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·专论·

Duchenne 型肌营养不良症（DMD）是我国常见

的遗传性肌肉病，国内从事 Duchenne型肌营养不良

症临床、生化学、肌肉病理学、基因诊断、治疗、遗传

咨询等方面的医师和科研人员在疾病研究中取得

了一定成果。但我国从事该病研究的医师分布不

均，主要集中在大城市的大型医院；部分医师对该

病的临床特征不甚熟悉，常有患儿入托体检时血清

酶学升高误诊为肝炎而进行不必要的检查和治疗；

对该病的诊断流程不甚了解；对该病的遗传咨询不

甚清楚等。因此，应有更多地区、不同等级医院开

展并加强 Duchenne型肌营养不良症研究，以提高我

国对该病的诊断、治疗、预防和研究水平。

一、我国 Duchenne型肌营养不良症研究取得的

成果

DMD 基因克隆前，我国的老一辈肌肉病学家和

遗传病学家即已对 Duchenne 型肌营养不良症的临

床表现、生化学和肌肉病理学进行了研究。随着

DMD 基因的克隆以及分子遗传学和干细胞技术的

广泛应用，我国 Duchenne型肌营养不良症研究取得

了显著成果。

1. 患者和携带者诊断 建立了 Duchenne 型肌

营养不良症基因诊断流程，可进行 DMD 基因 79 个

外显子缺失和重复突变分析，也可进行 DMD 全基因

组外显子点突变和剪切突变分析，并发现了新的点

突变［1⁃3］。我国 DMD 基因缺失突变占 60%、重复突

变占 10%、点突变占 20%、微小突变占 10%［1⁃3］。报

告了 Duchenne 型肌营养不良症分别与葡萄糖⁃6⁃磷
酸 脱 氢 酶 缺 乏 症（G ⁃ 6 ⁃ PD）［4］和 腓 骨 肌 萎 缩 症

（CMT）［5］共病患者，丰富了 Duchenne型肌营养不良

症数据库。多所医院可以高质量地常规进行抗肌

萎缩蛋白（dystrophin）检测，如北京协和医院［6］、解

放军总医院［7］、复旦大学附属儿科医院［8］、河北医科

大学第三医院［9］等。此外，采用 MRI研究患儿肌肉

病变规律［10⁃11］，以及采用扩散张量成像（DTI）研究患

儿神经功能也取得了长足进步［12］。

2. 产前诊断和种植前诊断 对于 DMD 基因携

带孕妇，可以从子宫绒毛、羊水、脐带血分离胎儿组

织或细胞以确定胎儿是否患病或是否为携带者。

对于要求进行种植前诊断的家庭，可体外受精后基

因检测其囊胚，若正常则将囊胚植入子宫继续妊

娠，以避免流产的痛苦。种植前诊断的难点在于单

细胞基因诊断，我国已成功建立 Duchenne型肌营养

不良症的种植前诊断方法，并应用于临床实践［13⁃14］。

3. 治疗 目前，Duchenne 型肌营养不良症的治
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疗研究主要是动物实验，国内学者采用 DMD 微小基

