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·病例报告·

毛发 －鼻 －指／趾综合征 １例

郭生红　李薇　张谊芝　夏登梅

（四川大学华西医院皮肤性病科，四川 成都　６１００４１）

　　患儿，女，１２岁。因毛发稀疏１２年，趾骨异常
１０余年，双手指弯曲半年就诊。患儿父母于患儿出
生后不久即发现其头发、眉毛稀疏、细软，睫毛细短，

但未予重视。１０余年前，患儿母亲发现患儿双足大
拇趾短粗畸形，且趾甲短而薄，因未影响正常生活及

学习，故并未就医。半年前，患儿双手第４指指间关
节出现弯曲、肿胀，活动稍受限，且逐渐累及第２～
３指，多次院外就诊（具体诊断不详）无果，为明确诊
断遂来我院。患儿患病以来精神、食欲、睡眠佳，大

小便正常，体重随发育增长。患儿系第１胎第１产，
足月自然分娩，出生时体重３０００ｇ，母乳喂养，按时
添加辅食。平素一年患呼吸系统疾病（咳嗽、咳痰

等）４～６次，目前就读小学６年级，成绩中上等。未
来初潮。父母非近亲结婚，家族中无类似疾患者。

体格检查：精神状态可，神智清楚，发育尚好，营

养中等，身高１３３ｃｍ，体重３０ｋｇ；头皮毛发稀疏、细
软、色泽黄，以额、颞部为甚，眉毛外侧稀疏，睫毛细

短，耳大，眼距较宽，梨形鼻，人中长而扁平，上唇薄，

下颌较小，牙齿排列不整齐，咬合不正；双手第２～
４指肿胀、指间关节弯曲，活动轻度受限，双足大拇
趾短粗畸形，双手大拇指、中指指甲及双足趾甲短、

宽而薄；双乳Ｂ２期，无阴毛和腋毛，全身毳毛存在；
余系统检查无异常。患儿临床表现见图１。

　　图１　患儿临床表现　Ａ：特异性面容，可见头皮毛发稀软，眉毛外侧稀疏，耳大，梨形鼻，人中长而扁平，上唇薄，下颌较小；
Ｂ：牙齿排列不整齐，咬合不正；Ｃ：双手第２～４指肿胀、指间关节弯曲，双手大拇指、中指指甲短、宽、薄；Ｄ：双足大拇趾短粗畸形，十

趾趾甲宽、短、薄。

　　辅助检查：血、尿、粪常规及血生化检查无异常。
细胞免疫、体液免疫、α酸性糖蛋白、抗环瓜氨酸多
肽抗体、类风湿因子、抗链球菌溶血素 Ｏ、Ｃ反应蛋
白无异常。甲状腺激素类、甲状旁腺激素、性激素

类、生长激素、微量元素、２５羟维生素 Ｄ含量无异
常。胸部Ｘ线平片及腹部、子宫、卵巢彩色多普勒
检查未见异常。双手 Ｘ线平片示双手第１指指骨
近侧、第２～５指中节指骨干骺端呈锥形改变，骨骺
包埋，周围软组织增厚（图２）。头颅ＣＴ平扫示脑白
质密度略减低，余未见异常。

　　图２　患儿双手Ｘ线平片图像　部分指骨骨骺呈锥形改变
（箭头处），骨骺包埋，周围软组织增厚。
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　　诊断：毛发 －鼻 －指／趾综合征（ｔｒｉｃｈｏｒｈｉｎｏ
ｐｈａｌａｎｇｅａｌｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＴＲＰＳ）。治疗：未予特殊处理，
嘱患儿注意预防感冒，建议长期随访观察。

