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高度重视儿童矮身材的科学评估
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（首都儿科研究所附属儿童医院儿童保健中心，北京 100020）

［摘要］ 矮身材是儿童常见的体格发育异常问题，若未能得到及时正确的诊断和及早干预，将会给患儿及其

家庭带来沉重负担。引起矮身材的原因众多，矮身材的诊断过程实质上是其病因诊断的过程。在充分认识儿童

体格发育规律和矮身材高危人群特点的基础上，通过科学界定矮身材，规范化诊疗流程，以实现矮身材的早期

诊断或转诊。同时需要加强家长和基层儿科医生对矮身材的科学认识，避免“认识误区”导致的过度医疗、漏

诊、误诊等问题出现，提高矮身材的科学评估。 ［中国当代儿科杂志，2023，25 （11）：1095-1100］
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Attaching great importance to the scientific assessment of short stature in children
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Abstract: Short stature is a common physical developmental abnormality in children. Without timely and accurate 

diagnosis, as well as early intervention, it can impose a heavy burden on the children and their families. There are 

numerous causes for short stature, and the diagnostic process essentially involves identifying its underlying causes. 

Based on a thorough understanding of the regular patterns of child physical development and the characteristics of 
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编者按：关注儿童生长发育，促进儿童健康成长，不仅是每位家长和儿童领域工作者的愿

望，也是健康中国战略的关键要素之一。同时，这也是国家经济、社会发展与文明进步的重要

保障。国务院印发的《中国儿童发展纲要 （2021—2030年）》明确指出，5岁以下儿童生长迟

缓率应控制在 5%以下。最新报告显示我国儿童矮小症的发病率约为 3%，中国矮小症儿童约有

760万人，但得到规范化诊疗的比例不到5%。这些生长发育问题已经成为危害儿童健康的公共

卫生问题。为帮助更多临床儿科医生，尤其是基层儿科医生进一步规范儿童矮身材的诊断及治

疗，本刊特别推出系列讲座——儿童矮身材的规范诊疗。本栏目将邀请国内儿科领域著名专家

围绕儿童矮身材的流行病学、诊断、治疗、监测管理等方面进行阐述。该系列讲座主题包括：

儿童矮身材的临床诊断现状、青春期前矮小患儿的早期诊断及干预、生长激素激发试验和胰岛

素样生长因子 1水平检测对生长激素缺乏症的诊断意义和思考、改善中枢性性早熟患儿身高获

益的思考、关注青春晚期矮身材儿童的身高管理、生长激素缺乏症全生命周期管理-过渡期的

生长激素缺乏症、矮身材儿童的心理健康、重组人生长激素临床应用的安全性等。

本栏目后续将根据实际需求，围绕儿童矮身材发表相关综述和临床病例等文章。我们期待

这个系列讲座能加深儿科医生，尤其是基层儿科医生对儿童矮身材的认识，并对矮身材患儿的

规范诊疗起到积极的推动作用，也希望这个栏目能够成为儿童矮小症领域的学术交流平台，为

临床医生提供更多的知识与技术，以促进该领域的发展。
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individuals at high risk of short stature, a scientific definition of short stature needs to be established, along with 

standardized diagnostic and treatment protocols, to achieve early diagnosis or referral for short stature. Furthermore, it is 

necessary to enhance scientific awareness of short stature among parents and primary care pediatricians, in order to avoid 

over-treatment, missed diagnoses, and misdiagnoses arising from "misconceptions",  and to improve the scientific 

assessment of short stature. Citation:[Chinese Journal of Contemporary Pediatrics, 2023, 25(11): 1095-1100]
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随着人们对生存质量的追求不断提升，儿童

