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　 　 摘要： 心肌病是一类以心肌结构和功能异常为特征的异质性疾病， 病因复杂， 原因不明特别是基因相关者， 称为原发

性心肌病， 包括肥厚型、 扩张型、 非扩张型左室心肌病， 限制性和致心律失常性右室心肌病及未定型心肌病等类型， 编码

心肌细胞的基因突变在心肌病发病中起着重要作用。 心肌病患者的预后很大程度上取决于病因类型、 严重程度、 管理、 治

疗策略以及病人本身的健康状态。 ２０２３ 年 ８ 月发布的 《２０２３ ＥＳＣ 心肌病管理指南》 是包含所有心肌病类型的指南， 对各种

类型心肌病， 特别是非扩张型左室心肌病和儿童心肌病做了诊断和治疗指导性意见， 并对抗凝治疗和心脏性猝死的预防更

新了指导建议。 本文将结合新指南对心肌病的诊断及治疗进展及心肌病合并心脏性猝死问题进行讨论。
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　 　 心肌病是一类以心肌结构和功能异常为特征的

疾病， 诊断时需要排除冠状动脉疾病、 高血压、 瓣

膜病或先天性心脏病等引起的心肌功能障碍。 心肌

病的流行病学受地理和种族因素的影响， 不同人

群、 地区及国家间的患病率差异较大。 ２０２３ 年 ８
月， 欧洲心脏病学会 （Ｅｕｒｏｐｅａｎ ｓｏｃｉｅｔｙ ｏｆ ｃａｒｄｉｏｌｏ⁃
ｇｙ， ＥＳＣ） 发布 《２０２３ ＥＳＣ 心肌病管理指南》， 该

指南新增了非扩张型左室心肌病等类型， 详细讨论

儿童心肌病， 并针对肥厚型心肌病以外的其他亚型

提供具体的诊断和治疗建议。 这是心肌病诊疗领域

的一项重要进展， 对指导临床实践、 提高治疗效

果、 改善患者预后具有重要意义。 本文将解析新指

南的具体内容， 并结合心肌病患者猝死的预防与管

理进行讨论。

１　 心肌病的分型

根据心脏形态学和功能改变等特征， 心肌病可

分为肥厚型心肌病 （ ｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃ ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ，
ＨＣＭ）、 扩张型心肌病 （ ｄｉｌａｔｅｄ ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ，
ＤＣＭ）、 非扩张型左室心肌病 （ ｎｏｎ － ｄｉｌａｔｅｄ ｌｅｆｔ
ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ， ＮＤＬＶＣ）、 致心律失常

性右室心肌病 （ ａｒｒｈｙｔｈｍｏｇｅｎｉｃ ｒｉｇｈｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｃａｒ⁃
ｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ， ＡＲＶＣ） 和限制型心肌病 （ ｒｅｓｔｒｉｃｔｉｖｅ
ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ， ＲＣＭ） ５ 种类型。 新增的类型之一

是 ＮＤＬＶＣ， 其特点是心腔未扩大， 心肌可能由非缺

血性左室瘢痕或被脂肪纤维组织替代， 可能伴有局
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部或广泛的室壁运动异常， 或仅有广泛左心室运动

减弱而无心肌瘢痕形成。 这一类型包括无左心室扩

张的 ＤＣＭ、 致心律失常性左心室心肌病 （ａｒｒｈｙｔｈ⁃
ｍｏｇｅｎｉｃ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ， ＡＬＶＣ）、 左

心室受累的 ＡＲＶＣ， 或者致心律失常性 ＤＣＭ （未

达到 ＡＲＶＣ 的诊断标准）。 另外， 左室心肌致密化

不全 （ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｎｏｎ －ｃｏｍｐａｃｔｉｏｎ， ＬＶＮＣ） 和

Ｔａｋｏｔｓｕｂｏ 综合征虽然具有类似心肌病的表现， 但

不推荐将其归类为心肌病［１］， 具体分型及特征见

表 １。

表 １　 心肌病的分型

心肌病分型 大体形态改变 组织学形态改变 功能学改变

肥厚型心肌病 ＬＶ 内径多正常
室壁厚度＞１３ ｍｍ 或 １５ ｍｍ
ＬＶ 质量增加

肥厚区域斑片状纤维化或 ＣＭＲＩ 的
ＬＧＥ

左室收缩功能整体正常
肥厚心肌应变常↓
左室舒张功能↓

扩张型心肌病 ＬＶ 扩张
可以合并 ＲＶ 扩张
室壁不增厚或变薄

根据不同致病基因和病因， 形态学改
变有不同
ＬＭＮＡ： 室间隔中部 ＬＧＥ
ＤＳＰ、 ＦＬＮＣ： 环状 ＬＧＥ
心肌炎： 心外膜下 ＬＧＥ
结节病： 斑片状 ＬＧＥ
肌营养不良： 广泛下外侧壁 ＬＧＥ

