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　　［摘　要］　目的　本文报道１例由于ＮＤ３基因突变导致线粒体呼吸链复合物Ⅰ缺陷的患儿。该患儿自６岁起
出现眼睑下垂、无力、癫

!

及运动倒退，呈进行性加重。血液乳酸、丙酮酸增高，脑ＭＲＩ示双侧基底节对称性损害，符
合Ｌｅｉｇｈ综合征诊断。为明确病因，提取患儿和父母的外周血白细胞线粒体蛋白，进行氧化磷酸化酶复合物Ⅰ～Ｖ活
性测定，并提取ＤＮＡ，分析编码线粒体呼吸链复合物Ⅰ的７个线粒体结构基因。结果显示患儿线粒体呼吸链复合物Ⅰ
活性为３３．１ｎｍｏｌ／ｍｉｎ·毫克线粒体总蛋白（正常对照４４．０±５．４ｎｍｏｌ／ｍｉｎ·毫克线粒体总蛋白），复合物Ⅰ与柠檬酸
合酶活性比值为１９．８％（正常对照４８．１％ ±１１．０％），均降低。复合物Ⅱ～Ｖ活性正常。患儿线粒体 ＮＤ３基因
１０１９１Ｔ＞Ｃ突变。其父母线粒体基因及呼吸链复合物酶活性正常。治疗后，现患者１６岁，癫

!

控制良好，双下肢痉

挛性瘫痪，智力正常。通过外周血白细胞线粒体氧化磷酸化酶复合物活性测定及基因分析，本研究首次诊断了编

码线粒体呼吸链复合物Ⅰ亚基的ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变导致复合物Ⅰ缺陷，为Ｌｅｉｇｈ综合征的发病原因提供依
据。 ［中国当代儿科杂志，２０１２，１３（８）：５６１－５６６］
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　　线粒体呼吸链缺陷是导致能量代谢障碍的一组
相对常见疾病，国外研究发现呼吸链复合物 Ｉ缺陷
是线粒体呼吸链疾病的主要病因，患者可在各年龄

阶段发病，以婴幼儿期发病居多，临床表型复杂［１２］。

目前我国关于复合物Ⅰ缺陷的报道很少，北京大学
第一医院曾报道了１例线粒体 ＮＤ５基因突变所导
致的Ｌｅｉｇｈ综合征［３］。本文拟报道１例ＮＤ３基因突
变导致的单纯复合物Ⅰ缺陷病，并进行文献综述。

１　概述

１．１　病因及发病机制
线粒体呼吸链复合物Ⅰ亦称烟酰胺腺嘌呤二核

苷酸泛醌氧化还原酶，主要功能是将电子从还原型

烟酰胺腺嘌呤二核苷酸（ＮＡＤＨ）传递给辅酶 Ｑ，完
成ＮＡＤＨ的氧化和辅酶Ｑ的还原，在每传递一个电
子的同时，向线粒体膜间隙中释放两个质子，在内膜

两侧形成质子梯度，以电化学势能的形式将能量储

存在线粒体内膜上［３４］。复合物Ⅰ是线粒体呼吸链
中结构最大最复杂的一个酶复合物，由４５个不同亚
基组成，其中７个亚基受线粒体基因（ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ
ＤＮＡ，ｍｔＤＮＡ）编码，其余 ３８个亚基为核基因编
码［４５］。因此，呼吸链复合物Ⅰ缺陷有多种遗传方式，
包括常染色体隐性遗传、Ｘ连锁遗传和母系遗传。现
已发现编码结构亚基和组装因子的１６个核基因（其
中包括３个组装因子编码基因）和７个线粒体基因的
致病性突变［４５］，已报道的突变中ｍｔＤＮＡ突变所致的
呼吸链复合物Ⅰ缺陷病约占２０％［６］。Ｍａｒｔｉｎ等［７］和

Ｇｅｒａｒｄｓ等［８］取患者肌肉组织进行了线粒体呼吸链复

合物活性测定，发现携带突变的纯合子患者酶活性约

为正常对照的２５％～５０％，而杂合子患者酶活性约为
正常的７０％～９０％。
１．２　临床表现

线粒体呼吸链复合物Ⅰ缺陷常累及能量代谢旺
盛的组织脏器，以神经肌肉为主，导致进行性神经系

统损害，临床表现为精神运动发育迟缓、生长落后、

共济失调、震颤、肌张力减弱、惊厥发作，一些患者合

并心脏、消化系统损害［８９］。患者临床表型差异显

著，主要包括脑病、心肌病、肌肉病、肝病，一些患者

表现为临床综合征，如：Ｌｅｉｇｈ综合征、Ｌｅｂｅｒ遗传性
视神经病、Ｐａｒｋｉｎｓｏｎ病等［１０１２］。多数患者血液和／或
脑脊液乳酸升高，少数患者仅在疾病发作期血液、脑