矮身材已成为家庭和社会关注的重要问题。矮身

材是指在相似生活环境下，同种族、同性别和同

年龄的个体身高低于正常人群平均身高 2 个标准差

或低于第 3 百分位数。最新报告显示，中国儿童矮

身材发病率为 3.2%，其中农村地区为 4.7%，高于

城市地区的 2.8%［1］。身材矮小不仅会影响患儿身

高，降低生活质量，还会导致不同程度的行为适

应障碍、认知障碍、心理障碍和青春期发育迟缓

等，儿童血脂异常、糖尿病、心血管疾病的发生

风险也将增加［2-4］。尽早识别矮身材，并根据病因

给予适当的治疗干预，能为改善儿童临床结局争

取最大机会［5-7］。《健康中国行动 （2019—2030）》

明确提出，到 2030 年 5 岁以下儿童生长迟缓率要

从 2013 年的 8.1% 降低到 5% 以下［8］。国家卫生健

康委员会发布的 《健康儿童行动提升计划 （2021

—2025 年）》 则要求将此目标的实现提前至 2025

年［9］。临床实践中存在漏诊、诊断延迟、转诊延

迟等矮身材诊断不充分的现象［10-13］，这也反映了

部分儿童保健或儿科医生对儿童矮身材的重视程

度不够、认识不足、诊断不规范，应引起高度

重视。

1 儿童矮身材科学评估的前提

1.1　充分认识儿童体格发育规律

儿童体格发育是一个复杂的动态变化过程，

但遵循共同的发展规律。切实掌握儿童体格发育

的基本规律，深入了解生长调控机制及影响因素，

有助于儿童矮身材的早期识别。儿童不同时期的

体格发育各有特点，调控机制也不尽相同［14］。胎

儿期生长主要受控于营养状况，以代谢轴调控生

长轴，即营养物质促进胰岛素分泌，继之类胰岛

素样生长因子分泌而促生长。婴儿早期生长基本

延续胎儿期调控模式，6 月龄后垂体分泌的生长激

素开始呈现促生长作用，逐渐替代生命早期营养

调控模式。儿童期生长主要受生长激素调控，青

春期生长则依赖于生长激素与性激素的协同作用。

不同时期儿童的生长速度各不相同。婴儿期出现

出生后的第 1 个生长高峰，出生后第 1 年生长速度

为 25 cm，第 2 年生长速度减缓至一半左右，随后

生长速度下降并于儿童期趋于稳定［15］。在即将进

入青春期时生长速度会短暂减缓 （青春期前下

降），随后在青春期中期显著加速 （青春期生长突

增），身高突增峰速度通常发生在青春期后期，并

出现第 2 个生长高峰，继之生长速度下降至最后停

止生长［16］。青春期男孩共增长 25~28 cm，女孩共

增长 23~25 cm［14］。

1.2　知悉儿童矮身材的影响因素

儿童矮身材同时受遗传和非遗传因素的影响。

遗传是决定身高的主要因素，在身高发育中占主

导地位，可导致 80% 甚至更多的身高变异［17］。非

遗传因素包括社会环境、家庭环境、内分泌激素、

营养、运动、疾病等［15，18］。有研究表明，家庭年

收入、父亲受教育程度以及父母对孩子未来身高

的关注度也是儿童矮身材的影响因素［17］。儿童身

高发育是多种因素的作用结果，而这些因素之间

可能存在复杂的相互影响，目前尚不清楚是否有

特定因素在矮身材的发生发展中起着关键作用。

因此，必须从多个角度进行综合分析，对矮身材

做出正确评估。

1.3　了解矮身材在儿童群体中的年龄分布

一项纳入 39 项研究，涵盖中国 20 个省、市和

自治区 348 326 名儿童的大型 Meta 分析显示，6~12

岁 （3.3%） 儿 童 矮 身 材 的 发 生 率 高 于 >12 岁

（3.1%） 或<6 岁 （2.4%） 儿童［1］。另一项在中国儿

童中开展的横断面研究发现，男孩矮身材的发病

率在 9 岁时最高，女孩在 8 岁时最高［17］。这两项研

究表明 6~12 岁是发生矮身材的主要年龄段，提示

儿童保健或儿科医生要特别关注此类高危人群的

矮身材筛查，避免漏诊。导致儿童矮身材的原因

很多，包括生长激素缺乏症、先天性甲状腺功能

减退症、小于胎龄儿、Turner 综合征等，不同年龄

段导致矮身材的原因可能不同。2022 年，芬兰 20

年出生队列研究首次提供了与儿童期身材矮小相

关的几种原发性和继发性生长障碍的流行病学数

据，结果显示，Turner 综合征诊断时的中位年龄为
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4.0 岁，是最常见的原发性生长障碍；诊断为生长

