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　 　 【摘要】 远端关节挛缩症是一种罕见的疾病， 是由编码参与肌纤维收缩的蛋白质相关基因突变引起的。 其关节挛缩

主要涉及到远端关节挛缩， 脊柱侧凸常伴随骨盆倾斜和异常前凸。 本文回顾了一例远端关节挛缩症合并脊柱侧凸患者的

临床特点。 该患者为 １４ 岁男性， ６ 年前无明显诱因发现背不平， 近年来侧凸逐渐加重。 患者自幼发现双手和双侧膝关节

屈曲挛缩， 未行特殊治疗。 脊柱活动无明显受限， 胸段右侧凸， 腰段左侧凸。 基因诊断为 ＭＹＬ１１ 基因突变， 符合远端

关节挛缩症合并脊柱侧凸临床表现。 择期行后路脊柱侧凸矫形、 生长棒置入术。 手术过程顺利， 躯干平衡满意。 现对该

疾病的临床特点进行总结， 以提高对疾病的认识。
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　 　 已知远端关节挛缩症是由编码参与肌纤维收缩

的蛋白质的基因突变引起的。 在许多患者家系中，
潜在的致病基因仍然难以捉摸。 远端关节挛缩症特

征为可变的临床特征 （家系间或家系内） 及常合并

其他系统多发畸形［１］ 。 大多数远端关节挛缩症都是

常染色体显性遗传疾病。 其中远端关节挛缩症 １Ｃ 型

是１ 型的一个亚型， 临床特征为先天性远端关节挛

缩、 膝关节挛缩、 上睑下垂等眼部表现、 舌头皱褶

和脊柱侧凸。 本文报道一例于 ２０２３ 年就诊于北京

协和医院 （以下简称 “我院” ）， 患有远端关节挛

缩症 １Ｃ 型合并有严重脊柱侧凸的患者。 本文拟进

行相关文献复习， 以帮助临床医生更好地认识该

疾病。

１　 临床资料

患者男性， １４ 岁。 主因 “发现背不平 ６ 年余”
入院。 患者 ６ 年前无明显诱因发现背不平， 无跛

行， 无双足踩棉感， 于当地医院就诊提示脊柱侧

凸， 建议行矫形支具治疗。 患者行规律性矫形支具

治疗 ５ 年余， 效果不佳。 ２０２２—２０２３ 年畸形进一步

加重， 伴活动耐量下降， 患者为求进一步诊治， 遂

于我院骨科门诊就诊。 结合患者症状、 体征及影像

学检查， 诊断为 “远端关节挛缩症合并脊柱侧凸”，
遂收住院拟行手术治疗， 患者自发病来， 睡眠可，
饮食较差， 二便正常， 体重未见明显变化， ２０２２—
２０２３ 年活动耐量明显下降。

既往史： 平素身体健康状况一般。 患者自幼发现

双手和双侧膝关节屈曲挛缩， 未行特殊治疗。 患者

４ 年前因双侧颈蹼于当地医院行手术松解治疗， 恢复

良好。 目前长期于我院内分泌科门诊行生长激素治

疗。 余既往史和家族史无殊。 患者的父母及其他亲属

未发现类似畸形表现。
体格检查： 患者营养不良 （体重指数 １２􀆰 ４ ｋｇ ／ ｍ２），

发育迟缓。 患者步入病房， 蹒跚步态， 颈部不短， 双

侧颈部可见陈旧性手术瘢痕。 蜘蛛指趾 （ ＋）， 腕征

（＋）。 脊柱活动无明显受限， 胸段右侧凸， 腰段左侧

凸， 背不平， 剃刀背畸形约 ４ ｃｍ， 右肩高于左肩，
双侧髂棘基本等高， 双下肢等长。 双手及双侧膝关节

（图 １） 明显屈曲畸形， 其中膝关节屈曲畸形约为

３５°。 躯干及四肢肌力、 感觉、 肌张力大致正常。 膝

踝反射亢进， 病理征未引出。

图 １　 患者双手及双侧膝关节表现

Ｆｉｇ． １　 Ｂｏｔｈ ｈａｎｄｓ ａｎｄ ｂｉｌａｔｅｒａｌ ｋｎｅｅ ｊｏｉｎｔｓ ｏｆ ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔ
箭头示畸形部位