脊液乳酸增高［２］。虽然国外对复合物Ⅰ缺陷进行
了一系列临床研究，但未发现不同基因缺陷、不同程

度的酶活性缺陷与临床表型间的相关性。

１．３　诊断与鉴别诊断
对于不明原因的智力运动落后或倒退、进行性

神经肌肉损害、多脏器损害、代谢性酸中毒、血液或

脑脊液乳酸、丙酮酸增高的患者，应注意线粒体病的

可能，头颅影像学检查有助于了解脑损害情况及特

征，判断临床表型［１３１５］。有研究报道约 ３０％ ～
４８％的复合物Ⅰ缺陷患者表型为 Ｌｅｉｇｈ综合征，脑
ＭＲＩ扫描可见脑干、基底节、丘脑、小脑和脊髓局灶
性对称性改变，少数患者存在脑白质病变和脑萎缩

等［２，１６１７］。一些氨基酸、有机酸、脂肪酸代谢病也可

以导致进行性神经精神损害及多脏器损害，应注意

鉴别［１８１９］。

复合物Ⅰ缺陷患者缺乏特异性的临床症状和体
征，需要依靠线粒体呼吸链酶学活性检测和基因分

析进行诊断。复合物Ⅰ缺陷病因复杂，涉及很多核
基因和线粒体基因，目前只发现了部分基因的相关

致病突变，仍有大部分致病突变处于未知状态［４５］，

因此，基因检测不宜作为首选的诊断方法，线粒体呼

吸链酶学分析是诊断线粒体复合物缺陷的关键。既

往由于实验室技术难度所限，需要新鲜、足量的线粒

体蛋白，国外机构多采用脑、肌肉、肝脏、肾脏、皮肤

等组织或培养的细胞株［６］，儿科临床实施困难。我

国只有少数患者通过组织病理和基因检测方法获得

了线粒体病诊断［３，２０２１］，绝大多数患者难以得到明

确的病因诊断。

１．４　治疗
对于复合物Ⅰ缺陷病目前尚无有效的治疗方

法，现在临床上多以促进线粒体能量代谢、增加抗氧

化能力以及营养支持治疗为主。左旋肉碱能通过增

加氧化磷酸化功能并促进体内蓄积的毒性代谢产物

的排出从而改善机体整体状况。实验室研究证实核

黄素可以提高体外成纤维细胞的 ＡＴＰ合成能
力［２２２３］。Ｏｇｌｅ等［２３］报道１例携带 ３２５０Ｔ＞Ｃ突变
的复合物Ⅰ缺陷患者经核黄素治疗３年病情稳定。
另外维生素 Ｃ、Ｅ能清除体内氧自由基从而增强机
体的抗氧化作用，而硫辛酸能促进线粒体内脂肪与

糖的代谢［２２２３］，但目前尚缺乏复合物Ⅰ缺陷病病例
的良好疗效的报道。

２　病例报告

２．１　病史
患儿，男，于２００３年（８岁时）来北京大学第一

医院就诊。患儿自６岁起出现双眼睑下垂、四肢无
力，在当地医院疑诊“重症肌无力”，经新斯的明治

·２６５·
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疗后眼睑下垂一度缓解。随后出现运动倒退、易跌

倒，间隔１～２０ｄ出现１次全身性癫
!

发作，服用奥

卡西平后癫
!

