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【摘要】　神经肌肉疾病易合并不同类型的睡眠呼吸障碍，使患者病情加重、预后不佳，需要早期

识别，并尽早启动无创通气、氧疗、呼吸康复等治疗，但是临床上漏诊率、误诊率高。目前国内尚无神

经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的诊疗规范，为此，中华医学会呼吸病学分会睡眠呼吸障碍学组组织相

关多学科专家，参考国内外最新研究进展和指南共识，结合临床诊治实践经验，制定《神经肌肉疾病相

关睡眠呼吸障碍诊治专家共识》，旨在对神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的流行病学、临床表现、诊断

思路、评估和治疗进行详细阐释，共形成 3条陈述及 5条推荐意见，为神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍

诊断和治疗提供规范化建议。

陈述 1：最易合并睡眠呼吸障碍的神经肌肉疾病包括重症肌无力（1A）、肌萎缩侧索硬化（2B）、脊
髓灰质炎后遗症（2B）、强直性肌营养不良（2B）、周围神经病变（2C）、代谢性肌病等。

陈述 2：神经肌肉疾病患者常同时出现或序贯发生多种类型的睡眠呼吸障碍，合并睡眠呼吸暂停
（OSA）最常见，不同类型的神经肌肉疾病合并OSA时有各自的临床特点（1A）。

陈述 3：神经肌肉疾病易伴有中枢性睡眠呼吸暂停（CSA），其临床表现与疾病的类型、病程及严重
程度相关（1A）。

推荐意见 1：当神经肌肉疾病所致CO2潴留/低氧进一步加重时，应注意是否合并睡眠相关肺泡低
通气症/低氧血症（1A）。

推荐意见 2：神经肌肉疾病患者疑似合并睡眠呼吸障碍时，应评估睡眠呼吸障碍相关症状，并根
据实际情况积极进行睡眠呼吸监测、无创CO2监测和相关检查（1A）。如果临床高度怀疑有睡眠呼吸
障碍但便携式睡眠监测结果为阴性，应进行全面的多导睡眠监测（PSG）检查（1A）。

推荐意见 3：①神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍，PSG下进行无创正压通气滴定是确定有效治疗
参数的标准方法（1A）；②神经肌肉疾病合并OSA，滴定应遵循美国睡眠医学会（AASM）关于OSA患者
气道正压通气滴定的临床指南（1A）；③神经肌肉疾病伴有CSA或陈‑施呼吸时，推荐使用带有 ST模式
的双水平气道正压通气（BPAP）（1A）；患者不能耐受BPAP时或伴有严重的陈‑施呼吸、心力衰竭，应用
伺服通气设备（2B）；④神经肌肉疾病合并睡眠相关肺泡低通气症使用 BPAP 或容量保证压力支持
（VAPS）设备，同步监测 CO2水平（1A）；⑤神经肌肉疾病合并“伪中枢事件”，首选具有备用频率的
BPAP（1A）。

推荐意见 4：神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍时不推荐单独氧疗（2D），建议在无创通气治疗不能
有效纠正低氧血症时辅以氧疗，建议同时监测CO2水平（2C）。膈肌起搏不作为肌萎缩侧索硬化症呼
吸衰竭患者的常规治疗（2B）。经静脉膈神经刺激尚未应用于神经肌肉疾病引起的CSA（2D）。呼吸
康复可能改善一部分神经肌肉疾病患者的呼吸肌力量（2B）。快速眼动（REM）睡眠期相关肺泡低通
气可应用普罗替林，日间嗜睡可应用哌醋甲酯和莫达非尼（2C）。

推荐意见 5：神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍是一种慢性疾病，需要开展以患者为中心的个体化
教育，并进行长期随访管理（1A）。
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【Abstract】 Neuromuscular diseases are often accompanied by various types of 
sleep‑related breathing disorders, which can exacerbate the underlying condition and are associated 
with a poor prognosis. Early identification is essential, and interventions such as non‑invasive 
ventilation, oxygen therapy, and respiratory rehabilitation should be initiated promptly to mitigate 
disease progression and improve outcomes. Nevertheless, the rates of missed and misdiagnosed 
cases remain common in clinical practice. Currently, there are no standardized guidelines for the 
diagnosis and treatment of sleep‑disordered breathing related to neuromuscular diseases in China. 
Therefore, based on the latest domestic and international research progress, and combined with 
domestic clinical diagnosis and treatment experience, the Sleep Disorder Group of Chinese Thoracic 
Society has brought together multidisciplinary experts to develop this expert consensus. This 
consensus provides a comprehensive overview of the epidemiology, clinical manifestations, 
diagnostic approaches, assessment strategies, and treatment of sleep‑disordered breathing related 
to neuromuscular diseases. It formulates evidence‑based recommendations to guide clinical 
practice, with the aim of providing standardized recommendations for their diagnosis and 
management.

Statement 1: The neuromuscular disorders that are most frequently associated with 
sleep‑disordered breathing include: myasthenia gravis (1A), amyotrophic lateral sclerosis (2B), 
post‑polio syndrome (2B), myotonic dystrophy (2B), peripheral neuropathies (2C), and metabolic 
myopathies, among other neuromuscular conditions.

Statement 2: Patients with neuromuscular disorders frequently develop multiple types of 
sleep‑disordered breathing concurrently or sequentially, with obstructive sleep apnea (OSA) being 
the most prevalent manifestation. Distinct clinical manifestations of OSA are observed across 
different neuromuscular disease subtypes (1A).

Statement 3: Neuromuscular disorders predispose to central sleep apnea (CSA), with clinical 
manifestations varying significantly across disease subtypes, stages of progression, and severity 
levels (1A).

Recommendation 1: In patients with neuromuscular disorders exhibiting progressive 
hypercapnia or worsening hypoxemia, clinicians should investigate potential comorbid nocturnal 
alveolar hypoventilation and/or sleep‑associated hypoxemia (1A).

Recommendation 2: When sleep‑disordered breathing is suspected, patients with 
neuromuscular disorders should be evaluated for symptoms of sleep‑disordered breathing. 
Meanwhile, sleep monitoring, non‑invasive CO2 monitoring, and related examinations should be 
actively performed according to the actual situation (1A). A polysomnography should be performed 
when there is a high clinical suspicion of sleep‑disordered breathing but a negative result on a 
portable sleep monitor (1A).

Recommendation 3: (1) Noninvasive positive pressure ventilation (NPPV) titration under 
polysomnography is the standard method to determine the effective treatment parameters for 
neuromuscular diseases with sleep‑disordered breathing (1A). (2) Positive airway pressure titration 
in OSA patients with neuromuscular diseases should follow American Academy of Sleep Medicine 
(AASM) guidelines (1A). (3) For neuromuscular disorders with CSA or Cheyne‑Stokes respiration, 
bi‑level positive airway pressure (BPAP) with ST pattern is recommended (1A); When BPAP is not 
tolerated or accompanied by severe Cheyne‑Stokes respiratory and heart failure in patients, adaptive 
support ventilation (ASV) should be used (2B). (4) Patients with neuromuscular disease and 
sleep‑related alveolar hypoventilation should be treated with BPAP or variable assurance pressure 
support (VAPS) (1A). (5) BPAP with alternate frequency is preferred for neuromuscular disorders 
with "pseudo‑central events" (1A).

Recommendation 4: Oxygen therapy alone is not recommended for neuromuscular disease 
patients combined with sleep‑disordered breathing (2D). Oxygen therapy with monitoring of CO2 
level is recommended when non‑invasive ventilation therapy cannot effectively correct hypoxemia 
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(2C). Diaphragmatic pacing should not be routinely used in amyotrophic lateral sclerosis patients 
with respiratory failure (2B). Transvenous phrenic nerve stimulation is not currently applied to CSA 
caused by neuromuscular disorders (2D). Respiratory rehabilitation may improve respiratory 
muscle strength in a subset of patients with neuromuscular disorders (2B). Protiline can be used for 
REM‑associated alveolar hypoventilation, and daytime sleepiness could be addressed with 
methylphenidate and modafinil (2C).

