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18P四体综合征患儿开放性创伤性股骨远端生长板骨折

Open traumatic distal femOral physeal fracture  
in a pediatric patient with tetrasOmy 18p syndrOme
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背景。开放性股骨远端生长板骨折是一种比较罕见的损伤，因为只有强大的外力才会导致此类骨折。

对于儿科患儿，生长板损伤、后续生长障碍和损伤后畸形的风险会增加，因此对该类损伤给予合理的

诊治至关重要。患儿骨折也可能导致遗传性综合征（特别是结缔组织疾病）、营养异常或容易造成异

常骨骼矿物质密度的疾病等后遗症。

病例报告。我们报道了一例9岁18p四体综合征女性患儿，该患儿下肢创伤后出现严重移位的右侧开放

性股骨远端生长板骨折。行冲洗和清创术，然后经股骨远端骨骺行开放复位和钢针交叉固定。术后，

患肢石膏固定未承重4周，6周后取出钢针。在为期6个月的随访中，患儿活动度完全恢复，并康复至

伤前水平，学校生活无障碍。

讨论。18p四体综合征导致先天肌肉无力，可干扰固定长骨肌肉的正常软组织肌腱，可导致创伤时骨折

部位发生更大位移，因此血管损伤、生长板损伤和整体预后较差的几率更高。临床医生必须熟悉18p四

体综合征及其相关骨科表现。

结论。研究18p四体综合征患儿骨折诊治的文献很少。我们报告了术前和术后使用抗生素、冲洗和 

清创、开放性骨折固定和术后固定的护理标准，效果良好。我们还将非负重时间延长了1周，且钢针取

出时间比无骨骼或结缔组织疾病患儿晚1周。

关键词：小儿股骨骨折，小儿股骨远端骨折，小儿生长板骨折，18p四体综合征，小儿开放性股骨 

骨折。

Background. Because they are associated with a high energy mechanism, open distal femoral physeal fractures are 
rare injuries. Appropriate management of these injuries is critical in the pediatric population due to the increased risk 
of damage to the physis and subsequent growth disturbance and deformity after injury. Pediatric fractures may also 
represent the sequelae of genetic syndromes (particularly connective tissue disorders), nutritional abnormalities, or 
conditions that predispose to abnormal bone mineral density.
Clinical case. In this case report, we present the case of a 9-year-old girl with tetrasomy 18p who presented with a grossly 
displaced right open distal femoral physeal fracture in the setting of isolated, lower extremity trauma. The patient underwent 
an irrigation and debridement, followed by an open reduction and cross-pinning through the distal femoral epiphysis. 
After the operation, the patient was made non-weight-bearing in a cast for 4 weeks, and at 6 weeks, the pins were removed. 
The patient had full range of motion at the 6-month follow-up and then resumed her preinjury level of play at school.
Discussion. Tetrasomy 18p results in inherent muscle weakness that may interfere in the normal soft tissue sleeve of 
muscles stabilizing long bones. This may result in greater displacement of fractures sustained during trauma, which 
may lead to a greater rate of vascular injury, physeal injury, and poor overall prognosis. It is imperative for clinicians 
to be familiar with tetrasomy 18p and its associated orthopedic manifestations. 
Conclusion. There is scarce literature on the management of physeal fractures in patients with tetrasomy 18p. In the case 
described here, we report a good outcome with the standard of care using preoperative and postoperative antibiotics, 
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irrigation and debridement, open fracture fixation, and immobilization in a cast postoperatively. The duration of non-
weight-bearing was also increased by 1 week and the pins were removed 1 week later than we would have for patients 
without any bone or connective tissue disorders.
Keywords: pediatric femur fracture; pediatric distal femur fracture; pediatric physeal fracture; tetrasomy 18p; open 
pediatric femur fracture.

