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肥厚型心肌病心脏磁共振成像诊断新进展
邓景，刘紫薇，李嘉帅，朱忠祥 *

武汉市普仁医院，湖北 武汉 430012

DOI:10.61369/MRP.2026090024

摘      要  ：  �肥厚型心肌病是以左心室心肌非对称性肥厚为典型特征的常见遗传性心肌病，也是青少年及运动员心源性猝死的重要

原因，而心脏磁共振成像由于具有极佳的软组织分辨力及多参数成像能力，故已被公认为肥厚型心肌病（HCM）诊

断、鉴别诊断及危险分层的重要检查工具。本文总结了近年来心脏磁共振（CMR）在肥厚型心肌病诊疗中的最新进

展，讨论晚期钆增强、T1 mapping 及细胞外容积分数等（ECV）定量技术在心肌纤维化定量、疾病亚型细分及心源

性猝死风险预测诸方面的关键作用，最后分析 HCM 人工智能辅助诊断的前沿方向。
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Abstract  :  � Hypertrophic cardiomyopathy is a common genetic cardiomyopathy characterized by asymmetric 

hypertrophy of the left ventricular myocardium, and is also an important cause of sudden cardiac 

death in adolescents and athletes. Cardiac magnetic resonance imaging, due to its excellent soft 

tissue resolution and multi parameter imaging ability, has been recognized as an important diagnostic 

tool for hypertrophic cardiomyopathy (HCM), differential diagnosis, and risk stratification. This article 

summarizes the latest developments in the diagnosis and treatment of hypertrophic cardiomyopathy 

using cardiac magnetic resonance imaging (CMR) in recent years. It discusses the key roles of 

quantitative techniques such as late gadolinium enhancement, T1 mapping, and extracellular volume 

fraction (ECV) in quantifying myocardial fibrosis, subdividing disease subtypes, and predicting the risk 

of sudden cardiac death. Finally, it analyzes the cutting-edge directions of HCM artificial intelligence 

assisted diagnosis. 
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前言

肥厚型心肌病（hypertrophic cardiomyopathy, HCM）是以心肌肌小节蛋白编码基因突变为根本病因的常染色体显性遗传病，其病

理生理学的核心改变为心肌细胞排列异常、间质纤维化及微血管功能障碍 [1]，因此临床上表现特异性不强，从无症状的心室壁增厚到严

重左心室流出道梗阻，乃至心源性猝死都可见到 [2]。传统的诊断方法主要依靠超声心动图对心肌肥厚程度及梗阻情况予以评价，但该方

法存在明确局限性 [3][4]。心脏磁共振（cardiac magnetic resonance, CMR）技术近年来取得了长足进步，CMR 可对心肌肥厚程度进行极

可靠的量化评估，且能直接、清晰地显示心肌纤维化区域 [5]：延迟钆增强技术可检测局灶性纤维化，而 T1mapping 技术可对弥漫性间质

纤维化进行精确的定量分析 [6][7]。更重要的是，在 HCM 患者中，初始 T1 值及细胞外容积（Extracellular Volume,ECV）分数都明显升

高，二者均为疾病明确诊断、亚型分类及鉴别诊断中极其重要的生物标志物 [8][9]。CMR 在猝死风险评估中已有明确、突出的地位：广泛

的心肌纤维化是预测心源性猝死、心力衰竭进展等不良临床结局的独立危险因素 [10][7]。与此形成极好补充的是，CMR 还能对左心房及右

心室的结构及功能进行全面评估，而这两者也与患者的临床预后有直接而明确的关系 [11][12]。而 CMR 通过将形态学、功能学、组织学诸

种信息自然、合理地结合，正逐步构建起全面且先进的诊断与风险分层评估体系。因此，本文拟对 CMR 在诊断 HCM 方面的最新进展

做系统、严谨的综述，以期对临床实践有切实指导意义 [13]。
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一、CMR 在 HCM 形态与功能评估中的精准化应用