得到控制，运动障碍呈进行性加重。

视力、听力正常，无头痛、呕吐、呛咳等异常。

患儿系第 １胎第 １产，足月顺产，出生体重
２４００ｇ，出生时有轻度窒息史。自幼体格瘦小，智力
运动发育落后，７个月会坐，２岁会走。父母亲健康，
否认近亲婚配，双方无类似疾病家族史。

２．２　体格检查
患儿神志清，问答切题，身高 １１２ｃｍ，体重

２３ｋｇ，头围５０ｃｍ，心、肺和腹部体查未见异常。四
肢肌张力增高，无震颤、痉挛步态，四肢肌力 Ｖ级，
无肌萎缩和肥大，膝腱反射亢进，Ｂａｂｉｎｓｋｉ征和 Ｏｐ
ｐｅｎｈｅｉｍ征阳性。颅神经检查未见异常。
２．３　实验室检查

患儿血、尿常规，肝、肾功能均未见异常；血氨、肌

酶、血气分析正常；血清乳酸含量为２．８ｍｍｏｌ／Ｌ（正
常对照 ０．５～２．０ｍｍｏｌ／Ｌ），丙酮酸为 １３０μｍｏｌ／Ｌ
（正常对照 ３０～１００μｍｏｌ／Ｌ），均轻度增高。血液氨
基酸、酯酰肉碱谱分析和尿液有机酸分析未见异常，

可排除氨基酸、脂肪酸和有机酸代谢性疾病［１８１９］。

腓肠肌肌肉病理显示轻度脂质沉积，未见破碎样红

纤维。线粒体 ＤＮＡ点突变分析未检出３２４３Ａ＞Ｇ、
８９９３Ｔ＞Ｇ、８９９３Ｔ＞Ｃ、８３４４Ａ＞Ｇ、１３５１３Ｇ＞Ａ、
１３０８４Ａ＞Ｔ、１０１５８Ｔ＞Ｃ、１１７７７Ｃ＞Ａ、１４４８７Ｔ＞Ｃ、
１２７０６Ｔ＞Ｃ、９５３７ｉｎｓＣ和 ９１７６Ｔ＞Ｇ突变［２４２６］。复合

物Ⅳ相关核基因 ＳＵＲＦ１及丙酮酸脱氢酶复合物
Ｅ１α亚单位相关ＰＤＨＡ１基因分析未见突变［２６２８］。

２．４　影像学检查
患儿发病初期（６岁时）头颅磁共振成像显示双

侧基底节区可见长Ｔ１、Ｔ２异常信号，符合Ｌｅｉｇｈ综合
征诊断［１３１４，２４］。现在（１６岁）磁共振成像显示疾病无
进展表现（图１）。髋关节Ｘ光片示右髋关节半脱位。

　　图１　患儿头颅 ＭＲＩ影像　箭头所示为双基底节区对称
性长Ｔ１和长Ｔ２信号。

２．５　呼吸链酶复合物活性检测
检测方法参照文献［２９３１］。

２．５．１　提取外周血白细胞、分离线粒体　　抽取患
儿静脉血５ｍＬ，肝素抗凝，加入１０倍０．１ｍＭＥＤＴＡ
（ｐＨ８）的裂解液，混匀，静置 ３０ｍｉｎ，４０００转／ｍｉｎ
离心２０ｍｉｎ，沉淀用裂解液重悬，重复上述步骤３～
４次，获得高纯度的白细胞。用匀浆缓冲液（２５ｍＭ
蔗糖、７５ｍＭ甘露糖、５０μＭＥＤＴＡＫ、１０ｍＭＴｒｉｓ
ＨＣｌ，ｐＨ７．２）重悬白细胞后匀浆，匀浆液低温离心
２０ｍｉｎ（６００转／ｍｉｎ），弃沉淀，上清液以 １００００×ｇ
低温离心２０ｍｉｎ，沉淀物即为制备待测的线粒体。
２．５．２　线粒体呼吸链复合物酶活性测定　　复合
物Ⅰ活性测定：在ｐＨ７．２的磷酸缓冲体系中加入终
浓度为２μｇ／ｍＬ抗霉素Ａ、１ｍＭ叠氮钠、１００μＭ辅
酶Ｑ以及２０ｍＭＮＡＤＨ，充分混合后，加入线粒体
蛋白启动反应，在３４０ｎｍ处扫描１０ｍｉｎ，分析底物
ＮＡＤＨ吸收峰的减少来计算复合物Ⅰ总活力，再在
上述体系中加入终浓度为２μｇ／ｍＬ的鱼藤酮，测得
非特异性酶活力，两者之差即为复合物Ⅰ酶活性。

复合物Ⅱ活性测定：在ｐＨ７．２的磷酸缓冲体系
中加入终浓度为２μｇ／ｍＬ抗霉素 Ａ、１ｍＭ叠氮钠、
２μｇ／ｍＬ鱼藤酮、１００μＭ辅酶 Ｑ、５０μＭ二氯酚靛
酚以及２０ｍＭ琥珀酸钠，充分混合后，加入线粒体
蛋白启动反应，在 ６００ｎｍ处扫描 １０ｍｉｎ，根据
６００ｎｍ处二氯酚靛酚特征吸收峰的减少计算复合
物Ⅱ的酶活性。