背景

18p四体综合征是一种罕见的染色体病，

文献报道约66例。 其特征在于患者拥有多

余的等臂染色体18，且等臂染色体有两条 

短臂（“p”），总共长生18号染色体

（18p）的4份拷贝。绝大多数18p四体综合

征病例由新生突变所致，但据报道有母系

遗传的家族遗传史。该病的表现形式多种

多样，但标志性骨科特征包括肌张力降低

和骨骼矿物质密度降低、脊柱侧凸和脊柱

后凸。[1,2]。

大多数患儿的运动技能发育迟缓，包括

在儿童早期就可观察到的坐姿、爬行和行

走[2]。患儿还具有非特异性行为异常， 

通常包括注意力缺陷、多动障碍和焦虑。 

面部异常特征通常不明显，且因人而异。 

如存在，通常包括耳朵位置偏低、嘴巴小、

人中扁平、上唇薄和腭异常。一旦考虑18p

四体综合征，一律行超声心动图检查， 

因为高达30％的患儿存在心脏器质性缺陷。

还应行全面胃肠道及泌尿生殖系统检查。 

虽然患儿经常便秘，但胃肠系统结构畸形

并不常见。男性患儿易患尿道下裂和隐 

睾症，而肾脏易发生膀胱输尿管反流的

结构性改变，则可见于男性患儿和女性 

患儿[2]。

尽管18p四体综合征与骨科畸形相关， 

但尚无文献论述肌肉骨骼异常对骨创伤

所致损伤的影响[3,4]。据我们所知， 

本文是18p四体综合征患者开放性股骨远

端骨折首例病例报告。本文报道了一名 

9岁女性患儿，接受了彻底冲洗及清创，

然后进行了开放复位与内固定术，临床结 

局良好。

病例描述

一名9岁女孩发生低速雪橇事故，撞到直

立的篮球杆后右侧股骨受伤，被送往急诊。

严重右膝畸形（图1），无法走路，右下肢

疼痛。

患儿在婴儿时期就被诊断为18P四体综 

合征。在疾病早期，临床检查可见患儿颈

部肌肉无力。她开始接受严格的物理治疗

（PT），在3岁时能够在不借助外力的情况

下抬起头。整个童年期间都一直接受物理

治疗，穿着定制的足矫形器直到7岁，这使

她能够不借助辅助器械的情况下走路。她能

够独立行走和跑步，但活动几分钟后很快就

会疲劳。她上学后每日继续接受物理治疗， 

且既往没有骨折或相关的骨创伤史。

影像显示右股骨远端骨折严重移位， 

且生长板受损（图2）。体检发现大腿后

部有一开放性小创口，这对诊断很重要。 

另外，髌骨突出，右肢体角度反屈以及膝盖

强制性屈曲。患儿口腔相对较小，但无腭异

常或脊柱侧凸。外周感觉和肌肉伸肌功能 

完整。足背动脉搏动3+可触及，双侧多普

勒可探及。右下肢和左下肢的踝肱指数

（ABI）分别为1.2和1.1。告知患儿父母孩

子可能会出现生长停滞。患儿在被送往手

术室前注射了破伤风疫苗，且静注1克头孢

唑啉。

在右股骨远端行后外侧切口，用9升0.9％ 

的生理盐水彻底冲洗和清创后，剔除残留 

骨膜，行骨折复位。通过股骨远端骨骺用交

叉钢钉将骨折端合理复位并固定。然后通

过多普勒检查确保血管分布和血供充足，

然后缝合手术切口。将患儿患肢置于定制
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好的石膏中，确保不承重。术后X光片示