（一）心肌肥厚定量与表型分型的精细化

CMR 有良好的空间分辨率，故已被公认为评估 HCM 形态

学的金标准，其电影序列可提供全心脏动态图像，因而能对左

心室各节段室壁厚度作毫米级精确测量，对 HCM（室壁厚度≥ 

15mm）及其非对称性分布特征的诊断有直接重大意义 [14]。CMR

对超声心动图检查盲区即心尖部及左心室侧壁有极好的覆盖，因

此能更完整、可靠地描绘心肌肥厚的范围及空间分布 [15]。在识别

特殊临床表型方面，CMR 有突出的优势：对于心尖肥厚型心肌

病，长轴及心尖短轴视图可非常清楚地显示其特征性的“铲形”

形态改变，亦有利于准确识别伴发的心尖室壁瘤 [16]。对于以心肌

致密化不全样形态表现的肥厚，CMR 可直接、客观地测量非致密

化心肌与致密化心肌的厚度比值，从而做出明确而有依据的鉴别

诊断 [17]。除此之外，CMR 也是评估 HCM 患者右心室是否受累及

右心室功能状态的首选方法。有研究表明，在右心室射血分数尚

处于正常范围的 HCM 患者中，右心室心肌的形变能力已有亚临床

异常，其异常程度与右心室肥厚及是否存在晚期钆增强呈明确相

关性 [18]。因此，对右心室的系统、定量评估对厘清 HCM 完整疾

病谱、预测其远期预后都具有极其重要的价值 [19]。

（二）左心室流出道梗阻与血流动力学的综合评估

CMR 是评价左心室流出道梗阻及有关血流动力学参数的更加

有力的工具：稳态自由进动电影序列能清楚、直接地显示收缩期

二尖瓣前叶前向运动及室间隔的接触，因此能明确梗阻部位及梗

阻机制 [20]。其可配合相位对比血流序列定量测定梗阻部位血流速

度及相应的压力阶差，由此评估梗阻的严重程度 [21]。CMR 可在药

物负荷状态下（如应用多巴酚丁胺）进行扫描，诱发潜在的或隐匿

性流出道梗阻，因而对不明原因晕厥患者有极高的临床价值 [3]。在

心肌收缩功能的评估方面，CMR 特征追踪技术已充分证明其相较传

统射血分数指标有更大的敏感性，能可靠、定量地分析心肌整体纵

向、圆周及径向应变，故而有利于早期发现亚临床状态下的心肌收

缩功能损害及不同步性 [22]。现有文献已经表明了梗阻性 HCM 与非

梗阻性 HCM 患者心肌应变模式的差异：梗阻性 HCM 患者左心室

心尖部、前壁及前间隔中段的应变参数普遍升高 [22]。因此，CMR

对心肌力学功能的精细化评估为厘清 HCM 的病理生理机制、完善

HCM 风险分层体系提供了前所未有的新视角 [23]。

二、CMR 组织特征成像在识别心肌纤维化与风险分

层中的核心作用

（一）晚期钆增强在瘢痕检测与预后预测中的基石地位

晚 期 钆 延 迟 强 化（Late Gadolinium Enhancement, LGE）

是 CMR 评价 HCM 心肌纤维化时最可靠、 最成熟的技术， 其

典型表现模式、 定量方法及鉴别诊断价值已得到充分证实：

HCM 的 LGE 最常见于右心室插入点及心肌中层，呈片状或斑片

状强化，且与心肌纤维化区域的解剖位置高度一致 [24]。更为重要

的是，LGE 的存在及其范围本身就是独立于传统危险因素、可直

接预测心源性猝死及心力衰竭事件的极强指标 [25]。具体而言，多

项研究已经证明，LGE 负荷超过15% 与猝死风险明显相关，故目

