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【摘要】肥厚型心肌病是儿童第二常见的心肌病，具有高度异质性，病因机制和临床表现各异，易发展为心源性猝死。目前临床

诊断主要依赖超声心动图和磁共振成像，结合临床表现、胸片、心电图及其他特殊检查综合诊断，部分病因诊断可依赖于基因检测。

同时，研究人员一直致力于早期评估心源性猝死风险并利用相关指标建立预测模型。现结合相关文献及最新的研究进展对以上方

面展开论述。

【关键词】儿童；肥厚型心肌病；辅助检查；猝死；风险评估

【ＤＯＩ】１０１６８０６／ｊ．ｃｎｋｉ．ｉｓｓｎ．１００４３９３４２０２３０８００３

ＤｉａｇｎｏｓｔｉｃＭｅｔｈｏｄｓｏｆＨｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃＣａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙｉｎＣｈｉｌｄｒｅｎａｎｄＩｔｓＶａｌｕｅ
ｉｎＲｉｓｋＡｓｓｅｓｓｍｅｎｔｏｆＳｕｄｄｅｎＤｅａｔｈ

ＷＡＮＧＲｕｉ１，ＺＨＡＯＰｅｎｇｊｕｎ２

（１．ＳｈａｎｇｈａｉＪｉａｏｔｏｎｇＵｎｉｖｅｒｓｉｔｙＳｃｈｏｏｌｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ，Ｓｈａｎｇｈａｉ２０００２５，Ｃｈｉｎａ；２．ＰｅｄｉａｔｒｉｃＨｅａｒｔＣｅｎｔｅｒ，Ｘｉｎｈｕａ
ＨｏｓｐｉｔａｌＡｆｆｉｌｉａｔｅｄｔｏＭｅｄｉｃａｌＣｏｌｌｅｇｅｏｆＳｈａｎｇｈａｉＪｉａｏｔｏｎｇＵｎｉｖｅｒｓｉｔｙ，Ｓｈａｎｇｈａｉ２０００９２，Ｃｈｉｎａ）

【Ａｂｓｔｒａｃｔ】Ｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙｉｓｔｈｅｓｅｃｏｎｄｃｏｍｍｏｎｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙｉｎｃｈｉｌｄｒｅｎ．Ｉｔｉｓｈｉｇｈｌｙｈｅｔｅｒｏｇｅｎｅｏｕｓ，ｗｉｔｈｄｉｆｆｅｒｅｎｔ
ｅｔｉｏｌｏｇｉｃａｌｍｅｃｈａｎｉｓｍｓａｎｄｃｌｉｎｉｃａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ，ａｎｄｉｓｐｒｏｎｅｔｏｄｅｖｅｌｏｐｉｎｔｏｓｕｄｄｅｎｃａｒｄｉａｃｄｅａｔｈ．Ａｔｐｒｅｓｅｎｔ，ｃｌｉｎｉｃａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｍｅｔｈｏｄｓ
ｍａｉｎｌｙｒｅｌｙｏｎｕｌｔｒａｓｏｎｏｃａｒｄｉｏｇｒａｐｈｙａｎｄｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅｉｍａｇｉｎｇ，ｃｏｍｂｉｎｅｄｗｉｔｈｃｌｉｎｉｃａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ，ｃｈｅｓｔｒａｄｉｏｇｒａｐｈｓ，
ｅｌｅｃｔｒｏｃａｒｄｉｏｇｒａｍａｎｄｏｔｈｅｒｓｐｅｃｉａｌｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｓｆｏｒｃｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅｄｉａｇｎｏｓｉｓ，ａｎｄｓｏｍｅｅｔｉｏｌｏｇｉｃａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｃａｎｒｅｌｙｏｎｇｅｎｅｄｅｔｅｃｔｉｏｎ．Ａｔｔｈｅ
ｓａｍｅｔｉｍｅ，ｒｅｓｅａｒｃｈｅｒｓｈａｖｅｂｅｅｎｃｏｍｍｉｔｔｅｄｔｏｅａｒｌｙａｓｓｅｓｓｔｈｅｒｉｓｋｏｆｓｕｄｄｅｎｃａｒｄｉａｃｄｅａｔｈａｎｄｕｓｅｒｉｓｋｒｅｌａｔｅｄｉｎｄｉｃａｔｏｒｓｔｏｂｕｉｌｄａ
ｐｒｅｄｉｃｔｉｏｎｍｏｄｅｌ．Ｔｈｉｓｐａｐｅｒｄｉｓｃｕｓｓｅｓｔｈｅａｂｏｖｅａｓｐｅｃｔｓｉｎｃｏｍｂｉｎａｔｉｏｎｗｉｔｈｒｅｌｅｖａｎｔｌｉｔｅｒａｔｕｒｅａｎｄｔｈｅｌａｔｅｓｔｒｅｓｅａｒｃｈｐｒｏｇｒｅｓｓ．

