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【摘要】 Duchenne型肌营养不良症是临床最常见的儿童遗传性肌肉病，主要表现为进行性骨骼肌

萎缩、肌力逐渐减退、丧失活动能力，运动障碍是 Duchenne型肌营养不良症的核心表现。目前国际上采

用的运动功能评价指标主要包括肌力、步行能力、关节活动度和活动能力，但尚未形成统一标准。全面、

科学、合理、精确的评价工具是研究 Duchenne型肌营养不良症患者运动功能发育规律的必要条件，为临

床选择治疗方法和时机、评价干预方案疗效、制定康复计划等提供依据。
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【Abstract】 Duchenne muscular dystrophy (DMD), clinically featured as progressive skeletal muscle
atrophy with gradual loss of muscle strength and activity abilities, is the most common genetic muscular
disease in children throughout the world. The core and continuous characteristic of DMD is motor
dysfunction. Motor function assessments of DMD are now focusing on muscle strength, walking ability,
range of motion and ability of activities, still without unified standards. Confirming the comprehensive,
scientific, reasonable and accurate evaluation tools for DMD assessment is the premise of research in motor
developmental rules of DMD, which will help to better understand the motor progress of DMD and to supply
evidences for choosing treatment methods, confirming timing of intervention, assessing effect of treatments
and designing rehabilitation plans.
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Duchenne 型肌营养不良症（DMD）是临床最常

