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　 　 ＥｈｌｅｒＤａｎｌｏｓ 综合症（ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＥＤＳ）是一
种罕见的遗传性疾病，该病发病率低，为 １ ／ ５６０ ０００ ～ １ ／
５ ０００［１］ 。 丹麦的皮肤科医生 Ｅｈｌｅｒｓ和法国的 Ｄａｎｌｏｓ 医生分
别于 １９０１ 年和 １９０８ 年报道了该疾病，主要表现为全身皮肤
及结缔组织弹性过度增加。 ＥＤＳ患者会出现运动发育迟缓、
运动能力差、步态异常等运动障碍表现，其中弹性皮肤过度、

关节活动度异常增高及反复血肿被称为 ＥＤＳ 三联征［２，３］ 。

本文报道 １ 例椎体发育不良型 ＥＤＳ（Ｓｐｏｎｄｙｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃ ＥＤＳ，
ｓｐＥＤＳ）病例，并进行文献复习。

一、病例资料

患儿女，７ 岁，因“患儿家长发现双下肢及脊柱发育异常
伴运动发育迟缓 ６ 年半”入院，于 ２０１２ 年 ８ 月 ２０ 日到大连
市儿童医院骨科门诊就诊，首次发现右髋关节脱位（图 １Ａ）。
患儿出生后运动发育比同龄儿童明显迟缓，精神发育基本正

常。 无特殊既往史。 系头胎头产，孕期检查未发现异常，孕

３９ 周，顺产，出生体重 ３． ２６ ｋｇ。 运动发育史：患儿 ５． ５ 月龄
学会抬头，８ 月龄学会坐，１２ 月龄学会爬，１７ 月龄学会站立，
２８ 月龄学会扶物行走，３５ 月龄学会独立行走。 现 ７ 岁，呈摇
摆步态，不能慢跑。 父母非近亲结婚，家族亲系 ３ 代无类似
疾病史。 查体神志清楚，两眼距略宽，鼻背宽平，皮肤柔软略

松弛，腕、踝关节活动度较同龄儿童明显增大，拇指可被动过

度背伸（图 ２Ａ）；双肺部呼吸音清、对称，心音有力，无杂音，
腹部无压痛，肋下未触及肝、脾。 四肢肌力减弱，四肢肌张力

减低，四肢无触痛，肢体诸关节活动度增大，右髋关节 Ｏｒｔｏｌａ
ｎｉ征（ ＋ ），Ｔｒｅｎｄｅｒｌｅｎｂｅｒｇ 试验（ ＋ ），左髋关节 Ｏｒｔｏｌａｎｉ 征
（ － ），Ｔｒｅｎｄｅｒｌｅｎｂｅｒｇ实验（ － ）。 患儿呈摇摆步态。 脊柱侧
凸畸形，双肩不平衡，Ａｄａｍ试验（ ＋ ），右侧胸背部和左侧腰
背部高于对侧，呈剃刀背畸形（图 ２Ｂ，图 ２Ｃ）。 巴氏征、克氏
征等病理反射（ － ）。 胸廓轻度畸形，胸骨下端凹陷，凹陷深
度约 １． ０ ｃｍ（图 ２Ｄ）。

Ｘ线片提示右髋关节脱位，左髋关节发育不良（图 １Ｂ）。
脊柱胸段以 Ｔ８ 为中心右侧凸，腰椎以 Ｌ２ 为中心左侧凸， 不

同椎体位置分别为 Ｃｏｂｂｓ角 ３６°（Ｔ６Ｔ１１）、 ５８°（Ｔ１１Ｌ４），腰
椎右侧凸，矢状面 Ｔ１１Ｌ２ 呈后凸畸形，Ｃｏｂｂｓ 角 ２０°，总体躯
干平衡尚可，Ｔ１ＣＳＶＬ（Ｔ１ 椎体中点至骶中线距离） １ ｃｍ，脊
柱 Ｘ 线正位片可见 Ｌ３，Ｌ４ 有椎体旋转的表现。

范德瑞尔遗传学分析结果提示 Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因（ＮＭ＿
０８０６０５． ３）杂合突变： ①Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因 ｃ． ９２＿１５４ｄｅｌ６３ 杂合
突变，父源； ②Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因 ｃ． ７４９ ＞ （ｐ． Ａ２５０Ｖ）杂合突变，
母源。 诊断：椎体发育不良型 ＥＤＳ（早衰 ＥＤＳ２ 型）。 患儿于
２０１２ 年 ８ 月诊断为右髋关节脱位，左侧髋关节半脱位，行右
髋关节闭合复位 ＋ 蛙式支具外固定术，术后恢复不佳（图
１Ａ，图 １Ｂ）。 分别于 ２０１７ 年 ３ 月、２０１７ 年 １２ 月行右侧髋关
节和左侧髋关节切开复位 ＋骨盆 Ｓａｌｔｅｒ 截骨 ＋石膏固定，两
次术中见双侧股骨头发育膨大，髂骨骨质疏松且髂骨厚度较

