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·临床研究·

Ｌａｒｓｅｎ综合征的诊断及治疗
－附１例１２年随访及文献复习

谭　谦　梅海波　刘　昆　唐　进　伍江雁　叶卫华　胡　欣　董　林

【摘要】　目的　提高对 Ｌａｒｓｏｎ综合症的认识和减少误诊，并探讨治疗方案。 方法　报告１例
Ｌａｒｓｏｎ综合症患儿诊断治疗以及１２年随访经过，并通过检索相关文献，结合文献复习此病的临床特点、
诊断以及外科治疗原则。 结果　本例患儿从１岁１０个月至１２岁共经历５次手术，目前仍只能借助支
具行走，这与作者早期对本病缺乏认识，仅按矫形外科的一般原则处理有关，治疗结果不甚满意。 结

论　Ｌａｒｓｏｎ综合征非常罕见，需提高临床医师对此病的认识和警惕性，确诊后外科矫形治疗需按颈椎—

膝关节—踝关节—髋关节顺序进行。

【关键词】　Ｌａｒｓｅｎ综合征；畸形，多发性；诊断；治疗

　　Ｌａｒｓｅｎ综合征是一种罕见的常染色体隐性或显
性遗传性疾病［１－２］。Ｌａｒｓｅｎ于 １９５０年首次以先天
性多发性关节脱位并特征性颅面部异常描述本病，

其发病率为新生儿的１／１０００００。由于本病为多发
性大关节脱位，矫形外科治疗的目标是实现下肢关

节的稳定，患儿能够独立负重行走。然而，即使实施

多次、分期的矫形手术，仍然存在手术后关节不稳

定，抑或畸形复发的危险［３，４］。作者曾于１９９９年收
治１例典型患者，表现上肢双侧肩关节、肘关节和腕
关节脱位，下肢双侧髋关节、膝关节和髌骨脱位，以

及双侧马蹄内翻足畸形。因为早期对本病缺乏认

识，只是依照矫形外科的一般原则，对其实施多次矫

形手术，但最后结果仍不满意。本文将介绍该病例

的治疗经过，评价随访１２年的临床结果，并在系统
文献复习的基础上，重点讨论该病的分期矫形治疗

原则与方法。

临床资料

患儿为１岁９月龄的男性患儿。系第１胎，足
月剖宫产，无产伤窒息史。出生体重为 ３０００ｇ。父
母非近亲结婚，母亲孕期无上呼吸道感染及服药史，

家族无类似病史。唯一例外的是其母孕期的工作地

点恰在某医院的放射科摄片室上方。患儿出生后即

被发现四肢多发畸形，但早期生理发育指标正常，包

括３个月能抬头，７个月能独坐，但 １岁时不能爬
行，不能扶物站立；虽然有上肢畸形，患儿可端碗、使

用筷子、扣衣物、提轻物；智力发育正常。曾在多家

医院寻求诊治，但既未确定诊断也没有采取任何治

疗。临床和Ｘ线检查发现：①特征性面容，包括颜
面部扁平，眼间距增宽，鼻梁塌陷、鼻孔上翻；②多
发性关节脱位：有上肢短缩，双肩关节脱位、双肘关

节脱位并内翻畸形，双腕关节脱位并尺偏畸形；下肢

有双侧髋关节脱位，双侧膝关节脱位、髌骨脱位，双

侧马蹄内翻足畸形；③手部异常主要有双手拇指明
显短粗；④颈椎和脊柱虽无侧凸及后凸畸形，但颈
椎Ｘ线片显示第４～６颈椎有扁平样改变；⑤智力
正常（图１～８）。根据临床与 Ｘ线表现为多发性关
节脱位，初步诊断为多发性关节松弛症，并明确诊断

为Ｌａｒｓｅｎ综合征。

治疗及结果

第１次手术开始于患儿１岁１０月龄。采取内
侧途径（Ｆｕｒｇｅｒｓｏｎ手术）对双侧髋关节行切开复位
手术（经内侧途径之），术后用髋人位石膏固定３个
月，髋外展支架外固定６个月。术后２年７个月，双
股骨头逐渐外移，直至出现双侧髋关节半脱位（图９
～１０）。
第２次手术是矫正双侧马蹄内翻足，此时患儿

