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临床病例 
CLINICAL CASES

双侧�髋关节内翻�和�胫骨内翻�伴有严重身材矮小的女孩， 
表现出骨骼病变的星座样结构，下肢特异性受累
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多数情况下，单侧胫骨内翻可见于幼童，通常远端畸形比膝关节端畸形稍为多见。局灶性纤维软骨发育不良的�

X�线片显示患儿胫骨干骺端�-�骨干交界处的特征性急剧内翻。内侧骨质急剧内翻区域内和周围发生骨质硬化。

骨质硬化区域近侧可能具有射线可透性。这种缺陷的病因和畸形的发病机制大多是未知的。许多相关因素表明

该病症至少部分是由于中近端胫骨骨骺的机械过载引起的。

对疑似病理性胫骨内翻的儿童的评估始于详尽的病史。完整的出生和发育史应包括儿童开始会走路的年龄。应

确定是否存在任何肾脏疾病、内分泌疾病或已知的骨骼发育不良病史。体格检查还应包括儿童的整体下肢对齐

度和对称性、髋关节和膝关节活动性，以及是否存在韧带松弛过度和胫骨扭转。

我们描述了一个� 17� 岁的女孩，她表现出与多种骨科畸形（即：双侧髋关节内翻和胫骨内翻）相关的严重身材

矮小。影像学资料显示双侧下肢对称性受累，伴有广泛的纤维软骨发育不良、骨质疏松和溶骨性病变。溶骨性

病变、纤维软骨改变和多囊样纤维瘤构成的畸形复合体的星座样结构与先前发表的关于纤维软骨发育不良的任

何报道都不一致。据我们所知，纤维软骨的改变似乎是一种新型骨骼发育不良病变的一部分。

关键词：髋关节内翻；胫骨内翻；纤维软骨发育不良；纤维异常增生；骨质疏松；溶骨性改变；X�光片。

In most instances, a toddler is seen with unilateral varus of the tibia, usually the deformity appearing slightly 
more distal than the knee joint . Radiographs of the focal fibrocartilaginous dysplasia show a characteristic abrupt 
varus at the metaphyseal  – diaphyseal junction of the tibia . Cortical sclerosis is in and around the area of the 
abrupt varus on the medial cortex . A radiolucency may appear just proximal to the area of cortical sclerosis . The 
aetiology of such defects and the pathogenesis of the deformity are mostly unknown . Many of the associated 
factors suggest that the condition at least partly results from a mechanical overload of the medioproximal tibial 
physis .
The evaluation of a  child with suspected pathologic tibia vara begins with a thorough history . A complete birth and 
developmental history should include the age at which the child begun walking . The medical history should identify 
any renal disease, endocrinopathies, or known skeletal dysplasia . The physical examination also should include the 
child’s overall lower extremity alignment and symmetry, hip and knee motion, ligamentous hyperlaxity, and tibial 
torsion .
We describe on a  17 year-old-girl who manifests severe short stature associated with multiple orthopaedic 
abnormalities, namely, bilateral coxa vara and tibia vara . Radiographic documentation showed bilateral and 
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symmetrical involvement of the lower limbs with the extensive form of fibrocartilaginous dysplasia, osteoporosis, 
and osteolytic lesions . The constellation of the malformation complex of osteolytic lesions, fibrocartilaginous 
changes and the polycystic like fibromas are not consistent to any previously published reports of fibrocartilaginous 
dysplasia . To the best of our knowledge, it seems that fibrocartilaginous changes are part of a novel type of skeletal  
dysplasia .

Keywords: coxa vara; tibia vara; fibrocartilaginous dysplasia; fibrous dysplasia; osteoporis; osteolytic changes; 
radiographs .

