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双下肢近端缺肢畸形是最罕见且最严重的发育不全疾病，下肢所有部位受累，越向远端发展，则受损

程度越小。笔者对国内外研究进行文献综述，这些文献描述了单足近端发育不全、下肢三处部位全部

病变等多种临床和放射学病变。然后分析该类发育不全的命名问题。提出的“近端缺肢畸形”这一 

名称，最能够体现该病的临床及放射学特征。所有下肢重度残缺且股骨缺如或发育不全的患者，基本

都会接受假体植入治疗。在这种情况下，将手术作为假体植入前的准备工作，能够优化植入方案。 

此外，手术是轻度发育不全患者主要的治疗手段，康复技术则为辅助治疗方法。因此，尽管该病相对

罕见，但其严重程度高，具有医学及社会意义，激发了全世界专科医生对其展开研究的兴趣。

关键词：近端缺肢畸形；双下肢；先天性髋内翻；海豹肢畸形；肢体畸形；医学康复；肢体 

缩短；cSF；pFFD。

One of the rarest and most severe variants of underdevelopment is proximal ectromelia of the lower extremities, in 
which all segments of the lower limb are affected and the degree of damage decreases from proximal to distal direction. 
A review of the domestic and foreign literature sources that describe the various clinic-radiological variants of pathology 
was carried out, from the presence of a single rudimentary foot adjacent to the trunk to the presence of all three leg 
segments. The terminological designations of this type of underdevelopment were then analyzed. The term “proximal 
ectromelia” is proposed as the most appropriate clinical and radiological features of the pathology. With  a  severe 
degree of reduction of the limb, when the femur is absent or sharply hypoplastic, prosthetics is carried out in almost 
all patients. In this situation, surgical treatment is used as a preparatory stage to optimize the design of the future 
prosthesis. In addition, surgery is the main method of treatment in cases with a lighter degree of underdevelopment, 
in which case the technical means of rehabilitation are auxiliary. Therefore, despite the relative rarity of this pathology, 
its severity and medical and social significance determine the interest of specialists of the world community in the 
study of the problem.
Keywords: proximal ectromelia; lower extremities; coxa vara congenita; phocomelia; dysmelia; medical abilitation; 
shortening of limb; congenital short femur; proximal femoral focal deficiency.

引言

双下肢畸形等骨科疾病，造成患者自主

运动受限或无法自主运动，因此是常见的

致残病因之一。多种双下肢先天畸形疾病 

（伴肢体缩短）的发生率有很大的差异性。

不同研究表明，每1000名新生儿的发生 

率为0.29，换言之，每3500名新生儿中有 

1例患病[1]。Kuklik和Marzik（1999年） 
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报道的发生率更高，每1000名居民中， 