大部分伴有整体或局部左室收缩
功能降低 （ＬＶＥＦ＜５０％ ）
极少数 ＬＶＥＦ 正常， 称为孤立性
左室扩张

非扩张型左室心肌病 ＬＶ 正常
室壁厚度正常

心肌被非缺血性瘢痕组织或脂肪组织
替代
不同致病基因和病因的形态学改变存
在不同

左室收缩功能正常或↓

致心律失常性右室心肌病 ＲＶ↑ 纤维－脂肪组织替代右室心肌
病变可同样存在于左室心肌

右室收缩功能↓

限制型心肌病 ＬＶ 正常或↓
室壁厚度正常
限制性病理生理改变
ＬＡ、 ＲＡ↑

左室舒张功能↓
左室收缩正常或轻度↓

左室过度肌小梁形成 （左
室心肌致密化不全）

ＬＶ 扩大 粗大的肌小梁
深陷的小梁隐窝
心肌分层： 外层心外膜致密化完全，
内层心内膜致密化不全
致密化不良区 ／ 致密化良好区＞２ ∶ １

左室舒张功能↓
左室收缩功能↓

应激性心肌病 ＬＶ 心尖部及中间部局部扩张 扩张区域水肿 扩张区域收缩、 舒张功能↓， 多
数可恢复

　 注： ＤＳＰ： 桥粒斑蛋白； ＦＬＮＣ： 细丝蛋白 Ｃ； ＬＡ： 左心房； ＬＧＥ： 心肌延迟强化； ＬＭＮＡ： 核纤层蛋白 Ａ ／ Ｃ； ＬＶ： 左心室； ＬＶＥＤＤ： 左

心室舒张末期直径； ＬＶＥＤＶ： 左心室舒张末期容积； ＬＶＥＦ： 左心室射血分数； ＲＡ： 左心房； ＲＶ： 右心室。

２　 心肌病的诊断

临床医生应该运用系统化的诊断和鉴别诊断方

法来识别和评估疑似心肌病的患者， 需要意识到心

肌病的临床表现类似于多种常见疾病， 在诊断心肌

病的同时需要明确其病因。
２. １　 成人心肌病

心肌病的临床表现多样， 患者就诊的原因可能

是因为心悸、 气短、 呼吸困难、 胸痛、 心悸或晕厥

等症状， 或因偶然发现心电图异常和心脏杂音而就

诊， 表现为心力衰竭、 心律失常或疑似心肌炎。 家

庭筛查中， 特别是家族中有心肌病或心脏性猝死的

成员时， 也是常见的就诊原因。 对疑似心肌病的患

者， 通过多模态成像技术检测心肌病组织特征的异

常 （推荐级别ⅠＣ）、 心室肌的形态改变 （如肥大

或扩张） 和心功能改变 （包括收缩 ／舒张及全部或

局部功能） 的异常， 以及非缺血性心肌瘢痕和纤

维脂肪替代的特点等， 当存在室性和房性心律失常

或心脏传导阻滞时有助于诊断， 进行合理病因诊

断、 监测疾病进展并进行危险分层。 家族史可以提

示遗传模式， 并识别家族成员中患病风险较高的

人。 对所有患有心肌病或疑似心肌病患者的亲属，
进行家族史评估， 并制作 ３ ～ ４ 代的家谱以帮助诊

断， 进行家族筛查 （推荐级别ⅠＣ）。 通过综合患

者的临床表现、 家族遗传规律和详细的病因学调

查， 形成明确的基于表型的病因诊断， 及时和准确

的临床诊断对进行早期治疗和进行病程监控和风险

分层至关重要［２］。 遗传筛查在心肌病诊疗中发挥

着关键作用， 建议心肌病患者进行基因检测 （Ⅰ
Ｂ）， 基因诊断有助于家族成员的管理， 建议对已
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经死亡但确诊患有心肌病的家族成员进行基因检测

