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儿童心肌致密化不全20例临床分析 
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重庆市儿童发育重大疾病诊治与预防国际科技合作基地，重庆 400014) 

【摘 要】目的：探讨儿童心肌致密化不全(noncompaction ofthe ventrieularmyoeardium，NVM)的临床特点及治疗效果。方法：对 

2007年9月至2012年 l1月期间收治的20例NVM患儿的临床表现、辅助检查(胸部x线片、心电图、超声心动图、心脏磁共 

振等)、临床治疗以及随访结果等资料进行回顾性分析，并对部分患儿进行随访。结果：20例NVM患儿中，有家族史者2例，以 

心功能不全为主要临床表现者 16例(80％)，心律失常10例(50％)，无血栓及血栓事件发生；胸部x线检查示心脏扩大者12例 

(60％)，20例患儿超声心动图均提示心脏 NVM典型表现，其中单纯左室病变 17例，双室病变2例，合并先天性心脏病 9例 

(45％)，合并有扩张型心肌病(dilated cardiomyopathy，DCM)3例(15％)及心内膜弹力纤维增生症(endoeardial fibroelastosis，EFE) 

4例(20％)；20例 NVM首次住院治疗后 ，l6例好转出院，4例放弃治疗；20例 NVM患者平均随访 7．86个月(1~15月)，其中 5 

例(5％)死亡，主要死因为心力衰竭加重；8例长期随访者心功能不全的临床症状明显缓解，改良Ross评分较前降低，定期复查 

心脏彩超提示心功能改善尚可．左室射血分数(1eft ventricular ejection fraction，EF)改善明显，差异有统计学意义(￡=一3．248，P- 

0．018)；左室短轴缩短率(shortening fraction，FS)、收缩末期左室内径(1eft ventrieular end diastolic diameter，LVED)、收缩末期右室 

内径(fight ventricular end diastolic diameter，RVED)及非致密化心肌厚度／致密化心肌厚度比值(ratio of noncompacted to 

compacted myocardial layers，N／C)差异均无统计学意义( 一1．348，P=0．226；t=0．343，P=0．744；t--O．969，P=O．370；t--0．467，P=0．657)。 

结论：儿童 NVM以心功能不全为主要表现．超声心动图是诊断 NVM的主要手段；NVM在经积极内科对症治疗后临床症状可 

得到缓解，短期心脏功能改善可，但总体预后较差。 
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Clinical analysis of noncompaction of ventricular myocardium in 20 children 

Lei Xi，Zhongfiarong，Ji Xiaojuan 

(Department ofCardiology，the Children’s Hospital，ChongqingMedical University；Ministry ofEducation Key 

Laboratory ofChild Development and Disorders，Key Laboratory ofPediatrics in Chongqing，Chongqing 

International Science and Technology Cooperation Centerfor Ch Development and Disorders、 

【Abstract]Objective：To investigate the clinical features and therapeutic effects of noncompaction of ventricular myoeardium(NVM)in 

children．Methods：From September 2007 to November 2012，20 cases of NVM admitted in the Children’s Hospital of Chongqing 

Medical University were retrospectively analyzed．The retrospective analysis was carried out according to clinical features，auxiliary 

examinations(chest X-ray，electrocardiogram(ECG)，ultrasonic cardiogram(UCG)and cardiac magnetic resonance(CMR)，etc)， 

clinical treatments and follow-up results，etc．Results：Among the 20 cases，2 cases had family history，16 cases(80％)showed cardiac 

insufficiency，10 cases(50％)demonstrated arrhythmia，and thrombosis or embolic events did not occur during this time．Chest X-ray 

of 12 cases(60％)showed cardiomegaly．Typical changes of NVM were seen in UCG of all patients：17 cases had only left ventricular 

pathological changes，2 cases had double ventricular pathological changes，9 cases(45％)had combination of congenital heart disease， 

3 cases(15％)had combination of dilated cardiomyopathy(DCM)，4 cases(20％)had combination of endocardial fibroelastosis(EFE)． 