引言

患者的骨骼变化在某种程度上相似但不完全一

致，或诊断为多发性纤维异常增生� (FD)。纤维软

骨发育不良� (FCD) 通常发生在下肢（特别是股骨

近端），导致肢体畸形�[1]。在纤维软骨发育不良

中，软骨病变可仅在受累骨中的一个或几个节段

中进展。纤维软骨发育不良� (FCD) 已被用于软骨

丰富的病例�[1–4]。在后一种情况下，骨骼的广泛

畸形可能进展并显著影响治疗效果。从影像学的

角度来看，FCD 被描述为一种透明性病变，具有

良好的界限，通常包含散在的点状到环状的环形

钙化。钙化可以如此广泛以至于形似软骨瘤或软

骨肉瘤。在组织学上，FCD 与常见� FD 的不同之

处仅在于其软骨的额外成分，两者中均发现呈良

性外观的梭形细胞基质以及化生编织骨的不规则

形小梁。FCD 中软骨的起源是有争议的，有些人

认为它是由于骨骺板的分枝或多余部分发生增殖

和生长而形成的�[5–7]。其他的观点则认为，它

是由直接的基质细胞化生引起的，或者它是从两

个过程发展而来的。在缺乏骨骺板的颅骨和椎体

中�FCD 较为罕见，这是反驳后一种起源部位说法

的有力证据，至少在某些病例中是这样。然而， 

FCD 的一些病例中可见边缘不规则的骨骺板，软

骨长柱涌入相邻的干骺端，这成为支持其作为软

骨的部位起源的证据�[8]。本病例报道患者与以

上所述的所有临床实例都不相同。广泛性骨质疏

松伴有大量溶骨性改变和纤维软骨发育不良带， 

是本病例患者观察到的主要异常特征。�

临床报道

一名� 17 岁大的女孩被转介到我科室进行临床

评估。该患者经正常妊娠生产，足月出生。出生

时，患者的生长参数约为第� 50 � 百分位。患者的

母亲�35 岁（孕�2 无流产），其丈夫�43 岁，与其

无血缘关系。除了在� 6 岁时发生过两次股骨骨折

外，患者无严重疾病史。6 岁之后无骨折病史。随

后的发育过程也在正常范围内。从青春期开始，

该患者表现出与双侧胫骨内翻相关的身材矮小。�

17 岁时的临床检查结果显示为严重身材矮小 

（低于正常身高� 3SD），OFC 约为第� 50 百分

位，体重也是如此。未发现畸形面部特征。肌

肉骨骼检查显示上肢轻度韧带松弛，但在下肢

观察到关节活动受限。上肢正常发育，脊柱无

特殊畸形，躯干发育正常。手、脚发育正常。

与正常发育的上肢相比，下肢检查结果显示下

肢严重短小。肌肉萎缩是一个显著的特点。患

者童年时因其肌肉病变而接受检查。血清肌酸

激酶和血浆乳酸水平正常。肌电图显示微小病

变，并且既往肌肉磁共振成像� (MRI) 结果显示

非特异性和非诊断性改变。肌肉活检和肌肉呼

吸链检查显示正常结果。肌肉活检之后无确定

诊断，其他检查与肌肉病变不相符。激素检查

包括甲状腺激素；促肾上腺皮质激素和生长激

素，均为阴性结果。

影像学检查：骨盆正位� X�线片显示双侧髋

关节内翻伴有膨胀性溶解性病变，可见毛玻璃样

基质，累及近端股骨干和大转子，近端股区有明

显畸形。环状钙化表明软骨接纳良好。注意股

骨头骨骺发育不全和股骨颈缺陷模型。股骨颈

短小，伴有病理性� ATD（关节转子距离）为左 

（–7 mm）、右（–5 mm）（图�1）。�

图�1.�骨盆正位�X 线片显示双侧髋关节内翻伴有膨胀

性溶解性病变，可见毛玻璃样基质，累及近端股骨干和

大转子，近端股区有明显畸形。环状钙化表明软骨接纳

良好。注意股骨头骨骺发育不全和股骨颈缺陷�模型。 

股骨颈短小，伴有病理性�ATD（关节转子距离） 

为左（–7 mm）、右（–5 mm）
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图�3.�膝关节正位和股骨下端�X 线片显示骨质疏松、

沿骨质分布的溶骨岛和纤维软骨改变的多重病变

R 
stehend

L 
stehend

图�2.�股骨下端和胫骨上端的侧位�X 线片显示充分的

钙化与溶骨性病变区域相互融合。注意具有骨岛和线型

硬化性改变的多个透明病变，从骨骺延伸至涉及骨干

R L

图�4.�颅骨侧位�X 线片显示沿额颞骨的溶骨性改 

变区域，以及覆盖大部分人字缝的溶骨样区域

图�5.�胸部正位�X 线片显示多个具有骨岛和沿肋 

骨的线型硬化性改变的透明病变区域

股骨下端和胫骨上端的侧位� X 线片显示充分

的钙化与溶骨性病变区域相互融合。注意具有骨

岛和线型硬化性改变的多个透明病变，从骨骺延

伸至涉及骨干（图�2）。

膝关节正位和股骨下端� X 线片显示骨质疏

松、沿骨质分布的溶骨岛和纤维软骨改变的多重

病变（图�3）。�

颅骨侧位� X 线片显示沿额颞骨的溶骨性改

变区域，以及覆盖大部分人字缝的溶骨样区域 

（图�4）。�

胸部正位� X 线片显示多个具有骨岛和沿肋骨

的线型硬化性改变的透明病变区域（图�5）。脊

柱侧位�X 线片显示椎体正常解剖影像，无成骨病

变迹象（图�6）�

图�6.�脊柱侧位�X 线片显示椎体正常解剖影像， 

无成骨病变迹象
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3 型，肾病型非遗传性多中心骨质溶解；4 型， 

