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假性甲状旁腺功能低下的临床影像诊断（附８例报告）

周文明，付维东

【摘要】　目的：探讨假性甲状旁腺功能低下（ＰＨＰ）的临床及影像学特点，提高其影像诊断水平。方法：搜集８例经临

床诊断的ＰＨＰ患者的病例资料，对其临床表现、相关实验室及影像学检查资料进行回顾性分析。结果：所有患者甲状旁

腺激素升高，低血钙及高血磷；７例发现脑内对称性钙化，４例表现为典型的Ａｌｂｒｉｇｈｔ遗传性骨营养不良症（ＡＨＯ），２例在

Ｘ线片上出现皮下钙化结节，１例第Ⅳ掌骨粗短。ＰＨＰ的主要ＣＴ表现为脑内对称性多发钙化，钙化灶于Ｔ１ＷＩ和Ｔ２ＷＩ

上呈稍高信号或等信号。结论：假性甲状旁腺功能低下患者有较特殊的临床表现，其影像学表现也有一定的特征性，ＣＴ

扫描是诊断本病的有价值的影像学检查方法。
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　　假性甲状旁腺功能低下（ｐｓｅｕｄｏｈｙｐｏｐａｒａｔｈｙ

ｒｏｉｄｉｓｍ，ＰＨＰ）是一种临床上比较少见的先天性疾病，

发病率约为０．７９／１０００００
［１］。文献中关于ＰＨＰ大部

分为个案报道，近年来虽然临床对本病的诊治水平有

所提高，但仍容易漏诊或误诊。笔者搜集８例ＰＨＰ患

者的临床及相关影像学检查资料进行回顾性分析，旨

在提高对ＰＨＰ临床表现、影像诊断和鉴别诊断水平。

材料与方法

搜集本院１９９９年－２０１３年经临床诊断的８例

ＰＨＰ患者的病例资料。其中男５例，女３例，年龄５～

３４岁，平均１７岁。所有患者均行头部ＣＴ检查以及

血钙、血磷、血电解质、２４ｈ尿钙和ＰＴＨ实验室检查，４

例行手和足Ｘ线检查，５例行头部 ＭＲＩ检查。本研究

中ＰＨＰ的临床诊断标准：①血液内甲状旁腺激素（ｐａｒａ

ｔｈｙｒｏｉｄＨｏｒｍｏｎｅ，ＰＴＨ）水平升高（＞８．４３ｐｍｏｌ／Ｌ）；

②低 血 钙 （＜２．２５ ｍｍｏｌ／Ｌ）；③ 高 血 磷 （成 人

＞１．６１ｍｍｏｌ／Ｌ，儿童＞１．９１ｍｍｏｌ／Ｌ）。其中前两项

为必备条件，且排除因颈部手术、放疗等原因而导致的

继发性甲状旁腺损害［２］。

结　果

１．临床表现

８例患者均出现了四肢抽搐症状，其中５例伴有

癫痫、１例伴意识障碍。２例有轻度智力障碍。４例具

有矮胖、四肢粗短及圆脸、手足畸形等 Ａｌｂｒｉｇｈｔ遗传

性骨营养不良症（Ａｌｂｒｉｇｈｔ′ｓｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｏｓｔｅｏｄｙｓｔｒｏ

ｐｈｙ，ＡＨＯ）的特殊体型，其中２例有家庭史，２例在四

肢皮下软组织触及质地较硬、活动度尚可的小结节。

２．实验室检查

所有患者均有血钙不同程度降低、血磷不同程度

升高，血钾、钠、氯离子水平在正常范围，血液内ＰＴＨ

１６．３～２８．５ｐｍｏｌ／Ｌ（正常值１．１３～８．４３ｐｍｏｌ／Ｌ），促

甲状腺激素水平在正常范围。
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图１　男，２４岁。ａ）ＣＴ平扫示双侧小脑齿状核对称性钙化；ｂ）ＣＴ平扫示双侧基底节呈“八”字形钙化，但内囊基本不受累，

双侧额顶叶钙化则位于灰白质交界区，呈弯曲线状；ｃ）Ｔ２ＷＩ示钙化呈等信号或稍高信号；ｄ）Ｔ１ＷＩ示钙化呈等信号或稍高信

号。　图２　男，１５岁。ａ）ＣＴ平扫示脑内多发对称性钙化；ｂ）Ｘ线片示右手第Ⅳ～Ⅴ掌骨粗短（箭）。

３．影像学表现

８例颅脑ＣＴ检查中，有７例发现对称性分布的

脑实质钙化（图１、２），主要位于双侧基底节区、小脑齿

状核，但内囊区未受累及；４例于双侧额顶叶灰白质交

界处亦可见弯曲线条状钙化。发现脑内钙化的患者中

有５例行 ＭＲＩ检查，显示脑内钙化Ｔ１ＷＩ均表现为呈

稍高或等信号，Ｔ２ＷＩ呈等信号或稍高信号（图１）。

在４例ＡＨＯ体型患者中，２例皮下软组织触及

结节者于Ｘ线平片上显示有钙化，１例显示第４掌骨

粗短、呈“掌骨征”阳性（图２）。

讨　论

１．ＰＨＰ的临床特点

目前多认为假性甲状旁腺功能低下是一种家族性

遗传性疾病，但也有报道表明部分病例没有表现出确

切的遗传关系。本病是周围靶组织（肾脏及骨骼）对

ＰＴＨ抵抗或者反应低下所引起的一种临床疾病。有

学者根据甲状旁腺靶器官（肾和骨）对甲状旁腺素的反

应程度不同，将本病分为３种临床类型
［３］：Ⅰ型，有典

型的假性甲状旁腺机能减退表现，肾脏和骨骼对ＰＴＨ

均无反应；Ⅱ型，骨骼对ＰＴＨ有反应，但肾脏对ＰＴＨ

无反应；Ⅲ型是ＰＨＰ的一种特殊类型，实验室检查没

有低血钙、高血磷的特征，肾脏对ＰＴＨ 有轻度反应，

而骨骼对ＰＴＨ 无反应，又称假性甲状旁腺机能减退

（ｐｓｅｕｄｏｐｓｅｕｄｏｈｙｐｏｐａｒａｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ，ＰＰＨＰ）。

