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，
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［广 东 省 心血管病研究所 广 东 省人 民医 院 （广 东 省 医学科学 院 ） ， 广 州 ５ １ ００８０ ］

专家简介 ： 刘 洋 ， 男 ， 博士后
，

主要研 究方 向 为 心脏 电 生理。

关键词 ：预激综合征 ；遗传性 ； 心动过速

中图分类号 ： Ｒ５４ １ ．７文献标志码 ： Ａ文章编号 ： １００７ －９６ ８８ （ ２０ １６ ） ０ １ －００ １２－０４

预激综合征又称 Ｗｏ ｌｆｆ－Ｐａｒｋｉ＿ｎ－Ｗｈｉ ｔｅ （ＷＰＷ ）形式或联合其他心脏疾病或作为多 系统综合征的

综合征
，
是指窦性心律时心 电图呈心室预激表现 ，心脏表现遗传给子代 。 流行病学调查指出 ，家庭成

同时临床上有心动过速发作 。 典型的心室预激表员有预激心电图表现的个体发生 ＷＰＷ 综合征 的

现为短 ＰＲ 间期 、宽 ＱＲＳ 波 以及 ＱＲＳ 波起始部分风险增加 。 在对 ３８３例连续入选且经电生理检查证

粗钝 （所谓 ｄｅｌｔ ａ波 ） 。 对 ＷＰＷ 综合征较全面的描实存在附加旁路的患者进行研究发现 ， 其 ２３４３

述最早见于 １ ９３０ 年 ，但在此之前已 有
一些类似的名
一级亲属 中 至少有 １ ３ 名 （ ０ ． ５５％ ）记录到 ＷＰＷ

个案报道 。 现已 明确
，
心室预激的发生是 由于在心综合征
，
发生率显著高于一般人群 （ ０ ． １ ５％ ） 。 随着

脏发育的过程中 ， 除了房室结和希－浦系统等特殊基 因学的快速进展
，
识别 ＷＰＷ 综合征患者的遗

传导组织 以外
，
还存留额外的传导束 （ 即旁路 ） ，使传学基础对于理解心室预激形成的分子机制 ，对

心房与心室之间的电绝缘状态缺陷所致 。 心房激于发展新 的风险分层方案和管理策略具有重要的

动通过异 常连接传导心室
，
引起心室偏 心性提前现实意义 。 本文通过 回顾近年发表的一些文献
，
阐

激动 ， 心电图上就表现为预激图形 。 预激程度是可述心室预激相关临床综合征的遗传因素 、 遗传规

变的
，
取决于房室结和希－浦系统与 附加旁路对心律 以及临床特征 。

室兴奋的相对贡献 。 大规模人群调查发现
，

预激心

电图在－般人群 中的发生率为 〇 ． １ ５％。 ｗｐｉ综合

征患者容易反复发作旁路参与维持的阵发性室上１ ． １Ｐｉ？／Ｌ４ Ｇ２ 心脏综合征

性心动过速 （ 室上速 ） ， 但并非所有患者均 出 现室在 １ ９ ８６ 年 ，Ｃｈ ｅｒｒｙ 和 Ｇｒｅｅｎ首次描述了Ｐ／？ ／Ｃ４Ｃ２

上速
，

一些患者表现为无症状心室预激 。 ＷＰＷ 综心脏综合征。 他们在一个五代的法国 －加拿大家庭

合征也使患者发生心源性猝死的风险增加 ， 尤其中观察到
一

种呈常染 色体显性遗传伴高度外显且

是心房颤动 （房颤 ）合并预激 。 文献报道 ， 在 ＷＰＷ临床表型可变的疾病 。 罹患该病的患者表现为心

综合征患者 中 ， 随访超过 ３ ￣ １ ０ 年 ， 心源性猝死的室预激
、
室上性心 律失常
、
进行性传导系统疾病和

发生率为 ０ ． １ ５％￣０ ． ３９％ 。 少数患者首发症状或唯心肌肥厚 。 随后的基 因连锁分析发现同时引 起家
一

的临床表现即为心源性猝死 。 ＷＰＷ 综合征通常族性 ＷＰＷ 综合征 和肥厚型心肌病 的致病基因位

表现为散发形式
，
大多数患者 的具体病因并不清ｆ ７ 号染色体 。 Ｇｏｌ ｌ ｏｂ 等和 Ｂ ｌａｉ ｒ 等在 ２００ １ 年分别
楚 。 在过去 的 １ ０ 余年 ，
一些研究表明遗传因素在ｋ现该基 因为 ／Ｖ？ ／＾ Ｇ２ 。 ＰＷＬ４ Ｃ２ 定位于染色体
心室预激或旁路的形成过程 中发挥重要作用 。 而７ｑ３６ ，编码单鱗酸腺昔 （ ａｄ ｅｎｏｓ ｉｎｅｍｏｎｏｐｈｏ ｓｐｈａｔｅ ，