（ⅠＣ）， 并明确患有致病突变 （ＬＰ ／ Ｐ） 的先证者

家系成员， 对家族成员进行级联基因检测 （ⅠＢ）。
２. ２　 儿童心肌病

新指南首次对儿童心肌病的诊断提出了相应的

建议。 传统观念认为儿童心肌病与成人心肌病不

同， 但有证据显示在大多数情况下， 儿童心肌病是

成年心肌病疾病谱的一部分［３］。 儿童期发病的心

肌病通常代表心肌病谱系两个极端情况： 一种是严

重、 早发、 病程快速且预后不良； 另一种是成人心

肌病的早期表现， 通常是在家族筛查时发现。 本指

南强调将所有年龄组的心肌病视为单一疾病实体，
提出的建议适用于儿童和成人。

儿童心肌病的诊断同样需要排除可逆性因素，
不同类型的心肌病需要进行不同的排除性检查以确

定具体的病因和病情进展阶段。 例如， 在 ＨＣＭ 的

儿童病例中， 应详细评估心脏肥厚的模式、 左室流

出道梗阻程度、 心脏功能等方面。 对于 ＤＣＭ 的诊

断， 需要排除可逆性原因以及与先天性心脏病或病

毒性心肌炎相关的问题［４］。 孤立型 ＲＣＭ 在儿童中

较罕见， 而混合型 ＲＣＭ ／ ＨＣＭ 表型更为常见， 通

常伴随家族史和较差的预后［５］。 ＡＲＶＣ 和 ＮＤＬＶＣ
常为常染色体显性遗传， 表现为严重症状和较高的

猝死风险［６］， 部分患儿可能出现急性心肌炎的表

现［７］。

３　 心肌病的治疗

识别、 预防疾病相关并发症并进行症状管理是

所有心肌病治疗的基石。
３. １　 心力衰竭的管理

２０２１ 年 ＥＳＣ 急慢性心力衰竭 （ ｈｅａｒｔ ｆａｉｌｕｒｅ，
ＨＦ） 诊断和治疗指南提出 ＨＦ 的临床管理建议［８］。
这些建议的治疗方案并没有充分考虑 ＨＦ 的病因，
也没有针对某一种类型的心肌病。 针对左心室射血

分数 （ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｅｊｅｃｔｉｏｎ ｆｒａｃｔｉｏｎｓ， ＬＶＥＦ） 减

低的心力衰竭 （ＨＦｒＥＦ） 的治疗方法大多适用于

ＤＣＭ、 ＮＤＬＶＣ 和与左心室功能障碍相关的表型

（如终末期 ＨＣＭ、 ＲＣＭ 和 ＡＲＶＣ）。 而对于射血分

数保留的心力衰竭 （ＨＦｐＥＦ） 的管理建议主要适

用于非梗阻性 ＨＣＭ、 ＲＣＭ 和心脏淀粉样变性。 对

于 ＬＶＥＦ 超过 ４０％ ～ ５０％ 且在 ＨＦｒＥＦ 或 ＨＦｍｒＥＦ
治疗后 ＬＥＶＦ 恢复的遗传性 ＤＣＭ 患者， 应该持续

维持治疗措施， 不建议减少治疗药物［９］。 对于症

状明显且药物治疗难以控制的心肌病患者 （ＮＹＨＡ
功能分级 ＩＩＩ ～Ⅳ级）， 可以考虑原位心脏移植 （Ⅰ

Ｃ）。 对于存在难治性室性心律失常的患者， 应优

先考虑其他治疗选择， 如药物治疗或室性心动过速

（ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｔａｃｈｙｃａｒｄｉａ， ＶＴ） 的消融， 再考虑机械

循环支持 （ｍｅｃｈａｎｉｃａｌ ｃｉｒｃｕｌａｔｏｒｙ ｓｕｐｐｏｒｔ， ＭＣＳ），
包括左室辅助装置 （ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ａｓｓｉｓｔ ｄｅｖｉｃｅｓ，
ＬＶＡＤ）。 这些措施可以作为移植的过渡手段， 也

