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先天性成骨不全 1例报告

Report of a case of osteogogenesis imperfecta congentia

徐永权 ,桂　芹 ,孔祥英　　(第三军医大学附属西南医院儿科 , 重庆 400038)

　　患儿 ,男 , 1 岁4 个月。因反复出现四肢多处自发性骨折入
院。患儿于出生后即被发现右小腿中段肿胀 , 弯曲变形。经 X

线检查后 ,确诊为右小腿骨折。自 1个月开始 , 患儿左小腿 、双
上肢 、右大腿先后多处反复出现自发性骨折 , 导致现四肢畸形,

不能站立及行走。父母身体健康 , 为姑表兄妹婚配。体格检查:
头颅扁平 ,前额宽 ,稍前突 ,枕骨后突;巩膜无黄染及蓝染 ,角膜
透明 ,无混浊 ,双侧瞳孔等大等圆;粗测听力正常;乳牙 4 颗 , 颜
色正常 ,未见龋齿;双侧胸廓轻度畸形 ,微呈扁平状;脊椎呈生理
弯曲 , 无叩压痛 ,双上肢及双下肢弯曲畸形 , 四肢肌力 、肌张力均
低下 ,感觉无障碍 , 各种生理反射正常存在 ,病理反射未引出。
实验室检查:血清钙 、磷正常。X 线检查:四肢多处陈旧性骨折,
骨痂较大 ,四肢长骨弯曲呈“弓”形, 骨干细长 , 骨皮质薄 , 干骺端
明显增大 ,双侧腓骨细小 ,肋骨弯曲 ,变细(以肋骨后端明显)。

讨论

　　成骨不全症是一种常染色体显性或隐性遗传所致的全身
性结缔组织病。是胶原蛋白结构和合成缺陷的典型遗传紊乱。
编码大多数组织中的主要结构蛋白(Ⅰ型胶原蛋白)链的基因
突变通常导致成骨不全症的发生。病理表现主要为全身皮肌
腱 、骨骼 、软骨 、以及其它结缔组织的主要成分发育不良 。
　　本病发病率低 ,约 1/ 10 000 , 先天性约 1/40 000。遗传学分
为4 型 , 各型临床表现各异 , 但多发性骨折为最突出的表现。
先天性者出生时即可有多处骨折。巩膜蓝染见于显性遗传者
(IA、IB)。成牙不全多见于 IB 和Ⅲ型患儿 ,表现为牙易碎 ,易发

生龋齿 , 牙可呈黄棕色 、灰黄色或透明的蓝色。 X 线表现为多

处长骨骨折 ,骨痂较大 ,愈合后畸形。骨皮质变薄。骨干变细
长 ,干骺端增宽。实验室检查:血清钙 、磷均正常。本例患儿于
出生时便出现骨折自 1个月后先后发生四肢多处自发性骨折 ,
巩膜及牙齿正常属先天性Ⅳ A 型。
　　对本病的诊断主要依据其典型的临床表现及 X 线检查。
Miller等[ 1] 利用 CT 骨密度测定技术对 Ⅰ型成骨不全症进行诊
断。认为患儿骨皮质密度和骨小梁密度均较低 , 对于诊断不典
型的 I型成骨不全症非常有用。利用电子显微镜成像技术和
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形态尺度测量技术对成骨不全症患儿的骨质胶原直径进行测

量 ,发现所有类型的成骨不全症胶原纤维的直径都是减小
的[ 2] 。用 COLTAI裸等位基因检测技术进行成骨不全症的产前

诊断[ 3] ,并可进行产前干预治疗。本病需与软骨发育不全 、碱
性磷酸酶减少症等鉴别。软骨发育不全 X 线主要表现为长骨

粗短 , 据此 ,不难与本病鉴别。 碱性磷酸酶减少症新生儿型易
与本病混淆 ,但前者 X线主要表现为长骨干骨后端呈锯齿状凹

凸不平 , 骨化不均匀 , 可见未骨化的透亮区 , 且血清 、白细胞等
组织中碱性磷酸酶减低或消失 , 尿内大量磷酸乙醇氨可鉴别
之。本病预后较差 , 先天性者大多成死胎或死于婴儿期 , 偶可
存活至青春期。
　　目前尚无特效治疗方法。应加强对患儿的保护措施 ,以减
少患儿损伤次数 ,对已骨折患儿 , 要根据其病程 , 着眼于功能的
改善。近年来 , Vieira 等[ 4]报道用生长激素(GH)对Ⅲ 、Ⅳ型患儿
进行治疗 ,取得较好疗效。生长激素可对患儿全身钙代谢产生
影响 ,可提高Ⅲ型患儿的可交换钙池和Ⅳ型患儿的与骨钙附着
有关联的参数。 Oreffo 等[ 5]报道可用成骨干细胞及生物物质对

患儿骨折进行修复。随着人类基因组计划的完成 , 有望对本病
进行基因治疗。
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