
面 ,应注意在刮除减压孔底部致压物提升刮匙时不

可将减压孔周壁骨质一并刮除 ,否则易致植入物脱

出。　　
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·病例报告·

脆性骨质硬化症 1 例报告

杨晓敏 　张志恒 　刘丽
(沧州中西医结合医院 ,河北 　沧州 061001)

　　患儿男性 ,8 岁 ,河北沧县东庙人。自幼抱养 ,头颅较正

常儿童大 ,棱角明显 ,一岁囱门闭合 ,说话、走路、智力与正常

儿童相近。3 岁时在天津市某医院诊断脑积水 ,未行治疗。6

岁上学 ,识字能力差 ,计算能力强 ,一年级能口算四位数的加、

减法。一年级下半年和同学玩单腿跳 ,右股骨干骨折 ,住我院

骨科治疗。

入院检查 :发育、营养可 ,智力正常 ,方颅 ,头周径 61cm ,

叩无破壶音及落日眼征 ,睑结膜苍白 ,视力正常。心肺 ( - ) ,

腹软 ,肝肋下 3cm ,脾肋下 4cm ,质软无压痛。四肢肌力、肌张

力等大致正常 ,未引出病理征。诊断 :右股骨上 1/ 3 处骨折 ,

行内固定治疗。术中见骨质坚硬而脆、骨断面呈灰白色 ,骨髓

腔闭塞 ,术后诊断脆性骨质硬化症。3 个月后骨质愈合良好。

一年后 ,其父轻打患儿屁股 ,再次骨折。第二次住院 ,患

儿左眼视力减退。仍行内固定治疗 ,愈合良好。

2000 年 6 月自己跑步滑倒致骨折 ,第三次住院。患儿视

力障碍加重 ,右耳听力减退。

神经科会诊检查所见 :发育、营养可 ,检查配合 ,心肺

( - ) ,腹软 ,肝、脾肋下 3 指 ,质软无压痛。智力、定向力、计算

力可。方颅 ,周径 62cm ,视力左眼一米数指 ,10 米外看不清

人的面目。睑结膜、眼底视网膜苍白 ,视乳头色浅边界清。外

耳道通畅 ,右耳骨、气导明显减弱。颈软 ,感觉正常。双上肢

肌力等正常 ,双下肢石膏裤衩固定 ,可见轻度肌萎缩 ,肌力不

能判定。病理征 ( - ) 。右股骨 X 线片示上 1/ 3 处骨折 ,骨质

致密 ,骨髓腔消失。头部 CT 为骨皮质增厚 ,交通性脑积水。

胸、腹部核磁共振所示 :除肝、脾肿大外余未见异常。血常规

贫血、中性粒细胞减少。出、凝血时间正常 ,尿、便常规、肝功

能等正常。

讨论 　脆性骨质硬化症 ,又名大理石样骨病或 Alber2
schonberg 病 ,为一罕见的家族性先天性骨病。分为两型 ,一

型为恶性型 ,属常染色体隐性遗传 ,多于出生后不久出现症

状 ,往往在一岁内死亡。另一型为良性型 ,属常染色体显性遗

传 ,症状较轻 ,有时在 X 线检查时被发现 ,病人可长期生

存[1 ] 。本例患儿幼年发病 ,骨骼受累广泛 ,病情进展迅速 ,应

为恶性型。本病临床表现骨质受累广泛 ,可引起多种症状 ,在

良、恶性两型中症状轻重不同 ,一般受累之骨质坚硬而脆 ,可

因轻微外伤或用力引起病理性骨折。骨质愈合多无困难 ,而

易发生畸形。由于骨髓腔狭窄、闭塞消失 ,造血功能低下 ,而

导致进行性贫血 ,常伴有骨髓外造血 ,淋巴结、肝、脾肿大。血

中白细胞和血小板亦明显减少 ,易致患者继发感染、骨髓炎及

出血症状[2 ] 。当颅底骨加厚压迫颅神经通道时 ,可招致视神

经萎缩、视力减退、甚至失明。当中、内耳骨受累可引起耳聋。

三叉神经受累 ,嗅觉丧失 ,面神经麻痹等也有报导 [3 ] 。重症婴

儿由于脑脊液循环障碍可发生脑积水 ,而临床少见落日眼征

和叩呈破壶音等。该患儿根据临床表现及 X 线显示骨骼致

密硬化 ,失去原有结构等 ,可诊为大理石样骨病 [4 ] 。其病因与

钙磷代谢障碍、甲状旁腺生长分泌无大关系。多数人认为本

病与免疫缺陷有关 ,是由破骨细胞功能不良所致。骨髓细胞

组织中缺乏某种物质 ,这种物质能启动胸腺 ,使之发挥制造免

疫细胞功能[5 ] 。本病治疗除输血、抗感染、脾切除等对症治疗

外 ,目前正在试用骨髓移植疗法治疗 ,可收到一定疗效。
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