可以 作 为 晚 期 心 力 衰 竭 患 者 的 终 末 期 治

疗［８］３５９９－３７２６。
３. ２　 心房颤动的管理

心房颤动 （ａｔｒｉａｌ ｆｉｂｒｉｌｌａｔｉｏｎ， ＡＦ） 是心肌病患

者最常见的心律失常类型， 会增加心脑血管栓塞事

件、 心力衰竭和死亡的风险。 新指南对心肌病合并

ＡＦ 患者的管理进行更新。 抗凝治疗是其中最关键

的部分， 不同类型的心肌病在血栓栓塞风险方面存

在差异， 例如心脏淀粉样变性、 ＨＣＭ 和 ＲＣＭ 患者

有更高的血栓风险， 因此， 建议对所有这些患者进

行预防性抗凝治疗［１０］。 对于 ＤＣＭ、 ＮＤＬＶＣ 或

ＡＲＶＣ 合 并 ＡＦ 的 患 者， 应 根 据 个 体 情 况 和

ＣＨＡ２ＤＳ２－ＶＡＳｃ 评分考虑长期口服抗凝治疗［１１］。
对于 ＣＨＡ２ＤＳ２－ＶＡＳｃ 评分男性≥２ 或女性≥３ 的患

者， 推荐口服抗凝药物以降低卒中及血栓栓塞事件

（ⅠＢ）。 对于心房颤动相关症状， 导管消融是一种

安全有效的治疗选择。 如果 Ｉ 或 ＩＩＩ 类抗心律失常

药物无效或不耐受， 或者与心动过速相关的心肌

病， 推荐进行导管消融治疗 （ⅠＢ）。 心率控制也

是重要的治疗策略之一， 首选 β－受体阻滞剂， 若

不耐受则可考虑使用洋地黄［１２］； 非二氢吡啶类钙

通道阻滞剂只适用于 ＬＶＥＦ≥４０％ 的患者［１１］３７３－４９８。
在药物治疗无效时， 可以考虑进行房室结消融后希

氏束或左束支起搏［１３］。 在儿童遗传性心肌病中，
心房颤动较为罕见， 缺乏相关数据评估抗凝治疗效

果和风险， 也没有长期预防性抗凝治疗的有效性证

据。
３. ３　 室性心律失常的管理

心肌病患者中的室性心律失常， 特别是电风暴

和 ／或心脏除颤器 （ ｉｍｐｌａｎｔａｂｌｅ ｃａｒｄｉａｃ ｄｅｆｉｂｒｉｌｌａｔｏｒ，
ＩＣＤ） 反复适当放电， 会增加合并症和死亡的风

险［１４］。 处理时需要确定和纠正可逆原因， 并了解

病因以便调整治疗选择。 室性心律失常的处理方式

包括电复律、 抗心律失常药物或超速起搏， 具体治

疗方法视情况而定。 对于电风暴的治疗建议包括轻

度至中度的镇静。 如果持续使用抗心律失常药物无

效， 可以考虑导管消融。 在长期预防治疗瘢痕相关

的室性心律失常时， 可以使用抗心律失常药物和导

管消融。 对于心肌病合并难治性室性心律失常的急

３吴林， 等： ＥＳＣ 心肌病 ２０２３ 年指南解读与心肌病心脏性猝死的防治策略



性和慢性治疗， 尤其是伴有中度至重度心室功能不

全的患者， 需要由心脏专业团队进行综合评估， 制

定个体化的治疗方案。 ＩＣＤ 植入能有效纠正潜在的

致命室性心律失常并预防心脏性猝死 （ｓｕｄｄｅｎ ｃａｒ⁃
ｄｉａｃ ｄｅａｔｈ， ＳＣＤ）。
３. ４　 左心室流出道阻塞的管理

左室流出道梗阻 （ ｌｅｆｔ ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｏｕｔｆｌｏｗ ｔｒａｃｔ
ｏｂｓｔｒｕｃｔｉｏｎ， ＬＶＯＴＯ） 被定义为瞬时多普勒左室流

出道压差的峰值≥３０ ｍｍＨｇ。 通常情况下， 只有当

压差≥５０ ｍｍＨｇ 时才考虑进行侵入性治疗。 在极

少数特定情况下， 如果患者的压差在 ３０ ～ ５０ ｍｍ⁃
Ｈｇ 之间且没有其他明显原因可以解释患者的症状，
可以考虑采取降低压力阶差的侵入性治疗措施。 所

有患有 ＬＶＯＴＯ 的患者应该避免脱水和过量饮酒，
并鼓励减肥。 同时， 应避免使用可能加重 ＬＶＯＴＯ
的动脉和静脉扩张剂。 在药物治疗方面， 首选治疗

方法是 β 受体阻滞剂 （ⅠＢ）， 如美托洛尔［１５］。 如

果单独使用 β 受体阻滞剂效果不佳， 可以考虑联

合或单独使用丙吡胺 （ⅠＢ）， 并逐渐调整剂量至

最大耐受剂量。 如果 β 受体阻滞剂无效或不耐受，
可以考虑使用维拉帕米和地尔硫 （ⅠＢ）。 如果

在使用最大可耐受剂量后仍然出现劳力性或原因不

明的反复晕厥， 应考虑进行侵入性治疗 （ⅠＢ）。
心肌肌球蛋白 ＡＴＰ 酶抑制剂首次被列入指南， 玛

伐凯泰是一种新型药物， 能减少肌动蛋白－肌球蛋

白桥的形成， 从而降低心肌收缩力并改善能量代

谢。 对于合并左室流出道梗阻 （ＬＶＯＴＯ） 的患者，
玛伐凯泰可作为一线药物治疗的推荐选择， 在 β
受体阻滞剂、 钙拮抗剂和 ／或丙吡胺治疗无效或耐

受性差时， 也是有效的治疗选择［１６］。

４　 心肌病猝死的预防

４. １　 肥厚型心肌病

预防 ＨＣＭ 猝死涉及多方面， 需要综合考虑多

种因素来制定个性化的风险评估和治疗决策。 评估

ＳＣＤ 风险是临床管理的核心， 可以利用风险评估模

型如成人 ＨＣＭ－ＳＣＤ Ｒｉｓｋ［１７］ （ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｑｘｍｄ. ｃｏｍ ／
ｃａｌｃｕｌａｔｅ ／ ｃａｌｃｕｌａｔｏｒ＿ ３０３ ／ ｈｃｍ － ｒｉｓｋ － ｓｃｄ） 和儿童

