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【摘要】　Becker型肌营养不良（Becker muscular dystrophy，BMD）是由编码抗肌萎缩蛋白的 DMD
基因致病性变异所导致的一种X‑连锁隐性遗传性肌病，包括肢带型肌无力、股四头肌肌病、孤立性痉

挛疼痛综合征和无症状高肌酸激酶血症 4个临床亚型，部分患者也可伴随心肺损害、心理障碍、关节

及脊柱畸形，其诊断主要依靠基因检测和/或骨骼肌病理学检查。BMD的治疗涉及神经内科、心血管

内科、呼吸内科、康复医学科、骨科、消化内科、麻醉科、临床营养科、心理科以及医学遗传科医师的综

合管理干预，以维持患者的运动功能、骨与关节功能、心肺功能以及消化功能，保持良好的营养状态和

心理健康。为规范我国BMD的诊治和管理，中华医学会罕见病分会和北京医学会罕见病分会联合成

立了由多学科专家组成的BMD专家共识编写委员会，共同制定了我国BMD的诊断与治疗专家共识，

旨在提高患者的生活质量和降低疾病负担。
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【Abstract】 Becker muscular dystrophy (BMD) is an X‑linked recessive myopathy caused by 
pathogenic variants of the dystrophin‑encoding DMD gene. The clinical presentation of BMD 
encompasses four clinical subtypes: limb‑girdle muscle weakness, quadriceps myopathy, isolated 
cramp‑pain syndrome, and asymptomatic hyper‑creatine kinase‑emia. Patients may also present 
with cardiopulmonary involvement, neuropsychological issues, joint contractures, and spinal 
deformities. Diagnosis primarily relies on genetic testing and/or muscle biopsies. The treatment and 
management of BMD requires comprehensive and multidisciplinary interventions involving 
specialists in neurology, cardiology, respiratory medicine, rehabilitation medicine, orthopedics, 
gastroenterology, anesthesiology, clinical nutrition, psychology, and medical genetics. This 
coordinated approach aims to preserve patients′ motor function, bone/joint function, 
cardiopulmonary function, and digestive function, while maintaining a good nutritional status and 
psychological well‑being. To standardize the diagnosis, treatment, and management of BMD in China, 
a joint committee comprising multidisciplinary experts from the Chinese Medical Association Rare 
Disease Branch and the Beijing Medical Association Rare Disease Branch was established. This 
committee formulated the Chinese expert consensus on the diagnosis and treatment of BMD, with 
the primary objectives of improving patient quality of life and reducing the disease burden.
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Becker 型 肌 营 养 不 良（Becker muscular 
dystrophy，BMD）是由编码抗肌萎缩蛋白的 DMD
（Duchenne muscular dystrophy，DMD）基因致病性

变异所导致的一种主要累及骨骼肌的 X‑连锁隐性

遗传性疾病，与 Duchenne 型肌营养不良和 X‑连锁

扩张型心肌病同属于抗肌萎缩蛋白病。BMD发病

率在存活男婴中约为 5.4/100 000［1］，人群患病率约

为 1.6/100 000［2］。约 50% 的 BMD 患者具有家族遗

传史，通常由 DMD 基因的框内致病性变异或错义

变异所致，框外变异或无义变异亦可导致该病的

发生［3］，出现骨骼肌的抗肌萎缩蛋白表达量下降

和/或分子量变化，但并不会导致抗肌萎缩蛋白的

完全缺失，因此 BMD 是抗肌萎缩蛋白病相对良性

的疾病亚型［4‑8］。BMD 具有高度的表型异质性，包

括肢带型肌无力、股四头肌肌病、孤立性痉挛疼痛

综合征和无症状高肌酸激酶（creatine kinase，CK）
血症 4 个临床亚型［4‑6， 8‑10］，该病可以伴随心脏受

累，是导致患者死亡的最常见原因［6， 11‑12］。少数女

性 DMD 基因致病性变异携带者也可出现 BMD 的

临床表现，呈现出不同程度的骨骼肌和/或心肌

受累［13‑16］。

为规范 BMD 的诊治和管理，中华医学会罕

见病分会和北京医学会罕见病分会联合成立了

一个由多学科专家组成的 BMD 专家共识编写

委员会，基于对 BMD 的文献分析和专家经验，

制定了中国 BMD 的多学科诊断与治疗专家共

识，指导我国临床医师对 BMD 的规范化诊疗，

并为政府管理部门对该病的管理提供参考，以

提高患者的生活质量、改善预后和降低疾病

负担。

一、专家共识制订方法

由于BMD的大规模队列研究和随机对照试验

研究较少，其他类型的循证医学证据也相对缺乏，

本共识的推荐建议制定并非完全基于传统的循证

医学方法，主要参考改良德尔菲法进行制定，包括

3轮推荐建议问卷调查。第 1轮问卷调查中将专家

赞同百分比≥70%的条目列入推荐建议。未达成共

识的推荐建议根据专家反馈意见对问卷进行修改，

对未达成共识的问题进行第 2轮问卷调查，依然不

能形成共识的推荐建议，进行第 3阶段的专家面对

面讨论。

第 1 阶段，BMD 专家共识编写委员会委托神

经病学专家起草本共识的初稿，初稿起草专家通

过北京大学医学图书馆网站对中国知网、万方数

据库 、NCBI PubMed 电 子 数 据 库 的 文 献 进 行

检 索 ，文献检索时间为 1990 年至 2024 年。采用

布尔检索表达式“A and B”进行检索，其中 A
的 主 要 检 索 词 包 括 Becker muscular dystrophy、
dystrophinopathy、dystrophin、DMD、Becker 型肌营

