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1  病例资料
　　患儿，男，30d。发现特殊面容20d于2017年3月3日就诊我
院。体格检查：患儿面部扁平，双侧上臂、双侧大腿短粗畸形，
双上肢较显著(图1)，双侧肩关节、肘关节及膝关节僵硬、活动受
限。实验室检查中血、尿常规及生化检查无异常。家族史及母孕
期特殊用药史不明。入院后行胸部及四肢骨平片评估病情。

　　影像学表现：双侧肩关节、肘关节、髋关节、膝关节、多节
脊柱横突及双侧髋臼骺软骨、“Y”形软骨、坐骨耻骨支联合软
骨可见多发细小的颗粒状钙化，四肢长骨干骺端不规则增宽，
双侧肱骨、双侧股骨短粗畸形，胸廓、椎体形态正常，无畸形
(图2~图3)，X线诊断：先天性点状钙化软骨发育异常(congenital 
chondrodysplasia calcificans Punctata，CDCP)。

图1 患儿面部扁平，两侧上臂短粗。图2-图3 患儿X线片，双髋、双肩、双膝及双肘
关节骨骺区多发成堆斑点状钙化，双侧股骨、肱骨干骺端增宽，骨干粗短；双踝、双
腕关节骨骺及双侧胫腓骨、双侧尺桡骨大致正常，气管、胸肋骨及心肺未见异常。

2  讨　论
　 　 C D C P ， 又 称 先 天 性 点 状 软 骨 营 养 障 碍 ( c o n g e n i t a l 
chondrodystrophia punctata，CCDP)、点状骨骺(chondrodysplasia 
punctata，CDP)或斑点状软骨发育异常，为一种罕见的以骨骺多发
散在点状钙化为特征的婴儿先天性骨骺发育不良性疾病，其病理表现
为近关节面处的骺软骨黏液变性及囊肿形成，导致骨骺碎裂和钙化[1-

2]，由Conradi于1914年首次报道，总发病率约1:10000活婴[3]。CDCP
的病因复杂，与包括药物性或酒精性胚胎、胆固醇及过氧化物酶代
谢异常及母亲患自身免疫性疾病如系统性红斑狼疮等一系列疾病相
关[4-5]。根据遗传方式及临床表现，CDCP分为以下5型[6-7]：⑴常染色
体隐性遗传型(肢根型)，⑵常染色体显性遗传型(非肢根型或conradi-
hflnennann病)，⑶X连锁隐性遗传型(CDPXl型)，⑷X连锁显性遗传型
(CDPX2型或conradi-hflnermann-happle型)，⑸Sheffield型。临床表
现主要有：面容特殊，扁面而塌鼻梁，肘、髋、膝关节屈曲挛缩，不
对称性的肢体缩短，以肱骨、股骨为著，椎体异常，如半椎体或蝴蝶
椎等和脊柱侧弯[8]。可有先天性白内障和皮肤病变(常为干燥或鳞屑)
[9]。严重者可有智力迟钝。其他表现有足畸形、先天性心脏病、先天
性髋脱位、小头畸形、腭裂等[10]。重者多在婴儿期死于反复感染，
轻者可存活至成人，可为短肢侏儒，亦可正常，或单肢或一侧肢体变
短。X线表现主要有：在软骨化骨部位皆有发病可能，但并不是所有
此类部位均发病，本病最常受累的部位是四肢大关节，如髋、膝、
肩和腕关节，其次是长骨及腕骨、跗骨骨骺部，此外，手、足及肋软
骨、脊椎、骨盆骨、髌骨周围及关节附近组织亦可有点状钙化形成，
气管软骨钙化、狭窄可见于CDCP的各个亚型[1-2,11]，但并非所有软骨
化骨部位均发病。本例患儿腕关节、踝关节、气管和肋骨并未发现点

状钙化灶形成。部分患儿可表现为一个或多个长骨变短，股骨和肱骨
呈非对称粗短畸形，干骺端不规则增宽。本例患儿具有CDCP典型的
面部特征及影像学表现，于典型发病部位出现特征性多发斑点状钙化
灶的同时，两侧肱骨、股骨对称性短缩，干骺端不规则增宽，虽未行
基因学检测，但肢根型CDCP诊断成立。
　　CDCP的影像学表现具有特征性，行X线检查可基本确诊本病，但
该病多存在代谢及基因异常，必要时行基因学检测明确诊断与分型。
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