ＨＣＭ Ｒｉｓｋ － Ｋｉｄｓ［１８］ （ ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｈｃｍｒｉｓｋｋｉｄｓ. ｏｒｇ ），
结合临床特征 （如左心室壁厚度、 家族史、 不明

原因晕厥等） 来分别预测猝死风险 （ⅠＢ）， 见表

２ 和 表 ３。 成 人 ５ 年 ＳＣＤ 发 生 率 ＝ １ －

０. ９９８ｅｘｐ（预后指数）， 其中预后指数 （ ｐｒｏｇｎｏｓｔｉｃ ｉｎｄｅｘ）
＝ ０. １５９３９８５８×最大室壁厚度 （ｍｍ） －０. ００２９４２７１
×最大室壁厚度的平方 （ｍｍ２） ＋０. ０２５９０８２ ×左房

前后径 （ｍｍ） ＋０. ００４４６１３１×最大左室流出道压力

梯 度 （ ｍｍＨｇ ） ＋ ０. ４５８３０８２ × ＳＣＤ 家 族 史 ＋
０. ８２６３９１９５×非持续性室性心动过速＋０. ７１６５０３６１×
不明原因的晕厥－０. １７９９９３４×评估时的年龄 （岁）；
儿童 ５ 年 ＳＣＤ 发生率 ＝ １ －０. ９４９４３７０８０ｅｘｐ（预后指数），
其中预后指数 ＝ ０. ２１７１３６４ × （最大室壁厚 ｚ 值 －
１１. ０９） － （最大室壁厚 ｚ 值的平方 － １７４. １２） ＋
０. １３０３６５× （左房前后径 ｚ 值－０. ９２） ＋０. ４２９６２４×
不明 原 因 晕 厥 ＋ ０. １８６１６９４ × 非 持 续 性 室 速 －
０. ００６５５５５× （最大瞬时左室流出道梯度－２１. ８）。
家族史、 不明原因晕厥与非持续性室速若存在计为

１ 分， 不存在则计为 ０ 分。
心脏骤停存活者或持续性 ＶＴ 伴有血流动力学

不稳定病史应该考虑植入 ＩＣＤ （ ＩＢ）。 此外， 还需

要考虑一些特定因素， 比如存在左心室顶部室壁瘤

可能是 ＳＣＤ 的一个独立风险因素［１９］。 左心室收缩

功能障碍 （ＬＶＥＦ＜５０％ ） 与猝死风险有一定关联，
但其独立预测价值还需要进一步研究。 心脏磁共振

成像上的晚期钆增强 （ＬＧＥ） 是另一个重要的指

标， 尤其是当 ＬＧＥ 广泛存在且影响疾病严重程度

时， 猝死风险增加［２０］。 根据新指南， 在使用 ＨＣＭ
－ＳＣＤ 风险计算模型评估后处于低到中风险的患

者， 若存在广泛 ＬＧＥ （≥１５％ ）， 可以考虑预防性

植入 ＩＣＤ。 虽然异常的运动血压反应常见， 但其预

测准确性较低， 而编码肌球蛋白的基因变异类型目

前尚未表现出在 ＳＣＤ 风险预测中具有独立预测作

用。
目前没有随机对照试验结果支持抗心律失常药

物 （ＡＡＤｓ） 可以预防 ＨＣＭ 患者的 ＳＣＤ。 是否预

防性植入 ＩＣＤ 应该基于患者综合风险评估、 医院

ＩＣＤ 植入手术的可行性、 患者及家属的信念和价值

观等因素。 个性化决策需要考虑病因和植入装置相

关的风险， 以及患者的年龄、 健康状况、 社会经济

因素和 ＩＣＤ 治疗对患者的心理影响。 对于已经植

入 ＩＣＤ 的患者， 在经过最佳治疗和设备调试后仍

出现症状性室性心律失常、 阵发性房颤或反复 ＩＣＤ
放电的情况， 建议使用 β－受体阻滞剂和 ／或胺碘

酮［２１］， 见图 １、 图 ２。
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成人 ＨＣＭ Ｒｉｓｋ－ＳＣＤ 评分中的变量