激素缺乏症的女孩和男孩中位年龄分别为 8.7 岁和

7.2 岁［19］。这提示，在儿童早期，矮身材的筛查重

点应放在原发性生长障碍上，从学龄前开始需要

同时关注继发性生长障碍。因此，对儿童进行矮

身材评估时，应关注其所处的特定发育阶段。

2 儿童矮身材的科学评估内涵

2.1　正确界定矮身材

随着社会发展和经济水平的提高，人们对儿

童身高的关注度也越来越高。一旦儿童出现身高

低于平均值，容易引起家长焦虑，甚至有家长错

误认为孩子为矮身材，导致过度医疗。据报道，

家长若过度关注孩子身高，矮身材发生风险反而

增加 1.164 倍［17］，心理学家将这种现象描述为“聚

焦错觉”。另一方面也存在家长缺乏相关知识和防

范意识、贻误矮身材最佳诊疗时机的现象，这愈

发强调了教育家长的必要性和重要性。同时，要

求儿童保健或儿科医生对儿童矮身材的诊断标准

有正确、清晰的认识，即儿童身高低于同种族、

同性别、同年龄正常人群平均身高 2 个标准差或第

3 百分位数为矮身材，并进一步规范诊疗行为 （如

精确的连续测量数据、科学的结果分析），做到既

不漏诊也不过度医疗。需注意，部分矮身材属正

常生理变异，需加以区分。

2.2　定期监测儿童身高生长的关键指标

科学严谨地评估儿童体格发育水平需要从生

长水平、生长速度、匀称度和成熟度 4 个维度进

行，结合既往生长资料及单次/多次评价结果绘制

生长曲线图才能得出较为准确的结论。对疑似生

长发育异常的儿童需动态连续追踪 6 个月 （最好 12

个月） 以上的生长曲线图进一步筛查，并适当增

加生长监测频率。

儿童身高生长速度是判断矮身材的主要依据。

身高生长速度需要定期 （每半年）、连续、准确测

量身高，获得的生长曲线图可筛查生长速度减慢

的儿童。2021 年 《儿童体格发育评估与管理临床

实践专家共识》［14］ 建议，若生长曲线向下偏离跨

越 2 条主要身高百分位数曲线，或生长速度低于以

下水平，即 2 岁以下儿童<7.0 cm/年，2~<4 岁儿童

<5.5 cm/年，4~<6 岁儿童<5.0 cm/年，6 岁至青春期

前儿童<4.0 cm/年，青春期儿童<6.0 cm/年，应警惕

有矮身材的可能，需加以重视并及时寻找可能的

原因。据调查，使用身高低于 2 个标准差、生长速

度等指标，可以在 5 岁以下儿童中识别约 80% 的矮

身材［13］。对于无症状的矮身材儿童，生长曲线的

评估可为潜在的病理原因提供线索；矮身材儿童

的体重不足提示全身性疾病或营养不良，而超重

则提示内分泌疾病［20］。

2.3　明确儿童矮身材的诊断思路

国内外对矮身材诊断路径的研究与临床应用

已处于成熟阶段，对生长受损的儿童必须进行详

细的评估，包括病史询问、体格检查、常规和特

殊实验室检查，找出病因，制定干预策略。矮身

材的初步评估主要为病史和体格检查。病史询问

包括家族史 （父母亲青春发育和家族成员矮身材

情况）、母亲妊娠史、出生史、生长发育史、既往

史 （用药史、慢性疾病史、心理状态）［21］。已有研

究证实皮质类固醇药物、哌甲酯可导致儿童生长

速度下降，身高生长落后于同龄人群［22-23］。受到

歧视、虐待等情感剥夺或近期有精神压力的儿童

是社会心理性矮小的高危群体［24］。体格检查包括

准确的体重和身高测定、身高年增长速率 （至少

监测 3 个月）、上下部量比例、第二性征发育及分

期、脊柱侧弯检查、心肺听诊、有无特殊体征

（如特殊面容、颈蹼、肘外翻、牛奶咖啡斑、特殊

气味等） 等［25］。筛查是否存在非匀称性、比例失

