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·骨骼肌肉影像学·
良恶性石骨症的临床及Ｘ线分析

周伟文，何旭升，刁胜林，庞伟明，温志玲，欧陕兴

【摘要】　目的：探讨良、恶性石骨症的临床及Ｘ线平片的特征性表现，提高对本病的鉴别诊断水平。方法：对１２例良

恶性石骨症患者的临床资料及Ｘ线平片表现进行回顾性分析，其中良性５例，恶性７例。结果：良性病变的临床特点为早

期无症状，发病轻，进展慢。恶性型临床特点为发病早，进展快，进行性贫血，血小板减少，肝脾及淋巴结肿大。实验室检

查主要指标：红细胞、血红蛋白及血小板减少。１２例石骨症的基本Ｘ线表现为全身骨质硬化，髓腔变窄。其中５例良性

病变的特征性Ｘ线征象：椎体呈“夹心蛋糕”征５例，髂骨呈“同心圆”征５例，伴发病理性骨折２例；７例恶性病变的特征性

Ｘ线征象：长、短骨呈“棒球杆”征７例，“骨中骨”征６例，肋骨呈“浆”征７例，头颅呈“面罩”征７例，椎体呈“夹心蛋糕”征２

例，伴发佝偻病改变７例。结论：良恶性石骨症各具有一定的特征性Ｘ线表现，结合临床表现及实验室检查，Ｘ线检查对

本病的诊断和鉴别诊断具有重要价值，对临床早期治疗有指导意义。

【关键词】　石骨症：放射摄影术；骨骼病变；诊断
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　　石骨症最早是由ＡｌｂｅｒｓＳｃｈｎｂｅｒｇ于１９０４年报

道，因此又称 ＡｌｂｅｒｓＳｃｈｎｂｅｒｇ病，是一种少见的骨

骼代谢障碍性疾病。本病发病率低，在北美人群中其

发病率为１／５０００００
［１］，目前国内尚缺乏确切的统计。

笔者回顾性分析临床及Ｘ线检查资料完整的１２例石

骨症患者的Ｘ线平片表现，旨在提高对本病的早期诊

断水平。

材料与方法

１．临床资料

１２例石骨症患者中，男８例，女４例，年龄１个

月～５１岁，其中良性型５例，年龄１２～５１岁，恶性型７

例，年龄１．５～１８．０个月。５例良性患者中１例无任

何自觉症状，为体检时发现；２例因感冒就诊时行Ｘ线

检查而发现；２例因轻微外伤就诊而发现。７例恶性患

者以贫血、发热就诊，主要临床表现有贫血貌、皮肤苍

白、抽搐、视力下降、反应迟钝、生长发育迟缓、身体矮

小伴四肢畸形、肝脾和淋巴结肿大。

实验室检查：１２例红细胞（１．９５～３．１１）×１０
１２／ｌ，

血红蛋白（７０～９１）ｇ／ｌ，网织红细胞（０．１２～０．４３）％，

白细胞（３１．０２～３３．１２）×１０
９／ｌ，血小板（６６～９３）×

１０９／ｌ，淋巴细胞（４６．３１～４８．５０）％，血清钙（１．５～

２．１）ｍｍｏ／ｌ。７例恶性型石骨症外周血细胞分析均显

示白细胞总数增高，红细胞总数、血红蛋白浓度及血小

板总数降低。其中１例恶性型患者白细胞明显增高，

贫血伴有大量幼稚细胞，提示血液系统恶性肿瘤可能；
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图１　良性石骨症。平片示骨性胸廓、脊椎及四肢骨质密度普遍性增高，伴佝偻病样改变。　图２　良性石骨症。Ｘ线平片示

