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患者 %男 %

!$

岁 %因左侧肢体无力
=

年 %加重

8

个月于
!P8Q

年
<

月
!Q

日来我院脊柱外科就诊&

=

年前无明显诱因出现左侧肢体无力%以下肢为重%

起步及迈步时自觉下肢沉重%手部精细活动受限%同

时伴有右侧肢体麻木及胸腹部束带感% 无大小便障

碍%就诊于当地医院后行
N

线检查被诊断为股骨和

肱骨骨软骨瘤% 曾于
!""=

年接受左股骨和左肘截

骨& 然而%不适感并没有得到缓解%术后下肢症状无

明显改善%当时没有进行随访和进一步治疗&

8

个月

前症状逐渐加重%出现左足背伸及左手伸指无力%无

法正常行走及持物% 并伴有平卧位时下肢痉挛性抽

搐%为求诊治遂来我院就诊& 患者无外伤'结核等传

染病史%有家族性骨软骨瘤病史&入院体格检查发现

痉挛性步态% 左手爪型畸形% 左侧肢体周径较右侧

细% 左侧触觉过敏% 右侧胸骨柄平面以下浅感觉减

退%上肢各肌群肌力左
R

右
S& R T

%平卧位下肢肌张力

显著增高呈痉挛状%肌力查体无法配合%腹壁反射消

失%肱二头肌反射减弱%膝腱反射亢进%左膝屈曲反

射亢进& 双侧
M0DD4+**

征阳性%

U+V)*LW)

征阳性& 脊

柱无外观畸形%生理弯曲存在%各棘突无压痛及叩击

痛%

F+/0*

征阴性%双下肢直腿抬高试验阴性&实验室

检查!血沉'血常规'凝血'生化'肝炎'

MX9

'

2Y

等未

见明显异常& 粪常规隐血!阳性(尿常规'

'Z

反应蛋

白未见明显异常& 胸部
N

线片!左侧第
!

'

%

肋骨及

肱骨上端骨性突起%考虑骨软骨瘤%右侧第
T

肋骨腋

段毛糙%并斑片状高密度影)图
#+

$& 颈部
N

线片!

'

%

Z'

Q

棘突骨质毛糙%不规则%颈椎退行性改变"图

#V

$&

'2

扫描显示
'

%

椎板右侧异常骨块突出 "图

#B

$&

5[X

成像显示脊髓在
'

%

Z'

Q

节段有明显的受压

"图
#?

%

#C

%

#D

$& 结合患者症状'查体及既往史%考虑

多发性骨软骨瘤伴颈段脊髓压迫%积极术前准备后%

行颈后路肿瘤切除植骨融合内固定术治疗& 术中以

'

%

Z'

Q

为中心取颈后正中切口%依次切开皮肤'皮下

组织及深筋膜%沿颈后白线切开项韧带%骨膜下剥离

两侧椎旁肌至
'

T

Z'

=

侧块关节%电凝止血(高速磨钻

沿
'

%

Z'

Q

椎板与侧块交界处开槽并磨透椎板内层皮

质骨%椎板钳咬除
'

T

%

%

及
'

Q

%

=

椎板间黄韧带%自左侧

开槽处向右侧掀开
'

%

%

Q

椎板%可见
'

%

右侧椎板向左

侧椎管内延伸出一肿瘤样骨性突起物% 相应节段脊

髓受压%仔细保护脊髓%将肿瘤连同椎板整块揭盖式

取出%见脊髓复张良好%搏动恢复(于
'

%

%

Q

侧块中部

开口并置入椎弓根螺钉% 透视确认内固定系统位置

良好%连接预弯钛棒并锁紧后方固定尾帽(充分冲洗

伤口%查无活动性出血%清点器械纱布无误后依层缝

合%放置负压引流管
#

根%术毕&将切除组织送检%术

后病理诊断!符合
'

%

%

Q

骨软骨瘤改变"图
#@

$&术后给

予预防感染' 营养神经等治疗& 术后第
#

天四肢痉

挛'左上肢无力等症状较术前缓解%继续给予营养神

经等治疗%并颈托固定颈部等&术后第
&

天给予拔除

引流管%同时在颈托固定稳妥前提下下床康复锻炼&

#

周后查体情况!伤口换药见伤口无红肿%无异常渗

出%双上肢肌力
!