正常患儿薄，关节囊松弛且较薄（与发育性髋关节脱位比

较），术后双侧髋关节复位良好（图 ３Ａ，图 ３Ｂ，图 ３Ｃ）。
患儿为早发型脊柱侧凸，采用 Ｍｅｈｔａ 系列石膏矫形 ５

次，以控制脊柱侧弯的进展，改善呼吸、心脏和其他脏器的功

能，减少脊柱侧弯和手术治疗对其生长发育的影响，目前采

用支具维持脊柱矫形效果（图 ４Ａ，图 ４Ｂ，图 ４Ｃ）。
　 　 二、ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ综合征分型及诊断标准

（一） ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ综合征分型
男性 ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ综合征（ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ Ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＥＤＳ）

发病率高于女性，常有家族遗传史。 本病的发病与胶原蛋白

的合成、代谢有关，胶原蛋白对稳定组织细胞结构和发挥功

能的意义较大［４，５］ 。 根据缺失蛋白亚型的不同，Ｍｃｋｕｓｉｃｋ
（１９７２）分类法认为 ＥＤＳ 至少可以分为 １１ 型，其中Ⅰ型、Ⅱ
型、Ⅲ型、Ⅳ型、Ⅷ型、Ⅺ型为常染色体显性遗传；Ⅳ型

图 １　 Ａ：患儿 ６ 个月时骨盆正位 Ｘ 线片，诊断右髋关节脱
位； Ｂ：患儿 ３ 岁时骨盆正位 Ｘ 线片，诊断右髋关节脱位，左
髋关节发育不良

Ｆｉｇ． １　 Ａ：ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｐｅｌｖｉｃ ｓｈｏｗｓ ｄｉｓｌｏｃａｔｉｏｎ ｏｆ ｒｉｇｈｔ ｈｉｐ ｉｎ ６
ｍｏｎｔｈｏｌｄ； Ｂ ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｐｅｌｖｉｃ ｓｈｏｗｓ ｄｉｓｌｏｃａｔｉｏｎ ｏｆ ｒｉｇｈｔ ｈｉｐ
ａｎｄ ｄｙｓｐｌａｓｉａ ｏｆ ｌｅｆｔ ｈｉｐ ｉｎ ３ｙｅａｒ ｏｌｄ
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图 ２　 患儿外观照片　 ２Ａ：患儿小关节活动度明显增大； ２Ｂ：背侧外观照，脊柱侧凸畸形，双肩不对称； ２Ｃ：Ａｄａｍ 试验（ ＋ ）；
２Ｄ：患儿漏斗胸畸形，表现为胸骨下端凹陷　 图 ３　 患儿影像学检查图片　 ３Ａ：患儿 ５ 岁 １ 个月时骨盆正位 Ｘ线片，右髋关节
行切开复位 ＋ Ｓａｌｔｅｒ截骨术后，髋臼覆盖良好，可见干骺端扩张、股骨头骨骺发育不良； ２Ｂ：患儿 ５ 岁 １０ 个月时骨盆正位 Ｘ线
片，行左髋关节切开复位 ＋ Ｓａｌｔｅｒ截骨术，左髋关节复位良好； ２Ｃ：患儿 ６ 岁 ９ 个月时骨盆正位 Ｘ线片，双侧截骨愈合，取出克
氏针后，双侧髋关节复位好

Ｆｉｇ． ２　 　 ２Ａ：Ｊｏｉｎｔ ｈｙｐｅｒｍｏｂｉｌｉｔｙ ｉｎ ｓｍａｌｌ ｊｏｉｎｔｓ； ２Ｂ：Ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ ｄｅｆｏｒｍｉｔｙ ａｎｄ ａｓｙｍｍｅｔｒｙ ｏｆ ｓｈｏｕｌｄｅｒｓ； ２Ｃ：Ａｄａｍ ｔｅｓｔ （ ＋ ）； ２Ｄ：ｆｕｎ
ｎｅｌ ｃｈｅｓｔ ｄｅｆｏｒｍｉｔｙ　 Ｆｉｇ． ３　 ３Ａ：ｔｈｅ ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｒｉｇｈｔ ｈｉｐ ｉｎ ５ｙｅａｒ ｏｌｄ ａｎｄ １ｍｏｎｔｈ ｏｌｄ； ３Ｂ：ｔｈｅ ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ ＡＰ Ｘｒａｙ
ｏｆ ｌｅｆｔ ｈｉｐ ｉｎ ５ｙｅａｒ ｏｌｄ ａｎｄ １０ｍｏｎｔｈ ｏｌｄ； ３Ｃ：ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｈｉｐ ｓｈｏｗ ｃｏｎｃｅｎｔｒｉｃ ｒｅｄｕｃｔｉｏｎ ｉｎ ｂｏｔｈ ｓｉｄｅｓ

