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遗传因素是原发性心肌病主要的发病因素#随着分子遗传

学技术的进步#越来越多的病因被发现)目前关于
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基

因突变所致扩张性心肌病少见报道)现就
$

例以扩张性心肌

病为主要表现的婴儿
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基因突变相关性扩张性心肌病进

行研究#总结其临床表现与遗传学特点的关系)
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临床资料
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患儿#女#

'

月龄#因,反复气促*发绀
1

个月-转入本院)

患儿自
$

月龄时起曾反复
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次因,气促*发绀-入住当地儿童医

院
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治疗#查胸片提示,心影增大-#心脏彩超示,左室扩张*

左室收缩功能减低#射血分数$
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&最低
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-#每次均予呼吸

机辅助通气及抗心衰治疗后好转#但出院
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后均再次出

现气促及发绀#需再次呼吸机辅助通气及抗心衰治疗)本次发

病为出院
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后再次因,气促*反应差*发绀-入
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#予吸氧*

多巴胺强心*呋塞米利尿治疗后病情好转#但
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周后病情再次

反复#出现纳差*精神反应差#尿少#予机械通气*腹膜透析及多

种血管活性药物维持循环#病情曾有好转#但不能脱离呼吸机

和血管活性药物)入院
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个月前查前
.

脑利尿钠肽$

8N".C;8

&

%

'2%%%

LU

"

HJ

#丙氨酸氨基转移酶$

?J3

&

$'1a

"

J

#天门冬

氨酸氨基转移酶$

?<3

&

'2'a

"

J

#肌酸激酶$

@d

&

2/2a

"

J

#肌

酸激酶同工酶
$1-a

"

J

#肌钙蛋白
3

$

3,3

&

$&--%,

U

"

HJ

#胸

片提示心影明显增大$心胸比
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&#心脏超声提示左室明显

扩张*收缩功能减低)查体!体温
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)床边呼吸机辅助通气#精神反应差#面色苍

灰)全身明显水肿#双肺呼吸音粗#闻及湿性音*喘鸣音)心

前区隆起#心尖搏动弥散)心率!
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次"分#律齐#心音低钝#

心尖区闻及
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级收缩期杂音#未闻及心包摩擦音)腹胀#肝

脏平脐#质中#脾脏肋下未触及#移动性浊音阳性)双下肢水

肿#肢端凉)四肢肌力
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级#肌张力减低#膝腱反射减弱#病理

征阴性)出生史!为试管婴儿#母亲孕
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次#产
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分析#尿中可见大

量乳酸)基因分析!染色体微阵列分析
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示为多态性#无致病意义)线粒体
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脂质沉积性肌病相关基因测序!

<\8;$

$

;5

4

%1%02$&1

&

\e.

",$1D&$2%$.$9

%

?

#杂合#致病突变)

5`=-

$

;5

4

%%%12-&'

&

\e",2D&01-@

%

3

L

&

$

?N

U

$0'3N

L

&杂合#未知意义%

5`=-

$

;5

4

%%%12-&'

&

\e",1'D&1)-(i$9

%

3

L

&

2 杂合#致病突

变)母亲基因测序!携带
5`=-

基因
\e",2

#

D&01-@

%

3

#

L

&

$

?N

U

$0'3N

L

&杂合变异%

<\8;$

基因
\e",$1

#

D&$2%$.$9

%

?

#

杂合致病突变)父亲基因测序!携带
5`=-

基因
\e",1'

#

D&

1)-(i$9

%

3

#杂合致病突变)入院急查!

8N"C;8'2-($'&%

LU

"

HJ

%

3,3$&--%,

U

"

HJ

%血清降钙素原
8@3

$荧光法&

(&$'

,

U

"

HJ

#急性感染"术后感染组合!

@

反应蛋白$

@B8

#快速法&#

$2H

U

"

J

#白细胞$

]C@

&

$2&1'_$%

(

"

J

#血红蛋白$

=>

&

/%

U

"

J

#血小板$

8J3

&

)0_$%

(

"

J

%尿素$

aB\?