级%四肢感觉基本正常%末梢血运

良好%予以患者出院& 术后
Q

个月随访%伤口愈合良

好%颈椎
N

线片示内固定位置良好%未见明显移位

及松动"图
#(

%

#)

$& 神经功能缺损恢复进展良好%没

有观察到残留肿瘤或复发的证据& 虽然遗传学诊断

并未进行% 但根据患者既往病史以及其骨软骨瘤病

遗传性多发性外生骨疣伴颈髓压迫 #例

赵英杰!宋辉!贺西京!高正超!王国毓!李浩鹏

"西安交通大学第二附属医院骨科%陕西 西安
=#EEET

$
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图
!

男!

!$

岁!遗传性多发性外生骨疣
!"#

术前胸部正位
<

线片示左侧第
!

"

%

肋骨及肱骨上端骨性突起!右侧第
=

肋骨腋段毛糙!并斑片状

高密度影
!$#

术前颈椎侧位
<

线片示
'

%

>'

?

棘突骨质毛糙!不规则!颈椎退行性改变
!%#

术前颈部冠状位
'2

示
'

%

椎板右侧异常骨块突出

!&

!

!'

!

!(# 5@A

显示
'

%

>'

?

节段硬脊膜外异常信号并相应节段脊髓损伤
!)#

术后常规病理见软骨瘤细胞增生#

BCD!E

$

!*

!

!+#

术后
?

个月颈

椎正侧位
<

线片示内固定位置良好!未见明显移位及松动

,+)#! F !$ 6G+. 0:H 4+:G 1+/)G*/ I)/( (G.GH)/+.6 43:/)1:G GJ0K/0KGK !"# L.G01G.+/)MG N(GK/ FL < .+6 O):4 K(0IGH /(G P0*6 1.04)*G*NG )* KGN0*H +*H

O)O/( :GO/ .)PK +*H /(G 311G. (34G.3K

!

/(G O03./( .)Q(/ .)P I+K .03Q( +*H 1+/N(6 ()Q( HG*K)/6 !$# L.G01G.+/)MG NG.M)N+: :+/G.+: < .+6 O):4 K(0IGH /(G O)O/(

+*H K)J/( NG.M)N+: K1)*03K 1.0NGKK .03Q(

!

)..GQ3:+.

!

NG.M)N+: HGQG*G.+/)MG N(+*QGK !%# L.G01G.+/)MG NG.M)N+: N0.0*+: '2 K(0IGH +P*0.4+: 1.0/.3K)0* )*

.)Q(/ 0O O)O/( :+4)*+ !&

!

!'

!

!(# 5@A K(0IGH +P*0.4+: GJ/.+H3.+: K)Q*+: 0O '

%

>'

?

KGQ4G*/ 03/ 0O /(G K1)*+: H3.+ 4+/G. +*H N0..GK10*H)*Q K1)*+: N0.H )*R

S3.6 !)# L0K/01G.+/)MG N0*MG*/)0*+: 1+/(0:0Q)N+: K(0IGH (61G.:+K/)N N(0*H.04+ NG::

#

BCD!"

$

!*

!

!+# L0K/01G.+/)MG ? 40*/(KT NG.M)N+: FL +*H :+/G.+:

O):4K K(0IGH /(G.G I+K *0 0PM)03K K()O/ +*H :00KG 0O )*/G.*+: O)J+/0.

家族病史!临床表现和
<

线%

'2

"

5@A

"组织病理学检

查等可判断本病例是
#

例罕见的遗传性多发性外生

骨疣&

(G.GH)/+.6 43:/)1:G GJ0K/0KGK

!

