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摘  要 

骨纤维结构不良是主要累及儿童胫骨的良性肿瘤。其发病率低，目前对该病认识不足，误诊率高。主要

表现为局部肿块。典型的影像学表现为局限于胫骨中段前侧皮质内，单房性或多房性、偏心性、界限清

楚的低密度灶。但目前其病因、治疗方式及治疗时机尚未达成普遍共识，现对该病的病因和发病机制、

临床表现、影像学表现、诊断及鉴别诊断、治疗展开综述。 
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Abstract 
Osteofibrous dysplasia is a benign tumor primarily affecting the tibia in pediatric patients. Its in-
cidence is relatively low, and there remains an inadequate understanding of the disease, leading 
to a high rate of misdiagnosis. The main clinical manifestation is the presence of a localized mass. 
Typical imaging findings consist of unilocular or multilocular, eccentric, well-defined low-density 
lesions confined to the medial anterior cortex of the tibia. However, currently there is no consen-
sus regarding its etiology, treatment approach, and optimal timing for intervention. This review 
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aims to explore the etiology and pathogenesis, clinical presentation, imaging features, diagnostic 
methods as well as differential diagnosis and treatment options for this condition. 
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1. 引言 

骨纤维结构不良是一种良性、纤维–骨肿瘤，主要发生在 10 岁以下儿童的胫骨前皮质内[1] [2]，病

变也可累及胫骨干骺端[2]。儿童患者的腓骨不太常见，12%的儿童患者可伴同侧腓骨受累[2] [3]。骨纤维

结构不良占所有原发性骨肿瘤的 0.2% [4]，近几年来发病率有增高的趋势[5]。在骨纤维结构不良被认识

之前，通常被称为纤维结构不良，因为两者的组织学表现只有细微的不同[6]。1976 年，Campanacci 根据

解剖位置、发育起源以及与纤维结构不良的相似性，首次提出了“胫骨和腓骨骨纤维结构不良”[7]。该

病又被称为长骨骨化性纤维瘤、骨性纤维瘤、纤维性骨瘤等。骨纤维结构不良是良性病变，与釉质细胞

瘤相比，是一种局部侵袭性较小的肿瘤。但与釉质细胞瘤具有相似的临床和病理表现，常被认为是恶性

肿瘤。目前骨纤维结构不良的病因、发病机制尚需更多研究阐释，治疗方案的选择仍有较大争议。本文

主要就骨纤维结构不良的病因和发病机制、临床表现、影像学表现、诊断及鉴别诊断、治疗做一综述。 

2. 病因和发病机制 

目前该病的病因及发病机制还需要更深入的研究进一步阐释。大多数研究认为，骨纤维结构不良起

源于纤维组织，具有向纤维组织和骨组织双向分化的特性。该病是否与遗传因素有关，目前尚存争议，

有少量研究显示骨纤维结构不良有遗传相关性。有研究[8]报道了两例双侧胫骨的骨纤维结构不良，且两

人为兄弟。有研究[9]显示骨纤维结构不良可能符合常染色体单基因显性遗传病的特征，报道了同一家庭

中有 6 个人患有此病。 

3. 流行病学 

骨纤维结构不良通常发生在 10 岁以前，1~5 岁是发病高峰[3] [7]。新生儿[10]及成年人新发病例[11]。
文献报道的发病平均年龄不尽相同。有学者的研究中[3] [12] [13]，平均年龄小于 5 岁，亦有学者的研究

中[11]，平均年龄大于 10 岁。骨纤维结构不良的男性和女性患者数量大致相等。Park [14]的研究中共 55
名患者，男性 26 例(47%)，女性 29 例(53%)。 

4. 临床表现 

骨纤维结构不良最常见于胫骨，其他部位的骨骼也可发生，例如尺骨、桡骨、肱骨，但其中有些病

例未经组织学证实[7] [15] [16]。胫骨的中间三分之一是骨纤维结构不良最常见的部位。胫骨前方最常见，

最先累及骨皮质，随着时间推移，可侵犯松质骨。骨纤维结构不良最常见的临床表现是疼痛，同时可有

局部肿物、病理性骨折和胫骨前弓畸形。其疼痛可能与胫骨前弓畸形或病理性骨折有关[1] [2]。Gleason [1]
的报道中，31%的患者表现为疼痛，19%表现为病理性骨折，13%表现为胫骨弯曲。另外 37%的患者在影
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像学检查中偶然发现病变，与 Park [2]等学者对 80 例骨纤维结构不良患者的报道相似。一项对 55 例患者

的研究中[14]，最常见表现为偶然发现病变(33%)，27%表现为可触及的骨块，22%表现为疼痛。在 Sweet
等学者[11]的一项研究中共 30 例骨纤维结构不良患者，疼痛为最常见的临床表现，共 18 例患者表现为疼

痛，另有 13 例患者表现为局部肿胀。 

5. 影像学表现 

骨纤维结构不良通常累及胫骨骨干中段前皮质，大的病变通常伴有皮质扩张和胫骨前弓畸形。在 X
片和 CT 上[17] [18] [19]有典型的影像学特点，病变通常局限于胫骨中段前侧皮质内，表现为单房性或多

