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·论著·

　　CCD又称Schenthaurer综合征或骨-牙形成障碍

等，是一种罕见的以常染色体显性遗传为特征的先天

性全身性骨发育障碍，病变主要累及颅骨的膜化骨和

锁骨发育不全或缺如，半数以上有家族史
[1]
。笔者回

顾性分析本院经临床及影像证实的2例CCD患者的临床

和影像表现，旨在加深对本病的认识，提高其诊断正

确率。

　　1  资料与方法

　　1.1 临床资料  收集2010年12月～2015年09月来

本院口腔科正畸门诊检查并被诊断为CCD患者2例，均

为女性，年龄分别为21岁和47岁。均因牙齿畸形和牙

列不齐而就诊。2例患者智力发育正常，家族中无同

样患者，实验室检查：血常规、血钙、血磷及碱性磷
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[Abstract] Objective  To investigate the clinical features and radiologic findings of cleidocranial dysplasis(CCD). Methods  Two 
patients with a clinically verified CCD were reviewed retrospectively. Results  All patients expressed developmental 
abnormality of crania, teeth and clavicle. The radiologic features of CCD are:①multiple impacted permanent and 
supernumerary teeth, hypoplastic maxillary sinus and slender coronoid process. ②open sutures of the skull, small 
maxillary sinuses, missing nasal bone, numerous wormian bones, large fontanelles, hypoplastic maxilla, and prognathic 
mandible. ③dysplasia of both the clavicles and cone shaped thorax. Conclusion Clinical and radiologic characteristics 
of CCD are distinctive in certain extent, wich help the diagnosis.
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酸酶均正常。

　　1.2 检查方法  2例患者均经详细问诊、体格检

查并填写门诊病历。2例患者均拍摄胸部正位片，上

下颌骨曲面断层片；另外，病例1拍摄颅骨正侧位

片，颅骨CT平扫；病例2拍摄颈椎正侧位片。

　　1.3 图像分析  由1名主任医师职称放射科医师

和2名副主任医师职称口腔颌面外科医师分别独立对2

例CCD的X线平片及CT图像进行分析，记录异常表现，

意见不同时通过讨论达成一致。

　　2  结   果

　　2.1 临床表现

　　2.1.1 病例1：患者 女，21岁。身高149cm，体

重45kg，神志清，查体合作。头大面小，前额及顶
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部突出呈方形，颅骨和面部比例失调，前囟门未闭

