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·专家笔谈·

先天性马蹄内翻足临床工作中的问题及思考

李连永

　　先天性马蹄内翻足（Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｃｌｕｂｆｏｏｔ，ＣＣＦ，或
Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｔａｌｉｐｅｓｅｑｕｉｎｏｖａｒｕｓ，ＣＴＥＶ），也称特发性马
蹄内翻足（Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃｃｌｕｂｆｏｏｔ），是小儿骨科领域常
见的四肢畸形之一。总体发病率约为１‰～４‰，不
同种族及地区的发病率有所不同，在我国尚无流行

病学方面的数据报道。据估计，全世界每年约有１５
万马蹄内翻足患儿出生，其中约８０％分布在中低收
入水平国家。我国按占世界人口的１／５计算，每年
约有３００００个马蹄内翻足患儿出生，严重影响我国
出生人口的健康素质。马蹄内翻足在我国是需要重

点监测的重大出生缺陷之一。

一、病因研究

先天性马蹄内翻足的病因至今仍未明确，多种

学说与其有关，包括神经肌肉学说、胚胎发育停滞学

说、以及血管与肌肉异常等；马蹄内翻足也有家族聚

集性，这表明遗传因素在其发生中也起重要作用。

随着分子生物学研究的进展，发现在马蹄内翻足患

儿的肌肉及韧带组织中有许多基因及蛋白表达与正

常儿童不同，也证实遗传因素的作用。目前研究证

实与马蹄内翻足发生相关的基因包括 ＰＩＴＸ１、
ＴＢＸ４、ＲＢＭ１０、ＨＯＸＡ、ＨＯＸＤ［１－４］，以及与肢体末端
挛缩综合征相关的基因，如 ＴＰＭ１、ＴＰＭ２等［５］。一

些环境因素可以增加马蹄内翻足的易感性，如第一

胎、母孕时吸烟、嗜酒及咖啡等［６，７］。另外，受孕年

龄、受教育水平也可能与马蹄内翻足的易感性有

关［８］。

二、基本治疗方法

因马蹄内翻足畸形明显，出生后通过外观即可

早期诊断，这是实现早期治疗重要前提。马蹄内翻

足治疗的目的是获得无痛的、有功能的踯行足（足

跟及足底同时着地），且不需要穿戴任何矫形辅具。

在过去２０年，马蹄内翻足的治疗策略已经从标准的
手术治疗为主过渡到以保守治疗为主，通过手法治

疗，以尽量少的外科干预达到最大的矫形目的。典

型手法治疗包括 Ｋｉｔｅ法、法国方法、以及 Ｐｏｎｓｅｔｉ方
法等。其中，Ｐｏｎｓｅｔｉ方法已成为目前世界范围内广
泛接受的标准治疗方法。２０世纪 ４０年代，Ｉｇｎａｃｉｏ
Ｐｏｎｓｅｔｉ在充分研究马蹄内翻足病理解剖的基础上，
提出了系列手法及石膏矫正方法，并于１９６３年首次
发表，但当时并未引起重视。直至 １９９５年，有关
Ｐｏｎｓｅｔｉ方法的长期随访结果得以发表，这一方法才
被真正理解和广泛接受。如果在出生后１周内开始
治疗，经过４～６次的手法矫正及经皮跟腱切断，初
步的畸形矫正率可达９５％以上，其结果令人鼓舞。
在随后需每天２３ｈ以上穿戴支具至少３个月，以后
每天１２～１４ｈ的支具治疗直至４～５岁，以防止畸
形复发。Ｐｏｎｓｅｔｉ的马蹄内翻足治疗方法具有易于
理解、操作简单、疗效显著、花费少等优点，因此被广