讨论：ＴＲＰＳ又称 ＬａｎｄｅｒＧｉｅｄｉｏｎ综合征，由
Ｇｉｅｄｉｏｎ首次于１９６６年报道［１］，病因不明，是一种基

因异常性疾病，两性均可受累，临床罕见［２］。其临床

表现包括：身材矮小、伴或不伴智力发育异常，毛发稀

疏、生长缓慢，耳大，眼距宽，鼻尖松软呈球茎状（梨形

鼻），人中突起，上唇薄，下颌过小，偶有口腔畸形，骨

骼不同程度发育迟缓，指／趾骨异常，关节肿胀，指／趾
甲薄等［２３］。根据基因异常及临床表现将ＴＲＰＳ分为
３型：ＴＲＰＳⅠ型基因改变为８号染色体长臂的ＴＲＰＳ
基因发生缺失、嵌入或异位，定位于ｑ２４．１［４］，临床上
可见典型的毛发、鼻、骨骼改变；Ⅱ型即ＬａｎｇｅｒＧｉｅｄｉｏｎ
综合征，被认为是一种邻近基因综合征（ｃｏｎｔｉｇｕｏｕｓ
ｇｅｎｅｓｙｎｄｒｏｍｅ），存在大量基因缺失，包括Ｉ型中的基
因改变和多发性骨疣（ｅｘｏｓｔｏｓｅｓ，ＥＸＴ１）的基因呈镶
嵌状间隔性缺失，定位于８ｑ２４．１１８ｑ２４．１３区域，除具
Ⅰ型的特征外还伴智力发育迟缓和多发性外生骨
疣［５］；Ⅲ型即 ＳｕｇｉｏＫａｊｉｉ综合征，主要致病基因为
ＴＲＰＳ１，除有Ⅰ型的特征外，所有指、趾及掌骨均明
显缩短，表现为严重的短指畸形［６］。该病可伴发其

他系统异常：反复呼吸道感染、原发性低血糖症、甲

状腺机能减低、生长激素分泌不足、膀胱－输尿管连
接处狭窄、膀胱－输尿管尿液反流、心脏、肾脏疾病
等。ＴＲＰＳⅡ型还可伴精神性发育迟缓、传导性耳
聋、语言功能发育迟缓、子宫阴道积水等［３］。Ｘ线影
像学检查的特点是指／趾骨出现锥形骨骺，ＴＲＰＳⅡ
型还可以出现多发性外生骨疣［７］。本病临床呈现

特殊面容，结合 Ｘ线检查诊断不难，但需与以下疾
病鉴别：（１）Ｌａｒｓｅｎ综合征：颜面扁平，前额突出，眼
距增宽，塌鼻梁，鼻孔上翻，腭裂，牙齿发育不良，四

肢关节脱位，指骨短粗，其他畸形（脊柱前凸、后凸）

等；（２）ＥｌｌｉｓｖａｎＣｒｅｖｅｌｄ综合征：短肢、短肋，轴后多
指／趾，牙齿及指／趾甲发育不良，口腔系带异常增
多，房间隔缺损和单心房等；（３）毛发 －牙 －骨综合
征：毛发稀疏、卷曲，额部隆起，正方形颌，牙小、牙间

隙增宽、牙釉质发育缺陷，骨密度增加等；（４）毛发
－甲－牙齿综合征：毛发稀疏卷曲、眉毛稀疏、体毛
持久性毳毛、少汗症、扁平薄甲、牙齿缺陷等；（５）口
－面－指发育不良综合征：翘鼻、舌裂合并错构瘤、
唇腭裂、多发性颊系带导致牙槽残嵴裂和牙齿畸形、

短指／多指畸形、多囊肾、智力发育迟缓等；（６）
ＲａｐｐＨｏｄｇｋｉｎ外胚层发育不良：毛发稀疏、枯黄，眼
距增宽，牙齿稀疏呈锥形或不规则形，指／趾甲呈圆

锥形、爪形、参差不齐、增厚、变脆，全身皮肤干燥，伴

毛周角化或掌趾角化过度等；（７）无汗性外胚层发
育不良综合征：毛发稀疏、枯黄，耳大，前腭隆起，面

颊凹陷，鞍状鼻，下颌显著隆起，上下唇厚且外翻，部

分或完全无牙，少汗或无汗，明显生长发育迟缓、感

觉神经性耳聋等；（８）有汗性外胚层发育不良综合
征：掌趾角化症，毛发、甲和齿发育不良及无汗性外

胚层发育不良的其他异常。该病属于基因缺陷性疾

病，目前并无有效疗法，临床以对症处理为主，对于

隆起的外生性骨疣以及骨、关节畸形，可行切除或矫

形治疗，有身材矮小使用生长激素治疗有效的报

道［８］。

该例患儿的特点：（１）身材矮小；（２）头皮毛发、
眉毛、睫毛均稀疏，色泽淡黄；（３）耳大，眼距宽，梨
形鼻，鼻唇沟宽而长，人中突起，上唇薄，牙列不齐；

（４）指、趾骨异常，双手指弯曲、肿胀，大拇趾短粗；
（５）无智力发育异常，无严重短指畸形，无多发性外
生骨疣；（６）双手 Ｘ线平片示锥形骨骺；（７）甲状腺
激素、甲状旁腺激素、性激素、生长激素水平正常。根

据临床表现和辅助检查，符合ＴＲＰＳⅠ型诊断。该患
儿家系中仅患儿１例患者，考虑患儿属于散发病例。
因本病临床少见，且可伴随其他系统异常，故需加强

对本病的认识，以免误诊或漏诊，并长期密切随访。
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