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先夭性无汗为一罕见疾病
,

国内外文献

不多
,

伴有骨骼改变的病例 国内来见报道
。

本院自1 9 7 5年以来先后遇到 6例
,

现将其临

床资料报告如下
,

并作讨论
。

l右 床 资 料 ( 附表 )

先天性无汗伴骨骼改变 6 例
,

男 2 例
,

女 4 例
,

年龄在 4 一 11 岁
。

临 床 有 如 下特
:片

。

一
、

先天性无汗 除例 l
、

2
、

6 鼻尖
、

上唇或背部小范围有少量出汗外
,

其余 3 例

出生以后全身皮 肤未曾出汗
,

夏 季 常 发高

热
。

其中例 1
、

6 曾用毛果云香碱和碘作发

汗试验
,

显 示无发汗功能
。

二
、

全身皮肤无痛觉或骨骼病变部位疼

痛不明显
。

例 2
、

3 全身皮肤 对 疼 痛 不敏

感
,

用大头针刺皮肤无痛觉
。

例 2 外伤后不

知疼痛
,

住院期间对肌肉和静脉注射无疼痛

反应
。

例 d 全身皮肤痛温觉存在
,

但反应较

一般人迟钝
,

右躁化脓性关节炎
,

累及显付骨

亦不感疼痛
。

例 1 左膝中 度 肿 胀
、

滑 膜增

厚
、

骨宾丹向外侧脱位
,

临床体征相当明显
,

但患者无疼病症状
。

三
、

其他临 床 症 状 和 体 征 例 1 有

3 7
.

5℃左右的低热
,

右下肢 短 缩 以 小腿为

主
,

右理内翻
、

左膝外翻 ( 图 1 )
。

例 2 休

温波动在 38 ~ 3 9℃之问
,

左足背及第一趾蹼

处明显肿胀并有窦道形成
,

少量流脓
,

脓液

呈黄褐色
、

极臭
。

例 3 左小腿
_

L段明显肿胀

增粗
,

膝关节伸屈功能基本 正 常
,

且 能行

走
。

例 4 右踩关节高度肿胀
、

外躁前下方有

一窦道
,

间歇流脓
,

脓液稀薄
,

淡黄色粘性

大
,

体温在 38 ℃以下
。

由于肿胀剧烈
,

不能

单独步行
。

例 5 双侧足跟周围软组织肿胀
,

体温在 38 ℃以下
。

例 6 除显示关节显著松弛

外
,

无其他症状体征
,

但指趾 末 节 明 显短

J/
、 。

卜人 { l 伯 嵘曰 洲 呀 l j/ 丫泌规 引自 . 内喇求夕卜酬

毗形

神经系统检查
,

除例 1
、

6 四肢键反射

消失
,

例 2 四腿反射较迟钝外
,

未见其他异

常
。
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四
、

骨骼改变及 X线表现 踩关节 和蹄
骨变化最多最剧

, 一

也有侵犯胫骨上端骨髓
、

股骨内规或胫排骨迈侧干所端的
,

` 例全邝

累及末节指且!
_

骨
。

病变的性质有两类
。

一类是骨骼炎症表

现
,

如例 2
、

3
、

4
、

5 ( 图 2 一 5 )
,

另

一类是畸形
,

如例 1
、

6
。

两类骨与关节的

形态改变均较特殊
。

图 4 右足到巾汁和月粼卞汾下端广 泛骨 质破

坏
,

释骨下斌骨赘形成
,

舰围软组织高度肋胀

图 2 左足第一巧骨及姆让近节广泛溶骨性

破坏
.

周围软组织肿胀
,

右足第一 楔 状骨 及第
、

二环骨骨仄增
之
l 硬化

、 了

之短
,

图 5 右跟骨非均匀性密度塔高变扁
,

后上

方肿胀区内可 见班片状的碎骨片阴影

图 3 1 价肴近侧升认端淡形骨从缺损
、

边

缘说利
、

径肚骨 匕段分散 ; 不刹则的骨膜狱生
,

软组织明显肿张
.

