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摘  要 

颅骨纤维结构不良(Fibrous dysplasia, FD)又称骨纤维异常增殖症，是一类罕见的良性骨病，多发于四

肢长骨、肋骨及上颌骨，其临床症状多变，多与颅骨病变位置相关。对于其治疗应结合病变特点及临床

表现实行个体化方案。本文报告本院收住的1例斜坡、枕骨多发纤维结构不良并Chairi畸形病例，参考国

内外文献，分析此类病例的临床表现、影像学特点、治疗方式及管理。 
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Abstract 
Fibrous dysplasia (FD) is a rare benign bone disease. It mostly occurs in long bones of limbs, ribs 
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and maxilla. Its clinical symptoms are changeable and mostly related to the location of skull le-
sions. The treatment should be individualized according to the characteristics and clinical ma-
nifestations of the disease. This paper reports a case of multiple fibrous dysplasia of clivus and oc-
cipital bone with chairi malformation in our hospital. Referring to the literature at home and 
abroad, this paper analyzes the clinical manifestations, imaging characteristics, treatment and 
management of this kind of case. 
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1. 前言 

骨纤维结构不良(Fibrous dysplasia, FD)最早由 Lichtenstein 阐述，发病率为 1/4000~1/10,000 [1]，以正

常的骨组织被异常增殖的纤维结缔组织所替代为病理学特征，该病多发于四肢长骨、肋骨及上颌骨[2]。
本例发生于斜坡及枕骨的 FB 临床少见。由于该病可累及多处骨质，发生于颅骨时其临床表现常与累及

部位相关，因此对于本病的治疗及管理需结合患者具体情况制定个性化方案。本文就我科近期收治的 1
例颅骨多发纤维结构不良合并 Chairi 畸形患者的临床资料及影像学资料进行分析，并结合国内外文献，

汇报如下。 

2. 病例情况 

患者为一 7 岁男性，因“间断头痛、发热并呕吐 23 天，查体发现颅骨占位、小脑扁桃体下疝 6 天”

入院。患者于 23 天前无明显诱因出现头痛、发热，体温最高至 39.8℃，伴恶心、呕吐，呕吐物为胃内

容物。于当地医院给予抗生素治疗效果不佳，行脑脊液常规检查示：脑脊液白细胞计数 110 × 106，初

步诊断为“病毒性脑炎”，给予抗病毒及甘露醇脱水降颅压后症状改善，后患者行颅脑 MR 强化示：

小脑后方、枕骨斜坡及双侧乳突内异常信号，呈均匀强化，考虑朗格罕氏细胞增生，小脑扁桃体下疝。

为行进一步诊治来我院就诊。患者自发病以来，症状较前缓解，饮食、睡眠、二便可，体重无明显下

降。入院查体：T：36.8℃ P：76 次/分 R：18 次/分 BP：98/60 mmHg，意识清，精神可，双瞳孔等大

等圆，直径约 2.5 mm，对光反射灵敏，颅神经检查未见异常，四肢肌力、肌张力正常，双侧病理征阴

性，双侧指鼻试验、跟膝胫试验准确，余无明显阳性体征。入院后行颅脑 CT 检查：斜坡(正中部及左

侧部为主)、枕骨(枕内隆突部及左侧枕骨–乳突部)骨髓腔内见多处磨玻璃密度灶，临近骨皮质及内外

版变薄，呈轻度膨胀性，周围未见明显软组织肿块(见图 1(A)~(C)：颅脑 CT 骨窗)；小脑扁桃体越过枕

骨大孔下缘约 0.5 cm (见图 1(D)：颅脑 CT 软组织窗)。余实验室检查未见明显异常。术前讨论：患者

颅脑 MR 及 CT 示斜坡、枕骨磨玻璃样影，考虑颅骨病变合并小脑扁桃体疝，现有明显头晕、头痛、

呕吐等症状，相关术前检查已完善，建议行后颅窝减压 + 颅骨病变切除术。术中所见：术中取枕下正

中切口，自枕外隆突至 C4 棘突水平。经项韧带切开，见枕骨局部增厚，增厚处直径约 4 cm，于枕骨

大孔后缘上 2.5 cm 处钻骨孔，打开枕骨大孔后缘，扩大形成枕下骨性减压窗，骨质咬除至正常组织，

未切开硬膜。术中见增厚颅骨质地松软，血供中等，颅骨内外板变薄。术后病例回示：(颅骨)符合纤维
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结构不良(见图 2)。出院后 6 个月及 1 年随访，头晕、头痛较前减轻，无其他明显不适，术后 6 个月复

查颅脑 CT：后路我减压术后 CT 表现，斜坡、左侧枕骨病灶较前无明显改变(见图 3)。术后 1 年复查颅

脑 MR：后颅窝减压效果可(见图 4)。 
 

     

