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多发骨骺发育不良临床影像学分析

刘国明，荆霞，董杰

【中图分类号】Ｒ８１４．４１；Ｒ６８１．１　【文献标识码】Ｄ　【文章编号】１００００３１３（２００６）０８０８６８０１

　图１　股骨头骨骺扁小碎裂，髋内翻畸形，髋臼硬化，大粗隆骨骺不规整。

图２　尺桡骨远端、掌指骨等骨骺形态不规则，边缘毛糙。　图３　股骨远端、

胫骨近端骨骺节裂，膝关节呈“Ｏ”型。　图４　胫骨远端骨骺呈楔形，踝关节外

翻畸形。

　　多发性骨骺发育不良（ｍｕｌｔｉｐｌｅｅｐｉｐｈｙｓｅａｌ

ｄｙｓｐｌａｓｉａ，ＭＥＤ）是一组临床少见的骨发育障碍

性疾病，属体质性骨病，主要为四肢骨骺的发育

异常，突出的临床表现为短肢型侏儒和骨关节

畸形。本文报道５例均有典型的影像学征象和

详细的临床实验室检查。

病例资料　５例中女４例，男１例，年龄

１０～１５岁，平均１３岁；其中２例为同胞兄弟。

询问病史均无家族发病史。主要临床表现为在

幼儿早期学步晚或不愿站立，３～６岁后行走时

感腰部及大关节疼痛，１０岁后症状加重，活动

后易疲劳，行走不稳或呈鸭步，各关节均有不同

程度的运动受限。身高１１０～１４０ｃｍ，身高增长

缓慢，较同龄人矮。体检：所有病例听力及智力

正常。

采用５００ｍＡ 岛津 ＣＲ 照相系统对５例

ＭＥＤ行全身Ｘ线检查，采用ＧＥ多层ＣＴ检查

髋关节２例。

影像学表现：本组病例均有不同程度的关

节畸形。髋内翻５例，踝外翻４例，腕外翻３

例，膝外翻２例，肘外翻２例，扁平足１例。实

验室检查：血钙，血磷，碱性磷酸酶，肝、肾功能

及尿酸性粘多糖定性等均在正常范围内。影像

学检查具有特征性。四肢骨关节对称性发病，

累及股骨头、肱骨头、大粗隆骨骺、股骨远端

（图１）、尺挠骨远端、掌（指）骨（图２）、股骨远

端、胫骨近端（图３）、胫骨远端（图４）等骨骺均出现碎裂不规整，

部分硬化；髋、膝、肘、踝等大关节周围软组织肿胀；脊椎骨未见

明显改变，仅胸腰段部分椎体轻度楔形变，所有椎体间隙均无

异常。

讨论　多发性骨骺发育不良又称Ｃａｔｅｌ′ｓ病、遗传性内生骨

软骨发育障碍等。１９３７年Ｒｉｂｂｉｎｇ首次报告，１９４７年Ｆａｉｒｂａｎｋ

对本病作了详细的叙述，首次将其命名为（ｅｐｉｐｈｙｓｅａｌｄｙｓｐｌａｓｉａ

ｍｕｌｔｉｐｌｅｘ，ＥＤＭ）。１９５６年Ｓｈｅｐｈａｒｄ更名为 ＭＥＤ
［１］。其临床

表现复杂，是一种遗传性骨软骨发育不良疾病，临床特点是轻

中度身材矮小和早期发作的骨关节炎。随着分子生物学技术

的飞速发展，ＤＮＡ多态性连锁分析及直接测序等方法的广泛

应用，使本病的遗传学研究取得了重大进展，不断发现与 ＭＥＤ

紧密连锁的多态性标记及基因位点。最新资料表明该病具有

明显的遗传异质性，遗传方式以外显完全的常染色体显性遗传

为主，少数隐形遗传。Ｌａｃｈｍａｎ等
［２］报道患者体内软骨低聚物

基质蛋白异常（ＣＯＭＰ）与病变的发生、发展密切相关；Ｎａｋａｓｈｉ

ｍａＥ等