图 ４　 患儿 ５ 岁 １０ 个月时，诊断为椎体发育不良型 Ｅｈｌｅｒｓ
Ｄａｎｌｏｓ综合征　 Ａ：采用 Ｍｅｈｔａ 方法石膏矫形之前的脊柱全
长正位 Ｘ线片 Ｃｏｂｂｓ角分别为 ３６°（Ｔ６Ｔ１１），５８°（Ｔ１１Ｌ４）；
Ｂ：第二次石膏矫形后脊柱全长正位 Ｘ 线片效果 Ｃｏｂｂｓ 角
１６°（Ｔ６Ｔ１１），２８°（Ｔ１１Ｌ４）； Ｃ：第五次石膏矫形后脊柱全长
正位 Ｘ线片效果 Ｃｏｂｂｓ角 ２０°（Ｔ６Ｔ１１），３６°（Ｔ１１Ｌ４）
Ｆｉｇ． ４　 Ｄｉａｇｎｏｓｅｄ ｓｐＥＤＳ ｉｎ ５ｙｅａｒ ｏｌｄ ａｎｄ １０ｍｏｎｔｈ ｏｌｄ． ４Ａ：
ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｓｐｉｎｅ ｂｅｆｏｒｅ Ｍｅｈｔａ ｃａｓｔ ｃｏｂｂｓ ａｎｇｌｅ ３６° （ Ｔ６ －
Ｔ１１）， ５８°（Ｔ１１ － Ｌ４）； ４Ｂ：ＡＰ Ｘｒａｙ ｏｆ ｓｐｉｎｅ ａｆｔｅｒ ２ｎｄ Ｍｅｈｔａ
ｃａｓｔ Ｃｏｂｂｓ ａｎｇｌｅ １６°（Ｔ６ － Ｔ１１）， ２８°（Ｔ１１ － Ｌ４）； ４Ｃ：ＡＰ Ｘ
ｒａｙ ｏｆ ｓｐｉｎｅ ａｆｔｅｒ ５ｔｈ Ｍｅｈｔａ ｃａｓｔ Ｃｏｂｂｓ ａｎｇｌｅ ２０°（Ｔ６ － Ｔ１１），
３６°（Ｔ１１ － Ｌ４） ．

（部分）、Ⅵ型、Ⅶ型、Ⅹ型为常染色体隐性遗传；ⅤⅨ型为 Ｘ
连锁隐性遗传［６］ 。 根据临床差异可以区分出 ６ 种临床亚型
及诊断标准（表 １），包括： ①经典型； ②关节肌肉活动异常
增高型； ③血管型； ④脊柱后凸型； ⑤关节松弛型； ⑥皮肤
脆弱型［２，７］ 。 ２０１７ 年 Ｍａｌｆａｉｔ等结合临床及分子学机制，又将
ＥＤＳ分为 １３ 个亚型（表 ２） ［８］ 。

椎体发育不良型 ＥＤＳ（ ｓｐｏｎｄｙｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃ ＥＤＳ，ｓｐＥＤＳ），

曾被称为早衰型、早衰 ２ 型、椎体畸形型 ＥＤＳ，为常染色体隐
性遗 传。 该 分 型 目 前 已 明 确 的 基 因 异 常 包 括：

Ｂ４ＧＡＬＴ７［９，１０］ 、 Ｂ３ＧＡＬＴ６［１０，１１］ 、 ＳＬＣ３９Ａ１３［１０，１２］ 。 其 中

Ｂ４ＧＡＬＴ７、Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因可导致糖胺聚糖 β１，４ 半乳糖基转
移酶７、β１，４ 半乳糖基转移酶６ 合成异常（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｇｌｙ
ｃｏｓａｍｉｎｏｇｌｙｃａｎ ｂｉｏｓｙｎｔｈｅｓｉｓ）；ＳＬＣ３９Ａ１３ 基因由于补体路径紊
乱（ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｏｆ ｃｏｍｐｌｅｍｅｎｔ ｐａｔｈｗａｙ）导致锌指蛋白 １３（ＺＩＰ１３）
合成异常。

