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　 　 石骨症 （ｏｓｔｅｏｐｅｔｒｏｓｉｓ） 又称大理石骨、硬化性骨化病等，
是一种由于破骨细胞数目减少或功能缺陷导致的以骨吸收

障碍为主的罕见遗传性代谢性骨病，发病率约 １ ／ １００ ０００［１］ ，
最早于 １９０４ 年由德国放射学家 Ａｌｂｅｒｓ Ｓｃｈｏｎｂｅｒｇ 报道，故又
称为 Ａｌｂｅｒｓ Ｓｃｈｏｎｂｅｒｇ 病［２］ 。 其典型临床特征为骨密度增

高、骨骼畸形，因其具有骨骼硬化的特点，１９２６ 年又被命名为
石骨症。 由于其发病率低，临床比较罕见，目前国内文献报

道较少。 哈尔滨医科大学附属第二医院收治小儿腹股沟嵌

顿疝合并石骨症 １ 例，笔者结合文献复习，旨在让更多小儿
外科医生了解需要接受手术的儿童在合并石骨症的情况下

应注意的问题和必要的术前准备。

患儿男，９ 岁，主诉因右侧腹股沟及阴囊触痛性肿块 ３ ｄ
入院。 ３ ｄ前患儿突然出现腹股沟及阴囊区肿物，哭闹剧烈，
肿物不可还纳，未行特殊治疗。 入院当天疼痛加重并伴有呕

吐。 患儿既往有石骨症病史，以“右嵌顿疝、石骨症”收入院。

患儿系第 １ 胎第 １ 产，无其他遗传代谢疾病家族史；右腹股
沟斜疝 ２ 年，因石骨症未予治疗。 输血史：曾多次输注血小
板及红细胞。 查体：营养不良外貌，牙齿发育不良，双眼周皮

下多处点状出血斑，脾肿大。 静脉采血处皮下青紫，双下肢

皮下瘀斑。 右侧腹股沟及阴囊区触及包块，大小约 ２ ｃｍ ×
２ ｃｍ × １ ｃｍ，硬度中等，有触痛，无法还纳入腹，双侧阴囊可
触及睾丸。 胸片：各肋骨骨密度增高，均匀致密，骨髓腔变窄

消失，部分肋骨见骨折线及骨痂影，椎体呈夹心样，肺纹理增

多。 初诊结果：石骨症，肋骨陈旧性骨折（图 １）。 腹部彩超：
脾增大，脾厚６． ６ ｃｍ，肋下 ８． ０ ｃｍ，脾静脉内径 １． ２ ｃｍ；右腹
股沟区及阴囊区扫查见 ４． ９ ｃｍ × ２． １ ｃｍ 混合性回声，似肠
管；内环口１． １ ｃｍ，考虑嵌顿疝。 实验室检查：白细胞 １１． ５ ×
１０９ 个 ／ Ｌ，血小板 ２１ × １０９ 个 ／ Ｌ，血红蛋白 ５０ ｇ ／ Ｌ，血细胞比
容 １５． ８％ ，淋巴细胞 ７． １６ × １０９ 个 ／ Ｌ。 拟行急诊手术探查，
术前急备血小板 ２ 个治疗量，备去白细胞红细胞悬液 ２ 单
位，血浆 ２００ ｍＬ。 术中见疝内容物为大网膜及肠管，血运良
好予以还纳，行疝囊高位结扎术，但右阴囊仍较肿胀，遂进一

步探查，右睾丸未见异常，精索未见扭转，但精索水肿明显，

精索血管迂曲、扩张，考虑与精索反复受压影响回流有关。

进一步探查腹股沟发现：在已结扎的内环口外上方，肌肉层

深处可见一３． ５ ｃｍ × １． ５ ｃｍ × １． ０ ｃｍ红色条索实性肿物（图
２），游离后完整切除送病理检查，病理结果报告为淋巴结内
髓外造血。 术中见出血倾向，及时止血，出血量约 ２０ ｍＬ，未
予输血。 术后患儿连续 ３ ｄ输注白蛋白并给予抗炎补液营养
支持治疗，复查白细胞 ７． ８ × １０９ 个 ／ Ｌ，血红蛋白 ７０ ｇ ／ Ｌ、血
小板 ２８ × １０９ 个 ／ Ｌ，符合出院条件。 术后随访 １０ 个月，斜疝
无复发，切口愈合良好。

