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关节置换术治疗尿黑酸尿症并发膝、髋关节炎１例
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　　尿黑酸尿症又称褐黄病，是一种罕见的代谢性常

染色体隐性遗传病，是由于编码尿黑酸氧化酶的基因

缺失或突变导致酪氨酸和苯丙氨酸代谢的中间产物

尿黑酸不能被代谢分解，尿黑酸在血液和尿液中不断

积累，导致排出的尿液被氧化后呈黑色［１－２］。尿黑酸

尿症的早期临床表现以黑色尿、皮肤色素沉积为主要

特征，晚期可引起关节病变，以关节疼痛、僵硬、活动

受限为主要临床表现。由于尿黑酸尿症较为罕见，尿

黑酸尿症并发的膝、髋关节炎亦较为少见。２０２０年

６月我们收治１例尿黑酸尿症并发左侧膝、髋关节炎

患者，现将其诊治过程报告如下。

患者，女，６７岁，因“左侧膝、髋部疼痛４年，近半

年加重”入院。４年前无明显诱因出现左侧膝、髋部

疼痛，合并左侧膝、髋关节活动受限，长时间行走后加

重，休息后可缓解。患者未予以重视，正常劳动和生

活。近半年间歇性出现左侧膝、髋部疼痛加重、关节

活动不利，行走困难，遂至我院门诊就诊。患者既往

有腰痛史，发病无规律，未采取特殊治疗；幼年时发现

小便颜色放久后变黑，内裤常有深色斑渍，但多次尿

常规检查均正常。父母非近亲结婚，亦无家族遗传

病史。

体格检查：患者一般情况良好，双侧耳廓、巩膜及

皮肤均未见异常。脊柱后凸畸形、僵硬，前屈、后伸及

侧弯明显受限，双下肢无麻木症状，巴宾斯基征阴性；

双下肢感觉正常，血运良好；左膝关节轻度外翻畸形，

活动受限，屈曲９０°，浮髌试验阴性，美国特种外科医

院（ＨｏｓｐｉｔａｌｆｏｒＳｐｅｃｉａｌＳｕｒｇｅｒｙ，ＨＳＳ）膝关节评分为

４０分；左侧髋关节活动受限，屈曲７０°、后伸５°、外旋

１０°、内旋５°、内收１０°、外展１５°，托马斯征阳性，骶髂

关节分离试验阳性，Ｈａｒｒｉｓ髋关节评分４３分。

通讯作者：郑晓东　Ｅｍａｉｌ：ｚｘｄ３０８０４７０＠１６３．ｃｏｍ

　　实验室检查：新鲜尿液为浅黄色，静置３ｈ后呈
褐黄色，静置６ｈ后呈深褐色（图１）。血常规、Ｃ反应
蛋白、红细胞沉降率、人白细胞抗原 －Ｂ２７、类风湿因
子、抗链球菌溶血素 Ｏ试验、尿常规均未见异常或
阴性。

影像学检查：两侧肩关节横断位ＣＴ片显示，肱骨
头、关节盂周围骨质增生，软骨骨密度不均［图２（１）、
图２（２）］；胸腰椎矢状位 ＣＴ片及腰椎正侧位 Ｘ线片
显示，胸腰椎后凸畸形，呈“夹心薄饼”样（椎间隙狭