（二）诊断标准

１． ｓｐＥＤＳ的主要诊断标准： ①身材矮小（儿童期）； ②
肌张力减低（可以是严重的先天发病也可以是轻微后期发

病）； ③肢体弯曲畸形。 次要诊断标准： ①皮肤松弛、柔软、
面团感； ②扁平足； ③运动发育迟缓； ④骨质疏松； ⑤认知
发育迟缓［８］ 。

２． ｓｐＥＤＳ最少诊断条件包括：身材矮小（儿童期）或肌
张力减低（可以是严重的先天发病也可以是轻微后期发病）

＋特殊影像学和至少 ３ 个次要临床标准，但是最终确定诊断
还要靠基因学检测，包括 Ｂ４ＧＡＬＴ７、Ｂ３ＧＡＬＴ６、ＳＬＣ３９Ａ１３ 基因
的异常表达。

本例患者符合临床诊断标准，包括肌张力减低 ＋特殊影
像学表象（扁平椎、椎体前喙、短髂骨、小转子突出、髋臼发

育不良、干骺端扩张、股骨头骨骺发育不良、肘关节错乱、桡

骨头脱位、长骨弯曲、骨质疏松症、多发骨折、颅缝早闭和尺

桡骨融合） ＋次要临床标准（脊柱后凸畸形，关节松弛伴脱
位，骨质疏松） ＋ Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因学诊断。 ｓｐＥＤＳ 为常染色体
隐性遗传，该患儿的 Ｂ３ＧＡＬＴ６ 基因是由父源 ｃ． ９２＿１５４ｄｅｌ６３
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和母亲 ｃ． ７４９Ｃ ＞ Ｔ（ｐ． Ａ２５０Ｖ）杂合突变导致的基因异常，患
儿的父母均未发病。

（三）鉴别诊断

１． 马凡综合征　 又名蜘蛛指（趾）综合征，是由原纤维
素１（ＦＢＮ１）编码基因突变所致，ＦＢＮ１ 是广泛分散的具有
多种功能的细胞外基质成分，由于基因突变改变了这种细胞

外基质成分而发生多个器官、系统的异常。 主要临床表现：

身材高瘦，四肢细长，手指和脚趾细长，呈蜘蛛脚样外观，由

于晶状体结缔组织无力，出现晶状体脱垂、异位等，会导致高

度近视和白内障；主要出现大动脉中层弹力纤维发育不良，

主动脉或腹主动脉扩张，形成主动脉瘤或腹主动脉瘤［１３］ 。

２． ＬｅｏｙｓＤｉｅｔｚ综合征（ＬＤＳ） 　 主要表现以血管病变、骨
骼异常、头颅颜面及皮肤的症状为主。 一型 ＬＤＳ 主要临床
表现包括：颅缝早闭、小脑扁桃体下疝（Ｃｈｉａｒｉ畸形）、马蹄内
翻足畸形、动脉导管未闭、动脉根部的动脉瘤和剥离。 二型

ＬＤＳ表现与 ＥＤＳ 相似，为皮肤易破损、天鹅绒样皮肤、皮肤
营养不良性瘢痕、子宫破裂和周围动脉血管瘤或剥离。 ＬＤＳ
的平均病死年龄为 ２６ 岁。 发生的 ＴＧＦＢＲ１ 和 ＴＧＦＢＲ２ 基因
突变为常染色体显性遗传。 ＬＤＳ 第三型与血管和骨关节炎
有关，会伴有血管症状及骨关节炎。 ＬＤＳ 第四型与血管、骨
骼和皮肤有关，１％ ＬＤＳ患者属于此型［１４］ 。

３． Ｃｕｔｉｓ ｌａｘａ综合征（ＣＬＳ） 　 病因为皮肤弹性纤维网的
缺失或分裂，主要表现为皮肤过度伸展，但是皮肤并不存在脆

性增加或者愈合异常，但会伴有肺、心血管、消化道的异常。

ＣＬＳ的具体类型包括常染色体显性对应 ＥＬＮ基因、常染色体
隐性对应 ｆｉｂｕｌｉｎ４ 基因、ｆｉｂｕｌｉｎ５ 基因、ＡＴＰ６Ｖ０Ａ２ 基因和 ＰＹ
ＣＲ１基因和 Ｘ染色体遗传对应 ＡＴＰ７Ａ基因三类［１５ －１７］ 。

讨论　 ＥＤＳ影响全身多个系统、症状多样，治疗非常困
难，需要多学科联合治疗。 ＥＤＳ 治疗以对症治疗为主，平时
注意保护，避免剧烈运动及意外伤害。 物理治疗有利于存在

肌张力减低和运动障碍的患者，游泳等非负重锻炼也可以考

虑。 必要的支具、颈托、夹板、热疗等可以改善患者生活质

量，提高活动能力。 要尽量坚持对症治疗，延迟手术时

间［１８］ 。 非甾体抗炎药物赛来昔布是比较安全的，但是效果

一般，阿片类药物具有良好的效果［１９］ 。 除血管型可因为血

管或消化道破裂出血、气胸或者血气胸、产妇出现子宫破裂

等危及生命外，其余类型预后良好［２２ － ２２］ 。

系列石膏矫正能够很好地控制脊柱侧凸进展，延迟手术

时间，为手术创造更好的条件。 Ｒｉｓｓｅｒ［２３］最早报道三点加压
原理的系列石膏治疗脊柱侧凸，Ｍｅｈｔａ［２４］进一步改良了此方
法。 有研究报道了先天性脊柱侧凸患者经过系列石膏，有效