前已被纳入若干临床指南中作为植入式心脏复律除颤器（ICD）决

策的重要参考依据 [26]。除预测价值外，LGE 的分布特征对鉴别诊

断有极其重要的意义：心脏淀粉样变性多表现为弥漫性透壁或心

内膜下强化，而HCM的LGE通常位于心肌中层或右心室插入点，

由此与法布里病、高血压性心脏病等其他引起左心室肥厚的疾病

加以区分 [27]。不同分布亚型的 LGE 具有不同的临床意义，即局限

于左心室壁内的 LGE（肌壁内型 LGE）与更严重的 HCM 表型直

接相关，包括更大的左心室质量、更厚的室壁、更差的左心室射

血分数及更明显的心肌应变异常 [28]。因此，LGE 绝非仅用于检测

心肌瘢痕的技术手段，更应作为 HCM 患者风险分层中至关重要的

核心参数。

（二）T1 mapping 与细胞外容积分数对弥漫性纤维化的定量

评估

T1 mapping 与细胞外容积分数技术很好地补充、完善了 LGE

在评价弥漫性心肌纤维化时的不足，即 LGE 对局灶性、对比清楚

的纤维化病变最敏感，但对弥漫性间质纤维化敏感性极低 [24]。原

生 T1值及细胞外容积（Extracellular Volume, ECV）均可直接定

量反映心肌组织的整体特性：原生 T1值可以在不注射对比剂的情

况下获得，而注射对比剂之后即可准确计算 ECV[29]。因此，在基

因携带者但尚未出现明显左心室肥厚的“临床前”或“表型前”

阶段，就可通过检测升高的 T1值或 ECV 早期、无创地识别弥漫

性纤维化或细胞外基质扩张 [29]。已有研究在无 LGE 表现的 HCM

患者中发现了升高的原生 T1、ECV 及 T2值，由此自然、有力地

提示心肌间质纤维化及细胞水肿可能在 HCM 疾病早期就已经发

生 [29]。更重要的是，ECV 的升高与心功能恶化、心律失常事件及

死亡风险都呈明确的独立相关性 [7]。最近一项针对 HCM 患者的前

瞻性研究对此做了验证：ECV 是预测不良临床结局的最优影像学

标志物，其预测能力甚至优于 LGE，且即便在 LGE 呈阳性的患者

亚组中，ECV 对不良事件仍有独立的、可量化的预测价值 [7]。因

此，将 ECV 与 LGE 负荷联合评估，能更充分、更准确地量化心

肌纤维化负荷，也因而自然地优化 HCM 患者的风险分层体系 [24]。

三、新兴 CMR 技术与未来发展方向

（一）人工智能与机器学习在 CMR 图像分析中的应用

人工智能及机器学习技术正在重塑心脏磁共振成像在肥厚型

心肌病领域的应用。首先，机器学习模型在自动化、标准化分析

方面已有十分扎实而优雅的尝试：即从常规电影序列中提取影像

组学特征，由此实现无需对比剂的心肌纤维化筛查。具体而言，

已有研究构建了一种基于 XGBoost 算法的机器学习模型，将室壁

厚度、室壁增厚率及从电影序列中提取的心肌信号强度、纹理、

大小、形状诸种影像组学特征予以综合分析，用于识别可能无需

接受钆对比剂延迟增强扫描的 HCM 患者 [30]。该模型在独立验证

队列中表现极好，受试者工作特征曲线下面积为0.83，因此预计

可避免约三分之一患者接受不必要的钆剂注射。与此形成极佳补
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充的是另一研究，将深度学习与影像组学方法有机结合，开发了

