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摘  要 

肥厚型心肌病(Hypertrophic cardiomyopathy, HCM)是一种遗传性心肌病，以心室非对称性肥厚为解剖

特点，是青少年运动猝死的最主要原因之一。近年来关于肥厚型心肌病的诊断逐渐增多，心导管检查和

冠状动脉造影，心肌内膜活检，基因检测等都能对肥厚型心肌病的诊断提供帮助。其中临床最主要的诊

断手段是超声心动图，心室不对称肥厚而无心室腔增大为其特征。近年来，基因检测也逐渐应用于该病

的早期诊断。治疗以缓解症状和防治并发症为主，包括药物治疗和非药物治疗。 
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Abstract 
Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is a hereditary cardiomyopathy characterized by asymmetric 
ventricular hypertrophy. It is one of the major causes of sudden death in adolescents. In recent years, 
the diagnosis of hypertrophic cardiomyopathy has gradually increased. Cardiac catheterization, 
coronary arteriography, endocardial biopsy, and genetic testing can all provide help for the diagno-
sis of hypertrophic cardiomyopathy. The most important clinical diagnostic means is echocardiog-
raphy, which is characterized by asymmetric ventricular hypertrophy without ventricular enlarge-
ment. In recent years, genetic testing has also been gradually applied to the early diagnosis of the 
disease. Treatment is mainly to relieve symptoms and prevent complications, including drug therapy 
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and non-drug therapy. 
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1. 流行病学和病因 

肥厚型心肌病(hypertrophic cardiomyopathy, HCM)是一种病因不明的左室壁增厚且不伴有心腔扩大为

特征的心脏疾病(已排除其他可致心肌肥厚的心脏及系统性原因)。对 HCM 的现代研究始于 20 世纪 60 年

代[1]，经过 70 年的发展，如今对于 HCM 的病因、诊断、治疗和管理等方面均取得了巨大进展[1]。HCM
是最常见的遗传性心肌病，可发生于各个年龄阶段，男性病人多于女性病人，国外指南报道 HCM 患病率

约 0.2%~0.5%，我国《中国成人肥厚型心肌病诊断与治疗指南 2023》[1]报道我国患病率为 80/100,000，
据此估计我国的 HCM 患病率超过 80 万。致病基因：目前认为，多数 HCM 是一种单基因遗传性心脏病，

大约 60%的 HCM 患者存在致病基因变异[1]。HCM 可以继发于 30 多种不同基因的突变，主要表现为常

染色体显性遗传。 
根据流行病学的统计结果，大部分的患者因未出现临床症状而未被发现，他们可与正常人群有相似

的寿命。HCM 的临床表现有极高的异质性。有症状的患者表现为心悸、胸痛、劳力性呼吸困难、晕厥和

猝死等。部分患者症状明显、心脏功能及生活质量差，心源性猝死率高。HCM 是青少年猝死的常见因素。

但由于某些地区医生和心血管专家数量少、诊断设备不足且 HCM 被中风、高血压、风湿性心脏病等疾病

掩盖，其患病率被大大低估。随着基因筛查的推广及更敏感的影像诊断的应用，其患病率至少可达 1/200，
且呈持续上升趋势[2]。2020 美国心脏学会/美国心脏病学会肥厚型心肌病诊疗指南预估美国罹患肥厚型

心肌病患者有 75 万人之多，但是被发现的仅有 10 万人，针对于 HCM 的尽早发现和及时救治。成为全

世界的医生亟待解决的难题。 

2. 辅助检查 

目前超声心动图检查是 HCM 患者临床诊断、治疗方法，病情监测及疗效评价首选检查方法。而目前

诊断 HCM 最准确的检查方法是 CMR 检查，同时也是首选的无创性评估心肌纤维化影像学方法。 
常规 12 导联心电图检查作为 HCM 的重要诊断工具，它能够详细提供左心室功能的信息。通过分析

心脏的电活动模式，心电图可以揭示左心室高电压、复极异常以及心律失常等多种心脏疾病[3]。特别是

在评估 HCM (肥厚型心肌病)患者时，十二导联常规心电图发挥着至关重要的作用。研究显示，约 94%的

HCM 患者首次就医就已经表现出心电图异常，其中包括了病理性 Q 波、左心室高电压以及 ST-T 段的明

显改变等特征[4]。仅有 6%的病人心电图结果呈现正常。因此，常规十二导联心电图检查不仅对于 HCM
患者的初始评估至关重要，而且也常被用于家系成员的筛查，并作为一项常规的检查项目进行定期追踪