有关家族性 ＷＰＷ 综合征的报道最早可追溯 到 ７０ＡＭＰ ） 激 活 蛋 白 激 酶 （ ＡＭＰ－ａｃ ｔ ｉｖａｔ ｅｄｐｒｏ ｔｅ ｉｎ

年 以前
，
各种报道表 明 ＷＰＷ 综合征能 以孤立的ｋｉｎａｓｅ ， ＡＭＰＫ ） ７２ 调节亚单位 。 ＡＭＰＫ 是高度保守

的异源三聚体蛋 白
，
由
一个催化亚单位 ａ 和两个

Ａ 基金项 目
：
国家 自 然科学基金 资助项 目 （ 项 目编号 ： ｎｓｆｃ －
调
＂

Ｐ 亚单位 Ｐ 和 ７ 组成 。 ＡＭＰＫ 是细胞内 的能量

８ １ ４００２５９
） ；
广东 省 自 然 科学基金资 助项 目 （ 项 目 编 号 Ｊ ０１ ４Ａ０３０感受器 ，监测Ｉ细胞的能量状态 。 它通过磷酸化脂质

３ １ ０４７０
） 。代谢的关键酶 、 增加糖原转运体的表达和运输来
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维持能量平衡 。 ７２ 亚单位的主要功能是通过结合肥厚型所 占比例相似 ，分别为 ２７ ． ７％和 ３３ ． ３％。 心