基于平衡稳态自由进动电影序列的人工智能筛查模型，专门用来

识别无心肌瘢痕的 HCM 患者，其联合模型在内部及外部数据集

上的诊断效能都优于单一模型，是 AI 提高分析效率、保证结果可

重复性的示范 [31]。现有技术在挖掘深层影像组学特征方面有十分

明确的优势：能提取人眼难以察觉的纹理、形状等细节特征，因

而能构建更强大、更可靠的诊断及鉴别诊断模型。例如，一项基

于 T2WI 图像的纹理分析模型已被很好地用来区分心脏淀粉样变

性与肥厚型心肌病，在测试集上达到79. 2% 的诊断准确率，与延

迟增强成像的量化诊断能力相当 [32]。从电影序列及延迟增强图像

中提取的影像组学特征，若能与常规的多参数 CMR 指标结合，便

能构建出性能极佳的鉴别诊断模型，用于区分高血压性心脏病与

HCM，其在验证组中所得的曲线下面积已达0.981[33][34]。AI 技术

在整合风险预测模型方面已有清晰路径：即利用 AI 整合多模态数

据以实现个体化精准评估。具体而言，深度学习算法可以从非增

强的心脏水平长轴电影图像中提取特征来预测 HCM 患者的基因突

变状态，而当该算法与传统的多伦多评分系统相结合时，对阳性

基因型的预测性能得到提高 [35]。同样，机器学习方法可自动、客

观地评估左心室流出道梗阻风险，从三腔心电影图像自动提取若

干解剖学参数并据此构建多元模型，其对梗阻的预测能力已经十

分优秀 [36]。而所有这些进展都指向一个明确、必然的未来趋势：

AI 将整合 CMR 参数及临床、遗传学数据，真正建立起有利于临

床决策的个体化风险预测体系。

（二）心肌灌注与微血管功能障碍评估

心肌灌注及微血管功能障碍的评估是目前理解 HCM 病理生

理机制、预测其预后是十分活跃且极其重要的新领域。负荷心肌

灌注 CMR，尤其是腺苷负荷灌注成像，是评价 HCM 患者中常见

心肌微血管功能障碍的直接手段。HCM 患者中由腺苷负荷诱发

的心肌灌注缺损非常常见，发生率超过 40%[37]，其典型表现是多

发性、斑片状或同心圆状的心内膜下分布模式，且与若干不良临

床指标高度相关，包括非持续性室性心动过速、较高的左心室质

量指数以及左心室心尖部室壁瘤的存在 [37][38]。微血管功能障碍在 

HCM 中极为普遍，一篇针对非缺血性心肌病的系统综述已明确

总结了这一点：约40-80% 的 HCM 患者存在不同程度的微血管

功能障碍，而该功能障碍本身就是驱动不良临床结局的独立危险

因素 [39]。此种功能障碍甚至在尚无明显左心室肥厚的基因携带者

亚临床阶段就已经存在，且与心肌纤维化的程度呈直接关联 [40]。

在无需外源性对比剂的评估技术方面，以血氧水平依赖成像为代

表的新工具已开辟出极具前景的研究方向。虽然本文不就具体成

像参数加以讨论，但值得指出的是，冠状动脉窦血流的相位对比

CMR 已被成功应用于冠状动脉血流储备的评估，且现有荟萃分析

结果十分明确：HCM 患者的冠状动脉血流储备显著降低，因此可

合理地认为其存在广泛的冠状动脉微循环功能障碍 [41]。与此形成

极好补充的是新兴的运动负荷 CMR 技术，它能提供更贴近生理

状态的心肌灌注评估，初步研究结果已经十分漂亮地揭示了 HCM 

患者运动负荷下的心肌血流量及心肌灌注储备都明显低于射血分

数保留的心力衰竭患者及非心源性呼吸困难患者，且其心肌灌注

反应模式具有 HCM 的特征性 [42]。故而诸种技术彼此衔接、互为

补充，真正从机制上加深了对 HCM 心肌缺血及能量代谢异常的理

解，也由此引出了新的影像学生物标志物，对风险分层及个体化

管理具有重要的临床意义。

（三）影像基因组学的关联探索

影像基因组学以建立影像表型与基因型之间精确、可量化的

关系为基础，因此是研究肥厚型心肌病（HCM）疾病异质性更加

有力的工具。具体而言，CMR 在建立表型－基因型关联时有无可

替代的优势：其高空间分辨率及对组织特征极好的可视化能力，