养不良、抗肌萎缩蛋白病，B 的主要检索词包括

diagnosis、genetics、treatment、management、诊断、遗

传学、治疗、管理。

第 2阶段，由来自神经病学、心脏病学、呼吸病

学和医学遗传学领域的专家组成共识核心工作小

组，对共识的初稿进行讨论、修改和确认。

第 3阶段，由神经内科医师、儿科医师、心血管

内科医师、呼吸内科医师、骨科医师、消化内科医

师、临床营养科医师、康复医学科医师、麻醉科医

师、临床心理科医师以及医学遗传科医师组成的共

识完善小组，对核心工作小组确认的共识进行评

议、修改和再确认。

核心工作小组在中华医学会罕见病分会和北

京医学会罕见病分会的指导下确认并发布该共

识。所有专家组成员声明无利益冲突。本共识的

制定由中央高水平医院临床研究专项、国家自然

科学基金以及北京大学临床科学家培养计划联合

资助。

二、BMD临床表现

（一）男性患者

1. 骨骼肌表现：BMD 患者的骨骼肌受累具

有高度的异质性，除无症状高 CK 血症和孤立性

痉挛疼痛综合征之外，通常在 5 岁后出现肢体无

力的表现，平均发病年龄在 12 岁左右［5，8‑9］。表

现为肢带型肌无力或股四头肌肌病患者的首发

症状是骨盆带肌的无力，表现为上楼费力、蹲起

费力、跟腱挛缩、行走鸭步、腰椎前凸，随着疾病

进展，逐渐出现 Gowers 征，不能跑跳、蹲起以及

独立上台阶［5，9］。肢带型肌无力的患者还存在



fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

· 144 · 中华内科杂志 2026 年2 月第 65 卷第 2 期　Chin J Intern Med, February 2026, Vol. 65, No. 2

肩胛带肌无力和萎缩，随着疾病进展，双上肢活

动逐渐受限。表现为肢带型肌无力或股四头肌

肌病的 BMD 患者可以出现肌肉痉挛疼痛，通常

发生在运动期间或运动之后。少数 BMD 患者表

现为孤立性痉挛疼痛综合征或单纯高 CK 血

症［4，6，8，17］，但有可能随疾病进展而转化为肢带型

肌无力或股四头肌肌病。各种 BMD 临床亚型都

存在不同程度的腓肠肌肥大［5，9］。多数存在肢

体无力的 BMD 患者的独立行走能力可以保持到

40~50 岁，少数患者可以持续到 50 岁之后［3‑8］，症

状 严 重 者 丧 失 独 立 行 走 能 力 的 年 龄 不 早 于

16 岁，部分患者的预期寿命接近正常水平［8‑9］，

特别是表现为长期无症状高 CK 血症或孤立性

痉挛疼痛综合征的患者。

推荐意见 1：BMD可分为肢带型肌无力、股四

头肌肌病、孤立性痉挛疼痛综合征、无症状高肌酸

激酶血症4个亚型。

推荐意见 2：5岁后出现肢体近端无力、腓肠肌

肥大和血清肌酸激酶水平升高，为表现为肢带型肌

无力和股四头肌肌病的BMD红旗征。

推荐意见 3：对任何 BMD临床亚型都需要进

行长期随访，明确骨骼肌和骨骼肌外损害发生的

时间规律，特别需注意较轻类型向严重类型的

转化。

2. 骨骼肌外表现：多数 BMD 患者的心脏受

累晚于肢体无力，也可以早于肢体无力。BMD
患者的心脏受累早期主要表现为左室下壁及侧

壁为主的心肌纤维化［18］，部分患者出现以左心

室收缩功能损害为特征的收缩功能减低性非扩

张型心肌病，30%~40% 的 BMD 患者可进展至扩

张 型 心 肌 病 ，表 现 为 左 心 室 射 血 分 数（left 
ventricular ejection fraction，LVEF）<45% 和心室扩