图 １　 胸部 Ｘ线片示各肋骨骨密度增高，均匀致密，骨髓腔
变窄消失，部分肋骨可见骨折线及骨痂影，椎体呈夹心样，肺

纹理增多，初步诊断：石骨症，肋骨陈旧性骨折

Ｆｉｇ． １ 　 Ｃｈｅｓｔ ｒａｄｉｏｇｒａｐｈｙ ｉｎｄｉｃａｔｅｄ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ａｎｄ ｏｌｄ ｒｉｂ
ｆｒａｃｔｕｒｅ． Ｂｏｎｅ ｄｅｎｓｉｔｙ ｏｆ ｅａｃｈ ｒｉｂ ｉｎｃｒｅａｓｅｄ ａｎｄ ｂｅｃａｍｅ ｈｏｍｏｇｅ
ｎｅｏｕｓ ａｎｄ ｄｅｎｓｅ． Ｂｏｎｅ ｍａｒｒｏｗ ｃａｖｉｔｉｅｓ ｎａｒｒｏｗｅｄ ａｎｄ ｅｖｅｎ ｄｉｓａｐ
ｐｅａｒｅｄ． Ｆｒａｃｔｕｒｅ ｌｉｎｅｓ ａｎｄ ｃａｌｌｕｓ ｓｈａｄｏｗ ｗｅｒｅ ｖｉｓｉｂｌｅ ｉｎ ｓｏｍｅ
ｒｉｂｓ． Ｖｅｒｔｅｂｒａｌ ｂｏｄｉｅｓ ａｐｐｅａｒｅｄ ｔｏ ｈａｖｅ ｆｉｌｌｉｎｇｓ ａｎｄ ｌｕｎｇ ｍａｒｋｉｎｇｓ
ｉｎｔｅｎｓｉｆｉｅｄ

图 ２　 已结扎的内环口外上方肌肉深部可见一约 ３． ５ ｃｍ ×
１． ５ ｃｍ × １． ０ ｃｍ大小红色条索实性肿物
Ｆｉｇ． ２　 Ａ ｒｅｄ ｃｏｒｄｌｉｋｅ ｓｏｌｉｄ ｍａｓｓ ｗｉｔｈ ａ ｓｉｚｅ ｏｆ ３． ５ ｃｍ × １． ５
ｃｍ × １． ０ ｃｍ ｗａｓ ｌｏｃａｔｅｄ ｄｅｅｐｌｙ ｉｎ ｍｕｓｃｌｅ ａｂｏｖｅ ｈｉｇｈｌｉｇａｔｅｄ
ｐｒｏｃｅｓｓｕｓ ｖａｇｉｎａｌｉｓ

　 　 讨论　 人体生长过程中，骨的形态和结构通过成骨细
胞的不断形成与破骨细胞的吸收来维持。 骨的形成与吸收

不平衡将导致以骨密度改变为特征的代谢性骨病，研究显示
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石骨症的形成主要与破骨细胞的数目缺失和功能障碍有