有1.1名患病[2, 3]。尽管如此，股骨发育

缺损一般较为罕见，髋关节和股骨发育不全

是最常见的双下肢先天性异常，占所有肌肉

骨骼系统疾病的1.2%[4, 5]。

目前，双下肢近端缺肢畸形等先天性肌

肉骨骼系统疾病的病因和发病机制尚不完

全明确。该病可能受环境影响，在许多染

色体综合征（爱德华兹综合征、欧拜里综合 

征等）和基因综合征（罗伯茨综合症）中有

相关表现。其病理学遗传模式的研究尚不 

充分[4, 6, 7]。

新生儿先天性肢体发育异常的最常见原

因之一就是许多药物产生的致畸性作用。

最出名的例子是新生儿西欧沙利度胺胚胎 

畸形，尤其是在1959年至1963年，德国数千

名儿童因母亲在孕期摄入由格兰泰公司于

1957年推向市场的镇静剂及安眠药——沙

利度胺而出现四肢不全[3, 6, 8]。

术语

近端缺肢畸形是最为罕见、最为严重的

发育不全疾病，肢体所有部位受累，越向远

端发展时，受损程度越小。Shturm在1960年

发表的俄语文献中，第一次使用这一术语，

描述下肢（股骨）近端缺损，未累及远端 

部位[9]。放眼国外研究，Henkel和Willert

于1969年提出近端缺肢畸形的定义，用于描

述相对保留足部和下肢的情况下最为明显的

股骨缺损性病变[10]。

在俄罗斯与国外文献中，该病变的其

他名称更加常见。其中最为常见的名称是

海豹肢畸形（“phocomelia”，phoke表示 

海豹，“melos”表示“肢体”）。该名称得

以应用的原因是发育不全肢体的外观与海豹

肢类似。海豹肢畸形的特征是肢体近端或近

中段部位缺如，只有远端部位（足）与躯体

连接[11]。Frantz和O’Rahilly（1961年）

发现了三类病变，根据骨骼病变严重程度分

为近端型（股骨发育不全）、远端型（小腿

骨发育不全）、完全型（所有长管状骨及髋

关节发育不全）。完全型病变患者的足部与

躯体直接通过关节连结，最严重者表现为单

一手指发育不全。该类海豹肢畸形称为四肢

不全[4]。

肢体畸形这一名称也十分常见，指缺损

畸形。肢体畸形表现为四肢管状骨发育不良

或发育不全，从某一部位发育不全到单肢基

本缺如[9, 12]。

许多研究者将肢体畸形与先天性股骨颈

内翻畸形（髋内翻）加以辨别，后者表现为

症候群，包括肢体缩短3~25cm，以及髋关节

外旋、内收或屈曲挛缩，通常合并四肢远端

损伤[5, 13-15]。

20世纪60年代，国外研究者区分了两种

股骨病变——股骨近端局灶性缺损（PFFD）

或“局部股骨近端缺损”以及“先天性短 

股骨”（CSF）或“先天性短股骨”。第一

种病变表现为股骨近端、髋臼和膝关节下端 

病变，而第二种病变的特征是先天性髋关节

发育不全伴下肢长度不等，但髋关节和膝关

节功能健全[16]。CSF结构正常，但头-颈-

骨干角（CCD）角度减小，骨干弯曲，与营

养不良性髋内翻最为相关[17]。

因此国际研究分析表明，与仅股骨损伤

相比，上述病变的确更为复杂，包括四肢各

部位全部缺损。

分类

国际研究文献提出了几种类别，大多基

于股骨和盆骨缺损的临床及放射学分析，

在发育不全疾病数量和细节描述上各不 

相同。
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笔者发现，俄罗斯文献仅提出两种 

分类。Mezhenina将所有异常分为两类： 

第一类包括完全缺损疾病，第二组包括髋关

节部分缺损疾病。根据股骨的损伤程度， 

将第二类分为四种亚型[4]。Pozdeev等人根

据自身长期经验提出先天性股骨颈内翻畸形

分类，并根据CCD角度、骨组织结构和缩短

程度归纳出三级损伤[15]。

国外文献提出了众多分类方法；Mauche

和Jbos（1928年）是率先提出相关分类的

研究者之一，该分类基于解剖学特征和进化

特征。这两位研究者将该病分为以下几类：

第一类，髋关节各部位缺损，通常可见髋 

内翻；第二类，骨干发育不全，松果腺分

成两半；第三类，松果腺远端缺如或发育

不全；第四类，骨骺上部缺如；第五类，

股骨近端和远端缺如，骨干发育不全； 

第六类，股骨缺如[8, 18].

Reiner（1946年）和Steindler（1950年） 

提出的分类方法似乎未明确区分肢体畸

形部位和类型，因此其分类方法难以应

用于临床实践当中。值得注意的是， 

Reiner（1946年）提出了四类发育不全 

疾病，但未详细考察髋关节发育不全程度以

及髋关节病变与肢体远端的比率[19]。

Aitken提出四类病变（A、B、C、D）， 

这种分类方法根据髋臼和股骨头完整或缺

如详细反映了股骨缺损程度[20]（图1）。

Amstutz（1962年）在Aitken的基础上提

出了一种新的分类方法，将A类分为两类：

第一类包括轻度股骨缩短伴髋内翻；第二类

表现为转子下部假关节  [21,  22]。

Fixsen和Lloyd-Roberts在发表的研

究中以25例患者（30例肢体）为例， 

提出患儿一岁以前使用的缺损股骨X线 

发育预后模型，从而发现三类发育不全

疾病[23]。

此外，Henkel与Willert（1969年）

也提供了一种分类方法。两位研究者

描述了一系列肢体畸形类型，包括缺

肢畸形（远端、轴向、近端）、海豹肢

畸形和无肢畸形等五类畸形。前三种畸

形中，每种都分为三种亚型——短型、

中等型、长型。近端缺肢畸形患者的足

部和胫骨受损；轴向缺肢畸形患者的股

骨也有损伤，但腓骨依旧完好；近端缺

肢畸形患者仅表现为股骨损伤，程度 

不一[10]。

Hamanishi（1980年）提出了五类病变，

每类又分为两种亚型，包括髋关节发育不

全但骨干完好、髋关节缺如或缺损伴骨化 

延迟[16]（图2）。

1983年，Pappas提出髋关节发育

异常分类，从局部发育不全到股骨轻

图1.Aitken的分类方法（1959年）

  C  D

 A B

图2.Hamanishi的分类方法（1980年）
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度缩短（无畸形），包括九种畸形： 