张 ，20 岁 前 该 比 例 为 15%，40 岁 后 为

55%［9，12，18‑20］。心脏受累可进展至终末期心力衰

竭，是患者死亡的主要原因。少数患者可出现

室性期前收缩或不同程度的心脏传导阻滞，但

很少出现持续性室性心动过速、完全性房室传

导阻滞和心源性猝死。呼吸功能障碍多出现在

疾病的中晚期，早期表现为睡眠中易醒和仰卧

位呼吸困难，随疾病进展出现咳嗽无力、呼吸困

难、肺炎频发。消化系统症状早期可出现便秘

以及体脂肪和/或体重超标，随疾病进展出现咀

嚼与吞咽功能下降以及食欲下降，导致体重下

降和营养不良。疾病早期出现踝关节挛缩，随

疾病进展出现膝关节挛缩、肘关节挛缩、脊柱侧

弯、指间关节和腕关节挛缩［5，9］。约 8% 的 BMD
患者伴有智力发育障碍［21］。可出现孤独症谱系

障碍、注意力缺陷多动障碍、抑郁或焦虑障碍以

及强迫症。癫痫患病率高于普通人群［22‑23］。

推荐意见 4：BMD的骨骼肌外表现包括心肺受

累、关节挛缩、脊柱畸形、消化功能障碍、营养失衡、

神经心理异常。

推荐意见 5：BMD患者的关节挛缩和肢体无力

存在相关性；呼吸功能障碍一般出现在上肢无力之

后；心理障碍以抑郁为主。

（二）女性患者

少数（2.5%~25.7%）女性DMD基因致病性变异

携带者也可出现不同程度的骨骼肌和/或心肌受

累［13， 16］，以BMD样表型最为常见，骨骼肌受累多具

有不对称性。少数患者表现为扩张型心肌病或

Duchenne型肌营养不良样表型［13，16，24］。

推荐意见 6：女性 BMD患者的病情发展规律

与男性患者类似，也需注意骨骼肌外表现。

三、辅助检查

对于疑诊 BMD 的患者，在确定病因和骨骼肌

损害严重程度的同时，也需确定是否存在骨骼肌外

损害以及受累程度。

1. 血清生化检测：BMD 患者的血清 CK 水平

高于正常范围［5，8‑9］，一般高于 1 000 IU/L，无症状

高 CK 血症和孤立性痉挛疼痛综合征患者的血清

CK 水平可以低于 1 000 IU/L，血清 CK 水平正常者

十分罕见［6］，病情严重者血清 CK 水平也可超过

10 000 IU/L［25］，在急性感染后患者血清 CK 水平

在短期内可因骨骼肌溶解而明显升高。血清 CK
水平的升高在疾病早期时更为明显，疾病后期出

现降低［6］。可伴随出现丙氨酸转氨酶和天冬氨

酸转氨酶水平的升高。BMD 患者首次确诊时应

同时进行血清肌钙蛋白、B 型利钠肽或 N 末端 B
型利钠肽原的检测，也应进行一次血清钙、磷、

镁、维生素 D3、碱性磷酸酶以及甲状旁腺激素的

基线测定。疾病晚期需进行血常规和生化全项

检测。

推荐意见 7：血清 CK 检测是 BMD 患者的首

选辅助检查，每次复诊时进行血清CK检测，血清

CK 检测应当在没有感染和过度活动的情况下

进行。

推荐意见 8：BMD 患者需注意预防骨骼肌

溶解。
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推荐意见 9：疾病后期血清CK水平的下降与

残留肌纤维减少有关，而肌力正常和骨骼肌磁共振

检查没有改变的情况下出现CK下降，并非疾病恶

化表现。

推荐意见 10：首次确诊时即需进行心脏和骨

代谢检查。

2. 电生理检查：BMD 患者针极肌电图的改变

为非特异性的肌源性损害，在疾病的早期可见运

动单位电位波幅降低且时限缩短，在疾病的晚期

可表现为电静息状态，由于肌纤维数量的明显减

少，可出现混合性甚至是假性神经源性损害的特

点［26］。BMD 患者首次确诊时应进行心电图检查，

对于心室收缩功能异常（LVEF<50%）或心电图提

示心脏传导异常时，应进行 24 h 动态心电图

检查［27］。

推荐意见 11：当血清 CK 水平超过正常上限

10 倍以上时，针极肌电图和神经传导检查不是

BMD的必要性检查。

推荐意见 12：青少年BMD患者在临床首诊时

需与脊髓性肌萎缩症相鉴别，肌电图检查具有重要

的鉴别诊断价值。

推荐意见 13：单纯高CK血症或痉挛疼痛综合

征的患者，建议进行肌电图检查。

推荐意见 14：每次复诊时进行心电图检查，必

要时进行24 h动态心电图检查。

3. 影像学检查：骨骼肌磁共振检查可以确定

受累肌肉的分布模式和严重程度，以此协助临床

分型。无症状高 CK 血症和孤立性痉挛疼痛综合

征的患者无明显骨骼肌脂肪浸润改变。表现为肢

体无力的 BMD 患者骨骼肌磁共振改变主要为肌

肉组织的脂肪浸润，也可伴有不同程度的水肿改

变［28］。疾病早中期主要是骨盆带肌和大腿肌肉出

现脂肪浸润（图 1A~1B），主要累及臀大肌、臀中

肌、耻骨肌、股四头肌、长收肌、大收肌、半膜肌和

股二头肌［7］，而股薄肌、长收肌、缝匠肌和半腱肌

可相对保留和/或肥大（图 1B）［7，28‑29］。随疾病进

展，小腿的腓肠肌、比目鱼肌和胫前肌出现脂肪浸

润（图 1C），上肢中的肱三头肌和肱二头肌也可出

现 脂 肪 浸 润 ，但 三 角 肌 和 喙 肱 肌 可 相 对

保留［7， 9， 28］。

初诊患者需进行超声心动图的检查，依据检

查结果决定是否进行斑点追踪超声心动图和心脏