辅助检查： 氧分压偏低 （７９ ｍｍ Ｈｇ）， 总血红

蛋白浓 度 偏 低 （ １３ ｇ ／ ｄＬ）。 生 长 激 素 水 平 偏 高

（５􀆰 ５ ｎｇ ／ ｍＬ）， 类胰岛素样生长因子 １ 水平偏低

（６８ ｎｇ ／ ｍＬ）。 性激素六项提示促黄体生成素偏低

（０􀆰 ２ ＩＵ ／ Ｌ）， 睾酮也偏低 （ ０􀆰 ２６ ｎｇ ／ ｍＬ）。 促甲状

腺激素水平较低 （０􀆰 ２７７ μＩＵ ／ ｍＬ）。 骨龄相： 骨龄

约等于 ９ ～ １１ 岁， 发育偏迟缓。 超声心动图二尖瓣

前叶脱垂， 轻度二尖瓣关闭不全。 全脊柱 ＣＴ 重建：
以 Ｔ８ 椎体为中心， 胸椎向右侧凸。 脊柱 ＭＲＩ： 胸

椎序列不佳。 Ｔ５⁃Ｔ９ 水平脊髓内条片状长 Ｔ２ 信号，
周围软组织未见明显异常信号。 腰椎向左弯曲， 椎

间隙和椎体信号未见明显异常信号。 全脊柱正侧位

Ｘ 线： 脊柱侧凸， 胸段右侧凸， 腰段左侧凸。 通气

功能： 重度通 气 功 能 障 碍， 一 秒 用 力 呼 气 容 积

３３％， 用力肺活量 ３０％。 基因诊断： ＭＹＬ１１ 基因突

变， 符合远端关节挛缩症合并脊柱侧凸临床表现。
诊断： 远端关节挛缩症合并脊柱侧凸。
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围术期会诊及术前准备： 综合各科会诊意见及

骨科全科讨论后， 认为患者目前侧凸畸形严重， 手

术指征明确， 保守治疗可能导致畸形加重等症状加

重。 虽然患者年龄为 １４ 岁， 但考虑到患者目前为

生长发育迟缓状态， 生长潜力大， 常规融合手术可

能导致侧凸进展及远期翻修可能性大， 可择期行拟

全麻下行后路生长棒置入术。 采用生长友好型手术

能够最大程度地减少对身高和胸廓发育的干扰。
治疗及预后： 患者择期行后路脊柱侧凸矫形、

生长棒置入术。 麻醉成功后， 患者俯卧于脊柱外科

手术垫上， 安装脊髓监测电极， 预防性静脉使用抗

生素， 常规背部消毒、 铺巾、 护皮。 分别在 Ｔ２⁃Ｔ３
和 Ｌ２⁃Ｌ３ 上下各取一背部正中切口， 逐层切开皮肤、
皮下及深筋膜， 骨膜下剥离椎旁肌显露双侧棘突、
椎板及小关节突外缘及横突根部。 根据解剖结构确

定进钉点， 常规准备钉道， 于 Ｔ２⁃Ｌ３ 置入万向椎弓

根螺钉。 用 Ｃ 形臂透视确定节段定位准确， 螺钉长

度、 位置满意。 取合适长度的金属棒 ４ 根， 预弯出

胸后凸和腰前凸。 先取两根长棒， 从上方切口沿深

筋膜下肌间隙穿至下方切口， 与 Ｌ２ 和 Ｌ３ 螺钉相

连， 转棒后临时锁紧螺钉尾帽。 再取两并联横向连

接器分别与两棒相连。 最后再取剩下两根短棒， 分

别与横向连接器及 Ｌ２ 和 Ｌ３ 螺钉尾帽相连， 转棒后

临时锁紧螺钉尾帽。 锁紧双侧横向连接器的内侧尾

帽， 交替将外侧棒向尾端撑开， 临时锁紧连接器外

侧尾帽。 透视确认侧凸矫形满意、 双肩与髂棘平

行， 躯干平衡满意， 最终锁紧所有螺母。 冲洗伤口

后， 再次检查伤口无活动性出血， 清点器械和纱布

无误后， 用可吸收线逐层缝合关闭切口。 术中出血

约 １５０ ｍＬ， Ｃｅｌｌｓａｖｅｒ 自体血回输 １１６ ｍＬ， 未输异体

血。 术中电生理监测及感觉神经定量测试信号正

常。 术后患者恢复好， 四肢活动良好， 复查全脊柱

正侧位 Ｘ 线提示内固定物位置良好 （图 ２）， 躯干

平衡满意， 矫形效果满意。 出院前查体提示双下肢

感觉肌力正常， 行走自如。 目前已顺利出院。

２　 讨论

远端关节挛缩症具有至少两个关节先天性挛缩

的病理特征， 会导致关节活动能力受到较大限

制［２］ 。 关节挛缩症有两种类型： 第一种类型， 关节

挛缩只是各种病理 （尤其是神经肌肉疾病） 中伴随

的体征之一， 必须考虑基础疾病的进展； 第二种类

图 ２　 患者手术前后全脊柱正侧位 Ｘ 线

Ｆｉｇ． ２　 Ａｎｔｅｒｏｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ａｎｄ ｌａｔｅｒａｌ Ｘ⁃ｒａｙｓ ｏｆ ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔ′ｓ
　 　 　 ｅｎｔｉｒｅ ｓｐｉｎｅ ｂｅｆｏｒｅ ａｎｄ ａｆｔｅｒ ｓｕｒｇｅｒｙ

