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·病例报道·

先天性无痛症一例

刘沧君，鲁北，张孟增
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　图１　右腓骨骨折，胫骨近段皮质增厚（箭）。　图２　３个月后腓骨骨折愈合，胫骨近段骨皮质增厚、

骨骺移位，广泛软组织钙化（箭）。　图３　右跟骨骨折。　图４　右跟骨及第３跖骨骨折。

　　病例资料 　 患者，

男，４岁。出生后无出汗，

天气炎热时体温波动在

３８℃～４０℃，出现抽搐，

物理降温后症状缓解，手

指咬破、烫伤、针扎及碰

撞均无痛觉，有触觉。平

时易感冒，流鼻涕、泪水

及口水，行走呈小跨阈步

态。血常规化验、心电图

无异常发现。父母系农

民，非近亲婚配。患者为

第２胎，家族中无类似患

者。２００５年１～７月先后

出现右小腿及足部肿胀

不适两次住院，摄Ｘ线片数次（图１～４）并进行手术病理检查。

病理诊断：右胫骨少许破碎新生骨及软骨，软骨表面附有少许

纤维组织及横纹肌，结合临床及影像，符合先天性痛觉缺失。

讨论　先天性无痛症也称先天性痛觉缺失、先天性痛觉不

敏感，属常染色体隐性遗传病。Ｄｙｃｋ等
［１］建议根据遗传方式、

病史和受累神经细胞或轴突的数目，对痛觉缺失进行分类，并

以遗传性感觉和自主神经病命名，具体分５种类型。发病机制

目前认为是由于内源性吗啡类物质（内啡肽）过多所致。Ｓｚｔｒｉｈａ

等［２］在最近的研究中证实该病患者的 ＴＲＫＡ基因突变，导致

ＮＧＦ生成减少，进而造成无髓神经减少或消失。综合文献，主

要临床表现为：痛觉缺失或显著减低、触觉正常；由于咬伤而有

唇、舌溃疡；牙齿早落；角膜浑浊；指、趾和下颌感染；不注意的

骨折；多处伤痕；老年患者可见退行变性和关节内游离体。Ｘ

线表现①骨折及骨骺分离；②骨髓炎；③长骨持重关节的缺血

坏死；④骨骺下出血、钙化。部分合并无汗症，极个别可合并夏

柯氏关节病，成骨不全及复发性髋关节脱位。本例符合上述表

现，诊断明确。在诊断上应与先天性外胚层发育不良及血友病

性关节炎进行鉴别。目前治疗尚无特效方法，主要是预防骨

折、脱位及其他有害损伤并防止因外界温度过高继发感染而死

亡。
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