磁共振的检查。心脏磁共振检查相较于超声心动

图对于心肌受累具有更高的敏感性，超声心动图

正常的BMD患者也可能存在心肌纤维化［19，27］。

推荐意见 15：骨骼肌磁共振检查对BMD的临

床诊断和病情评估具有提示意义，但不需要作为常

规检查。

推荐意见 16：骨骼肌磁共振检查部位主要是

骨盆和大腿，不常规进行其他部位的检查。

推荐意见 17：心脏影像学检查时间一般不早

于 7岁，心脏影像学检查以超声心动图为主，心脏

磁共振检查不作为常规检查。

4. 基因检测：BMD 患者的基因检测流程

（图 2）详见《抗肌萎缩蛋白病中国诊断指南》［3］，基

因检测发现的 DMD 基因变异需要根据美国医学

遗传学与基因组学学会指南［30］进行变异致病性的

评价。

（1）男性患者

①常规基因检测：主要用于鉴定 DMD 基因的

经典变异（外显子及其邻近内含子区域中的变

异）［7， 31‑33］，包括多重连接依赖式探针扩增技术、靶

向神经肌肉病的二代测序或全外显子组测序。当

未检测出 DMD 基因的致病性外显子缺失和/或重

复变异以及微小致病性变异时，或检测出的 DMD
基因变异致病性未明时（特别是错义变异、同义变

异以及位于非经典剪接区域的微小变异），需进行

下一步的基因检测分析。

②DMD 基因全长测序：DMD 基因全长测序既

可检测经典变异，也可检测深在内含子变异和复

杂结构变异等非经典变异。DMD 基因二代全长

测序［34］和 DMD基因三代全长测序［34‑35］均可用于检

测 DMD 基因的深在内含子变异以及结构变异，但

对于复杂结构变异，DMD 基因三代全长测序更具

优势。当未检测出致病性深在内含子变异以及结

构变异时，或检测出的深在内含子变异以及结构

变异致病性未明时，需进行下一步的基因检测

分析。

③抗肌萎缩蛋白及 DMD 基因 mRNA 分析：当

骨骼肌病理学检查发现抗肌萎缩蛋白存在质和/或
量的异常，但DMD基因致病性变异未明时，需进行

肌肉组织的 DMD 基因 mRNA 分析，可采用转录组

测序［7， 35］或逆转录‑聚合酶链式反应交叉片段扩增

法［34］进行分析。当发现DMD基因存在异常转录本

时，并且常规基因检测和 DMD 基因全长测序中发

现的变异能够解释该异常转录本时［7，34‑36］，则可以

确定该变异是致病的，否则需要进行下一步的基因

检测分析。
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④全基因组三代测序：用于鉴定超大范围的复

杂结构变异以及断裂点位于基因组高度重复序列

中的复杂结构变异［31］。

（2）女性患者：首先进行 DNA 水平的常规基

因检测［37］，如发现女性患者携带 DMD 基因的杂

合致病性变异时，需进一步进行 X 染色体失活

检测；如发现患者 DMD 基因存在致病性复合杂

合或纯合变异时，则可不进行 X 染色体失活检

测。常规基因检测未能鉴定出致病性变异时，

首先考虑进行核型分析，以除外一些特殊变异

类型，包括 Turner 综合征（45， X）［38］、常染色体

与 X 染色体的平衡易位［39］、雄激素不敏感综合

征合并 DMD 基因致病性变异（46， XY；男性假两

性畸形）［40］。如常规基因检测和核型分析均未

鉴定出致病性变异，考虑依次进行上述男性患

者的基因检测流程。个别生殖细胞嵌合体变异

的女性携带者外周血 DNA 可以不存在 DMD 基

因致病性变异。

推荐意见 18：基因检测应当作为确诊BMD的

首选辅助检查，也是遗传咨询和/或产前诊断的

前提。

推荐意见 19：阅读框理论适用于大多数BMD
患者的表型预测，但无法进行精确的临床亚型

判断。

推荐意见20：女性患者的X染色体失活检测需

结合患者的基因型确定。

5. 骨骼肌病理学检查：存在肢体无力的 BMD
患者骨骼肌组织学改变通常为肌营养不良样病理

改变，表现为肌纤维直径变异加大、成组的肌纤维

坏死和再生以及间质结缔组织的增生，也可出现

图 1 Becker型肌营养不良患者的骨骼肌影像学及病理学特征 1A~1G为Becker型肌营养不良患者；1H~1K为女性症状性DMD基因

致病性变异携带者；1L~1O为正常对照；1A~1C均为患者卧位T1加权成像骨骼肌磁共振图片，1A显示臀大肌的脂肪浸润，1B显示股薄

肌、长收肌、缝匠肌和半腱肌的相对保留，1C显示腓肠肌内侧头的脂肪浸润；1D、1H和 1L为苏木精‑伊红染色 ×200，1D和 1H显示肌

营养不良样病理改变，1L为正常肌肉组织；1E、1I和 1M为抗肌萎缩蛋白‑N端免疫组织化学染色 ×200，1F、1J和 1N为抗肌萎缩蛋白‑C
端免疫组织化学染色 ×200，1G、1K和 1O为抗肌萎缩蛋白‑R端免疫组织化学染色 ×200，1E~1G和 1I~1K显示抗肌萎缩蛋白的不同

程度表达下降；1M~1O显示抗肌萎缩蛋白的正常表达



fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

中华内科杂志 2026 年2 月第 65 卷第 2 期　Chin J Intern Med, February 2026, Vol. 65, No. 2 · 147 ·