&

(&%HH"I

"

J

#肌酐

$

@B\?

&

$)/

+

H"I

"

J

#葡萄糖
1&%HH"I

"

J

#清蛋白
1$

U

"

J

#

?J3$/%a

"

J

#

?<31%2a

"

J

%出*凝血常规!

4

二聚体$

7\a

表达&

0&)$H

U

"

J

%心脏彩超提示扩张型心肌病$左室舒张期内

径
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&*二尖瓣关闭不全$重度&*卵圆

孔未闭*左室收缩功能普遍显著减低$
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&)胸片提示心

影大#双肺渗出#左肺不张)心电图提示!
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置&)入院后立即予保暖#呼吸机辅助通气#予镇静#肾上腺素*

多巴胺*米力农*硝酸甘油及硝普钠调整心功能#腹膜透析#纠

酸#抗感染#营养心肌等治疗)经上述积极治疗#患儿仍反复出

现心源性休克*严重代谢性酸中毒$乳酸持续大于
$2HH"I

"

J

&*并出现弥散性血管内凝血$
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&)经积极治疗
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后病情

无好转#家长放弃治疗)
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心肌病是儿童严重心脏病之一#预后较差)随着分子遗传

学的迅速发展#尤其精准医学的到来#对心肌病的认识更加深

入#原有心肌病的病因诊断更加准确'
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#对心肌病的定义及分

类做出更加准确的补充'
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)近年来发现了许多基因突变所致

的遗传性心肌病)本文介绍了
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例起病早*病情进展迅速的扩

张性心肌病病例)通过基因分析发现患儿携带
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基因新

的突变位点)且其母亲具有同样的突变位点)
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相关性肌病发病机制为基因突变导致其编码的硒

蛋白
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异常#而硒蛋白
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是维持肌肉钙释放通道兰尼碱受体

活性的必需物质#当
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出现突变时#肌肉的收缩功能下
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)目前报道的
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相关性肌病主要临床表现为早期出

现中轴肌的乏力*无力#肌萎缩#脊柱侧凸*脊柱僵硬#进行性加

重的呼吸肌乏力#平均起病
$0

年后出现呼吸功能不全#最终需

呼吸机辅助呼吸治疗'
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)实验室检查以
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为特点)肌肉病理具有肌纤维粗细不等的特点)目前为止#以

严重扩张性心肌病为主要表现的病例尚少见报道)本例患儿

生后
$

个月起病#主要表现为呼吸困难*严重心衰#且进行性加
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及肌钙蛋白显著升高#多次经呼吸机辅助通气后心功

能改善#然而脱机后病情很快反复)基因诊断提示患儿
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基因突变#且突变位点尚少见文献报道)且其母亲也

具有同样突变#推测可能来源于其母亲#但其母亲并未发病#可

能是其母亲该突变位点外显不全所致)

该患儿患扩张性心肌病同时伴有肌肉受累的表现#根据儿

童心肌病遗传代谢性病因的诊断建议'
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#对该病同时进行了相

关遗传代谢性疾病的筛查)该病的表现与线粒体肌病*脂肪酸

氧化障碍性疾病较为相似#该患儿行线粒体全长基因测序未见

异常#脂肪酸氧化相关酰基肉碱基因检测亦未见异常)如为线

粒体肌病或脂肪酸氧化障碍性疾病#临床上给予肉碱*辅酶
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族维生素*磷酸肌酸钠等治疗后效果明显'
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)但本例

患儿治疗后无明显效果#且反复恶化)对于
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相关性肌

病#目前尚无特效治疗)另外该患儿同时具备
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基因杂

合突变#目前为止#文献报道
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突变主要见于家族性肥厚

性心肌病患者和肌球蛋白贮积性肌病#家族性肥厚性心肌病研

究报道较多#主要为青壮年起病#多表现为猝死'
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%其父母虽均
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基因突变#但均无临床表现#且心电图及心脏彩超