ＰＨＰ的实验室检查为甲状旁腺激素增高或正常，

低钙血症，尿钙减低，高磷血症，因为患者肾脏对ＰＴＨ

无反应或反应降低从而影响钙磷排泄，继而因自身反

馈调节导致ＰＴＨ分泌增加。部分ＰＨＰ患者有ＡＨＯ

特殊体型［１］，表现为矮胖、四肢粗短及圆脸、手足畸形

尤其是Ⅳ、Ⅴ掌骨变短等改变，但出现率报道不一，本

组中有４例未出现 ＡＨＯ改变，推测可能与病例的分

型有关，因为Ⅰ型病例中有一亚型可不出现 ＡＨＯ体

型［４，５］。然而，确切的分型需遗传学检查才能明确。

ＰＨＰ患者可因缺钙引起神经兴奋性增高、脑血管壁及

脑内钙盐沉着等因素而产生癫痫样症状。

２．ＰＨＰ的颅脑影像学表现

具有ＡＨＯ体型者可出现“掌骨征”阳性，但ＰＨＰ

的主要影像学改变表现为脑内钙化。其特征性ＣＴ表

现为脑实质内钙化对称性分布，受累区主要为双侧基
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底节区（但内囊区不受累）、丘脑、小脑齿状核，两侧额

顶叶皮质下或灰白质交界区也可有多发对称性钙化

灶。ＰＨＰ脑内钙化的出现率较高，但文献报道不

一［５，６］，本组８例中有７例出现了钙化。本病亦可出现

脑外的钙化，本组有２例观察到了皮下软组织内钙化，

１例出现４掌骨掌粗短，还有患者出现纤维囊性骨炎

及手足畸形。

目前还没有一致的病理学机制来解释ＰＨＰ患者

的颅脑ＣＴ表现。有文献指出变，持续低钙血症、血管

通透性增高或钙磷代谢异常致血脑屏障功能障碍引起

钙质在小血管壁及周围的沉积［７，８］。还有一个可能的

原因是基底节区排列密集且纵横交错的丰富毛细血管

对钙盐亲和力高，而内囊区毛细血管稀少、钙化不易出

现［７］。

ＰＨＰ患者的颅脑 ＭＲＩ表现很少有文献报道。以

往认为钙化在 ＭＲＩ时表现为低信号，但临床工作中发

现钙化可表现为高、等、低信号［９］。本组资料显示，脑

实质钙化于Ｔ１ＷＩ上呈稍高或等信号，笔者认为可能

是钙化的成分、含量、钙质微观结构及分布特点决定

的。ＰＨＰ脑实质钙化的主要成份是结晶状的磷酸三

钙或羟基磷灰石，其特殊的微观结构会使钙化在

Ｔ１ＷＩ序列上产生较高的信号，但也受钙化大小及钙

质含量的影响［１０］。另外，ＰＨＰ患者脑实质的 ＭＲ信

号强度的不同可能反映了脑组织内不同阶段的钙质沉

积情况［１１］。然而，ＰＨＰ患者小脑齿状核即使未显示

有钙化，仍可出现上述类似信号［１２］。总之ＰＨＰ患者

颅内钙化在 ＭＲＩ图像上并不仅仅表现为低信号或无

信号，其原因目前缺乏一致的解释观点、有待更深入的

研究。

３．ＰＨＰ的影像诊断和鉴别诊断

ＰＨＰ的特征性体征及对称性分布的基底节区钙

化具有特殊的诊断价值［３］，根据ＰＴＨ水平、钙磷代谢

等相关内分泌检查可明确临床诊断，确诊与进一步的

分型尚需遗传基因学检测。影像学上其虽有特征性的

脑内钙化，但需结合其它临床资料才能诊断为ＰＨＰ。

本组有３例得到了正确的影像诊断，其他因就诊时资

料不全仅诊断为钙磷代谢异常，甚至有２例因资料不

全、颅内钙化相对较少及经验不足而诊断为生理性钙

化，漏诊了ＰＨＰ的诊断。

本病特征性的脑内钙化主要应与以下情况相鉴

别［１１］。甲状旁腺功能低下：其颅脑ＣＴ及ＭＲＩ表现与

ＰＨＰ基本相同，鉴别手段主要是实验室查，甲状旁腺

功能低下患者血ＰＴＨ水平明显降低。特发性家族性

脑血管亚铁钙沉着症：钙化主要分布于基底节、小脑齿

状核、丘脑，虽有手足抽搐、癫痫、生长障碍和智力低下

等，但无手足生长缺陷，生化检查ＰＴＨ、血钙及血磷水

平正常而，这些特点可与ＰＨＰ鉴别。生理性钙化：常

常发生于中老年人，对称性钙化常见于基底节、小脑齿

状核尤其是苍白球区，但没有相关的钙磷代谢异常及

临床症状。
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