3例后

代发病(1例癫痫,1例运动不耐受,1例身材矮小)。
2.2　MEM 临床表现

MEM 临床表现见表1。
2.3　体征

耳部正常,面肌无力者 HB分级Ⅰ~Ⅲ级,吞
咽困难者洼田饮水试验2级[10]。眼部受损者双眼

遮瞳,眼球活动受限,视力失感,眼底示双眼视盘清

色淡,视野同向性偏盲,黄斑回避,水平眼震。神经

肌肉受损者走路摇摆,起身费力,肢端肌力降低,肌
肉萎缩,心律失常,运动后乳酸升高。发育受损者

身材矮小,体型偏瘦,智能障碍,外阴幼稚,无阴毛、
腋毛、胡须。
2.4　听力学

PTA表现为双侧感音神经性聋,对称性听力

曲线。28例中15例听力不同程度损害,发病率为

53.6%。听力图表现为下降型7耳,高频下降型4
耳,平坦型3耳,低频下降型1耳。听力损失程度见

表2。各亚型的平均听阈为CPEO(15例)36dBHL,
MELAS(5 例)40dB HL,KSS(5 例)37dB HL,
MIDD(2例)38dBHL,LHON(1例)20dBHL,各
亚型间PTA差异无统计学意义(P=0.85)。

声导抗鼓室图双侧正常,ASR 引出情况取决

于听力损失程度,PTA正常和轻度损失 ASR可引

出16例,中度至极重度听力损失 ASR 未引出12
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例。DPOAE未引出18例(64.3%),PTA 正常而

DPOAE异常3例。ABR阈值提高18例(64.3%),
表现为80dBnHLⅠ、Ⅲ或Ⅴ波潜伏期延长,阈值升

高,范围40~110dBHL,重度听力损失ABR不能引

出。13例PTA 正常者有10例 ABR能引出,2例阈

值升高,1例Ⅲ波潜伏期延长。15例PTA异常者中

ABR均未引出Ⅰ、Ⅲ波,包括轻度聋3例,中度聋4
例。2例重度聋和2例极重度聋未引出 V波。CM
均未记录到可重复性电位。SDS与 PTA 基本一

致,仅1例 MELAS患者的SDS与PTA 不成比例

下降;声场助听80dBSPL0%,考虑为听觉失认。
MEM 各亚型的主客观听力结果见表3。

表1　MEM临床表现 例(%)

首发表现 频率
伴发表现

神经肌肉系统 频率 非神经肌肉系统 频率

上睑下垂 16(57.1) 眼外肌麻痹 11(39.3) 急性期发热 4(14.3)
运动不耐受 9(32.1) 听力下降 9(32.1) 身材矮小 4(14.3)
视力下降 8(28.6) 运动不耐受 7(25.0) 低体重指数 4(14.3)
听力下降 6(21.4) 心慌 7(25.0) 呕吐 3(10.7)
卒中样发作 5(17.9) 面肌无力 4(14.3) 腹泻或便秘 2(7.1)
耳鸣 4(14.3) 智力障碍 4(14.3) 糖尿病 2(7.1)
智力障碍 4(14.3) 精神行为异常 4(14.3) 抑郁症 2(7.1)
白内障 3(10.7) 偏盲 3(10.7) 肾脏损害 1(3.6)
复视 3(10.7) 青光眼 3(10.7) 性腺功能低下 1(3.6)
眼痛 3(10.7) 头晕 3(10.7)
头痛 3(10.7) 肢体麻木 2(7.1)
吞咽困难 2(7.1) 失语 2(7.1)
糖尿病 2(7.1) 吞咽困难 1(3.6)

听觉失认 1(3.6)
视幻觉 1(3.6)
失眠 1(3.6)