见的发生于儿童的遗传性肌肉病，呈 X 连锁隐性遗

传，在活产男婴中的发病率约为 1/3500［1］。此类患

者无法合成正常的抗肌萎缩蛋白（dystrophin），肌细

胞进行性破坏，临床主要表现为进行性骨骼肌萎

缩，肌力逐渐减退，丧失活动能力，通常于 10 ~ 15 岁

丧失行走能力［2］，最终于 20 ~ 30 岁因呼吸和循环衰

竭而死亡。

尽管 Duchenne 型肌营养不良症目前尚无根治

方法，但可采取多学科合作，通过药物治疗、康复干

预、心肺功能管理等手段有效延长患者生存期［3］，提

高生活质量。国内学者在 Duchenne 型肌营养不良

症发病机制、基因检测等方面进行了大量工作［4⁃6］，

但是由于缺乏系统、合理的疗效评价工具，针对此

病临床治疗和康复干预的研究工作尚相对薄弱，作

为 Duchenne 型肌营养不良症核心评价指标的运动

功能评价及其临床应用的也处于起步阶段［7］。

Duchenne 型肌营养不良症临床主要表现为运

动发育迟缓，逐渐出现肌力减退、步行困难、关节挛

缩、活动受限，随着病情进展，心肺功能明显损害。

运动障碍是 Duchenne 型肌营养不良症患者贯穿始

终的核心表现，目前，国际上采用的运动功能评价

指标主要包括肌力、步行能力、关节活动度和活动

能力，但尚未形成统一标准［8］。
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一、肌力测定

目前，国际上普遍采用医学研究学会（MRC）制

定的徒手肌力测定（MMT）评价 Duchenne 型肌营养

不良症患者肌力［9］，共分为 0 ~ 5 级，0 级，无肌肉收

缩；1 级，可扪及肌肉收缩，但不能引起任何关节活

动；2 级，非抗重力可完成关节全范围内活动；3 级，

能抗重力完成关节全范围内活动；4级，能抗重力和

中等阻力完成关节全范围内活动；5级，能抗重力和

最大阻力完成关节全范围内活动。采用医学研究

学会百分比肌力（%MRC）将不同部位肌群肌力整合

为单一分值，以便于分析患者整体肌力下降情况，

计算公式为：%MRC = 被测肌群总级数 × 100 /（被测

肌群数 × 5），通常纳入的被测肌群包括双侧肩、肘、

腕、髋、膝、踝伸肌和屈肌肌群。Steffensen等［10］随访

观察 18 例丧失行走能力的 Duchenne 型肌营养不良

症患者 5年肌力变化，结果显示，%MRC平均每年下

降 2%。

MMT 法对远端肌群（尤其是腕、踝伸肌和屈肌

肌群）信度较低，且在测定 4级和 3级肌力时信度下

降［11］，难以识别 Duchenne型肌营养不良症患者早期

肌力下降现象。Escolar等［12］研究发现，定量肌力测

定可有效提高 Duchenne 型肌营养不良症患者肌力

测定信度。手持式肌力测定仪（HHD）可以更精确

地定量评价肌力［13］，判断被测肌肉在特定长度时产

生力量的能力，具体方法是：将手持式肌力测定仪

置于特定测试点，嘱受试者对抗检测者，注意保持

被测关节稳定，可显示出相应的力量参数，即为绝

对 肌 力 。 Merlini 等 ［14］ 对 4 例 行 激 素 治 疗 的

Duchenne型肌营养不良症患儿追踪随访 14年，采用

手持式肌力测定仪进行肌力测定，结果显示，4例膝

关节伸展力量于 5 ~ 9 岁时逐渐增加，此后呈缓慢下

降趋势，8 岁时平均为 122 N，12 岁时 80 N，18 岁时

44 N。Bartels 等［15］采用手持式肌力测定仪对 70 例

