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·病例报道·

图１　ＣＴ示囟门、颅缝增宽，脑组织未见异常。　图２　ＣＴ骨

窗示颅骨薄，颅缝增宽，枕骨呈点、短条状改变。　图３　双侧

锁骨发育不佳，骨干及锁骨胸骨端缺如，肩峰端见少许发育的骨

质。　图４　颅骨变薄，颅缝增宽，顶骨发育不佳，呈点状、短条

状改变，颜面骨与颅骨发育不成比例。

颅锁骨发育不全一例
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　　颅锁骨发育不全是一种多发性骨发育障碍疾病，此病少

见。我科遇到１例，现报道如下。

病例资料　新生儿，男，出生３天。足月、剖腹产。患儿出

生后哭闹、进食及呼吸不佳，头大，囟门、颅缝增宽，顶、颞、枕骨间

距增大。顶骨触摸稍小，呈“漂浮”状。实验室检查未见异常。

ＣＴ表现：颅骨较薄，前、后囟门、颅缝增宽，额缝间距约

４ｃｍ、颞额缝约２ｃｍ、人字缝约５ｃｍ，都超过正常范围。各颅盖

骨呈“漂浮”状，枕骨呈点状、短条状发育（图１、２）。ＣＴ诊断：颅

骨发育异常。建议拍头颅及双肩关节平片［１］。

Ｘ线表现：双侧锁骨发育不佳，骨干及锁骨胸骨端缺如，肩

峰端见少许发育的骨质，呈残端状改变，肩胛骨小，位置稍

高［２，３］（图３）。颅骨变薄，横径增宽，骨质稀疏；囟门和颅缝增

宽，顶骨发育不佳，呈点状、短条状改变；枕骨基底部呈阶段性

增厚；颞骨呈倾斜状并增厚，颜面骨发育稍小，与颅骨不成比

例［２］（图３、４）。结合ＣＴ表现诊断为颅锁骨发育不全。

讨论　颅锁发育不全为一种少见、先天性畸形综合征，又

称骨牙形成障碍，常染色体显性遗传。发病率约为百万分之

一［４］。因临床症状较少，常忽视对本病的诊断。ＣＴ及Ｘ线多

可确诊。本病以颅缝闭合延迟及锁骨形成不全为特征，病因不

明，多数学者认为有遗传，但也有散发现象。据了解此患儿无

明确家族史。

本病的骨病变并不只限于颅骨及锁骨，还可累及其它骨骼

系统及牙齿，说明除影响膜内成骨外还可以广泛累积非膜内成

骨的骨骼，因此，有学者又称骨牙形成障碍。

本病的影像学表现主要以颅骨及锁骨为主，伴有其它骨骼

的改变。颅骨改变主要是膜化骨化骨不全，发育延缓而导致软

骨内化骨生长停滞，致使颅骨及颅底发育不平衡，颜面骨小与

颅骨发育不成比例。随着年龄的增大而伴有牙齿，副鼻窦发育

障碍。

锁骨可能完全缺如或部分发育，缺如部常出现在肩峰端。

有病例报道锁骨改变呈两端骨化，而体部缺损，呈分节状，在分

节处有假关节出现，整个锁骨缺如较少见。

除此之外，还会伴有其他软骨内化骨的骨骼，如胸骨、肋

骨、脊柱、股骨、手足部管状骨及骨盆畸形。此患儿在其母亲孕

期后阶段做Ｂ超检查时发现患儿股骨近端发育畸形。由此可

见本病临床诊断比较困难，要依据影像学检查才能确诊。

颅锁骨发育不全尚需与以下疾病相鉴别：①佝偻病所示方

颅，囟门闭合延迟及其他骨骼的改变与此病相似。但前者无锁

骨异常，经治疗后有好转。②软骨发育不全为全身对称性软骨

发育障碍，无锁骨异常改变。③克汀病等。
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