［３］报道包括胶原质ＩＸ型基因在内的６种基因变异与

ＭＥＤ疾病发生有关。

临床上男、女均可发病，出生时正常，通常在３岁后出现四

肢关节对称性疼痛和运动障碍，骨关节早发退变，青春期后随

年龄增长症状可改善，患者最终身高轻中度矮小或正常，智力

不受影响。

目前临床通用描述的分型为３型
［１］：一型为Ｒｉｂｂｉｎｇ型，即

轻型，特点有身材矮小，骨骺扁平，髋关节早发骨关节炎，轻微

腕关节受累或没有；另一型为Ｆａｉｒｂａｎｋ型，即重型，其特征是侏

儒，手脚指趾短粗，多个关节呈现小骨骺，尤其是髋关节。还有

一类未分类型 ＭＥＤ。

结合本组资料，ＭＥＤ影像学特征有以下４点：①对称性多
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发性骨骺受累为本病的主要特征，病变主要位于２次骨化中

心，骨骺生长延迟、发育不良，形态碎裂或呈斑点状、密度可增

高。本组５例患者全部对称性发病，全身二次骨化中心多受

累，以持重骨关节表现明显。②关节畸形常见，以持重关节为

著，髋关节为本病必然受累部位［２］。本组资料５例均出现程度

不同的骨关节畸形，以髋、膝、踝等关节显著。③骨性关节病出

现较早，因骨骺变扁、碎裂，常见髋内翻、踝外翻、肘外翻、腕外

翻等改变，关节软骨较早发生退变，关节周围软组织肿胀。④

脊柱骨骨骺的软骨发育多受累不明显，可有轻度异常。ＣＴ断

层检查能较好显示骨骺形态及其内密度改变，能较早发现病

变。

鉴于本病的临床鉴别较为困难，现阶段实验室检查无显著

特异性，有学者 Ｍａｋｉｔｉｅ等
［４］提出 ＭＥＤ的诊断主要依靠典型的

Ｘ线特点与临床表现。该病应与以下短躯干性侏儒鉴别
［５］：①

点状骨骺发育不良。骨骺出现多个骨化中心，密度增高，斑点

布满全骺；本病在出生后即有改变；②克汀病。骨成熟严重延

迟，长骨骨骺呈点状分布，但发病多不对称；③脊柱骨骺发育不

良。这是一组同时累及脊柱和管状骨骨骺的软骨发育异常疾

患，具有高度的遗传异质性，因发病时间不同，可分为早发型和

晚发型。临床表现为短躯干侏儒，四肢关节对称进行性肿痛、

挛缩曲区畸形等，但脊椎骨骺发育不良、椎体形态不规则是本

病的典型特征，易与 ＭＥＤ鉴别。

参考文献：

［１］　刘晓梅，麻宏伟．多发性骨骺发育不良遗传学研究进展［Ｊ］．国外医

学：遗传学分册，２００１，２４（６）：２９２２９５．

［２］　ＬａｃｈｍａｎＲＳ，ＫｒａｋｏｗＤ，ＣｏｈｎＤＨ，ｅｔａｌ．ＭＥＤ，ＣＯＭＰ，Ｍｕｌｔｉｌａｙ

ｅｒｅｄａｎｄＮＥＩＮ：ａｎＯｖｅｒｖｉｅｗｏｆＭｕｌｔｉｐｌｅＥｐｉｐｈｙｓｅａｌＤｙｓｐｌａｓｉａ［Ｊ］．

ＰｅｄｉａｔｒＲａｄｉｏｌ，２００５，３５（２）：１１６１２３．

［３］　ＮａｋａｓｈｉａＨ，ＫｉｔｏｈＨ，ＭａｅｄａＫ，ｅｔａｌ．ＮｏｖｅｌＣＯＬ９Ａ３Ｍｕｔａｔｉｏｎｉｎ

ａＦａｍｉｌｙｗｉｔｈＭｕｌｔｉｐｌｅＥｐｉｐｈｙｓｅａｌＤｙｓｐｌａｓｉａ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ

Ａ，２００５，１３２（２）：１８１１８４．

［４］　ＭａｋｉｔｉｅＯ，ＭｏｒｔｉｅｒＧＲ，ＣｚａｒｎｙＲＭ，ｅｔａｌ．ＣｌｉｎｉｃａｌａｎｄＲａｄｉｏｇｒａｐｈ

ｉｃＦｉｎｄｉｎｇｓｉｎＭｕｌｔｉｐｌｅＥｐｉｐｈｙｓｅａｌＤｙｓｐｌａｓｉａＣａｕｓｅｄｂｙＭＡＴＮ３

Ｍｕｔａｔｉｏｎｓ：Ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｏｎｏｆ１２Ｐａｔｉｅｎｔｓ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２００４，

１２５（３）：２７８２８４．

［５］　王云钊，曹来宾．骨放射诊断学［Ｍ］．北京：北京医科大学、北京协

和医科大学联合出版社，１９９８．９６２．

（收稿日期：２００５０９２５　修回日期：２００５１２３０）

作者单位：４１６０００　湖南，湘西自治州人民医院ＣＴ室
作者简介：徐自跃（１９６０－），男，湖北汉阳人，主管技师，主要从事影像技术工作。

·经验介绍·

ＣＴ机冷却系统故障的处理措施

徐自跃，李方志，汪生好，邓宏
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图１　ＷＣＳ柜工作示意图。１排水管开

关；２排水管接头；３进水管开关；４进水

管接头。

　　故障现象　本院 Ｓｏｍａｔｏｍ Ｖｏｌｕｍｅ

ＡｃｃｅｓｓＣＴ机，在扫描中突然显示屏提示

ｏｖｅｒｈｅａｔｅｄｇａｎｔｒｙｉｓｄｉｓａｂｌｅｄ（机架过热，

无法扫描）。经查看水冷却系统（ｗａｔｅｒ

ｃｏｏｌｉｎｇｓｙｓｔｅｍ，ＷＣＳ）柜不工作时水压表

为０．７Ｂａｒ（正常为１．５～２．４Ｂａｒ），ＷＣＳ柜

工作时水压表为２．０Ｂａｒ，说明冷循环系统

有水压过低现象，需加水。

处理措施　准备两根软水管、一个塑

料盆和３个卡子。切断 ＷＣＳ柜断路器

Ｆ１４在ＰＤＣ柜上。在 ＷＣＳ柜进水管和排

水管的下方放一塑料盆，以便接溢水。将

一根软水管一端接 ＷＣＳ柜进水管接头另

一端接自来水管龙头；再将另一根软水管

一端接 ＷＣＳ柜排水管接头另一端放入塑

料盆中。并将接到 ＷＣＳ柜进水管接头和

自来水管龙头及 ＷＣＳ柜排水管接头一端

软水管用卡子卡紧防止漏水。先打开自

来水龙头、再打开 ＷＣＳ柜进水管开关，看

水压表由０．７Ｂａｒ逐浙升高，同时将 ＷＣＳ

柜排水管开关打开，排出多余气体，以便

充分进水。看水压表不能再升高处于动

态平衡状态为止。先关排水管开关、再关

进水管开关、最后关自来水龙头（图１）。

通过给 ＷＣＳ柜加水后，ＷＣＳ柜不工

作时水压表由原来０．７Ｂａｒ升至２．１Ｂａｒ，

ＷＣＳ柜工作时水压表由原来２．０Ｂａｒ升至

３．７Ｂａｒ，此时ＣＴ能长时间正常工作。

对由该ＣＴ机出现ｏｖｅｒｈｅａｔｅｄｇａｎｔｒｙ

ｉｓｄｉｓａｂｌｅｄ故障原因可能如下：ＣＴ机架内

３只风机分别是Ｅ３０４、Ｅ３０５、Ｅ３０６停转使

机架内空气不能循环；进入机架内的进水

电磁阀坏了，使冷水不能通过；冷却系统

故障（压缩机不制冷）；冷水管内的水压太

低、水流状态不好。经分析检查后确认是

水压过低造成冷水无法循环致使机架过

热。本院ＣＴ机使用近４年了，可能是水

管接头有微渗水现象最后造成水压过低。

平常要注意 ＷＣＳ柜水压表的状态，发现

水压不够时立即加水，以免再发生此现

象。螺旋ＣＴ机出现冷却故障时应分清故

障类型，及时处理。以上方法简单易行仅

供同行参考。
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