PⅠ类表示髋关节完全发育不全或仅

保有踝部，PⅨ表示肢体缩短且无畸 

形[24]（图3）。

Torode与Gillespie（1991年）在研究

中详细描述了股骨近端发育不全的临床及

放射学特征，根据股骨和整个肢体缩短程

度将其分为两类：第一类（CSF）包括下肢

缺损20~30%，第二类（PFFD）包括下肢缺损

35~50%[25]。

最新的一种分类方法由Paley（1998年） 

提出，根据临床和放射学表现分为四 

类病变：

1型，股骨完整，髋关节和膝关节活

动度完整，股骨近端骨化正常（a）或有 

延迟（b）。

2型，近端股骨假关节活动，膝关节活动

度完整，但股骨头位于髋臼内（a），或股骨

头缺如或无法在髋臼内活动（b）。

3型，股骨骨干发育不全，伴随膝关节活动

度下降，降幅超过45°（a）或低于45°（b）。

4型，股骨远端缺损，但近端保留，认为

其不属于任何病变[26]（图4）。

当前研究尚未充分探讨双下肢先天

性畸形和近端缺肢畸形患者的肌肉电活

动状态和血液循环。许多研究者发现缩

短肢肌肉的电活动水平相对于对侧下降

[27, 28]。对于股骨头颈部缺如患者，

图3.Pappas的分类方法（1983年）

 I II III IV V

 VI  VII  VIII  IX

图4.Paley的分类方法（1998年）

Type  1:  Intact  femur 
with  mobile  hip  and  knee

Type  3:  Diaphyseal  deficiency   
of  femur

a 
Normal 

ossification

a 
Knee motion 

≥45°

Cartilage
Bone

b 
Delayed ossification  
subtrochanteric type

b 
Knee motion 

<45°

b 
Delayed ossification  

neck type

b 
Complete absence 

of femur

b 
Femoral head absent  

or stiff in acetabulum

a 
Femoral head 

mobile in acetabulun

Type  2:  Mobile  pseudarthrosis 
with  mobile  knee

Type  4:  Distal  deficiency   
of  femur
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股骨肌肉收缩幅度的下降程度达到完好

肢体肌力的60~70%[27]。

外周血管系统也会随着先天性股骨发育

不全发生改变。血管流动描记法和血管造影

提示病变侧容积血流减少、发育不全和血管

分布异常，由于大血管直径不同，血管局灶

扩张收缩，功能良好的毛细血管减少，形态

异常[3, 28, 29]。

根据缺损的严重程度，下肢近端缺肢畸

形的主要医学康复措施分为外科治疗和假

体植入。因此，当肢体相对完好时，适合外

科治疗，行之有效，此时假体和骨科器械作

为辅助手段，在某一阶段实施。相比之下，

重度肢体发育不全时，主要方法是安装复杂

或特殊假体，而将手术作为准备或优化措施

[3, 30, 31]。

治疗

外 科 治 疗 的 主 要 目 标 是 通 过

矫 正 缩 短 、 畸 形 和 挛 缩 等 发 育 不

全 的 主 要 表 现 来 恢 复 肢 体 的 运 动

功能[3 0 ]。外科治疗旨在根治肢体

不等长问题，这种方法由Rizzoli于

1845年提出。1925年，Deutschlander

开始缩短单侧健康肢体的股骨，同时将

截掉的股骨用于延长较短的对侧肢体， 

以根治根治肢体不等长问题[3]。俄罗斯

研究者提出，如果先天性肢体缩短患者

的肢体长度差异超过10~12cm，就必须采

取这种手术。手术采用自体移植或异体 

移植，分两个阶段实施[3]。许多研究

者在手术过程中通过激活骺板功能刺

激肢体发育。Zatsepin（1930年）、 

Mosk vin（1951年）和Schneiderov 

（1965年）提出了一种方法，并对此加以

研究，即在骺板周围插入骨针，刺激肢体

发育[30]。上述手术方法对现在而言更加

具有历史价值，随着Ilizarov法的问世，

这些方法不再适用于临床，而加压牵拉骨

接合术成为主流[32]。

1951年，Ilizarov提出了一种加压牵拉

仪器设计。其谨遵骨组织再生生物学定律，

使先天性和获得性单侧下肢缩短手术取得十

分理想的效果，因此不久便投入临床应用

[1, 33, 34].Ilizarov法可用于股骨缺损外

科治疗，此时既可单独作为治疗轻度缺损的

手术手段，也可作为更严重病变患者复杂多

阶段手术的一部分[32, 35, 36].