两分子的三礙酸腺音 （ａｄｅｎｏｓ ｉｎｅｔｒｉｐ ｈｏｓｐｈａ ｔｅ ， ＡＴＰ ）脏传导系统异常常常出 现在超过四分之三的患者

或 ＡＭＰ 来调节 ＡＭＰＫ 的功能 。 结合 ＡＭＰ 激活中 。 心室预激是最常见的心电图异常之
一

， 在男性

ＡＭＰＫ
，
而 ＡＴＰ 则抑制
；

Ｐ／ＪＭ Ｇ２ 基 因突变可破化患者 中约 占 ６ ８ ． ２％
，
女性 ２７％ 。 Ｄａｎｏｎ 病出现心室

这种稳态 。 突变通常 引起典型的心脏三预激 的 机制 尚 未完 全 阐 明 ， 推 测 Ｄａｎｏｎ 病 和

联征
：
家族性心室预激动 、传导系统疾病和心肌肥ＰＲＤ Ｇ２ 心脏综合征可能有类似的发病机制 ， 因

厚 ，后者类似肥厚型心肌病 。 但是 心脏为两者都引起糖原累积心肌病 。 由于心脏超声特

综合征患者也可仅仅表现为心脏电生理异常而没征相似 ， Ｄａｎ〇ｎ 病和 心脏综合征容易误

有心肌肥厚 。诊为肌节蛋 白基因 突变所致经典肥厚型心肌病 。

自从 ２００ １ 年发现第
一

个突变 以来
，
目前已经识别心 电生理异常 ，尤其是心室预激 ，可有助于鉴

报道了１５ 个 基因突变
，
包括 １ 个插入和别这些疾病 ， 基因检测可明确无法解释左心室肥

１ ４ 个错义突变 。 每个突变均与疾病表型共分离且厚的病因 。

完全外显 。 对罹患 的个体以及转基因动物进行心１ ． ３Ｐｏｍｐｅ 病

肌组织学研究证实 心脏综合征的病理学Ｐｏｍｐｅ 病呈常染色体隐形遗传 ， 是 由于酸性

基础为糖原累积 。 视心１ Ｃ２ 心脏综合征表现为心ａ 糖苷酶 （ ａｃ ｉｄａ
－

ｇ ｌｕｃｏｓ
ｉｄａ ｓｅ
，ＧＡＡ ）先天性缺乏

室预激的可能机制包括 ： 由 于 ＡＭＰＫ 功能障碍 ，导或不足所致 。 ＧＡＡ 是
一种溶酶体酶
，
通过裂解 ａ－

致心脏在胚胎发育过程 中不能形成房室绝缘状１ ，４和 ａ
－

１
，６ 糖苷键将糖原分解为葡萄糖。 该酶

态
， 使房室连接部分残留
；
糖原累积促进细胞偶缺乏或不足导致溶酶体内糖原沉积 ， 从而破坏细

联 、加速传导 。 虽然 ＰＫＭＧ２ 突变与家族性 ＷＰＷ胞结构和功 能 ， 引起多 系统疾病 以及早期死亡。

综合征伴随或不伴随其他结构性心脏疾病的关系Ｐｏｍｐ ｅ 病患者临床表现 的严重程度 、 受累组织 以

已 被充分证实
，
但是在散发 的孤立性 ＷＰＷ 综合及发病年龄与 ＧＡＡ 基因 突变 的本质和残 留 的酶

征患者中并未发现该基因 的突变 。活性强烈相关 。 Ｐｏｍｐ ｅ 在 １ ９３２ 年描述了经典婴儿

１ ． ２Ｄａｎｏｎ 病型 ，该型是 由 于 ＧＡＡ 活性完全或近乎完全缺失所

Ｄａｎｏｎ 病是 Ｘ 染色体连锁的显性遗传性多 系致
，
是最严重的 Ｐｏｍｐ ｅ 病亚型 ，其主要临床表现为

