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暋暋心肌致密化不全棬旑旓旑斻旓旐旔斸斻旚旈旓旑旓旀旜斿旑旚旘旈斻旛旍斸旘旐旟旓灢
斻斸旘斾旈旛旐棳斘斨斖棭是胚胎早期心内膜心肌发育不良导致的一

种罕见的先天性心肌病棳具有家族发病倾向棳棽棸棸椂年美国

心脏病协会将其归类为原发性心肌病中的遗传性心肌病暎
斘斨斖 可并发室间隔缺损暍左右流出道梗阻等其它心脏畸

形棳也可单独存在棳无并发其它心脏畸形称为孤立性心肌致

密化不全棬旈旙旓旍斸旚斿斾旑旓旑斻旓旐旔斸斻旚旈旓旑旓旀旜斿旑旚旘旈斻旛旍斸旘旐旟旓斻斸旘斾旈灢
旛旐棳斏斘斨斖棭棳这类型在临床上更为少见暎现将我院棻典型

病例报道如下暎
棻暋临床资料

患者棳男棳棽棽岁棳因胸闷憋喘暍上腹部饱胀疼痛收入院暎
查体椇患者半卧位棳颈静脉充盈棳双肺呼吸音低棳未闻及干湿

性啰音棳心界向左下扩大棳心率棻棸椂次棷旐旈旑棳可闻及奔马律

及栻级斢斖暎腹部膨隆棳剑突下轻压痛棳肝肋下棽斻旐棳剑突下

棿斻旐棳脾肋下未及棳双下肢轻度水肿暎实验室检查椇斘灢端钠

肽前体棾椆棿灡棻椈肝功椇斄斕斣棻棽灡棾斦棷斕棳斄斢斣椂椂灡棸斦棷斕椈余
检查正常暎心电图示椇窦性心动过速棳斨棻灢棿导联呈旘斢型棳斣
波改变暎心脏彩超椇全心扩大棳左室乳头肌以下心肌增厚棳
可见突起的肌小梁和深陷的小梁隐窝棳内可见血流信号暎
腹部彩超椇符合淤血肝声像改变暎心脏 斖斠斏椇左心室内径增

大棳肌小梁明显增粗棳小梁间隙增宽棳局部形成网格状棳左室

收缩功能明显减低棬见图棻棭暎患者入院后经应用 斄斆斉斏暍毬灢
受体阻滞剂及改善心肌代谢药物等治疗棳患者心功能改善棳
住院棻棿斾好转出院暎出院诊断为孤立性心肌致密化不全暍
充血性心力衰竭暍斘斮斎斄 桇级暎

