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高磷酸酯酶症临床与影像学表现两例
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　　高磷酸酯酶症首先由Ｂａｋｗｉｎ于１９５６年报告，至１９８５年为

止共有２５例，国内只有曹来宾在１９８５年报告２例
［１，２］，经在互

联网搜索无其他人报告。该病属于体质性骨病的范畴，命名混

杂，又称青年性畸形性骨炎、青年性骨皮质肥厚畸形、家族性骨

扩张、慢性进行性骨扩张并磷酸酯酶过多症、慢性特发性磷酸

酯酶过多。１９８３年巴黎会议命名为骨扩张并磷酸酯酶过多症

（ｏｓｔｅｏｅｃｔａｓｉａｗｉｔｈｈｙｐｅｒｐｈｏｓｐｈａｔａｓｉａ）
［３］。

病例资料　患者，女，分别为２０岁和１８岁的两姐妹，经我

院门诊ＤＲ、ＣＴ及实验室检查等诊断为高磷酸酯酶症。患者姐

妹俩身高、体重分别为１６０ｃｍ、１４４ｃｍ和４７ｋｇ、２４ｋｇ，走路跛行，

步态不稳，听力减退，智力渐下降，软组织发育不佳，无弹性，头

晕、心悸、气短、胸闷、耳鸣、消瘦、乏力、食欲不振、多汗、易热、

精神萎靡习惯性双下肢水肿（多为下午）。双小腿浅表静脉曲

张，全身皮肤无出血及色素沉着。甲状腺不肿大、全身浅表淋

巴结正常。无月经来潮史。

头颅：头偏大，满月脸，下颌骨膨大，颏部浅表静脉曲张，

“熊猫眼”、眼间距离增宽、眼球突出，巩膜不蓝，角膜周边无白

色小硬化环出现，口唇紫绀、磨牙齿渐进性脱落。

四肢：双手指外观正常，双上、下肢外观明显增粗、呈“棒

状”表现，触之无软组织内肿块，Ｘ型腿、四肢关节强直、活动受

限，不能完全下蹲。

循环系统：二尖瓣面容，不能平卧，只能呈半卧位姿态。叩

诊心界增大，心脏听诊胸骨左缘二三肋间隙可闻及喷射性收缩

期杂音，心电图：ＳＴＴ异常，病理性Ｑ波出现。

第二性征表现：乳房不发育，臀部肌肉不发育。无月经来

潮，１６岁开始有周期性下腹胀痛、手足心发热不适、面部潮红、

大便开始段表面带血，属于子宫内膜异位症的典型表现。

实验室 检 查：碱 性 磷 酸 酶 （Ｌ）３６８Ｕ／Ｌ，血 清 无 机 磷

１．７０ｍｍｏｌ／ｌ，血清总钙 ２．４１ｍｍｏｌ／ｌ。三碘甲状腺原胺酸

０．９１６ｎｇ／ｍｌ，甲 状 腺 素 ５７．９２４ｎｇ／ｍｌ；促 甲 状 腺 激 素

１１．５８５ＩＵ／ｍｌ。甲 状 旁 腺 激 素 测 定：正 常。 生 长 激 素

１．３００ｎｇ／ｍｌ。

直接数字化Ｘ线检查（ＤＲ）表现（图１～６）：头颅、胸部、颅

穹窿骨致密增厚，密度增大，板障层硬化，斜坡上升，岩骨抬高，

乳突气化分房消失，蝶窦气房消失，蝶鞍变小，鞍底硬化，鞍背

竖起，前后床突增大，各经线测量后：确定颅底凹陷。头颅矢状

缝增宽，并有缝间小骨，人字缝亦增宽，下颌颏部、角部、外支均

增大，骨质密度减低；肺野纹理稀少呈“贫血肺”，心影增大，右

心缘“双重征”阳性表现，肺动脉主干段隆起突出。Ｘ线考虑法

洛四联症或室间隔缺损．摄入片内的肩关节盂及喙突呈网状表

现，有增大扩张改变。

腰椎骨盆，腰椎扁平，呈“夹心椎”改变。骨盆诸骨及髂骨

呈广泛骨纹理缺失，呈现素描表现，髋臼边缘界限模糊，关节间

隙显示不清，股骨头相对小、短，正常星芒状纹理消失，坐骨边

缘呈线状。

股骨、胫腓骨、尺挠骨：骨干横径较正常成倍增宽，其中可

见纵横交错的致密白线影，皮质变薄，骨髓腔扩张增宽，边缘呈

不规则丘状、锯齿状、波浪状，由于胫腓骨同时相向扩张有酷似

