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１　临床资料　患者，女性，１８岁，主诉：生长过程中四肢局部

逐渐出现对称性畸形１０年，双腕活动轻度受限２年。患者８
岁前四肢发育正常，８岁后逐渐出现四肢局部骨骼停止生长

并呈现对称性畸形，近２年来患者双腕活动轻度受限，偶感

腕、踝关节处疼痛并僵硬，略影响日常生活，且随着年龄的增

长，患者四肢局部出现指（趾）畸形已造成心理负面影响。２
年前患者曾就诊于当地某医院，经过相关检查后因拒绝手术

矫形故未给予其他特殊治疗，现患者为求复查和进一步保守

治疗于２０１０年１２月２２日就诊于我院。入院后专科查体：

双侧前臂向背侧弯曲畸形，双侧腕关节掌屈刀刺样畸形，双

侧中、环指短缩畸形，双侧腕关节背伸、尺偏及前臂旋转功能

部分受限，双侧腕关节运动范围为背伸３５°～４０°，掌屈约

４５°，尺偏３５°～４０°，旋前约６５°，旋后约８０°。双侧１、２趾外翻

畸形，双侧第３、４趾短缩畸形，第２、５趾屈曲变形。踝关节

运动范围无明显受限。四肢皮肤无黄染、无瘢痕、无破溃，四

肢深浅感觉正常、末梢血液循环好（图１）。Ｘ线表现：双侧尺

桡骨向背侧弯曲，下尺桡关节向背侧脱位，双侧腕骨排列紊

乱，腕关节面异常，双侧第３、４掌骨短缩畸形；双侧趾外翻畸

形，双侧第３、４跖骨及趾骨短缩畸形，第２、５趾屈曲变形，倾

斜趾畸形（图２）。

图１　四肢外观
双前臂向背侧弯曲畸形、腕关节掌屈刀刺样畸形，双侧中、环指短缩

畸形；双足趾外翻畸形，第３、４趾短缩畸形，第２、５趾屈曲变形

图２　Ｘ线表现

Ａ：双侧１、２趾外翻畸形，双侧第３、４跖骨及趾骨短缩畸形，第２、５趾屈曲变形，倾斜趾畸形；Ｂ：双侧腕骨排列紊乱，双侧第３、４掌骨短缩畸形；

Ｃ：双侧尺桡骨向背侧弯曲，下尺桡关节向背侧脱位

　　入院后完善实验室常规检查未发现异常，结合患者保守

治疗的要求，给予舒筋活络、促进骨细胞生长、物理治疗等对

症治疗。具体治疗方法：（１）红花注射液２０ｍｌ＋５％葡萄糖

溶液２５０ｍｌ，１次／ｄ，静脉滴注；（２）鹿瓜多肽注射液１６ｍｇ＋
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５％葡萄糖溶液２５０ｍｌ，１次／ｄ，静脉滴注；（３）物理治疗为分