脊椎上下缘密度增高，中心密度减低，呈“夹心蛋糕”样（箭）。ａ）正位片；ｂ）侧位片。　图３　良性石骨症。骨盆正位平片示

骨盆各骨密度增高，髂骨翼不均匀硬化，硬化带与髂骨嵴平行，形成弧形致密影（箭），呈“同心圆”征。

２例恶性型患者骨髓细胞学检查显示骨髓有核细胞增

生明显活跃，分类以中性中、晚幼粒细胞增生为主，原

始及早幼粒细胞易见，红细胞系统增生减少。５例良

性型石骨症外周血细胞分析显示无明显改变。其中１

例良性型患者血清碱性磷酸酶（ＡＣＰ）增高，肝肾功能

及外周血细胞在正常范围。１５例患者均摄取头颅、胸

部正侧位平片以及脊椎、骨盆和四肢关节骨Ｘ线平片。

２．诊断标准

通过阅读复习Ｘ线平片，着重观察内容包括骨质

密度、骨皮质及髓腔的变化，进行统计Ｘ线表现特征。

同时为了进一步说明骨质硬化范围，判断病变的进展

程度，本研究中将Ｘ线平片上的表现特征及实验室检

查结果结合临床分型［２，３］，设定良性和恶性的分型诊

断标准。具有全身性骨质密度增高，骨皮质增厚，髓腔

变窄，椎体呈“夹心蛋糕”征，髂骨呈“同心圆”征，且发

病年龄大于１２岁，病情发展缓慢，无任何临床症状的

病例，诊断为良性型；具有全身性骨质密度增高，长、短

骨呈“棒球杆”征及“骨中骨”征，肋骨呈“浆”征，头颅呈

“面罩”征，且发病年龄小于１８个月，伴有进行性贫血，

血小板减少，肝脾及淋巴结肿大的患儿，诊断为恶性

型。

结　果

５例良性型及７例恶性型石骨症的主要Ｘ线特征

见表１。

１２例石骨症的Ｘ线基本表现为全身骨质密度普

遍性增高，髓腔变窄（图１）。５例良性型较具特征性Ｘ

线征象：广泛性多样骨硬化，椎体上下缘骨质密度明显

表１　１２例良、恶性型石骨症主要Ｘ线特征 （例）

Ｘ线征象 良性型 恶性型

骨硬化、髓腔变窄 ５ ７
颅底硬化 ５ ７
颜面骨硬化呈“面罩”征 １ ７
长骨塑形障碍呈“棒球杆”征 ０ ７
长骨及短骨呈“骨中骨”征 １ ６
肋骨塑形障碍呈“浆”征 ０ ７
脊椎硬化呈“夹心蛋糕”征 ５ ２
髂骨硬化呈“同心圆”征 ５ １
佝偻病改变 ０ ７
病理性骨折 ２ １

增高呈“夹心蛋糕”征（图２）；骨盆骨质密度普遍性增

高，髂骨翼不均匀硬化，硬化带与髂骨嵴平行，形成弧

形致密影呈“同心圆”征（图３）。７例恶性型较具特征

性Ｘ线征象：全身不同程度骨质硬化，长骨干骺端发

育障碍，干骺端膨大呈“棒球杆”征（图４）；长骨及跖趾

骨近端或远端见一团状高密度影，呈“骨中骨”样改变

（图５）；肋骨表现为“浆”征（图６）；颅骨表现为颅底骨

密度增高，鼻窦气化不良，眶上缘骨质硬化，眼眶变形，

头颅正位相呈现“面罩”征（图７）。恶性型石骨症易伴

发佝偻病改变，良性型易伴发病理性骨折。

讨　论

石骨症又称大理石骨病（ｍａｒｂｌｅｂｏｎｅｄｉｓｅａｓｅ）、广

泛性脆性骨质硬化症（ｏｓｔｅｏｓｃｌｅｒｏｓｉｓｇｅｎｅｒａｌｉｓａｔａｆｒａ

ｇｉｌｉｓ）、粉笔样骨（ｃｈａｌｋｙｂｏｎｅ）、先天性骨硬化症（ｃｏｎ

ｇｅｎｉｔａｌｏｓｔｅｏｓｃｌｅｒｏｓｉｓ）等，是一种罕见的泛发性骨质硬

化症，病变多为双侧性，累及全身各骨骼，以颅骨、长

骨、椎骨、盆骨及肋骨的病变较多见。
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图４　恶性石骨症。足骨平片示跖趾骨内见多发团