为接受。

三、当前诊疗工作中存在的问题

本世纪初，Ｐｏｎｓｅｔｉ方法开始在我国推广，在国
内一些学术团体及组织的大力倡导下，该方法已经

被绝大多数专业小儿骨科医生所掌握，在一些发达

地区的儿童骨科中心甚至开设了专门的马蹄内翻足

门诊，Ｐｏｎｓｅｔｉ方法治疗马蹄内翻足在我国已经开始
走向系统化、专业化、标准化［９］。但与此同时，我们

不得不认识到该病在我国的治疗仍存在诸多问题，

如专业医生队伍相对不足，马蹄内翻足高发区与医

疗资源供给不足的矛盾，家长对早期治疗认识不足、

对序贯式治疗的依从性差等。

（一）医疗资源的供需矛盾

首先，先天性马蹄内翻足尽管是发病率相对低

的先天畸形，但我国出生人口基数大，每年仍有几万

例马蹄内翻足患儿需要治疗，专业小儿骨科医生凸

显不足，尤其在经济落后的偏远地区，这种供需矛盾

更为突出。每年仍有大量马蹄内翻足患儿未能接受

正规的治疗，而遗留明显畸形，严重影响他们的生活

质量。解决这一矛盾，需要不断对卫生水平相对落

后地区的医疗队伍进行培训，使更多的小儿骨科医

生，甚至非小儿骨科医生掌握标准的马蹄内翻足治

疗方法。实现这一目标，可以通过组织培训和成立

专门的马蹄内翻足协作组的方式，来提高和带动落

·２３５·



临床小儿外科杂志２０１６年１２月第１５卷第６期 ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＰｅｄｉａｔｒｉｃＳｕｒｇｅｒｙ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１６，Ｖｏｌ．１５，Ｎｏ．６　　　　　

后地区马蹄内翻足的治疗水平。

（二）社会对先天性马蹄内翻足早期治疗的认

识不足

在一些地区，初诊医生及家长对马蹄内翻足早

期治疗的重要性认识不足也是影响疗效的重要因

素。一些地区仍有“做月子”的错误观念，认为小儿

满月前不得出门，一些马蹄内翻足患儿在满月后，或

更晚才得到正规治疗，严重影响了治疗效果；在一些

交通闭塞、经济落后地区甚至有放弃治疗的病例；也

有的地区，如果初诊医生为非专业的小儿骨科医生，

他们甚至不了解Ｐｏｎｓｅｔｉ治疗方法，而给家长错误的
指导，贻误了最佳治疗时机。因此，在不断增加专业

小儿骨科医生队伍的同时，应该通过各种媒体向家

长进行宣传教育，使其了解马蹄内翻足早期治疗的

重要性及标准的治疗方法。同时，通过不断宣传与

培训，让所有能第一时间接触到患儿的一线产科医

生、儿科医生及卫生保健医生都能充分了解其治疗

原则及方法，进而指导家长转诊给专业医生进行及

时救治，力争患儿在出生后１周内接受正规治疗。
（三）对序贯式治疗的认识不足

除上述之外，医生及家长对马蹄内翻足的序贯

治疗重视不足，是畸形复发的关键所在。首先，从医

生层面来看，往往对 Ｐｏｎｓｅｔｉ方法的最初矫正效果
“喜形于色”，而对长期治疗的观念认识不够充分。

事实上，马蹄内翻足畸形从受孕１２～２０周至生后的
３～５年一直处于持续进展状态，在这期间任何时候
放弃或松懈治疗均会导致畸形复发。在 Ｐｏｎｓｅｔｉ系
列石膏矫正后，如果不持续予支具治疗，复发率在

