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·本期导读·

关注遗传性肌肉病治疗进展

张成

遗传性肌肉病的临床特征、遗传方式、实验室

和电生理学特点已为大多数神经科医师所熟悉，但

对其特异性治疗尚未达成共识，如 Duchenne 型肌营

养不良症（DMD）、脊髓性肌萎缩症（SMA）的基因治

疗刚开始应用于临床，面 ⁃肩 ⁃肱型肌营养不良症

（FSHD）的治疗尚处于动物实验阶段，先天性肌强直

（MC）则需扩大病例数进一步探讨其疗效。遗传性

肌肉病中以 Duchenne 型肌营养不良症和脊髓性肌

萎缩症临床最为常见，临床医师、患者及其家属均

十分关注其特异性治疗方法的进展。鉴于此，《中

国现代神经疾病杂志》组织了以神经肌肉病治疗进

展为主的专题。

经过 10 余年的探索，Duchenne 型肌营养不良症

治疗进展迅速，PTC124 和外显子跳跃治疗已在国外

应用于临床，腺相关病毒介导的微小抗肌萎缩蛋白

（AAV micro⁃dystrophin）基因治疗的临床试验也已取

得良好结果，预计这些治疗方法将很快进入我国。

我们应该如何做好准备？中山大学附属第一医院

张 成 教 授 撰 写 了 评 论 性 文 章《做 好 准 备 迎 接

Duchenne 型肌营养不良症基因治疗时代的到来》，

重点介绍了近年有关 Duchenne 型肌营养不良症的

治疗进展，并提出建议以指导国内医师、患者及其

家 属 、政 府 相 关 部 门 、社 会 媒 体 做 好 准 备 。

《Duchenne 型肌营养不良症基因治疗进展及思考》

一文详细综述了 Duchenne 型肌营养不良症的基因

突变类型及如何选择相应治疗方法：无义突变患儿

选择 PTC124 口服，移码突变患儿选择外显子跳跃

治疗，所有突变类型均可选择 AAV micro⁃dystrophin
基因治疗。南方医科大学南方医院郑卉医生撰写

的《Duchenne 型肌营养不良症腺相关病毒介导的微

小抗肌萎缩蛋白基因治疗研究进展》一文，较为全

面 地 阐 述 了 AAV micro ⁃ dystrophin 基 因 治 疗

Duchenne 型肌营养不良症的研究历史、动物实验和

临床试验历程，以及治疗中出现的问题和对策研究

进展，其结果令人振奋，既可了解基因治疗研究的

艰辛历程又为我们展现了希望。北京大学第一医

院王朝霞教授对《血清肌酶谱在不同类型肌肉病中

的鉴别诊断价值》进行探讨，分别比较了不同类型

肌肉病与病毒性肝炎患者血清肌酸激酶（CK）、乳酸

脱氢酶（LDH）、天冬氨酸转氨酶（AST）、丙氨酸转氨

酶（ALT）、AST/ALT 比值的表达差异，资料翔实可

靠，具有临床实用价值。中山大学附属第一医院发

表的《DMD 基因新发错义突变致 Becker 型肌营养不

良症一家系临床表型及基因突变分析》一文，以具

体病例家系探讨了 DMD 基因错义突变致病的分析

方法；《拉莫三嗪治疗 Becker 型先天性肌强直一例

并文献复习》介绍了临床工作中采用拉莫三嗪治疗

1 例 Becker 型先天性肌强直并取得良好疗效的经

验，供同道参考。

本期专题中，张成教授还系统介绍《面⁃肩⁃肱型

肌营养不良症研究进展史》，详细回顾了该病的复

杂临床表型、分子遗传学机制和基因诊断的研究历
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史，指出当前治疗所存在的问题，并且概述了国内

面⁃肩⁃肱型肌营养不良症的研究历史。中山大学附

属第一医院李欢和陈秋医生关于《面⁃肩⁃肱型肌营

养不良症 1 型患者基因型与临床表型的相关分析》

一文，对新兴单分子荧光原位杂交（亦称分子梳）技

术和传统 Southern blotting 法检测基因突变的差异

进行比较，经分析表明，分子梳技术具有更高的分

辨率和准确性，而且操作简便易行，具有临床推广

应用优势。
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