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幼儿石骨症三例

缪虹，韩燕乔，施莉丽
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图１　长骨致密，干骺端膨大，横行“斑马纹”（箭）。　图２　颅骨致密，颅底骨明显（箭）。　图３　椎体“夹心蛋糕”，肋骨前端

膨大（箭）。　图４　髂骨轮状透亮圈，腰骶椎扁平，椎间隙增宽（箭）。

　　石骨症又称 ＡｌｂｅｒｓＳｃｈｎｂｅｒｇ氏病，是一种泛发性骨硬化

症。成人、儿童都能发病，但以幼儿较为严重，预后差。本文三

例患儿为我们最近遇见，年龄偏小，其症状较为典型、特殊，现

予以报道。

病例１　女，２２月，弃婴。福利院送来检查。ＰＥ：头围大，

眼睑下垂“落日征”，前囟未闭。下颌部畸形，下齿发育差，下颏

部皮肤溃烂、流脓。不会坐，上肢活动好于下肢。Ｘ线平片：诸

长骨骨干密度高，髓腔细，干骺端膨大，杯口状，可见多条生长

障碍线———“斑马线”（图１）。骨盆髂骨可见轮状条纹。颅板骨

致密，以颅底明显（图２）。下颌骨部分骨缺损。脊柱椎体略扁，

呈“夹心蛋糕”状双层改变（图３）。

ＣＴ头颅平扫：双额叶小，侧脑室扩大（以前角明显）。脑实

质未见异常密度影，余脑池、脑室改变不明显，中线结构居中，

前囟较大、未闭。颅骨致密状改变。

诊断：①石骨症伴佝偻病；②脑积水，脑发育不良；③下颌

骨骨髓炎。

病例２　女，１岁。肝脾肿大入院。ＰＥ：神清，反应可。全

身皮肤无黄染，无出血点。浅表淋巴结无肿大。心肺无异常发

现。腹软，肝肋下８ｃｍ，脾肋下１２ｃｍ，质中。四肢活动可，肌张

力正常。神经系统检查无异常发现。

Ｘ线片示诸长骨骨干密度增高，髓腔消失，干骺端骨小梁

模糊不清，长骨骨膜明显增厚。骨盆髂骨似有轮状影。腰骶椎

密度增高，形态略扁（图４）。耻骨等呈类似改变。

生化检查：ＢＭ：骨髓增生，粒红三系增生，巨系增生明显减

低。涂片中可见淋巴细胞增高，占５０％。

诊断：①石骨症；②血液病。

病例３　男，７岁。肝脾肿大４年，进行性加重就诊。ＰＥ：

双眼浮肿，视物不清。全身浅表淋巴结可及。肝肋下８ｃｍ，脾

肋下１０ｃｍ，质硬。

ＣＴ头颅平扫：双基底节多处钙化斑。余脑实质、脑池、脑

室未见异常。脑沟、脑裂无增宽，中线结构居中。颅骨板障增

厚，骨密度增高（颅底骨明显），副鼻窦未气化。

ＣＴ胸部平扫：左肺舌段见不规则密度增高影，内有支气管

充气。余肺纹理增生。左侧少量胸腔积液。纵膈淋巴结增大，

腋下淋巴结增大。

诊断：①石骨症；②肝脾肿大；③左肺舌段炎症，左胸腔少

量积液；纵隔、腋下淋巴结肿大。病情危重，放弃治疗，未住院。

讨论　石骨症的骨骼异常，实为破骨细胞功能不良，不能

释放足够溶解骨质、使骨吸收的溶酶体酶，破坏了成骨和破骨

的平衡，以致软骨基质钙化，骨皮质增厚，骨松质致密，髓腔缩

小甚至闭塞。故石骨症有共同的Ｘ线征象：骨骼普遍性致密硬

化，状似“大理石”；干骺端增宽，呈“杵状”或“烧瓶状”；髂骨肩

胛骨呈“同心圆状”或“年轮状”；长骨非正常硬化，新生骨内包

埋或镶嵌与原来骨骼相似的致密小型骨，形成“骨中骨”。

病例１患儿各长、短骨的骨干细、致密，干骺端膨大，骨密

度反降低，但可见多条横行条纹影———“斑马纹”。与一般的典

型患者不同，以致于一开始影响诊断，误以为骨代谢性疾病。

查阅资料提示石骨症合并有佝偻病，为生长障碍线，诊断才得
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以做出。

