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骨斑点症 X线诊断(附家族三代 3例报道及文献复习)
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摘要 目的：探讨家族性骨斑点症的临床及 X线表现特征，提高 X线诊断准确水平。方法：回顾性分析经临床证实的 3例骨斑点症
患者的临床及 X线表现，并复习相关文献。结果：家族性骨斑点症 X线特征为关节骨端多发斑点状致密影，边缘清楚，密度均匀。
本组患者中 2例有症状，1例患者无任何症状。常规生化检测无异常。结论：根据典型的 X线特征及遗传特点，对骨斑点症可见做
出正确诊断。
关键词：骨斑点症；遗传病；X线摄影术
中图分类号：R814 文献标识码：A 文章编号：1673-6273（2012）01-94-03

X-ray Image Diagnosis Of Family Osteopoikilosis: Three Generations
of Three Cases Report and Literature Review

KUAI Xin-ping1, WANG Sheng-yu2, LU Jian-guo2△, HONG Qing-jian1, WANGWen-bao2

(1 The Department Of Radiography, Shanghai Changzhen Hospital, Shanghai 200003, P.R.China;
2 The Department Of Radiography,The Second People's Hospital Of Changshu, Jiangsu 215500, P.R.China)

ABSTRACT Objective: To explore the X-ray imaging characteristics and clinical features of osteopoikilosis.
Methods: 3 cases of family osteopoikilosis verified by clinic and X-ray were retrospectively analysed and reviewed correlative literature.
Results: The X-ray imaging findings were multiple punctate dense nodulus within articular bone ends with well-defined margins. 2 pa-
tients had clinic symptoms but the other had not. Conventional biochemical tests were normal. Conclusion: According to the typical
X-ray features and genetic characteristics，we can make perfect diagnosis of osteopoikilosis.
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前言

骨斑点症(osteopoikilosis，OPK)是一种罕见的常染色体显
性遗传性疾病，家族性发病更少见。至今，国内共有二百多例报
道，其中家族性发病共 25组（共 81例）。本文先将近来我院发
现的 3例家族性发病的骨斑点症进行回顾性分析，并复习相关
文献进一步探讨其临床及 X线表现特点。

1 材料与方法

本组病例首证者，女性，22岁，体检发现双侧肩关节关节
骨端多发斑点状致密影。因为疑诊骨斑点症，遂进行其家族成
员 12人进行 X线摄片普查。
摄片部位包括双侧肩关节、双侧肘关节、双侧腕关节、骨
盆、双侧膝关节、双侧踝关节及脊柱。所有 X线片诊断结果，分
别由 2位影像科副主任医师独立阅片，意见不同时进行讨论确
诊。根据关节骨端斑点显示程度，以 "肯定 "，"可疑 "，"否定 "
作为诊断结果，对所有部分病变进行分类。
阳性患者均进行实验室生化检测，包括血常规、血沉、C反
应蛋白、类风湿因子、肝肾功能、血钙、血磷及碱性磷酸酶等，并
进行相关临床检查。

X线检查设备：PHILIPS Digital X-ray Diagnosis System

2 结果

2.1 临床资料
该家族中共 3例患者，皆为女性，年龄在 22~73，平均年龄

48.75±20.93岁。首诊者，22岁，患者 1为首诊者外婆（73岁），
患者 2为首诊者母亲（48岁），如表 1所示。首诊者无任何症
状，患者 1间歇性双膝关节酸痛 6年，患者 2间歇性左髋关节
疼痛 10余年。
2.2 X线检查

3名患者双侧髋关节及腕关节皆出现明显对称性多发斑
点征象；3名患者脊柱未发现斑点征象。首诊者累及关节数目
明显多于其她两名患者（Table 1）。"肯定 "斑点表现为关节构
成骨多发类圆形结节，边缘清晰，密度均匀；"可能 "斑点表现
为关节构成骨小斑片状稍高密度影，境界不清；"否定 "关节构
成骨骨小梁清晰，密度均匀，未见明显异常征象（Fig.1-4）。
2.3 实验室生化检查
患者 1及患者 2出现血红蛋白降低。3名患者其它各项指
标均无异常。
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表 1 患者各部位病变发生情况
Table 1 Patient's condition

Patient

Shoulder Elbow Wrist Knee Hip Pelvis Vertebral column

L R L R L R L R L R
Cacroiliac

joint

Pubic

symphysis
Cervical Thoracic Lumbar

1 ± ± - - + + - - + + ± - - - -

2 ± ± ± ± + + ± ± + + + + - - -

3 + + ± ± + + + + + + + + - - -

Fig.1患者 3（首诊者），双侧肱骨头及肩胛盂多发斑状致密影（箭头），肩胛骨病变以肩胛盂为中心向周围扩散，边缘

清楚，密度均匀，定为 "肯定 "。Fig.2 患者 3左桡骨小头隐见数个斑点状致密影（箭头），边缘清楚，定为 "可能 "。
Fig.3患者 2，双侧髋关节、耻骨联合、双侧骶髂关节及髂骨翼关节骨端多发斑点状致密影（箭头），边缘清晰，定为 "肯

定 "。Fig.4患者 1，双膝关节关节骨端隐见数个斑点状致密影（箭头），边缘清楚，定为 "可能 "。
Fig.1 Patient 3: X-ray imaging shows bilateral humeral head and glenoid with multiple patchy dense shadow (arrow), as "positive". Fig.2 The same

patient：the left capitulum radius with a few patchy dense shadow (arrow)，as "possible".Fig.3 Patient 2：bilateral hips, pubic symphysis、cacroiliac joint

and ala of ilium with multiple patchy dense shadow,as "positive".Fig.4 Patient 1:bilateral knee Joint with a few patchy dense shadow(arrow),as "possible".