【Ｋｅｙｗｏｒｄｓ】Ｃｈｉｌｄｒｅｎ；Ｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ；Ａｕｘｉｌｉａｒｙｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ；Ｓｕｄｄｅｎｄｅａｔｈ；Ｒｉｓｋａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ

　　 肥厚型心肌病 （ｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙ，
ＨＣＭ）是一种常染色体显性遗传性心肌病，主要表现
为左心室或双心室肥大。自１９５８年首次描述以来［１］，

引发诸多讨论。研究［２］表明，ＨＣＭ是儿童及青壮
年，尤其是运动员心源性猝死（ｓｕｄｄｅｎｃａｒｄｉａｃｄｅａｔｈ，
ＳＣＤ）的最重要原因之一。一项最近的研究［３］表明，

儿童 ＨＣＭ总体年发病率为（０．２４～０．４７）／１０００００。
相较于成人，儿童 ＨＣＭ异质性更高，其病因机制和
临床表现各异，发生心律失常、心力衰竭、ＳＣＤ的概
率很高。早期 ＨＣＭ患儿的队列研究［４］显示年猝死

率为３％ ～８％。因此，除了基本的心脏形态学诊断
和病因诊断，进行猝死风险评估并早期干预对临床

诊治也十分重要。现综合国内外针对儿童 ＨＣＭ的
相关研究，从临床诊断方法及其对猝死风险评估的

研究进展进行论述。

１　临床表现
儿童ＨＣＭ根据是否由肌小节蛋白基因突变所致

分为原发性和继发性，患儿的发病年龄和临床表现也

根据病因的不同而表现出明显差异。研究［５６］表明，

继发性 ＨＣＭ患儿年龄通常较小，以充血性心力衰竭
表现为主，比如呼吸困难、喂养困难、多汗、面色苍白、

口周发绀等，胸片可见到肺淤血甚至是肺水肿；而原

发性 ＨＣＭ患儿除有上述心力衰竭表现外，容易出现
心悸、晕厥表现；婴幼儿 ＨＣＭ如为某些综合征（糖原
贮积症Ⅱ型、Ｄａｎｏｎ病、畸形综合征）的部分表现时，常
合并其他临床症状或体征，如面容畸形、四肢肌力下

降、肝大等。首诊即出现心力衰竭和多器官受累的儿

童预后往往极差，患有先天性代谢异常和畸形综合征

的儿童通常较早出现上述表现，临床诊断中需要重点

关注［７］。ＳＣＤ或院外心脏停搏是儿童 ＨＣＭ中不常见
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的初始表现［８］，一旦出现通常情况危急，更需尽早评

估。儿童ＨＣＭ的临床症状及严重程度还与是否存在
流出道梗阻密切相关。小于１岁的婴儿合并左心室流
出道梗阻者常发生心力衰竭，较大年龄儿童发生左心

室流出道梗阻也会导致猝死［９］，早期监测有无流出道

梗阻对指导治疗非常重要。通常，儿童就诊的首要原

因是出现相应的临床症状，结合存在的阳性体征可以

初步诊断，但阴性症状与体征并不是儿童 ＨＣＭ的排
除指标，仍需进一步检查和诊断。

２　儿童 ＨＣＭ辅助检查方法及其对猝死风险的评估
价值

　　目前儿童ＨＣＭ主要借助超声心动图和心脏磁共
振（ｃａｒｄｉａｃｍａｇｎｅｔｉｃｒｅｓｏｎａｎｃｅ，ＣＭＲ）检查，并结合临
床表现、胸片、心电图诊断，必要时借助心导管和造影