    
(A)、(B)、(C) 颅脑 CT (骨窗)：斜坡(正中部及左侧部为主)、枕骨(枕内隆突部及左侧枕骨–乳突部)骨髓腔内见多处

磨玻璃密度灶，临近骨皮质及内外版变薄，呈轻度膨胀性。(D) 颅脑 CT (软组织窗)：小脑扁桃体越过枕骨大孔下缘

约 0.5 cm。 

Figure 1. Preoperative computed tomography (CT) 
图 1. 术前颅脑 CT 
 

     
(A)、(B) 骨纤维结构不良。 

Figure 2. Pathology (Magnification ×100) 
图 2. 送检组织病理(放大倍数×100) 
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(A)、(B) 颅脑 CT 骨窗像：后颅窝减压术后表现，颅骨病变较前无明显变化。 

Figure 3. Postoperative computed tomography (CT) 
图 3. 术后颅脑 CT 
 

 
颅脑 MRIT2WI：后颅窝减压效果可。 

Figure 4. Postoperative magnatic resonance imaging (MRI) 
图 4. 术后 MRI 

3. 讨论 

1) 病因目前主流观点认为，该病是由于编码 Gs 蛋白 α 亚基的基因发生突变，导致其 201 位的精氨

酸被组氨酸或半膀氨酸替代，造成腺苷酸环化酶激活和环磷酸腺苷水平升高，胞内高水平的环磷酸腺苷

会导致成骨细胞分裂和异常分化[3]。另外还有观点认为本病与染色体异常、白介素-6 水平升高、血管内

皮生长因子、甲状旁腺激素相关肽有关[4]。据报道，FD 可发生恶性转化，占所有 FD 病例的 0.4%~1% [5]，
目前报道的恶变的类型包括骨肉瘤、软骨肉瘤、纤维肉瘤、恶行纤维细胞瘤，恶变多发生于 30 岁以后[6] 
[7]。目前有病例报道该病的恶性转化与 GNAS、TP53 突变存在相关性[8]。 

2) 临床表现该病主要包括颅面部外形改变和颅神经功能障碍两类症状。如无痛性的包块或肿胀、颅
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面部不对称、突眼、斜视、鼻塞、面部麻痹、头痛、视力、听力障碍等[2] [9]。本病例系多发 FD 合并

Chairi 畸形，有国外报道，FD 合并颅底畸形可能与颅骨病变扩大和颅底骨质破坏相关[10]。 
3) 诊断目前诊断 FD 主要依据临床及影像学表现，明确该病诊断需依据病理活检。该病的检查方法

主要包括头颅 X 线及颅脑 CT，由于头颅骨质结构复杂，临近结构常发生重叠，尤其是颅底受累的患者

常易漏诊，因此颅脑 CT 诊断效率较高。该病常表现为溶骨性和囊性改变，影像学描述为较为典型的毛

玻璃样改变，外周骨皮质变薄且无明显边界[7] [11]。随着患者年龄增长，病灶 CT 表现常由均匀的磨玻

璃样影转变为密度不均一的病灶，且病变进展多逐渐减缓或缩小[2] [12]。本例 FD 表现为多发枕骨、斜

坡病变，临床较为罕见[13]，参考本例颅脑 CT 骨髓腔内多处磨玻璃密度灶，骨皮质变薄，可作为本病的

影像特征。 
4) 治疗外科手术是目前主要的治疗方法，且需结合患者具体症状及病变特点制定个性化治疗方案[2] 

[12]：① 病变位置表浅而无周围重要结构受累时，可行病灶全切除，面部畸形严重的可切除突出部。② 病
变累及眼眶而无视力障碍时，可行病变大部分切除及颅骨重建。③ 病变引起视力障碍时，应尽早切除引

起视神经管狭窄的病变。如果出现视力受损，应及时进行视神经减压。④ 病变位于颅底时，在切除病变

颅骨后应该行颅底重建[4] [14]。由于部分患者可合并全身多处骨质病变，因此在治疗前可行必要的全身

检查以避免漏诊。对于颅面部以外 FD 患者应联合骨科医师进行综合评估。另据报道，破骨细胞抑制剂

如帕米膦酸盐对成人 FD 有一定效果，但对青少年患者的使用报道较少且效果不明确[7]。本例患者诉枕

部疼痛，且合并小脑扁桃体下疝，枕骨占位局限，呈膨胀性生长且临近枕骨大孔，故实施后颅窝减压术

同时给予枕骨处病变切除。 
综上，骨纤维结构不良为一种良性骨病，发生于斜坡、枕骨时较为罕见。可通过临床表现、颅骨 CT、

病理进行诊断。手术治疗为临床上主要的治疗手段，但由于该病多为惰性生长且多为自限性，发病部位

及临床表现多样，手术应以改善外观、解除症状或压迫为目的，临床工作中应依据患者特点制定个体化

治疗及管理方案。 
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该病例报道已获得病人及家属知情同意。 
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