因、骨 髓 间 充 质 干 细 胞（BMSCs）、肌 母 细 胞 治 疗

Duchenne 型肌营养不良症模型小鼠，取得了一定

成果。骨髓间充质干细胞可以使小鼠 dystrophin 蛋

白表达水平升高、运动功能改善、存活期延长［15］。

在动物实验基础上，有学者采用造血干细胞（HSCs）
移植对 Duchenne 型肌营养不良症患儿进行临床治

疗的探索［16］。也有学者进行激素治疗和康复干预

等方面的尝试［17⁃20］。

4. 随访和患者管理 Duchenne 型肌营养不良

症目前尚无有效治疗方法，对患儿及其家长的指导

和管理即显得尤为重要。复旦大学附属儿科医院

进行了有益探索，成立了“关爱杜氏肌营养不良儿

童专项基金”，组织志愿者深入患儿家庭进行具体

指导和帮助。武警总医院和复旦大学附属儿科医

院定期举办患者与医师交流会，邀请国际著名专家

对患儿及其家长进行专业指导。中山大学附属第

一医院也举办转化医学研讨会，使国内外专家与患

儿 及 其 家 长 面 对 面 交 流 ［21］。 我 国 还 建 立 了

Duchenne 型 肌 营 养 不 良 症 患 儿 注 册 系 统（http：//
www.China.dmd.org），以利于了解国内 Duchenne 型

肌营养不良症情况。

二、我国 Duchenne型肌营养不良症研究存在的

问题

尽管我国 Duchenne型肌营养不良症在诊断、治

疗、预防和管理等方面取得了显著成果，但发展很

不平衡。主要表现为，部分医师对该病临床特征、

诊断与鉴别诊断流程、遗传咨询方法不甚熟悉；仅

部分大城市的大型医院才能进行 DMD 基因缺失、重

复和点突变分析；商业机构基因检测的质量和检测

结果与临床相结合的生物信息学分析尚待完善；多

数医院仅可行常规 HE 染色，仅少数医院能够进行

肌肉活检以检测 dystrophin蛋白；产前诊断开展得不

普及；对患儿管理和家长指导不充分。

三、对我国 Duchenne型肌营养不良症研究的建

议

1. 知晓本地专业医师 对于 Duchenne 型肌营

养不良症家庭而言，最需解决的是患儿的治疗和生

育正常婴儿，如何选择医院和有专长的医师是其最

关心的问题。如果全国各地区均有数所医院和数

位神经科或儿科医师可以熟练地进行 Duchenne 型

肌营养不良症的诊断、遗传咨询和综合治疗，将极

大地方便 Duchenne 型肌营养不良症家庭就诊和进

行遗传咨询、生育指导。如果就诊医院不能作产前

诊断，可以介绍到最近距离的有资质医院。采用不

同方式如网络、病友会等进行广泛宣传，使患儿及

其家长知晓本地 Duchenne 型肌营养不良症专业医

师，无需到外地进行诊断与治疗。可喜的是，中国

罕 见 病 发 展 中 心 已 开 始 着 手 这 项 工 作，以 方 便

Duchenne型肌营养不良症家庭就诊。

2. 患者和家系注册登记 各地医师应对本地或

外地来诊的 Duchenne 型肌营养不良症患儿进行注

册登记，或协助患儿家庭进行注册登记，以了解本

地区 Duchenne型肌营养不良症家系分布，更好地进

行综合治疗指导和遗传咨询，可以明显降低该地区

Duchenne型肌营养不良症发生率，并可能中断有家

族史家系的遗传链。

3. 培养更多的肌肉病理医师 虽然多次在全国

各地举办肌肉病理学习班，但仍未培养出足够的肌

肉病理医师。期望能够更加注重学员的地区分布，

培养出更多分布于全国各地的具有肌肉病理专长

的医师。

4. 制定诊断与治疗指南并建立会诊制度 中华

医学会神经病学分会神经肌肉病学组正在组织撰

写我国 Duchenne型肌营养不良症诊断与治疗指南，

建立疑难病例会诊制度，重视远程医疗会诊。

5. 加强患者管理 学习国内外经验，定期举办

Duchenne型肌营养不良症病友会，注重对患儿及其

家庭的人文关怀，了解其需求，传播正确医疗资讯。

6. 加强基础与临床研究 重点开展 Duchenne
型肌营养不良症发病机制、基因治疗、细胞治疗的

研究。建立 Duchenne 型肌营养不良症患儿特异性

诱导型多能干细胞（iPSCs）模型，探讨其发病机制，

筛选药物。重视 DMD 基因携带者生殖细胞嵌合体

研究，指导遗传咨询和产前诊断。

最近，中华医学会神经病学分会神经肌肉病学

组正在组织撰写我国 Duchenne 型肌营养不良症诊

断与治疗指南，相信指南的制定能够指导 Duchenne
型肌营养不良症的诊断、治疗和预防。
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