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一. 什么是肌营养不良：

 肌营养不良是基因突变导致骨骼肌的进行性变性、坏死、

再生以及间质结缔组织增生为病理特点的一组肌肉疾病。

临床上，以进行性肌无力和肌肉萎缩为主要特征。

肝酶、心肌酶高 肝酶、心肌酶高 误诊为缺钙 肌无力、萎缩
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二. 如何诊断？

 血生化检查

 肌电图

 基因检查

 肌肉活检

 肌肉磁共振

神经损伤？

肌肉损伤？

肌无力相关的几十种生化检查

大片状缺失？（简单、便宜）

还是点突变？复杂、贵

损伤程度？

蛋白表达程度？

脂肪浸润？

水肿程度？
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正常对照 早期改变

中期改变 中晚期改变

高浓度
CK，ALT

血化验



肌肉的磁共振改变



3. 治疗现状和未来：

 基因治疗;外显子跳跃（51152,53跳跃），无义突变的通读。

 Dystrophin 基 因 替 代 疗 法 ： 包 括 AAV 载 体 装 载

microdystrophin等。

 Dystrophin的类似物：上调或过表达Utrophin治疗。

 纤维化通路调节治疗。

 药物疗法：糖皮质激素疗法。

 改善骨骼肌代谢，延缓脂肪浸润。

 康复治疗：改善局部代谢环境、拉伸运动，防止关节挛缩。



4. 对患者的期望：

 1. 要理解什么叫肌营养不良？

 2. 要理解医生的治疗理念（不同的阶段不同的理念）；

 3. 要积极配合医生的治疗；

（3不要）

 1. 不要悲剧重演（重视家庭和母系亲属的产前诊断）；

 2. 不要对治疗的期望值太高；

 3. 不要让孩子充当小鼠角色，规划好孩子的人生，让孩子度

过美丽的人生。

（3要）



提问环节
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