８０％以上。其次，家长对后续支具治疗的依从性不
足，主要表现三个方面，一是因经济或护理原因，而

放弃支具治疗；二是对支具佩戴时间不足。Ａｂｄｅｌ
ｇａｗａｄ等［１０］的研究表明，不按规定佩戴支具，复发率

达６０％，来自Ｐｏｎｓｅｔｉ的研究也证实对支具治疗依从
性差者复发率呈１６倍增加［１１］；三是家长因经济或

交通原因不能按规定随访，因而医生不能对正确的

支具治疗给予及时指导和调整，这也是先天性马蹄

内翻足治疗在中低收入水平国家普遍存在的问

题［１２］。解决这些问题需首先从医生自身入手。从

事先天性马蹄内翻足治疗的小儿骨科医生在掌握标

准的Ｐｏｎｓｅｔｉ治疗方法的同时，应充分认识后续规范
支具治疗的重要性，同时需把这些治疗理念完全地

传递给家长。除进行口头宣教外，还应以书面形式

针对每个患儿制定“宣教———随访表”，包括支具佩

戴的具体方法、时间、随访节点等，以提高随访及支

具治疗的依从性。建议有条件的医疗中心建立专门

的马蹄内翻足治疗团队，使宣教及随访正规化、系统

化、长期化。这样也有利于提高临床资料的收集质

量，推动临床科研的发展。

四、思考

我国人口基数大，马蹄内翻足患者群体相对庞

大，这为开展临床及基础研究提供了优越的前提。

在我国小儿骨科领域，制约高质量临床研究的关键

是失访率高，这一问题已逐步引起重视，在一些有条

件的儿骨科中心已开始建立了由专人负责的随访机

制。马蹄内翻足的临床研究尤其需要这种长期的随

访机制，通过现代丰富多样的通讯媒介与患儿及家

长建立联系、保持长期沟通，以提高治疗的依从性及

随访率。同时，小儿骨科医生应注重培养基本的临

床科研思维及科研素质，善于发现总结现有诊疗中

存在的问题。例如，目前对马蹄内翻足严重程度的

评估常用外观形态学的评价方法，缺乏直观、准确的

影像学评价手段。婴幼儿足的骨骼尚未完全骨化，

基本的放射学检查不能满足准确的畸形评估；而对

足各跗骨的真实形态及相对位置关系的判断，才是

真正认识先天性马蹄内翻足的病理解剖。寻找软骨

重建的影像学手段应该是将来的发展方向。应用这

些成像技术对先天性马蹄内翻足治疗过程中的畸形

进行实时评估，以实时修正矫正手法，这是未来真正

实现精准治疗的前提。再如，对马蹄内翻足的形态

评估有不同评价标准，如 Ｄｉｍｅｇｌｉｏ评分和 Ｐｉｒａｎｉ评
分等。评价手段不同，不同群体的治疗结果无法进

行比较，严重影响了临床研究的效能，同时也是科研

资源的巨大浪费。针对这一问题，可以通过开展多

中心合作来解决。目前，在我国南方的一些儿童骨

科单位，已经开始自发建立多中心协作机制，为开展

先天性马蹄内翻足的临床研究提供了条件。这种协

作模式值得推广，未来在我国建立完善的、特定疾病

的多中心研究组织，是小儿骨科事业发展的目标之

一。

先天性马蹄内翻足的病因及病理机制尚未明

确，在有条件的小儿骨科中心需要开展多样的基础

研究。另外，我们应充分认识到马蹄内翻足的病理

改变包括膝关节以下的所有肌肉、骨骼及结缔组织，

而在患儿的整个生长发育期这些结构的病理改变持

续在进展。尽管早期我们矫正了足的畸形，但这是

暂时的，只是从外观形态的一种逆转，并未改变疾病

的本质，只是一种“对症”治疗。疾病仍会按原有的

内在本质进展，畸形复发不可避免。因此，从根本上

·３３５·



　　　　　　　　　　　　　　　　 　　　临床小儿外科杂志２０１６年１２月第１５卷第６期 ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＰｅｄｉａｔｒｉｃＳｕｒｇｅｒｙ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１６，Ｖｏｌ．１５，Ｎｏ．６

揭示先天性马蹄内翻足的病因，寻求“对因”治疗的

方法才是未来根治马蹄内翻足的根本。马蹄内翻足

在不同发育时期均有不同的结构及分子生物学改

变，这其中有多种生物学通路及遗传因素参与，随着

二代测序技术及现代生物学检测技术的发展，相信

我国的医务工作者能为揭示先天性马蹄内翻足的病

因及发病机制做出卓越贡献。

总之，先天性马蹄内翻足是严重影响出生人口

健康素质的重大出生缺陷，小儿骨科医生在熟练掌

握马蹄内翻足的标准治疗方法的同时，应力争通过

各种途径让所有患儿在出生后均能得到正规的标准

治疗，以降低残疾的发生率。同时，我们也应该珍惜

我国巨大的病例资源，开展高质量的临床及基础科

学研究，为推动医学科学的发展做出应有的贡献。
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ＣｌｉｎＯｒｔｈｏｐＲｅｌａｔＲｅｓ，２０１６，４７４（７）：１７２６—１７３５．

６　ＷｅｒｌｅｒＭＭ，ＹａｚｄｙＭＭ，ＭｉｔｃｈｅｌｌＡＡ，ｅｔａｌ．Ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｖｅｅｐｉ
ｄｅｍｉｏｌｏｇｙｏｆｉｄｉｏｐａｔｈｉｃｃｌｕｂｆｏｏｔ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔＡ，
２０１３，１６１Ａ（７）：１５６９—１５７８．