状高密度影，呈“骨中骨”样改变。　图５　恶性石

骨症，下肢骨平片示骨质硬化，髓腔闭塞，股骨及胫

骨干骺端膨大，呈“棒球杆”征。　图６　恶性石骨

症，Ｘ线平片示骨性胸廓骨质硬化，肋骨增宽，前端

膨大，呈“浆”征。ａ）正位片；ｂ）侧位片。

图７　恶性石骨症，Ｘ线平片示颅底骨密度增高，鼻

窦气化不良，眶上缘骨质硬化，眼眶变形，头颅正位

相呈现“面罩”征。ａ）头颈正位片；ｂ）侧位片。

　　１．病因及病理机制

本病的病因尚不清楚，多数患儿因ＴＣＩＲＧ１基因

（质子泵基因）或ＣＬＣＮ７基因（氯离子通道基因）的突

变而发病［４］。约１／３有家族史，故可能与遗传有关，属

常染色体遗传性疾病。石骨症主要的基础病理改变是

由于破骨细胞功能缺陷，在成骨过程中软骨基质持续

钙化，破骨细胞不能正常被溶解和吸收。正常的破骨

吸收活动减弱，使钙化的软骨和骨样组织不能被正常

骨组织所代替而蓄积，以致骨组织不能改建，骨质变得

致密而硬脆，易发生骨折，骨髓腔缩小或消失，甚至闭

塞，造血功能低下。患者表现为进行性贫血，反复感

染，继之髓外造血代偿性增生，表现为肝脾淋巴结肿大

及外周血中出现幼稚粒细胞，红细胞。因脾脏增大，导

致脾功能亢进，可致继发性血小板减少，导致出血倾

向［５］。本组患儿出现了贫血，且合并病毒感染，发热，

脾大等症状，恶性型外周血可见幼稚粒细胞和红细胞。

２．临床分型及表现

临床上一般将石骨症分为２型：良性型（成人型）

和恶性型（幼儿型）。良性型为常染色体显性遗传病，

发病轻，病情发展较缓慢，早期无任何症状，临床缺乏

特征性表现，常因轻微外伤、贫血就诊时被发现。成年

时病情趋于稳定。本组５例良性型患者，其中１例无

任何自觉症状，体检时发现；２例因感冒就诊时行Ｘ线

检查而发现，２例因轻微外伤就诊而发现。年龄在１２

～５１岁，病情较稳定。恶性型石骨症为常染色体隐性

遗传病，造血系统多表现为典型的髓外造血［６］，发病

早，年龄在１．５～１８．０个月，病情进展快。主要临床表

现为进行性贫血，血小板减少，肝脾及淋巴结肿大，皮

肤黏膜及消化道出血，易发生骨折和四肢畸形，预后欠

佳。本组恶性型患者７例，以贫血、发热就诊。其中１

例恶性型实验室检查显示患者白细胞明显增高，贫血，

且伴有大量幼稚细胞；２例显示骨髓有核细胞增生明

显，分类以中性中、晚幼粒细胞增生为主，原始及早幼

粒细胞易见，红细胞系统增生减少。而良性型在实验

室检查中，仅有１例患者血清碱性磷酸酶（ＡＣＰ）增高，

外周血细胞分析显示白细胞总数增高，血红蛋白浓度

及血小板总数降低。

３．Ｘ线表现

石骨症的Ｘ线基本表现为全身骨质密度普遍性

增高，骨纹理粗糙或消失，骨皮质增厚，髓腔变窄、模糊

或闭塞。良性型石骨症较具有特征性的Ｘ线表现为

大部分骨骼呈广泛性多样骨硬化，脊椎硬化，椎体上下

缘增厚致密，中央夹以骨松质，呈“夹心蛋糕”征象。表

现为此征象是由于椎体上下缘软骨板富含血管，在钙

吸收不良的情况下，该部位适于类骨质沉着，本组５

例良性型均有典型表现。髂骨硬化，以骶髂关节处与

髋臼密度增高较明显，髂骨的致密带与髂骨嵴平行，呈

“同心圆”状排列。有学者认为此征象与骨生长方式有

关［７］，本组５例良性型均表现为此征象。

恶性型石骨症较具有特征性Ｘ线表现为全身性
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骨硬化基础上可见长骨干骺端增宽，呈“毛刷”和“杯

