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误诊为脊柱关节病的成人散发性低磷性骨软化症１例报告

高　洁，蔡　青

第二军医大学长海医院风湿免疫科，上海２００４３３

　　［关键词］　低磷血症；骨软化症；脊柱关节病；诊断；鉴别诊断；误诊

　　［中图分类号］　Ｒ６８１　　　［文献标志码］　Ｂ　　　［文章编号］　０２５８８７９Ｘ（２０１３）０２０２２７０３

［收稿日期］　２０１２０６０５　　　　［接受日期］　２０１２０７１７
［作者简介］　高　洁，硕士，主治医师．Ｅｍａｉｌ：ｇａｏｊｉｆ＠ｑｑ．ｃｏｍ
通信作者（Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇａｕｔｈｏｒ）．Ｔｅｌ：０２１３１１６１５５８，Ｅｍａｉｌ：ｃａｉｑｉｎｇ６２２＠ｙａｈｏｏ．ｃｏｍ．ｃｎ

Ａｄｕｌｔｏｎｓｅｔｓｐｏｒａｄｉｃｈｙｐｏｐｈｏｓｐｈａｔｅｍｉｃｏｓｔｅｏｍａｌａｃｉａｍｉｓｄｉａｇｎｏｓｅｄａｓｓｐｏｎｄｙｌｏａｒｔｈｒｏｐａｔｈｙ：ａｃａｓｅｒｅｐｏｒｔ

ＧＡＯＪｉｅ，ＣＡＩＱｉｎｇ

ＤｅｐａｒｔｍｅｎｔｏｆＲｈｅｕｍａｔｏｌｏｇｙａｎｄＩｍｍｕｎｏｌｏｇｙ，ＣｈａｎｇｈａｉＨｏｓｐｉｔａｌ，ＳｅｃｏｎｄＭｉｌｉｔａｒｙＭｅｄｉｃａｌＵｎｉｖｅｒｓｉｔｙ，Ｓｈａｎｇｈａｉ２００４３３，Ｃｈｉｎａ

　　［Ｋｅｙｗｏｒｄｓ］　ｈｙｐｏｐｈｏｓｐｈａｔｅｍｉａ；ｏｓｔｅｏｍａｌａｃｉａ；ｓｐｏｎｄｙｌｏａｒｔｈｒｏｐａｔｈｙ；ｄｉａｇｎｏｓｉｓ；ｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ；ｍｉｓｄｉａｇｎｏｓｉｓ
［ＡｃａｄＪＳｅｃＭｉｌＭｅｄＵｎｉｖ，２０１３，３４（２）：２２７２２９］

　　脊柱关节病（ｓｐｏｎｄｙｌｏａｒｔｈｒｏｐａｔｈｙ）即血清类风湿

因子阴性脊柱关节病，是一组相互关联的多系统的炎性

关节疾病［１］，包括强直性脊柱炎、反应性关节炎、银屑病

关节炎、炎性肠病性关节炎及未定型脊柱关节病等。慢

性炎性腰背痛是脊柱关节病的主要临床特点。低磷性

骨软化症是一种由于低磷血症造成的骨基质不能以正

常方式进行矿化的代谢性骨病［２］，该病临床少见，疾病

初期易因腰背痛、非甾类抗炎药治疗有效等类似炎性腰

背痛的临床表现而误诊为脊柱关节病。本文总结１例

曾误诊为脊柱关节病的成人低磷性骨软化症患者的临

床资料，并结合文献复习低磷性骨软化症与脊柱关节病

的诊断及鉴别诊断方法，旨在提高临床的诊断水平。

１　临床资料　患者，男，３２岁，因进行性腰背部疼痛４
年于２０１１年３月就诊于本院。患者于４年前出现腰背

部疼痛，活动和夜间翻身均感疼痛，无晨僵、发热及明

显消瘦。２００７年曾于某市级医院查人类白细胞抗原

Ｂ２７（ＨＬＡＢ２７）阳性，考虑“脊柱关节炎”，给予柳氮磺

吡啶、双氯芬酸钠治疗，疼痛有缓解。但后来上述症状

逐渐加重，并出现双下肢乏力，步履蹒跚，继而全身骨

骼疼痛并身高变矮。发病以来饮食正常，无偏食及腹

泻，无毒物及放射性物质接触史。近４年身高变矮１０

ｃｍ，体质量无明显变化。入院体格检查：身高１６０ｃｍ，

体质量５０ｋｇ，胸椎后凸畸形，胸骨、两侧肋骨及双髋关

节均有压痛，双侧“４”字征阳性。四肢关节无畸形及活

动障碍。实验室检查：血、尿、粪常规正常。血钙２．１

ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值２．１～２．６ｍｍｏｌ／Ｌ）、血磷降低（０．５５

ｍｍｏｌ／Ｌ，参考值０．９７～１．６１ｍｍｏｌ／Ｌ）、碱性磷酸酶

（ＡＫＰ）升高（２１３Ｕ／Ｌ，参考值５３～１２８Ｕ／Ｌ）；红细胞沉

降率（ＥＳＲ）增加（３２ｍｍ／１ｈ，参考值０～２０ｍｍ／１ｈ）、Ｃ
反应蛋白（ＣＲＰ）升高（１５ｍｇ／Ｌ，参考值＜１０ｍｇ／Ｌ）。骨

标志物检测：骨钙素１７．３ｎｇ／Ｌ（参考值１１～４６ｎｇ／Ｌ）、

总Ⅰ型胶原氨基端前肽（ＰⅠＮＰ）升高（１２５ｎｇ／ｍＬ，参考值

２０．３～７６．３ｎｇ／ｍＬ）、β胶原降解产物（βＣＴＸ）０．４ｎｇ／

ｍＬ（参考值＜０．９ｎｇ／ｍＬ）、甲状旁腺激素（ＰＴＨ）４９．６

ｐｇ／ｍＬ（参考值１５～６５ｐｇ／ｍＬ）、２５羟维生素 Ｄ３降低

（４．０ｎｇ／ｍＬ，参考值≥３０ｎｇ／ｍＬ）。肿瘤标志物、抗“Ｏ”

