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附件 

 

项目名称：ARVC导致云南不明原因猝死的病因研究及防控策略 

提名单位：云南省卫生健康委 

提名等级：科学技术进步奖三等奖 

完成单位：云南省地方病防治所、昆明医科大学 

完成人：王跃兵、雷普平、马琳、习严梅、唐雪、沈美芬、黄文丽、

孙梦遥、杨永鹏、赵慧左 

 

项目简介： 

云南不明原因猝死自 1975 年首次发病，截止 2023 年已累计发生

病例 421 例，是一种危害极其严重的特殊地方病，一直以来都是云南

省重要的地方性公共卫生问题。该病病因尚未完全清楚，目前认为可能

是“多因一果”的复合病因。死者多为恶性心律失常引起的心源性猝死。

从临床流行病学分析，“部分云南不明原因猝死可能是致心律失常性右

室心肌病（ARVC）所致”。对此，本项目依托国家自然科学基金和省

级项目，历时十余年，系统研究了 ARVC 与云南不明原因猝死的病因

关系，并将针对性防控措施应用到具体防治实践中，产生了较好的经济

和社会效益。 

本研究对云南不明原因猝死尸解 ARVC 病理诊断病例的发病特征

进行系统研究；首次对云南不明原因猝死病例、同发病例、病例亲属和

对照人群，进行临床报道突变率较高的 5个ARVC桥粒蛋白基因 PKP2、

DSP、DSG2、DSC2、JUP 共 97 个外显子位点的突变检测，以及遗传
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家系调查；以心电图和超声心动图为主的健康检查。结果 44 例云南不

明原因猝死尸解病例中，9 例被判定为“ARVC 病理诊断病例”，检出

率高达 20.5%。病区人群共携带 ARVC 桥粒蛋白基因 36 个外显子的 52

个位点突变，基因突变率高达 37.1%，已接近临床报道的 ARVC 病人

水平（39.2%）。病区人群心电图以心律失常型异常改变，超声心动图以

心脏结构性和功能性异常改变为主，心脏健康状况较差，属于脆弱人群。

本研究首次从病理学、分子遗传学、临床学方面证实“ARVC 是部分云

南不明原因猝死的主要病因”，具有重要的现实意义。 

本项目在所有云南不明原因猝死病区以携带 ARVC 桥粒蛋白基因

突变，心电图和超声心动图检查异常的高危人群为重点，实施针对

ARVC 发病风险控制在内的综合性干预措施。发生过云南不明原因猝

死 ARVC 病理诊断病例的病区县中，最长已 16 年未再发生病例。2016

年至今全省已连续 8 年无新发病例发生，以发病率估计，8 年全省约减

少 80 例云南不明原因猝死病例发生，疾病负担明显降低。病区人群人

均期望寿命逐年稳步增加。病区人群云南不明原因猝死防病知识知晓

率稳固提升，年知晓率均≥91.5%。 

本项目发表论文 24 篇，其中 SCI 论文 2 篇，北大核心期刊 15 篇，

科技核心期刊 7 篇；项目负责人晋升为主任医师、硕士生导师，并入选

云南省技术创新人才培养对象，项目组其余 4 人晋升高级职称。联合

中国疾控中心发布《云南不明原因猝死防治指南》，举办全省培训班 16

期。研究成果在全省所有病区，即 10 个州（市）25 个县（市、区）47

个乡镇的 80 个发病自然村推广运用，产生了重要的社会效益。 
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