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·循证神经病学·

【摘要】 目的 评价代谢性肌病之临床治疗方案及可能出现的药物不良反应，为其循证治疗制定

最佳方案。方法 以代谢性肌病（metabolic myopathy）、线粒体肌病（mitochondrial myopathy）、脂质沉积

性 肌 病（lipid storage myopathy）、糖 原 贮 积 病（glycogen storage dieases）、内 分 泌 性 肌 病（endocrine
myopathy）、药物毒性肌病（drug toxicity myopathy）、治疗（treatment）等中英文词汇为检索词，检索美国国

立医学图书馆（PubMed）、英国 Cochrane 图书馆、ClinicalKey 数据库、国家科技图书文献中心等数据库中

有关代谢性肌病（包括线粒体肌病、脂质沉积性肌病、糖原贮积病、内分泌性肌病、药物毒性肌病）治疗相

关临床指南、系统评价、随机对照试验、临床对照试验、回顾性病例分析和病例观察研究，采用 Jadad 量表

进行文献质量评价。结果 经筛选共纳入 28 篇文献（临床指南 6 篇、系统评价 5 篇、随机对照试验 10 篇、

临床对照试验 7 篇），其中 23 篇为高质量文献（≥ 4 分）、5 篇为低质量文献（< 4 分）。对其治疗原则、不同

方法获得的疗效及安全性评价显示：（1）糖原贮积病主要采用α⁃葡糖苷酶替代治疗，同时进食高蛋白饮

食，运动前服用少量果糖，逐渐减少患者体力活动。（2）脂质沉积性肌病可补充肉碱，运动前或运动时补

充碳水化合物，日常低脂饮食。（3）线粒体肌病可予辅酶 Q10、B 族维生素、维生素 K、维生素 C 等，适当的

有氧运动结合力量训练可以更安全、有效地提高患者的运动耐受性。（4）内分泌性肌病需首先治疗原发

病。（5）药物毒性肌病需停用致病药物。结论 代谢性肌病多为遗传性疾病，其治疗的根本出路是基因

治疗；内分泌性肌病和药物毒性肌病需治疗原发病或停用致病药物。鉴于此，需借助循证医学方法为代

谢性肌病提供最佳临床证据。
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【Abstract】 Objective To evaluate the current treatments and possible adverse reactions of
metabolic myopathy, and to develop the best solution for evidence ⁃ based treatment. Methods Taking
metabolic myopathy, mitochondrial myopathy, lipid storage myopathy, glycogen storage diseases, endocrine
myopathy, drug toxicity myopathy and treatment as search terms, retrieve in databases such as PubMed,
Cochrane Library, ClinicalKey database, National Science and Technology Library (NSTL), in order to
collect the relevant literature database including clinical guidelines, systematic reviews (SR), randomized
controlled trials (RCT), controlled clinical trials, retrospective case analysis and case study. Jadad Scale
was used to evaluate the quality of literature. Results Twenty ⁃ eight related articles were selected,
including 6 clinical guidelines, 5 systematic reviews, 10 randomized controlled trials and 7 clinical
controlled trials. According to Jadad Scale, 23 articles were evaluated as high⁃quality literature (≥ 4), and
the remaining 5 were evaluated as low⁃quality literature (< 4). Treatment principles of these clinical trials,
efficacy of different therapies and drug safety evaluation suggest that: 1) Acid α ⁃glycosidase (GAA) enzyme
replacement therapy (ERT) is the main treatment for glycogen storage diseases, with taking a high ⁃ protein
diet, exercising before taking a small amount of fructose orally and reducing the patient's physical activity
gradually. 2) Carnitine supplementation is used in the treatment of lipid storage myopathy, with
carbohydrate and low fat diet provided before exercise or sports. 3) Patients with mitochondrial myopathy
can take coenzyme Q10, vitamin B, vitamin K, vitamin C, etc. Proper aerobic exercise combined with
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代谢性肌病（metabolic myopathy）是一类以肌肉

