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%%先证者男性#!S 岁#因乏力)呼吸困难)一过性黑朦 T 年

就诊* 患者于就诊 T 年前开使无明显诱因出现乏力)活动后

气急#偶尔伴有胸痛#初始时休息后可缓解#症状进行性加

重#稍活动即出现气促#故来就诊* 病程中间断出现突然站

立或运动后的一过性黑朦#无晕厥* 查体%0=" 次[.()#9"$

次[.()#@0VS[W$ ..̂ A#发育营养欠佳#无明显发绀#颈静

脉充盈#双肺呼吸音清晰#心率 =" 次[.()#心音较弱)律齐#

\Z@")S 可闻及 Z?" jT[# 级吹风样杂音* 腹软#肝脾不大#

双下肢无明显水肿#无杵状指)趾* 实验室检查%三大常规)

肝肾功能均正常$心肌酶%&_"V# R[\#&_Y?@TW R[\$心电

图示窦性心律不齐#双室大#电轴显著左偏$心脏超声%各房

室大小正常#室间隔明显增厚约 "# ..#左室流出道狭窄

!! ..#左室运动减弱#左室流出道梗阻$?型超声%二尖瓣前

后叶逆向运动#二尖瓣前叶G峰受阻#GD斜率明显下降#&C

段可见向前运动#主动脉主波正常#重搏波可见* 多谱勒超

声%室壁运动加速正常#房间隔未见过隔血流#肺动脉瓣口可

见舒张期红色返流血彩#GDWVX#DZ T#X* @超结果提示%

非对称性肥厚性梗阻型心肌病#左室舒张功能减退#收缩功

能正常* 家系调查见图 !#其家系 S 代共 !W 人#本病患者占

U 例#其中男 " 例#女 W 例#均无近亲婚配史* 先证者之外婆

因心悸)气促 !$ 年于 S$ 岁病故#先证者大舅 "# 岁猝死$先

证者之母 SU 岁经我院检查系本病#并发心房颤动)心功能不

全在我院住院治疗中$先证者现健在的一个舅舅及姨妈目前

未发现异常$先证者大姐 "V 岁已婚#现有两个孩子#目前未

发现异常$先证者二姐)三姐均在我院诊断为该疾病$先证者

小妹 !" 岁猝死#现存活的 S 例患者均在治疗随访中*
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图 AK肥厚性心肌病家系调查

讨论%肥厚型心肌病''B/-3,3+/'(::231(+.B+/2,'B# &̂?(

是一组以原因不明的心肌肥厚为特征的心肌病#其病因认为

与遗传因素关系较大!!"

* 流行病学调查显示#WWX j#$X的

患者有家族史或明显的家族聚集倾向#又称家族性肥厚型心

肌病'I2.(5(25'B/-3,3+/'(::231(2.B+/2,'B# D̂ &?(

!""

* 家族发

病的患者中 UWX为常染色体显性遗传#W$X左右的 D̂ &?患

者的致病基因位于 !S号染色体 M!! jM!"#与心脏肌球蛋白重

链'?̂ &(基因紧密连锁!T"

* D̂ &?患者中不同
,

Y?̂ &基因

突变位点与临床症状及猝死率具有相关性*

本家系 U例患者中#大多无症状#生长发育正常* 年长儿

&̂?与成人 &̂?的临床表现较为相似#主要表现为劳累)运动

能力下降)活动后气促或心悸#也可表现为晕厥#甚至猝死!S"

*

本家系中猝死者 "人均发生在重体力劳动中#死前均无明显症

状* &̂?发生猝死的高危因素包括反复晕厥史和猝死家族史)

严重的左心室肥厚#左室流出道压差lT$ ..̂ A*

本病治疗原则系弛缓肥厚的心肌#减轻左室流出道梗

阻#抗心律失常* 由于心室肌收缩力增加可增加其压差#因

此药物治疗通常采用有负性肌力的药物* 本组病例均采用

,

受体阻滞剂降低左室流出道压差梯度及护心等对症治疗*

与药物治疗措施相比#非药物治疗如外科手术起搏治疗)化

学消融及埋藏式心律转复除颤器治疗可能疗效要明显#但尚

缺乏大样本的荟萃分析#应根据具体情况酌情选用*

&̂?起病缓慢#预后相对较好#多数患者可长期生存#但

猝死可发生在病程的任何阶段* 死亡原因为室速)心衰)栓塞

及感染性心内膜炎!W"

* 由于 &̂?患者临床症状不典型而造

成误诊及漏诊的不少#对疑似本病的患者应及时行超声心动

图检查#必要时行核素及心导管检查#尽早给予正确的治疗可

以最大限度的减少误诊)漏诊#及早治疗以改善预后*
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