口”样佝偻病改变，形状似“棒球杆”征，因骨生长过程

中骨质吸收和塑型障碍而形成此征象，没有一般代谢

性骨质疏松改变，本组７例恶性型均表现典型。本组

６例恶性型见“骨中骨”征象，多见于长骨、肋骨和短

骨，此征象的产生多与破骨细胞软骨内化骨的正常骨

转换和重新成形功能缺陷有关。而肋骨因塑形障碍，

本组恶性型均显示有肋骨前端膨大呈“浆”样改变。石

骨症的颅底硬化发生较早，本组恶性型７例婴幼儿均

因鼻窦气化不良，眼眶变形，头颅正位相呈现“面罩”样

改变。颅底硬化是恶性型石骨症影像学重要观察指标

之一。良，恶性型石骨症均伴有病理性骨折，骨折的发

生多与骨脆性增加有关。在良性型石骨症病例中，高

达７８％的患者有多发性骨折
［８］，而恶性型石骨症发生

病理性骨折亦不少见。

石骨症Ｘ线表现异常的过程有一定的规律性，即

病变以椎体、颅底骨及骨盆表现最早最明显，病变范围

从局部向全身骨骼蔓延，从小儿到成人病变范围日渐

扩展，提示病变也是一种渐进式，因此有必要进行胎儿

期的检测追踪，对优生优育有重要价值，尤其是有遗传

倾向者［９］。从本组资料及结合文献分析，作者认为石

骨症的骨质硬化与发病年龄有一定关系，发病年龄越

大，其骨质硬化程度越重，范围越广，从而良、恶性型石

骨症出现不同的Ｘ线表现特征。目前，对于常染色体

隐性遗传石骨症，造血干细胞移植是一种根治性方法，

且需尽早做移植［１０］。因此，对于出生后有遗传倾向的

婴幼儿也应进行Ｘ线检查追踪，以便早期发现病变，

早期分型诊断及早期临床治疗，对患者的预后有重要

意义。

４．诊断和鉴别诊断

本病确诊依靠Ｘ线检查，典型的Ｘ线表现具有特

征性，诊断不难。恶性型石骨症患儿具有贫血、肝脾肿

大、全身普遍性骨硬化及塑型差的Ｘ线特征，骨髓活

检显示骨髓腔严重狭窄，造血细胞显著减少，据此可明

确诊断恶性型石骨症。良性型石骨症主要见于成人，

临床症状轻，特征性的Ｘ线表现为广泛性骨质硬化，

有典型的“夹心椎”及髂骨“同心圆”征。但早期病变不

明显或局限时，应与其它骨质硬化性疾病相鉴别诊断。

①骨内分泌代谢性硬化性疾病，如硬化性畸形性骨炎，

多见于老人，为多发性骨硬化，常并有骨质疏松，典型

者Ｘ线表现为头部增大，颜面较小，脊柱后弯，下肢变

粗并弯曲畸形，且碱性磷酸酶增高有助于鉴别。更重

要的是畸形性骨炎一般不会对称性发病，而石骨症多

为对称性发病；②骨先天性发育硬化性疾病，如骨斑点

症、纹状骨病、蜡油状骨病等，骨质硬化常为局限性，病

变范围及程度不如石骨症明显，脊椎很少受累，无“夹

心蛋糕”征；③骨感染性硬化性疾病，如硬化性骨髓炎、

骨梅毒等，临床上有感染史和查到病原菌，Ｘ线上可有

皮质增厚，骨膜增生，部分病灶可见死骨，硬化区外有

骨质疏松；④骨中毒性硬化疾病，如铅、磷、氟、铋及放

射性元素中毒，此类患者骨硬化范围比较局限，且均有

职业病史及中毒之相应症状；⑤恶性肿瘤骨转移性硬

化，此类病变累及范围不如石骨症广泛，且临床上多有

恶性肿瘤相应症状。

总之，石骨症是罕见的家族遗传性疾病，主要 Ｘ

线表现是全身骨质硬化。由于病变范围广泛，进行全

身ＣＴ扫描检查时患者接受射线量较大，且观察石骨

症总体效果不如Ｘ线平片，而 ＭＲＩ检查对骨质硬化

信号不敏感，目前Ｘ线检查仍是石骨症诊断的最佳影

像学检查方法，恶性型石骨症造血系统多表现为典型

的髓外造血，所以 Ｘ线检查结合脊髓细胞学检查对

良、恶性石骨症的诊断及鉴别诊断具有重要价值，对临

床早期治疗有指导意义，值得我们进一步研究。
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