After all 20 children being treated in the hospital for the first time，16 children were cured and discharged from the hospital and 4 

children gave up the treatment．The average follow-up time of the 20 patients was 7．86 monthsf 1-15 months)．Five children died of 
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the aggravation of heart failure．During the follow-up，symptoms 

of 8 children were significantly alleviated and modified Ross 

score was lower than that before treatment．Regular UCG recheck 

showed that the cardiac function was impmved well and ejection 

fraction of left ventrieular can be seen by UCG successfully after 
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the treatment，with statistic significances(t=-3．248，P=O．o18)．No statistical differencein shorteningfraction ofleft ventricular，left yen— 

tricular end diastolic diameter，right ventricular end diastolic diameter and ratio of noncompacted to compacted myocardia1 lavers after 

the treatment was observed(t=--I．348，P=O．226；t=0．343，P=O．744；t=0．969，P=O．370；t=0．467，P--'O．657)．Conclusion：Cardiac insuffi— 

ciency with different degrees is the chief complaint of NVM patients．The main auxiliary examination for the diagnosis of NVM is color 

Doppler electrocardiography．With active internal medicine treatment，clinical symptoms and left ventricular dysfunction can be greatly 

improved in short—term，but the long-term  follow-up shows a poor progn osis in conclusion． 

【Key words]noncompaction of ventricular myocardium；echocardiography；children；heart failure；follow up 

