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摘要

左心室肥厚是一类常见的心脏结构性改变，经影像学检查确诊。起病隐匿，早期症状不典型，易被忽视，延误诊治。

多种疾病和情形可致左心室肥厚，近年来针对部分特定病因的治疗显示可显著改善患者预后，故需重视对左心室肥

厚相关疾病的病因诊断。本专家共识由中国医师协会心血管内科医师分会心力衰竭学组和心衰中心心肌病专家委员

会组织编写，全面介绍了左心室肥厚的早期筛查线索、规范诊治及随访路径。旨在深化广大临床一线医务工作者（尤

其是基层医院 ）加强对左心室肥厚的认识，建立早期识别、早期转诊的意识，提高对常见及罕见左心室肥厚相关疾病

的诊治能力，减少漏诊和误诊。
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Abstract
Left ventricular hypertrophy (LVH) is a common form of cardiac structure change, which could be identified via cardiac 

imaging mordalities. The diagnosis and treatment of LVH is inclined to delay by insidious onset and atypical features in early 
phase. Many risk factors can lead to LVH. More recently, some etiologyspecific treatments show significant important in terms 
of therapy efficacy and significantly improve the prognosis in pateinst with LVH. Thus, it is of importance to pay attention to 
etiological diagnosis of LVH. Experts from the Heart Failure Core Group of the Cardiovascular Physicians Branch of the Chinese 
Medical Doctor Association and the Expert Committee of the Chinese Heart Failure Center on Cardiomyopathy jointly developed 
this consensus to summarize the early screening, diagnosis and treatment regimens, and follow-up pathway of LVH. This 
consensus is aimed to strengthen the understanding of LVH in frontline healthcare workers, especially the community physicians, 
to reduce the risk of misdiagnosis or missed diagnosis of LVH.
Key words: left ventricular hypertrophy; early screening; diagnosis pathway; treatment pathway; etiological diagnosis; 
hypertrophic cardiomyopathy; cardiac amyloidosis; Anderson-Fabry disease

 (Chinese Circulation Journal, 2024, 39: 17.)

左心室肥厚诊断和治疗临床路径中国专家共识 2023

中国医师协会心血管内科医师分会心力衰竭学组 心衰中心心肌病专家委员会

共识要点

 （1）为提升广大临床一线医务工作者对左心

室肥厚的认知及指导规范诊治，特制定本中国专

家共识。

 （2）左心室肥厚是一类经影像学检查确诊的

常见心脏结构性改变，起病隐匿，早期症状不典

型，易被忽视，延误诊疗，本共识强调了对左心

室肥厚的早期识别并制定诊断路径。

 （3）多种疾病和情形可导致左心室肥厚，本

共识强调左心室肥厚的病因诊断。临床需关注心

脏受累表现，还需关注心脏以外多系统（肾脏、

神经、肌肉、消化等）的异常表现和家系情况。

筛查流程由简入繁，在完善心电图、X 线胸片、

超声心动图、基础实验室检查的基础上，某些特
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定疾病精准病因诊断确立需结合包括负荷超声心