嗜酸高收缩肌纤维［41］。孤立性痉挛疼痛综合征和

无症状高 CK 血症患者可无或仅出现轻微肌病样

病理改变。采用针对抗肌萎缩蛋白‑N 端、R 端以

及 C 端结构域的单克隆抗体进行免疫组织化学或

免疫荧光染色，可以发现患者存在不同程度的抗

肌萎缩蛋白表达下降［3，7，37］（图 1E~1G）。如患者临

床表型高度怀疑 BMD，但抗肌萎缩蛋白‑N端、R端

及 C 端均正常或几乎正常表达时，特别是无症状

高 CK血症或痉挛疼痛综合征患者，应当采用蛋白

质印迹法分析抗肌萎缩蛋白分子量的变化［42］以协

助诊断。

女性 DMD 基因致病性变异携带者肌纤维出

现抗肌萎缩蛋白表达异常的比例在 10%~100% 之

间，主要取决于 X 染色体偏倚失活的程度。症状

性女性 DMD 基因致病性变异携带者组织学的经

典改变为肌营养不良样病理改变，抗肌萎缩蛋白

的表达通常呈现“马赛克样”分布（图 1I~1K），即阴

性表达或表达下降的肌纤维与正常表达的肌纤维

呈相间分布［16］。无症状携带者可无明显病理

改变。

推荐意见 21：骨骼肌病理学检查在基因检测

明确诊断的患者中不作为常规检查。

推荐意见 22：在临床分型难以确定和DMD基

因致病性变异未明的情况下需要进行骨骼肌病理

学检查。

四、诊断流程

（一）疑诊标准

当患者出现以下表现之一时，应怀疑 BMD 的

可能［3］（图3），包括：（1）5岁后出现肢体无力（近端>
远端），伴或不伴腓肠肌肥大；（2）运动诱发的肌痉

挛和/或肌痛；（3）出现胸闷、气促、下肢水肿、心慌，

伴肢体无力；（4）抗肌萎缩蛋白病家族史；（5）无法

用其他原因解释的血清 CK 水平升高。对于疑诊

BMD 的患者，进行基因检测和/或骨骼肌病理学检

查，以明确患者的诊断。

（二）确诊标准

BMD 的确诊标准：（1）5 岁后出现肢体无力

和/或 16岁之后丧失独立行走能力；（2）存在肌肉痉

挛疼痛和/或高 CK 血症而无肢体无力；（3）基因检

测鉴定出DMD基因的致病性变异；（4）骨骼肌病理

学检查证实抗肌萎缩蛋白存在量和/或质的异常，

同时除外其他导致抗肌萎缩蛋白继发性表达缺陷

的肌病［3］。疑诊患者出现（1）和/或（2），同时存在

（3）和/或（4）均可确诊为BMD。

推荐意见 23：临床分型基于临床表现，不能仅

依靠辅助检查结果进行临床分型。

五、多学科综合管理

首先对 BMD 患者进行多系统的评估，明确患
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图2 Becker型肌营养不良患者的基因检测流程图
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者骨骼肌和其他系统的受累程度，制定个体化的

多学科管理方案，多学科团队成员包括神经内科、

儿科、心血管内科、呼吸内科、康复医学科、骨科、

消化内科、麻醉科、临床营养科、心理科以及医学

遗传科医师，依据患者的临床表现和疾病发展阶

段确定具体哪些学科专家参与。对患者进行综合

管理干预（图 3），维持患者的运动功能、骨与关节

功能、心肺功能以及消化功能，保持良好的营养状

态和心理健康，以延长患者独立行走时间和改善

生活质量。可采用儿童生活质量问卷［43］、生活满

意度指数或生活质量调查问卷［44］评估患者生活质

量。随访内容及评估频率需依据患者的病情变化

及时调整。

推荐意见 24：各省及自治区至少应有一家医

院建立神经肌肉病中心。

推荐意见 25：神经肌肉病中心医师需要在能

够开展神经肌肉病相关工作的医院进行培训。

推荐意见26：BMD的管理应当是多学科协作诊

疗模式。独立行走阶段每 1~2年进行 1次多系统评

估，不能独走阶段每6~12个月进行1次多系统评估。

（一）疫苗、饮食和活动

BMD 患者接种疫苗无禁忌证。对于合并心

肺受累的患者，除需要接种肺炎球菌疫苗，也需

要按照接种时间表每年接种流感疫苗［45］。体重

和体脂肪正常的患者，重视钙离子和维生素 D
的补充，预防骨质疏松。应避免肌肉离心收缩

训练和高强度抗阻力运动［46］，避免剧烈的竞技

类体育运动和过度锻炼。即使在不能独走阶

段，也应当主动和被动地活动肢体，预防废用性

肌萎缩。

推荐意见 27：出现肢体无力和骨骼肌外损害

的患者，接种肺炎球菌疫苗，并每年接种流感

疫苗。

推荐意见 28：疾病早期要预防超重，特别是进

行糖皮质激素治疗的患者。

推荐意见 29：在疾病的任何阶段都需要适度

活动。

（二）康复管理

康复评估项目包括关节活动范围、肌力、姿势、

步态、运动功能状态、日常生活活动能力以及生活

质量评定［9， 47］。

康复治疗主要包括关节活动范围训练、适度肌

力和有氧运动训练、姿势管理、心肺和吞咽功能康

复。关节活动范围训练采用规律性的被动和主动
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图3 Becker型肌营养不良的诊断与多学科管理
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牵伸技术对即将或已出现挛缩的软组织进行牵伸