鉴别诊断。前文已经论述，儿童 ＨＣＭ易发生 ＳＣＤ，利
用辅助诊断方法早期监测风险指标一直是研究者努

力的方向。

２１　超声心动图
超声心动图是临床诊断儿童 ＨＣＭ的首选方法。

ＡＣＣＦ／ＡＨＡ和ＥＳＣ指南［１０１１］中儿童ＨＣＭ的诊断标准
是左心室壁厚度超过同年龄、同性别和同体表面积儿

童左心室壁厚度平均值加２个标准差（或Ｚ分数＞２），
并除外后负荷增加的疾病，如先天性心脏病、高血压、

主动脉瓣狭窄和先天性主动脉瓣下隔膜等引起的左

心室壁肥厚或全身性疾病。具体的诊断依据包括心

室壁厚度测量及心肌回声描述，流出道梗阻及心室收

缩、舒张功能的评估。不同类型的心脏超声各有优

势，对于诊断ＨＣＭ发挥重要作用。其中，二维超声可
以反映室间隔与左心室后壁非对称性肥厚；Ｍ型超声
可以更精准地测量心肌，观察室间隔运动的幅度，对

于诊断二尖瓣是否存在收缩期前向活动（ｓｙｓｔｏｌｉｃ
ａｎｔｅｒｉｏｒｍｏｔｉｏｎ，ＳＡＭ）现象，即收缩期二尖瓣前叶向室
间隔方向运动，引起或加重左心室流出道梗阻的现象

比较敏感［１２］。临床中，超声还可以辅助鉴别特殊类型

的继发性心肌病。比如努南综合征呈现双心室肥厚

及双流出道梗阻；左心室各节段运动幅度减小则多见

于线粒体疾病、ＰＲＫＡＧ２突变、Ｄａｎｏｎ病以及 Ｆａｂｒｙ病
等；糖原贮积症Ⅱ型和浸润性疾病可见到特征性泡沫
样心肌或颗粒样心肌。

同时，不断有研究表明，超声指标可以早期提示

猝死的发生率。前文已经论述过，左心室流出道梗阻

患儿发生ＳＣＤ的风险非常高，梗阻相关指标是临床重
要的监测指标。存在梗阻的 ＨＣＭ患儿的彩色血流显
像在梗阻部位出现收缩期五彩镶嵌的射流束；左心室

流出道血流速度明显增快、压差增大也是提示梗阻的

高危指标，成人流出道压差≥５０ｍｍＨｇ（１ｍｍＨｇ＝
０１３３３ｋＰａ）为ＳＣＤ的独立危险因素［１３］，但儿童尚缺

乏准确的风险阈值。研究［１４］表明，左心室壁厚度与

ＨＣＭ患儿ＳＣＤ风险相关。成人ＳＣＤ的风险指标为心
肌任何节段厚度≥３０ｍｍ，但儿童由于其体表面积的
不同很难定量指标绝对值，因此有研究［１５］提出将基于

体表面积的左心室壁厚度（定义为 Ｚ分数≥６）作为
ＳＣＤ的高危因素进行评估。通常，ＨＣＭ患儿还会伴有
左心房的增大，最常见的原因是ＳＡＭ征导致收缩期二
尖瓣反流和左心室充盈压升高，进而导致左心房扩

大，左心房内径增大会增加 ＳＣＤ、心房颤动、栓塞的风
险［１６］。有学者用左心房容积指数≥４０ｍＬ／ｍ２作为预
测成人不良心血管事件的指标，也可以为儿童提供参

考。但目前应用超声对儿童猝死的评估还存在一定

的局限性。儿童心肌正常值的基线参考数据缺乏，大

部分来自国外数据；同时，由于对儿童在无镇静下进

行超声检查存在困难，检查结果的准确性有待商榷；

基于肌小节蛋白基因突变所致 ＨＣＭ患儿影像特点的
复杂性，单独应用超声进行鉴别诊断仍存在局限性；

专门适用于儿童的猝死风险指标有待进一步补充［１７］。

因此，儿童 ＨＣＭ的心脏超声检查仍需临床更多的病
例支持及经验积累，但作为初筛检查，在临床应用中

仍极具价值。

２２　ＣＭＲ检查
ＣＭＲ可以作出心脏不同切面的体层图像，对于

ＨＣＭ的早期形态学诊断极为灵敏，同时可以评估心肌
血流灌注及心肌活性，对于ＳＣＤ早期风险评估具有重
要的意义［９］。ＨＣＭ患儿的特征性改变是心肌异常肥
厚，可呈节段性或弥漫性增厚，肥厚心室壁与正常心

