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提到“传男不传女”，你会想到武侠影视里的绝世武功，亦或是家族手艺中的独门绝

技？但这并不是亘古不变的。在医学中就存在一些疾病只发生在男性，女性几乎不会患病。

这是怎么一回事呢？让我们一起来认识一种“传男不传女”的遗传病-杜氏肌营养不良。

一、什么是杜氏肌营养不良？

肌营养不良是一组原发于肌肉组织的疾病，是由于遗传物质异常导致的进行性肌无力和

肌萎缩，因此可遗传给后代。其中最为常见的类型为假肥大性肌营养不良，根据临床表现，

又可分为杜氏肌营养不良（Duchenne muscular dystrophy，DMD）和贝氏肌营养不良

（Becker muscular dystrophy，BMD）。DMD 和 BMD 致病基因相同，但后者发病率仅约前者

的 1/10，且临床症状更轻，因此临床上更多见的是 DMD 患者。活产男婴中 DMD 的发病率约

为 1/3500，我国每年约有 400-500 例 DMD 患儿出生，累计约 7万人确诊为 DMD
[1]
，是世界上

该病患者人数最多的国家之一。

二、为什么说“传男不传女”？

正常情况下，人类有 23 对染色体，其中 1-22 对为常染色体，是男性和女性共有的；最

后一对随男、女性别而异，称性染色体，女性为 XX，男性为 XY。DMD 是一种 X连锁隐性遗

传病，致病基因 DMD 位于 X染色体上，由于男性只有一条 X染色体，因此该基因若出现致病

变异则可发病；女性因为有两条 X染色体，一般只是致病变异的携带者，若女性发病，需考

虑以下几种可能的情况：1、DMD 基因发生纯合或复合杂合突变；2、X染色体发生差异性失

活，即未发生 DMD 基因突变的 X染色体失活，而携带 DMD 基因突变的 X染色体未失活；3、

单亲二体或 X单体；4、X染色体复杂重排；5、社会性别为女性，染色体核型为 46，XY 的

两性畸形患者等。以上情况很少见，因此男性比女性更容易患 DMD，即所谓的“传男不传

女”。

图 1：X连锁隐性遗传方式（图片来源于网络）



男性患者的 DMD 基因致病变异多来自携带该遗传变异的母亲。备孕夫妻可表型正常，但

女性 DMD 基因致病变异携带者的后代中：男性有 50%可能患病，50%可能正常；女性 50%可能

为携带者，50%可能不携带致病突变。男性 DMD 患者通常由于过早死亡或病情较重无法生育

后代，若患者能够生育，并且他的妻子不携带 DMD 基因致病变异，那么他们的后代中男性不

会患病，女性必定是携带者。

三、DMD 如何发生？

DMD 基因是目前已知人类最大的基因，主要作用是产生抗肌营养不良蛋白

（dystrophin），该蛋白主要在骨骼肌和心肌细胞膜内面表达，是一种细胞骨架蛋白，其主

要作用是稳定和保护肌纤维。DMD 基因致病变异最终会导致抗肌营养不良蛋白的缺乏或减少，

肌纤维的完整性遭到破坏，进而引发肌纤维坏死、肌肉纤维化和再生能力丧失，严重者可见

纤维结缔组织和脂肪组织替代正常的肌肉组织，出现肌肉假性肥大的典型表现。

四、DMD 的临床表现

在病程初期，DMD 患者的临床症状并不明显，该病起病隐匿，患者通常在 3-5 岁开始发

病。患儿常见表现包括学路晚，步态蹒跚、不能跑步、常无故摔倒等；3岁左右发病后步态、

运动异常进行性加重，逐渐表现出爬楼、跑、跳和起立等行动的困难，随着病情进展，肌无

力加重，出现脊柱前凸，走路时身体左右摇摆，呈“鸭步”；并逐渐出现 Gower 征、双侧腓

肠肌假性肥大等体征。4-5 岁病情进入平台期后，患儿的运动能力开始倒退，多数在 12 岁

左右丧失独立行走能力；患者一般在 30岁前会因呼吸系统并发症或心力衰竭而死亡。此外，