动图、整体纵向应变、心脏磁共振成像、放射性

核素显像在内的多模态影像技术，以及特殊的实

验室检查，部分患者尚需结合组织病理学检查、

基因检测等方法。

 （4）本共识强调左心室肥厚的个体化诊治。

既介绍了常见病因，如高血压、主动脉瓣狭窄等

的临床处置，还结合近年进展，重点对肥厚型心

肌病、心脏淀粉样变、法布雷病的诊断、可及性

病因治疗、合并症治疗进行概述，倡导尽早施治

以改善患者预后。本共识同时指出，需重视左心

室肥厚患者院内外连续性管理和多学科管理。

 （5）本共识强调需建立左心室肥厚分级诊疗

体系。基层医院接诊左心室肥厚者并开展初步筛

查后，对诊断困难、存疑或怀疑罕见病者应及时

转诊至具备心力衰竭 / 心肌病中心的上级医院，

有利于更精准分级诊疗策略的实施。

心肌肥厚是一类常见的影像学表现，在普通人

群中约 0.2% 可表现为不同部位 [1]、不同程度的心肌

肥厚，其中最常见的是左心室心肌肥厚（简称左心

室肥厚 ），心电图多可表现为左心室面电压升高，

经超声心动图检查可基本确认。

左心室肥厚成因复杂，既可见于一些常见疾病

或情形，如高血压、主动脉瓣狭窄、药物使用、强

化运动等，还可见于某些遗传相关心肌病 / 罕见病等，

如肥厚型心肌病、心脏淀粉样变、法布雷病等。统

计显示，高血压人群中伴左心室肥厚者超过 40%[2-3]， 

主动脉瓣狭窄患者中约 57% 出现左心室肥厚 [4]。

罕见病在普通人群中的患病率极低，法布雷病约

1/100 000[5]， 糖 原 贮 积 症 约 1/43 000~1/20 000[6]， 

Danon 病尚不明确，一旦发现左心室肥厚往往成

为确立最终病因诊断的宝贵线索，例如：文献报

道在肥厚型梗阻性心肌病患者中，携带致病性溶

酶体相关膜蛋白 2（LAMP2）变异者约 1%~4%[7-8]，

应确诊为 Danon 病。美国流行病学数据显示，免

疫球蛋白轻链型心脏淀粉样变（AL-CA）发病率约

10~12/（百万人·年 ）[9]，转甲状腺素蛋白心脏淀

粉样变（ATTR-CA）的研究提示，13% 伴有左心室

肥厚的射血分数保留的心力衰竭（HFpEF）患者存

在 野 生 型 ATTR-CA[10]， 我 国 遗 传 型 ATTR-CA 患

病率介于 18.9/100 000~74.9/100 000 之间 [11]，全球

数据尚不清楚。多数左心室肥厚者的心电图呈左心

室高电压，但心脏淀粉样变患者的心电图可表现

为与左心室肥厚不相匹配的低电压（50%）或非高电 

压 [12]，需特别注意。某些特殊病因所致左心室肥厚

者，常伴心脏以外，如肾脏、神经、肌肉、消化等

多系统异常表现，应加以识别；此类患者的病因确

诊需经一些特殊检查，包括心脏磁共振成像（CMR）、
99Tcm- 焦磷酸盐（99Tcm-PYP）心肌核素显像、蛋白电

泳、酶活性检测、组织病理学检查、基因检测等。

近年来，肥厚型心肌病、AL-CA、ATTR-CA、法布

雷病等均在针对性治疗措施上有较大突破，及时施

治改善预后的前提有赖于早期精准的病因诊断；而

部分特殊病因所致左心室肥厚者，如线粒体疾病、

神经肌肉疾病、PRKAG2 心脏综合征、血色病和畸

形综合征等，因缺乏有效治疗手段，并已在相关指

南中详细描述，故本共识不予赘述。      

风湿性心脏炎和暴发性心肌炎患者可因炎症导

致心肌水肿，应激性心肌病患者伴有心脏基底段收

缩增强，均可表现为“一过性 ”左心室肥厚，随疾病

好转，左心室肥厚可缓解，故本共识不予赘述 [13-14]。

为使广大临床医务工作者及早发现并在面对左

心室肥厚者时，规范诊治，降低左心室肥厚相关疾

病的漏诊和误诊；为便于基层医院在接诊左心室肥

厚并开展初步筛查后，对存在诊断困难者及时转诊

至具备心力衰竭 / 心肌病中心的上级医院救治；为

给左心室肥厚患者院内外连续性管理和多学科管理

提供理论依据，中国医师协会心血管内科医师分会

心力衰竭学组和心衰中心心肌病专家委员会特制定

本中国专家共识。

1  左心室肥厚的诊断路径

1.1  左心室肥厚的诊断标准

超声心动图是临床上用于测量心肌厚度的最常

用方法，少数患者若存在超声心动图检测困难或结

果模棱两可时，建议行 CMR 检查以评估心肌厚度。

左心室肥厚的诊断标准为：左心室任何部位舒张

末期心肌厚度增加，男性＞ 12 mm，女性＞ 11 mm[15]。

1.2  左心室肥厚筛查人群

如何在临床上早期发现至关重要，尤其是在临

床症状出现之前。存在以下情况者，建议行超声心

动图检查筛查左心室肥厚 [16-20]。

 （1）存在任何与心脏结构或功能异常相关的可

疑症状或体征者。左心室肥厚者在临床上常伴随心

力衰竭、心律失常相关临床症状，因此对于出现胸

闷、胸痛、呼吸困难、黑矇、晕厥、心悸、浮肿等

症状者建议尽快完善超声心动图检查。对于存在其
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他可疑症状，包括头晕、疲劳、血压心率波动过大