20 ~ 43 岁 Duchenne 型肌营养不良症患者下肢肌力

进行测定发现，下肢肌力和关节活动度是影响运动

功能的主要因素。Duchenne 型肌营养不良症患者

手部力量测定通常采用电子握力器和捏力器，并证

实具有较高信度［16］。联合应用 MMT 法与电子定量

测定法可以提高 Duchenne 型肌营养不良症患者肌

力评价的可靠性和有效性。

二、步行能力测定

步行能力测定是评价可步行期 Duchenne 型肌

营 养 不 良 症 患 者 的 重 要 指 标 ，6 分 钟 步 行 试 验

（6MWT）是目前国际公认的测定步行耐力的方法。

其具体方法是：嘱受试者以尽可能快的步速在往返

50 米的步道上连续步行 6 分钟，测定步行距离。为

提高测量精确度，可以把步道改为圆形、椭圆形或

“8”字形等，测量场地可以是室内或室外［17］。6MWT
试验可以反映 Duchenne 型肌营养不良症患者的步

行耐力，在临床评价中广泛应用［18］。Kempen 等［19］

报告 19 例 Duchenne 型肌营养不良症患儿 6MWT 试

验信度［组内相关系数（ICC）= 0.920］和最小可测变

化值（MDC = 12.20%）。生长发育可使步幅增加，故

7 岁以下患儿 6MWT 试验呈上升趋势，此后逐年下

降［20］。McDonald 等［21］发现，Duchenne 型肌营养不

良症患儿的步行能力结合年龄和起立⁃行走计时测

验（TUGT）是预测未来 1 年内患儿步行能力下降的

重要指标，7岁时 6MWT试验低于 350米提示将出现

明显的步行能力下降，6MWT试验出现 30米以上改

变具有临床意义。6MWT试验也是临床重要的疗效

评价指标，Mendell 等［22］采用 6MWT 试验评价外显

子 51 跳跃治疗对 Duchenne 型肌营养不良症患儿的

初步疗效，结果显示，经 62周治疗后，6MWT试验显

著增加（62米），具有重要临床意义。

Duchenne型肌营养不良症患者随着肌力下降，

运动灵活性和敏捷性也随之下降，姿势转换消耗时

间 增 加，步 行 速 度 减 慢 。 计 时 测 定 常 用 来 评 价

Duchenne型肌营养不良症患者的运动灵活度，包括

卧位起立、登上 4 级台阶和 10 米走跑消耗时间测

定，目前采用 10 米（或 30 英尺）走跑时间测定评价

Duchenne 型肌营养不良症患者步行速度。Mayhew
等［23］发现，Duchenne 型肌营养不良症患者 10 米走

跑 时 间 测 定 具 有 最 高 的 信 度（ICC = 0.990）。

Mazzone 等［24］研究发现，Duchenne 型肌营养不良症

患者约于 5.50 岁时出现 10米走跑时间下降拐点。

步行能力测定除步行距离和速度外，步行能量

消耗也是重要指标，2 例于单位时间内步行相同距

离的 Duchenne 型肌营养不良症患者可能承受的身

体负担是不同的，步行能量消耗测定可间接评价步

行时心肺功能［25］，步行能量消耗测定是通过简便的

气体分析系统结合步行距离和心率改变值而得出

总能量消耗指数（gross energy cost）［19］。

三、关节活动度评价

Duchenne 型肌营养不良症患者随着肌力的逐

步下降，关节活动度也随之下降，关节挛缩、骨骼畸

形严重影响患者生活质量，维持关节活动度是康复
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干预的主要目标。目前，国际上多采用被动关节活