Paley根据自己的分类方法提出了一种渐

进式手术算法。该研究者认为这种算法最适

用于前两类病变的重建手术。治疗措施包括

矫正性截骨术，消除股骨颈内翻畸形；骨盆

截骨术，以矫正髋臼角度，增加股骨头和髋

臼顶的覆盖度；用加压牵拉仪器延长某一 

部位；对健康对侧肢的一个或多个骨骺

施行骺骨干固定术；根治髌骨和胫骨半 

脱位[36]。

髋关节和肢体单纯性发育不全手术的 

另一目的，在于矫正关节最明显的畸形和不

稳定问题，为假体植入做准备，同时改变肢

体的外观与功能，以优化假体置入方案， 

改善支撑能力和步态模式[30]。部分研究者

认为，近端缺肢畸形P1和P2（Pappas分类，

即股骨髁缺损病变）最佳的手术方法是髂股

骨性结合，使受累肢体与躯体的关节连结更

加牢固[3, 35]。转子间假关节或股骨颈假

关节患者近端股骨重建的目的，在于治疗 

P3和P4（Pappas分类）发育异常；因此，该

疗法旨在连结分离的骨-软骨折块，增加CCD

角度和肢体相对长度[3, 35, 37]。对于12

岁以上的儿科患者和青少年，股骨头缺如和

髋关节明显内收挛缩是近端股骨重建手术的

前提条件，在该手术中股骨相对盆骨形成了

额外支撑点[15]。

部分研究者认为，假若先天性股骨缺

如或股骨生长明显迟缓患者的受累肢和
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健康肢无法对齐，则适合在某一水平行