米波疗法，采用ＴＪＧＷ９２Ｃ型分米波治疗仪，波长３３ｃｍ，频

率９１５ＭＨｚ，将直径１０ｃｍ的圆柱形辐射器对准关节疼痛部

位，间隙１ｃｍ，治疗时输出功率５０～１００Ｗ，微热或温热量，

连续输出，每次治疗２０ｍｉｎ；（４）用揉法、按压、推分等按摩手

法按摩足趾、足背部、内外踝、小腿下部、双手指、双腕关节

３～５次，将压力向痛区分散。入院后１０ｄ，患者双腕关节疼

痛、僵硬等不适症状明显改善，２周后，双腕关节背伸及前臂

旋转功能良好、尺偏轻度受限较前改善，出院前查体双侧腕

关节运动范围：背伸５５°～６０°，掌屈约５５°，尺偏约４０°，旋前约

７５°，旋后约８５°。患者自诉双侧腕关节活动自由度明显改善，

故于２０１１年１月６日出院。

２　讨　论　我科于２０１０年１２月收治本病例，与１９２９年有

关ＬｅｒｉＷｅｉｌｌ综合征的报道［１］相似，本例家族史无类似病例，

目前认为其发病原因多为两种：一种为内因，即遗传因素，由

于染色体异常、基因突变而引起。既往研究表明，它是一种

与染色体上ＳＨＯＸ（绑定在ＤＮＡ上转录激活剂的核蛋白）

基因缺失有关的染色体疾病，其基因存在于端粒的ＰＡＲ１区

两种性染色体短臂上而逃脱Ｘ失活。２％～１５％的个体存在

先天性矮小，５０％～９０％的个体为软骨骨生成障碍综合

征［２］。另一种为外因，即环境因素，由于胚胎时期受外界因

素，如生物因子、化学因子、药物、病毒性感染、放射线、内分

泌、创伤等因素影响而发生畸形［３４］。多数畸形是两种因素

共同作用的结果，而环境因素影响的意义可能更大［５］。

　　此类疾病在少儿中期开始、女性多见，主要表现为身材

矮小，肢体短，包括长短管骨，腕部的 Ｍａｄｅｌｕｎｇ畸形等发育

停滞表现。骨骼病变严重，尤其是在女性，随着年龄的增长骨

骼异常变得越来越明显［２］。本例患者四肢出现短指（趾）畸

形，另外目前少数临床报道多系软骨和外胚层发育异常的体

制性疾病，从儿童开始发病，随着年龄的增长临床表现逐渐

典型［６］。发生机制可能是由于骨骺板软骨生发层维持胚胎

发育状态，侧向直线分裂延伸功能受阻，变形凸向干骺端，软

骨细胞柱向干骺端和骨化中心双向放射状分裂增生，使骨化

超前，造成骨化中心锥形变和干骺端中央部凹陷，软骨细胞

稀疏区基质变性坏死，钙化、骨化，导致骨骺与干骺端早期闭

合，最终形成指（趾）骨短缩畸形［４，７］。故婚前男女双方进行

家族史普查和遗传病检查也是必要的；对于怀孕期的女性，

也要尽量避免接触影响胚胎发育的药物和放射线等外界因

素的干扰，合理营养饮食，调整好产前的作息时间，促进内分

泌系统进入良性循环。本例因患者四肢对称性畸形随着成

长过程逐渐出现，在此过程中出现腕、踝关节疼痛和僵硬等

不适症状，近２年来存在双侧腕关节活动轻度受限的困扰，

经过活血、促骨细胞生长药物治疗和物理治疗后，不适症状

明显改善、腕关节运动范围也较前明显改善，故从目前观察

来看，保守治疗是有效的。国外学者将生长激素应用于治疗

中，认为重组生长激素治疗具有潜在的推广趋势，而且生长

激素疗法已被ＦＤＡ批准，前瞻性实验研究结果分析表明：患

者在开始治疗时的平均年龄为７．５岁，生长激素的治疗剂量

为５０μｇ／（ｋｇ·ｄ），与非激素治疗组相比较：第１年应用生长

激素后的个体获得３．５ｃｍ高度，第２年获得１．９ｃｍ高度［１］。

因此，尽管在我们的医疗环境下尚未对此类病患进行生长激

素治疗，但相信随着医疗科学的进步，更多的生物因子或药

物会对该疾病产生更全面的、多方位的治疗效果。如果患者

错过了最佳治疗时机，四肢畸形逐渐加重和（或）严重影响四

肢运动功能时，我们建议行截骨矫形、关节融合术治疗。对

于没有严重影响日常工作和生活的病例可以不手术，除非有

要求改善外观者。本例患者虽有四肢对称性畸形、疼痛僵硬

等不适症状，但尚未严重影响日常生活和运动，经来我院住

院检查并保守治疗后，不适症状已缓解、关节运动范围也得

到改善，家属要求离院，经家属同意，我院可以每年对该患者

进行跟踪随访调查并给予治疗建议，必要的时候采取手术治

疗。
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