Gorham-Stout 综合征；以及� 5 型，Winchester 综
合征（定义为常染色体隐性遗传的单中心骨质 

溶解）。Gorham 病被认为是特发性骨质溶解的

最常见形式。它可能发生在骨骼的任何部位， 

已有报道可见于肩部、骨盆、股骨近端、颅骨和

脊柱。它通常累及多个毗连的骨骼（肋骨和脊

柱，或骨盆、股骨近端和骶骨）。出现的症状可

能是肢体疼痛或乏力，具体取决于受累部位。由

于受累骨骼和周围软组织内的血管增生或血管瘤

病导致的大量骨质溶解是与� Gorham 疾病相关的

独有特征。肾脏受累是另一个临床特征，其特征

是疾病症状更为严重，并且更常见于� Hardegger  
分类的�3 型�[17]。

结论�

FD 可存在量可变的软骨病灶，不发生双侧或

对称性病变。正如许多研究者所观察到的，软骨的

存在是未来进展性骨骼畸形的指标。FCD 中的软

骨分化很容易被误认为良性或恶性软骨样肿瘤。在

本病例患者中，由于伦理原因，我们无法进行组织

学检查。然而，我们的研究结果可能表明� FCD 存
在一种新的变异形式，其特征为双侧下肢对称性受

累以及胸部受累程度较低。疾病进程不累及脊柱和

上肢。本病例患者的整体临床和影像学表型与任

何先前描述的纤维软骨改变的情况都不一致。还有

另一种诊断可能性，即囊性血管瘤病。当然，由于

患者全身性骨质减少和身材矮小，囊性血管瘤病的

可能性较小。我们可能假设这名患者所患疾病是�

Moog 等�[18] 报道的缝间骨的另一种变异形式，但

是，Moog 等描述的缝间骨和骨质病变在某种程度

上是不同的。本文存在一些局限性：首先没有患者

青春期前的影像学资料；其次，由于伦理原因未进

行组织学检查，并且出于同样的原因，尚未进行下

一代外显子组测序检查。�

其他信息

科研经费。无基金资助来源。

利益冲突。各作者声明没有利益冲突存在。

伦理审查。已获得患者的法定监护人对处理和

发布患者个人数据的知情同意权。

致谢。我们要感谢布拉迪斯拉发斯洛伐克医科

大学的�Hamza Al Kaissi 先生在翻译德文文献方面

的帮助。我们还要感谢患者家属的合作和许可，

以公布他们女儿的临床和影像学资料。

一些骨骼病变可作为� Tc-99m MDP 骨扫描的亲

合示踪剂。骨骼病变显示非特异性增加的� 99m-Tc 
MDP。放射性核素骨显像术的作用有助于与�X 射线

成像术结合以检测不同骨骼中的多发性骨质疏松。�

讨论�

纤维软骨发育不良是纤维异常增生的变异 

形式，表现出广泛的软骨分化（类软骨瘤样区

域）。软骨量因病例而异。这在多骨型疾病中更

为常见。众所周知，FD 可能包含软骨病变，但其

软骨的数量可变。Lichtenstein 和� Jaffe 在他们关

于� FD 的原创性论著中认为软骨是发育不良过程

中不可或缺的一部分�[6, 9, 10]。Kyriakos 等�[11]  
发现在�54 例�FD 患者中观察到软骨分化。有时这

种软骨含量丰富，Pelzmann 等人于� 1980 年提出

的术语，将此类病例指定为“fibrochondrodysplasia 
（ 纤 维 软 骨 发 育 不 良 ） ”， 或 者 更 常 见 的

是“fibrocartilaginous dysplasia（纤维软骨发育 

不良）”[12]。从影像学的角度来看，在大多数病

例中，FCD 类似于常见的� FD，但比� FD 多见环

形或散在的点状到絮状钙化，钙化广泛仿似原发

性软骨病变。在多发性� FD 中，未钙化软骨的透

明柱的出现可以产生条纹样的影像学表现，仿似

软骨膜增多症（Olliers 病）。因其软骨的含量丰

富，偶尔也会导致组织学上将� FD 误诊为软骨肉

瘤。FCD 与“局灶性纤维软骨发育不良”的畸形

（包括幼儿鹅足与胫骨内翻）无关�[10, 13]
在组织学上，FCD 与常见� FD 的不同之处仅

在于其软骨的额外成分，两者中均发现呈良性外

观的梭形细胞基质以及化生编织骨的不规则形小

梁。软骨岛周围环绕由一层由软骨骨化形成的编

织或层状骨组成的圆形结节。有时，大的软骨岛

可能表现出细胞增多、双核细胞和核非典型，这

可能导致软骨肉瘤的误诊。大量的软骨成分仿似

软骨样肿瘤�[14]。
诊断的关键是识别�FD 的经典区域。FCD 发生

恶性转化较为罕见。Ozaki 等�[15] 报道了一例在�

Albright 综合征病例中出现的去分化软骨肉瘤，可

能是由�FCD 进展而来。�

特发性骨质溶解或“骨消失病”是一种极其罕

见的病症，其特征在于自发发作的单个骨或多个

骨的快速破坏和再吸收。这导致严重的畸形，伴

有关节半脱位和不稳定。Hardegger 等�[16] 描述

了最常被接受的分类：1 型，显性遗传性多中心

骨质溶解；2 型，隐性遗传性多中心骨质溶解； 
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