调，例如上臂或前臂短小；是否有先天畸形特征，

包括面部畸形、小头畸形；是否有心脏杂音、隐

睾、肌肉肥大等。

如果初步评估结果不能提示诊断，可进行实

验室检查，包括血尿便常规、肝肾功能、血糖、

血脂，疑似肾小管酸中毒、特殊佝偻病者可进行

电解质分析和钙磷代谢检查。骨龄是反映儿童身

高生长发育水平的重要指标，矮身材儿童的骨龄

一般落后于实际年龄，但也可以与实际年龄接近，

通过手和手腕的 X 线检测骨龄可协助筛查矮身材。

必须认识到青春期儿童骨龄与实际年龄并不完全

同步，身高突增前往往先有相对的骨龄加速，身

高突增后骨龄增长速度随之回落，但不能理解为

生长减速［26-27］。3 岁以上儿童可以结合骨龄生长情

况进行分析和指导，当生长速度下降，骨龄出现

加速，骨龄大于实际年龄 1 岁，提示存在矮身材的

危险，建议转诊至儿童内分泌科进一步检查和

治疗［28］。

根据患儿具体病情还可进一步开展特定的实

验室检查项目筛查是否存在矮身材相关病理性因

··1097



中国当代儿科杂志
Chin J Contemp Pediatr

Vol.25 No.11

Nov. 2023

第 25 卷 第 11 期

2023 年 11 月

素，包括甲状腺、性腺、肾上腺、垂体等内分泌

功能检查，胰岛素样生长因子 1、胰岛素样生长因

子结合蛋白 3 水平测定，染色体核型及部分罕见矮

身材的相关基因检测，必要时可以考虑生长激素

激发试验［28］。

对于正常生理性变异，如家族性身材矮小、

体质性青春发育延迟，无需特殊干预；对于矮身

材且无法确定病因，以及疑诊为内分泌异常的儿

童，应做好及时转诊工作。

2.4　认识常见的矮身材诊断误区

目前临床上存在不少对矮身材诊断的误区，

常见的有：（1） 简单地通过生长水平诊断矮身材，

容易导致诊断结果产生偏移。矮身材诊断应该综

合生长水平、生长速度、匀称度和成熟度等指标，

采用标准化生长曲线动态评价。（2） 盲目认为矮

身材就是生长激素缺乏症，继而盲目进行生长激

素激发试验，导致过度检查、过度诊断及后期的

过度治疗。临床医生一定要认识到矮身材并不等

于生长激素缺乏症，矮身材的病因需要仔细甄别，

尤其是特发性矮身材的诊断是一种排他性诊断，

不能仅凭生长激素激发试验的峰值正常就直接诊

断，需要进行充分排查，避免漏诊和误诊。

2.5　把握不同身高儿童的管理重点

基层社区医生或初级儿童保健医生对儿童的

身高需进行分级管理。（1） 对于身高高于正常人

群平均身高 2 个标准差或第 3 百分位数的儿童，一

般不需要特别评估，除非有特殊情况，如生长速

度持续下降，或畸形，或有全身性疾病，或身高

低于靶身高等［29］。（2） 对于身高低于正常人群平

均身高 2 个标准差的矮身材儿童，需转诊至儿童内

分 泌 科 ， 进 行 病 因 学 检 查 ， 给 予 规 范 化 治 疗 。

（3） 对于身高低于正常人群平均身高 3 个标准差的

特别矮小儿童，可能存在潜在的病理因素，如严

重营养不良、遗传性疾病、内分泌疾病、全身性

慢性疾病等，需转诊到相关科室进行病理病因

评估。

3 展望

儿童矮身材的诊断仍面临许多挑战，漏诊、

诊断延迟等现象屡见不鲜。为进一步提高儿童矮

身材的早期检出率，需要形成涵盖家长、各级儿

童保健及医疗机构的长期监测体系。事实上，大

多数家长对矮身材的认识不够，过度重视孩子身

高，一旦孩子“个子矮”很容易演变成“身高焦

虑”“身高内卷”，导致过度医疗。通过开展相关

知识教育，提高家长对矮身材的认识，了解如何

