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一、病例介绍

病例1：

• 患儿内蒙籍，男（弟弟），因“眼黄、尿黄3月”于2014-12-24第1次入院

• 入院查体：身高62cm、体重6.5kg。面部肌肉松弛，皮肤、巩膜轻度黄染。肝脏肋下4cm可

触及，剑突下5cm可触及，边锐、质中。双下肢肌肉松弛，四肢肌力减低（肌力4级）

• 2014-09-10出生，出生时身长52cm，体重2.6kg

• 辅助检查：Tbil 40.2μmol/L，ALT 38U/L，AST 73U/L，Glu 2.9mmol/L，血乳酸

5.65mmol/L，AFP 20000μg/L。血氨31.7μmol/L。甲、乙、丙、戊型肝炎阴性，巨细胞病

毒（CMV）、EB病毒（EB）DNA均阴性。铜蓝蛋白正常



一、病例介绍

• 腹部超声：中-重度脂肪肝

• 心脏超声：未见明显异常

• 血氨基酸、游离肉碱、酯酰肉碱谱质分析：十八碳烯酰肉碱增高

• 肝脏病理：肝细胞弥慢性肿胀，中度大小泡混合性脂肪变性，轻度肝细胞及毛细胆管淤胆、

胆栓，部分肝细胞内色素颗粒沉着，散在点灶状坏死，肝细胞凋亡易见，肝窦内少量分叶

核白细胞浸润，汇管区扩大，纤维组织增生，少量炎细胞浸润，轻度界面炎



一、病例介绍

• 基因结果：MPV17基因3个杂合突变：C.152～148缺失GTCCG缺失移码、C.263T＞

Ap.Lys88Met、C.265T＞Ap.Met89Leu。其母亲C.263T＞Ap.Lys88Met、C.265T＞

Ap.Met89Leu杂合突变，其父亲C.152～148缺失GTCCG缺失移码突变

• 外周血线粒体DNA结果236.248拷贝数（参考值＞400拷贝数）

• 6月龄随访时因生长落后查：生长激素16.74μg/L（正常参考值0.094～6.29μg/L），胰岛

素样生长因子-1＜25ng/mL（正常参考值49～327ng/mL）



一、病例介绍

• 诊断： MPV17基因突变相关线粒体DNA耗竭综合征

• 治疗：予免乳糖饮食、加强营养：深度水解蛋白配方粉、免乳糖奶粉等喂养，避免低血糖。

药物：左卡尼汀口服，补充B族维生素、维生素C和辅酶Q10等。

• 随访：6月龄身长64cm（P3）、体重6.8kg（＜P3）。9月龄：不能翻身和独坐，身长68cm

（＜P3）、体重6.8kg（＜P3）。肝功异常(ALT波动在 42-117u/L，AST波动在 115-

228u/L)，腹部超声提示中重度脂肪肝。



一、病例介绍

病例2：

• 患儿（哥哥），因“眼黄、尿黄2年余”2012-09-12首诊。

•  2009-11-02出生。出生时身高50cm，体重2.4kg

• 入院查体：身高86cm（＜P3），体重11.5kg（＜P3）。面部肌肉松弛，皮肤、巩膜黄染，移动性浊音阳性，不能

独立行走，需扶立。四肢肌力（3级）减低

• 辅助检查： Alb 23g/L，TBil 112.7μmol/L，ALT 62U/L，AST 112U/L，Glu 2.7mmol/L，血乳酸5.16mmol/L，血

氨61.7μmol/L。AFP 10307μg/L。凝血活动度27.4%。铜蓝蛋白正常。甲乙丙戊型肝炎病毒学检查阴性，CMV-IgM、

EBV-IgM、CMVDNA、EBVDNA均阴性。血氨基酸、游离肉碱、酯酰肉碱谱质谱分析：乙酰肉碱、丙二酰肉碱、丁酰肉

碱、羟丁酰肉碱、十八碳烯酰肉碱等多种酯酰肉碱增高。 B超提示肝硬化合并腹水。

• 2013年5月死亡。



二、文献

Ø线粒体DNA耗竭综合征(MDS)是由于基因突变引起线粒体DNA数量减少的一类常染色体隐性遗传病。

目前报道的基因突变可导致肌病型MDS，脑肌病型MDS，脑肝型MDS，神经胃肠型MDS四种临床型。

DGUOK、POLG、C10orf2或MPV17基因突变多表现为肝脑型。脑肝型MDS有2种表现形式：严重的新

生儿或婴儿期起病的肝性脑病和婴儿期发病的脊髓小脑性共济失调。

Ø MPV17基因突变相关的线粒体DNA耗竭综合征（MDS）主要表现：幼儿期(6个月前)或儿童期(5岁

前)以低血糖发病、进行性肝衰竭、肝功能异常联合进行性感觉运动神经轴索性病变(经典型)。

颅脑MRI表现为脑白质病变，脑干下部网状结构及脊髓区域的异常。肝组织学主要表现为肝细胞

肿胀、脂肪微泡变性、肝周及肝门细胞纤维化。

Ø MDS诊断需结合临床表现、生化代谢、组织病理学分析、影像学检查及呼吸链复合体检测，确诊

需线粒体DNA检测。



二、文献

Ø MDS预后很差，患儿常在婴儿期或儿童早期死亡。

Ø目前尚无有效的治疗方法，主要为对症治疗。加强喂养管理，预防低血糖可延缓病情进展。有报

道琥珀酸或辅酶Q10与富含脂质食物可改善病情，但实际疗效均不明显。

Ø近年来对于DGUOK、MPV17及POLG基因突变所致肝衰竭可进行肝脏移植以改善患者生存质量及延长

寿命，但若患者有明显的肌张力障碍、运动发育迟缓及眼球震颤等症状，则不能进行肝脏移植。

Ø其后见MPV17基因突变相关MDS的19例文献报道



 