动度评价 Duchenne 型肌营养不良症患者的关节状

况［15］，但缺乏相应的标准化测试方法和信度研究。

Iwata等［26］采用膝踝足矫形器维持 Duchenne型肌营

养不良症患者的站立能力，发现使用矫形器的患者

疼痛程度与关节活动度之间存在相关性，建议在行

此项干预时引入疼痛评价。 由于 Duchenne型肌营

养不良症患者关节挛缩可发生于多个关节，被动关

节活动度测定通常采用量角器进行逐个单关节的

测量，不同关节的生理关节活动度各异，现有方法

较难反映全身关节状况，可以采用类似%MRC 的计

算方法综合各关节活动度进行整体评价。

四、活动能力评价

活动能力主要反映患者在日常生活中完成任

务的能力，近年来针对活动能力的评价已经成为评

价 Duchenne 型肌营养不良症患者运动功能最主要

的指标。临床较常用的量表有神经肌肉病运动功

能 评 价 量 表（MFM）［27］和 北 极 星 移 动 评 价 量 表

（NSAA）［28］。

发表于 2006年的 MFM 量表主要用于评价神经

肌肉病患者运动功能，包括 303 例 6 ~ 62 岁各种类

型神经肌肉病患者，其中 72 例为 Duchenne 型肌营

养不良症［29］。共包含 32 个项目、3 个分区：D1 区，

站立和转移；D2区，轴向和近端运动功能；D3区，远

端运动功能。每一项目分为 0 ~ 3级：0级，不能完成

任务或不能保持起始位置；1 级，能够完成部分任

务；2级，接近完成任务但不完全或完成任务但质量

不高（有代偿动作、维持动作时间不充足、动作缓

慢、出现动作）；3 级，能够充分完成任务并符合“标

准”姿势，完成任务的速度较稳定。评价结果包括

分区分评分和总评分，分别代表相应分区和整体运

动能力。MFM 量表的原著者提供了完整且令人满

意的神经心理学测验指标，包括信度、效度、反应度

等［30］，并在随后的研究中删除了 12 个相对难度较

高的测试项目，形成包含 20 个项目的 MFM⁃20 量

表，以期能够更为适应低龄（2 ~ 7 岁）Duchenne型肌

营养不良症患儿，并经临床证实具有良好的信度和

效度［31］。又于 2014 年发表经项目反应理论（IRT）
中 Rasch模型形成的 Rasch版 25项先天性肌肉病运

动功能评价量表（Rs⁃MFM25CDM），在 MFM⁃32量表基

础上删除 7 个项目，形成的新量表具有更好的单维

性和等距特性［32］，目前，MFM⁃20 和 Rs⁃MFM25CDM量

表尚未在临床推广应用。

Vuillerot 等 ［30， 33］ 采 用 MFM ⁃ 32 量 表 观 察

Duchenne 型肌营养不良症患者运动功能，结果显

示，未行激素治疗的 13 例平均年龄 11.58 岁的患儿

3 个月后 MFM⁃32 总评分下降 3.50%，以 D1 区评分

下降最为明显（4.70%）；未行激素治疗的 41 例平均

年龄 14.08 岁的患儿 12 个月后 MFM⁃32总评分下降

5.80%，以 D2区评分下降最为明显（7.70%），同时发

现，总评分 < 70%和 D1 区评分 < 40%具有预测 1 年

后是否丧失行走能力的价值；比较年龄和运动功能

相匹配的行激素治疗患儿（12 例）与未行激素治疗

患儿（12例）的预后，结果显示，前者MFM⁃32总评分

和各分区评分下降幅度明显低于后者（P = 0.020），

且以 D2 区最为明显（P < 0.01）。 Jansen 等［34］采用

MFM⁃32量表评价功率自行车训练对 Duchenne型肌

营养不良症患儿运动功能的影响，结果显示，经 6 个

月训练干预，MFM⁃32 总评分升高 3.10%，明显优于

对照组（下降 6.40%），提示低强度体能训练可以延

缓 Duchenne 型肌营养不良症患儿运动功能减退。

Diniz等［35］的研究显示，%MRC 与 MFM⁃32分区评分

呈中度相关，提示 Duchenne型肌营养不良症患儿的

肌肉力量与运动功能具有相关性。Vuillerot等［36］的

最新研究结果显示，Duchenne型肌营养不良症患儿

的身体脂肪百分比（%BFMDXA）与 MFM⁃32 分区评

分呈负相关。相信随着 MFM 量表在 Duchenne型肌

营养不良症患者中的逐步推广，将呈现出更多的临

床价值。

与 MFM 量表相比，NASS 量表仅能用于可步行

期 Duchenne 型肌营养不良症患者［37］，包含 17 个项

目 ，大 多 来 自 Hammersmith 运 动 功 能 评 价 量 表

（HFMS），每一项目分为 0 ~ 2分：0分，不能独立完成

目标；1 分，改变活动完成的方式，但未借助其他帮

助而独立完成目标；2 分，正常，无明显活动改变。

满分为 34分，内容包括抬头、从地面坐起和站起、从

椅子站起、保持站立、左右脚跨越、单腿站、足跟站、

步行和跑跳等，此外还包括 2 项不纳入评分的计时

测试（从地面站起和 10 米跑）。Mazzone 等 ［28］和

Scott 等［38］研究发现，NASS 评分具有很高的信度。

2011 年，Mayhew 等［39］对 191 例平均年龄 7.67 岁的

可步行期 Duchenne型肌营养不良症患儿进行评价，

通过 Rasch 模型进一步明确 NASS 量表的各项神经

心理学测试指标，同时为更好地符合量表的单维

性，删除了第 12项仰卧位抬头。

Mazzone 等 ［24］研 究 发 现 ，106 例 可 步 行 期
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Duchenne 型肌营养不良症患儿 1 年内 NASS 评分平