室壁厚度比值≥１．５。有研究［１８］表明，相较于超声，

ＣＭＲ能更好地测量心尖部的心肌厚度，观察心尖血流
状态及结构细节，不易出现对心尖部肥厚的漏诊。同

时，ＣＭＲ对于一些特殊类型的儿童 ＨＣＭ的鉴别也具
有重要价值。研究［１９］表明，钆对比剂延迟强化会显示

心内膜下或心肌的弥漫性延迟强化，Ｔ１ｍａｐｐｉｎｇ值于
心肌淀粉样变区域明显增高，而 ＡｎｄｅｒｓｏｎＦａｂｒｙ综合
征Ｔ１ｍａｐｐｉｎｇ值明显较原发性 ＨＣＭ低，可以用于鉴
别。但单独应用ＣＭＲ进行鉴别诊断仍然是不充分的，
还需要综合参考病史、临床表现、基因检测等多项

指标。

心肌纤维化是心肌重构的有力证据，发生心肌纤

维化的患者易发生 ＳＣＤ，钆对比剂延迟强化是识别心
肌纤维化最有效的方法。研究［２０］表明，ＨＣＭ患儿中，
其心肌延迟强化发生率与成人患者接近，与预后明显

相关。心肌延迟强化信号可能是患儿 ＳＣＤ的独立危
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险因素［２１］。总的来说，ＣＭＲ对于儿童 ＨＣＭ的诊断价
值是巨大的，但在实际应用中，也存在患儿不配合检

查、获得图像的质量不高、基线参考数据缺失以及研

究支撑不足等问题，仍有待不断完善。

２３　心电图
由于患儿心肌出现不同程度的肥大，心脏电活动

明显异常，心电图异常甚至早于症状出现，对疑似患

儿进行１２导联和动态心电图监测可以早期辅助识别
ＨＣＭ。患儿的心电图常表现为以下特征［５，２２］：（１）最
常见的异常为ＳＴＴ水平明显压低，对应导联Ｔ波可直
立、倒置或者双相改变，也可表现为 ＳＴ段抬高，但往
往振幅稳定，与心肌梗死的动态变化不同；（２）部分出
现病理性Ｑ波，通常见于下壁导联（Ⅱ、Ⅲ、ａＶＦ）和侧
壁导联（Ⅰ、ａＶＬ或Ｖ４～Ｖ６）；（３）可出现异常 Ｐ波，且
电轴左偏；（４）部分特征性改变可以辅助病因学诊断，
如短ＰＲ间期、高大ＱＲＳ波群和广泛 Ｔ波倒置提示为
糖原贮积症Ⅱ型，短 ＰＲ间期伴房室传导阻滞提示为
线粒体心肌病或ＰＲＫＡＧ２心脏综合征等。同时，ＨＣＭ
患儿发生猝死多与恶性心律失常有关，科学家们一直