股骨远端复位良好（图3）。由于患者来自 

郊外，且离家有3小时的车程，故住院2天，

监测是否有骨筋膜室综合征，评估神经血管 

损害，并在术后48小时静注头孢唑啉。患儿

出院后回到家乡，在当地完成所有随访。 

患儿在康复过程中保持4周不负重。6周后

移除了钢针，通过6个月的随访后，患儿

右下肢活动自如，康复到伤前水平，学校

生活可自理。根据临床记录，手术结束 

6个月后最终X射线检查示复位稳定。临床

随访患儿2年，未发现角度畸形或下肢长 

度差异。

讨论

股骨远端生长板骨折是儿科创伤中的罕

见病例。一次简单的摔伤，便可造成上肢生

长板骨折; 下肢骨折通常涉及更大外力， 

如机动车事故[5]。

在股骨远端生长板骨折中，最常见的类

型是Salter-Harris 2，骨折线穿过生长

板，通过干骺端斜向延伸。 因为有明显的

软组织包裹，开放性Salter-Harris2股骨远

端骨折不常见。这些骨折通常与较大外力或

多肢创伤有关。并发症包括神经血管损伤、

骨筋膜室综合征、感染或损伤后肌腱粘连和

运动减少。

许多遗传性疾病涉及骨骼矿物质密度或

生物力学的改变，导致上述普通儿科骨折

原则发生了特殊的改变。在本研究案例中， 

相对较小的外力导致了严重的骨折。部分

原因可能是患者的骨骼矿物质密度降低。 

然而，患者父母未报告任何既往骨折或骨骼

损伤病史。我们进一步假设骨折移位程度，

即近端股骨碎片刺穿大腿后部皮肤，部分原

因可能是患者直立时肌张力降低。在没有结

缔组织疾病的患者中，股骨远端外周正常软

图 1.右下肢照片，显示右膝肿胀，严重变形

图 2.损伤后右膝关节侧位片示

Salter-Harris-2远端股骨骨 

折移位

图 3.开放复位和内固定后右膝关节正侧位片。 

用两根平整的十字钢针通过骨骺进行固定， 

实现充分复位
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组织肌腱在如此小的外力创伤中可以包裹骨

折碎片。多项研究表明，损伤的最初骨折移

位程度与预后较差有关[6,7]。因此，临床

医生应该意识到对于先天性骨骼矿物质密

度及软组织紊乱的儿童，股骨远端骨折会

预后不良。

血管损伤是本研究病例的主要问题。 

在整个护理期间行多次检查，确保血管分

布和血供充足。腘动脉损伤较为罕见， 

见于不到1％的病例，但如果存在，通常与

过度伸展机制有关[8]。我们认为该病例正

是如此，因为患肢角度反屈且膝盖强制性 

屈曲。我们假设与18p四体综合征相关的先

天肌张力减低可能导致了明显错位，从而造

成更广泛的软组织破坏，使腘动脉受伤的风

险更高。基于这一基本原理，尽管可触及远

端脉搏，我们还是增加了多普勒检查和ABI

指数监测，确保患者的血管束完整。

股骨远端生长板骨折，即使是微小 

移位，也与生长停滞高度相关，一些研究指

出其发生率高达58％[9,10]。此外，在本研

究病例中，骨膜挤压被认为是过早生长停滞

的预兆[11]。出于这个原因，我们问诊过

程中向父母强调生长停滞是一种潜在的并 

发症。

对于任何小儿骨折病例，损伤后并发症

可能在数月或数年后才完全发作。年轻有

利于骨科重塑，但也可能导致肢体长度有 

差异。我们建议密切长期随访，确定是否发

生股骨远端生长板生长停滞。我们还将非负

重期延长至4周，并在6周时移除钢针，确保

患儿充分康复。

结论

18p四体综合征综合症导致先天肌无力，

可能干扰稳定长骨的肌肉的正常软组织 

肌腱，从而可能导致创伤时骨折发生更大 

位移，因此血管损伤、生长板损伤和整体预

后差的几率更高。 临床医生必须熟悉18p

四体综合征及其相关骨科表现。研究18p四

体综合征患者骨折诊治的文献很少。在本研 

究中，我们根据护理标准在术前和术后采

用抗生素、冲洗和清创，使用开放性骨

折固定和手术后固定，临床结局良好。

我们还将非负重持续时间延长了1周， 

且钢针取出时间比无骨骼或结缔组织疾病患 

儿晚1周。
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