均下降 2.20 分，NASS 评分与 6MWT 试验呈中度相

关，患儿约于 7 岁出现 NASS 评分和 6MWT 试验拐

点。 2014 年，他们又报告其中 96 例患儿 3 年内

NASS 评分和 6MWT 试验变化，NASS 评分下降幅度

分别为 1 年 2.30 分、2 年 5.50 分、3 年 8.20 分，6MWT
试验下降幅度为 1 年 15.80 米、2 年 58.90 米、3 年

104.20 米，二者下降幅度与基线年龄和 6MWT 基线

距离相关，此外，激素干预和持续服用激素也可以

影响 NASS 评分和 6MWT 试验下降幅度，并以持续

服用激素者下降幅度最小［40］。Ergul等［41］分析 50例

6 ~ 12 岁可步行期 Duchenne型肌营养不良症患儿运

动功能与心脏功能之间的关系，结果显示，NASS 评

分 < 16 分时，射血分数（EF）明显下降，故应重视心

脏功能监测。Mayhew等［42］采用 NASS量表对 198例

平均年龄 8.50 岁的 Duchenne 型肌营养不良症患儿

进行评价，将 805 个 NASS评分通过 Rasch模型进行

分值转换（转换为 0 ~ 100分制），比较每日服用激素

与间歇服用激素两种干预方法的 NASS评分最小重

要差值（MID），前者为 8.80 分，后者为 6.90 分，表明

通过最小重要差值可以分析不同激素干预对 NASS
评分的影响。 Connolly 等 ［43］报告 18 例平均年龄

2.20 岁的 Duchenne型肌营养不良症患儿的 NASS评

分为（12 ± 5）分，为 NASS评分在低龄 Duchenne型肌

营养不良症患儿中的应用提供了参考依据。

与 脑 性 瘫 痪 、脑 卒 中 等 常 见 疾 病 相 比 ，

Duchenne 型肌营养不良症的活动能力评价及其临

床应用在国际上尚处于起步阶段，评价工具的不同

导致各项研究之间可比性较低，整体研究质量尚待

提高。

五、展望

准确的诊断是研究 Duchenne 型肌营养不良症

患者运动功能发育规律的前提，明确诊断可以及时

建立最佳治疗和康复方案，提供遗传咨询，开展临

床功能评价。Duchenne 型肌营养不良症患者需通

过基因检测才能明确诊断并发现基因突变特点，基

因检测与临床表现之间的相关性分析可以进一步

推动基础研究与临床医学之间的转换，国内有学者

对我国 Duchenne 型肌营养不良症患者进行基因型

与临床表型关系的研究［6，44］，但基因型与运动功能

发育规律之间的关系尚待进一步研究。

Duchenne型肌营养不良症病程跨越时间长，长

期发育随访对临床疗效评价和干预研究必不可少，

但是由于发病率低、样本量不足、易失访、伦理学等

诸多因素，给临床研究带来很大困难，科学地建立

Duchenne型肌营养不良症患者运动功能发育曲线，

有助于临床更好地理解患者运动功能发育规律，为

临床选择治疗方法和时机、评价干预方案疗效、制

定康复计划、配置合适的辅助具、环境改造和政府

制定相关福祉政策提供依据。
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·小词典·
中英文对照名词词汇（一）

Rasch版 25项先天性肌肉疾病运动功能评价量表
Rasch⁃scaled Motor Function Measure with 25 Items for
Congenital Disorders of the Muscle（Rs⁃MFM25CDM）

包涵体肌炎 inclusion body myositis（IBM）

北极星移动评价量表
North Star Ambulatory Assessment（NSAA）

变性高效液相色谱法
denaturing high performance liquid chromatography
（DHPLC）

丙氨酸转氨酶 alanine aminotransferase（ALT）
超敏 C⁃反应蛋白

high⁃sensitivity C⁃reactive protein（hs⁃CRP）
重复时间 repetition time（TR）
单胺氧化酶 B monoamine oxidase B（MAO⁃B）
单纯疱疹病毒 herpes simplex virus（HSV）
S⁃100蛋白 S⁃100 protein（S⁃100）
G蛋白耦联受体激酶相关蛋白 1

G⁃protein⁃coupled receptor kinase⁃interacting protein 1
（GIT1）

低密度脂蛋白胆固醇
low⁃density lipoprotein cholesterol（LDL⁃C）

淀粉样脑血管病 cerebral amyloid angiopathy（CAA）

短串联重复 short tandem repeat（STR）
多重连接依赖性探针扩增

multiplex ligation⁃dependent probe amplification（MLPA）
多重置换扩增 multiple displacement amplification（MDA）
多发性肌炎 polymyositis（PM）

额颞叶痴呆 frontotemporal dementia（FTD）
二氨基联苯胺 diaminobenzidine（DAB）
二硫苏糖醇 dithiothreitol（DTT）
反义寡核苷酸 antisense oligonucleotide（AON）
6分钟步行试验 6 Minute Walking Test（6MWT）
改良 Gomori三色 modified Gomori trichrome（MGT）
改良 Rankin量表 modified Rankin Scale（mRS）
钙/钙调蛋白依赖性蛋白激酶Ⅱ

calcium/calmodulin⁃dependent protein kinase Ⅱ（CaMKⅡ）

甘油醛⁃3⁃磷酸脱氢酶
glyceraldehyde⁃3⁃phosphate dehydrogenase（GAPDH）

高碘酸⁃雪夫 periodic acid⁃Schiff（PAS）
高密度脂蛋白胆固醇

high⁃density lipoprotein cholesterol（HDL⁃C）
骨髓间充质干细胞

bone marrow⁃derived mesenchymal stem cells（BM⁃MSCs）
国际卒中试验 International Stroke Trial（IST）
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