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Summary　A38-year-oldmalepatientwasadmittedtohospitalwithshortnessofbreath1monthafterexer-
cise.Holterelectrocardiogramshowedsinustachycardia,frequentprematureventriculartachycardia,andparox-
ysmalventriculartachycardia.Echocardiographyshowedwhole-heartenlargement,mainlyintherightventricle.
Weconsideredthatthepatienthadarrhythmogenicrightventricularcardiomyopathy.Hewasdischargedfromthe
hospitalafterdrugtreatment.Noadversecardiovasculareventsoccurredduringthe8-monthfollow-up.
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1　病例资料

患者,男,38岁,主因间断气促1个月入院。1
个月前起始爬两层楼或平卧时出现气促,休息后或

坐起后症状好转,后上述症状间断发作,外院查肌

钙蛋白阴性,心电图示窦性心动过速,频发室性期

前收缩,心脏超声示左室射血分数(LVEF)43%,
全心增大,弥漫性室壁运动减弱,为进一步诊治于

2020-12-02就诊我院。既往吸烟7年。否认糖尿

病、长期饮酒病史。患者的小姨有“心律失常右心

扩大病史”。体检:生命征正常,心界扩大,向左下

扩大为著。入院后查肌钙蛋白正常,N 端-B型钠

尿肽2707pg/mL,心电图示窦性心动过速,右胸导

联(V1~V3)T波倒置,可见Epsilon波(图1)。肺

CT无异常。动态心电图示频发室性期前收缩

(4157次)和短阵室性心动过速(VT)发作,而且伴

有电轴向上(Ⅱ、Ⅲ、AVF导联 QRS波负向,AVL
导联正向)。心脏彩超示全心扩大(左房47mm,左
室64mm,右室42mm,右房57mm),以右室为

著,LVEF30%,右室收缩功能减低,胸骨旁短轴切

面测得右室流出道(RVOT)直径36mm。冠状动

脉造影示:前降支近段30%狭窄;左主干、回旋支

及右冠状动脉未见异常。心脏磁共振示左、右心室

游离壁均可见心外膜下纤维-脂肪浸润信号影,右室

流出道扩张,右室游离壁呈波浪状改变,见多个小瘤

样凸起(图2、3),左、右室壁运动减低、收缩功能下降
[LVEF17%,右室射血分数(RVEF)9%],测得单位

体表 面 积 右 室 舒 张 末 期 容 积(RVEDV/BSA)为

111.53mL/m2,符合致心律失常性右室心肌病(ar-
rhythmogenic right ventricular cardiomyopathy,
ARVC)并左室受累表现。综上考虑患者为 ARVC,
多次建议患者行 ARVC相关基因检测及心内膜下

心肌活检,患者均表示拒绝。建议患者行植入式心

律转复除颤器(ICD)治疗,患者表示拒绝,给予美

托洛尔缓释片、沙库巴曲缬沙坦钠片、螺内酯片、呋
塞米片等药物治疗好转后办理出院。随访8个月

患者未发生不良心血管事件,当地医院查 N 端-B
型钠尿肽350pg/mL,体力活动轻度受限制,休息

时无症状,一般体力活动时可出现气促症状。6
min的步行距离达450m。
2　讨论

ARVC是一种进行性常染色体显性遗传性心
肌病,通常由桥粒基因突变引起[1]。其发病率为

1/1000~1/5000,男女比例约为3∶1,主要影响青

少年和运动员,占年轻运动员心源性猝死的11%
~22%。其病理特征是心肌细胞萎缩,纤维脂肪替

换,纤维化,最终室壁变薄,腔室扩张和动脉瘤形

成。这种疾病主要影响右室,但也可能累及左室,
最终导致双室心力衰竭、危及生命的室性心律失常
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和心源性猝死[2-3]。诊断依据临床-仪器标准,包括