致力于寻找心电图敏感指标。有学者［２３］提出，儿童

６个肢体导联ＱＲＳ波群的Ｒ波和Ｓ波的总和＞１０ｍＶ，
是ＨＣＭ患儿猝死风险的预测指标，且与超声的风险
指标互相独立，与心肌肥厚程度无明显相关。最近的

研究［２４］表明，ＨＣＭ患儿存在明显心室电活动的延长
及不同部位心室电活动的不同步性，并提出新的敏感

指标ＴｐＴｅ（心电图中Ｔ波顶峰到Ｔ波结束的时间）也
许能较好预测ＨＣＭ患儿合并室性心律失常。该指标
是反映跨室壁复极离散度的主要指标，即反映心内

膜、心室壁中层细胞和心外膜细胞复极过程中时间先

后和电位差，其与室性心律失常的发生密切相关［２５］。

但由于缺乏大数据的进一步验证，该指标的具体应用

还需要进一步探索。目前临床上对于恶性心律失常

建议植入心脏复律除颤器，但不得不考虑到儿童身体

的特殊性以及植入心脏复律除颤器的时机和并发

症［２６］，目前尚缺乏儿童心脏复律除颤器植入的循证医

学证据。

２４　其他辅助检查
临床诊断儿童 ＨＣＭ主要依赖于上述方法，但一

些特殊情况需要采取心脏 ＣＴ、心导管、心肌活检等方
法辅助诊断。通常 ＣＴ检查由于其扫描时间间隔长、
图像结果模糊等，不作为心肌病的首选诊断方法，常

用于存在ＣＭＲ禁忌，比如体内安置心脏起搏器的患儿
的替代检查［２７］。然而有研究［２８２９］表明，延迟增强 ＣＴ
可以很好地评估心肌纤维化程度，准确率达到了

９３８５％，且其对纤维化评估结果与 ＣＭＲ结果具有一

致性，但在儿童群体中的应用仍有待验证。心导管检

查作为一项有创操作，在儿童 ＨＣＭ中的使用需要谨
慎，主要用于与限制型心肌病或缩窄性心包炎鉴别、

怀疑左心室流出道梗阻但临床表现和影像学检查之

间存在差异以及拟行心脏移植患儿的术前评估［３０］；且

研究［３１］表明其诊断儿童限制型心肌病和缩窄性心包

炎的灵敏性和特异性可以达到１００％，对患儿鉴别具
有重要意义。临床上，心肌活检并不是常规的检查方

法，常在心导管检查时进行，由于其可能引起出血、感

染甚至可能诱发心律失常，使用并不广泛，通常仅用

于拟行心脏移植的ＨＣＭ患者。
３　基因诊断及其对猝死风险的评估价值

基因检测对于精准诊断儿童 ＨＣＭ具有重要意
义，总阳性率可达８０％［３２］。自１９９０年首次发现编码
肌小节 β肌球蛋白重链基因 ＭＹＨ７突变会导致家族
性 ＨＣＭ以来［３３］，目前已发现 ４０余种基因与儿童
ＨＣＭ相关。多数儿童期明显特发性ＨＣＭ病例是由心
脏肌小节蛋白基因突变引起的，代谢性或综合征性

ＨＣＭ患者通常出现在婴儿期或儿童早期，其预后往往
较差［３４］。研究［３５］表明，中国ＨＣＭ患儿病因分布与西
方国家显著不同，中国的遗传代谢性疾病比例较高，

且最常见的肌小节突变基因是 ＭＹＨ７和 ＭＹＢＰＣ３。
２０１４年 ＥＳＣ的新版 ＨＣＭ诊治指南［１１］强调遗传检测

的必要性，对于确诊患者强烈建议遗传咨询和遗传检

测（Ⅰ类推荐），对成年亲属和儿童建议遗传检测和临
床检测（Ⅰ类和Ⅱａ类推荐）。

科学家们一直致力于研究基因突变与患儿预后

不良事件的关联。ＡＮＫ２突变与心肌过度肥厚相关；
ＳＣＮ５Ａ突变与流出道梗阻和左心房扩大程度呈正相
关；携带ＰＬＮ突变则存在室性心律失常的高风险［３６］。

携带ＭＹＢＰＣ３突变基因的患者心脏移植和恶性心律
失常概率更高［３７］，最近的研究［３８］进一步表明变异

ＭＹＢＰＣ３基因 ｐＶａｌ１５８Ｍｅｔ和 ＴＮＮＴ２ｐＬｙｓ２６３Ａｒｇ单
独或与 ＭＹＨ７ｐＶａｌ３２０Ｍｅｔ结合，与严重左心室厚度
和室间隔厚度增加的风险有关，进一步增加了猝死风

