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·病例报告·

先天性腓骨发育不全１例及文献复习

毕　波　明小平　邵景范　杨小进　王小林

　　先天性腓骨发育不全又称腓侧半肢畸形，是一种罕见的
下肢畸形，发病率约７．４～２０／１００００００［１］。本院近期收治１
例，现报道如下。

患儿男性，１２岁，出生后即被发现右踝关节异常，右踝关
节活动障碍，呈外翻表现，右足生三趾，右下肢较左下肢短，

曾就诊于当地医院，嘱行矫形鞋等保守治疗后无明显好转，

右下肢畸形进行性加重，严重影响正常行走。患儿无外伤

史，无家族遗传史。体查：右小腿较左小腿短６ｃｍ，右膝关节
外形、活动正常，右踝关节发育畸形，活动受限，右足呈外翻

表现，右足仅三足趾，明显较左足短小，右足足弓消失。Ｘ线
片及ＣＴ三维成像提示右侧腓骨发育不良畸形，右侧踝关节
畸形对位，右侧跗骨融合畸形，右侧跖骨缺如畸形，右侧趾骨

少趾畸形（图１）。入院诊断为先天性腓骨发育不全。经完
善术前准备后在全麻下行右侧胫骨中心化手术，用克氏针将

融合跗骨固定于胫骨远端，术后予抗炎、消肿等对症处理，予

右下肢管状石膏外固定６周，拆除石膏拔除克氏针后（图２）
开始功能锻炼，术后３个月随访，足外翻基本矫正，穿增高鞋
行走，跛行症状明显减轻。
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图１　患儿术前大体观（１ａ）及ＣＴ三维成像图（１ｂ）；　图２　患儿术后大体观（２ａ）及Ｘ线片（２ｂ）

　　讨论　先天性腓骨发育不全常并发一系列下肢畸形，主
要包括腓骨发育不全甚至缺如、股骨发育畸形、胫骨发育畸

形、膝关节畸形、踝关节畸形、跗骨融合畸形等。对于此类疾

病有多种分类方法，目前最常用的分类方法是Ａｃｈｔｅｒｍａｎｎ和
Ｋａｌａｍｃｈｉ分型［２］：ＩＡ型：单侧腓骨轻微发育不全，小腿可有短
缩畸形；ＩＢ型：单侧部分腓骨缺如，小腿可中度短缩；ＩＩ型：腓
骨几乎完全缺失，肢体极短，胫骨在中、下１／３处前弓，足呈
下垂、外翻，同侧股骨也短缩。本例属于 ＩＢ型。但该分型方
法较粗略，没有显现足趾的缺失程度，也没有对踝关节和后

足的畸形程度进行描述。Ｓｔａｎｉｔｓｋｉ等［３］近年来提出一种复合

分型方法，较受欢迎，包括４个信息组，即腓骨形状、踝关节
形状、有无跗骨融合和足部跖骨足趾的数量。这种分类分型

能更细致地体现该疾病的各种表现，即腓骨形状分为：Ⅰ型
为正常；Ⅱ型为部分缺如；Ⅲ型为完全缺如。踝关节形状分
为：Ｈ型为正常的水平形关节；Ⅴ型为踝关节外翻畸形；Ｓ型
为球窝状关节。有无跗骨融合，如有则用小写 ｃ表示，没有
则不写。足部跖骨与脚趾数量，用阿拉伯数字按１～５表达。
不同分类方法对于治疗和预后亦有不同的意义。按此分类

法，本例属于ＩＩＶｃ３型。
双下肢不等长导致跛行通常是患儿就诊的主诉，临床症

状还包括胫骨前内侧凸畸形、膝关节外翻、踝关节外翻、踝关

节不稳定及先天性足趾缺如等。腓侧半肢畸形的诊断不难，

下肢普通Ｘ线平片辅以简单体检即可确诊。可由于发病率

较低，许多人对本病认识不足，导致治疗方法不恰当，甚至延

误治疗。本例即因当地医院对本病认识不足，失去最佳治疗

时机。

腓侧半肢畸形的治疗较复杂，治疗手段也繁多，主要包

括以下多种手段：增高鞋、矫形器、假肢、截骨矫形、肢体延

长、旋转成形和截肢等。选择哪一种治疗方案，主要根据预

测的肢体长度最终差异，再结合年龄、分型及足缺陷和踝关

节稳定程度作出选择。在初诊对患儿作出评估时，医生应依

据目前肢体短缩的百分比努力预测肢体最终不等长情况。

对预测为小腿轻度不等长者，治疗的目标是矫正小腿不等长

和足部畸形。如果肢体不等长的差距达到手术远不能纠正

的程度或伴有严重足踝关节畸形，建议行 Ｓｙｍｅ截肢术或
Ｂｏｙｄ截肢术及安装假肢后行康复治疗。

肢体延长术可矫正肢体不等长的最大程度，已有不同报

道。采用Ｉｌｉｚａｒｏｖ技术可获得更多的延长，适用于肢体严重
短缩的患儿，但这种方法的并发症高达７８％，尤其是对于先
天性腓骨缺如的ＩＩＩ型患儿［４～６］。对于这种术式不能达到预

期效果甚至失败的原因，秦泗河等［１０］认为腓骨缺如部位的

纤维组织难以与胫骨同步伸长，从而牵拉胫骨截骨端向前成

角畸形。另外，过长的住院时间及过高的住院费用也是阻碍

下肢延长术开展的不利因素。

Ｓｙｍｅ截肢术主要适用于足部有严重缺趾畸形，出生时
患侧下肢较健侧缩短超过５ｃｍ，预测骨骺线闭合后患侧下肢
较健侧缩短超过２５ｃｍ者，及有严重足外翻畸形的患儿［７］。

这种方法收到了较好效果，根据ＡｒｔｕｒＯｂｅｒｃ等［９］最新临床研

究表明，对于症状严重的先天性腓骨缺如，胫骨延长术只适

用于出生时患侧较健侧短小于５ｃｍ或年龄不满９岁、患侧
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较健侧短于１０ｃｍ、踝关节功能良好，且有３个足趾以上的
ＩＡ型和ＩＢ型，其余患儿均建议首选Ｓｙｍｅ截肢术。

本例患儿年龄１２岁，患侧较健侧短６ｃｍ，踝关节外翻导
致踝关节功能差，跗骨融合，只有三足趾，我们考虑虽然患儿

双下肢差距不大，但踝关节功能差及足严重缺陷，故曾建议

家属接受 Ｓｙｍｅ截肢，术后佩戴假肢，但患儿及家属拒绝截
肢，考虑到患儿胫骨除缩短畸形外，无明显成角畸形，故我们

参考照上肢的尺骨中心化手术，尝试行姑息性胫骨中心化手

术，得到患儿及家长的认同。术后３个月随访患儿足外翻畸
形基本得到矫正，穿增高鞋后跛行症状也得到了明显改善，

故对于此类胫骨成角畸形不严重的先天性腓骨缺如患儿，此

术式可作为姑息性治疗的一种选择。
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