合；面中部发育不足呈凹面型；肩部窄小，胸部呈圆

锥形，锁骨短小，外侧段未扪及。口腔检查：混合牙

列，多数乳牙滞留，恒牙萌出障碍，咬合关系紊乱。

恒牙仅11、16、17、21、25～27、31、35～37萌出，

52、53、55、62、63、65、72、73、75、82～84乳

牙滞留，12～15、18、22～24、28、32～34、38、

42～44、48未萌，72、73、75、82～84松动Ⅱ度。

　　2.1.2 病例2：患者 女，47岁。身高151cm，体

重47 kg，查体合作。头大面小，前额及顶部突出，

双顶径增宽；肩关节活动过大，两肩可移至胸前相互

靠拢；胸廓上窄下宽呈锥形，锁骨短小。口腔检查：

混合畸形多生牙列，牙列缺损，畸形多生牙，恒牙

15、17、18、28、32～35、37、38、42～45、47、48 

萌出，65、75乳牙滞留，25未萌，11～14、16、21-

24、26、31、36、41、46牙缺失，27残根。

　　2.2 影像表现

　　2.2.1 病例1：全口牙列曲面断层片示12～15、

18、22～24、28、32～34、38、42～44、48牙埋伏阻

生，滞留乳牙72、73、75近中龋坏，82～84残根。部

分乳牙及残根滞留，与恒牙交错，排列紊乱(图1)。

颅骨前后位及侧位片示颅顶横径增加，颅缝增宽，

面骨相对较小，头面部比例失调，颅底结构向颅腔

内陷入，面中部凹陷，下颌骨突出造成骨性反颌(图

2-3)。胸部后前位片示双侧锁骨外1/3骨性缺损，双

侧肩胛骨短小、高位，肩胛骨关节盂浅小，喙突发育

不全(图4)。CT显示颅骨囟门未闭合，颅缝增宽，缝

间骨显示清楚，颅底相对较窄，颅底骨明显增厚，并

呈棉花团状改变，乳突气化不良(图5-8)。

　　2.2.2 病例2：全口牙列曲面断层片示11～14、

16、21～24、26、31、36、41、46牙缺失，25埋伏阻

生，27残根，65/75乳牙滞留(图9)。胸部后前位片示

右侧锁骨内中侧段缺如，外侧段发育不良，右侧锁骨

外侧段发育不良，中外侧段假关节形成，胸廓上部狭

小，下部宽大，呈锥形，脊柱轻度侧弯，肩胛骨关节

盂发育不良(图10)。颅颈交界区侧位片示面骨窄小，

骨性反颌，颅缝增宽，可见大量缝间骨，乳突气化不

良(图11)。

　　3  讨   论

　　3.1 命名及病因  本病由Martin于1765年最先报

告，1870年Cuffer首先报告家族性发病患者，直到

1879年Scheuthauer首先准确描述了该综合征。1898

年Marie和Sainton正式将其命名为“颅-锁骨发育不

全综合征”，并证实是一种罕见的常染色体显性遗传

性疾病。事实上CCD不仅只有颅骨、锁骨发育不全，

尚有其它骨发育异常，如颌骨发育异常、颧弓发育异

常，另外尚有的病例锁骨发育正常
[2]
。

　　1951年Jackson
[3]
因CCD以全身多骨性的发育不良

及牙齿的发育异常为临床特征，将其命名为“骨-牙

结构不良”。1991年国内曹来宾
[4]
等综合报道51例

CCD，并根据其临床特征为全身多骨性的发育不良以

及牙的异常，建议用“骨-牙形成障碍”取代“颅骨-

锁骨发育不全综合征”的命名。本组2例临床及影像

表现支持上述观点，笔者认同采用“骨-牙发育异常

综合征”命名本病较为妥切。

　　该病是一种罕见的常染色体显性遗传性疾病，出

生发病率约为百万分之一，在种族、性别及地域上无

显著差异。其致病基因定位于染色体6p21上，成骨细

胞特异性转录因子(Runx2/Cbfa1)的杂合突变、基因

插入、缺失等是造成该病的重要原因
[5]
。

　　3.2 临床特点  CCD临床症状较少，患者多因锁

骨肩部异常或牙齿畸形而就诊经X线检查被发现。本

文2例均因牙列不齐于口腔科正畸门诊检查并经X线检

查确诊。体检其较为特征所见有助于本病的诊断，患

儿头面部比例增大呈颅大面小，主要为横径增大。囟

门和颅缝闭合晚。前额及顶骨均膨隆。眼距增宽，

鼻梁低，额弓高。乳牙发育迟缓，恒牙萌出迟缓，

恒齿形状及排列不整，牙釉质可有侵蚀。病人颈长，

上胸部狭窄、塌陷，锁骨窝消失，双肩下垂，双肩距

缩小，双侧肩胛骨缩小，双肩部活动范围较大，双肩

明显中线移位，甚至在胸前相互靠拢。患者无智力障

碍。CCD依据有无家族遗传关系及临床表现不同分为

3种类型
[6]
：Ⅰ型为标准型，有家族遗传学关系，颅

骨、锁骨均有发育不全；Ⅱ型为家族遗传型，有家族

遗传学关系，锁骨发育不全，颅骨不受累；Ⅲ型为散

发型：无家族遗传学关系，颅骨、锁骨均有发育不

全。本文2例患者基本具有以上典型临床表现，但家

族中无类似病例，属Ⅲ型为散发型病例，与文献报  

道
[6]
约40%无明显遗传特征一致。

　　3.3 影像表现  本病系全身性骨发育障碍，膜内

化骨和软骨化骨的骨骼均受累，表现为骨化不全、生

长迟滞和畸形变
[7-8]