等，体检发现颈静脉怒张、心界异常、心律不规则、

心脏杂音、异常心音、下肢浮肿、肝脾肿大、浆膜

腔积液、周围血管征阳性等体征者，均建议完善超

声心动图检查。

 （2）心电图显示异常、X 线胸片提示心影异常、

心脏损伤标志物检测异常者。

 （3）存在导致左心室肥厚相关临床情况者，包

括高血压、心脏瓣膜病、运动员、羟氯喹或类固醇

激素等药物使用史。

 （4）家系筛查存在肥厚型心肌病、其他遗传相

关疾病导致心肌肥厚者的一级亲属，均建议行超声

心动图检查，并每 3~5 年复查一次。

1.3  左心室肥厚的诊断路径

临床发现左心室肥厚者，建议完善以下基础临

床资料收集。

1.3.1  全面病史采集与系统体格检查

首先，需寻找高血压、瓣膜性心脏病以及药物

毒物接触史等可能导致左心室肥厚的常见原因。

排除常见疾病后，需考虑系统性、遗传性疾病

的可能。此时，强调患者的个人史、家族史的采集，

包括发病年龄、病史回顾、家族史（心脏性猝死、

心力衰竭、心脏移植、起搏器 / 除颤器植入、早发

脑卒中和骨骼肌疾病 ）及家族史中性别分布特征，

有助于寻找疾病的遗传特性。

以下症状体征常具有重要诊断价值：特殊面容，

智力发育异常，身材发育异常，听力、视力异常，

肌力、肌张力、步态异常，神经感觉异常，无汗症，

腕管综合征，椎管狭窄，皮肤异常。

1.3.2  完善基础实验室筛查

实验室检查有助于发现心脏以外的系统受累，

排查某些综合征和代谢性疾病所致的左心室肥厚。发

现左心室肥厚者建议完善以下基础实验室筛查，包括

血常规、肌酸激酶、肝功能、肾功能、尿常规、肌钙

蛋白、N 末端 B 型利钠肽原（NT-proBNP）或 B 型利钠

肽（BNP）[21-23]。肌酸激酶及转氨酶升高常提示神经肌

肉疾病、线粒体疾病、糖原贮积症可能。合并肾功能

不全、蛋白尿者需警惕心脏淀粉样变和法布雷病。

1.3.3  寻找心电图的特征性改变

心电图检查对左心室肥厚的诊断具有重要意

义。多数情况下，心电图改变出现在心脏形态明显

改变前。心电图改变包括 P 波、PR 间期、QRS 波

形态（含电压 ）、ST-T 异常和节律变化等。心电图

改变对左心室肥厚的病因鉴别、预后判断及临床决

策也有重要价值 [21-23]。

1.3.4  完善 X 线胸片检查

对可疑存在左心室肥厚的患者应常规行 X 线胸

片检查，尤其在超声心动图不可及的基层医院，以

识别 / 排除肺部疾病或其他引起呼吸困难的疾病，

并提供肺淤血 / 水肿和心脏增大等信息，但 X 线胸

片正常并不能除外左心室肥厚，仍需进一步评估超

声心动图。

1.3.5  强调超声心动图的规范评估 

超声心动图能提供心脏结构、功能、血液动力

学等多项参数。对于左心室肥厚者，需从心肌肥厚

的程度、范围、合并其他结构异常以及收缩 / 舒张

功能进行综合评估，以协助临床的病因鉴别和预后

判断。

左心室肥厚根据肥厚范围可分为对称性和非对

称性，压力负荷导致的左心室肥厚多为对称性，浸

润性、贮积性疾病同样可表现为对称性，且常累及

右心室。肥厚型心肌病主要表现为以室间隔增厚为

主的非对称性左心室肥厚，少数患者以累及心尖部

为主，基本不累及右心室。浸润性、贮积性疾病所

导致的左心室肥厚常伴以下特征，具有重要鉴别诊

断价值，包括合并房间隔、右心室、瓣膜的增厚，

乳头肌肥大，显著向心性肥厚（＞ 30 mm），舒张功

能异常呈限制性改变，心房明显增大，弥漫性收缩

功能减退，少到中量的心包积液 [24-26]。

1.3.6  基层医院初筛若提示有罕见病 / 疑难病相关线

索，应及时转诊至具备心力衰竭 / 心肌病中心的上

级医院

基层医院接诊左心室肥厚者并开展初步筛查

后，对诊断困难、存疑或怀疑罕见病者应及时转诊

至具备心力衰竭 / 心肌病中心的上级医院完善特殊

检查，包括超声心动图再次评估有无乳头肌肥大，

右心室、房间隔、瓣膜增厚，测量左心室整体纵向

应变、右心室纵向应变，必要时行负荷超声心动评

估瓣膜狭窄程度以及运动相关舒张功能异常。对于

病因不明的左心室肥厚建议行 CMR，具有更精准的

结构评估和组织分辨力，这在左心室肥厚者中鉴别

心脏淀粉样变、法布雷病、结节病和血色病方面尤

为重要。CMR 检查应包括电影成像序列、T2 加权

序列、T1 mapping 系列、钆延迟增强（LGE）。怀疑

法布雷病者需行血 α- 半乳糖苷酶 A（α-Gal A）活

性水平和基因检测等，怀疑心脏淀粉样变者需行血

尿免疫固定电泳、血清游离轻链、99Tcm-PYP 心肌

核素显像检查，怀疑线粒体疾病者需完善血乳酸、
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图 1  左心室肥厚诊断路径

图 2  左心室肥厚初步鉴别诊断流程

注：NT-proBNP：N末端B型利钠肽原；BNP：B型利钠肽；UCG：超声心动图；CMR：心脏磁共振成像；α-Gal A：α-半乳糖甘酶A；
99Tcm-PYP：99Tcm- 焦磷酸盐；ATTR-CA：转甲状腺素蛋白心脏淀粉样变。