控制了 Ｃｏｂｂ角的增加，脊柱长度持续增长［２５，２６］ 。 行连续石

膏治疗的早发性脊柱侧凸患儿可以纠正 Ｃｏｂｂ 角，对于大年
龄及侧弯严重的患儿虽无法达到治愈的效果，但可以延缓手

术时间，降低手术风险及难度，并改善发育［２７］ 。 对于 ｓｐＥＤＳ
患者应用石膏矫正治疗的报道较少。 本病例患儿的脊柱侧

弯采用了 Ｍｅｈｔａ系列石膏矫形，采用 Ｍｅｈｔａ方法行石膏矫形
之前脊柱正位 Ｃｏｂｂｓ角 ３６°（Ｔ６Ｔ１１），５８°（Ｔ１１Ｌ４）；第二次

石膏矫形后效果 Ｃｏｂｂｓ角 １６°（Ｔ６Ｔ１１），２８°（Ｔ１１Ｌ４）；第五
次石膏矫形后效果 Ｃｏｂｂｓ 角 ２０° （Ｔ６Ｔ１１），３６° （Ｔ１１Ｌ４）。
通过石膏矫形控制侧弯进展，为其生长发育提供更多的时

间，同时推迟手术时间。

薛旭红报道 １ 例Ⅵ型 ＥＤＳ（脊柱后侧凸型 ＥＤＳ）行后路
矫形内固定脊柱融合术，融合节段为 Ｔ１０Ｌ５，术后疼痛缓
解，畸形得到满意矫正，重建了矢状面平衡［２８］ 。 Ｂａｂｅｎｈｏｒｓｔ
等［２９ ］报道了 ６ 例行脊柱后路矫形固定的脊柱侧后凸型
ＥＤＳ，２ 例出现切口感染，１ 例出现腹腔出血导致死亡，１ 例因
内固定失败多次手术。 不建议患有 ＥＤＳ 的患者行前路手
术，因为可能造成大血管破裂等严重并发症［３０］ 。

Ｓａｌｔｅｒ截骨术自 １９６１ 年 Ｓａｌｔｅｒ医生设计并应用于临床以
来，在临床中应用广泛［３１］ 。 该术式是通过以耻骨联合为铰

链进行的髂骨完全性截骨，以改变髋臼的方向，达到增加髋

臼对股骨头覆盖包容的目的，髋臼的形态与结构并不发生改

变，由于截骨后骨盆不稳，所以需要使用内固定来达到稳定

的目的。 Ｄｅｇａ截骨术和 Ｐｅｍｂｅｒｔｏｎ 截骨术也是髋脱位的常
用术式。 与 Ｓａｌｔｅｒ截骨不同，后两种术式均不同程度地改变
了髋臼的形态和容积。 对于 ｓｐＥＤＳ 患儿，由于骨质发育差，
改变髋臼形态会造成头臼的进一步不匹配，并发症要比 Ｓａｌｔ
ｅｒ截骨更容易出现。 双侧同时行骨盆截骨可能导致骨盆环
不稳定及内固定失败。 李海冰等［３２］采用分期 Ｓａｌｔｅｒ 截骨术
治疗儿童双侧发育性髋关节脱位，获得了较好的髋关节功能

和影像学结果。 孙庆增等［３３］认为，双侧同时行 Ｓａｌｔｅｒ骨盆截
骨与分次 Ｓａｌｔｅｒ骨盆截骨远期疗效相似，对治疗发育性双侧
髋脱位安全有效。 本患儿通过分期行 Ｓａｌｔｅｒ 骨盆截骨术，术
后随访 ２ 年髋臼指数、股骨头覆盖率、双下肢力线均获得满
意效果。