及类风湿因子、免疫功能、甲状腺功能、皮质醇、促肾上

腺皮质激素（ＡＣＴＨ）检测均正常。骨密度检查：双能Ｘ
线吸收法（ｄｕａｌｅｎｅｒｇｙＸｒａｙａｂｓｏｒｐｔｉｏｍｅｔｒｙ，ＤＸＡ）测定

骨密度，腰椎Ｔ值为－３．６，Ｚ值为－３．４；左髋Ｔ值为－

３．７，Ｚ值为－３．６。影像学检查：Ｘ线片示多个下胸椎及

上腰椎椎体双凹变形（图１），骶髂关节ＣＴ示双侧骶髂

关节面模糊（图２）。

　　总结该患者的临床特征：血磷低，血钙正常，ＡＫＰ
及ＰⅠＮＰ明显升高，活性维生素 Ｄ生成不足，结合

ＤＸＡ严重的骨质疏松、骨质疏松样骨折、Ｘ线片示骨软

化／佝偻病的表现，排除原发性骨质疏松和内分泌异常

性骨质疏松，最终诊断为散发性低磷性骨软化症。给

予口服骨化三醇０．２５μｇ（２次／ｄ）、碳酸钙Ｄ３片（钙尔

奇Ｄ片）６００ｍｇ（２次／ｄ）以及中性磷酸盐合剂治疗。嘱

患者终身服用并坚持食用含钙、磷高的食物，适当运

动，同时定期复查血钙、血磷及尿钙、尿磷，以便调整药
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量并谨防高钙血症。６个月后患者疼痛症状明显缓解，

查血钙正常、血磷０．８８ｍｍｏｌ／Ｌ，骨密度检查有提高。

２　讨　论　本例患者为中青年男性，以腰背痛起病，

非甾类抗炎药治疗初期有效，ＨＬＡＢ２７阳性、骶髂关

节ＣＴ示双侧骶髂关节面模糊。患者发病初期被诊断

为“脊柱关节炎”，符合国际强直性脊柱炎评估工作组

（ＡＳＡＳ）中轴型脊柱关节炎的最新诊断标准［３］。但是４
年后仔细回顾病史及实验室检查，我们发现患者有严

重的骨质疏松，ＡＫＰ明显升高，血磷低，血钙正常，反映

成骨细胞活性的指标增强，活性维生素Ｄ生成不足，结

合Ｘ线片骨软化（佝偻病）的表现，最终诊断为散发性

低磷性骨软化症，给予骨化三醇、碳酸钙Ｄ３片及中性

磷酸盐合剂治疗。６个月后随访，疼痛明显好转，血磷

及骨密度检查有提高。

图１　椎体双凹变形

Ａ：上腰椎；Ｂ：下胸椎

图２　双侧骶髂关节面模糊（骶髂关节ＣＴ）

　　低血磷性骨软化症是由于低磷血症和活性维生素

Ｄ生成不足造成的以骨骼矿化不良、骨软化或佝偻病

为特征的一组疾病，通常分为遗传性、肿瘤性和散发

性［２］。散发性低磷性骨软化症起病常在青年或中年，

男女发病率相仿，无家族史；必须排除肾小管酸中毒等

继发原因。对中青年女性，要注意排除系统性红斑狼

疮、干燥综合征［４］等。治疗乙型病毒性肝炎的药物阿

德福韦酯所致的低磷性骨软化症近来也有报道［５］；有

条件可检测常见致病基因Ｐｈｅｘ、ＦＧＦ２３、ＤＭＰ１进行

筛查，同时需进行影像学检查排除肿瘤存在［２］。其临

床特征表现为广泛的骨痛和肌无力，骨痛往往开始于

负重部位，如下肢和腰骶部，早期症状不明显，病情逐

渐加重后可出现骨折、假骨折、骨骼畸形和活动受限

等；ＤＸＡ检测常显示骨密度显著降低，实验室生化检

查发现血清磷显著降低及ＡＫＰ增高、血钙正常。低血

磷性骨软化症在临床上极易误诊，主要由于临床对该

病的认识不足和临床症状出现晚或不典型。

　　随着风湿科医生对脊柱关节病重视程度的增强，

临床上表现为慢性腰背痛的患者，尤其合并 ＨＬＡＢ２７
阳性、骶髂关节间隙模糊不清者，常常忽略了鉴别诊

断，误诊为脊柱关节炎。该例患者影像学上所谓的“骶

髂关节炎”，就是由于继发性骨质疏松而致骶髂关节间

隙模糊不清。显然，误诊原因是忽略了患者的显著低

血磷、高ＡＫＰ水平等骨转换指标。低血磷性骨软化症
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在治疗上可予以有效的中性磷和活性维生素Ｄ，从根

本上纠正低磷血症等骨矿化障碍，从而显著缓解骨痛、

改善患者活动功能。需要注意的是由于该病为骨软化

矿化障碍，应禁忌用抗吸收药物如阿仑膦酸钠。
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