Recommendation 5: Neuromuscular disease combined with sleep‑disordered breathing is a 
chronic disease requiring patient‑centered, individualized education and long‑term follow‑up 
management (1A).

Fund program：： National Natural Science Fundation of China （82270107）

神经肌肉疾病是一类累及患者脊髓前角运动

细胞、周围神经、神经肌肉接头和骨骼肌等的先天

性或后天性疾病，常表现为呼吸衰竭、骨骼畸形、关

节挛缩、步态异常及移动障碍等，它可以累及呼吸

肌，导致呼吸功能缓慢下降，通常早期表现为夜间

睡眠呼吸异常，逐渐进展为白天低通气，最终发展

为慢性肺源性心脏病及呼吸衰竭。

易合并睡眠呼吸障碍的神经肌肉疾病包括肌

萎缩侧索硬化、脊髓灰质炎后遗症、重症肌无力、周

围神经病变、肌萎缩、强直性肌营养不良、代谢性肌

病等。由于神经肌肉疾病的病因不同、严重程度不

一，可表现为不同类型的睡眠呼吸障碍。根据

2014 年 美 国 睡 眠 医 学 会（American Academy of 
Sleep Medicine，AASM）发布的第 3版睡眠障碍的国

际 分 类 （international classification of sleep 
disorders‑third edition，ICSD‑3），神经肌肉疾病作为

主要原因之一可导致睡眠相关肺泡低通气症、睡眠

相关低氧血症、阻塞性睡眠呼吸暂停（obstructive 
sleep apnea， OSA）和中枢性睡眠呼吸暂停（central 
sleep apnea，CSA），甚至同时合并多种睡眠呼吸障

碍，导致神经肌肉疾病治疗困难［1‑2］。

鉴于神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的高发

性和危害性，且漏诊、误诊率高，需要早期识别睡眠

呼吸障碍，尽早启动无创通气治疗，进而减少并发

症并改善预后。为了更好地指导神经肌肉疾病相

关睡眠呼吸障碍的诊断和治疗，中华医学会呼吸病

学分会睡眠呼吸障碍学组组织相关学科专家，参考

国内外近年的研究结果和最新发表的指南共识，结

合国内的临床诊治经验，制定本共识，旨在对神经

肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的临床表现、诊断思

路、评估和治疗进行规范和指导。

第一部分　专家共识制定方法

1. 共识发起机构：中华医学会呼吸病学分会睡

眠呼吸障碍学组。

2. 共识编写委员会：由中华医学会呼吸病学分

会睡眠呼吸障碍学组组织国内相关领域专家（呼吸

与危重症医学科、神经内科、感染科、临床医学研究

所等），成立神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍管理

专家共识编写委员会（简称编委会）并撰写。

3. 共识使用者及目标应用人群：共识面向所有

涉及神经肌肉疾病患者睡眠呼吸障碍诊疗的临床

工作者，既适用于睡眠医学及相关专业人员，也适

用于非睡眠医学专业人员（如呼吸与危重症医学

科、神经内科、呼吸治疗科、康复科、儿科、重症医学

科等）。

4. 共识撰写及证据检索：由主要负责人列出共

识提纲，编委会撰写。编委会成员系统检索了

PubMed、 EMBASE、 Cochrane Library、 Web of 
Science、中国知网、万方数据库和中国生物医学文

献数据库（China Biology Medicine disc，CBM）等国

内外主要数据库从建库到 2025年 2月发表的文献，

并由文献秘书建库管理。文献纳入标准为涉及神

经肌肉疾病患者睡眠呼吸障碍的发生机制、临床表

现、诊断及治疗的临床研究、综述、Meta分析等。对

与本文主题密切相关的经典文献，在文献发表时间

方面适当予以放开。睡眠疾病分类参考 ICSD‑3。
中文检索词包括：神经肌肉疾病、肌萎缩侧索

硬化、脊髓灰质炎后遗症、重症肌无力、周围神经病

变、强直性肌营养不良、代谢性肌病、睡眠呼吸障

碍、阻塞性睡眠呼吸暂停、中枢性睡眠呼吸暂停、睡

眠相关低通气、睡眠相关低氧血症、多导睡眠监测、

便携式睡眠监测、无创正压通气等。

英 文 检 索 词 包 括 ：Neuromuscular diseases， 
amyotrophic lateral sclerosis， poliomyelitis sequelae， 
myasthenia gravis， peripheral neuropathy， myotonic 
dystrophy， metabolic myopathy， sleep disordered 
breathing， obstructive sleep apnea， central sleep 
apnea， sleep‑related hypopnea， sleep‑related 
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hypoxemia， polysomnography monitoring， portable 
sleep monitoring， non‑invasive positive pressure 
ventilation等。

编委会执笔专家和证据评价小组在方法学专

家指导下分别进行文献筛选和评价，并由审稿专家

审核，如出现分歧，则由总审核组织讨论专家举行

专题会议，充分讨论以达成一致；对于讨论难以达

成一致的问题采用投票方式，得出一致性程度较高

的推荐意见。

本共识编委会将定期进行文献检索，每 4~5年

全面评估共识内容，结合最新临床证据和学科进展

对本共识进行修订；当出现重大新证据或者睡眠呼

吸障碍诊疗标准发生重大变化时，及时进行修订。

5. 证据评分及分级：编委会成员首先对纳入的

文献进行证据质量分级，随后在此基础上进行推荐

强度分级。本共识根据中华医学会发布的《中国制

订/修订临床诊疗指南的指导原则（2022 版）》，采用

推荐意见分级的评估、制订及评价 （grading of 
recommendations assessment， development and 
evaluation， GRADE）方法对证据体的证据质量和陈

