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小儿软骨发育不全一例

路莉，罗松，卢光明
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　图１　头颅侧位片示颅底短，颅面比例加大，斜坡变深（箭）。

图２　双膝关节正位片示双侧胫腓骨对称性粗短，双侧股骨骺

端中央凹陷呈“Ｖ”字形，骺核延迟并见包埋（箭）。　图３　ａ）

腰椎正位片，示椎弓根间距从Ｌ１～Ｌ５ 逐渐变小，髂骨小呈方

形，髋臼平，股骨颈粗短（箭）；ｂ）腰椎侧位片，示腰椎椎体较

小，前窄后宽呈子弹头样改变（箭），椎体后缘向前凹陷。

　　病例资料　女，７岁，头大、四肢短、生长迟滞，智力正常，无

遗传史。查体：身高明显落后于同龄儿，四肢及手指粗短，肌肉

及软组织松弛。外观特征：头大面小，额突鼻塌，下颌前突，挺

腹翘臀，行走呈“鸭步”，双腿呈“Ｏ”形。行腰椎、头颅、双髋关

节、双膝关节Ｘ平片检查。平片示患儿颅底及面骨发育障碍，

颅面比例加大，下颌前突（图１）；双下肢长骨对称性粗短，骺端

增宽，中央凹陷呈“Ｖ”字形，骺核延迟并见包埋（图２）。腰椎椎

体较小，前窄后宽呈子弹头样改变，椎体后缘向前凹陷，椎弓根

间距从Ｌ１ 到Ｌ５ 逐渐变小，椎弓根间距Ｌ５／Ｌ１＝０．６８，腰骶角增

大，骶椎明显后翘，髂骨小呈方形，坐骨切迹鱼嘴状，髋臼平，髋

臼角变小（＜１０°），股骨颈粗短（图３）。影像学诊断为软骨发育

不全。

讨论　软骨发育不全（ａｃｈｏｎｄｒｏｐｌａｓｉａ，ＡＣＨ）又称软骨营养

障碍性侏儒，在活产婴儿中发病率２．５／１０万～６．７／１０万，是一

种由于软骨内骨化缺陷导致的发育异常，主要影响长骨。ＡＣＨ

的发病与遗传有关，为常染色体显性遗传，但约８０％～９０％病

例没有家族史，为散发性病例，实际上是一种基因突变的结

果［１］。本例父母均正常，支持是基因突变的病例。

典型者Ｘ线平片即可确诊，其Ｘ线表现包括颅面骨发育障

碍、腰椎管狭窄、Ｙ型软骨及骶髂关节部软骨化骨障碍。本例Ｘ

线平片表现较为典型，可为临床提供可靠的诊断依据。本病需

与假性软骨发育不全、黏多糖病Ⅰ型及Ⅳ型、维生素Ｄ缺乏性

佝偻病相区别。假性软骨发育不全表现为［２］：①脊柱椎体改变

呈“花瓶状”或“台阶状”，无椎管狭窄，无椎体后缘凹陷，椎弓根

间距Ｌ５／Ｌ１＞１（正常）；②长骨干骺端“边刺征”明显，腕骨、掌骨

边缘不规则刺状改变；③肋骨前后端有“括弧征”。④骨盆发育

较小，坐骨大切迹变浅但不如软骨发育不全明显。黏多糖病Ⅰ

型鉴别要点［３］：①掌骨近端、指骨远端呈弹头状；② 四肢长骨

两端或一端变细，骨端弯曲、倾斜，以桡尺骨远端尤著，关节面

相对性倾斜，而干骺部一般正常；③椎体为卵圆形，无椎管狭窄

和扁平骨盆改变；④ 有特殊容貌即承留面容、智力障碍、角膜

浑浊、爪状手，实验室检查粘多糖试验阳性等。黏多糖病Ⅳ型

与粘多糖病Ⅰ型类似。维生素Ｄ缺乏性佝偻病：该病四肢与躯

干比例正常，指趾不粗短，手指不平齐，维生素Ｄ治疗有效。
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