代谢酶、糖原和脂质代谢紊乱导致能量产生过程障

碍而引起的肌肉功能障碍、肌纤维变性和坏死性肌

肉病，甚至还伴全身多脏器受累，临床主要表现为

反复肌无力、运动不耐受等［1］。该组疾病在临床上

易误诊为多发性肌炎、重症肌无力、肌营养不良症

等，而部分代谢性肌病是为数不多的可治性肌肉

病，及时诊断与治疗对患者预后至关重要。从广义

上讲，目前已认识的代谢性肌病共分为三大类：肌

肉病变为原发性或遗传代谢性异常的肌肉病；继发

于甲状腺、甲状旁腺、垂体、肾上腺疾病或其他已知

内分泌疾病的内分泌性肌病；多种肌肉毒性药物及

其他化学物质引起的肌肉病。经典的代谢性肌病，

在成人中表现为早期劳累型疲劳、肌肉疼痛、肌痉

挛、肌无力、肌红蛋白尿等；在新生儿或婴儿中表现

为肌张力下降、肌无力，可以合并心脏、肝脏等多器

官损害。近年来，随着生物化学和基因学检测技术

的进步和临床深入研究，对代谢性肌病的发病机制

和治疗有了新的认识。在本文中，笔者拟就代谢性

肌病的治疗原则进行评价，以为临床循证治疗提供

依据。

资料与方法

一、文献筛选

1. 纳入标准 （1）研究类型：选择国内外公开发

表的代谢性肌病（包括线粒体肌病、脂质沉积性肌

病、糖原贮积病、内分泌性肌病、药物毒性肌病）治

疗相关临床研究，语种不限。（2）研究设计：选择代

谢性肌病（包括线粒体肌病、脂质沉积性肌病、糖原

贮积病、内分泌性肌病、药物毒性肌病）治疗相关临

床指南、系统评价（SR）、随机对照试验（RCT）、临床

对照试验、回顾性病例分析、病例观察研究等，采用

Jadad 量表中的质量标准进行文献质量评价。（3）研

究对象：经肌电图、神经影像学或肌肉组织活检明

确诊断的代谢性肌病患者，性别、年龄、种族不限。

（4）干预措施：治疗措施主要为药物治疗、饮食控制

和运动训练。（5）随访结束时临床资料完整，且随访

时间 > 1 年的临床研究设计。（6）随访率：研究随访

率 > 90%。（7）结局变量或疗效判断指标：主要结局

变量为发病率，随访结束时病死率、病残率，以及再

治疗率和能够独立生活的幸存者生存率。

2. 排除标准 根据 Jadad 量表中的质量标准对

所检索的文献进行质量评价，排除随访末期计数不

明确，即生存与死亡、有效与无效、失访与退出的病

例数未阐明，以及试验质量较差、数据报告不完全

或重复性报告的文献。

二、文献检索

分别以代谢性肌病（metabolic myopathy）、线粒

体肌病（mitochondrial myopathy）、脂质沉积性肌病

（lipid storage myopathy）、糖 原 贮 积 病（glycogen
storage dieases） 、内 分 泌 性 肌 病 （endocrine
myopathy）、药物毒性肌病（drug toxicity myopathy）、

治疗（treatment）等中英文词汇为检索词，分别检索

美国国立医学图书馆（PubMed）、英国 Cochrane 图书

馆、ClinicalKey 数 据 库、国 家 科 技 图 书 文 献 中 心

（NSTL）等数据库中有关代谢性肌病（包括线粒体肌

病、脂质沉积性肌病、糖原贮积病、内分泌性肌病、

药物毒性肌病）治疗相关临床指南、系统评价、随机

对照试验、临床对照试验、回顾性病例分析和病例

观察研究；并对每篇文献进行质量评价，判断研究

结论的真实性和可靠性。同时手工检索相关会议

资料，以及英文原著和教科书。

三、文献质量评价

所纳入文献的方法学质量证据水平参照 Jadad
量表中质量标准进行评价，若一项试验经过补充资

料而多次发表者，选择资料最全的一项。

1. 随机分组序列产生方法 （1）恰当：计算机产

生的随机数字或类似方法（2 分）。（2）不清楚：系随

strength training is safe, and it can also enhance the exercise tolerance of patients effectively. 4) The first
choice to treat the endocrine myopathy is treating primary affection. 5) Myopathies due to drugs and toxins
should remove pathogenic drugs and toxins. Conclusions Most of metabolic myopathies are genetic
diseases, and they cannot achieve a radical cure at present. Gene therapy is the fundamental way.
Endocrine myopathy and drug toxicity myopathy need to remove the primary affection or pathogenic drugs.
Evidence⁃based medicine can provide the best clinical evidence assessment method for metabolic myopathy.