述/推荐意见的推荐强度进行分级（表 1），最终经过

审稿专家审稿确定。

第二部分　流行病学

【陈述 1】 最易合并睡眠呼吸障碍的神经肌

肉疾病包括重症肌无力（1A）、肌萎缩侧索硬化

（2B）、脊髓灰质炎后遗症（2B）、强直性肌营养不良

（2B）、周围神经病变（2C）、代谢性肌病等。

睡眠呼吸障碍在神经肌肉疾病中的发病率高，

随着疾病的进展，发病率也会增加，但不同类型的

神经肌肉疾病间也存在差异。

肌萎缩侧索硬化的高峰发病年龄为 55~75岁，

目前发病年龄有年轻化趋势［3］，在中国平均发病年

龄约 53.7岁［4］，中位生存期约 27.5个月。不同国家

及地区其发病率存在一定差异，欧洲为（2~3）/
10万，亚洲为（0.7~0.8）/10万，中国约为1.65/10万。

肌萎缩侧索硬化患者中 56%~68%可出现睡眠

低通气事件，6% 可出现 CSA［5］。脊髓灰质炎后遗

症合并睡眠呼吸障碍的发病率明显高于健康人

群［6‑7］，40~60 岁 为 睡 眠 呼 吸 障 碍 的 高 发 期［8］。

Dahan 等［9］对 98 例有疲劳感的脊髓灰质炎后遗症

患者进行观察，发现 65% 的患者存在睡眠呼吸障

碍。重症肌无力的发病率近年来呈现逐年升高态

势，流行病学调查显示重症肌无力的全球患病率为

（15~25）/10 万，发病率为（0.4~1.0）/10 万［10‑11］，在各

个年龄阶段均可发病，30 和 50 岁左右呈现发病双

峰。在重症肌无力患者中，睡眠障碍的发病率增

加，尤其是睡眠呼吸障碍［12］。有研究发现，32%~
56%的重症肌无力患者会出现OSA。另外，肌萎缩

侧索硬化、重症肌无力、脊髓灰质炎等合并延髓麻

痹时，OSA发病率会升高［2］。

多种周围神经病变可合并睡眠呼吸障碍，如免

疫性的吉兰‑巴雷综合征、慢性炎症性脱髓鞘性神

经病、多灶性运动神经病等，遗传性的腓骨肌萎缩

症等，内分泌功能相关的甲状腺功能减退、糖尿病

等，以及病理损伤、药物毒物所导致的周围神经病

变［13］。腓骨肌萎缩症（Charcot‑Marie‑Tooth disease，
CMT）是最常见的遗传性周围神经病变之一，其中

脱髓鞘型（CMT1型）患者睡眠呼吸暂停的发生率约

为40%［1］。

强直性肌营养不良（myotonic dystrophies）的全

球发病率为（2.45~5.5）/10 万，多在青春后期起

病［14］，约55%的强直性肌营养不良患者存在睡眠呼

吸暂停，多为伪中枢性或膈肌功能下降相关事件，

而 OSA 不 足 15%［15］。 Duchenne 型 肌 营 养 不 良

（Duchenne muscle dystrophy，DMD）是最常见的遗

传性肌病类型，一项回顾性研究发现，来自睡眠障

碍门诊的 34 例 DMD 患儿中，主诉睡眠障碍者占

64%，睡眠呼吸暂停者占 31%，肺泡通气不足

32%［16］。

第三部分　主要类型及临床表现

【陈述 2】 神经肌肉疾病患者常同时出现或

序贯发生多种类型的睡眠呼吸障碍，合并OSA最常

表1 GRADE证据质量与推荐强度分级

分级

证据质量分级

高（A）
中（B）

低（C）

极低（D）

推荐强度分级

强（1）
弱（2）

具体描述

非常有把握观察值接近真实值

对观察值有中等把握：观察值有可能接近真实
值，但也有可能差别很大

对观察值的把握有限：观察值可能与真实值有很
大差别

对观察值几乎没有把握：观察值与真实值可能有
极大差别

明确显示干预措施利大于弊或弊大于利

利弊不确定或无论质量高低的证据均显示利弊
相当
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见，不同类型的神经肌肉疾病合并OSA时有各自的

临床特点（1A）。

神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的临床症状

主要分为两个方面：一是与神经肌肉疾病有关的症

状，如肌无力、肌萎缩、肌束震颤、四肢酸痛、构音不

清、吞咽困难、咳嗽能力减弱、呛咳和反复下呼吸道

感染等［17‑18］；二是与睡眠呼吸障碍有关的症状，可

因呼吸肌受累或进展的程度不同而不同，一般起病

隐匿，早期可无症状或表现为非特异性症状，包括

晨起头痛、口干、乏力、日间嗜睡、睡眠紊乱、注意力

不集中、抑郁和疲劳等［17， 19］，逐渐可出现肺活量下

降、肺容积减低，进而降低肺组织对上呼吸道的牵

拉作用，影响上气道的稳定性，夜间血氧饱和度的

下降更为显著。因此，神经肌肉疾病患者常合并或

序贯发生多种类型的睡眠呼吸障碍，合并 OSA 最

常见。

一、OSA
除肥胖、男性、儿童腺样体/扁桃体肥大、巨舌

等危险因素外，神经肌肉疾病的一些病理生理特征

如上气道扩张肌张力减退（见于酸性麦芽糖酶缺乏

症）、咽部神经病变（见于遗传性运动感觉神经病变

1 型）、延髓型麻痹（见于肌萎缩侧索硬化症、脊髓

延髓型肌营养不良、重症肌无力、脊髓灰质炎后综

合征）、上气道可塌陷性增加等均可促进 OSA 的

发生［2］。

神经肌肉疾病合并 OSA 患者在夜间可表现为

打鼾、与鼾声交替出现的呼吸暂停、夜间憋醒、失

眠、多尿、胃食管反流及晨起口干等症状，白天可出

现疲劳、嗜睡、晨起头痛，甚至认知功能异常，如注

意力不集中及记忆力、警觉性下降等［8］。还可诱发

高血压、心血管疾病、2 型糖尿病及高脂血症等多

系统损害。此外，神经肌肉疾病合并OSA患者的呼

吸暂停或低通气事件常发生在快速眼动（rapid eye 
movement，REM）睡眠期，且很难通过胸腹呼吸运动

感应元件鉴别呼吸暂停事件是中枢型还是阻

塞型［2］。

不同类型的神经肌肉疾病合并 OSA 具有各自

临床特点。据报道，重症肌无力患者 30%~60% 合

并OSA，且呼吸暂停事件往往发生在REM睡眠期，

体 位 相 关 性 睡 眠 呼 吸 暂 停 更 为 常 见 。

Martímez‑Lapiscina等［20］研究表明，重症肌无力患者

可表现为夜间睡眠不足和日间过度嗜睡。对 54例

重症肌无力患者的观察发现，近15%爱泼沃斯嗜睡

量表（Epworth sleepiness scale，ESS）评分异常，59%

存在匹兹堡睡眠质量指数（Pittsburgh sleep quality 
index，PSQI）评分异常。此外，合并呼吸衰竭时，睡

眠呼吸障碍易被忽视甚至被误判为重症肌无力危

象（即重症肌无力进展），进而导致糖皮质激素应用

过量，加重中心性肥胖，使睡眠呼吸障碍恶化［21‑22］。

在肌萎缩侧索硬化患者中，男性和脊髓起病

（spinal‑onset）的患者中OSA患病率更高［23］，而在延

髓起病（bulbar onset）的患者中，舌肌萎缩有助于防

止咽部塌陷，不易出现OSA。肌萎缩侧索硬化患者

如果在启动呼吸支持之前即出现OSA，则与生存期

缩短及预后不良有关，且呼吸暂停事件的出现往往

与呼吸肌无力同时发生，提示肌萎缩侧索硬化疾病

进展［24］。在多系统萎缩的疾病早期，上气道可出现

类似喉痉挛的高调喘鸣（stridor），并出现睡眠呼吸

暂停或低通气。肌营养不良患者合并OSA，早期表

现以 OSA 为主，在疾病晚期将转化为肺泡低通气

为主。

二、CSA和陈‑施呼吸

【陈述 3】 神经肌肉疾病易伴有 CSA，其临床

表现与疾病的类型、病程及严重程度相关（1A）。

神经肌肉疾病由于神经肌肉接头异常（如重症

肌无力）、呼吸肌功能不良（如肌营养不良）、运动神

经元损伤以及膈肌、肋间肌受累（如脊髓灰质炎）等

原因无法将呼吸中枢驱动转换为足够的通气，导致

患者睡眠时发生低通气及高碳酸血症，并以 REM
睡眠期最为常见，长期可造成 CO2 中枢敏感性下

降，诱发 CSA［1， 25］。与神经肌肉疾病相关的中枢型

睡眠呼吸障碍事件包括 CSA 和陈‑施呼吸，二者并

存时表现为呼吸幅度呈渐强‑渐弱伴有中枢型呼吸

暂停的周期性呼吸模式变化，一个循环长度一般

45~60 s。在第 5~7 颈髓损伤者中，63% 伴有 CSA，

88% 出现陈‑施呼吸；而在第 1~6 胸髓损伤者中，

13%伴CSA，38%存在陈‑施呼吸［26］。

神经肌肉疾病伴 CSA 的临床表现与疾病的类

型、病程及严重程度相关。除了日间嗜睡、睡眠紊

乱及记忆力下降等非特异性症状外，同睡者发现患

者出现与OSA相似的症状，如睡眠中呼吸不规律或

呼吸暂停，也可出现端坐呼吸、夜间阵发性呼吸困

难、睡眠片段化、频繁觉醒等，伴肺泡低通气者鼾声

常不响亮［8］。此外，神经肌肉疾病患者常伴有呼吸

肌无力的症状，日间呼吸费力、通气不足，睡眠期可

出现低氧血症和高碳酸血症，尤其在 REM 睡眠期

更易发生血氧饱和度下降。夜间多导睡眠监测

（polysomnography， PSG）可见 REM 睡眠期锯齿状
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低氧血症或低通气，考虑病因并非中枢性或阻塞性