窄、椎间盘弥漫钙化影、软骨终板周围高密度影），椎

体边缘骨质增生，呈唇样改变［图２（３）、图２（４）］；左
侧膝关节正侧位Ｘ线片显示，胫骨髁间隆起、胫骨平
台、股骨内侧髁、股骨外侧髁、髌骨边缘骨质增生，关

节面骨质硬化，关节间隙狭窄［图２（５）］；骨盆正位及
左侧髋关节正斜位Ｘ线片显示，左侧股骨头局部密度
减低，左髋关节间隙狭窄，髋臼边缘骨质硬化、增生

［图２（６）、图２（７）］。
患者于２０２０年６月行左侧全膝关节置换术，术中

见关节内骨质、滑膜增生，股骨内侧髁、股骨外侧髁、髌

骨、胫骨平台、滑膜均呈黑色［图２（８）、图２（９）］；术中
取股骨滑车组织进行病理学检查，结果显示色素性绒

毛结节样滑膜炎及色素沉着，局部淋巴细胞聚集

［图２（１０）］。患者于２０２０年１０月行左侧全髋关节
置换术，术中见髋臼缘呈黑色，截取股骨头、清理关节

囊后见股骨头软骨、关节囊滑膜有黑色素沉着

［图２（１１）、图２（１２）］；术中取髋关节滑膜组织进行
病理学检查，结果显示慢性滑膜炎伴异物反应，周围

组织间见大量色素沉着［图２（１３）］。
综合患者病史、体格检查、实验室检查、影像学检

查、术中所见及病理学检查，诊断为：①尿黑酸尿症；

②尿黑酸尿症并发膝、髋关节炎。
膝关节置换术后 １个月、４个月、１０个月患者

ＨＳＳ膝关节评分分别为 ６２分、７８分、８６分；术后
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１０个月左侧膝关节正侧位Ｘ线片显示假体位置良好
［图２（１４）］。髋关节置换术后３个月、６个月 Ｈａｒｒｉｓ

评分分别为７２分、９０分，术后６个月左侧髋关节正斜
位Ｘ线片显示假体位置良好［图２（１５）］。

图１　尿黑酸尿症患者尿液颜色图片
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图２　尿黑酸尿症并发膝、髋关节炎关节置换术治疗前后图片

讨　论
尿黑酸尿症是由Ｖｉｒｃｈｏｗ于１９世纪６０年代通过

尸检发现的［３］；Ｇａｒｒｏｄ于１９０８年报道了其遗传方式；
该病属于常染色体隐性遗传病，发病机制是位于３号
染色体ｑ２１和 ｑ２３区域间发生碱基突变［４］。该病发

病率低于１／２００００００，主要特征是患者尿液于空气
中静置后呈现黑色［５－６］。尿黑酸尿症患者早期并无

其他症状，但随着疾病进展，超过半数的患者会并发

关节病变。脊柱是骨骼系统中最早发生病变的部位，

继而病变会累及膝关节、髋关节、肩关节等，但腕关

节、踝关节、掌指关节、跖附关节等通常不受累

及［７－８］。此外，黑尿酸也会在大血管、心脏瓣膜、前列

腺、肾脏等器官的内膜下脂肪组织中沉积，引起相应

部位病变［９］。但尿黑酸尿症并发的骨关节疾病是导

致患者残疾最主要的原因。

尿黑酸尿症患者体内的黑尿酸不能被代谢分解，

黑尿酸在血液中不断积累，会引起色素在关节软骨、

肌腱等组织中沉积，形成黑褐色聚合物，导致这些组

织发生颜色改变，同时引起关节软骨代谢紊乱，进而

诱发关节炎性反应，最终导致严重关节疾病的发生。

相关研究表明，尿黑酸与透明软骨中的蛋白聚糖具有

较强的结合能力，其在软骨中聚集，导致软骨细胞死
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亡和软骨钙化，增加了软骨组织的脆性，最终引起软