为３岁５月龄。选择双足距下关节完全松解和胫前
肌劈开外移。术后于中立位用短腿石膏固定 ３个
月，拆石膏时检查双足形态基本正常。术后９个月
双足出现过度矫正现象，即跟骨外翻和前足外展畸
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形。曾使用矫形器固定数月，但没有明显改善。

第３次手术时患儿已经４岁８个月。手术操作
包括一期双侧膝关节、双髌股切开复位，膝关节外侧

软组织松解、内侧关节囊紧缩缝合，股内侧肌斜头

外移至髌骨前外侧、外侧１／２髌韧带止点内移。术
后于屈膝３０°位用长腿石膏固定２个月，之后开始
在支具保护下进行站立、行走等功能训练。

第４次手术缘于患儿双足外翻畸形妨碍穿戴膝
—踝—足矫形器，于患儿６岁７个月时进行双足跟骨
外侧开放性楔形截骨和自体髂骨块移植。术后石膏

固定３个月，拆除石膏后，使用膝—踝—足矫形器能够

独立行走和自行前往学校。

第５次手术是因为其双侧膝关节逐渐向前外侧
移位，致穿戴支具困难、膝部外侧皮肤受压，并经 Ｘ
线检查证实为膝关节脱位和髌骨高位（图１１）。于
患儿１２岁时应用 Ｉｌｉｚａｒｏｖ环形外固定器，其上下环
分别用２枚克氏针与股骨中段、胫骨远端固定，每天
以延长１ｍｍ的速率逐渐撑开，调整两环的相互位
置，以期恢复下肢的机械轴线，使膝关节自然复位。

经过３个月的膝关节撑开和固定，Ｘ线片检查证实
矫正了胫骨近端前外侧脱位，恢复了膝关节的解剖

关系，遂于拆除 Ｉｌｉｚａｒｏｖ外固定装置，再用长腿石膏
固定３个月。拆除石膏后患儿开始使用膝—踝—足矫

形器，并且能够允许负重行走。

最近１次随访时患儿年龄接近１４岁，距离第１
次手术已有１２年。体检发现患儿智力正常，颈椎无
后凸及侧凸。借助膝—踝—足矫形器支具（支具近端

为坐骨结节承重），患儿能够独立行走往返学校，其

从家庭驻地至学校的单程距离约为８００ｍ。尽管双
肩肘关节、腕关节仍然处于脱位状态，肘内翻、腕尺

偏比较明显，但能较灵活运用上肢，完成日常生活与

学习所需的各种操作也无困难；下肢有会阴部增宽，

膝关节前外侧不稳定，双足呈明显“蛇形足”改变，

即后足外翻、前足内收畸形，跟骨在距骨下方明显外

移。Ｘ线检查发现双侧髋关节半脱位，双膝关节半
脱位及髌骨高位，双足外翻畸形（图１２～１３）。

讨　论

Ｌａｒｓｅｎ综合征在临床上非常罕见，自从 Ｌａｒｓ
ｅｎ［１］在１９５０年首次报道以来，文献上多为散在的个
例报告，即使终身从事骨科临床的资深骨科医师，也

可能无缘诊治本病，因此，多数临床医师往往不认识

本病，容易引起遗漏或延误正确的诊断。

本该综合征其实具有特征性临床表现，包括颜

面部扁平、四肢多发性关节脱位、马蹄内翻足畸形，

抑或伴有腭裂、颈椎后凸或侧凸畸形。ＡｌＫａｉｓｓｉ强
调识别的面部特征，是诊断该病的关键之一［２］（图

１４），其面部异常包括面部扁平，眼间距增宽，鼻梁
塌陷、鼻孔上翻。根据特殊面容，四肢多发性关节脱

位，以及马蹄内翻足畸形，应该高度疑似本病，抑或

允许做出初步诊断。与其相混淆的疾病，主要有肱

骨—脊柱发育不全、ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ综合征、先天性多
关节松弛症及关节挛缩症，需与本病鉴别［３，６］。

Ｌａｒｓｅｎ综合征的病因已经确定。细丝蛋白 Ｂ
（ｆｉｌａｍｉｎＢ，ＦＬＮＢ）基因的突变能导致显性遗传的
Ｌａｒｓｅｎ综合征，该基因在脊柱的分节发育、关节形成
和软骨内成骨过程中起重要作用［５，６，７］；而隐性遗传