呼吸暂停，而主要是膈肌张力减弱。由于在 REM
睡眠期，肋间肌等其他呼吸辅助肌张力降低，胸廓

容积缩小，膈肌作为主要的呼吸肌，其功能减弱会

导致睡眠监测中胸腹运动信号均消失，造成中枢型

睡眠呼吸暂停事件的假象，这种膈肌性的“伪中枢

呼吸事件”可能是神经肌肉疾病患者中最为常见的

呼吸异常，但易被误诊为阻塞型或中枢型事件，行

膈肌肌电图和声门上压力监测等有助于鉴别［1］。

重症肌无力患者的骨骼肌无力常有症状波动，表现

为晨轻暮重，患者也常主诉夜间睡眠间断和气短加

重。运动神经元病患者表现为进行性全身运动功

能障碍，不伴有感觉功能异常，睡眠呼吸障碍以

CSA 为主，尤其是 REM 睡眠期。多发性周围神经

病多以对称方式累及周围神经，引起感觉异常，腱

反射减弱及肌无力，临床主要特征是四肢远端进行

性的肌无力和萎缩伴感觉障碍，疲劳及日间嗜睡普

遍存在，部分患者会合并不宁腿综合征。神经肌肉

疾病患者晚期会进一步出现肺功能下降、呼吸衰

竭，表现为活动耐量明显减少，甚至端坐呼吸、夜间

阵发性呼吸困难等［8］，在心肌受累或患者出现心功

能不全时，可出现陈‑施呼吸［1］。另外，神经肌肉疾

病患者合并高血压、心血管疾病、2型糖尿病、脑卒

中等多系统损害也很常见，会加重神经肌肉疾病的

疾病进程和不良预后，甚至出现夜间呼吸骤停。

三、睡眠相关肺泡低通气症及睡眠相关低氧

血症

【推荐意见 1】 当神经肌肉疾病所致 CO2 潴

留/低氧进一步加重时，应注意是否合并睡眠相关

肺泡低通气症/低氧血症（1A）。

睡眠期神经肌肉疾病患者的肋间肌和辅助呼

吸肌活动进一步降低，尤其是膈肌，同时可能存在

中枢化学敏感性下降，导致限制性通气功能障碍，

因此容易并发睡眠相关肺泡低通气症。由于肌肉

活动受限，导致肺容积减少，使得氧储备减少，因此

亦易并发睡眠相关低氧血症［27］。

神经肌肉疾病所致睡眠相关肺泡低通气症是

指神经肌肉疾病患者睡眠期检测到动脉血二氧化

碳 分 压（PaCO2）（或 替 代 监 测 方 法）>55 mmHg
（1 mmHg=0.133 kPa）、持续 10 min 以上，或者睡眠

期 PaCO2（或替代监测方法）较清醒静息仰卧位时

增高至少 10 mmHg 且数值>50 mmHg、持续 10 min
以上［13， 28］。神经肌肉疾病引起的睡眠相关低氧血

症是指神经肌肉疾病的患者睡眠过程中出现血氧

饱和度<90%、持续时间达 5 min 以上，最低点至少

为85%［27］。两者均需排除其他病因所致。

神经肌肉疾病引起的睡眠相关肺泡低通气症

和低氧血症通常始于REM睡眠期［29］，起病隐袭，缺

乏特异性症状。随着病情进展，患者症状逐渐发展

为日间亦出现低氧血症和CO2潴留，表现为活动后

呼吸困难［24， 27， 29］。疾病晚期患者可出现原发病难

以解释的烦躁不安、频繁觉醒及睡眠中断，夜间肺

泡通气量逐渐下降，加上呼吸中枢驱动障碍、外周

化学感受器对高碳酸血症的敏感性下降、呼吸肌力

减弱等因素综合作用，血氧饱和度进一步降低、

CO2潴留进一步加重，形成恶性循环，患者会出现言

语急促、夜间发绀、静息状态呼吸困难、端坐呼吸、

胸腹矛盾运动等症状，严重影响患者的日常活动和

生活质量［13， 18‑19， 30］。长期缺氧可导致红细胞增多

症、肺动脉高压及慢性肺源性心脏病，还可能合并

高血压、冠心病、心律失常、心力衰竭、脑卒中、糖尿

病、高脂血症等多系统损害。当存在呼吸道感染等

情况时，可出现呼吸衰竭急性加重、肺性脑病，甚至

死亡。

第四部分　诊断和评估

【推荐意见 2】 神经肌肉疾病患者疑似合并

睡眠呼吸障碍时，应评估睡眠呼吸障碍相关症状，

并根据实际情况积极进行睡眠呼吸监测、无创

CO2监测和相关检查（1A）。如果临床高度怀疑有

睡眠呼吸障碍但便携式睡眠监测结果为阴性，应进

行全面的PSG检查（1A）。

一、诊断

神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的诊断需同

时满足神经肌肉疾病和睡眠呼吸障碍的诊断标准，

需结合病史、症状、体征、PSG、血气分析及影像学

等多种评估手段。神经肌肉疾病患者常可同时合

并或序贯发生多种类型的睡眠呼吸障碍。因此，除

关注与神经肌肉疾病基础疾病有关的症状外（如咳

嗽无力、气道分泌物增多、进食呛咳、呼吸困难等），

对睡眠呼吸障碍相关症状的早期识别尤为重要，临

床医生必须对细微的症状和体征保持警觉，将其作

为启动睡眠相关评估的提示。

（一）症状和体征

神经肌肉疾病的呼吸系统表现取决于呼吸肌

受累或疾病进展的程度。当出现呼吸肌无力或呈

急性或亚急性进展时，患者可出现明显的呼吸困



fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

中华结核和呼吸杂志 2025 年9 月第 48 卷第 9 期　Chin J Tuberc Respir Dis, September 2025, Vol. 48, No. 9 · 821 ·