１. 评估时患者的年龄 ／岁

２. ≥１ 名＜４０ 岁的一级亲属 ＳＣＤ 家族史， 或一级亲属在任何年龄患 ＨＣＭ 且 ＳＣＤ 病史

３. 使用二维超声心动图显示胸骨旁短轴和长轴平面的 ＬＶ 最大室壁厚度 ／ ｍｍ

４. Ｍ 型或二维超声心动图胸骨旁长轴平面的 ＬＡ 直径 ／ ｍｍ

５. 连续波多普勒超声心动图测量静息和 Ｖａｌｓａｌｖａ 动作激发时的最大瞬时左室流出道压力梯度 ／ ｍｍＨｇ

６. Ｈｏｌｔｅｒ 监测 （最短持续时间 ２４ ｈ） 在首次评估时或之前记录到非持续性室性心动过速： 定义为≥３
个连续的心室搏动， 其频率≥１２０ 次 ／分且持续时间＜３０ ｓ

７. 首次评估时或之前出现过不明原因晕厥

风险分级 ５ 年 ＳＣＤ 发生率 ／ ％

低风险 ＜４

中风险 ４ ～ ６

高风险 ＞６

ＨＣＭ： 肥厚型心肌病； ＬＡ： 左心房； ＬＶ： 左心室； ＳＣＤ： 心源性猝死； ＶＴ： 室性心动过速。

图 １　 成人 ＨＣＭ Ｒｉｓｋ－ＳＣＤ 模型中的预测变量及 ＳＣＤ 风险分级

儿童 ＨＣＭ Ｒｉｓｋ－Ｋｉｄｓ 评分中的变量

１. 评估时患者的年龄 ／岁———适用于 １ ～ １６ 岁的儿童

２. 性别

３. 体重 ／ ｋｇ

４. ＬＶ 最大室壁厚度 ／ ｍｍ

５. ＬＶ 最大室壁壁厚度的 Ｚ 值

６. 评估时胸骨旁长轴平面的 ＬＡ 直径 ／ ｍｍ

７. ＬＡ 前后径的 Ｚ 分数

８. 使用连续波多普勒超声心动图测量静息和 Ｖａｌｓａｌｖａ 动作激发时的最大瞬时左室流出道压力梯度 ／
ｍｍＨｇ

９. Ｈｏｌｔｅｒ 监测 （最短持续时间 ２４ ｈ） 在首次评估时或之前记录到非持续性室性心动过速， 定义为≥３
个连续的心室搏动， 其频率≥１２０ 次 ／分且持续时间＜３０ ｓ

１０. 首次评估时或之前出现过不明原因晕厥

风险分级 风险分级 ５ 年 ＳＣＤ 发生率 ／ ％

低风险 ＜４

中风险 ４ ～ ６

高风险 ＞６

ＬＡ： 左心房； ＬＶ： 左心室； ＳＣＤ： 心源性猝死； ＶＴ： 室性心动过速。

图 ２　 儿童 ＨＣＭ Ｒｉｓｋ－Ｋｉｄｓ 模型中的预测变量及风险分级

５吴林， 等： ＥＳＣ 心肌病 ２０２３ 年指南解读与心肌病心脏性猝死的防治策略



４. ２　 扩张型心肌病

对于 ＤＣＭ 患者， 推荐针对有心脏骤停或血流

动力学不稳定的室性心律失常病史的患者植入 ＩＣＤ
（ＩＢ）。 心功能评估， 特别是 ＬＶＥＦ， 对于预防 ＳＣＤ
至关重要。 ＬＶＥＦ≤３５％是 ＤＣＭ 患者猝死的重要风

