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　图１　Ｘ线示胸腰段椎体变扁，轮廓不规则，椎骨化骨不良，

椎间隙增宽。胸腰段的几个椎体前部正中变尖，向前呈刺状

突出。　图２　Ｘ线示骨盆于“Ｙ”形软骨以下高度变窄，形

成长而窄的骨性骨盆。髂骨嵴向四周延展，髋臼化骨不良。

图３　Ｘ线示双手构成骨呈普遍性骨质疏松征象。掌骨基底

部及指骨远端呈圆锥样突起，骨端不规则，腕骨化骨不良。

　　病例资料　患儿，男，１０岁。身体为短躯干型侏儒。头大、

颈短、鸡胸、膝外翻、“Ｘ”型腿，膝、肘等关节呈结节增粗样畸形。

脊柱以下胸椎为中心向后突出畸形。患儿１岁半后出现上述

病态，智力发育正常。实验室检查：尿中粘多糖为硫酸角质，含

量为３２ｍｇ／ｋｇ。心脏Ｂ超：左心室增大，主动脉瓣关闭不全。

Ｘ线表现：脊柱以Ｌ１、２椎体为中心向后突，胸腰椎椎体密度

明显减低，椎体变扁，横径与前后径均增大（横径增大较前后径

增大明显），椎体前缘中间呈尖刺样突起，以Ｌ１、２椎体明显。椎

体上、下缘不规则，椎间隙明显增宽（图１）。骨盆于髋臼“Ｙ”形

软骨以下明显变窄，形成长而窄的骨性骨盆，髂骨翼向四周扩

大，髂臼化骨不良，呈不规则畸形。股骨颈短而粗，颈干角增

大，髋外翻。股骨头骨骺变扁、变小、碎裂。耻骨联合增宽

（图２）。双手、腕构成骨均为明显的骨质疏松征象，掌骨基底部

及指骨远端变尖呈圆锥形，腕骨均变小（图３）。

讨论　粘多糖病又称粘多糖蓄积病，是由一组先天性溶酶

体缺乏而引起粘多糖代谢障碍，致使过多的粘多糖贮积在人体

结缔组织内而发病。粘多糖病ＩＶ型亦称Ｍｏｒｑｕｉｏ综合症，为Ｘ

性连锁隐性遗传。发病率为出生人口的１／４００００。粘多糖病的

病理改变由以下三个方面：①细胞内包涵体②胶原合成及沉淀

增加③脑脊液中粘多糖含量增加。Ｍｏｒｑｕｉｏ综合症为关节软骨

和骨骺发育不规则，骨和软骨发生无菌性坏死，由于体内不能

形成蛋白－多糖的合成体，因此尿中出现过多的粘多糖物质。

Ｍｏｒｑｕｉｏ综合症需与粘多糖病Ⅰ型和先天性脊椎发育不良进行

鉴别。在临床上，Ⅰ型：面丑，智力低下，听力逐渐下降。Ⅳ型：

智力正常，有明显的骨关节畸形。Ｘ线上，Ⅰ型中椎体变扁，椎

体前方尖刺多出现在椎体下缘而Ⅳ型椎体前方尖刺多出现在

椎体中部。根据临床和Ｘ线表现对粘多糖病Ｉ型和Ⅳ型作出

鉴别诊断。先天性脊椎发育不良尿中无异常粘多糖物质，无角

膜混浊。躯干短小在出生时就能显示，而Ⅳ型粘多糖病在出生

后１～４岁才出现。先天性脊椎发育不良，椎体变扁但椎间隙

无明显增宽之改变，且无髂骨的骨盆之改变。临床和Ｘ线表现

对二者的鉴别可提供可靠的依据。
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