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　　成骨不全症（ｏｓｔｅｏｇｅｎｅｓｉｓｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ，ＯＩ）又称脆骨症，是

一遗传性结缔组织疾病，绝大部分为常染色体显性遗传，少数

为常染色体隐性遗传，发病率为０．３／１００００～１／１００００
［１］。

此病是因编码Ⅰ型胶原的基因发生突变，导致Ⅰ型胶原合成缺

陷。临床以骨折、骨关节畸形、蓝巩膜、牙本质发育不全及听力

下降为主要表现。现将本院内分泌科收治的１例 ＯＩ报道

如下。

１　临床资料

患者，男，１３岁，因“反复四肢骨折１２年”入院。查体：身

高１３６ｃｍ，体质量２４ｋｇ，被动体位，双巩膜蓝色，左上缺齿，听

力正常。心、肺、腹检查未见异常。右肱骨外上髁处骨性隆起，

无红肿、压痛。双手未见畸形，双下肢活动障碍，石膏固定，双

下肢不等长，右下肢短于左下肢，关节松弛，脊柱有侧弯。

辅助检查：血甲状旁腺激素１３．６Ｐｇ／ｍＬ，降钙素１．２５

Ｐｇ／ｍＬ，类胰岛素样生长因子结合蛋白３４．７５μｇ／ｍＬ，类胰岛

素样生长因子１１８０ｎｇ／ｍＬ，碱性磷酸酶２６６．９Ｕ／Ｌ，血清总

钙２．３９ｍｍｏｌ／Ｌ，血清磷１．４９ｍｍｏｌ／Ｌ，２４ｈ尿钙１．２８ｍｍｏｌ／

２４ｈ，２４ｈ尿磷７．５３ｍｍｏｌ／２４ｈ，肝肾功正常。双下肢正侧位

Ｘ线片：左股骨下段骨折石膏外固定术后改变，骨皮质欠连续；

右股骨颈骨折内固定术后，右股骨下段及胫腓骨下段陈旧性骨

折，骨质疏松，骨干变细。左腕关节正位 Ｘ线片：左手腕诸骨

骨质疏松，骨龄约１２．６岁。腹部Ｂ超：左肾多发结石合并轻度

积水。

患者曾先后骨折７次，均无明显外力撞击，外婆也有类似

骨折病史，母亲、外婆均有蓝色巩膜。本例患者根据病史及Ｘ

线片表现，结合查体见蓝巩膜，临床诊断为ＯＩ。

２　讨　　论

ＯＩ作为遗传性结缔组织疾病，其遗传与性别无关，男女发

病相似，临床表现轻重不等。临床上根据Ｓｉｌｌｅｎｃｅ提出的方法

将ＯＩ分为４型：Ⅰ型为常染色体显性遗传，是最轻的也是最常

见的ＯＩ，占全部ＯＩ患者的５０％，表现为轻度骨畸形、蓝巩膜；

Ⅱ型最严重的，为常染色体隐性遗传，表现为重度骨脆性，均有

宫内骨折，多于围产期夭折，极少有患儿生存到１岁；Ⅲ型为常

染色体隐性遗传，中至重度骨脆性，患者一般能存活至成年；Ⅳ

型为常染色体显性遗传，无蓝巩膜，表现为骨关节畸形，出生后

多发育迟缓，身体矮小。近年来的研究，在传统的分类基础上，

增加了Ⅴ、Ⅵ、Ⅶ等型。

本病目前尚无特殊有效的治疗方法，治疗目的主要是预防

骨折，改善骨的负重力，增加骨强度，提高患者生活质量。

临床上治疗ＯＩ的药物主要是二磷酸盐（ｂｉｓｐｈｏｓｐｈｏｎａｔｅｓ，

ＢＰＴ）类药物，包括口服的阿仑膦酸钠和静脉注射剂型帕米膦

酸钠。自１９８７年Ｄｅｖｏｇｅｌａｅｒ采用ＢＰＴ治疗ＯＩ患者可明显改

善骨痛和骨折以来，ＢＰＴ广泛应用于ＯＩ的治疗
［２］。ＢＰＴ类药

物具有特异性骨亲和力，显著抑制破骨细胞活性，降低骨转换，

从而增加骨量，减少骨折风险［３］。但因缺乏足够样本、长期的

临床疗效研究及安全性数据，故目前使用ＢＰＴ治疗ＯＩ患者仍

存在争论，多数专家建议ＢＰＴ用于复发性下肢骨折、症状性椎

体骨折及骨量减少的ＯＩ。将来可能需要更多的临床研究来明

确ＢＰＴ在ＯＩ患者中治疗的适应证、合适的剂量及应用时间

等［４］。此外，临床上应用生长激素、维生素类药物等治疗 ＯＩ

也有一定的疗效。

ＯＩ的外科治疗，主要针对骨折并有严重畸形者，轻者多采

用手法复位小夹板固定或牵引治疗，重者或畸形者可行截骨矫

正内固定术等，预防后遗症发生。近期有研究者采用钢板加异

体骨板治疗ＯＩ骨折及骨畸形，取得良好效果
［５］。
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