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什 么 是 肥 厚 型 心 肌 病 ？

— — 基 本 概 念



肥 厚 型 心 肌 病 （ h y p e r t r o p h i c 
cardiomyopathy，HCM），是由于编码肌小节
相关蛋白基因致病性变异所致的、或病因不明的
以心肌肥厚为特征的心肌病，左心室壁受累常见，
需排除其他的心血管疾病或全身性、代谢性疾病
引起的心室壁增厚。



（一）超声心动图或者磁共振检查左心室舒张末
期任意部位室壁厚度≥15mm可确诊。

（二）致病基因检测阳性者或者遗传受累家系成
员检查发现左心室壁厚度≥13mm也可确诊。



Ø 随着临床和分子遗传学研究的不断深入，尤其是家族谱系
筛查的推广以及更敏感的心脏影像学诊断的实施，HCM的
患病率据估计至少为1/200。

Ø 中国医学科学院阜外医院单中心研究发现，HCM从2016
年起成为该院门诊和住院患者最常见的心肌病类型，占比
45%，并且呈持续上升态势。



患 者 有 什 么 不 舒 服 ？

— — 临 床 表 现



（一）症状：HCM临床症状差异性大，有些患者可长期无症状，而有些患者首发症状就

是猝死。儿童或青少年时期确诊的HCM患者症状较多，预后可能更差。

1. 呼吸困难：是最常见的症状（劳力性呼吸困难）。

2. 胸痛：大约40%的HCM患者有胸痛不适的症状。

3. 头晕：劳力、valsalva动作、药物（利尿剂、硝酸甘油、血管扩张性药物）、低灌注

等。

4. 心悸：心功能不全、心律失常。

5. 晕厥：15%-25%的HCM患者至少发生过一次晕厥，多见于活动时。

6. SCD（猝死）：HCM是青少年和运动员发生SCD最常见的病因。

（二）体征：典型体征与左心室流出道梗阻有关，无或梗阻较轻的患者可无明显的阳性体

征。



最 新 指 南 有 什 么 不 同 ？

— — 更 新 要 点



（一）更新了HCM的定义，拟表型疾病不再包括在HCM之中，减
少临床混淆。拟表型疾病主要包括：心肌淀粉样变、法布雷病、糖原
贮积症等。

1. 心肌淀粉样变：由遗传、变性和感染等因素引起蛋白前体形成不可溶
性淀粉样纤维并沉积于器官或组织细胞外，导致其结构和功能障碍的一组
疾病，其中心脏是淀粉样变常累及的器官，表现为心肌肥厚和舒张功能受
损。

鉴别要点：淀粉样变导致的左心室壁肥厚通常为对称性，大多数不伴有
左心室流出道梗阻，心电图表现为低电压或正常电压。



2、法布雷病，是一种X连锁遗传的溶酶体贮积病，神经鞘脂类化
合物及衍生物在心脏等全身多个器官组织细胞中贮积，引起相应多
脏器病变，如外周神经疼痛、少汗、皮肤血管角化瘤、蛋白尿、肾
功能不全、眼部及心脏病变等。

鉴别要点：本病心脏受累多表现为向心性心肌肥厚，由于神经鞘
脂类物质主要沉积在内膜下而肌层受累较轻，超声心动图可见内膜
和外膜回声强而中间肌层回声弱的“双边”表现。



3、糖原贮积病，是一组因基因变异导致一种或多种参与糖原合
成/降解的酶活性降低或缺乏的遗传病，其特征是组织中糖原沉积
或糖原结构异常，常见有Danon病等。

鉴别要点：多系统受累的临床表现，严重的左心室壁肥厚，早期
进展为扩张相，常伴心室预激和传导异常等心电图表现，心肌活检
可见心肌畸形肥大排列，多有心脏增大、猝死家族史。



完善了HCM的临床分型，有利于指导临床对HCM的认知和诊疗。根
据血流动力学、遗传学特点或肥厚累及的部位进行分型。

（1）梗阻性：

•  左室流出道梗阻：左心室流出道压力阶差（lef t  ventr icular  outf low 
tract gradient，LVOTG）峰值≥30mmHg（静息梗阻性和隐匿梗阻性）。