骨退变［１０－１１］。

尿黑酸尿症的诊断金标准是尿液中含有黑尿

酸［１２］，但尿黑酸尿症患者早期并无其他症状，而尿液

常规检查中并不包含黑尿酸检查，因此尿黑酸尿症在

早期较难发现和确诊。基因诊断能够早期确诊尿黑

酸尿症，并可以为患者提供遗传咨询［１３］。尿黑酸尿

症晚期多并发脊柱、膝、髋关节疾病，但易与骨关节炎

混淆，极易误诊。临床医师应对尿黑酸尿症的临床症

状、发病机制以及病情演变有一定的认识，从患者临

床表现、影像学检查等方面综合考虑。脊柱方面的主

要临床表现为持续性腰背部疼痛，且休息后并不缓

解，对于病变累及胸椎的患者，会出现胸椎活动度降

低，肺部功能受到影响；影像学检查可见脊柱生理曲

度异常，呈“夹心薄饼”样［１４］，少数椎间盘呈真空现

象，椎体边缘骨质增生、骨桥形成，呈唇样改变等。

膝、髋关节方面的主要临床表现为关节疼痛、活动受

限等，影像学检查可见膝、髋及骶髂关节骨质增生、关

节面骨质硬化、关节间隙狭窄等。本例患者存在以下

特点可与退行性骨关节疾病相鉴别：①本例患者体质
量指数为１７．８７ｋｇ·ｍ－２，属于低标准，而退行性骨关

节病的发生与体重呈现正相关；②本例患者全身并发
多处关节炎，且脊柱呈现“夹心薄饼”样改变，而退行

性骨关节病很少出现多处关节同时发病，对于脊柱呈

现“夹心薄饼”样改变则更为少见。此外，尿黑酸尿症

患者的软骨、关节囊、肌腱、韧带等组织由于色素沉积

而呈现黑色，术中观察以及术后病理学检查是确诊尿

黑酸尿症的重要方法。

对于尿黑酸尿症，目前尚无有效方法彻底治愈及

延缓病情进展。临床上多采用控制酪氨酸摄取、口服

维生素Ｃ来改善黑尿酸在人体内的代谢，但对于延缓
病情进展疗效并不显著［１５］。对于尿黑酸尿症并发的

关节炎，临床常采用相应的措施对症治疗。研究表

明，尿黑酸尿症不影响患者的骨质量［１６］。因此，对于

关节活动严重受限的患者可采用骨水泥型或生物型人

工关节置换治疗。多项研究表明，采用人工关节置换

术治疗尿黑酸尿症并发的关节炎与治疗骨关节炎的疗

效相似，术后患者关节疼痛缓解、功能改善［１７－１９］。

参考文献

［１］　ＲＡＮＧＡＮＡＴＨＬＲ，ＣＯＸＴＥ．Ｎａｔｕｒａｌｈｉｓｔｏｒｙｏｆａｌｋａｐ

ｔｏｎｕｒｉａｒｅｖｉｓｉｔｅｄ：ａｎａｌｙｓｅｓｂａｓｅｄｏｎｓｃｏｒｉｎｇｓｙｓｔｅｍ［Ｊ］．Ｊ

ＩｎｈｅｒｉｔＭｅｔａｂＤｉｓ，２０１１，３４（６）：１１４１－１１５１．

［２］　ＢＲＡＣＯＮＩＤ，ＢＥＲＮＡＲＤＩＮＩＧ，ＢＩＡＮＣＨＩＮＩＣ，ｅｔａｌ．Ｂｉｏ

ｃｈｅｍｉｃａｌａｎｄｐｒｏｔｅｏｍｉｃｃｈａｒａｃｔｅｒｉｚａｔｉｏｎｏｆａｌｋａｐｔｏｎｕｒｉｃ

ｃｈｏｎｄｒｏｃｙｔｅｓ［Ｊ］．ＪＣｅｌｌＰｈｙｓｉｏｌ，２０１２，２２７（９）：３３３３－

３３４３．

［３］　ＡＺＡＭＩＡ，ＭＡＬＥＫＩＮ．Ａｌｋａｐｔｏｎｕｒｉｃｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓ［Ｊ］．ＪＲｅｓ