尿肌红蛋白检测。部分疑难心肌病建议进行基因检

测、组织病理学检查（图 1）。

基于上述信息即可进行左心室肥厚的初步病因

鉴别诊断（图 2）。

左心室肥厚

第一步

基层医院完善

（所有患者推荐）

详细病史和体检

·个人史和 3 代以内家族

史

·病史回顾：面容、发育、

智力、听力、视力、步态、

肌力、肌张力、神经功

能、皮疹、腕管综合征、

椎管狭窄、肾功能不全、

蛋白尿

基本实验室检查

·血常规

·肌酸激酶

·肝功能

·肾功能

·蛋白尿

·肌钙蛋白

·NT-proBNP或 BNP

寻找心电图特征

·QRS 波电压

·病理性Q 波

·PR 间期

·T波倒置

·心律失常

X 线胸片

·肺部病变

·肺淤血 / 水肿

·胸腔积液

·心影大小 / 外形

规范评估UCG

·左心室肥厚部位

·心肌肥厚程度

·乳头肌肥大，右

心室、房间隔、

瓣膜肥厚

·心包积液

·舒张功能

·收缩功能

存在可疑诊断

第二步

上级医院完善

（按需推荐）

实验室检查

·心脏淀粉样变：血

尿免疫固定电泳

+ 血清游离轻链

· 法 布 雷 病：血

α-Gal A 及其底

物

·线粒体疾病：血乳

酸、尿肌红蛋白

再次评估UCG

·乳头肌肥大，

右心室、房间

隔、瓣膜肥厚

·左心室整体纵

向应变、右心

室纵向应变

·负荷UCG

·超声造影

CMR

·所有病因诊断

不明者

99Tcm-PYP

心肌核素

显像

·心脏淀粉

样变

基因检测

·ATTR-CA

·法布雷病

·Danon 病

·糖原贮积症

·PRKAG2 心脏

综合征

·线粒体疾病

·罕见综合征

组织病理学检查

·心脏淀粉样变

·法布雷病

·Danon 病

·糖原贮积症

·PRKAG2 心脏

综合征

·线粒体疾病

左心室肥厚

对称性肥厚

压力负荷相关性疾病

浸润性疾病

贮积性疾病

神经肌肉和线粒体疾病

肥厚型心肌病

嗜酸性粒细胞增多症

心电图：左心室高电压

心尖部肥厚 / 闭塞

伴血栓形成

浸润性疾病

(心脏淀粉样变)

压力负荷相关性疾病

贮积性疾病

神经肌肉和线粒体疾病

是

否

是

否

是

否

嗜酸性粒细胞增多症 肥厚型心肌病

压力超负荷相关证据 高血压、主动脉瓣狭窄

青少年，显著向心性肥厚 Danon 病、Pompe 综合征

合并乳头肌肥大、右心室肥厚、

房间隔增厚、瓣膜增厚
法布雷病、糖原贮积症

合并肌力减退、共济失调、智

力障碍、肌酶、肝酶升高等

神经肌肉疾病、线粒体疾病

心电图提示短 PR 间期

贮积性疾病

(Danon 病，法布雷病，

PRKAG2 心脏综合征 )

寻找其他特征
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图 3  压力负荷相关左心室肥厚的诊断路径

