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病例男，35岁，右尺桡骨双骨折。术前胸片(图1)：胸

廓呈圆锥形，双锁骨部分缺如，双侧第l肋未发育，T2椎体隐

性脊柱裂。诊断：颅锁骨发育不全。加照头颅、骨盆及双膝关

节片(图2～5)示：头颅横径增加，囟门未闭。面骨相对较小，上

颌骨小而下颌骨相对增大；左髋内翻，左颈干角缩小，股骨大

粗隆膨大；双下肢长短不一。

图l胸廓呈圆锥形，双锁骨部分缺如，双侧第l肋未发育，T2椎体隐性脊柱裂。 圈2—3头颅横径增加，囟门未闭。面骨相对较小。上

颌骨小而下颌骨相对增大。 圈4双髋内翻。颈干角缩小，以左侧为甚；双侧股骨颈增粗膨大。骨盆向左倾斜，脊柱略显侧弯。 图5双下

肢长短不一．右侧较左侧长。

讨论 颅锁骨发育不全(C1eidocmnial dysplasia【1Vclei．

docranial dysostosis【2】，CCD)又名遗传性颅锁骨发育不全，是

一种先天性全身性膜性骨骨化不全。尤其是颅顶骨与锁骨发

育障碍。常伴有恒齿迟出与异常，骨盆和脊柱的骨化不全。主

要认为是先天遗传、常染色体显性遗传，但亦有散发者；无亲

族史、无家族史。据在遗传基因研究方面报道，在CCD患者

中发现，6p21的染色体中的转录基因由CBFAl变异所致【3】。

往往是由口腔科医师首先发觉。本症对生活劳动无明显影

响。任何年龄均有报道。人群发病率约为1，l 00000刚，而实

际发病率应略高。

临床及X线表现：头颅横径增加，额顶骨膜状成骨受阻

而呈现多数普遍性的骨质疏松区域。囟门和颅缝明显增宽。

延迟闭合或不闭合，有多数缝间骨出现。上颌骨发育不全、上

颌窦狭小或完全不发育。头面不成比例，两侧眼眶分离过远，

硬腭狭小而高拱。锁骨可以一侧或两侧性的、部分或完全性

的缺如。最常见的是锁骨骨干和肩峰端之缺如，完全缺如甚

为罕见。缺损部分常有纤维索条存留和联系。随锁骨的缺陷，
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其毗邻的肌肉亦相应缺陷。双肩下垂，肩部活动度较大，可在

胸前相互靠拢。胸廓呈圆锥形畸形，双侧肩峰可触及下颏。其

他骨骼主要表现为中线骨骼的发育欠缺，如耻骨联合化骨不

全、椎弓缺陷、永存的额缝或颅骨中线的缺陷、腭裂和下颌骨

中线缺陷等。长骨可见股骨头缺损，耻骨可如细线样。此外，

四肢骨亦有髋内翻及膝内翻、指趾骨发育短小等现象。

CCD在累及全身其他部位时需鉴别的疾病有【l】：致密性

骨发育不全、常染色体畸形性疾病(三体综合征)、佝偻病、软

骨发育不全、克汀病等。
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