【Key words】 Glycogen storage disease; Lipidoses; Mitochondrial myopathies; Neuromuscular
diseases; Evidence⁃based medicine
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机对照临床试验但未描述随机分配的方法（1 分）。

（3）不恰当：采用交替分配的方法如单双号（0 分）。

2. 随机化隐藏 （1）恰当：医学中心或药房控制

分配方案，或采用序列编号一致的容器、现场计算

机控制、密封不透光的信封，或其他使临床医师和

受试者无法预知分配序列的方法（2 分）。（2）不清

楚：仅表明使用了随机数字表或其他随机分配方案

（1 分）。（3）不恰当或未采用：交替分配、病例号、星

期数、开放式随机号码表、系列编码信封，以及任何

不能防止分组的可预测性措施；未采用随机分组方

法（0 分）。

3. 双盲法 （1）恰当：描述了实施双盲的具体方

法并被认为是恰当的，例如采用完全一致的安慰剂

（2 分）。（2）不清楚：仅提及采用双盲法，但未描述具

体的操作方法（1 分）。（3）不恰当：提及采用双盲法，

但方法不恰当，例如比较片剂与注射剂而未提及采

用双伪法（0 分）。

4. 退出与失访 （1）对退出和失访的病例数，以

及退出的理由进行了详细描述（1 分）。（2）未提及退

出或失访（0 分）。

其中，评分为 1 ~ 3 分的文献为低质量文献，4 ~
7 分为高质量文献。本研究主要纳入高质量文献。

结 果

一、文献质量评价

通过检索共计获得 3510 篇与代谢性肌病有关

的文献。按照纳入与排除标准，通过阅读文题和摘

要共选择 28 篇文献，其中临床指南 6 篇［2⁃7］、系统评

价 5 篇［8⁃12］、随机对照试验 10 篇［13⁃22］、临床对照试验

7 篇［23⁃29］。据 Jadad 量表质量评价标准，28 篇中 23 篇

为高质量文献（评分 ≥ 4 分）、5 篇为低质量文献（评

分 < 4 分）。

二、有关代谢性肌病治疗效果的分析

原发性或遗传性代谢性肌病是由肌肉代谢酶

异常、脂质代谢异常和线粒体受损导致能量产生过

程障碍引起的肌肉病。内分泌性肌病的主要病因

与自身免疫性内分泌病、酶缺乏或体内内分泌激素

水平异常导致的代谢障碍有关。药物毒性肌病是

药物和化学物质毒性导致的肌肉病。

原发性或遗传性代谢性肌病

1. 糖原贮积病 是由于糖原分解酶或合成酶缺

乏所致糖原代谢异常引起的肌肉病。（1）糖原贮积

病Ⅱ型［GSDⅡ，又称 Pompe 病或酸性麦芽糖缺乏症

（AMD）］：是由于酸性α⁃葡糖苷酶（GAA）缺乏所致，

分为婴儿型、儿童型、成年型共 3 种类型。其中成年

型有发生呼吸衰竭之风险，应施行低糖、高蛋白饮

食，并监测患者生命体征和进行血气分析。高压氧

和呼吸支持疗法能够延长患者寿命。本研究所纳

入的 28 篇文献中 3 篇与 Pompe 病相关，其中系统评

价 1 篇、临床对照试验 2 篇。2012 年，西班牙颁布的

《晚发型 Pompe 病临床指南》提示，α⁃葡糖苷酶替代

治疗可使肝内糖原减少，尤其是晚发型病例，有 2/3
的患者可以通过酶替代治疗（ERT）使症状明显改

善；同时患者对该种治疗耐受性良好［8］。α⁃葡糖苷

酶替代治疗引起的不良事件大多为轻或中度输液

相关反应，表现为过敏反应、输液相关荨麻疹反应

或多汗、胸部不适、呕吐、血压升高，每一事件发生

率为 5% ~ 8%［24］。对于婴儿型患儿，α⁃葡糖苷酶替

代治疗能够显著改善患儿心肌受损症状并改善通

气功能，延长生存期［25］。（2）糖原贮积病Ⅴ型（又称

McArdle 病或肌磷酸化酶缺乏症）和糖原贮积病Ⅶ

型（又称 Tarui 病或磷酸果糖激酶缺乏症）：有 4 篇文

献与糖原贮积病Ⅴ型有关，其中系统评价 1 篇［10］、随

机对照试验 2 篇［14 ⁃15］、临床对照试验 1 篇［26］。糖原

贮积病Ⅴ型是由于骨骼肌内磷酸化酶缺乏引起的

肌肉病。磷酸化酶作用于葡萄糖还原端和支链，分

解α⁃1、4 糖苷键生成自由葡萄糖分子，该酶缺乏可

造成葡萄糖在肌细胞内沉积而致病，致病基因定位

于 11q13。糖原贮积病Ⅶ型是磷酸果糖激酶缺乏引

起的肌肉病，可直接影响组织供能，导致糖原在肌

细胞内沉积。目前，糖原贮积病Ⅴ和Ⅶ型的唯一治

疗方法是逐渐减少或中断患者体力活动，并于运动

前服用葡萄糖。应用胰高血糖素和高蛋白饮食可

明显改善症状，一项随机对照临床试验结果提示，

富含碳水化合物和蛋白质的饮食可以更好地改善

患者运动功能［10］。有研究显示，雷米普利对糖原贮

积病Ⅴ型可能有效，尚待更大样本的临床试验进一

步证实其疗效［14］。（3）其他类型糖原贮积病［包括糖

原贮积病Ⅲ型（又称淀粉⁃1，6⁃葡萄糖苷酶缺乏症）

和糖原贮积病Ⅰ型（又称 von Gierke 病）］：本研究仅

纳入 1 篇有关糖原贮积病Ⅲ型的文献，即 2010 年由

美国医学遗传学会（ACMG）公布的《糖原贮积病Ⅲ

型诊断和管理的指导方针》［2］。糖原贮积病Ⅲ型为

临床罕见肌肉病，临床症状严重，主要影响肝脏、心

脏和骨骼肌。患者可出现肝肿大、低血糖、高脂血

症、生长发育迟缓等症状与体征。目前尚无特殊治
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疗措施，主要应做好遗传咨询、产前诊断等预防措