总之，了解 ＥＤＳ三联征和临床分型可以更好地指导临
床诊断和治疗，但是该疾病各亚型的临床表现交错，很难根

据临床表现确定亚型，需要结合基因诊断确诊。 目前尚无治

愈 ＥＤＳ的方法，需要多学科联合对症治疗。 对于需要手术
的患者，宜尽量推迟手术的时间。 此外，为了避免严重出血

等危险并发症的发生，术前心血管评估也很重要。
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ｉｚａｔｉｏｎ ｏｆ ｈｕｍａｎ ＺＩＰ１３ ｐｒｏｔｅｉｎ：ａ ｈｏｍｏｄｉｍｅｒｉｚｅｄ ｚｉｎｃ ｔｒａｎｓ
ｐｏｒｔｅｒ ｉｎｖｏｌｖｅｄ ｉｎ ｔｈｅ ｓｐｏｎｄｙｌｏｃｈｅｉｒｏ ｄｙｓｐｌａｓｔｉｃ ＥｈｌｅｒｓＤａｎ
ｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］ ． Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｂｉｏｌｏｇｉｃａｌ Ｃｈｅｍｉｓｔｒｙ，２０１１，２８６
（４６）：４０２５５—４０２６５． ＤＯＩ：１０． １０７４ ／ ｊｂｃ． Ｍ１１１． ２ ５６７８４．

１３　 卢新平．马凡氏综合征 ８ 例分析［ Ｊ］ ．中国误诊学杂志，
２００８，８ （３０）：７５２０ — ７５２１． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００９ —

６６４７． ２００８． ３０． ２２０．
Ｌｕ ＸＰ． Ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ８ ｃａｓｅｓ ｏｆ Ｍａｒｆａｎｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］ ． Ｃｈｉｎ Ｊ
Ｍｉｓｄｉａｇ，２００８，８（３０）：７５２０ — ７５２１． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ．
１００９ —６６４７． ２００８． ３０． ２２０．

１４ 　 Ｌｏｅｙｓ ＢＬ， Ｓｃｈｗａｒｚｅ Ｌ， Ｈｏｌｍ Ｔ． Ａｎｅｕｒｙｓｍ ｓｙｎｄｒｏｍｅｓ
ｃａｕｓｅｄ ｂｙ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｔｈｅ ＴＧＦｂｅｔａ ｒｅｃｅｐｔｏｒ［Ｊ］ ． Ｊｏｕｒｎａｌ
ｏｆ Ｖａｓｃｕｌａｒ Ｓｕｒｇｅｒｙ，２００６，４４（６）：１３７４ — １３７５． ＤＯＩ：１０．
１０１６ ／ ｊ． ｊｖｓ． ２００６． １０． ０１１．

１５　 Ｈｕｃｔｈａｇｏｗｄｅｒ Ｖ，Ｓａｕｓｇｒｕｂｅｒ Ｎ，Ｋｉｍ ＫＨ，ｅｔ ａｌ． Ｆｉｂｕｌｉｎ４：Ａ
ｎｏｖｅｌ ｇｅｎｅ ｆｏｒ ａｎ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ ｃｕｔｉｓ ｌａｘａ ｓｙｎｄｒｏｍｅ
［Ｊ］ ． Ａｍｅｒｉｃａｎ Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｈｕｍａｎ Ｇｅｎｅｔｉｃｓ，２００６，７８（６）：
１０７５ —１０８０． ＤＯＩ：１０． １０８６ ／ ５０４３０４．

１６　 Ｋｏｒｎａｋ Ｕ，Ｒｅｙｎｄｅｒｓ Ｅ，Ｄｉｍｏｐｏｕｌｏｕ Ａ，ｅｔ ａｌ． Ｉｍｐａｉｒｅｄ ｇｌｙ
ｃｏｓｙｌａｔｉｏｎ ａｎｄ ｃｕｔｉｓ ｌａｘａ ｃａｕｓｅｄ ｂｙ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｔｈｅ ｖｅｓｉｃｕ
ｌａｒ Ｈ ＋ —ＡＴＰａｓｅ ｓｕｂｕｎｉｔ ＡＴＰ６Ｖ０Ａ２［Ｊ］ ． Ｎａｔｕｒｅ Ｇｅｎｅｔｉｃｓ，
２００８，４０（１）：３２ —３４． ＤＯＩ：１０． １０３８ ／ ｎｇ． ２００７． ４５．

１７　 Ｍｏｈａｍｅｄ Ｍ，Ｋｏｕｗｅｎｂｅｒｇ Ｄ，Ｇａｒｄｅｉｔｃｈｉｋ Ｔ，ｅｔ ａｌ． Ｍｅｔａｂｏｌｉｃ
ｃｕｔｉｓ ｌａｘａ ｓｙｎｄｒｏｍｅｓ ［ Ｊ］ ． Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｉｎｈｅｒｉｔｅｄ Ｍｅｔａｂｏｌｉｃ
Ｄｉｓｅａｓｅ，２０１１，３４（４）：９０７ —９１６． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ１０５４５ —

０１１ —９３０５ —９．
１８　 王景明，赵永飞． ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ 综合征的诊断与治疗新