2.5　肌电图

4例面肌 ENoG 异常,神经运动患侧额肌、眼
轮匝肌、口轮匝肌、鼻旁肌混合肌肉动作电位波幅

下降35%~70%,面神经F波未引出,瞬目反射潜

伏期延长,波幅减低,面神经示肌群大力收缩呈单

混相。3例喉肌 ENoG 异常,患侧环甲肌、环杓后

肌重频刺激3 Hz递减15%。6例四肢 EMG 异

常,骨骼肌肌源或神经源性损害。8例 ECG异常,
传导阻滞,ST改变,T波低平。视频脑电图患侧各

导联有较多4~7c/s慢波,中度节律失调,三相波

未见,Q波短程节律出现。视神经诱发电位示患侧

图形视网膜电图各波P100潜伏期延长,波形振幅

下降。闪光视觉诱发电位各波 P100潜伏期延长,
OzO2波波幅减低。

表2　MEM各亚型PTA 例

诊断
听力

正常

听力损失

轻度 中度 重度 极重度
合计

CPEO 10 1 1 2 1 15
MELAS 1 0 1 2 1 5
KSS 1 1 1 2 0 5
MIDD 0 1 1 0 0 2
LHON 1 0 0 0 0 1
合计 13 3 4 6 2 28

表3　MEM各亚型听力检查 例

诊断

PTA正常

声导抗

鼓室图正常 ASR正常

DPOAE
正常

ABR
正常

SDS
正常

PTA异常

声导抗

鼓室图正常 ASR异常

DPOAE
异常

ABR
异常

SDS
异常

CPEO 10 10 7 8 10 5 4 5 5 5
MELAS 1 1 1 1 0 4 4 4 4 4
KSS 1 1 1 0 1 4 3 4 4 4
MIDD 0 0 0 0 0 2 1 2 2 2
LION 1 1 1 1 1 0 0 0 0 0

2.6　影像学

颞骨CT无异常发现。未侵犯中枢神经的患

者可无 MRI异常表现,伴脑病的各亚型颅脑 MRI

表现不一。发现异常改变19例,包括中枢神经脱

髓鞘 8 例 (28.6%)、脑 白 质 发 育 不 良 6 例

(21.4%)、脑萎缩5例(17.9%)、多发腔隙性脑梗
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死改变4例(14.3%)、基底节钙化1例(3.6%)。
MELAS病灶范围可随病情进展而游走、变化,颞
叶、海马区、枕顶叶、扣带回肿胀,伴相应软脑膜和

皮层强化,双侧基底节、放射冠区、半卵圆中心、双
侧颞叶皮层下白质多发缺血灶,双侧侧脑室旁白质

缺血性脱髓鞘改变[11]。KSS表现为脑萎缩,皮质

下白质以及丘脑、基底节和脑干的长 T2信号,两
侧脑室周围多发斑片状异常信号影。
2.7　肌肉活检和基因学

肌肉活检用于伴肌肉损害的亚型。28例中有

16例送检,11例可见受累骨骼肌有破碎红纤维、琥
铂酸脱氢酶深染肌纤维和血管、细胞色素氧化酶C
阴性肌纤维[12]。肌肉活检未见明确肌肉损害,但
是可以在血管周围看到线粒体特异性酶明显升高,
亦支持 MEM。基因检查各种亚型 mtDNA或核基