治疗。根据患者情况适当进行低至中等强度的向

心或等长收缩，避免高强度收缩和离心收缩，限制

受累严重骨骼肌的剧烈收缩［48］。低至中等强度的

有氧运动有助于患者维持活动耐力和心肺功能。

每周进行 3~5次康复治疗，每次 30~45 min，时间长

短以不感到疲劳和疼痛为标准，不导致血清 CK水

平的增加。

踝关节活动范围受限的患者，夜间可穿戴

踝‑足支具将踝关节维持在中立位。静态手夹板

适用于手指屈肌挛缩的患者，夜间使用腕‑手夹板

有助于将腕关节和指间关节维持在功能位。对

于 逐 渐 丧 失 步 行 能 力 的 患 者 ，可 尝 试 使 用

膝‑踝‑足支具来辅助膝关节的伸展稳定性，也可

用电驱动式站立架替代，同时使用助行器辅助迈

步。对于不能独走阶段的患者应提供安全的生

活环境、个性化的座椅、电动轮椅、交流技术设备

等，以帮助患者尽可能独立地完成简单日常

活动［9］。

推荐意见 30：初诊患者应当开始康复管理，

出现肢体无力的患者都需要常规进行康复

治疗。

推荐意见 31：康复管理不仅针对骨骼肌、关

节、步态和姿势，还需要针对呼吸、心脏以及吞咽功

能损害进行相关康复治疗和指导。

推荐意见 32：康复治疗的场所以家庭和社区

为主。

（三）骨骼肌和神经管理

初诊患者针对骨骼肌进行评估：（1）采用徒

手肌力评估或定量肌力测试评估肌力［49］。（2）独

立行走阶段可采用肢带型肌营养不良的北极星

评估［50］、北极星移动评价量表和 Vignos 下肢功能

状态量表［47］评估患者的运动功能，采用 6 分钟步

行试验评估患者的步行能力和耐力［49］，采用计时

功能试验评估患者的短时运动功能（包括跑/走
10 米测试、卧‑立位测试、4 台阶测试）。不能独走

阶 段 采 用 神 经 肌 肉 病 运 动 功 能 评 定 量 表 和

Brooke 上 肢 功 能 状 态 量 表 评 估 患 者 的 运 动

功能［47］。

依据患者的疾病严重程度确定是否进行糖皮

质激素治疗以及治疗的开始时间、剂量和方案。

无症状高 CK 血症和孤立性痉挛疼痛综合征患者

无需糖皮质激素治疗，但需长期随访注意较轻类

型向严重类型的转化，亦可使用艾地苯醌或辅酶

Q10 缓解肌肉痉挛疼痛的症状。早期出现肢体无

力伴血清 CK 水平高于 10 000 IU/L 的患者可以参

考 Duchenne 型肌营养不良患者［47］进行适量糖皮

质激素治疗，包括泼尼松和地夫可特［51‑54］。糖皮

质激素治疗的剂量及疗程需依据患者的临床表

现、CK 水平、骨骼肌磁共振改变和/或抗肌萎缩蛋

白表达量等综合确定。伐莫洛龙是一种新型解离

型皮质类固醇激素［55］，用于治疗 Duchenne 型肌营

养不良患者［56］，对于 BMD 患者具有潜在治疗价

值。BMD 患者的癫痫治疗遵循现有的癫痫诊疗

指南。

推荐意见 33：症状严重的BMD患者可以参考

Duchenne 型肌营养不良患者进行糖皮质激素

治疗。

推荐意见 34：无感染或过度运动等情况下的

血清CK水平超过 10 000 IU/L，需进行糖皮质激素

治疗。

推荐意见 35：出现心脏受累也可进行糖皮质

激素治疗。

（四）心脏管理

7 岁以上患者每次复诊时应进行心电图和超

声心动图检查。对于 10 岁以上的患者，每 3~5 年

考虑进行 1 次心脏磁共振检查，以早期发现心肌

纤维化。对于 LVEF<50% 的患者，每 6~12 个月进

行 1 次血清肌钙蛋白、B 型利钠肽或 N 末端 B 型

利钠肽原、心电图、动态心电图、超声心动图检

查，必要时进行斑点追踪超声心动图和心脏磁共

振检查。

抗心力衰竭治疗是针对BMD患者心脏受累的

主要治疗，可以改善患者的预后［12］。当 LVEF下降

至50%以下或心脏磁共振检查显示心肌纤维化时，

可启动血管紧张素转换酶抑制剂治疗［12， 57］。射血

分数降低的心力衰竭患者应遵循现有心衰指南，选

择性使用血管紧张素转换酶抑制剂或血管紧张素

Ⅱ受体拮抗剂（不能耐受血管紧张素转换酶抑制剂

患者）、β 受体阻滞剂、盐皮质激素受体拮抗剂、利

尿剂等药物，必要时进行心脏再同步化治疗、植入

式心律转复除颤器（LVEF<30%）［12， 27］、左心室辅助

装置或心脏移植治疗。

推荐意见 36：7岁以上初诊患者应当进行心脏

评估，依据评估结果决定后续心脏检查项目和随访

频率。

推荐意见 37：左心室辅助装置和心脏移植可

用于肢体无力不明显的终末期心力衰竭患者。
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（五）呼吸管理