难，卧位时更为显著，伴吸气时胸腹矛盾运动。当

呼吸肌无力进展缓慢时则表现比较隐匿，最早为易

疲劳、嗜睡、注意力不集中和晨起头痛等非特异性

症状。睡眠呼吸障碍通常在呼吸功能不全出现的

前数月甚至数年即可出现，其典型症状包括睡眠憋

醒、窒息感、失眠、梦魇、遗尿、睡眠中断、目击睡眠

呼吸暂停，可伴有日间嗜睡、晨起头痛、非恢复性睡

眠、疲劳、注意力不集中、记忆力下降和认知功能下

降等。

神经肌肉疾病患者可能对早期睡眠呼吸障碍

缺乏自我感知，在病史、症状采集过程中需考虑到

患者配偶、护理员等所提供的更客观的睡眠和日间

行为信息。OSA 患者由于呼吸暂停或呼吸急促而

在睡眠期频繁醒来，同睡者报告的鼾声和呼吸暂停

对诊断 OSA 具有参考价值。CSA 患者可能会出现

端坐呼吸、夜间阵发性呼吸困难、睡眠不实、频繁觉

醒等症状。特定疾病的病史对诊断有一定帮助。

最初呼吸系统、躯干或延髓肌肉受累的脊髓灰质炎

患者，尤其是伴有脊柱侧凸或声带麻痹的患者，比

其他脊髓灰质炎患者更可能出现睡眠期间气体交

换异常。同时，一些睡眠呼吸障碍患者可能没有明

显的症状，而是出现与基础疾病不匹配的病理生理

改变，例如肺功能检测显示通气功能严重受限、无

法解释的肺源性心脏病，此时应进行动脉血气分析

和睡眠相关检查。对于疑似睡眠呼吸障碍的患者，

应由经验丰富的呼吸科和睡眠医学科临床医生进

行初步评估，高度怀疑睡眠呼吸障碍时，应将患者

转至对处理此类患者有经验的睡眠监测室和睡眠

医学中心。

（二）辅助检查

1. PSG：是评估睡眠呼吸障碍的“金标准”。

PSG 通过多个导联监测包括脑电图、眼动图、肌电

图、胸腹呼吸运动、口鼻气流、心电图、鼾声、血氧饱

和度、体位等多个生理参数，全面评估神经肌肉疾

病患者可能共存的睡眠呼吸障碍［31］，对睡眠呼吸障

碍进行诊断、分型和严重程度分级。如果患者已开

始无创通气治疗，PSG 还有助于检测人机的同

步性。

2. 便携式睡眠监测：对神经肌肉疾病患者睡眠

呼吸障碍的早期识别及干预十分必要，但这部分患

者通常行动不便，医院内就诊并进行睡眠监测室内

的 PSG 有困难。便携式睡眠监测操作简单、高效、

经济，可在睡眠监测室之外完成，临床指南已将其

推荐用于高度怀疑有 OSA 的成年患者的诊断。

Ⅳ型血氧监测仪和Ⅲ型便携式睡眠监测能检测出

中至重度OSA，或者与夜间通气不足相关的低氧血

症，且对于已经开始夜间无创通气但未接受过睡眠

监测室评估的患者，血氧监测有助于了解是否存在

残存的睡眠呼吸事件。不过，便携式睡眠监测也存

在一定的局限性。首先，睡眠呼吸暂停的严重程度

可能被低估，并且可能漏诊轻度患者。其次，在接

受辅助供氧的患者中，血氧监测对OSA的检测敏感

性可能较低。第三，血氧监测仪或便携式设备并不

能评估睡眠中断或睡眠片断化。因此，如临床高度

怀疑有睡眠呼吸障碍但血氧监测或便携式睡眠监

测结果为阴性，则仍应完成PSG检查。神经肌肉疾

病病种复杂，便携设备诊断其合并睡眠呼吸障碍的

实用性究竟如何，尚缺乏高质量的临床证据，指南

未推荐便携式睡眠监测应用于神经肌肉疾病合并

OSA患者的诊断［32］。

3. 无创CO2监测：睡眠相关肺泡低通气症在神

经肌肉疾病患者中较为常见，常与 OSA合并存在，

可出现高碳酸血症，伴或不伴低氧血症。建议采用

无创的方法来监测夜间通气情况，目前临床常用方

法为呼气末 CO2或经皮 CO2监测。结合血氧测定，

无创 CO2监测夜间肺泡通气不足的敏感度高于单

纯夜间血氧测定［33］，这对于不易获取动脉血气分

析、开始无创通气治疗的神经肌肉疾病患者尤其有

意义。不过，呼气末 CO2 受通气/血流（V/Q）不匹

配、生理死腔和通气模式等的影响，当潮气量较小

时，呼气末 CO2 监测无法准确反映 PaCO2，而经皮

CO2监测与PaCO2一致性更高，且信号稳定，可以更

准确地评估 PaCO2
［33‑34］。针对神经肌肉疾病患者，

推荐使用 PSG 联合无创 CO2监测作为诊断其合并

睡眠呼吸障碍的“金标准”［31］。

4. 通气驱动检测：测量通气驱动的金标准是膈

肌肌电图，通过记录膈肌的电活动可直接反映呼吸

中枢对膈肌的神经驱动。食管压通过反映胸腔内

压力变化间接评估膈肌收缩的机械效应，与膈肌肌

电活动密切相关，膈肌电活动增强通常伴随膈肌收

缩引起的食管压下降。在睡眠状态下记录膈肌肌

电、食管压及跨膈压，可评估呼吸肌力及夜间呼吸

中枢驱动水平，对压力数据进行时间积分可评估呼

吸做功［35］。

5. 肺功能检查和呼吸肌力量评估：肺功能是评

估神经肌肉疾病累及呼吸系统的重要检查，既用于

评估和监测慢性神经肌肉疾病稳定期呼吸肌无力

的进展情况，也可用于急性加重患者判断是否需要



fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

· 822 · 中华结核和呼吸杂志 2025 年9 月第 48 卷第 9 期　Chin J Tuberc Respir Dis, September 2025, Vol. 48, No. 9

行有创或无创通气。神经肌肉疾病患者的肺功能

常出现限制性通气功能障碍（主要表现为用力肺活

量下降，肺总量下降），弥散功能可正常或者下降。

对于成人患者，建议同时测定直立位及平卧位的肺

活量，平卧位肺活量下降 15%~20% 提示存在膈肌

无力。口腔吸气压、呼气压、鼻吸气压力测定是评

估呼吸肌力量的重要指标，可帮助区分膈肌无力与

其他原因引起的呼吸功能障碍。口腔吸气压测定

反映膈肌及辅助吸气肌的力量，而呼气压测定则反

映呼气肌（主要为腹肌）的功能。鼻吸气压力测定

是一种无创方法，特别适合于无法配合口腔测压的

患者，有助于评估膈肌的吸气功能［36‑37］。目前对于

成人神经肌肉疾病患者还可以采用测定最大吸气

压和呼气压来判断呼吸肌无力的程度，虽然日间肺

功能与夜间低通气相关性较差，但对夜间低通气仍

有一定的预测价值，建议在神经肌肉疾病合并睡眠

呼吸障碍患者的随访中定期复查肺功能［38］。

6. 动脉血气分析：动脉血气分析改变主要出现

在神经肌肉疾病患者呼吸肌受累的后期或者有急

性呼吸衰竭时。在无法进行夜间呼气末 CO2和经

皮CO2监测的患者中，应测量其清醒状态的动脉血

气分析来明确日间的低氧血症和高碳酸血症情况。

神经肌肉疾病患者血气分析中出现 PaCO2升高并

伴有酸中毒时，提示需要进一步行有创或无创通气

支持治疗。需要注意的是，日间的动脉血气分析与

夜间的低通气不完全匹配，无法真正反映患者夜间

血气分析的结果，可应用静脉血HCO3
—的水平来监

测 CO2 清除的情况［39］，如患者日间动脉血气中

PaO2及PaCO2正常，但血清HCO3
—浓度升高，往往提

示有夜间低通气［2］。

7. 胸部影像学：X 线胸片或胸部 CT 可以观察

有无膈肌抬高，动态透视下可进行膈肌活动度评

估，一般单侧膈肌抬高多是由于单侧的膈神经麻痹

引起，患者往往都能耐受而不出现显著的呼吸困

难；而出现双侧膈肌抬高时，往往提示运动神经元

病的可能，需要进一步检查确定。

（三）诊断标准

神经肌肉疾病患者诊断睡眠呼吸障碍时，需满

足 相 应 类 型 睡 眠 呼 吸 障 碍 的 诊 断 标 准 ，如

表2所示。

二、鉴别诊断

1. 心脏疾病所致睡眠呼吸障碍：一些神经肌肉

疾病（例如假肥大型肌营养不良）可能与心肌病和

传导异常相关［40］，进而引起心力衰竭，可能会导致

夜间低氧血症和睡眠片段化。因此，神经肌肉疾病

患者在诊断睡眠呼吸障碍时应评估是否存在心力

衰竭的影响。

2. 呼吸系统疾病合并睡眠呼吸障碍：一些呼吸

系统疾病如间质性肺疾病、慢性阻塞性肺疾病、支

气管哮喘等也易合并睡眠呼吸障碍，临床中应加以

鉴别，可通过病史、肺功能、胸部影像学等检查进行

确诊［41‑43］。

3. 神经肌肉疾病所致的呼吸异常：神经肌肉疾

病常因累及呼吸中枢或呼吸肌出现呼吸异常，白天

和夜间均存在，应与睡眠呼吸障碍相鉴别，睡眠呼

吸障碍只在睡眠中出现，白天消失，可通过 PSG 检

查明确。

三、诊断流程

神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的诊断流程

见图1。

第五部分　治疗

【推荐意见 3】 ①神经肌肉疾病合并睡眠呼

吸障碍，PSG下进行无创正压通气滴定是确定有效

治疗参数的标准方法（1A）；②神经肌肉疾病合并

OSA，滴定应遵循美国睡眠医学会（AASM）关于

OSA 患者气道正压通气滴定的临床指南（1A）；

表2 不同类型睡眠呼吸障碍的诊断标准

疾病

OSA

CSA或陈‑施呼吸

睡眠相关肺泡低通气症

睡眠相关低氧血症

诊断标准

成人有日间嗜睡、睡眠呼吸暂停、打鼾等相应症状，同时 PSG 提示以阻塞型睡眠呼吸暂停事件为主，且
AHI≥5次/h；没有相关症状，但PSG提示以阻塞型睡眠呼吸暂停事件为主，且AHI≥15次/h