心脏形态功能、病理特征、心电图异常、室性心律失

常及遗传缺陷。主要治疗目标是预防心源性猝死,
其中ICD是唯一被证实有效的方法[4-5]。右室受累

是该疾病的经典类型,但近些年发现双心室受累和

单纯左心室受累的 ARVC病例并不少见[3,6]。

心电图提示右胸导联(V1~V3)导联 T波倒置(粗箭

头),且可见Epsilon波(细箭头)。
图1　心电图

Figure1　EKG

左右室游离壁均可见心外膜下脂肪浸润,左右心室扩

大,室壁运动不协调,收缩功能减低。右室游离壁变

薄,成波浪状改变,见多个小瘤样凸起。肺动脉瓣下

右心室流出道扩张。
图2　心脏磁共振

Figure2　CMI

LGE显示心室游离壁及心尖部心外膜下及间隔壁心

肌中层见条片状强化信号。
图3　心脏磁共振

Figure3　CMI

ARVC的诊断标准最初于1994年提出,Mar-
cus等[7]于2010年提出了修订版的 ARVC诊断标

准,其中包括以下6大类:①心脏磁共振或心脏彩

超示整体或局部运动障碍和结构改变;②室壁的组

织特征(纤维替代和右室残余心肌的百分比);③心

电图复极异常(V1、V2 和 V3 中的 T波倒置);④心

电图除极/传导异常(V1、V2 和 V3 的epsilon波);
⑤心律失常(VT伴LBBB形态和电轴向上);⑥家

族史(一级亲属被确认为 ARVC)。在这6个类别

中,每个类别又细分为主要和次要标准。符合两个

主要标准或符合1个主要及两个次要或符合4个

次要标准即可诊断为 ARVC。与最初的1994年标

准相比,修订版具有更高的敏感性和特异性[8]。尤

其是引入心脏磁共振显著提高了特异性,从1994
年的78%提高到2010年的94%[9]。本例患者的

小姨有“心律失常右心扩大病史”,但未进一步检查

证实是 ARVC,只能认为有可疑家族史。诊断患者

为 ARVC主要因为满足两个以上主要标准,包括

心脏磁共振发现右室运动减低、收缩不协调,RV-
EDV/BSA:111.53mL/m2,RVEF9%,右室游离

壁心外膜下可见纤维脂肪浸润;心电图示右胸导联

T波倒置和epsilon波;超声示右室运动减低,且胸

骨旁短轴切面测得RVOT直径为36mm。此外右

室壁局部运动异常是 ARVC的特征性影像表现,
可表现为运动消失、运动障碍、向外突出的微动脉

瘤或大动脉瘤[9]。Corrado等[10]对163例心源性

猝死青壮年行尸检发现 ARVC患者中20%~50%
右室流出道附近及三尖瓣下较易形成向外隆出的

室壁瘤,本例患者心脏磁共振有同样表现,可见多

个小瘤样凸起(图2)。
目前 ARVC包括3种临床类型[8,11-12]:①经典

ARVC表型,以孤立右室心肌受累为特征;②双心

室受累,即右心室为主、平衡型及左心室为主为特

征,大多在疾病早期就出现左右心室受累,其临床

表现为充血性心力衰竭,双室扩张及收缩功能下

降;③左室表型,以孤立左室受累为特征。该患者

早期就出现左、右心室受累表现,应该属于双室受

累型 ARVC。有研究显示,经典的 ARVC表型只

占 39%,左 室 表 型 只 占 5%,而 双 心 室 受 累 的

ARVC却占到了56%[2-3]。由于大多数患者表现

为双室受累或孤立左室受累,故2019HRS共识将

ARVC命名为“致心律失常遗传性心肌病”,并将其

范畴扩展到除继发于心肌缺血、高血压、瓣膜病导

致的心律失常以外的其他所有致心律失常性心肌

病,如致心律失常性右(左)室心肌病、心脏淀粉样

变、结节病、左室致密化不全等,但目前为了避免混

淆,国际上仍沿用了 ARVC的名称及范畴[8]。
ARVC主要需与以下几种疾病鉴别[8]:①特发

性右室流出道室性心动过速:是源自 RVOT 的没

有器质性心脏病的 VT,不发作时心电图正常,但
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发作时呈 LBBB型 VT,Ⅱ、Ⅲ、aVF导联 QRS波

向上。而 ARVC大多不发作时心电图即异常;②
儿茶酚胺敏感性室性心动过速:多无器质改变,是
一种RyR2突变的常显遗传,以运动或情绪诱发的

双向性或多形性 VT 为特征,静息心电图基本正

常,电解剖标测及心肌活检可予鉴别;③扩张型心

肌病:多数心脏结构改变与临床症状同时出现,而
ARVC多在疾病早期有临床症状出现时心脏结构

基本正常。心脏磁共振能显示 ARVC典型的心外

膜下纤维脂肪浸润信号以助鉴别[13]。④结节性心

肌病:大多合并高度房室阻滞或呼吸系统症状,心
肌活检可发现非干酪性肉芽肿。

ARVC的治疗主要包括:①限制剧烈运动及体

力活动[11]:对所有 ARVC致病基因携带者及有临

床症状者均应限制参与竞技性运动,还应避免任何

能导致晕厥或心悸的活动;②ICD置入:预防心源

性猝死是 ARVC治疗的重中之重,ICD 在预防高

危人群SCD有效性已被多项研究证实。对于心室

结构异常、阵发或持续性 VT、≥3个导联 T 波倒

置、24h室性期前收缩>760次、<35岁或猝死生

还者均建议行ICD[14-15],该患者有明确的ICD植入

指征;③药物治疗:抗心律失常药物多用于ICD植

入患者的辅助治疗,研究指出β受体阻滞剂、胺碘

酮、索他洛尔对合并室性心律失常患者有效[16];卡
维地洛能减少双室受累型 ARVC的心律失常并改

善心功能。对于合并心力衰竭的患者建议给予规

范化抗心力衰竭治疗[15],本例患者给予心力衰竭

“金三角”药物治疗后随诊8个月无不良心血管事

件发生,心功能得到明显改善,证实治疗有效;④射

频消融:由于 ARVC 患者心肌病变广泛,呈进展

性,心内膜标测系统很难将正常心肌与病变瘢痕区

分开,导致消融较高的失败率及复发性,因此仅作

为一种姑息治疗。但有研究发现内外膜联合消融

和基质标测能明显改善消融预后[16]。另外有研究

发现侵入性电解剖标测的低压区域与心脏磁共振

LGE有很好的相关性,并指出LGE能识别瘢痕而

用于心律失常风险分层;⑤心脏移植:建议晚期出

现严重心力衰竭症状的患者需考虑心脏移植。
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