Ａ􀆰 术前正位； Ｂ􀆰 术前侧位； Ｃ􀆰 术后正位； Ｄ􀆰 术后侧位

型， 关节挛缩是主要且持续的表现。
迄今为止， 已发现十多种不同类型的远端关节

挛缩症。 它们被分类为 １ 型、 ２Ａ 型和 ２Ｂ 型及 ３ ～ １０
型［３］ 。 每种类型根据其临床特征和病理学进一步

分类。
由于临床特征的相似性， １ 型远端关节挛缩症和

Ｆｒｅｅｍａｎ⁃Ｓｈｅｌｄｏｎ 综合征有时很难完全区分开来［４］ 。
据估计， 全世界每 ３０００ 人中就有 １ 人患有１ 型远端关

节挛缩症［５］ ， 并且比其他类型较为常见。 其特征是

存在手指屈曲畸形， 这意味着患者的手指和脚趾出现

异常且僵硬的弯曲。 此类患者还患有一种特殊的手部

畸形， 即所有手指都向外朝向第五指， 称为尺偏， 且

各个手指呈重叠状。 据文献报告， 患有这种综合征的

患者智力并未受到损害， 神经学报告也未显示任何异

常［１］ 。 其他临床特征包括马蹄内翻足、 脸部畸形、
鼻唇沟加深、 睑裂歪斜和脊柱畸形［６］ 。

远端关节挛缩症治疗的首要目标是提高患者生活

质量， 实现独立生活。 这需要能够帮助改善受影响关

节的运动功能、 加强肌肉功能、 纠正影响日常活动的

任何僵硬畸形的治疗手段［７］ 。 通常使用多种治疗方

案， 首先是康复治疗， 包括物理治疗、 挛缩处理和作

业治疗。 随后， 需要进行更有针对性和个性化设计的

治疗， 例如精心策划的矫形器管理， 以防止畸形的加

重。 如果畸形快速进展或严重影响正常的生活和工

作， 则最优选的治疗选择是手术矫正。
在远端关节挛缩症的病例中， 近 １ ／ ３ 的病例存在

脊柱侧凸， 由于保守治疗效果不佳， 最好在生长潜力

还存在的情况下尽快进行手术。 对于远端关节挛缩症

合并脊柱侧凸的手术治疗数据有限。 如果伴有骨盆倾

斜， 内固定必须向下延伸到骨盆以纠正侧凸的角

度［８⁃９］ 。 脊柱矫形手术相对困难， 其要校正僵硬的脊
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柱并维持躯干的整体平衡。 对于该病例， 我科采用生

长棒置入手术， 术后矫形效果较好。 考虑到患者合并

营养不良、 生长发育迟缓、 活动耐量差等情况， 术后

远期出现螺钉松动、 伤口愈合不良、 撑开效果不佳等

风险， 需要密切随访。
术中可能会有麻醉困难问题， 例如由于颈椎和颞

下颌关节僵硬及小下颌畸形而导致的插管困难［１０］ 。
除此之外， 围术期的呼吸系统并发症很常见［１０］ 。 在

最佳的情况下， 该手术应由多学科团队共同完成。 对

于此例患者， 我科在术前进行多科会诊及全科大讨

论， 对患者的手术指征及方案、 围术期管理注意事

项、 手术风险及应急预案、 未来随访及末次手术计划

等进行讨论， 为手术的顺利进行奠定了基础。
本文报道了一例罕见的远端关节挛缩症合并脊柱

侧凸的病例， 并进行文献回顾， 为临床医生诊治该疾

病提供借鉴与帮助。 远端关节挛缩症患者的脊柱侧凸

矫形往往比特发性侧凸需要更长的手术时间和更多水

平的脊柱融合， 并常导致更多的失血和并发症。 此

外， 此类患者应注意骨盆倾斜和矢状面前凸过大带来

的手术风险。 目前并无统一的治疗方案， 仍需更多病

例的分析。

作者贡献： 张浩然负责文章撰写； 仉建国负责文章

审核。
利益冲突： 所有作者均声明不存在利益冲突。
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