施，对临床上肝脏损害严重的患者可行肝脏移植治

疗［2］。有 5 篇文献与糖原贮积病Ⅰ型有关，其中 3 篇

为临床指南［3⁃5］、1 篇为系统评价［12］、1 篇为临床对照

试验［27］。糖原贮积病Ⅰ型由葡萄糖⁃6⁃磷酸酶缺乏

所致，主要表现为肝肾肿大、反复性低血糖、生长发

育迟缓、易疲劳等，患儿多于出生 2 年内死亡。治疗

方法可少量、多餐进食和补充葡萄糖；少食水果和

牛奶，以免摄入过多半乳糖而产生酸中毒，防止继

发性感染。近期研究表明，进食改良淀粉可以减少

进餐或服用葡萄糖的次数［16，27］。

2. 脂质沉积性肌病 脂质沉积性肌病系指脂肪

代谢障碍使肌纤维内脂肪过多，引起肌纤维形态、

结构破坏和收缩功能减弱的骨骼肌疾病。多数类

型与肌纤维内相关酶缺乏相关。本研究所纳入的

28 篇文献中 3 篇与原发性肉碱缺乏症相关、2 篇与

肉碱棕榈酰转移酶缺乏症相关，系统评价 1 篇［11］、随

机对照试验 3 篇［17 ⁃19］、临床对照试验 1 篇［28］。（1）原

发性肉碱缺乏症：系肉碱转运体新型（2 型）有机阳

离子运载体（OCTN2）功能缺陷所致的脂肪酸氧化

代谢病，属常染色体隐性遗传性疾病。肉碱缺乏导

致长链脂肪酸不能进入线粒体参与β氧化，使乙酰

辅酶 A 生成减少，当机体需要脂肪动员供能时，组织

不能得到足够的能量而细胞内脂质沉积，继而出现

一系列生化代谢异常和脏器损害，如低酮性低血

糖、扩张型心肌病、肝肿大、肌无力等［30］。此类肌肉

病需要补充肉碱［17］，应长期服用左卡尼丁 10 ml（2 ~
3 次/d）；但对于体重 < 1500 kg 的早产儿型原发性肉

碱缺乏症患儿左卡尼丁治疗无明显效果［18］。（2）肉

碱棕榈酰转移酶缺乏症：包括肉碱棕榈酰转移酶Ⅰ

缺乏症、肉碱棕榈酰转移酶Ⅱ缺乏症和肉碱脂酰肉

碱转位酶缺乏症。肉碱棕榈酰转移酶Ⅰ和Ⅱ型缺

乏症患者症状相似，但治疗原则完全不同。肉碱棕

榈酰转移酶Ⅰ缺乏症以饮食控制为主，进食高糖、

低脂饮食，补充中链甘油三酯。肉碱棕榈酰转移酶

Ⅱ缺乏症为临床罕见的常染色体线粒体脂肪酸氧

化障碍，临床表现为肌肉僵硬、肌肉疼痛、运动不耐

受和肌红蛋白尿等，多由长期锻炼、寒冷或禁食所

诱发，全身麻醉或某些药物（如地西泮、布洛芬）亦

可诱发［11］，避免接触诱发因素，进食高碳水化合物

饮食，葡萄糖静脉滴注有效、口服无效［23］。多种酰

基辅酶 A 脱氢酶缺乏症也称为戊二酸尿症Ⅱ型，维

生素 B2 治疗有明显效果，剂量为 100 ~ 200 mg 口服

（3 次/d），长期服用［28］。其他类型的脂质代谢异常