病例２患儿虽然较例一患儿年龄小，石骨症的征象却较为

典型。四肢长骨致密、粗，且骨膜明显增厚，有新生骨包埋致密

病变骨的“骨中骨”趋势。

病例１、病例２患儿的脊柱椎体均呈典型的上下两层———

“夹心蛋糕”表现：略扁平，各椎间隙等宽。双髂骨有轮状的圈

影，此也与扁骨发育时生长障碍有关。

病例２、病例３患儿肝脾进行性肿大，一个全身浅表淋巴结

有肿大，一个全身表浅淋巴结无肿大，均合并血液系统异常。

此为石骨症造血功能障碍，所影响的范围略有差异。

三病例的颅骨均致密，并以颅底骨明显，以致产生一系列

的合并症状，如例１有“落日征”———脑积水，脑发育不良。病

例３视力减退，鼻窦和乳突均无气化。

本文３例石骨症患儿发病早，病情重，属于幼儿恶性重症

病例，无论在体征上还是在骨骼表现上都十分典型，预后较差。

需要吸取的经验和教训是幼儿须警惕石骨症的可能，特别

对体质差、营养不良、贫血的患儿，见有干骺端的膨大、“斑马

线”，加上全身骨骼致密，则诊断无误。
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结节性硬化合并双肾错构瘤一例

唐育斌，王耀臣，徐山淡，白建军
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　图１　肾脏ＣＴ增强示右肾体积增大，其上方见混合密度肿块，呈多房

性，其内见大量脂肪组织（箭）。　图２　头颅ＣＴ平扫示双侧脑室体部

室管膜下近对称性分布多发结节钙化影（箭）。

　　病例资料　患者，男，３６岁，右侧腹痛并发热６天，

既往曾有多次癫痫及短暂昏迷史。查体：面部见多个

小皮脂腺瘤，右中上腹可触及一约１０ｃｍ×１０ｃｍ大小

肿块，触痛，与肝下界无明显分界，肾区叩击痛，血、尿

常规正常。静脉肾盂造影：右肾外压性改变，左肾多发

性肾囊肿表现。临床诊断：右肾占位性病变。

肾脏ＣＴ扫描示右肾体积增大，肾上极不完整，其

上方可见１２ｃｍ×１３ｃｍ大小类圆形混合密度肿块，边

界清晰，呈多房性改变，其内见大量脂肪组织，ＣＴ值为

－５８ＨＵ，增强后肿块内部分强化，右侧肾盂、肾盏受

压、变形。左肾实质内见多发不规则低密度影，边界较

清晰（图１）。ＣＴ诊断：双肾错构瘤、右侧为著。头颅

ＣＴ平扫示双侧脑室体部室管膜旁近对称性分布点状

钙化，脑室无扩大（图２）。ＣＴ诊断：多发结节性硬化症。

手术所见：右侧腹膜后肝右叶后方于右肾上极可触及一大

小为１２．０ｃｍ×１１．０ｃｍ×６．５ｃｍ 的质硬包快，无完整包膜，与

肝右后叶紧密粘连，包块包裹右肾，与右肾无间隙，脾脏增大，

下极可触及一大小约４．１ｃｍ×４．５ｃｍ质硬包块，固定。术中钝

锐分离，完全切除右侧肾脏及右侧腹膜包块、脾脏及包块。病

理：右肾血管平滑肌脂肪瘤累及肾周组织、脾脏及周围软组织。

讨论　结节性硬化症也称Ｂｏｕｒｎｅｖｉｌｌ病，是一种常染色体

遗传性疾病，在许多器官系统中有错构瘤生长，儿童多见，发病

率为１／１００００～１／５００００。该病典型的临床表现为三联征：①皮

脂腺瘤约占９０％～９５％；②癫痫发病约占８０％～９０％；③智力

低下约占５０％。肾错构瘤临床上分为两型，一型合并结节硬

化，青少年多见，若合并肾内错构瘤，多为双侧较小，一般不引

起症状；另一型不合并结节硬化，多发生在中年成人，错构瘤为

单侧，体积较大，引起症状，女多于男，约为４∶１
［１］。本例为成

人发病，双肾错构瘤，临床表现有两种典型症状，无智力低下，

颅脑具有室管膜下多发结节硬化、钙化，并有肾脏错构瘤伴发，

属于第一型，但发病年龄高于文献报告。结节性硬化症在病理

上可见神经胶质增生性结节硬化，多有钙化，发生在室管膜结

节可阻塞脑脊液通路而引起脑积水。５０％伴有视网膜错构瘤，

４０％～８０％伴有肾错构瘤。ＣＴ明确诊断的关键是发现瘤内有

脂肪组织［２，３］。
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