７　ＷｅｒｌｅｒＭＭ，ＹａｚｄｙＭＭ，ＫａｓｓｅｒＪＲ，ｅｔａｌ．Ｍａｔｅｒｎａｌｃｉｇａｒｅｔｔｅ，
ａｌｃｏｈｏｌ，ａｎｄｃｏｆｆｅｅｃｏｎｓｕｍｐｔｉｏｎｉｎｒｅｌａｔｉｏｎｔｏｒｉｓｋｏｆｃｌｕｂｆｏｏｔ
［Ｊ］．ＰａｅｄｉａｔｒＰｅｒｉｎａｔＥｐｉｄｅｍｉｏｌ，２０１５，２９（１）：３—１０．

８　ＮｇｕｙｅｎＭＣ，ＮｈｉＨＭ，ＮａｍＶＱ，ｅｔａｌ．Ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｖｅｅｐｉｄｅｍｉｏｌ
ｏｇｙｏｆｃｌｕｂｆｏｏｔｉｎＶｉｅｔｎａｍ：ａｃｌｉｎｉｃｂａｓｅｄｓｔｕｄｙ［Ｊ］．Ｉｏｗａ
ＯｒｔｈｏｐＪ，２０１２，３２：１２０—１２４．

９　吉士俊．Ｐｏｎｓｅｔｉ方法治疗先天性马蹄内翻足［Ｊ］．临床小
儿外科杂志，２００７，１２（６）：６３—６４．

１０　ＡｂｄｅｌｇａｗａｄＡＡ，ＬｅｈｍａｎＷＢ，ｖａｎＢｏｓｓｅＨＪ，ｅｔａｌ．Ｔｒｅａｔ
ｍｅｎｔｏｆｉｄｉｏｐａｔｈｉｃｃｌｕｂｆｏｏｔｕｓｉｎｇｔｈｅＰｏｎｓｅｔｉｍｅｔｈｏｄ：ｍｉｎｉ
ｍｕｍ２—ｙｅａｒｆｏｌｌｏｗｕｐ［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒＯｒｔｈｏｐＢ，２００７，１６
（２）：９８—１０５．

１１　ＭｏｒｃｕｅｎｄｅＪＡ，ＤｏｌａｎＬＡ，ＤｉｅｔｚＦＲ，ｅｔａｌ．Ｒａｄｉｃａｌｒｅｄｕｃｔｉｏｎ
ｉｎｔｈｅｒａｔｅｏｆｅｘｔｅｎｓｉｖｅｃｏｒｒｅｃｔｉｖｅｓｕｒｇｅｒｙｆｏｒｃｌｕｂｆｏｏｔｕｓｉｎｇ
ｔｈｅＰｏｎｓｅｔｉｍｅｔｈｏｄ［Ｊ］．Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓ，２００４，１１３（２）：３７６—

３８０．
１２　ＯｗｅｎＲＭ，ＫｅｍｂｈａｖｉＧ．Ａｃｒｉｔｉｃａｌｒｅｖｉｅｗｏｆｉｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎｓ

ｆｏｒｃｌｕｂｆｏｏｔｉｎｌｏｗａｎｄｍｉｄｄｌｅｉｎｃｏｍｅｃｏｕｎｔｒｉｅｓ：ｅｆｆｅｃｔｉｖｅ
ｎｅｓｓａｎｄｃｏｎｔｅｘｔｕａｌｉｎｆｌｕｅｎｃｅｓ［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒＯｒｔｈｏｐＢ，
２０１２，２１（１）：５９—６７．

本刊入选中国科技核心期刊（中国科技论文统计源期刊）

一年一度的“中国科技论文统计结果发布会”于１０月１２日在北京国际会议中心举行。会议主要发布：
中国科技论文整体表现、中国国际科技论文产出情况、中国国内科技论文产出状况、中国卓越科技论文产出

状况报告、中国高校创新发展报告、中国科技期刊相关指标、中国科技图书相关指标。《２０１６年版中国科技
期刊引证报告（核心版）自然科学卷》及《２０１６年版中国科技期刊引证报告（核心版）社会科学卷》在会上正
式发行。《临床小儿外科杂志》通过多项学术指标综合评定及同行专家评议，被收录为中国科技核心期刊

（中国科技论文统计源期刊），证书编号为Ｑ９０９－２０１６－１０３８。
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