统紊 乱 ， 由 编码 溶酶体 膜 蛋 白 － ２（ ｌｙｓｏｓｏｍｅ
－心肌病和肌张力减退 ， 通常在出生后头几个月 开

ａｓｓ ｏｃ ｉａｔｅｄｍｅｍｂｒａｎｅｐｒｏｔｅ ｉｎ
－２
，ＬＡＭＰ２ ） 的基因缺始出 现症状 。 大多数婴儿生存不超过
一■岁
，

死于心

陷所致 ， 主要 累及心脏和 骨骼肌 。 在 ２０００ 年 ，肺并发症 。 有类似临床表现 ，但肌病程度较轻 ， 没

Ｎｉｓｈ ｉｎｏ 和同事在 １ ０ 例不相关的 Ｄａｎｏｎ 病患者中有左心室流 出道梗阻 ， 通过呼吸辅助生存期稍长 ，

首次发现了ＬＡＰＭ２ 突变 。 所有 １０ 个突变均导致被称为非经典婴儿型。 青少年和成人型主要累积

ＬＡＭＰ２ 的合成提前终止 ， 而骨骼肌活检组织通过骨骼肌 。 Ｌａｉ ｏｒａ 等报道 了２ １ 例不相关呈青少年或

蛋 白质印迹分析发现 ＬＡＭＰ２ 显著或完全缺失 。 结成人期起始的 Ｐｏｍｐ ｅ 病 。 出现明显肌 肉不适的平

合这些结果和在 ＬＡＭＰ２ 缺失小 鼠所观察到 的与均年龄是 ３６ 岁 ， 大多数患者主要表现为骨盆肌群

人类表型 一致的心脏骨骼肌病变
，
Ｎ ｉｓｈ ｉｎｏ 等认为功能障碍 。 最近
，

Ｈｅ ｒｚｏ
ｇ等报道了对 ３７ 例非经典

Ｄａｎｏｎ 病的发病机制为 ＬＡＭＰ２ 缺陷 。 Ｄａｎｏｎ 病患婴儿型 Ｐｏｍｐ ｅ 病患者长期观察的结果 。他们发现 ，

者典型 的病理学特征为心肌和骨骼肌细胞 的胞质下肢和椎旁肌肉 常首先受累 ，然后是呼吸肌 。 随着

内空泡形成 ， 内 含 自噬性物质和糖原 。 与 疾病进展 ，
一些患者需依赖轮椅和辅助通气 。 呼吸

心脏综合征不 同
，

ＬＡＭＰ２ 突变导致糖原在溶酶体衰竭是致残率和致死率增加 的 主要原 因之
一

。

内 聚集 。ＷＰＷ 综合征 和短 ＰＲ 间期在婴儿期起始或迟发

Ｄａｎｏｎ 病患者 的 主要临床特征 为心脏和骨骼的 Ｐｏｍｐｅ 病患者均 比较常见 ， 研究认为这些与糖

肌病 、心脏传导系统异常 、轻度智力障碍和视网膜原沉积的心肌细胞破坏纤维环有关 。

病变 。 Ｄａｎｏｎ 病为 Ｘ 染色体显性遗传 ，男性患者 由１ ． ４Ｆａｂｒｙ病

于单倍剂量不足 ， 其起病通常较女性患者早且表Ｆａｂｒｙ 病呈 Ｘ 染色体连锁 ， 是 由于编码 ｃｘ 半

型更为严重。 Ｄａｍｒｎ 心肌病在男性患者中典型 表乳糖苷酶 （ ａ
－

ｇａｌａｃ
ｔｏ ｓ ｉｄａｓｅＡ
，ＧＬＡ ） 的基因突变所

现为肥厚表型 （ ８８％ ） ， 而在女性患 者 中 扩张型 和致 。 ＧＬＡ 也是
一种溶酶体酶
，
该酶的缺陷导致神经
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酰胺三聚 己糖和相关的鞘糖脂在体 内各组织聚是基因异质的 ， 到 目前为止 ， 已发现超过 ７５ 种线