的Ｌａｒｓｅｎ综合征，与 ＣＯＬ１Ａ１、ＣＯＬ１Ａ２、ＣＯＬ３Ａ１、
ＣＯＬ５Ａ２四种基因的突变相关联。

本病的治疗面临许多困难。由于四肢多个大关

节脱位和韧带松弛，通常需要多次、分期的石膏矫形

和手术治疗。如何实施分期治疗、治疗的先后顺序，

以及手术治疗的指征等问题，学者之间还有不同的

意见。文献资料提供的治疗方法与结果，因开始治

疗的年龄、受累关节的多寡及严重程度的不同也不

尽一致［８，９］。且多数报告仅局限于某一关节脱位的

治疗（如膝关节）或颈椎畸形的治疗［８－１２］。

在考虑治疗四肢大关节脱位时，多数学者主张

先治疗膝关节脱位［９，１０，１４，１５］。然而，Ｋａｉｓｓｉ等指出对
存在颈椎后凸畸形，抑或颈椎不稳定者，则需优先处

理。一旦实现颈椎稳定或者治疗后稳定，应该立即

开始考虑使用保守或手术治疗膝关节脱位，并发现

患者在２岁前治疗膝关节脱位方可获得理想的结
果［１３］。该学者曾介绍１例 Ｌａｒｓｏｎ综合症患有双侧
膝关节脱位的治疗经过及结果。右膝关节脱位在生

后立即采取非手术治疗而获成功，但左膝关节由于

股四头肌短缩最终需要手术治疗，包括髂胫束松解，

股四头肌延长，股骨短缩截骨。因交叉韧带缺如或

发育不良，作者还利用髂胫束进行前交叉韧带重建。

短期随访结果表明患儿可借助支具站立和行走。

先天性马蹄内翻足的治疗，有学者们主张在治

疗膝关节脱位的同时，早期应用 Ｐｏｎｓｅｔ技术进行石
膏矫形［１４，１５］。Ｌａｖｉｌｌｅ等虽然强调早期非手术治疗
马蹄内翻，但对于需要手术治疗的马蹄内翻足，则建

议膝关节脱位获得满意的治疗之后再予以考虑［１４］。

关于双侧髋关节脱位的治疗，文献上鲜有报告。

Ｌａｖｉｌｌｅ认为患儿通常存在关节囊松弛，无论闭合复
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位还是切开复位，其治疗结果往往令人失望。他曾

经治疗４例单侧髋关节脱位，２例非手术治疗只有１
例获得成功，手术治疗２例的结果都不满意。另有
５例未治疗的双侧髋关节脱位，平均随访１３年时髋
关节仍然比较稳定，并保持良好的活动范围［１４］。

从此例治疗过程及结果的评价，参照治疗 Ｌａｒ
ｓｏｎ综合症的相关文献［８，１３，１４］，我们确有一些教训值

得借鉴。第一，我们对于 Ｌａｒｓｅｎ综合症的诊断明显
延迟，早期诊断与及时治疗是获得满意结果的前提；

其次，确定诊断 Ｌａｒｓｅｎ综合症之后，如果颈椎没有
明显的不稳定，首先应该治疗膝关节脱位，因为膝关

节不稳定会日益严重且愈发难以治疗，特别是随着

年龄增长股四头肌短缩和交叉韧带的拉长日益加

重［８，１０］。遗憾的是我们是首先在１岁９个月时进行
双侧髋关节切开复位，又在３岁６个月时实施双足
距下关节松解和胫前肌外移，矫正双足畸形，进一步

延迟了膝关节脱位的治疗。最后，有学者已经阐明

双侧髋关节脱位不宜手术治疗，不仅切开复位很难

获得稳定的复位，而且未治疗者反而能保持良好的

髋关节功能［１４］。我们治疗的结果也证实这个结论，

患儿随访１２年其双侧髋关节仍然处于半脱位状态。
对于上肢大关节脱位或者半脱位，多个作者主

张如果没有功能障碍，则没有手术治疗的指

征［１４，１５］。本文报告的病例也未曾采取任何治疗，其

上肢功能并未妨碍日常生活和学习所需的操作，当

然还需要更长时间的随访才能确定其远期功能。
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