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杜氏肌营养不良症（DMD）发病年龄分布特殊，早期临床

症状不具有独特性，其病因和发病机制尚不清楚。DMD 基因位

点位于 X 染色体 p21.2，是迄今发现的最大的人类基因，具有极

高的突变频率，主要表达在和心肌和骨骼肌。患者通常在2-3岁

时出现临床症状，该病进展迅速，患者多在 10 岁需要使用轮椅

生活，由于呼吸机的无力与功能丧失，多于20-30岁死于心脏和

呼吸衰竭。

1　临床表现

1.1 早期临床表现

患儿独立行走时间稍晚，平均为 18 个月，3-5 岁隐匿出现骨

盆带肌肉无力，相比同龄健康儿童表现为走路慢、脚尖着地、双

下肢无力、上楼及蹲位站立困难、站立时腰椎过度前凹等症状。在

活动过程中，患儿自仰卧位起立时必须先用力翻身转为俯卧位、

依次屈膝关节和髋关节、躯干支撑呈俯跪位等一系列繁琐辅助动

作，最后双手攀附下肢缓慢站立，因活动十分用力而出现面部发

红，上述动作称为 Gowers 征，为 DMD 的特征性表现。本病患儿

的智力方面差别也较大，早期发育、认知和语言功能可表现为正

常值减一个标准差。

1.2 病理性临床指标

DMD 患儿的血清肌酸激酶显著升高，通常为正常参考值的

10-20 倍；大多患者伴心肌损害，如心律不齐、右胸前导联出现

高 R 波和左胸前导联出现深 Q 波、心脏扩大、心包膜关闭不全，

肌电图呈肌源性损害「2」，四肢近端肌肉无力、腓肠肌假性肥大、

腹肌和髂腰肌无力，平滑肌损害可有胃肠功能障碍，如呕吐、腹

痛、腹泻、吸收不良、巨结肠等。

2　治疗方法

临床强调多学科综合治疗，不同疾病阶段采用不同治疗方法，

主要包括药物治疗、康复治疗、呼吸系统并发症治疗、心脏病变

治疗、外科矫形治疗及其他相关治疗。以上主要为综合辅助治疗，

皆在提升患儿的生存质量。关于祛病症治疗，目前最常用的就是

激素用药、靶细胞治疗、基因治疗、干细胞疗法[3]。

2.1 对症药物治疗

2.1.1 激素治疗

激素可改善运动功能，延缓丧失独立行走能力，有效改善心

肺功能，降低脊柱侧凸风险，延长生存时间。然而长时间使用激

素所带来的不良反应应当引起我们的重视，除了常规的不良反应

外，赵爽[4]等文中提到了服用激素药物对导致白内障及眼压的影
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响，因此应建议 DMD 患者定期眼压检测及晶状体检查，及时处

理眼科并发症。目前强的松和强的松龙是最常用的激素治疗药物。

2.1.2 调节肌肉细胞中钙水平的药物

DMD 的病理特征主要为肌无力造成的一系列肌肉损害，本

质是钙调节异常而造成肌肉损害，因此调节肌肉细胞中钙的含量

能够减缓 DMD 疾病的发展。肌肉纤维损害后留下的微孔能被

Poloxam- er188 NF 封闭，从而阻止钙离子的渗透，减轻呼吸肌

的压力，改善横膈膜和呼吸功能，从而减缓 DMD 的发病进展。

2.1.3 靶向药物治疗

靶向治疗 DMD 新药 viltolarsen(维托拉森)是一种磷酸二酰胺

类吗啉反义寡核苷酸，2018年日本新药株式会社公布II期临床试

验结果，显示与自然病史控制组的男童患者相比，接受维托拉森

静脉输注治疗的患儿在 10 米行走、6 分钟行走、从坐姿起立等一

系列指标上有改善「5」。显示此药能够提高 DMD 患儿体内抗肌萎

缩蛋白水平，从而增强肌肉力量。在试验过程中尚未出现因为剂

量增加而发生的不良反应，表明此药物效果良好。通过屏蔽(跳跃)

抗肌萎缩蛋白基因中的第53号外显子，促进功能性抗肌萎缩蛋白

的产生「6」。

2.2 基因治疗

DMD 主要以抗肌萎缩蛋白缺乏引起的 X 连锁隐性遗传性神

经肌肉病，属于基因携带类疾病。因此可通过基因替代疗法在

DMD 患者基因组中插入外源的 DMD 基因，表达出有功能的

Dystrophin蛋白，以缓解患者症状的方法。研究者对DMD实验狗

进行 microdystrophin 基因治疗后，实验狗肌肉退化速度降低，且

没有发现严重的副作用[7] 。

2.3 干细胞疗法

将自体或同种异体干细胞移植到 DMD 患者体内，使其分化

成肌细胞并表达肌萎缩蛋白，从而治疗患者。由于心肌损害是导

致 DMD 患者患者死亡非常重要的原因，因此研究者们正在对干

细胞疗法 CAP-1002 进行研究，目前正在进行的一期、二期临床

实验显示了该方法的安全性，并且患者的心脏和手臂功能得到明

显改善。

3　康复与护理

3.1 健康指导

适当的运动锻炼与康复支具可以促进肌肉蛋白质的合成、防

止关节挛缩、延缓呼吸衰竭，在护理过程中应防止踝关节挛缩、预

防早期肌肉萎缩与无力，指导家长在患儿的平时生活中保持与普
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通儿童的日常运动量，常做踝关节旋绕活动，增强踝关节周围的

功能锻炼。强调要严密观察患儿变化，及时控制肺部感染，用力

肺活量低于预计值的 50% 时应使用无创性呼吸机辅助呼吸。

3.2 饮食与休息

DMD 患儿应加强营养，避免营养不良而引起骨骼及肌力功

能下降的后果。在饮食护理上患儿宜进食高维生素、高蛋白、易

消化的食物，避免刺激性食物，如茶、咖啡、油炸物、辛辣品等，

减少心律失常的诱因。心力衰竭是DMD的另一个严重的并发症，

其中心肌病和心律失常最为常见，平时更应作息规律 、避免熬

夜、激烈运动、情绪波动等避免诱发心律失常的危险活动。

3.3 心理护理

家庭机能在患儿和家庭成员对慢性疾病的适应与恢复中发挥

重要作用[6]，父母和儿童不接受、不配合、家庭冲突等可导致慢

性疾病患儿行为问题发生风险的增加。随着患儿年龄的增长，其

在群体的特殊性愈发明显，因此在心里护理方面应引导家长与患

儿积极向上，多参加集体活动，对家长及时进行心理疏导，鼓励

其积极面对。营造良好的家庭氛围和心态，提高患儿的自理生活

能力，保证患儿的生活质量[8]。

4  小结

杜氏肌营养不良症（DMD）是一类隐形遗传性神经肌肉病，

发病隐匿，症状不明显，目前尚未有准确的治疗方法。但 DMD

的治疗在近十几年中发展迅速，尤其是在基因治疗与干细胞疗法

方面正在不断的发展与改进，目前已有十多种药物正在进行临床

试验。相信在众多医务工作者的共同努力下，在不久的未来DMD

这一疾病最终将会被攻克。
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