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　 　 【摘要】 　 Ｄｕｃｈｅｎｎｅ 型肌营养不良(ＤＭＤ)是一种 Ｘ 连锁隐性遗传致死性的神经肌肉疾病ꎮ 近年来综合

全面的康复管理和基因治疗逐渐兴起ꎬＤＭＤ 患者的存活期延长ꎮ 本文从 ＤＭＤ 的临床分期、康复评估、预防挛

缩和畸形、活动锻炼、辅助设备和辅助技术等方面对 ＤＭＤ 康复治疗和康复管理进行综述ꎮ
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　 　 Ｄｕｃｈｅｎｎｅ 型肌营养不良 ( Ｄｕｃｈｅｎｎｅ ｍｕｓｃｕｌａｒ ｄｙｓｔｒｏｐｈｙꎬ
ＤＭＤ)是一种 Ｘ 连锁隐性遗传致死性的神经肌肉疾病ꎬ由抗肌

萎缩蛋白基因突变、导致抗肌萎缩蛋白功能全部或部分缺失所

致ꎮ 抗肌萎缩蛋白是一种肌纤维膜骨架蛋白ꎬ其功能缺失或不

足可导致骨骼肌细胞受损ꎬ进而引起运动发育迟缓、进行性肌

肉无力、关节挛缩变形ꎬ患者逐渐丧失行走能力ꎬ最后多因心脏

衰竭或呼吸衰竭而死亡ꎮ ＤＭＤ 的患病率ꎬ在美国每 １０ 万活产

男婴中有 １５.９ 例ꎬ在英国每 １０ 万活产男婴中有 １９.５ 例[１￣２] ꎮ 本

病尚无根治的方法ꎬ近年来随着糖皮质激素等技术的应用ꎬ
ＤＭＤ 患者的存活期可延长至 ４０ 岁左右[３] ꎮ 本文就 ＤＭＤ 患者

的康复治疗与康复管理进展作一综述ꎮ

ＤＭＤ 临床分期

在临床上ꎬ根据肌肉无力的进展情况ꎬ将 ＤＭＤ 的自然病程

分为 ５ 个时期[４￣６] ꎮ
一、有症状前期(出生到 ２ 岁)
ＤＭＤ 患儿刚出生时无症状ꎬ在 ２ 岁前常表现为大运动延

迟ꎬ如独站、独走ꎬＤＭＤ 男孩平均独走年龄约为 １ 岁半[４] ꎮ
二、可步行早期(２~６ 岁)
此时期的患儿往往出现行走时频繁跌倒ꎬ由仰卧位、蹲位

到站起困难ꎬ出现典型的 Ｇｏｗｅｒ′ｓ 征ꎬ无阳性家族史的男孩平均

确诊年龄为 ４ 岁 １０ 个月[４] ꎮ
三、可步行晚期(６~１１ 岁)
此时期 ＤＭＤ 患儿肌力进行性下降ꎬ跟腱挛缩ꎬ阔筋膜张肌

和腘绳肌肌腱挛缩ꎬ独走代偿姿势明显ꎬ到 １１ ~ １３ 岁左右丧失

独走能力ꎮ ＤＭＤ 患者丧失独走能力的年龄因人而异ꎬ在发达国

家和地区的 ＤＭＤ 患者约至 １３~ １４ 岁不能独走ꎬ在资源有限的

国家和地区大约为 ９~１１ 岁[６] ꎮ
四、不能行走早期(１０~１５ 岁)
ＤＭＤ 患者丧失独走能力后ꎬ肌肉无力和肌肉萎缩的速度加

快ꎬ导致下肢活动受限和挛缩ꎬ随后是上肢ꎮ 脊柱侧弯和呼吸

肌无力导致呼吸衰竭ꎬ肺功能测试提示用力肺活量和总肺活量

逐渐减低[４ꎬ６] ꎮ
五、不能行走晚期(>１５ 岁)

此时期主要特征是严重的上肢无力、下肢挛缩、呼吸无力、
咳嗽能力下降、脊柱后侧凸和心肌疾病ꎮ 进行性呼吸肌无力导

致夜间低氧血症和高碳酸血症ꎬ从而导致夜间睡眠质量差和晨

起头痛的发生ꎮ 大部分患者的死因多为呼吸衰竭合并呼吸道

感染ꎬ和继发于心肌病的心力衰竭[６] ꎮ

ＤＭＤ 康复评估

在 ＩＣＦ 框架下的多学科评估是 ＤＭＤ 康复治疗的重点ꎮ 多

学科康复评估包括关节活动范围、肌肉延展性、姿势调整、肌
力、功能、生活质量和日常生活中多种活动的参与ꎮ 北极星步

行评估量表(ｎｏｒｔｈ ｓｔａｒ ａｍｂｕｌａｔｏｒｙ ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔꎬＮＳＡＡ)和功能性

计时测试ꎬ包括 ６ 分钟步行测试(６￣ｍｉｎｕｔｅ ｗａｌｋ ｔｅｓｔꎬ６ＭＷＴ)和 ６
分钟自行车辅助测试(ａｓｓｉｓｔｅｄ ６￣ｍｉｎｕｔｅ ｃｙｃｌｉｎｇ ｔｅｓｔꎬＡ６ＭＣＴ)ꎬ均
是临床上用于步行期的功能评估方法ꎮ ＮＳＡＡ 和功能性计时测

试有良好的信度与效度ꎬ可敏感反映出运动功能的微小变化ꎬ
并可预测运动功能的进展ꎬ以指导下一步治疗方案的制订[７] ꎮ
有研究报道ꎬ７ 岁后 ＤＭＤ 患儿的 ６ 分钟步行距离少于 ３２５ ｍꎬ上
四级台阶的时间多于 ８ ｓꎬ１０ ｍ 跑或走的时间超过 １０ ~ １２ ｓꎬ
ＮＳＡＡ 评分 ９ 分或低于 ９ 分一般提示在行走期后的 １ 年内功能

将会出现较大程度倒退[８] ꎮ 运动功能评估量表(ｍｏｔｏｒ ｆｕｎｃｔｉｏｎ
ｍｅａｓｕｒｅꎬＭＦＭ)是目前用于评价 ＤＭＤ 运动功能较为成熟、广泛

的量表ꎬ其构建的 ３ 个维度可全面地、敏感地反映不同年龄

ＤＭＤ 患儿的功能水平和病情特征[９] ꎮ Ｓｃｈｍｉｄｔ 等[１０] 分析探讨

了 ６ＭＷＴ、ＭＦＭ 与可步行 ＤＭＤ 患者大腿肌肉定量 ＭＲＩ 值(包
括平均脂肪率和横向弛豫时间)之间的关系ꎬ结果显示肌肉

ＭＲＩ 值与 ６ＭＷＴ、ＭＦＭ 显著相关ꎬ提示 ＭＦＭ 和 ６ＭＷＴ 可反映疾

病的严重程度ꎮ 新生儿筛查使早期诊断成为可能ꎬ新的治疗手

段可使早期治疗介入成为可能ꎮ ２０１８ 年更新的 ＤＭＤ 护理推

荐[１１]指出ꎬＢａｙｌｅｙ 婴幼儿发育量表第 ３ 版和 Ｇｒｉｆｔｈｓ 中枢发育量

表可筛查出早期 ＤＭＤ 患儿ꎮ 对于不能行走的年龄较大的患

者ꎬ可应用 Ｂｒｏｏｋｅ 上肢量表、Ｅｇｅｎ Ｋｌａｓｓｉｆｋａｔｉｏｎ 量表等进行评

估ꎬ同时应及早开始进行学习、注意、感觉加工等能力的评估和

管理ꎮ
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ＤＭＤ 康复治疗

ＤＭＤ 康复管理的重点是保护脆弱的肌肉ꎬ减缓肌肉无力的

进展ꎬ预防和减小进行性的挛缩和畸形ꎬ维持理想的心肺功能ꎬ
提供合适的仪器和支持技术ꎬ保持皮肤完整性ꎬ预防和减少疼

痛ꎬ维持功能独立和参与学校、工作、家庭和社会生活ꎬ优化生

活质量[１２￣１３] ꎮ
一、预防挛缩和畸形

１.手法牵伸:ＤＭＤ 患儿的肌肉纤维化改变始于新生儿

期[１２ꎬ１４] ꎮ ２０１５ 年瑞士肌营养不良指南[１５] 和 ２０１８ 年 ＤＭＤ 护理

推荐[１１]均指出可以进行牵伸治疗ꎮ 预防性牵伸治疗应在关节

被动活动度减少前开始ꎬ且每周至少进行 ４ ~ ６ ｄꎬ避免引发疼

痛ꎮ 下肢肌肉的牵伸主要包括屈髋肌、髂胫束、腘绳肌、踝跖屈

肌、胫骨后肌、足底筋膜、趾屈肌的牵伸等ꎻ上肢肌肉的牵伸主

要包括屈肘肌、旋前圆肌、腕长屈肌、指长屈肌、指伸肌、蚓状

肌、拇内收肌、掌间肌肉、肩部肌肉、颈伸肌及与胸廓活动相关

的肌肉等[１２] ꎮ 牵伸的肌肉主要通过评估确定ꎮ 下肢的预防性

牵伸应该在步行早期即开始ꎬ一直持续至成年ꎮ 不能行走期

内ꎬ应对 ＤＭＤ 患者的上肢和颈部进行预防性牵伸ꎬ需一直持续

至成年ꎮ 维持一定的胸廓活动度在呼吸管理和脊柱侧弯预防

中非常重要[１１ꎬ１５] ꎮ
２.矫形器具干预:牵伸包括徒手治疗技术、合适的体位支持

(包括夹板、矫形支具、站立设备等)ꎮ 有研究证实ꎬ静态时踝足

矫形器(ａｎｋｌｅ￣ｆｏｏｔ ｏｒｔｈｏｓｅｓꎬＡＦＯｓ)牵伸ꎬ尤其是夜间牵伸可以预

防和最小化跖屈肌挛缩[１５￣１６] ꎮ 在 ２０１８ 年 ＤＭＤ 护理推荐中ꎬ建
议早期夜间使用 ＡＦＯｓꎬ在不能行走期建议白天应用 ＡＦＯｓ[１１] ꎮ
ＡＦＯｓ 在行走时不常规应用ꎬ因为其会限制患儿维持有效行走