均正常#而肌球蛋白贮积性肌病#主要表现为肩胛肌等附带肌

无力及扩张性心肌病#缓慢进展#突变点位于
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#与本例患儿不符)

综上所述#本例患儿为
$

例较为复杂的病例#临床罕见)

其发病特点为生后不久起病#以严重心衰*呼吸困难为主要表

现#病情进行性加重#心脏彩超提示左室明显扩张改变#生化以

肌酸激酶及心肌酶显著升高#需与遗传代谢性心肌病相鉴别#

通过基因分析可最终确诊)

参考文献

'

$

( 黄美蓉#陈树宝
&

儿童心肌病研究若干热点'

c

(

&

临床儿科

杂志#

1%$1

#

'%

$

-

&!

)%$.)%)&

'

1

( 刘晓燕#张蕾
&

儿童心肌病病因及诊治'

c

(

&

中国实用儿科

杂志#

1%$0

#

1(

$

(

&!

)00.)2%&

'

'

(

caB̀ ;\@5c

#

[:?B

#

5?@dB:JJcc

#

OPMI&<OIO,"

L

N".

PO#,;#+NO

Z

T#NO!R"NN

S

M,"!#,ONODO

L

P"NDMID#THNOIOM+O

DQM,,OIMDP#W#P

S

#,QTHM,M,!VO>NMR#+QHT+DIO

'

c

(

&8N"D

;MPI?DM!<D#a<?

#

1%%/

#

$%2

$

'0

&!

$10/2.$10(%&

'

0

(

?B4:<<A;\ ?

#

CB?9?3A@

#

CJ?<\b:@= 7

#

OPMI&

<\8;$.NOIMPO!H

S

"

L

MPQ

S

#,PQNOO

L

MP#O,P+

!

,"WOIHTPM.

P#",+M,!!#M

U

,"+P#DDITO+

'

c

(

&\TNc8O!#MPN

#

1%$)

#

$-2

$

/

&!

$$$'.$$$/&

'

2

( 中华医学会儿科学分会心血管学组*.中华儿科杂志/编

辑委员会
&

儿童心肌病遗传代谢性病因的诊断建议'

c

(

&

中华儿科杂志#

1%$'

#

2$

$

2

&!

'/2.'//&

'

)

( 毛成刚#聂娜娜#郭兴青#等
&

以心肌病和呼吸肌受累为主

要表现的线粒体病'

c

(

&

中华实用儿科临床杂志#

1%$)

#

'$

$

/

&!

)$'.)$2&

'

-

( 刘文玲#谢文丽#胡大一#等
&

十个汉族家族性肥厚型心肌

病
5`=-

*

5 C̀8@'

和
3;;31

基因筛查结果及相应的

临床特征'

c

(

&

中华心血管病杂志#

1%%)

#

'0

$

'

&!

1%1.1%-&

'

/

(

<=:;94\5b

#

<8B:;98c

#

5?[]\JJ?

#

OPMI&5

S

".

+#,+P"NM

U

O

$

Q

S

MI#,O>"!

S

&

H

S

"

L

MPQ

S

!

MDM+ONO

L

"NP

'

c

(

&

;OTN"HT+DTI4#+"N!

#

1%%)

#

$)

$

$1

&!

//1.//)&

$收稿日期!

1%$-.%(.%'

!

修回日期!

1%$-.$$.$/

&

$上接第
((1

页&
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,一站式-服务%加强对患者的风险管理和健康宣教%延长门诊

人工流产术后患者留院观察的时间%收集门诊医务人员及辅助

科室在使用信息系统的过程中存在的实际问题#整理归纳#与

本院信息科沟通协调%加强自助取号机培训#要求巡诊与导诊

护士熟练掌握自助取号机的功能及使用等一系列举措#本院门

诊患者晕厥的发生率显著减低#同时也提高了医院门诊管理水

平)在以后的工作中#应把
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更好地运用于医学研究#为全

面提高医院服务质量和综合水平提供可靠依据)
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