出现肢体无力的患者开始进行肺功能检查［47］，

包括用力肺活量（forced vital capacity，FVC）、第 1秒

钟用力呼气容积、最大呼气流量、咳嗽峰值流速、最

大吸气压/最大呼气压。肺功能检查异常时，需测

定脉搏血氧饱和度、血氧分压和二氧化碳分压，必

要时进行膈肌超声检查。当患者出现睡眠呼吸障

碍时，应考虑行多导睡眠监测，同时考虑监测经皮

二氧化碳分压或呼气末二氧化碳分压。

在流感季节，流感抗原阳性者 48 h 内使用神

经氨酸酶抑制剂或 RNA 聚合酶抑制剂（5 岁以上）

抗流感病毒治疗，如密切接触者确诊流感，也可预

防性使用神经氨酸酶抑制剂。当咳嗽明显无力、

FVC<预计值的 50%、咳嗽峰值流速<270 L/min 或

最大呼气压<60 cmH2O时（1 cmH2O=0.098 kPa），需

进行呼吸运动训练以及辅助咳痰处理［58］。当

BMD 患 者 夜 间 经 皮 二 氧 化 碳 分 压 >50 mmHg
（1 mmHg=0.133 kPa）、FVC<预计值的 50%、最大吸

气压<60 cmH2O 时，需进行夜间无创辅助通气治

疗［47， 59］；当日间脉搏血氧饱和度<95%、二氧化碳

分压>45 mmHg 或清醒时存在呼吸困难，可进行日

间无创通气［60］。当存在严重呼吸功能衰竭、咳嗽

无力不能排痰，应考虑行有创性机械通气和气管

切开术。

推荐意见 38：呼吸功能测定在患者出现肢体

无力之后进行。

（六）骨科管理

依据患者的年龄和发育状态进行关节活动

范围、脊柱查体、骨龄、骨密度以及脊柱影像学

检查［47］。当患者进入不能独走阶段后进行 1 次

骨科脊柱查体和脊柱影像学检查，评定脊柱弯

曲度的基线，不使用和使用糖皮质激素的患者

分别每 2~3 年或 1~2 年拍摄一次直立位的脊柱

正 侧 位 全 长 X 线 片 。 如 果 患 者 出 现 腰 背 痛

和 /或骨折，每次随访时都应进行脊柱正侧位 X
线片的检查。

当患者出现非创伤性长骨或椎体骨折时，在

补充钙和维生素 D 之后可静脉注射双膦酸盐治

疗，并进行手术治疗。较长时间使用双膦酸盐可

能诱发骨坏死。当患者脊柱弯曲度超过 20°时，

应由脊柱外科医师接诊和管理，使用脊柱支具。

如果脊柱弯曲度大于 30°并且持续进展影响心肺

功能时，可考虑脊柱矫形手术治疗。如果伴随椎

骨压缩性骨折，可考虑支具或手术治疗。在独立

行走阶段，如果患者踝关节严重挛缩，膝关节和

髋关节伸肌肌力保持良好，可考虑行足部和跟腱

的外科手术治疗，以改善患者的姿势稳定和行走

步态，延长独立行走时间［51］。术前应由神经内

科、心血管内科、呼吸科、骨科以及麻醉科专家共

同评估手术的风险和获益。术后需加强康复

管理。

推荐意见 39：骨质疏松的防治推荐碳酸钙、维

生素D、阿仑膦酸钠和双膦酸盐。

推荐意见 40：BMD患者踝关节严重挛缩，膝关

节和髋关节伸肌肌力保持良好，可考虑行外科手术

治疗。

（七）营养与胃肠管理

评估身高、体重、身体质量指数、人体成分分

析、血常规以及生化全项，出现上肢无力的患者需

要评估咀嚼与吞咽功能［61］，明确吞咽困难的临床表

现、进餐时间，视频透视观察吞咽功能的咽部阶段。

吞咽功能存在异常者需进一步评估是否存在胃食

管反流和胃动力障碍，必要时进行胃镜及肠镜

检查。

独立行走阶段患者应遵循《中国居民膳食

指南（2022）》的要求，保证营养均衡。不能独

走阶段患者超重 /肥胖的风险升高，每年进行一

次 人 体 成 分 分 析 检 测 。 当 患 者 存 在 体 脂 肪

和 /或体重超标时，使用限能量高蛋白饮食，限

制碳水化合物的摄入（40%~50% 供能比），控制

脂肪摄入量（20%~25% 供能比），严格限制饱和

脂肪酸和反式脂肪酸的摄入，增加优质蛋白质

摄 入［62］。 存 在 胃 食 管 反 流 时 可 以 使 用 组 胺

H2 受体拮抗剂或质子泵抑制剂抑制胃酸分泌，

使用硫糖铝和中和抗酸剂作为辅助疗法。胃轻

瘫时需少量多餐和清淡饮食，使用促动力药

物。存在便秘时应增加饮用水量和富含膳食纤

维的饮食，进行排便训练，而后考虑使用膳食

纤维补充剂、益生菌或渗透性泻药；急性便秘

需使用渗透性泻药或大便软化剂，有时需要使

用灌肠治疗。

咀嚼和吞咽功能障碍以及食欲下降患者，使用

成人或儿童的营养风险筛查量表进行筛查，进行综

合营养评价。营养治疗应遵循“天然食物‑口服营

养补充‑肠内营养‑肠外营养”的阶梯式治疗方案。

短期内体重下降超过 10%，或与年龄相关的体重增

加未达标，需进行咀嚼与吞咽功能检查，并依据检

查结果调整饮食习惯、饮食结构、食物性状与成分。
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进行咀嚼肌和吞咽肌训练症状无改善者及时考虑