房性、偏心性、界限清楚的低密度灶，边界为清晰的硬化边缘，局部骨皮质可膨胀变薄，同时病灶可向

髓腔内突出，使髓腔变窄。在严重的病变中通常伴有皮质扩张和胫骨前弓畸形，然而，未突破进入软组

织，与正常骨组织分界清楚[2]。 
在 MRI 上[19]可见梭形异常信号，呈膨胀性生长，长轴与骨干平行，在 T1WI 上呈低信号，在 T2WI

上呈等信号或高信号，病变边界清楚，局部髓腔消失，邻近骨皮质明显吸收变薄。信号可以不均匀；病

灶周围无水肿、无软组织肿块形成。 

6. 诊断 

骨纤维结构不良有典型的好发部位、发病年龄及影像学表现。在临床资料和影像学资料具备的情况

下，骨纤维结构不良的诊断通常很简单，表现为患儿胫骨和/或腓骨的界限清楚的皮质内病变，呈纤维骨

形态，周围有成骨细胞环绕的不规则编织骨。 

7. 鉴别诊断 

骨纤维结构不良的鉴别诊断困难且相当有限，严重依赖于临床表现和影像学检查结果。常有误诊的

报道[20]。需要与纤维结构不良、釉质细胞瘤等进行鉴别。 
纤维结构不良又被称为骨纤维异常增殖症。纤维结构不良也是一种良性纤维骨肿瘤，发病年龄范围

广。股骨和颅面骨是最常见的肿瘤部位，任何骨骼都可能受到影响[21]。纤维结构不良发生在髓管内。纤

维结构不良在分子水平上的特征是激活 GNA 中的错义突变，而这种突变在骨纤维结构不良中尚未发现

[22]。 
釉质细胞瘤发病年龄范围广，多见于成人，主要发生在 20 至 30 岁的成年人中，10 岁以下少见，男

性比女性略多。与骨纤维结构不良一样，釉质细胞瘤具有纤维–骨性成分，常见于胫骨，但与骨纤维结

构不良不同的是，釉质细胞瘤的肿瘤细胞来源于上皮细胞。免疫组织化学染色足以区分，釉质细胞瘤在

上皮细胞岛的基质中含有细胞角蛋白 14。Gleason [1]认为角蛋白染色是诊断骨纤维结构不良的重要辅助

手段。因为骨纤维结构不良与釉质细胞瘤的临床表现、影像学和病理特征有重叠的相似之处，区分骨纤

维结构不良和釉质细胞瘤是极具挑战性的。 

8. 治疗 

继“骨纤维结构不良样釉质细胞瘤”的概念被提出后，近年来很多研究开始尝试揭示骨纤维结构不

良与釉质细胞瘤之间的关系[11] [23] [24] [25] [26]，骨纤维结构不良是否可能代表釉质细胞瘤的前体病变

的可能性一直存在[1] [2] [11] [14] [20] [23] [25] [27] [28]，二者在组织病理学上表现相似，放射学和组织

学特征有些重叠。有学者[29]认为这两种疾病可能属于相同的纤维-骨疾病谱，分别位于良性和恶性端。

釉质细胞瘤是一种低度恶性的骨肿瘤，需行广泛切除术。然而，到目前为止，文献中都没有确切证据证

实从骨纤维结构不良到釉质细胞瘤的确切进展[1] [2] [11] [20] [23]。 
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骨纤维结构不良没有发展为远处转移的潜力[30]。在 10 岁以前，骨纤维结构不良病变的大小可能会

逐渐增大。有研究显示[2] [3] [14] [20] [31]，行病灶刮除的复发率很高，特别是患者小于 10 岁时，复发

率接近 100%，但是为了盲目追求完全清除病灶而行广泛切除，也会带来负面效果，更多的并发症将随之

出现。当患者年龄大于 10 岁时再行手术治疗，复发率将大大降低，往往没有复发，同时原本呈现侵袭性

的病变在青春期后均变得稳定，不再发展。是因为骨骼发育成熟后，其病变由活动性转为静止性。病灶

常退化而自愈，预后很好。因此对无并发症的小于 10 岁的患儿不宜手术，应采取保守治疗，可密切随访，

也可用适当的支具来预防畸形[3]。手术干预仅限于胫骨前弓畸形和大病变的患者[1] [2] [14] [20] [31]。同

时手术治疗可有效地减轻溶骨性病变引起的疼痛症状[32]，改善生活质量。 
对于手术切除范围，有较大争议，主要有骨膜下切除、骨膜外切除等。Lee [33]发现相较于骨膜下切

除，骨膜外切除能明显减少肿瘤的复发。张杏泉[34]采用骨膜下切除术，保留骨膜以促进骨再生及愈合，

骨膜下切除术存在病灶复发的可能，但骨膜下切除的方式在此研究中无明显的复发率。 
胫骨病灶切除范围广泛，同时胫骨是人体主要的负重骨，存在术后缺损大、修复慢及移植骨被吸收

等缺点。且骨纤维结构不良发生于皮质内，行手术刮除病变后应采用骨移植材料填充骨缺损，预防病理

性骨折。对于手术切除后骨缺损的重建方式[34] [35]，包括自体骨移植、异体骨移植、人工骨移植等。自

体骨移植较经济，可减少异体骨的免疫排斥反应，增加植骨成活概率。但需取用患者的正常骨组织增加

患者的痛苦部分影响供区的功能。自体骨成骨能力强，骨性愈合快。常见供骨区包括髂骨、腓骨、股骨、

桡骨和肋骨等。目前，自体骨移植在病治疗得到了广泛的应用。如果术后没有很好的支具保护，过早、

过重的负荷，必然造成移植骨组织机械应力集中而断裂。骨性愈合之前，坚强可靠的内固定是预防移植

骨骨折及骨不连的重要手段。 

9. 总结 

骨纤维结构不良是一种良性、自限性、引起骨干变形的纤维–骨病变，几乎只发生在 20 岁以下的患

者中，最常发生在胫骨。保守治疗是首选的治疗方式，必要时可进行对症治疗。青春期后随着骨骼系统

的发育成熟，其病变由活动性转为静止性，病变多趋于稳定，不再发展，病灶常退化而自愈。手术通常

用于大病变和明显的畸形或功能问题。 
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