因突变的类型不同,具有独特突变规律。CPEO 和

KSS多为核 DNA 的γ-聚合酶基因或 mtDNA 片

段缺失[12-13]。MELAS和 MIDD 常见 mtDNA 的

A3243G点突变[14-15]。LHON 多为 mtDNA 点突

变[16]。
2.8　诊断

当出现以下情况,应考虑 MEM 的可能性:
①肌病,合并2个系统(其中之一可为中枢神经系

统)的损害;②中枢神经系统病,合并2个系统(其
中之一可为肌肉);③多系统疾病(至少3个系统),
包括肌肉和(或)中枢神经系统。耳鼻喉科和听力

学医生发现听力障碍患者伴有其他系统损害如上

睑下垂、视力下降、肌无力、面瘫、吞咽困难、智力障

碍、身材矮小等,需追问家族史,完善神经电位、肌
电图、颅脑 MRI,进一步肌肉活检和基因检查有助

于确诊及分型、评估预后。
3　讨论

3.1　发病年龄和常见症状

耳鼻喉科的发病年龄多晚于眼科(10~30岁)
和神经内科(2~31岁)的发病年龄[2,16-17]。MEM
的感音神经性聋为双侧、同时或先后发生、呈渐进

性。急性发作为双侧耳鸣、突发性聋和听觉失认,
双侧耳鸣可作为 MELAS卒中样发作前兆,随之可

能出现听力下降。
3.2　听力学特点

表3显示中度及以上听力损失者 DPOAE均

未引出,与其他报道听力损失>40dB普遍不能引

出DPOAE一致,OAE 可早于 PTA 发现听力损

失。LHON的听力损失不明显,ABR只是轻微改

变,不如 DPOAE 具有评估意义[18]。客观检查中

DPOAE最敏感,其次是 ABR,声导抗和 CM 均无

特异性改变[19]。当PTA 和SDS不一致时需要除

外听觉失认。目前为止国内外学者报道了3例急

性听觉失认作为 MELAS首发症状,听力学和颅脑

MRI有助于区别于听神经病谱系障碍症[20]。ABR

定位听力损失多数位于耳蜗,少数蜗后病变。表现

为Ⅰ~Ⅲ波间峰延迟或引不出波形,OAE及镫骨

反射正常,耳蜗橄榄反射正常,可以排除毛细胞及

耳蜗橄榄束的病损。MEM 主要病变在耳蜗,但不

排除合并中枢听觉传导通路的病变。有报道发现

2例轻度听力损失的声反射及 ABR均未引出,3例

MELAS中2例合并蜗后病变,推测病变部位在耳

蜗和蜗后[21]。本研究中神经受损外显率为视听障

碍53.6%,卒中样发作17.9%,各亚型的耳聋外显

率不同在于突变发生在 mtDNA 的不同基因上。
报道中导致 MEM 综合征性聋的 mtDNA 突变的

听力 损 失 发 生 率 为 42% ~74%[22]。MELAS、
CPEO等临床常见的 MEM 听力损失总发生率为

73.9%[23]。LHON患者听力损失不常见[7,24]。视

听感觉神经无溶酶体,自噬现象低,因此很难清除

mtDNA突变型。耳蜗底转的外毛细胞对缺氧极

为敏感,导致高频听力损失。线粒体氧化磷酸化功

能障碍使 ATP水平下降,加重细胞损伤。MELAS
突聋可能是血管纹急性代谢障碍,造成毛细胞的不

可逆凋亡;缓慢进展的听力损失可能是血管纹和毛

细胞的慢性损伤。听觉传导通路和听皮质异常的

病理机制为神经脱髓鞘,导致神经细胞膜电位传导

不同步;或是酶缺陷,导致神经细胞减少而星形细

胞和微小血管增多[25]。病理机制提示有必要动态

监测听力,DPOAE作为国内基层医院普遍开展的

客观检查,比PTA和 ABR操作简便。MELAS患

者几乎100%发生脑卒中,发作前可有 OAE、ABR
异常,通过监测可早期干预。已知 MEM 胃肠型中

ABR的异常与中枢损伤有关,因此 ABR也可作为

MEM 胃肠型中枢受侵的间接证据[26]。
3.3　面肌无力和吞咽困难的特点

常见于 mtDNA 片段缺失的 CPEO(90%)和
KSS(40.7%),为上睑下垂、运动不耐受后多年出

现[13]。视听障碍外显率(53.6%)与肌肉受损外显

率(57.1%)相关,与患者的年龄、性别和病程没有

明显相关性[27]。报道显示超过45岁患者吞咽困

难的症状逐渐进展,可伴有四肢骨骼肌、心肌等肌

群损害[10]。医生告知患者需要高能量饮食和有氧

耐力锻炼,但有发热、肌肉疼痛、饥饿时不宜锻炼,
防止诱发代谢危象,如果突发耳鸣、耳聋需及时就

医。验配助听器和手术有助于避免出现社交障碍、
营养不良和吸入性肺炎。推荐每年复查听力和心

电图,避免早期发生心衰[9-10]。
总之,MEM 的多系统临床表现为单独/重叠

中枢/周围神经病、视/听神经病、心肌/胃肠肌/骨

骼肌病、糖尿病/肾病、肝病及血液病等。尽管目前

仍不清楚 mtDNA 突变如何导致临床上起决定作

用的外显率特征及组织特异性出现,但是临床表型

的严重异质性提示我们:mtDNA 突变是突发性

聋、迟发进展性聋[28]、急性耳鸣、听觉失认的重要
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原因之一,临床许多不明原因、青少年起病、伴有多

系统损 害 的 双 侧 感 音 神 经 性 听 力 损 失 应 除 外

MEM。中年以后逐渐加重的面肌无力和吞咽困

难,排除耳鼻喉科常见病之外,需要考虑到做肌电

图和肌肉活检。研究该病的耳鼻喉科临床特征,对
病因分析、临床诊断具有重要意义,为寻找缓慢进

展的迟发性听力损失的病因提供了有价值的线索。
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