进展［Ｊ］ ．疑难病杂志，２０１６，１５（６）：６５５ — ６５９． ＤＯＩ：１０．
３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６４５０． ２０１６． ０６． ０２９．
Ｗａｎｇ ＪＭ，Ｚｈａｏ ＹＦ． Ｒｅｃｅｎｔ ａｄｖａｎｃｅｓ ｉｎ ｔｈｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ
ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ＥｈｌｅｒｓＤａｎｏｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］ ． Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｆｆｉｃ ａｎｄ
Ｃｏｍｐｌ Ｃａｓ，２０１６，１５（６）：６５５ —６５９． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ．
１６７１ —６４５０． ２０１６． ０６． ０２９．

１９　 Ａｒｔｈｕｒ Ｋ，Ｃａｌｄｗｅｌｌ Ｋ，Ｆｏｒｅｈａｎｄ Ｓ，ｅｔ ａｌ． Ｐａｉｎ ｃｏｎｔｒｏｌ ｍｅｔｈ
ｏｄｓ ｉｎ ｕｓｅ ａｎｄ ｐｅｒｃｅｉｖｅｄ ｅｆｆｅｃｔｉｖｅｎｅｓｓ ｂｙ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ
ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ：ａ ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｖｅ ｓｔｕｄｙ［ Ｊ］ ． Ｄｉｓａｂｉｌｉｔｙ
ａｎｄ Ｒｅｈａｂｉｌｉｔａｔｉｏｎ，２０１５，３８ （１１）：１ — １２． ＤＯＩ：１０． ３１０９ ／
０９６３８２８８． ２０１５． １０９２１７５．

２０　 江贤萍，韩春锡，陈盼盼，等． ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ 综合征 １ 例
［Ｊ］ ．临床皮肤科杂志，２０１３，４２（３）：１７９ — １８０． ＤＯＩ：１０．
３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １０００ —４９６３． ２０１３． ０３． ０１９．
Ｊｉａｎｇ ＸＰ， Ｈａｎ ＣＸ， Ｃｈｅｎ ＰＰ， ｅｔ ａｌ． Ｏｎｅ ｃａｓｅ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ
ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｄｅｒｍａｔｏｌ， ２０１３， ４２
（３）：１７９ — １８０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １０００ — ４９６３． ２０１３．
０３． ０１９．

２１　 Ｃａｓｔｏｒｉ Ｍ． ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ｈｙｐｅｒｍｏｂｉｌｉｔｙ ｔｙｐｅ：ａｎ
ｕｎｄｅｒｄｉａｇｎｏｓｅｄ ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ ｃｏｎｎｅｃｔｉｖｅ ｔｉｓｓｕｅ ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｗｉｔｈ
ｍｕｃｏｃｕｔａｎｅｏｕｓ，ａｒｔｉｃｕｌａｒ，ａｎｄ ｓｙｓｔｅｍｉｃ ｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ［ Ｊ］ ．
ＩＳＲＮ Ｄｅｒｍａｔｏｌ， ２０１６， ２０１２ （ ７ ）： ７５１７６８． ＤＯＩ： ｏｒｇ ／ １０．
５４０２ ／ ２０１２ ／ ７５１７６８．

２２ 　 Ｃａｓｅｙ ＭＣ，Ｒｏｂｅｒｔｓｏｎ Ｉ，Ｗａｔｅｒｓ ＰＳ， ｅｔ ａｌ． Ｎｏｎｏｐｅｒａｔｉｖｅ
ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｄｉｖｅｒｔｉｃｕｌａｒ ｐｅｒｆｏｒａｔｉｏｎ ｉｎ ａ ｐａｔｉｅｎｔ ｗｉｔｈ
ｓｕｓｐｅｃｔｅｄ ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［ Ｊ］ ． Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ Ｊｏｕｒ
ｎａｌ ｏｆ Ｓｕｒｇｅｒｙ Ｃａｓｅ Ｒｅｐｏｒｔｓ，２０１４，５（３）：１３５ — １３７． ＤＯＩ：
１０． １０１６ ／ ｊ． ｉｊｓｃｒ． ２０１３． １２． ０２４．

２３　 Ｒｉｓｓｅｒ ＪＣ． Ｔｈｅ ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎ ｏｆ ｂｏｄｙ ｃａｓｔｓ ｆｏｒ ｔｈｅ ｃｏｒｒｅｃｔｉｏｎ ｏｆ
ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ［Ｊ］ ． Ｉｎｓｔｒ Ｃｏｕｒｓｅ Ｌｅｃｔ，１９５５，１２（４）：２５５ —２５９．

２４　 Ｍｅｈｔａ ＭＨ． Ｇｒｏｗｔｈ ａｓ ａ ｃｏｒｒｅｃｔｉｖｅ ｆｏｒｃｅ ｉｎ ｔｈｅ ｅａｒｌｙ ｔｒｅａｔ
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ｍｅｎｔ ｏｆ ｐｒｏｇｒｅｓｓｉｖｅ ｉｎｆａｎｔｉｌｅ ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｂｏｎｅ Ｊｏｉｎｔ Ｓｕｒｇ
Ｂｒ，２００５，８７（９）：１２３７ —１２４７． ＤＯＩ：１０． １３０２ ／ ０３０１ —６２０Ｘ．
８７Ｂ９． １６１２４．