心肌致密化不全(noncompaction of the ventric— 

ular myocardium，NVM)为儿科临床少见疾病，是由 

于胚胎发育过程中心内膜形态学发生受到限制或 

停止而导致发育中的肌小梁致密化失败所致的一 

种先天性心肌病，以心室内异常粗大的肌小梁和交 

错的深隐窝为特征，2006年美国心脏病协会将其归 

为遗传性心肌 n。现对我院2007年9月至2012年 

9月收治的20例NVM患儿临床表现及辅助检查资 

料进行回顾性分析。并对部分患儿进行随访 ．以期 

提高临床医生对 NVM疾病的认识 ，并对 NVM的诊 

治提供帮助。 

1 资料与方法 

1．1 一般资料与方法 

本组病例选择2007年9月至2012年 11月期间在本科 

室住院治疗的NVM 20例，男 5例，女 l5例；初诊年龄7 d～ 

11岁5月，平均年龄34．52月。NVM诊断符合 Jenni等陶超声 

心动图诊断标准。所有病例均行肌酸激酶同工酶(creatine 

kinase—MB，CK—MB)、肌钙蛋白、x线胸片、心电图及超声心 

动图检查，部分患儿行动态心电图、心脏磁共振检查协助诊 

断。 

1．2 统计学处理 

采用 SPSS 17．0进行统计学处理．计量资料以均数 ±标 

准差 (x±s)表示，采用单样本 t检验及配对 t检验，检验水准 

a=0．05 

2 结 果 

2．1 临床表现 

2．1．1 遗传病史 2个患儿有家族史：A家族为姐妹 2人先 

后在生后 1月时以气促、喂养困难起病。心脏彩超均符合典 

型NVM表现：其父亲心脏彩超提示心肌过度肌小梁化，非致 

密化心肌厚度／致密化心肌厚度比值(ratio of noncompacted to 

compacted myocardial layers，N／C)为 1．1。B家族为患者的外 

婆有多年的“心脏扩大、心脏病”病史，因心力衰竭而死，有可 

疑家族发病。 

2．1．2 临床表现 初诊时以心功能不全为主要表现者 16例 

(80％)，4例因体检时发现心脏杂音就诊，心功能不全患儿中 

咳嗽、气促或呼吸困难最常见；体检心前区收缩期杂音、肺部 

干湿哕音及肝脏肿大较常见 ，面色苍白、水肿及胸腔积液偶 

见。 

2．2 辅助检查 

2．2．1 X线胸片 心脏打 渚 12例(6O％)，肺淤血 10例(50％)。 

2．2．2 心电图 20例 NVM患儿中有心电图异常者 13例 

(65％)，其中心律失常最常见，共 l0例(50％)，包括窦性心动 

过速 6例(安静状态下)，窦性心律不齐、室性心动过速、预激 

综合征(Wolff-Parking—White syndrome，WPW)和 I度房室传 

导阻滞各 1例；其次为心室肥厚7例及 S r_T段改变 4例；7例患 

儿行动态心电图检查，其中6例(86％)提示心电图异常，4例 

有窦性心动过速，4例有室性早搏，5例心率变异性差。 

2．2．3 CK—MB及肌钙蛋白 6例(30％)CK—MB升高 ，4例 

(20％)肌钙蛋白升高，但均为轻度升高。 

2．2．4 心脏 MRI 仅 2例患者行心脏 MRI检查 ．均提示心影 

增大，心腔变小，心肌壁变薄，左右心室内膜增厚，电影序列 

示心室弥漫性运动降低，左室收缩功能降低。 

2．2．5 多普勒彩色超声心动图 2O例(100％)患者均有心脏 

增大 ，以左室增大明显，左室内膜回声增强、增厚，左室部分 

心内膜及内膜下呈窦隙状．彩色多普勒显示窦隙内与心腔相 

通的血流信号．可见不同程度未致密化心肌内膜及较薄的致 

密化外层，N／C>1．4者 20例中，>2．0者 l2例(60％)、>2．5者 

5例(25％)。心脏功能评估多伴有不同程度收缩功能下降，射 

血分数(ejection fraction，EF)<50％及短轴缩短率(shortening 

fraction。FS)<28％者占80％．严重者舒张功能降低，本组病例 

收缩及舒张功能均降低者 6例(30％)。除了孤立性 NVM， 

NVM合并先天性心脏病 9例(45％)，合并扩张型心肌病(di— 

lated cardiomyopathy，DCM)3例(15％)及心内膜弹力纤维增 

生症(endocardial fibroelastosis，EFE)4例(20％)。 

2．3 误诊情况 

初诊时误诊 10例，误诊率50％，其中误诊为心肌炎者 5 

例，DCM 3例，EFE 2例，后均经复查超声心动图而确诊。 

2．4 治疗与随访情况 

本组 l8病例采用内科药物综合治疗心衰为主，给予地 

高辛强心、利尿剂利尿、酚妥拉明扩张血管、ACEI改善心室 

重构以及改善心肌能量代谢药物等对症治疗，20例均用小 

剂量阿司匹林【3～5 mg／(kg·d)】预防血栓形成，5例因误诊为 

心肌炎在病初予糖皮质激素治疗，有心律失常者予抗心律失 

常药物等。此外有肺部感染者给予抗感染等对症治疗。平均 
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治疗前分值 (分 ) 

治疗后分值 (分 ) 

4 

1 

10 

2 

4 

3 

1O 

2 

7 

4 

4 

2 

6．375 
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表2 8例 NVM患者治疗前后心脏功能及大小的比较(i-I-s) 

Tab．2 Comparison of heart function and size before and after the treatment in 8 patients with NVM( 4-$) 