性肌病还包括β氧化缺陷引起的肌肉病等，目前尚

无特效治疗，仅能采取对症处理。对于各种类型的

脂质沉积性肌病急性加重或复发期，采用肾上腺皮

质激素治疗可改善肌力，但若反复、长期应用则效

果逐渐下降。避免进食过多高脂饮食，宜进食高碳

水化合物饮食，可适当运动，但不能过于剧烈。

3. 线粒体肌病和线粒体脑肌病 线粒体肌病和

线粒体脑肌病是一组由线粒体 DNA 和核 DNA 缺陷

导致的线粒体结构和功能障碍，ATP 合成不足而引

起的肌肉病，经肌肉酶组织化学染色显示破碎红纤

维。有 4 篇文献与线粒体肌病有关，其中随机对照

试验 3 篇［20 ⁃22］、临床对照试验 1 篇［29］。目前对线粒

体肌病和线粒体脑肌病行之有效的治疗方法主要

是针对代谢途径的治疗，该病的许多类型是由于线

粒体呼吸链障碍所致，泛醌类化合物（辅酶 Q10）是

呼吸链中的重要辅酶，应用辅酶 Q10 不仅能够稳定

酶复合物，而且可以清除氧自由基。据文献报道，

辅酶 Q10（60 ~ 150 mg/d）治疗 Kearns⁃Sayre 综合征

（KSS）有效，采取 ATP（80 ~ 120 mg/d）、辅酶 A（100 ~
200 U/d）静脉滴注，持续治疗 10 ~ 20 天后改为口服

的治疗方法可使大多数患者获益［31］。也有研究认

为，辅酶 Q10 仅能改善线粒体肌病的生化指标，对临

床症状改善不甚明显［29］。选择维生素 K3、维生素 C
和大剂量 B 族维生素等药物对降低线粒体复合物活

性有益，也可采用糖皮质激素治疗。除了药物治

疗，有氧运动结合力量训练似乎更为安全，可有效

提高运动耐受性；有氧运动能够改善线粒体肌病患

者的运动功能［20⁃21］，但目前尚缺乏长期大样本临床

研究的证据［22］。

内分泌性肌病

内分泌性肌病包括甲状腺性肌病、皮质类固醇

性多发性肌病、肾上腺皮质功能减退、甲状旁腺性

肌病和垂体病性肌无力等。通常是由体内激素分

泌异常所致。

1. 甲状腺性肌病 系甲状腺功能改变引起的肌

肉病，包括慢性甲状腺功能亢进性肌病、突眼性眼

肌麻痹、甲状腺功能亢进性周期性麻痹、甲状腺功

能亢进性或甲状腺功能减退性重症肌无力、甲状腺

功能减退性肌病等。本研究仅纳入 2 篇内分泌性肌

病相关文献，与突眼性眼肌麻痹和甲状腺功能减退

性肌病相关文献各 1 篇，其中临床指南 1 篇［6］、临床

对照试验 1 篇［23］。慢性甲状腺功能亢进性肌病患者
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对新斯的明治疗无效，若甲状腺功能亢进症状得到