险指标。 然而， 仅仅依据 ＬＶＥＦ 可能无法全面识别

ＳＣＤ 高风险患者， 还需要综合考虑其他因素。 遗传

因素如特定基因变异 （比如与核纤层蛋白、 桥粒

和细胞骨架蛋白相关的基因）， 可能会增加 ＤＣＭ
患者心律失常的风险［２２］。 对于携带高风险基因突

变的患者， 即使其 ＬＶＥＦ＞３５％ ， 也应该考虑植入

ＩＣＤ。 基因特异性的风险预测评分可以帮助选择

ＩＣＤ 植入的适应症。 心肌病变和心脏磁共振成像中

的延迟显像 （ＬＧＥ） 是心肌瘢痕的指标， 也是判断

ＤＣＭ 患者猝死风险的一个重要参数。 ＬＧＥ 的存在

及其严重程度 （比如＞１５％ ） 与基因和心脏相关死

亡的风险显著相关， 可用于指导 ＩＣＤ 植入的决策，
尤其是对于 ＬＶＥＦ＞３５％ 的患者［２３］。 此外， 还需要

考虑其他临床因素， 如患者的年龄、 性别、 相关临

床症状， 以及其他心律失常的存在， 比如非持续性

室性心动过速和室性早搏等。
４. ３　 非扩张型左室心肌病

与其他心肌病类型一样， 建议对心脏骤停的幸

存者和有持续性室性心律失常伴血流动力学异常病

史的患者植入 ＩＣＤ （ＩＣ） ［２４］。 目前尚无随机对照试

验证明 ＩＣＤ 对轻度或中度左心室功能受损的

ＮＤＬＶＣ 患者预防 ＳＣＤ 的效能。 因此， 对于 ＬＶＥＦ＜
３５％的 ＮＤＬＶＣ 患者， 建议采用与 ＤＣＭ 患者相似

的 ＩＣＤ 植入标准。 遗传基因型在 ＳＣＤ 风险评估中

扮演重要角色， 携带 ＰＬＮ、 ＴＭＥＭ４３、 ＤＥＳ、 ＤＳＰ、
ＬＭＮＡ、 ＦＬＮＣ （截断变体） 和 ＲＢＭ２０ 等突变体的

患者， 无论其 ＬＶＥＦ 值高低， 其发生恶性心律失常

事件的风险都高于其他基因型。 针对这些高危基因

型， 建议使用基因特异性的风险预测评分， 指导预

防性 ＩＣＤ 植入［２５－２６］。 此外， 对于没有明确基因突

变的 ＮＤＬＶＣ 患者， 尤其是出现非持续性室性心动

过速、 家族中有 ＳＣＤ 史或明显 ＬＧＥ 的患者， 可以

考虑植入 ＩＣＤ。 除此之外， 其他风险因素和室性早

搏 （ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒ ｅｃｔｏｐｉｃ ｂｅａｔｓ， ＶＥ） 负荷等因素也