复合物Ⅰ＋Ⅲ活性测定：在ｐＨ７．２的磷酸缓冲
体系中加入终浓度为１ｍＭｎｄｏｄｅｃｙｌｂＤｍａｌｔｏｓｉｄｅ、
２ｍＭ氰化钾、２０ｍＭＮＡＤＨ、４０μＭ氧化型细胞色
素Ｃ、１００μＭ辅酶Ｑ，充分混合后，加入线粒体蛋白
启动反应，在５５０ｎｍ处扫描１０ｍｉｎ，根据５５０ｎｍ处
还原型细胞色素 Ｃ特征吸收峰的增加来计算复合
物Ⅰ＋Ⅲ的酶活性。

复合物Ⅳ活性测定：在ｐＨ７的磷酸缓冲体系中
加入终浓度为 １ｍＭ ｎｄｏｄｅｃｙｌｂＤｍａｌｔｏｓｉｄｅ和
４０μＭ还原型细胞色素Ｃ，充分混合后，加入线粒体
蛋白启动反应，在５５０ｎｍ处扫描１０ｍｉｎ，根据５５０ｎｍ
处还原型细胞色素Ｃ特征吸收峰的减少来计算复合
物Ⅳ的酶活性。

复合物 Ｖ（ＡＴＰ合成酶）活性测定：在 ｐＨ８的
Ｔｒｉｓ缓冲体系中加入终浓度为２μｇ／ｍＬ抗霉素 Ａ、
２．５ｍＭＡＴＰ、２μｇ／ｍＬ鱼藤酮、０．５ｍｇ／ｍＬ丙酮酸
激酶、２．５ｍＭ磷酸烯醇丙酮酸、０．５ｍｇ／ｍＬ乳酸脱
氢酶以及２０ｍＭＮＡＤＨ，充分混合后，加入线粒体蛋
白启动反应，在３４０ｎｍ处扫描１０ｍｉｎ，根据 ＮＡＤＨ
·３６５·
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吸收峰值的降低计算出复合物Ⅴ的总活性。再在上
述体系中加入终浓度为１０ｍＭ叠氮钠后可以得到
非特异酶活性，总活性减去非特异酶活性即为复合

物Ⅴ的特异酶活性。
柠檬酸合酶活性测定：在ｐＨ８的Ｔｒｉｓ缓冲体系

中加入终浓度为１００μＭＤＴＮＢ、５０μＭ乙酰辅酶Ａ、
０．１％ （ｗ／ｖ）ＴｒｉｔｏｎＸ１００和２５０μＭ草酰乙酸，充
分混合后，加入线粒体蛋白启动反应，在４１２ｎｍ处
扫描１０ｍｉｎ，根据特征峰的增加计算柠檬酸合酶的
酶活性。

２．５．３　线粒体呼吸链复合物活性比值计算　　由
于柠檬酸合酶存在于线粒体基质中，其活性可以间

接地反映线粒体制备的完整性，因此，采用酶活性

（ｎｍｏｌ／ｍｉｎ·毫克线粒体总蛋白）和活性比值（相应
复合物的酶活性／柠檬酸合酶的活性）来综合反映
相应复合物的酶活性［２９３１］。

２．６　线粒体呼吸链复合物活性检测结果
患儿呼吸链复合物Ⅰ活性及与柠檬酸合酶活性

比值均低于正常对照（表１），其余呼吸链复合物Ⅱ、
Ⅲ、Ⅳ和Ⅴ的活性均未发现异常。患儿父母酶活性
正常。正常对照为２００例健康志愿者，测定结果呈正
态分布（Ｐ＞０．０５，ＫＳ检验），５种复合物酶活性值与
柠檬酸合酶的活性比值结果亦符合正态分布，根据结

果确定９５％的正常参考值范围（ｘ±１．９６ｓ）［２９］。

表１　患儿线粒体呼吸链复合物活性和相关基因分析

检测项目 患者 正常对照

　复合物活性（ｎｍｏｌ／ｍｉｎ）
　复合物Ⅰ ３３．１ ４４．０±５．４
　复合物Ⅱ ５０．３ ４７．３±５．３
　复合物Ⅰ＋Ⅲ ９６．１ ８４．４±２８．５
　复合物Ⅳ ６８．６ ５４．１±１２．３
　复合物Ⅴ １１０．２ １０３．７±２９．２

