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家族性褐黄病１例
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　　患者，男，６４岁。因胸腰背部及双侧髋关节疼痛
１０年，且近半年来疼痛加重入院。１０年前乘坐长途
汽车后出现腰部疼痛症状，于其他医院按照腰椎间盘

突出症治疗，效果不佳，且逐渐出现胸背部、肩关节、

髋关节疼痛，但疼痛程度较轻，可以忍受。受凉后或

长时间进行体力劳动后胸腰背部疼痛症状明显加重，

口服非甾体类抗炎药后疼痛缓解。８年前开始出现
驼背。５年前出现双侧膝关节疼痛，下蹲动作困难，
上下楼梯及爬山后膝关节疼痛症状明显加重。３年
前在其他医院被诊断为强直性脊柱炎。２年前出现
左侧髋关节活动受限，无法进行下蹲动作。近半年

来，无论休息或活动，胸腰背部及双侧髋关节均疼痛

明显，于其他医院按照骨关节炎、类风湿关节炎、强直

性脊柱炎治疗，疗效欠佳。

患者出现胸腰背部及双侧髋关节疼痛之前身体

健康，无外伤或手术史。幼时有小便痕迹变黑的现

象，因无其他临床症状而未引起重视。父母为近亲结

婚，兄妹六人，排行第三。患者与其大姐、三弟、妹妹

均有小便颜色变黑的表现（图１），与其大姐、三弟均

有耳廓颜色变蓝的表现（图２），其大哥及二弟未出现
任何异常。三弟曾因外伤导致跟腱断裂，术中发现跟

腱组织呈黑色，韧性较差。

体格检查发现，双眼巩膜见褐色斑，耳廓颜色变

蓝；局部肌肉萎缩，压痛明显；肩关节僵硬，髋关节活

动受限。辅助检查发现，血常规、尿常规及血沉均在

正常值范围内，大便隐血试验、抗环胍氨酸肽抗体及

血清人类白细胞抗原 －Ｂ２７检测均为阴性。心脏彩
超检查发现，左心室顺应性轻度减退。影像学检查发

现，腰椎间隙狭窄、呈竹节样改变［图３（１）］，椎体边
缘骨赘形成［图３（２）］；左侧髋关节间隙狭窄、边缘骨
赘形成［图３（３）］。诊断为褐黄病性骨关节病，采用
全髋关节置换术治疗［图３（４）］，术中见髋臼周围组
织呈黑色、切除的股骨头呈炭黑色改变［图４（１）］，术
后髋关节疼痛症状消失、活动功能恢复。术后５个月
右侧膝关节疼痛明显，采用膝关节表面置换术治疗，

术中见髌上囊呈褐色改变［图４（２）］，术后患膝疼痛
减轻、功能恢复。

图１　家族性褐黄病患者尿液颜色图片
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图２　家族性褐黄病患者及其姐弟耳廓颜色图片

图３　家族性褐黄病患者影像检查图片
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图４　家族性褐黄病患者术中图片

讨　论
褐黄病临床较为罕见，与父母近亲结婚、先天性

代谢异常等有关，发病年龄为３０～４０岁，男女发病比
例为２∶１［１－２］。褐黄病可分为外源性和内源性两种，

外源性褐黄病与长期使用对苯二酚、抗疟药物等有

关，内源性褐黄病与遗传因素等有关［３－４］。褐黄病是

由于机体缺乏尿黑酸氧化酶，使苯丙氨酸、酪氨酸中

间代谢产物（尿黑酸）不能氧化分解，聚集于体内，从

而导致软骨和其他结缔组织出现色素沉着等改变。

褐黄病常累及脊柱、髋关节和膝关节，较少累及腕关

节和掌指关节；褐黄病引起的骨关节病变又称褐黄病

性骨关节病，病情严重时可导致患者残疾［５－６］。褐黄

病的临床表现较多，较为典型的有巩膜出现褐色斑、

耳廓及鼻头皮肤颜色变蓝、尿液静置一段时间后颜色

变黑、椎间盘软骨终板钙化等。尿液颜色改变是褐黄

病的首发临床表现，新鲜尿液颜色正常，但静置一段

时间后颜色逐渐变黑，该表现可伴随患者终身，且不

因其是否增加饮水量而改变，因此临床常通过检测尿

液标本中有无尿黑酸来诊断褐黄病［７－８］。

褐黄病累及脊柱时可出现胸腰背部僵硬、疼痛等

临床表现，容易被误诊为强直性脊柱炎［９］。褐黄病虽

然也有骶髂关节间隙变窄的表现，但关节并未融合，

且褐黄病并没有强直性脊柱炎典型的脊柱韧带骨化

表现［１０］。褐黄病可引起椎间盘软骨终板广泛钙化、

椎间隙变窄、椎体边缘骨赘形成，但不累及髓核组

织［１１－１２］。研究发现，褐黄病最常累及的关节是膝关

节，其次是髋关节和肩关节［１３］，该病的影像学异常多

早于临床症状出现［１４］。褐黄病累及髋关节时，可表

现为髋部疼痛及活动功能障碍，且疼痛进行性加重，

容易被误诊为骨关节炎。

目前褐黄病尚无有效的治疗方法，临床多通过健

康教育等使患者了解该病的特点，端正心态，在饮食

上控制苯丙氨酸和酪氨酸的摄入量；累及髋关节或膝

关节时，病情较轻者用药物治疗，病情严重者用关节

置换术等手术方法治疗［１５］。全髋关节置换术是治

疗严重髋关节疾病的常用手术方法，可以良好恢复

髋关节功能，有利于改善患者的生活质量［１６］。褐黄

病的主要死亡原因不是骨关节病变，而是心血管疾

病及尿毒症，因此临床应引起重视，争取早期发现、

早期治疗［１７－１８］。
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