AHI>5次/h，其中超过 50%的事件是由中枢性呼吸暂停或呼吸不足引起的，除外其他疾病所致CSA：如心脏
疾病（充血性心力衰竭、房颤、房扑等）、阿片类药物所致、CPAP治疗OSA中出现的CSA

睡眠期间检测到动脉血（或替代监测方法）PaCO2>55 mmHg、持续10 min 以上，或者睡眠期间PaCO2（或替代
监测方法）较清醒静息仰卧位增高至少 10 mm Hg且>50 mm Hg、持续10 min以上，排除其他疾病所致

睡眠过程中出现血氧饱和度<90%、持续时间达5 min以上，最低点至少为85%，排除其他疾病所致

注：1 mmHg=0.133 kPa；OSA：睡眠呼吸暂停；CSA：中枢性睡眠呼吸暂停；PSG：多导睡眠监测；AHI：呼吸暂停低通气指数；CPAP：持续气道

正压通气；PaCO2：二氧化碳分压
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③神经肌肉疾病伴有 CSA 或陈‑施呼吸时，推荐使

用带有 ST 模式的双水平气道正压通气（BPAP）
（1A）；患者不能耐受 BPAP 时或伴有严重的陈‑施
呼吸、心力衰竭，应用伺服通气设备（2B）；④神经

肌肉疾病合并睡眠相关肺泡低通气症使用 BPAP
或容量保证压力支持（VAPS）设备，同步监测

CO2 水平（1A）；⑤神经肌肉疾病合并“伪中枢事

件”，首选具有备用频率的BPAP（1A）。

神经肌肉疾病引起的睡眠呼吸障碍需根据疾

病类型选择适合的治疗方案，治疗原则如图 1 所

示，主要治疗方法是无创通气。

一、无创通气

神经肌肉疾病伴睡眠呼吸障碍时推荐使用无

创通气治疗［13， 27， 44‑45］。长期无创通气治疗的目标是

改善与慢性高碳酸血症和睡眠呼吸障碍相关的症

状，纠正通气不足，改善患者健康相关生活质量，减

少住院次数，预防肺动脉高压和慢性肺源性心脏病

的发生和发展，提高生存率［46‑47］。通常，需根据睡

眠呼吸障碍的类型选择无创通气治疗模式并进行

效果评价。无创通气主要是指无创气道正压通气，

治疗时最高压力水平一般不超过 25~30 cmH2O
（1 cmH2O=0.098 kPa），若在此水平仍不能满足通

气要求，则需考虑改用有创通气［45］。

（一）神经肌肉疾病合并不同类型睡眠呼吸障

碍的无创通气治疗

1. 神经肌肉疾病合并OSA：当神经肌肉疾病合

并 OSA时，如果损害主要在上气道，可使用持续气

道 正 压 通 气（continuous positive airway pressure，
CPAP）治疗，通过人工压力滴定来确定最佳治疗压

力［48］。如果病因并非主要在上气道，应用 CPAP不

能很好地消除夜间呼吸事件，可采用 BPAP 方法，

通过人工压力滴定来确定最佳治疗压力［49］，可提高

呼气压以消除阻塞型呼吸暂停事件，提高吸气压以

消除低睡眠通气事件。呼气压水平不宜超过患者

的需求，过高的呼气压可导致呼气困难或不舒适，

尤其对于肌无力患者。在 OSA和膈肌功能障碍引

起的通气不足共存的情况下，如DMD和庞贝病（酸

性麦芽糖酶缺乏症），消除OSA需要提高呼气压，控
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注：PSG：多导睡眠监测；OSA：睡眠呼吸暂停；CSA：中枢性睡眠呼吸暂停；BPAP：双水平气道正压通气；CPAP：持续气道正压通气；

MIPS：最大吸气压；MEPS：最大呼吸压

图1 神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍的诊断流程和治疗原则
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制低通气需要更高的压力支持，同时需监测CO2水