五
、

外胚层组织发育情况 例 1
、

2
、

4 皮肤较正常人干燥
; 6 例有牙齿病变

,

例

2
、

3
、

5
、

6 有缺 齿或龋齿
,

例 l
、

4 牙齿

较一般人细小
,

且排列不整
, 毛发质地和分

布 6例均屁正常
。

6例均有指甲短小畸形
,

光泽度较差
。

除例 3
、

5 病历记载不详外
,

余 4 例双眼巩膜均呈蓝色
。

六
、

遗传因素 例 1
、

4
、

6 三例有明

显的遗传因素
,

其父母亲均为姑表兄妹近亲

结婚 , 例 l
、

6 为同胞姐妹
,

分别为其父母

的第三和第五胎
,

第一胎为女孩
,

出生后 即
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死亡 ; 第二贻为男孩
, 2 岁时 死 于 无 汗高

热 ; 第四胎为女孩
,

幼儿期短期发热后 留有

一侧下肢畸形
,

健在
。

例 2
、

3 为 同 脑姐

弟
,

哥哥一个月时死于 ,’I 市炎 ” ,

妹 妹体

健
。

七
、

实验室检查 例 1
、

2
、

4
、

5 血

红蛋白低于正常
,

自7
.

4一 9
.

2 克 不 等
,

例

2
、

4 肝功能检查总蛋白降低
,

白球蛋白比

例倒置
。

其他化验检查 ( 如血磷
、

血钙等 )

未见异常
,

血康华 氏反应阴性
。

例 1
、

4 胸

透阴性
、

例 1 心电 图 检 查 发 现 有 室 性早

搏
。

八
、

病理检查 生例作过组织房理 切片

或皮肤活检
。

例 1
、

4
、

6 皮肤内毛囊皮脂

腺和汗腺发育不 良
,

数量减少
,

例 4 右躁关

节有化脓性沿哎炎表现
,

软组 织 有 点 状钙

化
, 例 5 右跟骨活检见灶性骨内出血坏死及

死骨形成
,

其余为纤维骨小梁或纤维软骨成

分
,

滑膜增厚但无明显炎症细胞浸润
。

九
、

染色体检查及皮肤 纹 理 改 变 例

1
、

4
、

6三例作外周血淋巴细胞染色体检

查分析
,

发现该 3 例染色体数 目 和 结 构正

常
,

S C E在正常范围
。

3 例的手掌皮肤纹理

亦无异常改变
。

附表 六例先天性无 汗的临床 资井

病例 性别 年龄 庄厂
’

毓衬 -HJ
’ “

击”
’

二 蔽一
姑表兄妹
近 亲结婚

男 拍 非近末结婚

正常 正常 较干燥

一

稍差
.

正常 较干燥

正常

正常

短小于燥 较常人小

排列不整
蓝色

短小干燥 蓝色

女
·

4 习卜近 辛结婚
:

正常 正常

姑表兄妹
近 亲结婚

稍差 稍差

正常

较干燥

正常

正常

短小 1

短小耳

缺齿 8 只

有多个
,钦

齿缺齿
、

州
一

列松散

车仑常人小
排列不整

i己录不 i丫

蓝色

非近亲结婚

女占表兄妹
近 辛结婚

正常 正 常 记录不详
龋齿

缺齿

只沐一 .

.
、

产rl

wt
ó

、

, ..J

.护

产6 女 了 蒸找

梦贵
{ 记录不详

鳃月亨
{ : : 色

川门尸门正正

正常 科

讨 论

先天性无汗伴骨骼改变文献报道较多的

是软丹外胚层发育不全和先天性无痛觉
。

软骨外胚层发育不全为常染色体隐性遗

传疾病
,

由M C I fn os h于 1 9 3 3年首先发现
,

E l l i s和 V a n 一

C r e 、、

e ld 在 1 9 4 6年加以描述
,

故

又名 E 上115
一

V : ` : : C r e v e ld S y n d r o n , e 。

其病

理基础是软侧
一

发育不全
,

有骨 骼 改 变 式畸

形
,

伴有皮肤
、

附件 ( 汗腺
、

皮脂腺等 )
、

牙齿和指趾
.

甲等外胚层组织的发育不全 “ ’ 。

其临床特点是出生后无汗怕热
,

毛发正常或

稀少
。

除外胚层发育不 良众状体征外
,

身材

炕小
,

主要是下肢恒缩
,

四肢 末 端 尤 为显

著
,

手 指粗大而短
,

常见多指 ( 趾 ) 或并指

( 趾 ) 畸形
,

或存在有先天 性 心 脏 病
、

隐

肇
、

鳄裂
、

唇裂等
,

而头邝几脊柱正常
。

据文

献记载
,

到目前为 止
,

仅 见 女 性 催 患此

病
` 戈
一

乙
’ 。

本文例 1
、

6 既有无汗
、

龋齿或

牙齿细小
、

排列不整
、

指趾 甲 发 育 不 良征

象
,

又有软骨发育不全的骨骼改变
,

而且经

病理检查证实翻
:

腺和皮脂腺发育不全
。

故考

虑这 2 例 以软骨外胚层发育不 全 可 能 性较

大
。

例 1 左侧胚骨近侧于髓端和骨髓 发育不

全引起的膝外翻畸形和右侧胫骨显著缩短引

起的右下肢短缩和跺内翻畸形
,

更为软骨外
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胚层发育不全的典型表现 “ ’ “ ’ 。

当 然
, :宝

2 例无明显侏儒
,

亦 无 多 指 ( 趾 )
、

并指

( 趾 )
、

或先天性心脏病等
.