就医及何时就医，早期发现矮身材。另外，家长

应主动配合医生对儿童进行早期矮身材筛查，定

期检测儿童身高及增长情况。基层社区医生或初

级儿童保健医生承担着儿童矮身材早期筛查和初

步诊断的主要工作，其关键临床任务是识别正常

生长变异的矮身材儿童，以及需要进一步诊断或

转诊的儿童，同时引导家长对矮身材有正确的认

知。目前基层儿科医生对儿童矮身材的早期筛查

意识不足、认识不充分，其对矮身材认识的常见

误区包括：（1） 认为父母高孩子一定高；（2） 认

为现在矮是晚长，以后就长了；（3） 认为补点钙、

吃点保健品就行；（4） 认为男孩没变声、女孩无

月经不算发育，不急［30］。这恰恰反映了矮身材的

不规范诊治，将会直接影响患儿的及时就诊或转

诊，进而影响矮身材的早期发现和干预，亟需加

强基层儿科医生相关专业能力的培训和提升。

尽管矮身材的诊断和管理标准已较为成熟和

完善，遗传学及分子生物学新技术的不断发展显

著提高了儿科医生对矮身材遗传病因的认识和诊

断水平，进一步推动儿童矮身材疾病的早期精准

筛查和诊断。目前发现越来越多的基因与矮身材

相关，儿童保健门诊常见与矮身材相关的遗传学

疾 病 包 括 Turner 综 合 征 、 Prader-Willi 综 合 征 、

Russell-Silver 综合征、Noonan 综合征［31］。建议对

如下矮身材儿童进行致病基因检测［32］：（1） 极度

矮小，且生长激素缺乏；（2） 多种垂体激素缺乏；

（3） 明确对生长激素不敏感；（4） 身高低于正常

人群平均身高 3 个标准差；（5） 合并小头畸形；

（6） 特殊面容合并矮小；（7） 有骨骼发育不良的

证据；（8） 伴有智力障碍；（9） 未达到追赶的小

于胎龄儿。在未来，遗传学新技术的普及应用势

必会为儿童身材矮小的早期精确诊断添砖加瓦。

除了常规的矮身材评估方法外，近年来有不

少研究探索早期筛查矮身材的新方法［17，33-35］。例

如，在深圳市 12 504 名儿童中构建预测矮身材风

险的列线图模型和风险分类系统［17］，通过将矮身

材危险因素可视化，可以预测儿童矮身材的发生

风险和身材矮小程度，初步显示出良好的临床实

用性和便利性，未来需要在外部队列中进一步验

证。印度学者基于年龄、辅助检查 （身高、体重

指数和校正标准偏差评分） 和骨骼成熟度开发了
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一个移动应用程序［35］，其诊断与临床诊断一致性

达 99%，有望辅助临床矮身材评估，减少诊断错

误。此外，人工智能正在逐步改变医学各个领域

的诊断工具，包括儿童生长发育领域。这些工具可

潜在地改善矮身材的识别，未来可能有助于提高儿

童矮身材的临床评估效率。
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·消息·

《中国当代儿科杂志》成功入选湖南省培育世界一流
湘版科技期刊建设工程2023年项目

近日，湖南省科学技术厅、中共湖南省委宣传部发布湖南省培育世界一流湘版科技期刊建设工程 2023 年项目立

项的通知，《中国当代儿科杂志》 成功入选。衷心感谢一直关注和支持 《中国当代儿科杂志》 发展的领导、编委、作

者和读者，我们将继续以满腔热忱坚持高质量办刊，携手共创中国特色世界一流科技期刊。

《中国当代儿科杂志》 编辑部

2023 年 10 月 16 日
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