控制，其肌无力和肌萎缩即可逐渐恢复。突眼性眼

肌麻痹呈自限性病程，严重突眼和眼外肌麻痹经大

剂量糖皮质激素［强的松 40 ~ 80 mg/d 口服或地塞米

松 5 ~ 10 mg（1 次/4 ~ 6 h）静脉滴注］治疗，可减少自

身免疫反应、抗炎及抑制黏多糖合成，使患者症状

与体征得到部分控制［23］。甲状腺功能亢进性周期

性麻痹患者服用普萘洛尔（心得安，160 mg/d）可防

止发作。甲状腺功能减退性肌病予甲状腺素治疗，

初始剂量以较低剂量（12.50 μg/d）为宜，并在较长的

时间间隔内缓慢增量（如每 2 周增加 12.50 μg/d），其

肌病症状可有所改善。对于先天性甲状腺功能减

退性肌病患儿应补充相应的左旋甲状腺素（L⁃T4），

推荐剂量为 10 ~ 15 μg/（kg·d），并反复监测表达变

化，以确保所服用的剂量能够使甲状腺激素水平维

持在目标范围内［6］。

2. 皮质类固醇性多发性肌病 是由于广泛应用

糖皮质激素引起的一类肌肉病，类似于 Cushing 综

合征并发肌肉改变。仅检索到 1 篇与皮质类固醇性

多发性肌肉病有关的文献［13］，为随机对照试验。急

性皮质类固醇性肌病是糖皮质激素引起的危重症

肌肉病或急性四肢瘫痪性肌病，患者多因接受大剂

量糖皮质激素治疗，于系统性疾病病情好转后出现

严重肌无力表现。例如，急性脊髓损伤患者采用大

剂量甲泼尼龙冲击治疗，可能导致急性皮质类固醇

性肌病［13］；极个别危重症患者应用神经 ⁃肌肉阻断

剂后可出现严重肌肉病变。大多数患者停药数周

后症状即可改善。

3. 肾上腺皮质功能减退 肾上腺皮质功能减退

分为原发性和继发性两种类型，其中原发性源于

Addison 病，可因肾上腺感染、肿瘤、自身免疫系统功

能障碍和肾上腺出血所致；继发性由垂体肾上腺皮

质激素分泌不足所致。Addison 病患者发病时可伴

肌无力和高钾型周期性麻痹，对糖皮质激素治疗反

应良好。

4. 其余内分泌性肌病 包括甲状旁腺功能亢进

性肌病、甲状旁腺功能减退性肌病、垂体病性肌无

力。甲状旁腺功能亢进性肌病可针对甲状旁腺功

能亢进施行治疗，如甲状旁腺肿瘤术后肌肉病即可

好转；甲状旁腺功能减退性肌病以钙剂、维生素 D2

和 D3，以及双氢速甾醇等药物治疗为宜，当血清钙

离子水平升高或甲状旁腺功能减退症状得到控制

后肌肉病即可缓解；垂体病性肌无力则需治疗垂体

腺瘤，纠正内分泌系统功能和激素代谢紊乱。

药物毒性肌病

药物毒性肌病是药物和化学物质毒性导致的

肌肉病，约有 100 种药物可引起横纹肌溶解和肌红

蛋白尿。病因较多，专门针对此类肌肉病的文献报

道较少。本研究仅检索到 1 篇与药物毒性肌病相关

的文献［7］。此类患者均表现为受损肌肉于服药后数

小时内出现疼痛和无力，伴肌肉肿胀和压痛，皮肤

和皮下结缔组织充血肿胀，严重者可出现四肢迟缓

性瘫痪。常见的肌肉毒性药物以他汀类调脂药最

为常见，其严重的不良反应为横纹肌溶解，但有研

究表明，常规剂量的他汀类调脂药发生横纹肌溶解

之可能性较小［7］。对药物毒性肌病的具体治疗方法

是及时停用相关药物，并进行积极的支持治疗，注

意以碳酸氢钠碱化尿液、卧床休息；大量饮水或静

脉补液，口服或静脉滴注碳酸氢钠以防止肌红蛋白

沉积。

结 论

代谢性肌病由于发病机制不同，治疗方式各

异。糖原贮积病以α⁃葡糖苷酶替代治疗为主，同时

可进食高蛋白饮食，运动前服用少量果糖，逐渐减

少体力活动等；脂质沉积性肌病可补充肉碱，运动

前或运动时补充碳水化合物，并辅以低脂饮食等；

线粒体肌病可予辅酶 Q10、B 族维生素、维生素 K、维

生素 C 等；内分泌性肌病以治疗原发病为主；药物毒

性肌病应积极停用致病药物。本文所讨论的原发

性代谢性肌病多为遗传性疾病，目前尚不能根治，

其根本治疗为基因治疗。随着医学技术水平的不

断提高，部分代谢性肌病，如糖原贮积病Ⅲ型［1］，可

进行遗传咨询和产前诊断使患者得到根本性治疗。
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