[5]。 
基因检测在 HCM 的诊断和家系筛查、鉴别诊断等方面均具有较高的价值，在预后评价和评估风险

中也有较高应用价值。基因检测，可以帮助鉴别 HCM 家族中的高危个体。此外还有冠状动脉造影及心室
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造影检查，运动试验，心脏生物标志物检测，有创性血流动力学检查，心内电生理检查，心内膜心肌活

检冠状动脉 CT 成像等方法。 

3. 临床表现 

HCM 的临床表现差异较大，最常见的临床表现是劳力性呼吸困难和乏力，其中前者可达 90%以上，

夜间阵发性呼吸困难较少见。1/3 的患者可有劳力性胸痛。最常见的持续性心律失常是房颤。部分患者有

晕厥，常见于运动时出现，与室性快速心律失常有关。该病是青少年和运动员猝死的主要原因。HCM 患

者的临床表现多种多样，也可以没有任何临床症状、或进展性表现为不典型胸痛、晕厥、心力衰竭及恶

性心率失常，严重者甚至可以发生心源性猝死等。部分患者以 SCD 为首发表现。梗阻性 HCM 患者的体

征主要与 LVOTO 有关。 

4. 治疗方法 

治疗目的：HCM 的治疗目的是对心脏结构和功能的优化以提升整体健康状况。通过缓解患者所经历

的各种临床症状，减轻他们的身体不适，提高生活质量。此外，治疗还致力于减少疾病相关的死亡风险，

并通过控制病情发展，尽可能地延长患者的寿命，确保患者能在一个相对较好的状态下度过生命中的每

一天。这些目标共同构成了 HCM 治疗的综合策略，旨在为患者提供最佳的医疗照顾，从而实现长期的健

康和福祉。 
治疗方法：治疗手段主要包括药物治疗和非药物治疗。药物治疗包括：最早被用于治疗 HCM 患者

的药物是 β受体阻滞剂：可以降低 LVOT 压差，抑制心肌收缩力，可以更好地改善患者的心脏泵血功能，

进而从本质上提高患者的生活质量。此外改善能量代谢的还有心肌肌球蛋白抑制剂。非二氢吡啶类钙离

子通道阻断剂：可以改善舒张期心室充盈，减轻 LVOTO，改善患者症状。丙吡胺能够减轻 SAM 现象。

手术治疗包括外科室间隔心肌切除术(SSM)、室间隔心肌消融术(septal myocardial ablation, SMA)两种治疗

方式都可以使室间隔变薄，是治疗梗阻性 HCM 的首选手术方式。如果患者年龄较高或合并严重疾病，身

体状况不能接受外科手术，又或者不能接受外科手术的病人，推荐进行 PTSMA。 

5. 国内外现状 

HCM在全球一百多个国家均有分布，2020年，美国心脏协会报道的HCM患病率发病率为 1:200~500；
预计在全球 2000 万的患者中有 80%~90%没有被临床检出。HCM 是导致心脏猝死的首要原因。由于种族

间差异，亚洲人包括中国人的心脏体积比高加索人小，亚洲人的诊断阈值也应该相应地减小(建议最大室

壁厚度标准从 15 mm 降至 10~12 mm) [6]。这将进一步增加亚洲实际的 HCM 患病人数，不良事件发生率

也会提高。这将进一步增加 HCM 的安全隐患。尤其在经济基础和医疗水平较薄弱的亚洲国家(包括中国)
会面临更多挑战。迄今为止 HCM 病因尚不能明确，单纯的基因突变不能解释复杂多变的临床表型。新的

研究表明各种致病因素包括：能量代谢障碍、炎症反应、多组学改变等都影响了疾病的发生和发展。HCM
在临床表现方面存在较大的异质性，大部分病人终生没有明显的症状。但是，有部分患者可能会发生严

重的心血管不良事件，包括心衰，卒中，甚至 SCD，据统计 HCM 是造成青少年猝死的最危险因素。近

年来随着科技的进步和医疗技术的飞速发展，目前 HCM 得益于有效的治疗手段，已经大大降低了死亡

风险，HCM 患者基本可以和正常人群一样拥有类似的预期生存期；尽管影像技术、基因检测飞速发展，

对 HCM 的了解也更为深入。但是，由于诸多局限性，均不适于人群广泛筛查。因此，迫切需要开发提高

人群初筛、简便易行的方法检出可疑或者可能性较高的 HCM，及时转诊至专业的 HCM 诊治中心，接受

进一步的精准诊断和规范的治疗方案，以期降低本可以预防的临床不良事件的发生，改善 HCM 患者的

长期预后。 
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