关［３］ 。 破骨细胞来源于造血干细胞，主要负责骨吸收。 骨的

正常吸收必须具备 ２ 个重要的条件： ①酸性微环境，溶解骨
内无机成分； ②溶酶体酶，降解骨内有机成分［４］ 。 大多数石

骨症患儿在婴儿期即可见皮肤苍白、前囟饱满、方颅、眼距

宽、失明、骨折等［５］ 。 因全身为致密骨，骨髓腔消失而致造血

功能低下，出现髓外造血，继而导致进行性贫血［３］ ，患儿可出

现全身疲乏无力，免疫力低下，主要脏器供血不足等临床表

现。 病情较严重者白细胞和血小板亦可出现明显减少，导致

感染和出血，有时在外周血液中出现幼稚红细胞及幼稚白细

胞，需要与白血病进行鉴别。 患儿骨骼虽粗厚，但骨质脆弱

易骨折，骨折后多可愈合且易并发畸形（如方颅、鸡胸、脊柱

侧弯等）［６］ 。 牙齿长出迟缓及发育不全，颅骨下部的骨骼加

厚，压迫颅神经通路，可致视神经萎缩、耳聋、面神经麻痹和

动眼神经瘫痪，甚至因脑脊液循环障碍而发生脑积水。 Ｘ 线
片可有全身骨质密度普遍呈对称性增高表现，骨皮质增厚、

松质致密，骨髓腔变窄、模糊或闭塞［７］ 。 特征性表现：椎体

上、下部呈带状致密增白、中央部密度相对较低状，如“夹心

饼干”样改变，呈“夹心椎”征象；髂骨翼同心环状征及在长

骨干骺端伴浓淡交替横纹或条带状影；长骨端呈棒状膨大或

干骺端张开、增宽，部分伴有边缘不规则或锯齿状改变；在骨

密度增高的基础上骨骺、干骺端、骨端、关节边缘部的骨质更

致密；在短状骨，骨骺端病变相对明显［８］ 。 石骨症可以根据

进行性贫血、肝脾淋巴结肿大、Ｘ 线骨密度的普遍增高及夹
心椎等特征性改变进行诊断。 临床上分为 ２ 型：轻型又称成
年型或良性型，为常染色体显性遗传 （ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｄｏｍｉｎａｎｔ ｏｓ
ｔｅｏｐａｔｈｙ，ＡＤＯ） ，多见于成人，发病较晚，进展较慢；严重型又
称幼年型或恶性型（ｍａｌｉｇｎａｎｔ ｏｓｔｅｏｐａｔｈｙ，ＭＩＯＰ）：为常染色体
隐性遗传（ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ ｏｓｔｅｏｐａｔｈｙ，ＡＲＯ），发病较早，婴
儿期或胎儿期即可发病，病情重，进展快，多于疾病早期死

亡［９］ 。 所以，小儿石骨症的诊断时间越早，患儿生存概率越

大。 临床上目前尚无显著的特殊治疗方法，常通过造血干细

胞移植（ｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃ ｓｔｅｍ ｃｅｌｌ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ，ＨＳＣＴ）来调整
患者的骨质吸收，从而纠正骨骼病变。 有研究显示 ＨＳＣＴ 是
目前治疗石骨症的唯一有效措施，但并不是所有患者均能获

得较好的疗效［１０ － １２］ 。 本例牙齿发育不良，胸部 Ｘ 线片表现
为各肋骨骨密度增高，均匀致密，骨髓腔变窄消失，部分肋骨

可见骨折线及骨痂影，肋骨陈旧骨折，各椎体呈夹心样外观，

符合石骨症的典型临床特征。

腹股沟嵌顿疝是常见的小儿外科急症［１３，１４］ 。 本例腹股

沟嵌顿疝患儿合并石骨症，术前伴有血小板、红细胞计数减

少、贫血和凝血功能障碍。 对于小儿外科医生来说，判断肠管

是否坏死难度不大，但需要特别注意患儿的凝血功能，因为这

有助于医生选择具体采取何种治疗方式（手法复位或手术），

同时有助于评估治疗过程中的出血情况、术后切口愈合及感

染等并发症的发生率。 因此，术前完善相关检查并做好预防

术中出血的术前准备十分重要，术中若发生大出血可采取积

极有效的方法进行救治。 本例患儿血红蛋白仅 ５０ ｇ ／ Ｌ，血细

胞比容 １５． ８％ ，红细胞 ２． ４２ × １０９ 个 ／ Ｌ，血小板 ２１ × １０９ 个 ／
Ｌ。 贫血原因是患儿全身密致骨的骨髓腔消失而致造血微环
境改变，造血功能低下，出现血红蛋白、血细胞比容及红细胞

减少；血小板减少易致反复出血从而加重贫血。 患儿血小板

减少，导致双眼周皮下多处点状出血斑，静脉采血处皮下青

紫，双下肢皮下瘀斑。 为预防患儿术中出血不止，术前应急

备血小板 ２ 个治疗量、去白细胞红细胞悬液 ２ 单位以及血浆
２００ ｍＬ。

石骨症患儿髓外造血可导致肝脾肿大，导致红系、粒系、

巨核系细胞的减少。 本例脾肿大达下腹部至盆腔位置。 石

骨症患儿髓外造血除了引起肝脾肿大外，还可导致淋巴结肿

大，大部分肿大淋巴结在体表易触及，但位于深处或特殊部

位的肿大淋巴结会引起特殊症状，这一点需引起临床医生注

意。 本例行腹股沟嵌顿疝高位结扎后发现右侧阴囊仍然肿

胀，探查右睾丸及精索未见异常，进一步探查腹股沟发现，在

已结扎的内环口外上方，肌肉层深部可见一约 ３． ５ ｃｍ × １． ５
ｃｍ × １． ０ ｃｍ大小红色条索实性肿物（图 ２），病理证实为淋巴
结（髓外造血）。 该红色条索实性肿物即为长在特殊部位的

淋巴结，该肿物似阀门压迫精索及内环口，致精索水肿、鞘膜

囊内压增高，继而表现出相应症状，因此术中还纳嵌顿的肠

管后阴囊肿胀依旧，其实质为肿大的淋巴结引起的压迫症

状，摘除肿大淋巴结后，阴囊肿胀便可消退，这些在手术中需

要仔细观察分析。

总之，石骨症是一种因染色体遗传异常引起的骨发育障

碍性疾病，多依靠临床及 Ｘ 线片特征性表现诊断，以对症治
疗为主［１５］ 。 本例并发嵌顿疝的石骨症患儿，主要的问题是

解决嵌顿疝，术前应做好预防出血及输注输血制品的准备，

术中则需要考虑到石骨症髓外造血导致的特殊部位淋巴结

肿大及其所造成的影响。
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