可能有助于制定 ＩＣＤ 植入的决策。 在不明原因晕

厥的患者中， 程序性电刺激 （ｐｒｏｇｒａｍｍｅｄ ｅｌｅｃｔｒｉｃａｌ
ｓｔｉｍｕｌａｔｉｏｎ， ＰＥＳ） 可能有助于指导 ＩＣＤ 植入， 但

对于 ＮＤＬＶＣ 患者， 目前尚无充分数据支持 ＰＥＳ 在

风险评估中的常规使用［２７］。 总的来说， 预 防

ＮＤＬＶＣ 患者的 ＳＣＤ 是一个复杂的问题， 需要综合

考虑遗传信息、 临床表现和风险因素， 共同制定决

策， 以最大限度地降低 ＳＣＤ 风险。 然而， 由于数

据有限， 以上建议也需要考虑患者个体情况的差

异。
４. ４　 致心律失常性右室心肌病

ＡＲＶＣ 是一种易引发室性心律失常甚至导致

ＳＣＤ 的遗传性心肌病。 对于已经发生过心脏骤停或

严重室性心律失常的 ＡＲＶＣ 患者， ＩＣＤ 植入的推荐

级别最高 （ＩＡ）。 ＩＣＤ 的一级预防， 目前的临床证

据主要来自小型的观察与回顾性研究， ＡＲＶＣ 患者

心室心律失常风险具有多种预测因素， 包括性别、
年龄、 最近晕厥病史、 ＮＳＶＴ、 ＶＥ 计数、 Ｔ 波倒置

导联数以及右心室射血分数等［２８］。 基于这些发现，
可以采用一系列风险分层模型来指导 ＩＣＤ 的植入。
然而， 不同风险分层模型在不同情况下的预测价值

是不同的。 因此， 建议综合使用这些模型， 并实现

个体化的风险评估， 为 ＩＣＤ 植入提供支持证据。
此外， 还需要考虑患者的个人偏好、 真实世界数据

以及其他共存的风险 （如心力衰竭、 中风等）。
ＡＲＶＣ 患者患有持续性室性心动过速， 如果耐受良

好， 通常不会导致 ＳＣＤ， 但尚不清楚是否会演变为

更快的室性心动过速或室颤。 因此， 新指南推荐对

具有持续性室性心律失常风险的患者进行 ＩＣＤ 一

级预防措施。 最后， 值得注意的是， ＰＥＳ 在 ＡＲＶＣ
风险分层中的作用， 尤其是对于有心室心律失常症

状的患者； 在无症状患者中的价值仍需更多的证

实［２９］。
４. ５　 限制型心肌病

ＲＣＭ 在所有心肌病中预后最差， 超过 ５０％ 的

儿童在确诊后短时间内会死亡 （包括 ＳＣＤ） 或需

要心脏移植， 因此风险较高； ７０％的患者会出现心

力衰竭并在几年内死亡或需要心脏移植［３０］。 对于

经历过心脏骤停或血流动力学不稳定的室性心律失

常的 ＲＣＭ 患者， 推荐植入 ＩＣＤ 以减少猝死风险。
综上所述， ＥＳＣ 这一综合性新指南提供了具体

而全面的心肌病诊断和治疗建议， 新增了心肌病类

型， 并根据不同类型制定个性化治疗方案， 预期可

提高治疗效果。 预防心脏性猝死是心肌病管理的重

要方面， 新指南提出了具体推荐意见， 这些推荐的

治疗措施对改善患者预后具有重要意义。
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ｓｕｓ ｓｔａｔｅｍｅｎｔ ｏｎ ｔｈｅ ｓｔａｔｅ ｏｆ ｇｅｎｅｔｉｃ ｔｅｓｔｉｎｇ ｆｏｒ ｃａｒｄｉａｃ ｄｉｓｅａｓｅｓ
［Ｊ］ ． Ｅｕｒｏｐａｃｅ， ２０２２， ２４ （８）： １３０７－１３６７．

［３０］ 　 ＲＩＶＥＮＥＳ Ｓ Ｍ， ＫＥＡＲＮＥＹ Ｄ Ｌ， ＳＭＩＴＨ Ｅ Ｏ， ｅｔ ａｌ． Ｓｕｄｄｅｎ
ｄｅａｔｈ ａｎｄ ｃａｒｄｉｏｖａｓｃｕｌａｒ ｃｏｌｌａｐｓｅ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｒｅｓｔｒｉｃｔｉｖｅ
ｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ ［ Ｊ］ ． Ｃｉｒｃｕｌａｔｉｏｎ， ２０００， １０２ （ ８ ）： ８７６ －
８８２．
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个个个 人人人 简简简 历历历

　 　 吴林， 北京大学第一医院心内科， 教授、 研究员、 主

任医师、 博士生导师。 美国佛罗里达大学博士后。 美国心

脏病学院 Ｆｅｌｌｏｗ， 美国心脏协会和心脏节律协会会员。 中

国心电学会遗传心律失常工作委员会主任委员。 曾任美国

加州斯坦福大学心血管治疗研究所资深研究员， 心房颤动

研究项目首席研究员及课题组领导人。 在美国从事心血管

病研究超过 １２ 年， 通过了美国医学资质三级考试， 获得美

国医师 ＥＣＦＭＧ 认证。 承担国家自然科学基金面上项目 ６
项， 负责及参与国家自然科学重点基金 ２ 项， 北京市自然

科学基金 １ 项， 北京大学－密西根大学联合研究所房颤研究

国际合作及横向合作项目 ３ 项。 获得国家级科技进步奖 ２ 项， 美国专利 １ 项。 发表

论文 １００ 余篇， 其中包括在国际最著名的心血管病杂志循环杂志、 心血管病研究、
心脏节律、 美国生理学报、 美国实验与药理学杂志、 电生理学杂志等 ＳＣＩ 引用杂志

４８ 篇。 在 ＡＨＡ、 ＡＣＣ、 ＨＲＳ、 ＥＳＣ、 ＷＣＣ 等世界级学术会议上报告学术成果 ４８ 次。
现任中国心脏联盟晕厥学会常委、 美国心脏病协会、 心脏节律协会、 美国分子生物

学与生物化学协会会员， 中国心电学会委员。 Ｎａｔｕｒｅ Ｒｅｖｉｅｗ Ｃａｒｄｉｏｌｏｇｙ 亚太中文版、
Ｈｅａｒｔ Ａｓｉａ、 Ｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔａｌ Ｐｈｙｓｉｏｌｏｇｙ 副主编， 美国 ＰＡＣＥ 杂志、 中华心血管病杂志编

委。 卫生部云南不明原因猝死调查组临床组组长。 世界心脏病大会审稿人， 循环杂

志、 美国药理学杂志、 实验生理学杂志英文版、 中华心血管病杂志、 中华急诊医学

杂志、 中国循环杂志等国内外 １０ 余种杂志审稿人。 长期在北京大学从事心血管电生

理的基础研究与临床工作。 从事国家自然基金重点、 面上和青年项目的评审超过 ４
～ ５ 年。 专业特长为遗传性心律失常及复杂疑难心血管病的诊断与治疗。

收稿日期： ２０２３－１２－１６

８ 锦州医科大学学报　 ２０２４ 年 ４ 月， ４５ （２）