•  右室流出道梗阻：心肌肥厚累及右心室时，静息时右心室流出道压力阶差
（RVOTG）峰值≥16mmHg。

（2）非梗阻性：静息时或激发后LVOTG均<30mmHg。



（1）家族性：

•  除先证者外，三代直系亲属中有一个或以上成员被确诊为HCM。

•  存在与先证者相同的基因变异，伴或不伴有心电图及超声心动图
异常。

（2）散发性：除家族性外的HCM。
家族中第一个确诊为HCM的
患者，称为“先证者”。



（1）心室间隔肥厚：临床最常见，主要累及室间隔基底部；部分累及室间隔
中部，表现为左心室中部乳头肌水平的室间隔肥厚。

（2）心尖部肥厚：主要累及左心室乳头肌水平以下心尖部，通常不伴LVOTG
升高。

（3）左心室壁弥漫性肥厚：少数患者表现为左心室壁弥漫性增厚。

（4）双心室壁肥厚：除左心室壁肥厚外，还有右心室壁肥厚（右心室游离壁
厚度>5mm）。

（5）孤立性乳头肌肥厚：乳头肌肥厚，其余左心室节段不受影响。



增加了对HCM病程
特点的论述，有利于
对疾病危险分层和预
后评估的理解。

HCM的临床病程具有多
样性，近一半的患者初诊时
无明显的临床症状，只是被
偶然发现。

SCD、心衰和血栓栓塞是HCM死亡的三大主要原因。

• SCD是HCM灾难性的临床结局，其危险性随年龄

增长可能逐渐下降，但不会消失。

• 心衰是HCM广泛存在的并发症，与HCM患者死

亡风险增加独立相关；以射血分数保留的心衰

（HFpEF）为主，主要有心室舒张功能异常引起。

• 血栓栓塞多发于HCM并发房颤，有效抗凝能有效

降低血栓栓塞事件的发生率。



在诊断方法部分，结合近年的进展，更详尽、全面、深入地介绍了超
声心动图、心脏磁共振成像（CMR）、放射性核素显像、病理检查等
方法，有助于HCM的精准诊断和精准干预。

1、超声心动图：HCM诊断首选、准确且经济的方法，所有HCM患者均应
行经胸超声心动图检查，必要时还需要进行心脏超声造影和经食道超声心动
图检查。

2、CMR：除了能够准确显示心脏结构与功能变化外，还可以结合轧对比
剂延迟强化（LEG）在体识别心肌纤维化。LEG是目前临床在体评估心肌纤维
化最有效的方法，在HCM疾病预后判断和危险分层中发挥重要作用，出现广
泛LGE（LGE>左心室质量的15%或目测LGE分布广泛）提示SCD风险增加。



3、放射性核素显像：

应用负荷心肌灌注显像
检测心肌缺血；应用核素
心肌血流定量技术测定冠
状 动 脉 血 流 储 备 ， 评 价
HCM冠状动脉微循环功能
障碍；应用9 9Tcm-PYP显
像鉴别淀粉样变相关的心
肌肥厚。

4、病理检查：

（1）适应症：合并心衰；不明原因的室壁增
厚，无创检查及心肌组织以外的其他组织活检仍
不能除外代谢性或系统性疾病心肌受累。

（2）禁忌症：出血性疾病、严重血小板减少
症及正在接受抗凝治疗者；急性心肌梗死、心室
内附壁血栓形成者禁忌行该心室活检；左心室室
壁瘤形成者禁忌左心室活检；近期有急性感染者；
不能很好配合的患者。



作为HCM的重要诊断方法，基因诊断部
分，针对HCM定义的更新，简化了致病基
因列表，便于掌握；加入了新的循证证据，
并给出了具体推荐；同时列出了基因诊断
流程，便于临床医师执行。

证据充分的明确致病基因主要为编码肌小节蛋白
的 基 因 ， 包 括 M Y H 7 、 M Y B P C 3 、 T N N T 2 、
TNNI3、MYL2、MYL3、TPM1和ACTC1，这些
基因的变异可以解释超过90%的遗传阳性HCM，
因此，HCM也被称为“肌小节疾病”。



增加了HCM诊治
流程的总体框架，便
于临床医师实施。
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