ＭｅｄＳｃｉ，２０１５，２０（１０）：１０１８－１０１９．

［４］　ＣＯＵＴＯＡ，Ｓ?ＲＯＤＲＩＧＵＥＳＡ，ＯＬＩＶＥＩＲＡＰ，ｅｔａｌ．Ｏｃｈｒｏ

ｎｏｔｉｃａｒｔｈｒｏｐａｔｈｙ—ａｒａｒｅｃｌｉｎｉｃａｌｃａｓｅ［Ｊ］．ＯｘｆＭｅｄＣａｓｅ

Ｒｅｐｏｒｔｓ，２０１８，２０１８（９）：ｏｍｙ０６９．

［５］　ＰＡＮＤＥＹＲ，ＫＵＭＡＲＡ，ＧＡＲＧＲ，ｅｔａｌ．Ｐｅｒｉｏｐｅｒａｔｉｖｅｍａｎ

ａｇｅｍｅｎｔｏｆｐａｔｉｅｎｔｗｉｔｈａｌｋａｐｔｏｎｕｒｉａａｎｄａｓｓｏｃｉａｔｅｄｍｕｌｔｉ

ｐｌｅｃｏｍｏｒｂｉｄｉｔｉｅｓ［Ｊ］．ＪＡｎａｅｓｔｈｅｓｉｏｌＣｌｉｎＰｈａｒｍａｃｏｌ，２０１１，

２７（２）：２５９－２６１．

［６］　张洪美，孙玉忠，张平，等．家族性褐黄病两例报告［Ｊ］．

中华骨科杂志，２０１０，３０（７）：７１１－７１２．

［７］　王诗军，赵宇驰．应用全膝关节置换术治疗黑尿病性关

节炎一例报告［Ｊ］．中华骨科杂志，２０１２，３２（６）：５９８－

６００．

［８］　ＧＯＷＤＡＮ，ＫＵＭＡＲＭＪ，ＫＵＭＡＲＡＫ．Ｂｌａｃｋｈｉｐ：ａｒａｒｅ

ｃａｓｅｔｒｅａｔｅｄｂｙｔｏｔａｌｈｉｐｒｅｐｌａｃｅｍｅｎｔ［Ｊ］．ＡｎｎＳａｕｄｉＭｅｄ，

２０１３，３３（４）：３６８－３７１．

［９］ ＪＵＳＴＥＳＥＮＰ，ＡＮＤＥＲＳＥＮＰＥＪｒ．Ｒａｄｉｏｌｏｇｉｃｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ

ｉｎａｌｃａｐｔｏｎｕｒｉａ［Ｊ］．ＳｋｅｌｅｔａｌＲａｄｉｏｌ，１９８４，１１（３）：２０４－

２０８．

［１０］ＤＩＦＲＡＮＣＯＭ，ＣＯＡＲＩＧ，ＢＯＮＵＣＣＩＥ．Ａｍｏｒｐｈｏｌｏｇｉｃａｌ

ｓｔｕｄｙｏｆｂｏｎｅａｎｄａｒｔｉｃｕｌａｒｃａｒｔｉｌａｇｅｉｎｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓ［Ｊ］．Ｖｉｒ

ｃｈｏｗｓＡｒｃｈ，２０００，４３６（１）：７４－８１．

［１１］ＰＲＡＴＩＢＨＡＫ，ＳＥＥＮＡＰＰＡＴ，ＲＡＮＧＡＮＡＴＨ Ｋ．Ａｌｋａｐ

ｔｏｎｕｒｉｃｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓ：ｒｅｐｏｒｔｏｆａｃａｓｅａｎｄｂｒｉｅｆｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．Ｉｎ