住院 10 d(1—23 d)。20例NVM患儿中4例分别因同时合并 

缺血缺氧性脑病(1例)、先天性心脏病(3例)家属放弃治疗 

出院。其余 l6例患儿均较好地控制心功能不全、心律失常、 

肺部感染等临床症状后出院。 

全部20例病人出院后均进行随访，有7例失访，失访率 

35％。13例随访患者 中 5例死亡 ，死亡率高达38．5％，提示 

预后不良。此5例死亡患儿初诊时心衰表现明显，心功能为 

Ⅲ～Ⅳ级，非致密化程度严重(平均 N／C比值2．294)，4例合 

并多种先天性心脏病或DCM、EFE等原发性心肌病，心脏功 

能极差(平均 EF为 37％)，住院期间治疗效果欠佳，均于出院 

后 1-3月内死亡。其余 8例患者仍坚持随访治疗，平均随访 

时间7．86月(1～15月)，随访期间心功能不全的临床症状明 

显缓解，治疗前后 Ross评分分值明显下降，差异有统计学意 

义(P<0．05)，提示心功能改善尚可(表 1)。根据心脏彩超统计 

结果．治疗前后 EF改善明显．差异有统计学意义(t=-3．248， 

O．018)；FS、收缩末期左室内径(1eft ventricular end diastolic 

diameter，LVED)、收缩末期右室内径 (fight ventficular end 

diastolic diameter，RVED)及N／C比值在治疗前后差异均无统 

计学意义(f=0．467，P=0．657)(表 2)。随访期间均无明显心电 

图异常表现，无血栓和血栓事件发生 ，无猝死发生。 

3 讨 论 

NVM是一种较罕见的先天性心肌病。是胚胎发 

育过程中心内膜及心肌发育停滞导致的心肌发育 

不良心肌疾病。／hJL NVM主要累及左心室，本组左 

心室受累 17例，右心室受累 1例，双心室受累者2 

例。NVM可发生于任何年龄，本组发病年龄最小为 

7 d 5 h。NVM男童较女童多见 ，男童约占56％～ 

82％，但本组病例男童只占25％，可能与病例数较少 

有关。NVM的病因尚未完全明确，但众多大样本研 

究及家系调查已明确NVM为一种多种基因突变导 

致的遗传性心肌病。目前已研究发现有二十余种致 

病基因，有显著家族发病倾向．文献报道13本 NVM 

家族发病率为44％，国内为 18％～40％t31。目前研究清 

楚的有性染色体隐I生遗传、常染色体显性遗传及常 

染色体隐性遗传及线粒体遗传等多种遗传方式 。 

本组病例中有2例有显著家族史，临床考虑有遗传 

性致病基因可能，尚需进一步基因检测确诊。NVM 

可单独存在，称为孤立性 NVM，亦可并发其他先天 

性心脏疾病。NVM易合并有先天性心脏病或原发l生 

心肌病。本组患儿中伴发先天性心脏病者有9例， 

占45％，较文献报道高，考虑合并先天性心脏病者 

心脏杂音明显易于在体检时发现而就诊及合并先 

天性心脏病者呼吸系统感染性疾病发生率较高而 

就诊有关。本组病例中NVM同时合并有DCM者 3 

例 ，同时合并 EFE者有 4例。Biagini等[51对 73例 

NVM患者进行研究发现，89％伴有扩张型心肌病，2 

名患者合并肥厚型心肌病，1名合并限制型心肌病。 

对于诊断 NVM同时伴 DCM临床医师存在争议，因 

为NVM出现心衰时心脏本身就会扩大，其心脏扩大 

的特征与DCM的心脏扩大相似，因此是否应同时诊 

断NVM和 DCM有不同意见。而有研究提示由于 

NVM为多基因调控的遗传性心肌病，发现有同一基 

因突变不仅导致原发性 DCM，也可导致肥厚型心肌 

病．故临床上 NVM易与此 2种疾病同时合并。但 

NVM与其他原发性心肌病是否具有遗传学上的联 

系、二者之间是否有共同的致病基因及突变类型等 

问题尚需进一步研究。 

NVM临床表现具有异质性。可表现为无任何症 

状至进行性加重的心力衰竭，但主要表现为心功能 

不全、心律失常及血栓形成，与其他心肌病尤其是 

扩张型心肌病相比无特异性。有文献报道 NVM患 

者中有 17％～40％患者心功能在正常范围内嘲，但多 

见于成人，儿童一旦发病多表现为不同程度心功能 

不全。本组病例以心功能不全为主要表现者 16例． 

发生率 80％，比文献报道稍高 。NVM可发生不 

同类型的心律失常．最常见为快速心律失常，尤以 
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室性心律失常最具有特征性 8I101。本组患儿 50％,G电 