骨融合之改变。尺桡骨的远端、指骨及各骨骺尚未受累。

ＣＴ表现（图７、８）：颅骨致密，颅骨板增厚，达３ｃｍ。板障消

失，颅骨结构比例失调，颅底所示各孔、裂明显变小，以卵圆孔

为显著，内听道变窄、变短呈锥形孔样表现，上颌窦腔狭小，各

脑室、脑池位置、大小正常，脑实质密度均匀，皮质受限，脑回显

示模糊。

讨论　本病是一种罕见常染色体隐性遗传性疾病，以磷酸

酯酶增高，全身骨骼扩张为其特征。骨小梁周围成骨细胞和破

骨细胞均增生，正常哈氏系统和骨皮质消失，是其最基础的病

理改变［４，５］。

骨髓腔增粗扩张，合并心脏增大，牙齿脱落等９０％以上的

表现，与曹来宾的报道相一致的。Ｌａｎｃａ氏于１９７８年首先以放

射性核素９９ｍ锝全身扫描作闪烁摄影检查，发现颅骨、脊柱、肋

骨、骨盆和长骨放射性核素增高，而在于手足则轻微，这与ＤＲ

表现相一致。骨干增粗，横径增加，骨髓腔增宽，皮质消失，骨

中有囊状、丝棉状、网眼状致密横线。四肢的骨骺出现与闭合

正常，仅见先期钙化带致密；长管状骨无弯曲畸形。有学者报

告的１０例中４例为同胞姐妹患病，还有家族三姐妹患者，父母

健康，嫡系旁亲属中亦无显性遗传表现，与本报道相一致。

全身广泛性骨扩张、膨大、渐进性加重、智力下降，合并视

力、听力减退、心脏增大等是本症的基本症状与体征。血清碱

性磷酸酶增高是本病的诊断金标准之一，它的增高表示骨骼活

动旺盛，骨代谢增加，骨极度扩张破坏不易发生骨折的机理是

骨胶原更新量增加，而代替了骨组织，增加了骨的柔性，该病与

骨纤维异常增殖症相反，后者骨细胞被大量的纤维组织取代之

后，骨的脆性增加，容易形成骨干弯曲畸形、骨折。

鉴别诊断：①骨纤维异常增殖症，主要为单侧受累，很少对

称发病和普遍性骨骼受累；常合并性早熟和皮肤色素沉着、巩

膜发蓝、角膜有硬化环（ｓａｔｕｔｎ环）；碱性磷酸酶不增高。②进行

性骨发育异常［６］，只侵及长骨骨干，不涉及干骺或骺端；骨皮质

向外增厚并且致密，骨髓腔变窄；碱性磷酸酶、血清钙、磷正常。

③甲状旁腺功能亢进：全身性骨骼呈脱钙表现，骨外形正常，骨

横径不增宽，临床有全身深部疼痛（骨疼痛）、及泌尿系结石表

现，血清钙、磷比例失调，血钙增高，甲状旁腺素异常。④致密

性骨发育不全［７］：均匀性侏儒表现，容易发生骨折是致密性骨

发育不全的主要临床特征；影像学表现为全身性骨骼密度弥漫

性增高和多发性骨发育不全。
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图１　上肢Ｘ线片示尺桡骨横径增宽，皮质变薄，广泛网眼状。　图２　下肢Ｘ线片示股骨横径增宽，皮质变薄，广泛网眼状。

图３　下肢Ｘ线片示胫腓骨横径增宽，皮质变薄，广泛网眼状。　图４　胸部Ｘ线片示心脏增大，呈梨形。　图５　头部Ｘ线

片示颅骨密度增高，颅板增厚，下颌骨膨大，并有缝间小骨。　图６　腰椎呈“夹心”椎，髋骨呈砂网状表现。　图７　头部ＣＴ

示颅底孔变小，卵圆孔明显变小，内听道狭窄。　图８　头部ＣＴ示颅板增厚，脑实质受限。

　　本文报告的２例高磷酸酯酶症患者的临床表现更为典型，

其特点是：嫡旁系血亲第四代之女，１８～２０岁，骨骼ＤＲ表现典

型，无长管状骨弯曲畸形，磷酸酶增高，合并先心病及子宫内膜

异位症，牙齿脱落，第二性征不发育，智力低下，渐进性耳聋，

掌、指骨及掌指骨骺正常，无病理性骨折。

注：经口服骨肽治疗后，ＤＲ观察，骨密度增加，骨质疏松明

显改善。
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