图 4  药物及强化运动相关左心室肥厚诊断路径

注：ATTR-CA: 转甲状腺素蛋白心脏淀粉样变；UCG：超声心动图；CMR：心脏磁共振成像。*：如在收缩期出现低流速信号，探及瓣

口两侧存在压力阶差，建议进行多巴酚丁胺药物激发试验，以鉴别是否为真性严重主动脉瓣狭窄。

注 :UCG：超声心动图；SAM: 二尖瓣前叶收缩期前向运动 ;LVEDD: 左心室舒张末期内径。*：心动过缓 / 房室阻滞 / 室内传导阻滞 /

QT 间期延长。

1.4  左心室肥厚相关各类疾病的特点和诊断思路

1.4.1  压力负荷相关左心室肥厚（图 3）

主要包括高血压和主动脉瓣狭窄。

高血压：是引起左心室肥厚最常见的原因，高

血压患者如平素血压控制欠佳，结合相关辅助检

查，并除外其他原因，左心室肥厚应考虑为高血

压所致 [27-28]。

主动脉瓣狭窄：具有典型的临床症状和体征，

结合超声心动图表现可以明确诊断 [2]。如遇低流速

低压差主动脉瓣狭窄，需鉴别是否为真性主动脉瓣

狭窄 [29-30]，对于年龄＞ 65 岁主动脉瓣狭窄，室间

隔厚度＞ 13 mm，需除外 ATTR-CA[31]。

1.4.2  药物及强化运动相关左心室肥厚（图 4）

药物相关左心室肥厚：有长期大量使用羟氯喹、

类固醇激素等药物史，心电图可见各种缓慢性心律

失常，超声心动图检查提示双心室肥大，需考虑药

物相关左心室肥厚 [32]。

强化运动相关左心室肥厚 [33-34]：运动员经一

定时间高强度训练后可出现左心室肥厚，其左心

室后壁和室间隔厚度仅轻度增加或为正常高限，

常在进行心电图或超声心动图检查中发现异常而

就诊。

·高血压病史 >5年

·血压控制不佳

·心电图 SV1+RV5

   >3.5 mV

呼吸困难 / 心绞痛 /

黑矇 / 晕厥

UCG

向心性左心室肥厚

CMR

排除其他原因

主动脉瓣听诊区

可闻及收缩期杂音

UCG

·主动脉瓣增厚，回声增强，活

动受限，瓣口开放面积减小

·收缩期出现高速血流信号，探

及瓣口两侧存在压力阶差 *

·左心室向心性肥厚，升主动脉

可出现狭窄后扩张

高血压性心脏病

·主动脉瓣狭窄

·>65 岁患者，需

除外 ATTR-CA

左心室肥厚

左心室肥厚

长期大量羟氯喹、

类固醇激素使用史

强化运动

（从事耐力训练

5~6 h/ 周）

心律失常 *

心室肥大

无症状

心电图

停止运动几周或几个月，

心肌恢复正常厚度

·窦性心动过缓

·左心室高电压

·不完全性右束支阻滞

· T 波高尖

UCG

·室间隔及左心室后壁厚度 <13 mm

·室间隔厚度 / 左心室后壁厚度 <1.3:1

· SAM 征阴性

· LVEDD：53~58 mm

药物相关

左心室肥厚

强化运动相关

左心室肥厚
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1.4.3  肥厚型心肌病（图 5）

结合患者家族史、症状及体征，可发现疑似

肥厚型心肌病患者。进一步行实验室检查、心电

图、超声心动图、CMR 检查及基因检测以明确诊

断。同时需进行血液动力学分型、病程分期、风

险评估及家系筛查 [35-36]。心电图常表现为左心室

高电压及 ST-T 改变等。超声心动图可明确左心

室壁厚度、左心室流出道压力阶差（LVOTG）峰

值、二尖瓣前叶收缩期前向运动（SAM）征和二

尖 瓣 反 流， 及 评 估 心 脏 舒 张 功 能。CMR 可 明 确

心室壁厚度、心腔大小、心尖部室壁瘤及血栓形

成，LGE 可以评估心肌局部的替代性纤维化 [35-36]。 

确诊肥厚型心肌病后还需进行动态心电图检查以

评估心律失常、心脏性猝死的风险。所有确诊肥

厚 型 心 肌 病 的 患 者 均 建 议 在 坐 位 和 半 仰 卧 位 行

Valsalva 动作进行二维和多普勒超声心动图检查，

如 果 没 有 激 发 出 压 差， 则 在 站 立 时 进 行 LVOTG

检 测。 若 上 述 操 作 未 能 激 发 LVOTG ≥ 50 mmHg 

（1 mmHg=0.133 kPa），对有症状的患者需进行运动

负荷超声心动图，不建议行多巴酚丁胺药物激发试

验 [16]。此外，基因检测对于肥厚型心肌病的病因

诊断、预后及治疗具有重要价值，建议对肥厚型

心肌病先证者进行基因检测，并将含有 8 个肌小节

蛋白基因的目标基因（MYH7、MYBPC3、TNNI3、

TNNT2、TPM1、MYL2、MYL3、ACTC1）作为一线检测。

当这些基因检测没有发现致病变异时，可考虑行外

显子测序 [37-39]。如果考虑基因突变所致肥厚型心肌

病，建议对家庭成员进行级联基因检测并长期随访。

图 5  肥厚型心肌病诊断路径

注 :UCG：超声心动图；SAM: 二尖瓣前叶收缩期前向运

动；LGE: 钆延迟增强；CMR：心脏磁共振成像；LVOTG: 左心室

流出道压力阶差。1 mmHg=0.133 kPa。

1.4.4  心脏淀粉样变（图 6）

心脏淀粉样变是一组由淀粉样蛋白沉积在心

肌间质引起的限制型心肌病 [39]，主要分为 AL-CA

和 ATTR-CA[40-41]。 通 常 表 现 为 对 称 性 室 壁 增 厚、

HFpEF；心电图表现为低电压或非高电压；超声心动

图可见双心房增大、心室壁增厚而无心室腔扩大、

疑似肥厚型心肌病患者

·不明原因症状 ( 晕

厥或先兆晕厥，呼

吸困难、胸痛、心悸、

乏力等 )

·收缩期喷射性杂音

(主动脉瓣第二听诊

区、二尖瓣听诊区 )