复合物活性与柠檬酸合酶活性比值（％）

　复合物Ⅰ／柠檬酸合酶活性比 １９．８ ４８．１±１１．０
　复合物Ⅱ／柠檬酸合酶活性比 ６１．４ ５０．９±１０．７
　复合物Ⅰ＋Ⅲ／柠檬酸合酶活性比 ８２．３ ６６．１±１４．７
　复合物Ⅳ／柠檬酸合酶活性比 ６０．２ ５８．８±１６．５
　复合物Ⅴ／柠檬酸合酶活性比 ５６．７ ４３．４±１３．４
基因分析

　ＳＵＲＦ１基因突变 阴性 阴性

　ＰＤＨＡ１基因突变 阴性 阴性

　线粒体基因突变 １０１９１Ｔ＞Ｃ 阴性

２．７　复合物Ⅰ相关线粒体基因分析
采用直接测序法［３２３４］分析编码线粒体呼吸链

复合物Ⅰ结构亚基的７个线粒体基因（ＮＤ１、ＮＤ２、
ＮＤ３、ＮＤ４、ＮＤ４Ｌ、ＮＤ５和 ＮＤ６），发现患儿携带ＮＤ３

基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变［３２３４］，见图２。同时用限制性
内切酶法（内切酶 ＡｃｃＩ）分析患儿父母基因未发现
突变，见图３。

　　图２　基因测序图　Ａ：正常对照；Ｂ：患儿突变型。患儿携带
ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变。
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　　图３　线粒体ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变的家系ＰＣＲ
ＲＦＬＰ分析结果　Ｍ：ｍａｒｋｅｒ；１：父亲；２：患者；３：母亲；４：ＰＣＲ产
物；５：正常对照；６：阴性对照。其中以ｄｄＨ２Ｏ代替 ＤＮＡ模板的反应

作为阴性对照；经内切酶ＡｃｃＩ酶切后，野生型仅出现一个条带，产物

长度为２０１ｂｐ；突变型则分解为两个条带，产物长度分别为１７８ｂｐ

和２３ｂｐ。

２．８　诊断、治疗与随访
患儿主要表现是运动倒退和癫

!

，血液乳酸和

丙酮酸增高，头颅磁共振成像显示双侧基底节病变，

符合Ｌｅｉｇｈ综合征诊断［１４，２０］。外周血白细胞线粒体

呼吸链复合物酶活性检测显示患儿线粒体呼吸链酶

复合物Ⅰ活性下降，经基因检测证实为编码复合物Ⅰ
的 ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变，导致线粒体呼吸链复
合物Ⅰ功能缺陷。给予维生素 Ｂ１９０～３００ｍｇ／ｄ，分
次口服；左旋肉碱１ｇ／ｄ；辅酶Ｑ１０６０ｍｇ／ｄ；维生素Ｃ
·４６５·
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３００ｍｇ／ｄ；维生素 Ｅ１００ｍｇ／ｄ；限制糖类、淀粉类等
高碳水化合物食品，鼓励肉类、奶类及豆类食物。现

在患儿１６岁，体重５７ｋｇ，病情相对稳定，癫
!

控制

良好，６年未发作。头颅磁共振成像较８年前无明
显进展。

３　讨论

呼吸链复合物Ⅰ缺陷是线粒体疾病的主要病
因，约占氧化磷酸化障碍性疾病的３０％左右［１２，１１］。

患者临床表型多样，从婴幼儿早期发病的致死性脑

病到成年期起病的神经退行性疾病，有许多交叉重

叠现象，仅借助于临床表现很难确诊。Ｌｅｂｏｎ等［３５］

对已确定的呼吸链复合物Ⅰ缺陷患者，进行了编码
复合物Ⅰ的线粒体基因序列分析，基因诊断阳性结
果为２０％，提示在线粒体呼吸链疾病的诊断中，基
因检测应该建立在准确的呼吸链酶学分析的基