图异常，窦性心动过速占多数，动态心电图室性早 

搏为主，这与成人以室性心律失常为主一致。有报 

道称有大于 15％的d,JL NVM患者伴有 WPW．而成 

人罕见，本组20例病例发现1例，但NVM伴有wPw 

的具体原因并不清楚M。本组病例动态心电图检查 

异常者 86％，高于普通心电图。提示应常规十二导 

联心电图检查，如有条件应尽量做动态心电图以便 

及时发现心律失常。本组患儿NVM无 1例血栓形 

成，与成人NVM血栓发生率高不同。可能与d,JL病 

程短、发生血栓的危险因素如房颤在d,JL罕见有关。 

NVM解剖形态上畸形具有特异性，临床表现与 

病变累及的部位、范围有关，超声心动图是诊断 

NVM最有效、直接的方法。但由于NVM的临床表现 

主要为心功能不全。在d,JL易误诊为DCM和EFE。 

故需加深对NVM的认识，及时行心脏彩超检查。鉴 

别这 3种疾病。DCM超声主要表现为心室普遍扩 

大，以左右心室为甚，室壁多均匀变薄，心内膜光 

滑。EFE超声主要表现为左心室扩大，心内膜增厚， 

回声增强。二者均无深陷隐窝，而NVM具有同一室 

壁部位 N／C>I．4特征性表现，故可鉴别。但需注意 

NVM同时合并 EFE或DCM时诊断需谨慎。在某些 

心肌病变较轻、超声检查不能明确诊断的情况下， 

心脏MRI作为一种快速、无创的检查，具有视野大 

及组织分辨率高等优点，且可通过 MR电影序列准 

确测量 N／C比值，更好地显示病变程度，提高病变 

检出率。本组病例2例患儿在心脏彩超诊断 NVM 

后进一步行心脏MRI加以辅诊，检查结果与超声心 

动图相符，诊断更明确。有报道因心力衰竭起病的 

NVM患者经超声检查未能明确 。做延迟增强扫描 

CMR后得以确诊[111。但目前尚无CMR诊断NVM的 

统一诊断标准。 

NVM 目前尚缺乏有效的治疗方法，主要是针对 

心功能不全、心律失常、血栓栓塞等并发症的对症 

治疗．合并有先天J陛心脏病时可行介入或手术治疗， 

终末期可采用心脏移植。本组病例中有9例合并有 

先天性心脏病，但因年龄小、心功能差、家属拒绝等 

因素均未行手术治疗。蔡华波等㈣对3例NVM同时 

合并EFE及先心病者行手术治疗，术后效果可，好转 

出院。目前当NVM合并复杂先天性心脏病时，手术 

适应证及禁忌证的判定尚无较为统一的标准。术后 

的恢复及远期效果也有待进一步研究。 

此病预后差别较大，可长期无症状存活．也可 

因进行性心力衰竭而死亡。本组病例随访 1～15月， 

平均7．86月，13例中有 5人死亡，死亡率38．5％，提 

示d,JL本病预后较差。本组病例中5例死亡患儿除 

1例为学龄期儿童外，其余 4例均为3月以下的小 

婴儿，平均年龄 36 d，且心肌非致密化程度重，平均 

N／C比值为2．36，其中3例合并多种先天性心脏病。 

提示 NVM患者发病越早、心肌致密化不全范围越 

大，有心血管系统疾病的合并症时患者临床症状越 

重、预后越差。本例随访8例患者，临床症状及心脏 

收缩功能有所改善，结构方面的改变如心脏大小、 

非致密化程度改善并不明显。提示心脏功能比心脏 

扩大易于恢复。另外，此8例病人中有3例合并有 

DCM。有研究证明[13 *IDCM患者的心功能比NVM患 

者的心功能差，因为NVM是局部受累节段的非致 

密化心肌慢性缺血、纤维化导致心肌功能丧失，而 

DCM是由于弥漫I生心肌细胞变性、间质纤维化造成 

整个室壁心肌功能丧失，范围广泛。因此NVM同时 

合并DCM时心功能下降更明显，预后差。有研究【·5-161 

提示血流动力学不稳定、心室功能差和左心室明显 

扩张、合并心脏及神经肌肉系统疾病都是预后不良 

的高危因素。本组病例样本量小，随访时间较短，还 

有待长期大样本量的随访，建议多中心研究。 
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【摘 要】目的：探讨婴幼儿注射疫苗后死亡原因及与疫苗的关系，为减少偶合症及安全的预防接种提供参考。方法：对注射疫 

苗后8 d内死亡的31例婴幼儿尸体解剖资料进行回顾性分析。结果：男女比例为2．9：1，年龄最大2岁，最小为胎JL(32孕周)； 

31例死亡病例均属于偶合症；其中21例系感染后无典型症状的情况下注射疫苗，加重潜在疾病引起死亡；l0例偶合疾病与预 

防接种无任何关联。结论：加强注射疫苗前的问诊及体检是预防偶合症发生的重要方法之一，通过尸体解剖明确死因是解决此 

类纠纷的关键。 
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【Abstract]Objectlve：To explore the relationship between d~ath cause and vaccine injection and to provide references for coincidental 

event prevention and vaccination safety．Methods：Data of 3 1 infants died within 8 d after vaccination were analyzed retrospectively． 

Results：Male：female ratio was 2．9：1．Minimum age was 32 gestational weeks and maximum age was 2 years．All 31 cases were coinci— 

dental event；21 infants died due to vaccination exacerbating the potential infectious diseases without typical symptom and 10 cases 

had rio relationship with vaccination．Conclusion：Intensifying physical examination and inquiry before vaccination is an important 

method for decreasing coincidental event．It is the key measure to deal with the disputes by autopsy． 
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