ｄｉａｎＪＣｌｉｎＢｉｏｃｈｅｍ，２００７，２２（２）：１５８－１６１．

［１２］ＲＡＮＧＡＮＡＴＨＬＲ，ＪＡＲＶＩＳＪＣ，ＧＡＬＬＡＧＨＥＲＪＡ．Ｒｅ

ｃｅｎｔａｄｖａｎｃｅｓｉｎｍａｎａｇｅｍｅｎｔｏｆａｌｋａｐｔｏｎｕｒｉａ（ｉｎｖｉｔｅｄｒｅ

ｖｉｅｗ；ｂｅｓｔｐｒａｃｔｉｃｅａｒｔｉｃｌｅ）［Ｊ］．ＪＣｌｉｎＰａｔｈｏｌ，２０１３，６６（５）：

３６７－３７３．

［１３］ＺＡＴＫＯＶＡＡ．Ａｎｕｐｄａｔｅｏｎｍｏｌｅｃｕｌａｒｇｅｎｅｔｉｃｓｏｆａｌｋａｐ

ｔｏｎｕｒｉａ（ＡＫＵ）［Ｊ］．ＪＩｎｈｅｒｉｔＭｅｔａｂＤｉｓ，２０１１，３４（６）：

１１２７－１１３６．

［１４］金震滨，石甜甜，陆健，等．褐黄病性关节病的临床及 Ｘ

线和ＣＴ表现［Ｊ］．中国医学影像学杂志，２００８，１６（５）：

３８１－３８３．

［１５］ ＫＡＨＶＥＣＩＲ，ＥＲＧＵＮＧＯＲＭ Ｆ，ＧＵＮＡＹＤＩＮＡ，ｅｔａｌ．

Ａｌｋａｐｔｏｎｕｒｉｃｐａｔｉｅｎｔｐｒｅｓｅｎｔｉｎｇｗｉｔｈ“ｂｌａｃｋ”ｄｉｓｃ：ａｃａｓｅ

ｒｅｐｏｒｔ［Ｊ］．ＡｃｔａＯｒｔｈｏｐＴｒａｕｍａｔｏｌＴｕｒｃ，２０１３，４７（２）：１３４－

１３８．

·８６·　　　（总９４８）　　中医正骨２０２１年１２月第３３卷第１２期　ＪＴｒａｄＣｈｉｎＯｒｔｈｏｐＴｒａｕｍａ，２０２１，Ｖｏｌ．３３，Ｎｏ．１２　




［１６］ ＫＯＮＴＴＩＮＥＮＹＴ，ＨＯＩＫＫＡＶ，ＬＡＮＤＴＭＡＮＭ，ｅｔａｌ．

Ｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓ：ａｒｅｐｏｒｔｏｆａｃａｓｅａｎｄａｒｅｖｉｅｗｏｆｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ［Ｊ］．

ＣｌｉｎＥｘｐＲｈｅｕｍａｔｏｌ，１９８９，７（４）：４３５－４４４．

［１７］ＭＯＳＬＡＶＡＣＡ，ＭＯＳＬＡＶＡＣＳ，ＣＯＰＲ．Ｃａｓｅｒｅｐｏｒｔｏｆａｐａ

ｔｉｅｎｔｗｉｔｈｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓａｎｄａｒｔｈｒｏｐｌａｓｔｙｏｆｔｈｅｈｉｐａｎｄｂｏｔｈ

ｋｎｅｅｓ［Ｊ］．Ｒｅｕｍａｔｉｚａｍ，２００３，５０（１）：２６－２８．

［１８］ＫＥＦＥＬＩＭ，ＴＯＭＡＫＹ，ＣＡＮＢ，ｅｔａｌ．Ａｒｔｈｒｏｐｌａｓｔｙｆｏｒｔｈｅ

ｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｊｏｉｎｔｄｅｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｃａｕｓｅｄｂｙｏｃｈｒｏｎｏｓｉｓｉｎｔｗｏ

