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　　石骨症又称“大理石骨病”“粉笔样骨病”“泛发
性脆性骨硬化症”，是临床少见的骨发育障碍性疾病，

其主要病理特点是骨密度增加、广泛性骨质硬化及骨

脆性增加，严重者骨髓腔过早封闭，可导致贫血等疾

病［１］。氟骨症是因长期摄入过量氟化物导致氟中毒

并累及骨组织的一种慢性侵袭性全身性骨病，具有地

域性，与饮水中的氟含量较高有关，因此该病又称“地

方性氟中毒”。石骨症合并氟骨症临床较为少见。

２０１７年８月，我们收治１例石骨症合并氟骨症继发髋
骨关节炎患者，现将其诊治过程报告如下。

患者，男，１９岁，以“左髋反复疼痛３年，近２个月
疼痛加重伴活动受限”为主诉来我院就诊。患者既往

身体健康，无外伤史。体格检查：左侧髋关节外观正

常，腹股沟部压痛明显，髋关节屈曲、内旋、外旋受限，

４字试验阳性，左下肢较右下肢缩短 ２ｃｍ。Ｘ线检
查：骨盆及双侧股骨见多发高密度影［图１（１）］；颅骨
骨密度增高［图１（４）］，颈椎及腰椎的椎体上下缘骨密
度增高［图１（５）、图１（６）］。ＭＲＩ检查：骨盆及双侧股
骨见异常信号区，左髋关节腔内少量积液，左侧股骨

上端囊性变［图１（３）］。根据患者的症状及各项检查

结果，拟诊为石骨症继发左髋骨关节炎。患者入院后

９ｄ在全身麻醉状态下行左后路全髋关节置换术，术中
见股骨头变形及皮质硬化［图１（７）］、股骨髓腔狭窄
［图１（８）］、髋臼边缘骨质增生硬化［图１（９）］。将术
中切除的股骨头送检后提示氟含量超标。最终诊断

为石骨症合并氟骨症继发髋骨关节炎。术后常规应

用抗感染、抗凝药物。术后１０ｄ指导患者在助步器
辅助下练习行走［图１（１１）］，术后１４ｄ出院。

讨　论
石骨症是一种因破骨细胞数目减少导致的以骨

吸收障碍为主的罕见病，最早由 Ａｌｂｅｒｓ－Ｓｃｈｏｅｎｂｅｒｇ
提出，因此又称“Ａｌｂｅｒｓ－Ｓｃｈｏｎｂｅｒｇ病”［２］，后来
Ｋａｒｓｈｎｅｒ根据该病的病理特征将其命名为“石骨
症”［３］。石骨症的分类方法较多，根据其遗传形式可

分为常染色体隐性遗传和常染色体显性遗传２种类
型，根据其临床表现与预后可分为良性、中间性、恶性

３种类型［４－６］。常染色体隐性遗传石骨症的发病年龄

较早，多见于婴儿和儿童，病情进展迅速，病死率较

高，因此被称为“恶性石骨症”；常染色体显性遗传石

骨症的发病年龄相对较晚，多见于成年人，病情进展
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图１　石骨症合并氟骨症继发髋骨关节炎患者图片

缓慢，多数患者无明显症状，但骨脆性增加，又称“良

性石骨症”［７］。

影像学检查是诊断石骨症的常用方法，该病的主

要影像学表现是广泛的骨密度增高，尤其是在骨盆、

四肢长管状骨及椎骨处可见致密骨带，又称“骨中骨”

“内生骨”。椎体上下缘骨密度增高（又称“夹心椎”

“夹心蛋糕征”）、髂骨翼出现“年轮样”改变、长骨皮

质变薄及颅底骨质增生，均是石骨症的常见影像学表

现［８］。若影像学检查确诊为石骨症，可进一步通过基

因检测确定该病的类型，便于制定合理的治疗方案及

判断预后［８］。有研究发现，多数常染色体隐性遗传石

骨症由Ｔ细胞免疫调节基因１（Ｔｃｅｌｌｉｍｍｕｎｅｒｅｇｕｌａ
ｔｏｒｇｅｎｅ１，ＴＣＩＲＧ１）基因突变所致，ＴＣＩＲＧ１基因突变
可引起破骨细胞的骨吸收功能障碍，导致骨密度增

加，最终出现骨髓腔消失［９］。常染色体显性遗传石骨

症主要由氯离子通道７（ｃｈｌｏｒｉｄｅｃｈａｎｎｅｌ７，ＣＬＣＮ７）基
因突变所致，ＣＬＣＮ７基因突变可导致破骨细胞功能障

碍［１０－１１］。石骨症目前尚无特殊治疗方法，虽然有研

究发现造血干细胞移植技术治疗该病有一定疗效，但

并非所有接受该疗法的患者均能获得满意效果，因此

临床对于该病多对症治疗［１］。

氟骨症又称“地方性氟骨症”，因过量摄入氟化物

所致，主要临床表现为颈部、腰部及四肢大关节处疼

痛或运动功能障碍，Ｘ线检查可发现骨质硬化及骨关

节退行性改变［１２］。氟骨症的诊断应注意询问患者的

居住史，本例患者生长并长期居住于金华市武义县，

该县萤石储量较为丰富，又称“萤石之乡”，属于地方

性氟中毒病区；术中切除骨质的氟含量超标可以进一

步明确诊断该病。氟含量过高不仅可引起软骨出现

肉眼可见的形态学改变，还可引起软骨细胞超微结构

改变，这可能与自由基产生与消除不平衡、细胞凋亡

及Ｈｅｄｇｅｈｏｇ信号通路、哺乳动物雷帕霉素靶蛋白自

噬通路激活有关［１３］。氟骨症的发生机制目前尚未完

全明确，也无特效药，治疗上以应用减少氟吸收及促

进氟排泄药物为主，疼痛严重时可应用非甾体类抗炎

镇痛药［１４］。

全髋关节置换术是治疗严重髋关节疾病的常用

方法，应用范围较为广泛。石骨症及氟骨症虽无特效

药，但其引起的髋骨关节炎可通过关节置换手术减轻

疼痛症状、恢复关节功能。本例患者的手术难点为：

髋臼及股骨颈骨质硬化，打磨髋臼及截断股骨颈时操

作相对困难；股骨髓腔狭窄，骨质坚硬但脆性大，需谨

慎反复打磨；患肢较健侧缩短，股骨近端假髋臼形成，

确定真髋臼相对困难；患者较为年轻，需考虑远期翻

修手术。手术注意事项为：手术全程禁止暴力操作，

防止术后假体周围骨折或假体移位；术中谨慎操作、

合理应用抗感染药物，降低感染风险。本例患者术后

３年随访发现，左髋无明显疼痛、日常活动不受限，未
出现假体下沉、假体周围骨折或骨质溶解、假体无菌

性松动或感染，股骨近端未见应力遮挡及异位骨化等

情况。对于全髋关节置换术的随访时间，文献报道为

８～２０年［１５－１６］，有鉴于此，本病例尚需继续随访，以观

后效。

与骨关节炎相比，股骨头坏死的病程进展相对较

快、致残率较高［１７－１８］，本例患者远期应注意防止右侧

股骨头坏死。本例患者骨质坚硬但脆性更大，在轻微

外力作用下即可发生骨折［１９］，日常生活中应注意防

止各种损伤。石骨症和氟骨症属于全身性疾病，且本
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例患者右侧髋关节已有骨关节炎表现，远期也可能需

要行关节置换术。
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