平以保证充分通气［50］。

2. 神经肌肉疾病合并 CSA/陈‑施呼吸：神经肌

肉疾病合并CSA或陈‑施呼吸推荐使用BPAP/ST并

设置备用频率［48］。当患者不能耐受 ST 模式 BPAP
时，或者不能有效消除夜间的CSA或陈‑施呼吸，或

合并严重的心力衰竭，应在治疗原发病因的同时使

用伺服通气设备［50］。伺服通气的可变压力支持、自

动调整备频和可变呼气压力等功能能够补偿陈‑施
呼吸，可在心力衰竭合并睡眠呼吸紊乱的管理中起

到重要作用。然而，这种设备可能会触发声门闭

合，在神经肌肉疾病和心肌病的患者中不能很好地

解决通气不足。因此，睡眠中心的技术人员要更好

地识别这类呼吸事件，滴定时应慎重设置能够控制

低通气的最小压力支持，以及设置最小呼气压，使

用合适的鼻面罩，以防止发生声门闭合事件。

3. 神经肌肉疾病合并睡眠相关肺泡低通气

症/睡眠相关低氧血症：随着神经肌肉疾病的进展，

肋间肌肉活动减少，肺泡通气不足不仅发生在

REM 睡 眠 期 ，也 在 非 快 速 眼 动（non‑rapid eye 
movement，NREM）睡眠期出现，主要是睡眠期仰卧

位肺容量下降和对高碳酸血症通气反应降低的综

合影响。低氧血症往往在NREM睡眠期持续，或在

REM 睡眠期显著降低。然而，低氧虽可反映睡眠

呼吸紊乱、肺活量下降或肺不张，但在神经肌肉疾

病合并睡眠相关肺泡低通气症中并不特异。给予

充分氧疗后可以改善低氧，但并不能消除睡眠相关

肺泡低通气，因此。有必要通过经皮或呼气末

CO2监测来评估和监测无创通气治疗的有效性。推

荐使用带有备频的 BPAP 或容量保证压力支持设

备，可通过人工压力滴定来确定最佳治疗参数，根

据患者舒适度来选择压力上升时间，初始频率可基

于安静、清醒放松时自发模式结果设定，提高压力

支持以消除睡眠低通气事件，应用血氧饱和度监测

以及CO2监测来评估无创通气的治疗效果［44， 50］。

4. 神经肌肉疾病合并“伪中枢事件”：神经肌肉

疾病导致肋间肌肉活动受到抑制，胸腔活动受限导

致潮气量减少，呼吸负担转移到膈肌，此时膈肌无

力导致胸部呼吸运动相对于腹部运动显著降低，

PSG 监测显示“伪中枢事件”，这种事件可在 REM
睡眠期识别［15， 50］。此时推荐使用BPAP/ST模式，根

据病情提高压力支持，根据患者舒适度来选择压力

上升时间，为改善患者触发和呼吸交换，注意减少

面罩漏气［44， 50］。

（二）无创通气治疗的依从性

在神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍疾病中，无

创通气治疗的依从性是决定疗效的关键因素。例

如，肌萎缩侧索硬化或强直性肌营养不良，无创通

气治疗依从性和生存率有关［48， 51］。对于神经肌肉

疾病合并OSA而言，依从性标准是每天应用无创通

气治疗的时间>4 h，每月应用的时间超过 70%。对

于神经肌肉疾病合并低通气，无创通气治疗的时间

和压力均与其基础疾病和疾病的进展阶段有关，有

文献报道，强直性肌营养不良的患者每天使用无创

通气 5 h以上预后更好［48］。对于已经出现日间高碳

酸血症的神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍患者，应

延长每天使用无创通气时间，改善日间高碳酸血症

和呼吸肌疲劳。流涎、神经行为损害以及无呼吸道

症状是无创通气依从性差的预测因素［52］。建议建

立多学科诊疗的团队，对患者进行神经认知行为治

疗和心理支持计划，以优化无创通气治疗的依

从性。

（三）无创通气治疗中不良反应及处理

在无创通气治疗中，需要监测呼吸机的参数，

包括漏气、潮气量、分钟通气量、人机协调性、残余

呼吸事件。应用无创通气过程中可能出现面罩不

合适、漏气增多、呼吸道分泌物过多、上气道阻力增

加和人机不同步等问题［53］，可更换面罩，或者增加

下颌托来减少漏气；尝试应用抗胆碱能药物来减少

口腔部和呼吸道分泌物；充分治疗鼻部疾病或者增

加呼气末正压来减少上气道阻力。如果出现人机

不协调，需要调整呼吸机设置（升压时间、吸气时

间、触发灵敏度等）来改善舒适性。神经肌肉疾病

患者通常喜欢较长的升压时间（无创通气设备通常

默认为 300~600 ms）［54］。若上述调整仍不满意，必

要时重复行睡眠呼吸监测，甚至是PSG下人工压力

滴定以调整呼吸治疗参数。

二、氧疗及其他

【推荐意见 4】 神经肌肉疾病合并睡眠呼吸

障碍时不推荐单独氧疗（2D），建议在无创通气治

疗不能有效纠正低氧血症时辅以氧疗，建议同时监

测 CO2水平（2C）。膈肌起搏不作为肌萎缩侧索硬

化症呼吸衰竭患者的常规治疗（2B）。经静脉膈神

经刺激尚未应用于神经肌肉疾病引起的CSA（2D）。

呼吸康复可能改善一部分神经肌肉疾病患者的呼

吸肌力量（2B）。REM睡眠期相关肺泡低通气可应

用普罗替林，日间嗜睡可应用哌醋甲酯和莫达非

尼（2C）。
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氧疗主要用于改善低氧血症，鉴于神经肌肉疾

病的低氧血症主要是由于肺泡低通气所致，因此对

于神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍的患者单独氧

疗获益有限，不建议对夜间通气不足的患者进行长

期氧疗［55］。有回顾性研究报道，8例神经肌肉疾病

合并膈肌功能障碍患者经低流量吸氧后，PaCO2升

高了（28.2±23.3）mm Hg［56］，此后也有小样本研究报

道了类似结果［57］。与无创通气相比，单纯氧疗会导

致更多的肺炎、住院次数和住院天数［58］。英国胸科

协会家庭氧疗指南指出：不推荐神经肌肉疾病患者

单独应用夜间氧疗，建议首先给予无创通气治疗；

如果无创通气不能有效纠正低氧血症，可考虑同时

给予氧疗［59］。我国家庭无创正压通气临床应用技

术专家共识［60］及成人阻塞性睡眠呼吸暂停多学科

诊疗指南［61］均指出：对于合并神经肌肉疾病的OSA
患者，需先给予有效的无创通气治疗如BPAP‑S/T，
解除上气道塌陷，消除阻塞型与中枢型呼吸暂停事

件及肺泡低通气，可在此基础上适当辅以氧疗。

有研究提出神经肌肉疾病患者氧疗的适应

证［62］：（1）即将进行气管插管的患者；（2）心肺骤停、

心肺复苏的患者；（3）通过连续无创通气及机械辅

助排痰无法维持血氧饱和度≥95% 的住院患者（例

如肺炎）；（4）拒绝气管切开的晚期延髓型肌萎缩侧

索硬化症患者的治疗调整。神经肌肉疾病合并睡

眠呼吸障碍患者的氧疗可参考该适应证。

不同类型的神经肌肉疾病合并睡眠呼吸障碍

的治疗建议：重症肌无力患者单独使用氧疗治疗肺

泡低通气目前还存在争议，可进行呼吸肌训练改善

肌力。脊髓灰质炎后遗症患者单纯氧疗可以在一

定程度改善患者的夜间低氧血症，但有可能会加重

CO2潴留的危险，需要进行监测。肌萎缩侧索硬化

患者应避免或尽量减少供氧［63］，Oppenheimer［64］认

为，在治疗肌萎缩侧索硬化导致的呼吸肌无力时，

不应使用氧疗和CPAP。
三、膈肌起搏

膈肌起搏的治疗原理，应用腹腔镜在肌萎缩侧

索硬化患者体内置入刺激器，让其靠近膈肌运动点

处，通过电刺激膈肌，予膈肌良好的功能支持。膈

肌起搏系统于 2011年获得美国食品药品监督管理

局（FDA）的人道主义设备豁免批准［65］，其作为一种

医疗辅助设备，主要应用于脊髓损伤的患者，用于

改善膈肌无力引起的呼吸衰竭。有研究表明，膈肌

起搏治疗可以改善肌萎缩侧索硬化患者的睡眠呼

吸障碍［66‑67］。膈肌起搏可减慢肌萎缩侧索硬化患

者肺功能的下降速率，降低 REM 睡眠期呼吸暂停

和低通气的发生率，提高患者的生存率和睡眠质

量。对于高位脊髓损伤且膈神经完整的患者，通过

膈神经起搏诱导膈肌收缩不仅可以减缓机械通气

过程中膈肌萎缩的速度，还可以增加膈肌厚度，适

用于呼吸机引起膈肌功能障碍的患者［68］。然而，膈

肌起搏操作具有侵袭性，应用受到一定限制［69］。也

有研究认为膈肌起搏治疗对高度脊髓损伤有效，但

对运动神经元疾病无效［70］。有研究提出由于膈肌

电刺激可能会损害代偿性神经支配，膈肌起搏并不

适用于肌萎缩侧索硬化相关呼吸系统受累的早期

阶段［55］，其会导致肌萎缩侧索硬化患者呼吸功能加

速恶化并降低生存率［71‑73］。2024年，在欧洲神经病

学学会与欧洲神经肌肉疾病参考网络共同制定的

肌萎缩侧索硬化症管理指南中提出，不建议使用膈

肌起搏治疗肌萎缩侧索硬化症［74］。

四、经静脉膈神经刺激

经静脉膈神经刺激是治疗 CSA 的一种改进方

法，Remedē System 可通过电刺激膈神经引起类似

于正常呼吸的膈肌运动，并稳定 CO2水平，该系统

已被批准用于中至重度 CSA，在已有的临床研究

中，经静脉膈神经刺激疗法治疗 CSA 是安全有效

的［75‑78］，目前 Remedē System 主要应用于 CSA 合并

心力衰竭患者，尚未应用于神经肌肉疾病引起的

CSA，但有研究报道膈神经刺激可用于为特定的高

颈段脊髓损伤导致呼吸麻痹的患者提供呼吸

支持［76， 79］。

五、呼吸康复

呼吸康复是一种提高呼吸肌力量或耐力的治

疗策略，可分为吸气肌训练和呼气肌训练，目前主

要采用呼吸肌耐力训练和呼吸肌力量训练两种模

式。呼吸肌耐力训练采用吸气和呼气肌肉的低压

和高流量负荷，该训练是通过常碳酸性高通气进行

的，需要在较长时间内维持高水平的通气。呼吸肌

力量训练采用特定吸气或呼气肌肉的高压和低流

量负荷，通过对抗外部吸气或呼气负荷进行呼吸，

这种负荷包括阻力负荷和阈值负荷。根据肌肉无

力的类型决定所采用的呼吸康复模式，吸气肌训练

用于吸气肌无力，呼气肌训练用于呼气肌无

力［80‑81］。目前尚缺乏呼吸康复对于神经肌肉疾病

患者疗效的确凿证据，也没有关于神经肌肉疾病患

者中推荐吸气肌训练理想训练方案的系统评价或

指南。吸气肌训练可被视为呼吸肌无力的辅助治

疗，但由于这些患者更容易肌肉疲劳，处方应个性
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化并随着病情进展而调整［69， 72， 82］。