２５　 Ｄｅｍｉｒｋｉｒａｎ ＨＧ，Ｂｅｋｍｅｚ Ｓ，Ｃｅｌｉｌｏｖ Ｒ，ｅｔ ａｌ． Ｓｅｒｉａｌ ｄｅｒｏｔａ
ｔｉｏｎａｌ ｃａｓｔｉｎｇ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ ａｓ ａ ｔｉｍｅｂｕｙｉｎｇ ｓｔｒａｔｅ
ｇｙ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｏｒｔｈｏｐ，２０１５，３５ （１）：４３ — ４９． ＤＯＩ：１０．
１０９７ ／ ＢＰＯ． ０００００００００００００２２９．

２６　 曹隽，张学军，郭东，等．系列石膏与支具治疗对小儿先
天性脊柱侧凸延迟手术的作用［Ｊ］ ．中国脊柱脊髓杂志，
２０１８，２８（１２）：１１０１ — １１０６． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００４ —
４０６Ｘ． ２０１８． １２． ０８．
Ｃａｏ Ｊ，Ｚｈａｎｇ ＸＪ，Ｇｕｏ Ｄ，ｅｔ ａｌ． Ｓｅｒｉａｌ ｃａｓｔｉｎｇ ｖｅｒｓｕｓ ｂｒａｃｉｎｇ
ｄｕｒｉｎｇ ｄｅｌａｙｅｄ ｓｕｒｇｅｒｙ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ［ Ｊ］ ． Ｃｈｉｎｅｓｅ
Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｓｐｉｎｅ ａｎｄ Ｓｐｉｎａｌ Ｃｏｒｄ，２０１８，２８ （１２）：１１０１ —
１１０６． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００４ —４０６Ｘ． ２０１８． １２． ０８．

２７　 Ｓｔｒｕｒｍ ＰＦ，Ａｎａｄｉｏ ＪＭ，Ｄｅｄｅ Ｏ． Ｒｅｃｅｎｔ ａｄｖａｎｃｅｓ ｉｎ ｔｈｅ
ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｅａｒｌｙ ｏｎｓｅｔ ｓｃｏｌｉｏｓｉｓ［ Ｊ］ ． Ｏｒｈｔｏｐ Ｃｌｉｎ Ｎｏｒｔｈ
Ａｍ，２０１４，４５（４）：５０１ — ５１４． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｏｃｌ． ２０１４．
０６． ０１０．

２８　 薛旭红，沈建雄． ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ 综合征［ Ｊ］ ． 脊柱外科杂
志，２０１３，１１（６）：３７８ — ３８１． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７２ —
２９５７． ２０１３． ０６． ０１４．
Ｘｕｅ ＸＨ，Ｓｈｅｎ ＪＸ． ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ Ｓｙｎｄｒｏｍｅ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｓｐｉｎａｌ
Ｓｕｒｇ，２０１３，１１（６）：３７８ —３８１． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７２ —
２９５７． ２０１３． ０６． ０１４．

２９　 Ｒａｂｅｎｈｏｒｓｔ ＢＭ，Ｇａｒｇ Ｓ，Ｈｅｒｒｉｎｇ ＪＡ． Ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｓｐｉｎａｌ ｆｕｓｉｏｎ
ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ＥｈｌｅｒｓＤａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ：ａ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ ｓｉｘ ｃａ
ｓｅｓ［Ｊ］ ． Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｃｈｉｌｄｒｅｎｓ Ｏｒｔｈｏｐａｅｄｉｃｓ，２０１２，６（２）：１３１
—１３６． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ１１８３２ —０１２ —０３９３ —３．

３０　 Ｙａｎｇ ＪＳ，Ｓｐｏｎｓｅｌｌｅｒ ＰＤ，Ｙａｚｉｃｉ Ｍ． Ｖａｓｃｕｌａｒ ｃｏｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ
ｆｒｏｍ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｓｐｉｎｅ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｔｈｒｅｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ Ｅｈｌｅｒｓ
Ｄａｎｌｏｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］ ． Ｓｐｉｎｅ，２００９，３４（４）：１５３ —１５７． ＤＯＩ：
１０． １０９７ ／ ｂｒｓ． ０ｂ０１３ｅ３１８１８ｄ５８ｄａ．

３１　 Ｓａｌｔｅｒ ＲＢ． Ｉｎｎｏｍｉｎａｔｅ ｏｓｔｅｏｔｏｍｙ ｉｎ ｔｈｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎ
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