部分患者可有智力障碍、学习困难、注意力缺陷多动障碍、孤独症、焦虑等异常表现。在女

性携带者中，约 10%可有轻度的临床表现，但极少数会出现类似男性患者的严重表现。

图 2：腓肠肌假性肥大（原创图片）

Gower 征：患者从仰卧位到站立，必须先翻身成俯卧位，然后两脚分开，双手先支撑于

地面，继而一只手支撑到同侧小腿，并与另一只手交替移位支撑于膝部和大腿上，使躯干从

深鞠躬位逐渐竖直，最后成腰部前凸的站立姿势。



图 3：Gower 征运动模式图（原创图片）

五、DMD 如何诊断？

如果患儿出现上述临床表现，那么就可以高度怀疑 DMD，针对性的辅助检查包括：1、

神经肌电图检查：提示为肌源性损害，但神经传导速度正常；2、肌酶谱检查：疾病早期男

性患者肌酸激酶（CK）通常是正常值的 20-100 倍，但在疾病晚期，患者血清 CK 会明显下降；

3、超声心动图及心电图检查：大部分 DMD 患者及部分携带者可累及心脏，出现扩张型心肌

病、心力衰竭等。

为了明确诊断，还需要进行肌肉活检或基因检测。由于基因检测的无创性，一般作为首

选的诊断手段；肌肉活检适用于基因检测结果阴性或临床分型不明确的患者，该方法直接定

量检测肌肉细胞中抗肌营养不良蛋白，但属于有创操作。

六、DMD 的治疗和预防

遗憾的是，迄今为止 DMD 尚无有效的根治方法。但是及时的对症支持治疗和恰当的护理

对于提高 DMD 患者的生活质量和延长寿命至关重要，国外有报道 DMD 患者存活超过 40 岁的

案例。目前临床主要用于 DMD 治疗的手段有物理治疗、药物治疗、基因治疗和干细胞移植治

疗。在物理治疗方面，通过康复训练等可以减缓肌无力的加重，提高患儿的生活质量；在药

物治疗方面，多以激素治疗为主，糖皮质激素是目前唯一被证实可以改善 DMD 患儿肌力和延

缓疾病进展的药物，临床上常用泼尼松进行治疗，但激素治疗副作用明显，须在专业医师指

导下进行；基因治疗和干细胞移植治疗有望成为有效的 DMD 治疗方法，现阶段全球获批上市

用于治疗 DMD 的基因治疗药物有地夫可特、艾地苯醌、阿塔鲁伦、依特立生、Golodirsen、

维托拉生，目前我国尚无获批的 DMD 基因治疗药物
[2]
。四川大学华西第二医院设有专门的

DMD 多学科诊疗团队，可以对 DMD 患儿进行合理科学的诊治。

针对生育过 DMD 患儿的家庭我院医学遗传科/产前诊断中心可提供连续的遗传咨询，为

患者和携带者提供专业的遗传学检测，包括 DMD 多重连接依赖探针扩增(MLPA)、DMD panel、

全外显子测序等多种技术平台，广泛覆盖 DMD 基因各类致病性变异,从而实现 DMD 精准遗传

学诊断。医学遗传科/产前诊断中心还可完成胚胎植入前遗传学检查、针对性产前诊断等，



与生殖医学科、产科等密切合作，实现 DMD 的遗传阻断，从一、二级预防水平降低出生缺陷

的发生，从而减轻 DMD 家庭和社会的疾病负担。

此外，DMD 基因的携带者筛查也是预防 DMD 患儿出生的有效途径之一，我中心现已开展

单基因病扩展性携带者筛查项目，可针对家系中无先证者的普通人群进行筛查，从而发现高

风险家庭。值得强调的是，若已生育过基因改变明确的 DMD 患儿，但夫妇 DMD 基因检测结果

正常，需考虑新发突变或生殖腺嵌合等情况。

每年的 9月 7日是 DMD 全球知晓日，旨在让更多的人知道杜氏肌营养不良，让更多的

人了解 DMD 患者的真实生活。调查显示，对 DMD 知晓率越高的国家，DMD 患者的诊治越规范，

生活状况也越好。同时针对 DMD 开展的基础与临床研究也更多、更好。因此，我们期待改

变从知晓开始，宣传从自我做起。
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