。

　　3.3.1 颅骨：头颅前额骨、双侧顶骨及枕骨膨

突，面颅骨小，颅骨呈短头型。颅板变薄，囟门和颅
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缝增宽、延迟闭合或不闭合，可出现数量较多的缝间

骨，额缝可持久存在。鼻窦和乳突气化不良或完全不

气化。乳齿根部延迟吸收，恒齿发育延缓、萌出延迟

或不发育，萌出数量甚少的恒齿排列不规则，并有齿

跟细而短等早期腐蚀现象。有的病例出现局限性颅骨

缺损和局限性脑萎缩，本文2例无该表现。

　　3.3.2 锁骨：是该病重要的Ｘ线表现，由部分缺

损至锁骨完全缺如，以外1/3部分缺损较多见，最常

见的骨缺损发生在肩峰端，通常为对称性，约10%的

患者锁骨完全缺如
[9]
，多个节段缺损可形成假关节。

单侧受累多见于右侧，双侧受累也以右侧显著。还可

伴有肩胛骨短小、高位，喙突发育不全等表现。本文

2例锁骨改变符合上述特点。

　　3.3.3 其它骨骼：骨盆改变亦为本病常见表现，

发病仅次于锁骨和颅骨，主要表现为骨盆狭小，坐骨

耻骨支局部缺损或骨化迟缓，耻骨联合明显增宽，髋

臼变浅，股骨颈发育不良致髋内翻。其它异常还有中

线骨骼发育欠缺致脊柱侧弯，椎弓缺损、腭裂和下颌

骨中部缺损等，此外，还可见到鸡胸及四肢指趾骨发

育短小等改变。

　　3.4 诊断及鉴别诊断  CCD为常染色体显性遗

传，主要特点为牙齿发育异常，颅骨、锁骨及骨盆骨

化不全，生长发育迟滞。典型CCD根据患者的典型面

容、咬合关系、X线检查以及全身情况即可诊断，X线

检查对本病的确诊和严重程度的评估有重要价值
[10]

。

本病需与以下疾病相鉴别
[11]

：1)致密性骨发育不全：

有颅板和颅底致密硬化，骨盆骨化不全少见，且以下

颌骨发育不良和下颌角消失及指(趾)末端发育不全为

其典型特点，CCD有颅骨、锁骨及骨盆骨骨化不全，

但骨密度正常，而前者全身骨骼普遍性致密不同于本

病。2)软骨发育不全：是一种全身对称性软骨发育障

碍，为常染色体显性遗传，其特点是短肢型侏儒、颅

骨增大和“三叉戟”手，与CCD不同。3)克汀病：是

甲状腺机能减退的一种类型，虽也表现为短头型颅骨

发育不良，颅缝及囟门闭合延迟，并见缝间骨，但无

锁骨、耻坐骨缺损及骨化中心延迟等，血清甲状腺素

和促甲状腺素测定测定有助二者鉴别。4)成骨不全：

是一种累及骨骼的结蹄组织异常，虽可有短头型头

颅，颅板变薄， 囟门及颅缝闭合延迟、缝间骨等，

其反复多发性骨折、蓝色巩膜和听力障碍等临床特点

可资与CCD鉴别。5)佝偻病：是由于维生素D及其活性

代谢产物缺乏而致的骨骼病变，所显示的方颅、囟门

闭合延迟、椎体及骨盆变形有时与CCD相似，但前者

无锁骨发育障碍，且经抗佝偻病治疗后迅速好转，鉴

别不难。但轻症仅有牙齿异常的CCD临床诊断困难，

必要时行Runx2基因检测可以明确诊断
[10]

。
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