险。因此，借助基因检测早期明确致病基因对预防

ＳＣＤ具有重要临床意义。但目前儿童 ＨＣＭ的基因诊
断仍然面临很多的困难和挑战。首先该疾病本身基

因突变机制复杂，仍有大量突变基因与机制尚未明

确，且正常人自身存在基因突变，界定基因突变是良

性还是与 ＨＣＭ相关仍然有待进一步研究。同时，国
内基因检测受制于检测费用和主观因素等，检测的实

施面临困难，无法获取大规模的基线研究数据。因此

儿童 ＨＣＭ的基因诊断还需要更多的深入研究和
探索。
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４　儿童ＨＣＭ猝死风险模型评估及进展
上文已经论述常规诊断方法对于猝死风险评估

的一些研究进展，但由于儿童 ＨＣＭ疾病异质性高，仅
依赖某一项检测进行风险评估局限性较大，因此不断

有研究者尝试利用多项猝死危险因素指标进行综合

分析并建模。２０１４年欧洲的一支心血管研究团队［１３］

基于来自６个中心的３６７５例患者的队列，研发了一
种新的ＳＣＤ风险预测模型，这也是 ＨＣＭ研究中第一
个经过内部验证的模型。该模型首次综合使用多项

临床参数，纳入年龄、最大左心室壁厚度、左心房直

径、左心室流出道压力梯度、ＳＣＤ家族史、非持续性室
性心动过速、不明原因晕厥等几项指标以预估个体

５年内ＳＣＤ的发生率。该模型是对猝死风险预估的巨
大突破，但研究对象主要是成人患者。另有一项研

究［８］通过对１０２４例≤１６岁的 ＨＣＭ患者进行连续评
估，利用上述几项指标建模并进行内部验证，可提供

５年内患儿ＳＣＤ风险的个体化估计，弥补了儿童群体
的不足，但仍缺乏模型的外部验证。一项最近的研

究［３９］通过原因别风险模型来识别和量化与患儿 ＳＣＤ
相关的临床和遗传因素，通过多次交叉验证和参数调

试建立了ＰＲＩＭａＣＹ的独立验证模型。模型最终包括
年龄、室间隔厚度Ｚ分数（即经过校正的室间隔厚度，
下文Ｚ分数含义相同）、左心室后壁厚度 Ｚ分数、左心
房直径 Ｚ分数、非持续性左心室心动过速和晕厥，该
模型在儿科 ＨＣＭ中 ＳＣＤ风险预测的准确率 ＞７０％。
该模型还揭示了成人与儿童风险分层上存在明显差

异：尽管室间隔厚度与患儿ＳＣＤ风险之间存在线性关
系，但风险率并没有随着室间隔肥厚累及的心肌面积

的增大而增大，这与成人不同，表明儿童 ＨＣＭ尚无法
明确室间隔 Ｚ分数的风险阈值；此外，静息状态左心
室流出道压力峰值梯度被证明与儿童患者 ＳＣＤ之间
没有显著关联，且在非常高的梯度下与 ＳＣＤ呈负相
关，而在成人ＨＣＭ患者中，该指标是预测ＳＣＤ的危险
因素。上述差异的存在可能与儿童患者的异质性及

心脏尚处于动态发育状态相关，但具体机制还需要进

一步研究。稍不足的是，该模型的基因检测数据存在

缺失，因此遗传变异的相关危险因素并未出现在最终

模型中，且新的风险因素钆对比剂延迟强化也未列

入，这些部分仍有待进一步的研究。需要明确的是，

由于儿童心脏生长发育的特点，疾病表型也随之变

化，任何风险预测模型都是需要动态变化、更新迭代

的，因此还需要更多的探索。

５　结语
随着诊断方法的进步和分子生物学技术的发展，

儿童ＨＣＭ的临床形态学和病因学研究不断取得新的

飞跃。临床应用各项辅助诊断技术的同时，还需要综

合考虑其优势和不足，并结合患儿病情的具体情况，

选择最合适的诊治方案。同时，基因诊断给儿童 ＨＣＭ
的病因诊断带来了巨大价值，一些难以明确病因的

ＨＣＭ得益于基因技术可以尽早明确诊断。随着研究
深入，临床上更多敏感指标可以用于儿童 ＨＣＭ最严
重的并发症———ＳＣＤ的危险度预测评估，综合模型也
不断完善。当然，对于这个高异质性且死亡率较高的

临床疾病，仍然存在诸多研究空缺，在基因诊断和猝

死风险预测模型的准确性、可行性方面仍需深入研究。
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