·询问家族史

心电图

·左心室高电压

· 左心房 P 波

·病理性Q 波

·ST-T 改变，部

分可有巨大倒

置 T波

·QT 间期延长

UCG

·一个或多个左心室节段舒张末期最大心室壁厚度

≥ 15 mm; 有家族史者舒张末期最大心室壁厚度

≥ 13 mm

·左心室流出道梗阻评估

·SAM 征和二尖瓣反流

·左心室舒张功能障碍

CMR

左心室肥厚呈节段性改变，心尖型肥厚型心肌病合并

室壁瘤，室间隔与右心室游离壁交界处可见LGE

基因检测

以明确诊断、评估预后及指导治疗

确诊肥厚型心肌病

左心室流出道梗

阻的评估与治疗
家系筛查 随访

左心室流出道梗阻的评估与治疗

静息、Valsalva 动作和站立时的二维和多普勒UCG

LVOTG峰值

≥ 50 mmHg

LVOTG峰值

≥ 50 mmHg

有症状 无症状

左心室流出道梗阻管理

运动负荷

UCG

1 年后复查

UCG

药物治疗

血液动力学分型

·非梗阻型 : 静息状态及激发后，LVOTG峰值均 <30 mmHg

·隐匿梗阻型：静息状态 LVOTG 峰值 <30 mmHg，激发后

LVOTG峰值≥ 30 mmHg

·静息梗阻型 : 静息状态 LVOTG峰值≥ 30 mmHg

否是

是 否

是
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图 6  心脏淀粉样变诊断路径

注：AL-CA：轻链型心脏淀粉样变；99Tcm-PYP：99Tcm- 焦磷酸盐；ATTR-CA: 转甲状腺素蛋白心脏淀粉样变；TTR: 转甲状腺素蛋白。

心肌内颗粒样强回声、房室瓣增厚、房间隔增厚、

少量心包积液以及舒张功能下降；应变超声心动图呈

特征性的“心尖保留”模式，即左心室基底和中段的

纵向应变降低而心尖部正常；CMR 表现为弥漫性心内

膜下延迟强化 [42-43]。心脏淀粉样变患者可伴随心脏

以外的表现，如：肾脏受累表现为蛋白尿、肾功能不

全；周围神经受累表现为四肢对称性感觉及运动功能

障碍，自主神经受累表现为体位性低血压；消化系统

受累表现为慢性腹泻、腹泻与便秘交替；还可有双侧

腕管综合征、腰椎管狭窄、反复双眼白内障等。

具有上述心脏以及心脏外相关警示征患者应高

度怀疑心脏淀粉样变，可进一步行单克隆免疫球蛋

白（血尿免疫固定电泳以及血清游离轻链 ）检测和
99Tcm-PYP 心肌核素显像检查对疾病进行分型 [16]。

当单克隆免疫球蛋白检查结果为阴性且 99Tcm-PYP

心肌核素显像 2~3 分时可确诊为 ATTR-CA[44]。

1.4.5  溶酶体贮积症

溶酶体贮积症是一类因基因突变导致蛋白功能

异常，导致未代谢的底物在溶酶体积聚，最终造成组

织损伤和身体多部位的症状，常见疾病如法布雷病。

在诊断左心室肥厚的基础上，如合并心电图短

PR 间期、T 波倒置、QRS 波增宽、房室阻滞 [45]；超

声心动图发现左心室向心性肥厚、乳头肌肥大、主

动脉扩张、瓣膜增厚和反流、基底段下外侧区纵向

应变减低 [46]；CMR 平扫 T1 值减低、LGE 位于左心

室前外侧和下外侧壁基底段和中段的肌层内 [47-48]；

家族史有 X 连锁的肾脏、心脏疾病；心脏外系统出

现皮肤血管角质瘤、肢端感觉异常、少汗、早发脑

卒中、角膜涡状浑浊、肾功能不全、蛋白尿、听力

减退时需警惕法布雷病 [49-50]，见图 7。

1.4.6  糖原贮积症

糖原贮积症是一类因基因突变导致糖原合成和

分解所需的酶缺乏或缺陷的遗传病。常伴心室预激

和传导异常的心电图表现，以及多系统受累的临床

表现。

Danon 病：在诊断左心室肥厚的基础上，如合

临床表现

疑似心脏

淀粉样变

血尿免疫固定电泳

血清游离轻链

99Tcm-PYP 心肌核素显像检查

阳性

2~3 分

0~1 分

血液科排查 AL-CA

ATTR-CA

组织病理学检查排查其他

类型心脏淀粉样变

TTR基因检测

野生型

遗传型

(-)

(+)