使其能可靠地识别不同基因突变所对应的不同心肌形态及纤维化

分布模式。已有明确的证据表明，某些基因突变会导致特征性的

心肌肥厚模式。家族筛查中曾发现大量携带致病基因变异但胸超

声心动图显示室壁厚度正常的个体，CMR 检查后被正确诊断为

HCM，其诊断差异的根本原因正是超声难以充分显示的钩状前基

底段心肌肥厚 [43]。因此得出结论：CMR 能更敏感地检测早期或位

于特殊解剖部位的心肌肥厚表型。与此形成极好补充的是，深度

学习模型可以从常规电影图像中自动、客观地提取与基因型相关

的深层特征，已有研究开发了基于心脏水平长轴电影图像的深度

学习算法来预测 HCM 的基因突变状态，其性能已经优于传统临床

评分系统，当该算法与多伦多评分结合时，对阳性基因型的识别

能力得到极大提高 [35]。更重要的是，特定的基因型可能对应不同

的电生理基质，近期一项结合 CMR 引导的心电成像的研究给出了

良好的结果：在已有临床症状的 HCM 患者中，基因检测阳性者较

基因阴性者更常出现明显的心电信号碎裂现象，由此直接且严谨

地提示，基因状态确实会影响心肌结构及电生理特性 [44]。因此，

影像基因组学的发现在临床转化上有着十分明确、直接的价值：

由于特定基因突变常伴随特征性的 CMR 表现，故可将此类影像学

特征作为先证者家属筛查及风险评估的重要线索。对于基因阳性

但表型尚未外显的家族成员，CMR 能比常规心电图及超声心动图

更早、更准确地识别早期心肌肥厚或结构异常，因而能实现更精

准、更及时的家族管理及风险干预 [43][45]。具体而言，CMR 对左心

室心尖部室壁瘤的检测具有极高的敏感性，而该征象本身就是重

要的不良预后标志物，因此其识别对预防性植入式心律转复除颤

器（ICD）的决策有直接而重大的临床意义 [25]。若能将遗传信息与

CMR 所获的精细表型（包括心肌肥厚的具体模式、纤维化分布特

征）自然、合理地整合，便有可能真正建立起完整、强大、可应

用的基因型－表型－预后链条，也由此把 HCM 的个体化诊疗及家

族管理推向新的时代。

四、结论

心脏磁共振成像在肥厚型心肌病诊疗中的发展是心血管影像

学向精准医学的演进，故而 CMR 现已具备从宏观结构到微观组织

特征的完整评估能力，其在疾病确诊、风险预测、个体化临床管

理诸方面都已有十分突出的临床价值。因此，应该客观评价不同

成像技术的优劣，合理建立适合临床应用的评估框架。晚期钆增

强技术是目前识别局灶性替代性纤维化最可靠、最成熟的方法，
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因而也是当前危险分层的重要工具，但其对弥漫性间质性病变的

敏感性有限。因此 T1 mapping 及 ECV 技术补充了 LGE 的不足，

二者形成功能上互补的局面，可准确、客观地量化弥漫性纤维化

负荷，故而心肌评估已从定性描述真正迈入精确量化的新阶段。

临床专家宜把 LGE 所见的局灶性瘢痕与 T1 mapping/ECV 所测

的弥漫性改变结合起来：前者与心律失常基质关系更直接，后者

更早、更充分地反映全心病理进展及心功能下降趋势，两者合用

方能勾勒出完整、可靠的心肌病理图谱。由于人工智能多组学整

合是今后发展的一个十分重要的突破点，故而人工智能技术对心

脏磁共振分析中所涉及的复杂、耗时、结果不一致诸种问题有很

好的解决潜力，可以自动、可靠地挖掘影像深层模式，由此自然

地推进新型预后标志物的发现。

总而言之，由于心脏磁共振在肥厚型心肌病的应用已经进入

多维整合、定量化深入、智能化驱动的新阶段，因此，未来核心

研究方向可聚焦于将多技术维度的影像信息、分子生物学特征及

临床转归数据进行有机融合，建立动态、个体化的风险预测模

型，方能从精准影像评估做到真正的精准临床决策。
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