集 。 之前认为 Ｆａｂｒｙ 病为 Ｘ 染色体连锁隐性遗传 ，粒体和和核基因组的致病基因 ， 大部分是编码氧

但 Ｗａｎｇ 等发现女性杂合子患者也遭受多系统疾化磷酸化途径的结构成分 ，或协助其组装 、维持其

病而需要医学干预 。 Ｆａｂｒｙ 病表现为多系统损害 ，稳定和活性的功能蛋白 。 Ｌｅ ｉｇｈ综合征的起病年龄

包括进行性肾功能衰竭 、心脏疾病 、脑血管病 、周通常在 ２ 岁 。 神经系统异常包括肌张力减退 、腱反

围神经病和皮肤损害等 。 残 留部分 ＧＬＡ 活性的患射异常 、眼球震颤 、斜视 、视神经萎缩 、眼睑下垂 、

者呈现不典型 Ｆａｂｒｙ 病 ， 主要表现为心脏异常 ， 而眼肌麻痹 、智力发育迟缓 、癫痫发作和呼吸功能障

无或仅仅有轻微的 肾功能障碍 ， 没有肢端感觉异碍等 。 非神经系统表现包括心 、肝 、 胃肠道和肾功

常 。 Ｆａｂｒｙ病常累及心脏 ，最常表现为对称性左心能障碍等 。 异常 的神经影像学改变为双侧基底节 、

室肥厚
，
是引起疾病相关死亡最常见的原因之一。丘脑和 （或 ） 脑干对称性损害 。 五分之
一

的 Ｌｅｉｇｈ

在 １９７３ 年 ， Ｒｏｕｄ ｅｂｕ ｓｈ 和 同事最先报道 了Ｆａｂｒｙ综合征 出现心脏受累 ， 有
一

半以上表现为肥厚型

病患者的短 ＰＲ 间期现象 。 之后 ， 两个罹患 Ｆａｂｒｙ心肌病 。 尽管 Ｌｅ ｉｇｈ 综合征患者临床表现的个体

病的兄弟反复发作心室预激相关的室上速也被报差异很大
，
但是 ＷＰＷ 综合征似乎是 ＭＴＮＤ５ 基因

道 。 Ｓｅｎｅ ｃｈａｌ 和 Ｇｅｒｍａ ｉｎ 研究 了２０ 例男性患者的１ ３５ １３Ｇ＞Ａ 突变十分特异且频繁 出现的特征 。

心脏表现
，
发现 ４０％ 的患者心 电图有短 ＰＲ 间期２ ． ３ 线粒体脑病伴乳酸酸中毒和卒中样发作综

改变 。 电生理研究很好地建立了Ｆａｂｒｙ 病和房室合征

旁路的联系 ， 证据表明这种异常的房室连接可能线 粒 体 脑病伴 乳 酸 中 毒 和 卒 中 样 发 作

是由于糖脂沉积在房室结周 围的传导系统所致 。（ ｍｉ ｔｏｃｈｏｎ ｄｒｉａｌｅｎｃ ｅｐｈａｌｏｐａ ｔｈｙｗｉｔｈｌａｃ ｔｉｃａｃ ｉｄｏｓ ｉ ｓ

ａｎｄｓ ｔｒｏｋｅ
－

ｌｉｋｅｅｐ
ｉ ｓｏｄｅｓ
，ＭＥＬＡ Ｓ ）综合征是基因异

质的线粒体病
，
累及多个系统 。 线粒体慰＾ 基

２ ． １Ｌｅｂｅｒ 遗传性视神经病因编码 ｔＲＮＡＬｅｕ （ ＵＵＲ ）， ８０％的 ＭＥＬＡＳ 综合征患

核基因组突变所致疾病通常遵循孟德尔遗传者为该基因 ３２４３Ａ ＞Ｇ 突变 。 ＭＥＬＡＳ 综合患者的临

规律 ， 如常染色体显性和隐性遗传 ， 或 Ｘ 染色体床表现包括卒中样发作 、痴呆 、癫痫 、高乳酸血症 、

连 锁 遗传 。 与 之 不 同 的 是 ， 线 粒 体基 因 组肌病 、反复头痛 、听力损害 、糖尿病和身材矮小等 。

（
ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌＤＮＡ
，ｍｔＤＮＡ ）突 变引起 的疾病呈１８％￣ ３０％的患者 出现心肌病 。 其 中 ， 扩张型和肥

独特的遗传和外显模式 ，包括母系遗传 、异胞质性厚型心肌病均可见于 ＭＥＬＡ Ｓ 综合征的患者
，
但是

和组织特异 的 阈效 应 。 Ｌｅｂｅ ｒ 遗传性视神 经病典型的心肌改变为非梗阻性对称性肥厚。 而心脏

（ ｌｅｂ ｅｒｈｅｒｅｄｉ ｔａｒｙｏｐ ｔ
ｉｃｎｅｕｒｏｐａｔｈｙ ，ＬＨ０Ｎ ）是 最常传导系 统异常包括 ＷＰＷ 综合征见于 １ ３％￣２７％

见的遗传性视神经病之一
，
引起双侧中 央性视力的患者 。

丧失 。 超过 ９０％的患者是 由于编码呼吸链复合体１ 好年 日 卩 共笔ｔ 白 共弟丁 白
Ｉ 的 ｍｔＤＮＡ 的二个 位点 之
一

突 变所致 ， 包括

基因３４６０Ｇ＞Ａ突变
，
ＭｒＭＭ基因１ １７７８Ｇ＞杜氏肌营养不 良 （Ｄｕ ｃｈｅ ｒｍ ｅｍ ｕｓｃｕｌａｒｄｙｓ ｔｒｏｐｈｙ ，

Ａ 突变和 Ｍ７７ＶＺ）６基因 １４４８４１％ 突变 。 研究人员 已ＤＭＤ ）和贝克氏肌营养不良 （Ｂ ｅｃｋｅｒ ｍ ｕｓｃｕｌａｒ ｄｙｓ ｔｒｏｐｈｙ ，