图棻暋左室壁粗大的肌小梁和深陷的隐窝

棽暋讨论

棽棶棻暋遗传学研究

斏斘斨斖 是一种罕见的遗传性心肌病棳可发生于任何年

龄棳性别间无显著差异棳多数为散发棳基因学研究认为斏斘灢
斨斖 可能与 斬染色体的 斬旕棽椄区段上 斍棿棶 基因连锁突变

有关椈也可能与小肌营养蛋白暍斕斏斖 域结合蛋白棾暍他克莫

可结合蛋白灢棻棽暍核纤层蛋白 斄棷斆以及肌节蛋白基因等有

关椲棻椵暎
棽棶棽暋病因

斏斘斨斖 病因尚不十分明确暎在正常胚胎发育早期棳胚
胎心肌是由疏松网状的心肌小梁组成棳此时冠状动脉尚未

发育完善且小梁间无血管棳心腔内的血液通过小梁间隙供

应相应区域的心肌暎从胚胎发育的第 暙椄周开始棳随着心

肌的发育棳心肌小梁从心底部到心尖部暍心外膜到心内膜暍
室间隔到外侧壁逐渐致密化椈多数网状间隙逐渐变平消失棳
但相对较大的间隙则为毛细血管所取代棳与此同时心肌的

冠脉循环系统逐渐建立暎目前认为斏斘斨斖 系胚胎发育过

程中基因突变棳导致心肌致密化过程失败棳在心室的心内膜

面形成了许多突起的肌小梁及深陷的小梁隐窝棳而相应区

域的致密心肌减少棳室壁肌层保留其疏松状态暎
棽棶棾暋病理改变

斏斘斨斖 患者受累心肌呈不均匀分布棳 常见部位是左

心室心尖部暎病理特点为椇病变心脏扩大棳受累部位心室壁

明显增厚呈两层结构椇外层由致密化心肌组成棳较薄且发育

不良椈内层由非致密化心肌组成棳表现为粗大的肌小梁和深

陷的隐窝相交错棳在这些隐窝内可发现附壁血栓暎
棽棶棿暋临床表现

主要临床表现为心力衰竭暍心律失常和血栓栓塞棳三者

也是患者就诊的常见原因暎渐进性心衰 为常见棳此系舒

张功能及收缩功能受损引起棳其症状出现的早晚及轻重与

心肌非致密化范围有关暎无数粗大的肌小梁使舒张期心室

壁主动弛张受限棳导致室壁僵硬度增加棳顺应性下降棳心肌

舒张功能减退椈肌小梁对血液需求的增加和心脏供血不匹

配棳导致心肌慢性缺血缺氧棳心肌纤维组织增生棳心室收缩

功能下降暎心律失常以室性心律失常和束支传导阻滞多

见棳其它心电图异常示房颤暍斢斣灢斣改变等暎肌小梁基部肌

束的分支与连接不规则棳引起组织损伤和激动延迟而诱发

棻棿
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潜伏的异位心律失常暎心室内众多肌小梁及其隐窝的存在

加之心律失常暍心房纤颤棳血流在流经该病变区域时流速减

缓棳易在此病变区形成壁内血栓棳栓子脱落后可造成全身系

统性血栓栓塞暎
除上述三大临床表现外棳国内外文献相继报道斏斨斘斖

可并发以下症状椲棽灢棿椵椇棻棭儿童可表现前额突出暍耳位降低暍颧
弓增高等特征性面容椈棽棭合并扩张性心肌病暍肥厚性心肌病

和限制性心肌病椈棾棭出现心肌骨骼疾病暍矮小身材暍白细胞

降低和线粒体异常的斅斸旘旚旇综合征椈棿棭脊柱骨骺发育不良暍
面部畸形暍发育迟缓的 斠旓旈旀旐斸旑综合征椈棭代谢性神经肌肉

疾病椈椂棭精神性运动性障碍的斾斿旍棬棻棭棬旕棭综合征暎
棽棶暋诊断与鉴别诊断

由于斏斘斨斖 的临床表现缺乏特异性棳国内外对于该病

的诊断多借助于影像学手段暎对于斏斘斨斖 的超声诊断棳目
前使用 广泛的是斒斿旑旑旈椲椵于棽棸棸椂年提出的诊断标准椇棻棭
如为斏斘斨斖 则不合并其他心脏畸形椈棽棭病变部位心室壁增

厚呈棽层结构椇薄而致密的心外膜层棬斆棳致密化心肌棭棳厚而

疏松的心内膜层棬斘斆棳非致密化心肌棭棳其间可见深陷隐窝暎
心室收缩末期成人 斘斆棷斆椌棽棶棸棳儿童椌棻棶棿椈棾棭病变部位多

位于心尖部棬椌椄棸棩棭棳极少累及基底段及室间隔椈棿棭超声心

动图示隐窝中有缓慢低速的血流与心室腔相通棳与冠脉不

相通暎斖斠斏对斏斘斨斖 诊断有较好的特异度和敏感度棳可用

于协助诊断暎斏斘斨斖 易与扩张型心肌病棬斈斆斖棭暍肥厚型心

肌病棬斎斆斖棭暍缺血性心肌病等相混淆暎斈斆斖 超声表现为

心室腔扩大暍室壁均匀变薄且心内膜光滑棳有时在心尖部也

有轻度增粗的肌小梁棳但心室收缩末期 斘斆棷斆椉棽暎斎斆斖
超声可见粗大的肌小梁棳但无深陷的隐窝暎缺血性心肌病椇

心肌室壁运动多为节段性减低棳冠脉造影可显示血管狭窄

和棬或棭阻塞性病变暎
棽棶椂暋治疗及预后

目前斏斘斨斖 尚无特殊治疗方法棳主要针对并发症进行

治疗暎心衰患者对存在血栓形成风险时需积极抗凝治疗棳
心律失常患者严重时应考虑使用植入式心律转复除颤器暎
随着对斏斘斨斖 研究的深入棳以及影像学检查技术的不断发

展棳斏斘斨斖 的检出率逐渐提高棳但是该病尚无特效治疗方法

且预后较差棳这就要求临床工作者应当及时准确地对斏斘灢
斨斖 做出诊断以及尽早采取干预措施改善其预后暎
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棬上接第棿棸页棭究显示棳孕妇被动与主动吸烟对胎

儿产生的危害是一样的椲椃椵暎
棾椃灡棻棩的受调查孕妇饮食方面有困扰棳多数有

困扰者采取听取周围有经验者建议棬棿棽灡棿棩棭或通

过书籍暍电视暍杂志学习棬棾椄灡棸棩棭的措施暎大多数

孕妇棬椆灡椆棩棭有强烈的营养保健需求棳愿意学习孕

期营养暍饮食等知识棳但一般身处农村的她们很难

得到正确和及时的指导椲椄椵暎因此棳在农村孕妇中开

展宣传教育是容易被孕妇所接受的暎要多途径多

渠道向让孕妇及其家人传递孕期合理饮食对孕妇

及胎儿健康的重要性棳从而实现优生优育暍促进社

会和谐发展暎
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