础上。

线粒体呼吸链酶学分析是诊断线粒体病的关键

诊断技术，线粒体酶活性基因表达存在显著的组织

异质性，与肌肉、脏器、皮肤等组织相比，外周血白细

胞中线粒体蛋白含量较低，技术难度较大，但容易获

得，适于儿童临床［３６］。本例患者通过外周血白细胞

线粒体呼吸链酶活性分析获得了病因诊断。

Ｌｅｉｇｈ综合征是儿童线粒体病的常见临床表型，
复合物Ⅰ缺陷是导致 Ｌｅｉｇｈ综合征最常见的病
因［２，１７］，Ｍｏｒｒｉｓ等［１７］证实呼吸链复合物Ⅰ缺陷中最
常见的表型为 Ｌｅｉｇｈ综合征，达４８％。关于编码呼
吸链复合物Ⅰ结构４５个亚基的１３个核基因和７个
线粒体基因，国外已有多种类型的致病突变报道，其

中ＮＤ５基因突变被认为是呼吸链复合物Ⅰ缺陷的
常见病因［３３］，北京大学第一医院也发现了相关病

例［３］。２００１年 Ｔａｙｌｏｒ等［３４］首次报道了携带ＮＤ３基
因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变的复合物Ⅰ活性缺陷患者，突变
使亲水的丝氨酸转化为疏水的脯氨酸（Ｓ４５Ｐ），导致
复合物Ⅰ蛋白质折叠障碍，酶活性降低至正常对照
的４０％。ＭｃＦａｒｌａｎｄ等［３７］和ＬｅｓｈｉｎｓｋｙＳｉｌｖｅｒ等［３８］随

后报道了复合物Ⅰ缺陷患者的ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ
突变，认为１０１９１Ｔ＞Ｃ突变可能导致 ＮＤ３亚基功能
不稳定或丧失。

本病例主要表现为运动倒退、无力和癫
!

，病情

呈进行性加重，血乳酸和丙酮酸升高，头颅磁共振检

查符合Ｌｅｉｇｈ综合征诊断。外周血白细胞线粒体呼
吸链复合物活性分析显示复合物 Ⅰ 缺陷，线粒体
基因检测发现ＮＤ３基因１０１９１Ｔ＞Ｃ突变，两种诊断

结果吻合，首次确诊了ＮＤ３基因突变导致的单纯线
粒体呼吸链复合物 Ⅰ 缺陷病的中国儿童病例。与
国外报道相比，患者发病较晚，临床症状较轻，与呼

吸链复合物Ⅰ活性轻度缺陷相一致。
本病例自６岁起病，最初临床表现为眼睑下垂，

随着疾病进展为进行性运动障碍、双下肢痉挛性瘫

痪、癫
!

，但智力无明显损害，曾被诊断为“重症肌

无力、癫
!

、神经变性病”，脑 ＭＲＩ显示双侧基底节
对称性损害，考虑遗传代谢病、Ｌｅｉｇｈ综合征的可能。
脑基底节损害是线粒体病、肝豆状核变性、多种有机

酸及脂肪酸代谢病共有的影像改变，需依靠生化、酶

学、基因分析进行鉴别诊断。本病例最终通过线粒

体呼吸链复合物酶活性分析，在发现复合物Ⅰ活性
降低的基础上，锁定基因分析目标，发现了致病基因

突变。建议对肌无力、癫
!

和神经变性病的患儿注

意遗传代谢病的可能，若ＭＲＩ发现双侧基底节对称
性病变时，应考虑Ｌｅｉｇｈ综合征，进一步鉴别诊断。

线粒体呼吸链复合物Ⅰ缺陷病是能量代谢障碍
性疾病的主要病因，确诊参考临床表现、血清生化检

查、头颅ＭＲＩ、线粒体呼吸链酶活性分析和基因检测
等多角度，酶学分析是关键技术，既能明确病因，同

时还可以指导基因分析，缩小致病突变筛查范围，提

高基因诊断的准确率，有助于深入全面的认识此类

疾病。
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２００７，９（３）：２１６２１９．

［２９］ＭａＹＹ，ＺｈａｎｇＸＬ，ＷｕＴＦ，ＬｉｕＹＰ，ＷａｎｇＱ，ＺｈａｎｇＹ，ｅｔａｌ．
ＡｎａｌｙｓｉｓｏｆｔｈｅｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌｃｏｍｐｌｅｘＩＶｅｎｚｙｍｅａｃｔｉｖｉｔｉｅｓｏｆｐｅ
ｒｉｐｈｅｒａｌｌｅｕｋｏｃｙｔｅｓｉｎｏｘｉｄａｔｉｖｅｐｈｏｓｐｈｏｒｙｌａｔｉｏｎｄｉｓｏｒｄｅｒｓ［Ｊ］．Ｊ
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