3 讨论

3.1 病因及发病机制
骨斑点症（Osteopoikilosis，OPK），又名弥漫性浓缩性骨病、

周身性致密性骨炎，周身性脆性骨硬化症，播散性致密性骨病

（Osteopathia Condensans disseminata）等 [1]，伴有皮肤纤维组织

增生时，又称为 Buschke-Ollendorff 综合征。 1915 年 Al-
bers-Sch觟nberg 首次报道，1916 年 Ledoux 正式命名为骨斑点
症。OPK是一种罕见性疾病，发生率为 1/50000[2]，属于一种良

性骨质硬化性发育不良性疾病。OPK可在任何年龄发病，男女
发病率无差异，但本组病例均为女性患者。
笔者统计的国内文献报道（1980.1-2011.6），家族性发病总
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数约占 41%，与资料统计（40%）相当。OPK家族性发病的特点，
表明该病是一种遗传性疾病，但其病因及发病机制至今仍不明

确[4]。OPK发生骨质硬化发育不良，可能是由于次级骨松质重
吸收失败造成[3]。随着基因学的不断发展，OPK在基因水平研
究有一些新的研究发现。Hellemans[5]等最先研究发现 LEMD3
基因突变引起的功能缺失，会导致骨斑点症。之后多项研究[6-8]

在 OPK病人中发现了 LEMD3基因突变，部分家族性发病群
体中发现该基因的突变[9]。本病与 LEMD3基因密切相关，因此
极有可能是一种基因病。
3.2 临床及病理特点
大多数 OPK患者无任何症状，大约 20%的患者出现异常

情况，主要表现关节痛及关节积液[10]。本组病例中，首诊者无任
何症状，其外婆及母亲表现为间歇性关节痛。国外文献报道尚
有其他症状，包括椎管狭窄，泪囊炎，颜面部异常等。因此，OPK
患者经常为偶然发现。OPK病人的实验室检查，包括全血细胞
计数、血沉、C反应蛋白、类风湿因子、甲状腺功能、肝肾功能、
血钙、血磷、碱性磷酸酶、甲状旁腺激素及尿检等均正常[11]。本
组患者均进行了相关实验室检查，除部分患者血红蛋白轻度减

低外，其它均正常。OPK是一种良性病变，通常不需要任何处
理。当 OPK伴其他症状时，仍需要进行相关处理。Mindell等[12]

认为 OPK与骨肉瘤有一定相关性，无症状 OPK患者仍需要随
访[10]。
病变主要位于海绵骨内，与皮质及关节软骨无关，表现为

局限性骨硬化区。镜下可见此硬化区系由排列紧密的骨小板所
组成，边缘不整，状似骨瘤。多个硬化区可融合成一较大的致密
块，其大小由数毫米至数厘米。在硬化区未发现过软骨组织。本
症不发生炎症、坏死、病理骨折或恶变[1]。
3.3 X线特征

X线诊断是 OPK的主要诊断方法。病变主要发生于管状
骨的干骺和骨骺，也可以发生于骨盆，而骨干、中轴骨很少累
及，本组患者脊柱均未见斑点形成（Table 1）。病灶分布不均匀，
较多集聚于邻近皮质的部分，很少与骨皮质相连。病灶常为多
个大小不一（数毫米至数厘米）圆形或类圆形致密影，少数多个

斑点呈不规则形融合改变。病变较少出现线条形，表现为相互
平行的致密线条状阴影，其长轴并与骨长轴平行。肩胛骨和髂
骨上的病变以肩胛盂或髋臼为中心向周围扩散（Fig.1）。骨皮
质、骨轮廓和关节皆正常[1,13]。Appenzeller等[14]对一个 62岁的
OPK患者进行了 3年随访，病灶未见变化。
3.4 鉴别诊断

OPK主要需与如下几种疾病进行鉴别。
①条纹状骨病：典型表现为长骨干骺端及骨端的粗大致
密骨纹影，与骨干平行。病变可在椎体发生。

②成骨性转移瘤：属于骨转移瘤的一种类型。绝大部分有
原发恶性肿瘤病史（如前列腺癌、精原细胞癌、乳腺癌、子宫颈
癌等），病变处常有相应临床症状。病变较少累及骨端及关节
面，分布不均匀。

③蜡泪样骨病：发生在骨骺及短骨者可似骨斑点症，但同
时长骨骨干一侧有蜡泪状骨质增生，病变通常单肢发病，并在

软组织内出现钙质沉着等可资鉴别[1]。
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