图 7  法布雷病诊断路径

注 : α-Gal A：α- 半乳糖苷酶 A；GLA：α- 半乳糖苷酶。

家族史

心脏表现

心脏外表现

临床表现

疑似法布雷病

男性

女性

随访

α-Gal A 酶活性检测

(外周血白细胞、血浆、干血纸片 )
排除

GLA基因检测

致病突变

意义不明 / 良性 /

未发现突变

确诊法布雷病

α-Gal A 酶活性检测

( 女性 )/ 脱乙酰基三己

糖酰基鞘脂醇 / 病理

是

否

正常

下降
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并血清肌酸激酶、乳酸脱氢酶、转氨酶升高；心电

图提示预激综合征、房室阻滞；心脏外系统出现近

端肌无力、肌肉萎缩、智力发育迟滞、视网膜病变

等需警惕 Danon 病。可进一步检查 LAMP2 基因突

变 [51]。

Pompe 病：在诊断左心室肥厚的基础上，如合

并血清肌酸激酶升高；心电图短 PR 间期，T 波倒

置，QRS 波电压增高；心脏外系统出现肌无力、肌

张力低下、脊柱强直、畸形，呼吸肌无力等需警惕

Pompe 病 [52]。

2  左心室肥厚的治疗路径

针对以左心室肥厚为主要表型的心脏或系统性

疾病，治疗方案的制定需建立在精准病因诊断基础

之上。对部分已有病因特异性治疗的疾病，可以通

过早期治疗改善预后；而一些常规治疗手段在某些

罕见病中缺乏循证证据，需谨慎选择。总体而言，

治疗目标为缓解症状，提高生活质量，延缓疾病进

展，减少死亡；治疗方式以缓解淤血、管理合并症、

预防猝死为主；临床实践中应结合患者的病因和临

床表型给予相应治疗（见表 1，因篇幅有限，只列举

出目前有病因特异性治疗的部分疾病 ），同时还需

要心脏外科、肾脏内科、内分泌科、神经内科、血

液内科等多学科参与管理。此外，加强患者教育，

积极改善生活行为方式，提高治疗依从性和自我管

理能力，给予心理营养支持、运动康复建议、甚至

缓和医疗，也是治疗的重要组成内容。

项目
压力负荷相关左心室肥厚 肥厚型心肌病 心脏淀粉样变

法布雷病
高血压 主动脉瓣狭窄 梗阻性 非梗阻性 AL-CA ATTR-CA

病因治疗  (1)优选RAS抑制剂、

CCB 降 压； (2) 能

耐受者，降压目标

<130/80 mmHg

有适应证者，外科

手术或介入治疗

有症状者： (1) 药物

治疗，β 受体阻

滞剂、非二氢吡

啶 类 CCB 或 丙

吡胺； (2) 新型心

肌肌球蛋白变构

抑制剂； (3) 室间

隔减容手术

 (1) 尚 无 病 因 治 疗

方 法； (2) 有 症 状

者：β 受 体 阻 滞

剂、非二氢吡啶类

CCB

 (1) 化疗：硼替佐

米 / 地塞米松； 

(2) 达雷木单抗 

(CD38 抗 体 )； 

(3) 自体干细胞

移植

 (1) 稳 定 TTR， 如

氯苯唑酸； (2) 抑

制 TTR 基 因 表

达：Inotersen，

Patisiran；  (3) 促

进 TTR 清 除：

TTR 抗体； (4) 肝

移植、肝 - 心联

合移植

 (1) 酶替代治疗； 

(2) 分子伴侣治

疗

对症治疗

  合并高血压 同上 未手术者，慎用血

管扩张剂

优选 β 受体阻滞

剂、非二氢吡啶

类 CCB

优选 β 受体阻滞剂

改善左心室舒张功

能

慎用血管扩张剂，警惕低血压、心动过

缓

 

(1) 优 选 RAS 抑

制剂； (2) 有窦

房结、房室结

功能障碍风险

者，慎用 β 受

体阻滞剂

  合并心力衰竭  (1)HFpEF：  利 尿 剂 

缓解淤血+SGLT2i 

+ARNI； (2)HFrEF： 

利尿剂缓解淤血

+GDMT

未 手 术 者， 利 尿

剂 缓 解 淤 血 为

主，无证据支持

GDMT 可改善预

后或延缓进展

 (1) 缓解梗阻、缓

解淤血为主； (2)

避免过度利尿导

致血容量不足，

加重梗阻

 (1)HFpEF： 利 尿

剂 缓 解 淤 血

+SGLT2i+ARNI； 

(2)HFrEF：利尿剂

缓解淤血 +GDMT

 (1) 利尿剂缓解淤血为主； (2)GDMT 缺

乏循证证据； (3) 慎用 RAS 抑制剂、

β 受体阻滞剂、禁用洋地黄类药物，

可能加重低血压和心律失常

 (1)LVSD 患者可

考虑 RAS 抑制

剂和 MRA，但

ARNI 无证据； 

(2) 有窦房结、

房室结功能障

碍风险者，慎

用 β 受体阻滞

剂、依伐布雷

定

  合并心房颤动

    抗凝  (1) 根 据 CHA2DS2-

VASc 评分； (2) 优

选 NOAC

 (1) 根据CHA2DS2-

VASc 评分 *； (2)

优选 NOAC

 (1) 无需考虑 CHA2DS2-VASc 评分，无禁忌证时均应进行抗凝治疗； (2) 优选 NOAC

    心率 / 节律

      控制

 (1) 优选节律控制，

导管消融术成功率

和维持率优于药物

复律； (2) 心率控制

初始目标为静息心

率 <110  次 /min，

如症状持续则考虑

更严格的心率控制

 (1) 同高血压合并

心房颤动； (2) 慎

用 洋 地 黄 类 药

物； (3) 拟行外科

瓣膜手术治疗，

可考虑外科肺静

脉隔离或迷宫手

术，以及左心耳

切除或结扎

 (1) 同高血压合并

心房颤动； (2) 心

率控制优选 β 

受体阻滞剂、维

拉帕米或地尔硫

草卓，慎用洋地黄

类药物

 (1) 同高血压合并心

房颤动； (2) 心率控

制优选 β 受体阻

滞剂、维拉帕米或

地尔硫草卓，可考虑

洋地黄类药物

 (1) 心率控制慎用洋地黄类药物，其与

心肌间质中的淀粉样纤维结合而引

起中毒； (2) 慎用含 α 阻断作用的药

物，如卡维地洛，可能加重体位性

低血压； (3) 导管消融术缺乏循证证

据

 (1) 优选节律控

制，可考虑导

管消融术； (2)

慎 用 胺 碘 酮，

可能干扰溶酶

体代谢

表 1  左心室肥厚患者的治疗要点
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项目
压力负荷相关左心室肥厚 肥厚型心肌病 心脏淀粉样变