有研究显示吸气肌训练可使重症肌无力、线粒

体疾病和肌营养不良症患者获益，可改善呼吸肌的

功能，并能减缓呼吸系统并发症的出现［65， 69］。也有

荟萃分析表明，呼吸康复可增加神经肌肉疾病患者

吸气和呼气肌的强度，改善肺活量和残气量［83‑85］。

尽管缺乏明确结论，但已发现呼吸康复对神经肌肉

疾病患者呼吸肌的积极作用，结合运动本身安全且

耐受性良好，促使有氧运动训练被推荐为多种肌营

养不良症标准治疗的组成部分［86］。然而，由于呼吸

康复可能会超过力量阈值，从而损伤肌肉纤维，其

他研究并不推荐使用呼吸康复，尤其是 DMD 患

者［83］。一项Cochrane系统评价显示，没有确切证据

表明呼吸康复可以使肌萎缩侧索硬化、DMD、贝克

尔肌营养不良症、肢带型肌营养不良症、重症肌无

力患者获益［81］。

六、药物治疗

睡前服用普罗替林可增加睡眠期肌张力，减轻

REM睡眠期相关的肺泡低通气。哌醋甲酯和莫达

非尼可提高日间过度嗜睡患者的警觉度，改善其日

间功能。另外，孕激素、氨茶碱及乙酰唑胺等呼吸

兴奋剂能改善呼吸驱动，降低 PaCO2，但仅对呼吸

中枢功能受抑制者有效，且起效慢，不良反应大［18］。

对于肌萎缩侧索硬化患者，不耐受或不接受无创通

气/有创通气，无创通气未取得成功、不再起效，或

者处于疾病终末期，可考虑将阿片类药物作为缓解

呼吸困难症状的一种选择，也可考虑使用苯二氮䓬

类药物来控制因焦虑而加剧的呼吸困难［74］。

第六部分　教育及随访

【推荐意见 5】 神经肌肉疾病合并睡眠呼吸

障碍是一种慢性疾病，需要开展以患者为中心的个

体化教育，并进行长期随访管理（1A）。

一、教育

神经肌肉疾病相关睡眠呼吸障碍治疗起始时，

应先对患者进行教育。内容除了常规介绍疾病、治

疗方法、必要性和不良反应外，还应开展以患者为

中心的个体化教育，即结合患者的健康素养、经济

文化、教育水平、对疾病治疗的信念、期望和价值观

进行个体化教育，可加强患者对无创通气治疗的动

机［87‑88］，同时需教育患者识别夜间低通气的早期表

现，如晨起头痛、日间嗜睡等，并且指导患者使用便

携式血氧监测仪和家用呼吸机。

二、随访

治疗初期需进行密切的随访工作并纳入长期

管理，一般要求应在患者接受治疗的第 1周、第 1个

月和第 3 个月时进行严密随访。长期管理是提高

疗效的基础，每半年或 1年应进行规律随访。如果

患者出现夜间低通气的早期表现或日间低氧加重，

医生需及时根据反馈进行随诊，调整治疗。如果初

次发现神经肌肉疾病合并慢性高碳酸血症，应根据

患者血气分析的情况调整无创通气的设置，使 pH
值恢复正常，待稳定后再延长血气分析的随访

时间。

传统的随访方式主要是面对面的门诊随访，随

访过程中要及时下载并合理使用呼吸机依从性自

动跟踪系统的数据。近年来，应用远程技术进行随

访为无创通气治疗的依从性管理及并发症监测带

来极大便利，尤其有利于移动困难的神经肌肉疾病

患者。目前，部分设备可实现将呼吸机数据无线传

输至手机或网络上，患者可在自己的电子设备上看

到气道正压通气治疗数据，包括客观依从性、疗效

和漏气情况，从而提高患者治疗的依从性及

疗效［89‑91］。

随访中主要进行：（1）应用肺功能进行随访，早

期发现夜间低通气；（2）监测无创通气治疗的依从

性并优化依从性；（3）进行疗效评估，根据疗效情况

及随访过程中患者提出的需求和反馈调整治疗；

（4）在有条件的地区开展远程医疗随访。

第七部分　展望

近年来，早期诊断与筛查技术如可穿戴设备的

进步和普及、睡眠监测技术的优化使神经肌肉疾病

相关睡眠呼吸障碍的诊治能力不断提升。由于疾

病涉及多个学科，需要多学科合作以制定最佳治疗

方案，所以多学科协作与全程管理将是必然趋势。

随着精准医学和远程监护的发展，神经肌肉疾病相

关睡眠呼吸障碍的诊治将更趋主动化和个性化，重

点聚焦于早期筛查、精准治疗和个体化管理，以最

大程度改善患者的生活质量和预后。
总审核：王玮（中国医科大学附属第一医院）；肖毅（中国医

学科学院北京协和医院）

执笔专家（按姓氏拼音排序）：程涵蓉（深圳市人民医院）；

高晓玲（山西医科大学第二医院）；李文扬（中国医科大学附

属第一医院）；罗金梅（中国医学科学院北京协和医院）；欧琼

（广东省人民医院）；欧阳若芸（中南大学湘雅二医院）；袁海波
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（吉林大学第一医院）；张静（天津医科大学总医院）

审稿专家（按姓氏拼音排序）：陈锐（苏州大学附属第二医

院）；戴毅（中国医学科学院北京协和医院）；李庆云（上海交

通大学医学院附属瑞金医院）；王蓓（山西医科大学第二医

院）；李善群（复旦大学附属中山医院）；张挪富（广州医科大

学附属第一医院）；张晓雷（中日友好医院）；赵传胜（中国医

科大学附属第一医院）

讨论专家（按姓氏拼音排序）：陈公平（福建医科大学附属第

一医院）；陈锐（苏州大学附属第二医院）；程涵蓉（深圳市人

民医院）；崔小川（无锡市人民医院）；樊冀闽（福建医科大学

附属第二医院）；高晓玲（山西医科大学第二医院）；高兴林

（广东省人民医院）；韩芳（北京大学人民医院）；何忠明（新

疆维吾尔自治区人民医院克拉玛依医院）；胡克（武汉大学

人民医院）；李宏（西安交通大学第一附属医院）；李敏（上海

交通大学医学院附属瑞金医院）；李庆云（上海交通大学医

学院附属瑞金医院）；李善群（复旦大学中山医院）；李文扬

（中国医科大学附属第一医院）；李永霞（昆明医科大学二附

院）；连一新（苏州大学附属第二医院）；刘辉国（华中科技大

学同济医学院附属同济医院）；刘馗（华中科技大学同济医

学院附属同济医院）；刘松（上海交通大学医学院附属新华

医院）；罗金梅（中国医学科学院北京协和医院）；吕云辉（云

南省第一人民医院）；马德东（山东大学齐鲁医院）；马靖（北

京大学第一医院）；聂汉祥（武汉大学人民医院）；欧琼（广

东省人民医院）；欧阳若芸（中南大学湘雅二医院）；任寿安 
（山西医科大学第一医院）；宋爱玲（无锡市新吴区新瑞医

院；上海瑞金医院无锡分院）；苏晓丽（中南大学湘雅医院）；

谭恩丽（兰州大学第一医院）；王蓓（山西医科大学第二附属

医院）；王菡侨（河北医科大学第三医院）；王茂筠（四川

大学华西医院）；王 绍 斌（浙江大学医学院附属第二医

院）；王玮（中国医科大学附属第一医院）；王彦（天津医科大
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本刊“读片园地”栏目征稿

胸部影像学对呼吸系统疾病的诊断、临床治疗效果及预后的判断均有重要意义，是呼吸专业医生的基本功。因此本刊特

设立“读片园地”栏目，主要征集对临床有借鉴意义的诊断明确、胸部影像学资料完整、清晰、典型的病例。

稿件写作要求：（1）病例诊断明确，一般需要有病理诊断；（2）病例资料的交代要尽量简明扼要；（3）胸部影像学图片要清

晰、典型、丰富，每张图片要注明图题、图说明及检查时间；（4）讨论部分尽量简明扼要，一般不进行文献复习，说明本例特点即

可；（5）可以标注少量必要的参考文献；（6）不必提供英文摘要。