的代偿活动ꎬ增加行走负担ꎬ增加从地面站起和上楼梯的难

度[１７] ꎮ 但也有研究显示ꎬ早期日间和夜间使用关节式 ＡＦＯ 可

改变 ＤＭＤ 患者的步态ꎬ使典型的代偿最小化ꎬ延长步行能力的

存续时间[１８] ꎮ Ｔｏｗｎｓｅｎｄ 等[１９]研究证实支持性站立治疗可减缓

下肢挛缩ꎮ 也有研究报道ꎬ应用膝踝足矫形器(ｋｎｅｅ￣ａｎｋｌｅ￣ｆｏｏｔ
ｏｒｔｈｏｓｅｓꎬＫＡＦＯｓ)可以使行走期延长 ２~４ 年ꎬ且可减低脊柱侧弯

和下肢挛缩的概率[２０] ꎮ 但 ＫＡＦＯＳ 耐受性差、佩戴难度大、跌倒

风险较高ꎮ 随着科技进步ꎬ有研究报道站立架和站立￣行走电动

轮椅更加有益ꎬ可在行走晚期和不能行走早期应用[２１] ꎮ 有学者

建议支持性站立设备和站立行走电动轮椅可应用至成年[１９] ꎮ
有研究证实ꎬ石膏固定可改善踝关节背屈角度和小腿三头肌肌

肉长度ꎬ且在 １０ ｍ 跑、上四级台阶、从地面站起等运动范围和

运动速度上效果较好[２２￣２３] ꎮ 有学者建议ꎬ在牵伸和矫形支具不

能维持足够的关节活动度ꎬ和 /或患者不选择外科手术时ꎬ可以

采用石膏固定ꎮ 对可以行走的患者ꎬ需在石膏固定后股四头肌

肌力仍具备维持行走功能的情况下ꎬ方可应用ꎬ对于重度挛缩

患者则为禁忌[２４] ꎮ 此外ꎬ对于不能行走的患者ꎬ可调整的伸膝

夹板可以考虑用于支持膝伸展范围ꎮ
二、活动训练

目前ꎬ有研究认为运动可能会加重 ＤＭＤ 患者的肌肉损伤ꎬ
其对肌肉变性的影响机制尚不清楚ꎬ可能包括肌肉结构脆弱、
代谢异常、运动过程中缺血导致的氮氧化物异常等[２５￣２７] ꎮ 次极

量的有氧运动被推荐在 ＤＭＤ 早期应用ꎬ期间需注意休息ꎬ避免

过度训练和劳累[２５] ꎮ 游泳作为有氧呼吸运动和重力最小化活

动也被推荐应用ꎬ从行走早期开始可一直持续应用到成年[１１] ꎮ
此外ꎬ骑脚踏车、辅助骑脚踏车和机器人辅助运动也被推

荐[２８￣２９] ꎮ ＤＭＤ 患者心脏方面的问题包括心肌病变和 /或心律

失常、钙调节异常等ꎬ其心脏受累的时间早于临床症状出现的

时间ꎬ在开具运动处方时需谨慎ꎬ早期由专科进行心肌疾病的

防治[３０￣３１] ꎮ
三、辅助设备和辅助技术

在可步行早期ꎬ当患儿难以承受长距离移动时ꎬ可以采用

轻质的人工移动设备辅助ꎮ 在可行走晚期或不能行走早期ꎬ无
电动轮椅时ꎬ可选择超轻质的人工轮椅ꎮ 不同种类的电动移动

设备ꎬ包括站立移动设备ꎬ对于可行走的患者ꎬ可间歇使用ꎬ用
来保存体力或独立长距离移动[１２] ꎮ 当患者独立生活变得困难

时ꎬ因上肢无力影响到够取、精细运动技巧和日常生活能力时ꎬ
应考虑应用辅助技术ꎬ包括抬高的膝盖盘或桌ꎬ合适的吸管ꎬ当
手不能将食物送入口中或肱二头肌肌力<３ 级时可以应用的转

台等ꎮ 较为先进的辅助技术包括自动化或非自动化的活动臂、
机器人、小型操作杆、微型开关、手捏型钥匙、内置全球定位系

统的跌倒监测设备、智能手机和平板电脑上的声控设备、可与

电动轮椅接口的智能家居等[１２ꎬ２５] ꎮ

结语

在现有技术的发展与支持下ꎬＤＭＤ 患者的寿命有所延长ꎬ
有效的肌肉挛缩防治管理、特定类型及时间的功能锻炼、合适

的矫形器具干预及机器人、人工智能技术等ꎬ使得 ＤＭＤ 患者独

立生活、参与社会工作成为可能ꎮ 值得进一步研究探讨ꎮ
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