经在 ＬＨ０Ｎ 家系 中注意到心脏传导 系统的缺陷 。ＢＭＤ ）是 Ｘ 染色体连锁的遗传性神经肌肉疾病 ， 占

Ｎｉｋｏ ｓｋｅ ｌａｉｎｅｎ 等在 １ ６３ 例 ｍｔＤＮＡ 突变的芬兰患者所有肌营养不 良症的 比例超过 ８０％ 。 两者都是 由

中发现
，
有 １４ 例 （９％ ）同时合并有 ＷＰＷ 综合征 。于编码抗肌萎缩蛋白 （ ｄｙｓｔｒｏｐｈ ｉｎ ） 的基因突变所

与此类似 ， Ｍ ａｓｈｉｍａ 等也观察到 ＬＨ０Ｎ 合并 ＷＰＷ致
，
其中
，

６５％的突变表现为
一

个或多个外显子的

综合征是 比较常见的现象 。 他们在 ３５ 个 日 本家缺失 。 抗肌萎缩蛋白完全缺失引起 ＤＭＤ ， 而蛋 白

系 中发现 ， ８％的 ｍｔＤＮＡ 突变患者 同 时有 ＷＰＷ功能部分保留导致 ＢＭＤ 。 ＤＭＤ 患者因为缺乏抗肌

综合征 。 此外 ， 也有报道 ＬＨ０Ｎ 患者同 时出 现萎缩蛋白 ， 引起骨骼肌和心肌退化 ， 临床表现为进

ＷＰＷ 综合征和心脏结构异常 。行性肌无力和消瘦 。 首次出现症状或体征的平均

２ ． ２Ｌｅｉｇｈ 综合征年龄为 ２ ．５ 岁 ， 但 明确诊断的平均年龄通常是

Ｌｅｉｇｈ 综合征也称亚急性坏死性脑脊髓病 ， 是４ ．９岁 。 ＢＭＤ 是轻型的肌营养不良症 ， 典型地 ，其

婴幼儿最常见的线粒体病 。 这种神经退行性改变临床表现相对延迟
，

通常在 ５￣ １ ５ 岁 。 ＤＭＤ 患者大
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

．１５？

约在 ６ 岁 出现心脏受累的表现 ， 在疾病终末期
，

５
９５％的患者出现心脏损害 。 ＢＭＤ 患者在 １ ３ 岁 以前

出现心脏异常的 比例很低
，
之后心脏进行性受累
，染色体 ２０Ｐ １ ２ ．３ 的微缺失或复制可引起遗传

在 ２０ 岁时有 ８０％的患者有心脏损害 。 心脏异常有性ＷＰＷ 综合征 。 在该区域内 可能不止
一个基因

时是抗肌萎缩蛋白基因突变携带者 的唯
一临床表与 ＷＰＷ 表型有关。 Ｔ－ ｂ〇ｘ （Ｔｂｘ ）基因家族成员 的

现 。 Ｍ ｉｒａｂｅｌｌａ 等报道了两例扩张型心肌病的患者 ， 表达产物对心脏传导系统发育和功能形成的早期

其没有肌无力 的症状和体征 ， 活检显示
一些心肌具有重要的调节作用 ， 这些基因 的缺陷 已被发现

纤维缺乏抗肌萎缩蛋 白 。 最 近的报道 ＤＭＤ 和和先天性心脏畸形有关 。 近期的两个研究发现 ，小

ＢＭＤ 患 者可合并 ＷＰＷ 综合征 。 在 ＤＭＤ 的 ｍｄｘ
鼠心肌 Ｔｂｘ２ 或 Ｔｂｘ ３ 特异性的失活均导致具有快

（
５ ｃｖ ） 小鼠麵上也发现了 患者臟麵 电生理
传导特性的旁路形成 、 纤维环形成＿和心室预

激 。 最近 的 研究认 为
，
编码肌球 蛋 白 重链 ６

（
ｍｙｏｓ
ｉｎｈｅａｖｙｃｈａ
ｉｎ６
，

ＭＹＨ６
） 的基 因也是ＷＰＷ

４ 结节硬化症综合征新的候选定位 。 既往的研究在房间隔缺损 ，

结节硬化症 —ｃ〇ｍｐｌｅＸ ， ＴＳＣ ）＆肌病和鍾综合征的患者中发现过该基

是常染色体显性遗传性多系统疾病
，
临床特征为

全身多系统发生错构瘤
，
包括脑 、皮肤 、心脏 、 肾和６ 总 结

肺等组织
，
主轉膽Ｍ鎌。况域額 Ｓ近細職錢了４罕见的与 ＷＰＷ 综合
过度

， 征相关的基 因变异 ， 但是 ，现有的资料只能解释－４动物西罗莫司蛋白复 ０ 体而致病 。 ９０％的 ＴＳＣ
少
、

部分 ｗｐｗ 综合征的遗传性 。 这些患者的临床
患者是 由 于 ＴＳＣ２ 基酿变臟 。 ＴＳＣ 患者最Ｍ麵与獅心雌赃常嶋发患 者明显不 同 ，
的心脏损害为横纹肌瘤形成
：

多见于 ２ 岁前的儿
肝绝大多数已知的患者
，
心室预激常伴随多种
童 ， 通常贿年＿长可 自 消退
，
需要进行干预 祕性或非心源細临絲现 。 目鋪未发现与
的比较罕见。 一个研究显示 ９％ ￣ １３％横纹肌瘤形 散发的 ＷＰＷ 综合征有关的基因缺陷 。 结合下
一

成的患者同时存在 ＷＰＷ 综合征 。 组织学分析发 代测序技术
，
提高对致病性基因变异的识别 ，更全
现
，
ＴＳＣ 患者心脏横纹肌瘤的细胞结构与正常浦面的理解 ＷＰＷ综合征的发病机制是进一步要开
肯野细胞的相同 ， 这些细胞在房室瓣环呈肿瘤样展的Ｘ作 。
的聚集可能促进房室旁路的形成 。 但是
，

一些 ＴＳＣ

合并 ｗｐｗ 综合征而无心脏横纹肌瘤形成的 患者
（
Ｂ＆
）

也有所报道 。 （ 收稿 日 期 ： ２
０ １５
－

１２
－

２ ０
）