B5C

$累积到颈椎

管内并伴随严重脊髓压迫及相应神经症状'

!"

!# !$

%&

%' %(

%)

%*

!+

=?E

" "
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讨论

遗传性多发性外生骨疣又称骨软骨瘤病或

<=>>=:?@+A=:

综合征!是一种罕见常染色体显性遗传

骨病!占骨软骨瘤的
8!B

!患病率约
# C %" """

"或几

项研究的
8 C 8"" """

#!多发病于
!"

岁以下 $

8

%

!超过

D"B

患者有家族史!且男性发病率显著高于女性!发

病率之比大约为
&E#

$

#?!

%

& 遗传性多发性外生骨疣累

积到脊柱的情况较罕见! 造成脊髓压迫导致神经系

统问题在
#BF$B

的
@5G

患者中被描述$

#

!

&

%

& 尚未有

中文文献报道相关病例&

发病原因目前不完全清楚!但相关研究表明!可

能是由于
GH2

基因突变引起信号传导通路出现异

常!影响软骨细胞增殖分化!最终导致骨疣形成 $

#

%

&

可能的情况是患者增殖软骨细胞中
GH2

出现杂合

性缺失!不能合成正常的硫酸乙酰肝素蛋白聚糖

'

(=1+.+* >3:I+/= 1.0/=0A:6J+::>

!

@KLM

(!破坏了正常的

负反馈调节使软骨细胞分化受抑!出现异常增殖)各

增殖灶最终形成骨疣!同时长骨的生长出现紊乱!逐

渐出现各种塑形异常$

8

!

N

%

&

临床表现为多发性骨软骨瘤的出现! 多为可触

及的骨性包块!可以影响任何骨骼!多发于长骨的干

骺端!最常见于股骨远端!胫骨近端!肱骨近端和骨

盆!极少情况下会累及到脊柱&主要并发症是影响关

节功能*压迫邻近组织以及恶变&影响关节功能主要

是由于骨性包块阻碍骨生长时使骨骼短缩弯曲而造

成骨骼畸形甚至骨折! 可累及关节周围进而使关节

活动受限$

%

%

& 当多发的骨软骨瘤压迫到邻近的神经

血管时可造成局部疼痛*滑囊炎$

D

%

!其中脊髓组织受

压情况罕见但常可造成严重的功能性问题& 最严重

的并发症是外生骨疣的恶性转化+

$OB

恶变为软骨

肉瘤(!恶变率为
8BF%B

$

P

%

&

根据患者临床症状选择相应部位的影像学检

查!

H

线*

'2

和
5QR

是对诊断该病非常有价值的检

查& 当
@5G

累及脊柱时!由于病变与脊柱的骨性结

构重叠!

H

线片常难以发现!因此
H

线片常规检查确

诊率较低!仅作为筛选参考 $

S

%

!

'2

及
5QR

可发现普

通
H

线片遮挡的结构是发现本病的首选检查方

法$

$

%

& 进一步结合患者的家族史和病理学检查可以

确诊&有条件还可行基因学诊断&无症状的骨软骨瘤

可以密切随访)对于有神经损害的*长期疼痛保守治

疗效果不佳或诊断不明确的患者!可手术治疗&但当

累及脊柱时!由于生长位置的特殊性!较大的椎管外

骨软骨瘤或者累及椎管内的任何骨软骨瘤! 都应积

极手术治疗$

8"

%

!另外鉴于恶性转化的可能性!建议在

脊髓压迫病例中整块切除骨质!以预防复发$

8

!

88

%

& 手

术治疗后!大多病例症状明显减轻!且复发少见!预

后良好&

尽管遗传性多发性外生骨疣伴颈髓压迫较为罕

见!但可导致严重的神经症状&一经
'2

及
5QR

确诊

后!为了避免脊髓压迫造成的严重后果!无论患者是

否有神经症状都应尽早手术彻底切除病变&
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