截肢术[38]。值得注意的是，其中一种

广为人知的方法便是1842年提出的赛姆

（Syme）截肢术，旨在为下肢残肢提供支

撑力，后来为患者能够使用下肢假体创造 

条件[39, 40]。

1930年Borggreve提出使用旋转移植术改

善肢体功能，增强术后假体的功能；而后在

1950年，Van Nes也提出了这一方法。该手

术起初是为了治疗先天性股骨缺损患儿， 

但后来用于治疗后天性股骨和膝关节缺损。

手术时切除膝关节以及部分股骨和胫骨， 

同时保留后侧胫骨神经血管束；下肢和

足部旋转180°后行股骨和胫骨接合术。 

手术后，受累肢的踝关节水平向对侧肢膝关

节近端偏移，而后侧旋转足部与下肢缩短

的残肢类似[41, 42]。Kostuik等人分析了 

20台手术的结果，由于再行手术的概率 

较高，因此建议12岁以上的患者接受该类 

手术[43]（图5）。

复杂或特殊假体和骨科产品用于双下肢

近端缺肢畸形患者的医学康复治疗。产品

的选择取决于肢体缩短的程度和解剖学改

变的严重程度，从而相应选用不同设计的

矫正鞋、矫正器械、假体 [31, 44, 45]。

因此，如果缺损程度不大，肢体缩短程

度不超过5cm时，建议使用矫正鞋或代偿性

矫正器械（夹板）。矫正鞋可能有足弓垫、

旋前肌、硬质靴筒、去除根部和足底构件

等矫正设计，对足部位置进行部分或完全

矫正，固定踝关节区[31]。部分研究者 

指出，矫正鞋的缺点是无法适用于肢体明

显缩短患者，患者行走时矫正鞋有时会造

成稳定度下降[31]。就这一点来看，如果

缩短超过5cm且相对保留所有部位，便可以

在踝关节或整个肢体使用带有后跟内衬的

矫正器械[44]。

研究分析表明，肢体发育不全更加

严重的患者（缩短≥8cm）应使用完全

不同的假体和骨科器械[45, 46]。在这

种情况下，应该使用更加复杂的产品， 

比如带有双层底的髋关节假体，或者使

用专门为先天性肢体发育不全患者设计的 

假体[37]。该类产品的结构特性包括

假足位于下肢假体腔远端。假体植入

方案取决于膝关节存活性和肢体缺损 

程度。因此，对于相对保留肢体全部部

位的患者，部分研究者使用了金属夹板， 

连接到股骨和下肢假体，为膝关节提供活

动度和侧向稳定性；对于缺损严重者， 

整侧缩短肢体都置于单个假肢腔中[38]。

在髋关节致残或缺如的情况下，假体对坐

骨结节具有推力作用，使假体肢近端不 

负重[31]。

行赛姆截肢术联合膝关节松解术时， 

方 案 的 简 化 （ 即 假 体 腔 形 状 优 化 、 

“双层底”设计取消和受累肢膝关节同健康

肢膝关节同轴），更有可能改善髋关节假体

的行走功能[25, 47, 48]。

与此同时，患者行走时下肢假体能够

发挥最大的作用，可用于接受了复杂准备

手术和Van  Nes旋转移植术的患者[42]。 

在这种情况下，患者之间的根本差别在于 

自身“膝关节”与健康肢膝关节水平是否 
图5.Van  Nes手术方案和假体植入结果 

（Frank  Henry  Netter）
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同齐，进而造成肢体活动度的差异。因此，

足部接受后侧旋转术后位于下肢假体腔内，

同下肢缩短残肢类似，股骨套能够确保假肢

牢固固定[25, 49, 50]。

Alman等人分析了16例双下肢近端缺肢畸

形患者的临床表现和X线检查结果，排除了

双侧病变或多发性异常、拟通过股骨延长

实现双下肢等长的患者。9例患者接受了旋

转移植术，7例患者接受了赛姆截肢术联合

膝关节松解术。研究者注意到，肢体的外观

无显著差异，但接受旋转术后假体行走模式

更好[32]。1991年，另一个研究者团队根据

肢体发育不全类型提出外科治疗算法：对于

CSF患者，研究者建议在腓骨和/或胫骨缺损

和足部不稳的情况下接受赛姆截肢术。对于

PFFD患者，根据踝关节保留程度及其功能，

在多阶段手术的最后一个阶段，一定会选择

旋转移植术或赛姆截肢术。这些研究者专门

提出了旋转移植术的功能优势[24]。

结论

“海豹肢畸形”、“肢体畸形”、“肢体

所有部分发育不全”和“轴向缺肢畸形”

等最为常见的名称，完整地反映了双下肢

严重异常的特征。“海豹肢畸形”这一名

称仅仅反映了肢体的外观，但未考虑其解

剖学结构；“肢体畸形”体现了肢体发育

障碍，表明有必要对肢体形态和功能进行

明显改变；其他两个名称体现了双下肢所有

部位的发育不全问题，但未阐明发育不全的 

程度。笔者认为，“近端缺肢畸形”这一术

语最为准确地体现了解剖学改变和相应功能

改变的本质，是最佳的选择。

俄罗斯及国外文献描述了该病的多种

临床及放射学类型，既包括最轻程度的

病变（肢体缩短，但股骨相对保留）， 

也涉及最严重的下肢所有部位缺损。 

大多数研究描述的监测结果仅包括部分

病变和少数患者。只有为数不多的几项

研究对较多患者展开了详细的解剖学和

功能性分析。

国际文献描述的分类方法无法涵盖所

有双下肢近端发育不全类型。但其中一部 

分 已 在 临 床 实 践 中 推 广 使 用 ， 包 括

Aitken（1959年）、Pappas（1983年）、 

Paley（1998年）提出的分类方法。

对现有文献分析后发现，下肢近端缺肢

畸形患者的主要康复方法是外科治疗和复

杂假体植入。

如果肢体严重缺损，所有股骨缺如或

严重发育不全的患者基本都会接受假体植

入治疗。在这种情况下，将手术作为假体

植入前的准备工作，能够优化植入方案， 

换言之，对过度外旋挛缩进行扭转矫正， 

在肢体关节水平上固定肢体与严重不稳骨盆

的关节连结，形成“膝关节”，为提升假体

功能创造条件。

发育不全较轻时，手术是主要的治疗 

手段；在这种情况下，康复技术起到辅助 

作用，用于在有限的时间内对肢体缩短起到

代偿作用，保证肢体在静息和机械负荷下的

稳定性。

因此，尽管该病较为罕见，但其严重程

度高，具有医学及社会意义，激起了全世界

专科医生的兴趣，从而对此展开研究工作，

改善治疗方法，上世纪提出的一些方法至今

依然发挥作用。

同时，随着假体和骨科行业的迅速 

发展，对双下肢近端缺肢畸形的进一步研

究依旧意义重大，比如对所有发育不全畸

形类型进行汇编、详细描述所有发育不全

疾病的临床和放射学表现、确立方便临床

使用的有效分类法、复杂康复治疗概念的

改进工作。
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