为 件临床特 改

不 完全相同之处 拐龚 氏 共万兰
,

约 1 / 3 以

上病例 在婴幼儿期因心脏病及呼吸道并发症

( 肺炎 ) 而死亡
。

例 1 的妹妹出生后早年死

亡应考虑是否属于这一原因
。

先天性无痛 觉 可 以 伴 无 汗
` “ ` ,

M ac

M it r ar y在 1 9 5 5 年 提 出 诊 断 本 病 的 标 准

是
` 5 ’ : ①出生时缺陷巳存在

,

不是 由 疾病

或外伤等后天获得
; ②全身对疼痛不敏感 ,

③无智力和身体发育障碍
。

本病大多在幼儿

期出现症状
,

有时父母有血亲 关 系
` ” “ ’ 。

其临床特点是除对疼痛反应性降低以外
,

还

伴有骨骼异常
,

可出现肢休各种畸形
,

骨的

改 变主要分为三种类型
` “ ” ~

。 ’ :

①夏科氏

关节
、

躁关节最常见
,

其次是拐仲丹问关节
;

②容易遭受外伤
,

发生骨折脱位
、

应力性骨

折或骨髓分离
,

就诊时可处于修复的任何阶

段或残留的各种畸形
,

有时可有骨软丹病的

表现 ; ③长期感染
:

B r o d ie 氏脓肿
、

骨膜炎

甚 或骨髓炎
。

此类病人也多见龋齿
、

缺齿
、

指趾末节增粗
、

指趾甲短小
。

除疼痛反应迟

钝或消失外
,

其他神经系统检查阴性
,

四肢

健反射正常
,

部分病人关节显著松弛
。

例 2 为左足第一环骨慢性 化 脓 性 骨髓

炎
,

创 口经久不愈
,

右足第一路 丹亦有炎症

表现
, 例 3 主要表现为胫盼骨上中段慢性骨

髓炎 , 例 理为右侧躁关节
、

五付骨间关节慢性

化脓性关节炎和骨髓炎
。

例 2
、

3 个身皮肤

无痛觉
,

例 4 病变处无明显痛觉
,

全身他处

皮肤痛闺降低
。

且该 3 例均有 牙 齿 发 育缺

陷
,

所以我们认为该 3 例比较符合先夭性无

痛觉的诊断
。

例 2
、

4 智力发育稍差
,

可能

与患病后社会接触较 少 和 家 庭教育较差有

关
,

另外也可能与心理学上的偏差有联系
。

例 5 的X线表现与厅汐卜文献所介 绍的先

夭性无痛觉的典型 X 线变化极为相象
,

病理

检查见跟骨内有出血坏死及死骨形成
,

说明

有炎症表现
,

似应考虑先天性 无 痛 觉 的诊

断
,

但其父母并未发现患儿有痛觉丧失
,

检

查时患儿不合作
,

因此
,

其肯定诊断有待迸

一步探讨
。

蓝巩膜多见于成骨不全和 E h l e r S D a n -

10 5综合症
。

E h l e r s D a n l o s 综合征不仅巩膜

呈蓝色
,

更重要的是伴有皮肤弹性减退和血

管脆弱
。

本组病例无此现象
。

蓝巩膜是否由

于先天因素同时合并有成 骨 不 全
,

值 得考

虑
。

先天性无汗至今缺少有效的治疗方法
。

先天性无痛觉和软骨外胚层发育不全主要都

是对症治疗
。

前者一是应及时发现骨折脱位

加以纠正
,

防止畸形发展
,

二 是 应 避 免外

伤
,

以免感染
。

一旦发生感染可按一般炎症

处理
。

后者主要是截骨纠正
。

本组例 1 作了

右胫膝骨下端及左股骨靓上截骨
,

例 4 作了

右舰关节病灶清除和滑膜切除
,

疗效尚称满
二 〕、乙

以
。
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