法布雷病
高血压 主动脉瓣狭窄 梗阻性 非梗阻性 AL-CA ATTR-CA

  合并缓慢型

    心律失常

符合指征者需考虑植入心脏永久起搏器

猝死预防

  二级预防 无可逆病因，且预期生存期 >1年的 SCD 复苏后或血液动力学不稳定的室性心动过速患者

  一级预防 合 并 HFrEF 时，ICD

植入适应证参见心

力衰竭指南

瓣 膜 术 后 合 并

HFrEF 时，ICD

植入适应证参见

心力衰竭指南

参见肥厚型心肌病治疗指南，结合家族史、

心脏影像学和 5 年 SCD 发生风险预测

模型评估，评估 ICD 适应症

 

(1) 缺乏循证证据支持； (2) 少数研究发

现 ICD 植入并不能延长心脏淀粉样

变患者生存期

 (1) 缺乏循证证据

支持； (2) 基于

少数回顾性研

究，以下患者

在充分知情同

意后，可考虑

ICD 植 入：左

心室肥厚或纤

维化近期进展、

不明原因晕厥、

动态心电图记

录到非持续性

室性心动过速

心脏移植 合并终末期心力衰竭时参见相关指南  (1) 合并终末期心力衰竭； (2) 反复发作、

药物及导管消融术治疗无效的致命性心

律失常的非梗阻性肥厚型心肌病

 (1) 不合并严重心外器官受累的终末期

心力衰竭； (2) 拟行肝移植的突变型

ATTR-CA 患者，可考虑肝 - 心联合

移植； (3) 移植后仍需病因治疗

仅有零星个案报道，

合并终末期心力

衰竭患者接受心

脏移植

注：AL-CA：轻链型心脏淀粉样变；ATTR-CA：转甲状腺素蛋白心脏淀粉样变；RAS：肾素血管紧张素系统；CCB：钙拮抗剂；TTR：转甲状腺素蛋白；HFpEF：射血

分数保留的心力衰竭；SGLT2i：钠葡萄糖协同转运蛋白 2抑制剂；ARNI：血管紧张素受体脑啡肽酶抑制剂；HFrEF：射血分数降低的心力衰竭；GDMT：指南指导的药物

治疗；LVSD：左心室收缩功能障碍；MRA：盐皮质激素受体拮抗剂；NOAC：新型口服抗凝药；SCD：心脏性猝死；ICD：埋藏式心脏复律除颤器。*：如合并机械瓣或中

重度二尖瓣狭窄，直接华法林抗凝。1 mmHg=0.133 kPa。

3  左心室肥厚的随访

左心室肥厚患者通常需要长期随访。因强化运

动或药物导致的左心室肥厚者，在减少运动或停用

相关药物后需定期随访至心脏结构恢复正常；高血

压或主动脉瓣狭窄者，在严格控制血压、瓣膜手术

后也需至少随访至心脏结构及功能恢复正常后，再

进行每年一次的常规随访。而病因不能去除的心肌

病伴左心室肥厚者应终身随访。随访目的是动态评

估治疗效果、监测药物副作用、评估疾病进展和猝

死风险，并及时调整治疗方案，应通过患者教育以

提高治疗依从性，改善生活行为方式。随访计划中

的随访频率、方式（电话或门诊 ）和评估内容，需根

据病因、所处疾病阶段、合并症情况而进行个体化

制定（表 2）。

项目 频率 内容

肥厚型心肌病 临床症状稳定者，每 12个月随访 1次 (1) 每 12~24 个月进行 1 次心电图和 UCG 检查；(2) 每 12~24 个月进行 1 次

24~48 小时动态心电图检查，如窦性心律但左心房内径≥ 45 mm 者每 6~12

个月进行 1 次，新出现晕厥和心悸者及时进行；(3) 每 2~3 年进行心肺运动试

验；(4) 每 3~5 年进行 CMR 检查

心脏淀粉样变

  AL-CA 化疗启动后每个月 1 次，血液内科随访为主，必要

时心脏内科随访

血常规、血液生化检查、NT-proBNP/BNP 和肌钙蛋白、血游离轻链定量

血液内科治疗结束后每 3~4 个月 1 次，血液内科

随访为主，必要时心脏内科随访

血常规、血液生化检查、NT-proBNP/BNP 和肌钙蛋白、血游离轻链定量

每 6个月 1次，心脏内科随访 心电图、UCG/CMR

  ATTR-CA 每 6个月 1次 心电图、血液生化检查、NT-proBNP/BNP 和肌钙蛋白、神经系统评估

每 12 个月 1次 UCG/CMR、动态心电图、眼科评估 (ATTRm型 )

法布雷病 至少每年 1次 (1) 临床评估、心电图、UCG、动态心电图；(2) 无心脏受累的患者每 2~5 年进行

CMR 检查，疾病进展者则每 2~3 年 1次

表 2  左心室肥厚患者的随访要点

注：UCG：超声心动图；AL-CA：轻链型心脏淀粉样变；ATTR-CA：转甲状腺素蛋白心脏淀粉样变；CMR：心脏磁共振成像；ATTRm：遗传型转甲状腺素蛋白淀粉

样变性；NT-proBNP：N末端 B 型利钠肽原；BNP：B型利钠肽。

（续表 1）
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