留置鼻胃管；如果预计鼻胃管营养支持时间大于

4 周，或不能耐受鼻胃管的患者，需考虑进行胃造

瘘术［9］。

推荐意见 41：初诊患者常规进行营养状态和

消化功能评估。

（八）心理的管理与干预

初次诊断时在可配合情况下应进行心理测评，

包括认知功能、智力、语言、社会功能、学习能力、情

绪适应、行为调节以及社会活动参与度等，测评有

问题者进行智力量表、孤独症和注意缺陷‑多动障

碍评估表的筛查。成年患者评估可采用患者健康

问卷‑9 项抑郁量表［63］和广泛性焦虑障碍‑7 项

量表［64］。

当患者存在认知方面的问题时，应进行心理康

复治疗，特别是语言和认知功能的康复，鼓励患者

参与社会活动。关注患者家庭成员的心理状况，由

心理医师为患者及其家庭成员提供心理咨询和生

活指导。患者或家庭成员出现焦虑、抑郁、强迫等

心理问题会影响患者的治疗依从性，在心理康复无

效的情况下，存在中至重度精神症状的患者应考虑

精神药理学治疗。

推荐意见 42：BMD患者在初次诊断时进行心

理测评和神经心理评估。

推荐意见 43：对于存在中至重度精神症状的

患者，应进行精神药理学治疗。

（九）麻醉和疼痛管理

BMD 患者围手术期的恶性高热［65］风险与其

他神经肌肉病相同，在全身麻醉期间应避免使

用卤族类吸入麻醉药，术中推荐使用全凭静脉

麻醉进行麻醉维持［66‑67］。避免使用去极化肌松

剂和肉毒杆菌毒素，降低患者全身麻醉期间发

生横纹肌溶解和高钾血症的风险［65］。部分 BMD
患者存在气道插管困难，需选择合适的气道管

理工具进行气管插管。对于合并呼吸功能减退

或心力衰竭患者，应在麻醉前充分评估手术的

获益与风险。

患者独坐时选择合适的软垫和良好的坐姿，避

免压迫坐骨神经造成疼痛。患者的疼痛管理应遵

循三阶梯止痛原则，避免长期止痛治疗。使用止痛

药物时需考虑对心脏和呼吸系统的副作用。使用

阿片类药物时需依据患者的疗效反应调整到最低

有效剂量，同时应避免出现或加重夜间低通气或呼

吸暂停。

推荐意见 44：建议避免使用卤族类吸入麻醉

药、去极化肌松剂和注射肉毒杆菌毒素。

推荐意见 45：止痛治疗应注意对骨骼肌和心

脏的副作用。

（十）女性DMD基因致病性变异携带者的管理

年龄相对较大的无症状女性 DMD 基因致病

性变异携带者首次确诊后进行骨骼肌和心脏评

估［68］。骨骼肌和心脏受累女性患者的处理与男性

患者一致。当女性患者表现为 BMD 的各个临床

亚型时，按照男性 BMD 进行多学科的综合管理

干预。

女性DMD基因致病性变异携带者在妊娠前需

要进行遗传咨询和心脏评估，警惕妊娠期间和产后

容量变化导致症状性女性携带者的心脏损害风险

增加，目前有关女性携带者妊娠和分娩的文献有

限［24］。自然分娩不是无症状女性携带者的禁忌，在

进行无痛分娩时采取硬膜外麻醉比全身麻醉风险

小，尤其是呼吸抑制方面［9］。

推荐意见 46：症状性女性DMD基因致病性变

异携带者按照男性 BMD 患者进行多学科的管理

干预。

推荐意见 47：女性 DMD 基因致病性变异携

带者无论是否有症状，均应在妊娠早期进行心内

科、呼吸科、麻醉科、神经内科以及产科的多学科

评估。

（十一）临床遗传咨询

主要目的是降低该病继续遗传的风险，应在

患者及家属充分知情的情况下，由患者及家属做

出决定［3， 33］。该病为 X‑连锁隐性遗传，患者 DMD
基因的致病性变异多数遗传自母亲，少数为新生

变异。女性 DMD 基因致病性变异携带者有 50%
的概率将致病性变异传递给子代胎儿，携带致病

性变异的男性胎儿成为患者，多数携带致病性变

异的女性胎儿成为新的无症状携带者，少数携带

致病性变异的女性胎儿因 X 染色体偏倚失活等机

制出现骨骼肌或心脏受累成为症状性携带者［24］。

表现为孤立性痉挛疼痛综合征或无症状高 CK 血

症的年长男性先症者，因症状轻微对生活无明显

影响，家族内女性携带者再次妊娠时需慎重斟酌

产前诊断的必要性。

通常在妊娠 11~13+6周取胎盘绒毛或 18~24 周

取羊水进行产前诊断，明确胎儿是否携带有与先证

者相同的 DMD 基因致病性变异［3，37，47］。男性 BMD
患者有可能生育后代，男性胎儿通常为健康人，但
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女性胎儿必定是 DMD 基因致病性变异携带者，其

女儿在妊娠前需要进行临床遗传咨询。可以考虑

对BMD患者家属进行临床遗传咨询和症状前遗传

学诊断。

推荐意见 48：已生育过一例BMD患者或女性

DMD基因致病性变异携带者的母亲，无论是否为

DMD基因致病性变异携带者，再次妊娠后均建议

进行产前或植入前诊断。

推荐意见 49：高风险人群孕前及孕早期检查

中建议进行DMD基因检测。

六、小结

本诊疗专家共识基于 BMD 现有的临床证据

和研究进展，并广泛征求多学科专家意见，结

合我国的国情，对 BMD 的临床表现、辅助检查、

诊断流程和多学科协作诊疗模式进行了系统性

阐述，特别是对女性 DMD 基因致病性变异携带

者的管理和临床遗传咨询提出编写专家组的观

点，为我国各级医疗机构神经肌肉病从业人员

的临床工作提供参考。BMD 患者的综合管理

涉及多学科专家的诊疗合作，本共识代表编写

专家组的观点，有助于政府卫生管理部门相关

政策的制定，但并不具备任何法律效力。未来

将 基 于 新 的 研 究 结 果 对 本 共 识 进 行 不 断 地

更新。
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本刊对来稿中统计学处理的有关要求

1.统计研究设计：应交代统计研究设计的名称和主要做法。如调查设计（分为前瞻性、回顾性或横断面调查研究）；实验设

计（应交代具体的设计类型，如自身配对设计、成组设计、交叉设计、析因设计、正交设计等）；临床试验设计（应交代属于第几期

临床试验，采用了何种盲法措施等）。主要做法应围绕 4个基本原则（随机、对照、重复、均衡）概要说明，尤其要交代如何控制

重要非试验因素的干扰和影响。

2.资料的表达与描述：用 x̄ ± s表达近似服从正态分布的定量资料，用M（Q1，Q3）表达呈偏态分布的定量资料；用统计表时，

要合理安排纵横标目，并将数据的含义表达清楚；用统计图时，所用统计图的类型应与资料性质相匹配，并使数轴上刻度值的

标法符合数学原则；用相对数时，分母不宜小于 20，要注意区分百分率与百分比。

3.统计学分析方法的选择：对于定量资料，应根据所采用的设计类型、资料所具备的条件和分析目的，选用合适的统计学

分析方法，不应盲目套用 t检验和单因素方差分析；对于定性资料，应根据所采用的设计类型、定性变量的性质和频数所具备的

条件以及分析目的，选用合适的统计学分析方法，不应盲目套用 χ2检验。对于回归分析，应结合专业知识和散布图，选用合适

的回归类型，不应盲目套用简单直线回归分析，对具有重复实验数据的回归分析资料，不应简单化处理；对于多因素、多指标资

料，要在一元分析的基础上，尽可能运用多元统计学分析方法，以便对因素之间的交互作用和多指标之间的内在联系进行全

面、合理的解释和评价。

4.统计结果的解释和表达：当P<0.05（或P<0.01）时，应说明对比组之间的差异有统计学意义，而不应说对比组之间具有显

著性（或非常显著性）的差别；应写明所用统计学分析方法的具体名称（如：成组设计资料的 t检验、两因素析因设计资料的方差

分析、多个均数之间两两比较的 q检验等），统计量的具体值（如 t值，χ2值，F值等）应尽可能给出具体的P值；当涉及总体参数

（如总体均数、总体率等）时，在给出显著性检验结果的同时，再给出95％可信区间。

《中华内科杂志》微信订阅方式

为方便广大读者，我刊微信平台目前已经开通了订阅杂志服务，您可以通过微信扫描右

侧二维码直接订阅，或先关注我刊微信（微信号“zhnkzz”），进入“会员社区”，然后点击“订阅

杂志”完成订阅。若您购买过程中遇到问题，点击“客服”即可与我们联系，或者点击“商品详

情”联系我们。
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