ｃａｓｅｓ［Ｊ］．ＡｃｔａＯｒｔｈｏｐＴｒａｕｍａｔｏｌＴｕｒｃ，２００８，４２（２）：１３９－

１４４．

［１９］ＣＥＢＥＳＯＹＯ，ＩＳＩＫＭ，ＳＵＢＡＳＩＭ，ｅｔａｌ．Ｔｏｔａｉｈｉｐｒｅｐｌａｃｅ

ｍｅｎｔｆｏｒａｎｏｃｈｒｏｎｏｔｉｃｐａｔｉｅｎｔ：ａｔｅｃｈｎｉｃａｌｔｒｉｃｋ［Ｊ］．ＡｍＪ

ＣａｓｅＲｅｐ，２０１４，１５：２７－３０．

（收稿日期：２０２１－０７－０１　本文编辑：吕宁
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）

《中医正骨》第四届编辑委员会名单

一、学术委员会

名誉主编、名誉主任委员　孙树椿

主编、主任委员　李无阴

副主编、副主任委员（以姓氏汉语拼音为序）

曹向阳（常务）　陈卫衡　关雪峰　郭智萍　冷向阳　马信龙　苏友新　童培建　王拥军　王智勇（执行）　吴晓龙

熊　辉　张晓峰　赵继荣　朱立国

编委、委员（以姓氏汉语拼音为序）

鲍铁周　曹学伟　曹亚飞　曹月龙　陈长贤　陈　锋　陈小刚　陈兆军　邓廉夫　杜进林　杜志谦　樊效鸿　方　斌

方　坚　方苏亭　冯　坤　郭珈宜　韩永台　何　伟　侯德才　胡　勇　江起庭　姜　宏　焦　锋　孔西建　李　刚

李慧英　李金松　李　雷　李义凯　李　勇　李振华　连鸿凯　林定坤　林燕萍　刘　军　刘又文　卢　敏　陆小龙

马　勇　孟庆才　莫　文　漆　伟　邵诗泽　沈　海　师　彬　史晓林　孙永强　谭明生　田元祥　万春友　王爱国

王　峰　王培民　王　平　王　琦　邬　波　奚小冰　徐福东　徐卫国　徐展望　徐祖健　许　鹏　杨凤云　杨海韵

姚太顺　于　杰　袁普卫　翟明玉　詹红生　张　虹　张进川　张　军　张开伟　张　俐　张银刚　张玉良　张　耘

张作君　赵建勇　赵明宇　赵　勇　赵咏芳　郑福增　郑　稼　钟远鸣　周红海　周英杰

二、管理委员会

名誉主任委员　李俊德

主任委员　郭智萍

委员（以姓氏汉语拼音为序）

程　栋　付　伟　骆朝辉　彭志财　秦立峰　孙　捷　余　健　张业龙　赵长军

三、顾问委员会

主任委员　施　杞

委员（以姓氏汉语拼音为序）

曹贻训　常存库　陈久毅　程春生　董福慧　董建文　段庚辰　樊粤光　冯　峰　高书图　郭焕章　郭艳幸　韩文朝

郝胜利　胡兴山　黄桂成　黄有荣　黎君若　李保泉　李盛华　李先睴　李振宇　梁克玉　刘柏龄　刘德玉　刘建民

刘元禄　娄玉钤　孟宪杰　彭太平　秦克枫　阙再忠　茹润芳　沈冯君　沈　霖　石关桐　石印玉　宋一同　谭远超

田　民　仝允辉　王芳轩　王和鸣　王清义　王庆甫　王义生　王战朝　韦贵康　闻善乐　吴诚德　肖劲夫　肖鲁伟

许鸿照　杨　豪　于兰先　曾一林　张传礼　张建福　张　茂　张　敏　张天健　张同君　张永红　张玉柱　赵庆安

赵文海　周福贻　朱太盳　诸方受　庄　洪

四、青年委员会

委员（以姓氏汉语拼音为序）

侯　宇　金红婷　李记天　李泰贤　李西海　刘锦涛　王辉昊　魏秋实　魏　戌　邢　丹　邢润麟　许金海　俞鹏飞

张　颖　周明旺

·９６·　中医正骨２０２１年１２月第３３卷第１２期　ＪＴｒａｄＣｈｉｎＯｒｔｈｏｐＴｒａｕｍａ，２０２１，Ｖｏｌ．３３，Ｎｏ．１２　　（总９４９）　　　
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