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摘要：目的 分析低血磷性骨软化症的病因、发病机制、诊断标准与治疗。方法 采用病例回顾的方

式，讨论低血磷性骨软化症临床和影像学特征。结果 该患者经过详细检查，并未发现肿瘤。该低血

磷性骨软化症患者的临床和影像学特征：（#）骨痛、骨畸形、多发骨折、肌无力；（<）显著低血磷、高尿
磷，碱性磷酸酶明显增高，血钙正常或偏低；（!）=线表现为全身普遍性骨密度降低、骨畸形和假骨折。
（%）中性磷合剂及活性 >治疗效果显著，常规剂量维生素 >无效。结论 成人发作的低血磷性骨软
化症是罕见代谢性骨病，该病容易被误诊且致残率高，临床医生应进一步提高对该疾病的认识。
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成人低血磷性骨软化病是罕见代谢性骨病，通

常表现为骨痛、骨畸形、多发骨折及肌无力，临床上

罕见，国内外相关报道不多，容易被误诊、漏诊。现

将我院首例诊治的成人低血磷性骨软化症的临床特

点及治疗转归总结如下，并结合文献复习，以便加强

临床医生对此病的认识，把握治疗时机。

= 临床资料

患者男性，%1 岁，公司职员。因全身骨痛 2年，
双下肢无力 <年于 <$$;年 2月就诊。2年前出现双

膝关节、髋关节疼痛，1年前先后两次摔倒致左髌骨
骨折及左股骨基底节骨折，予骨钉固定。患病以来

身高由原来 #2< +’下降至 #"# +’。家族史无特殊。
查体被动体位，胸廓畸形，肋骨外翻，双侧肋骨压痛，

双下肢肌肉严重萎缩，双下肢肌力减低。生化及影

象学检查：多次查血磷显著降低 $81$ U $8"< ’’0*BV
（正常值 $8; U #8%; ’’0*BV，下同），<% , 尿磷 "!8!
’’0*BL(F（#<87 U %<8$）、同步测尿钙降低 #8" ’’0*B
L(F（<81 U 281），多次查血钙正常值下限 <8#" U <8!"
’’0*BV（<8#$ U <82$），血清碱性磷酸酶明显增高 #";
U !71 AWBA（!% U #$%），全段甲状旁腺激素（)XE@）正
常高限或稍高 "2 U 21 IHB’*（#% U 2<），血沉、抗“?”、
肝肾功能、血脂、免疫球蛋白全套、风湿、类风湿全

套、!大常规正常，多次查 @V9:Y<2阴性；全身骨骼
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!"#：全身骨代谢活跃；骨髓象大致正常，排除多发
性骨髓瘤等造血系统病变。$线检查：左侧股骨颈
骨折、骨折内固定术后对位对线良好，骨密度减低提

示骨质软化（图 %）；脊柱、骨盆 "#：各椎体未见骨质
破坏，骶髂关节面模糊、关节间隙变窄，左侧较右侧

明显（图 &）；全身 ’!#("#：检查范围未见肿瘤征象；
甲状腺 )超正常；甲状旁腺同位素显像正常。

! 结果

患者诊断为低血磷性骨软化症，给予中性磷酸

盐合剂（含磷 &**+ ,-(日），骨化三醇（罗盖全）./0

!-(日，碳酸钙 %&.. ,-(日，服药一个半月后骨疼痛
缓解，停用止痛药，两个多月后能站立并去拐独立缓

慢行走。目前无骨盆及肋骨疼痛，肌无力及肌肉萎

缩进一步改善。每月复查肝肾功正常，血钙正常，血

磷 ./1* 2 ./3& ,,45(6。

图 " 骨盆平片

# 讨论

低血磷性骨软化症是由于低磷血症和活性维生

素 7生成不足造成的骨矿化不良，可分为遗传性和
获得性。遗传性者包括：$8连锁低磷性佝偻病(骨软
化症（$69）、常染色体显性遗传低血磷性佝偻病
（:79;），二者常有遗传家族史。获得性多数是指肿
瘤相关性低磷性骨软化症（#<=），也有少数患者呈散

图 ! 骨盆 "#

发性，无家族史，青中年起病，男女发病率相仿［%］。

本例患者系成人发作的低血磷性骨软化症，病因不

明，未发现与肿瘤有关，无家族史，故考虑系散发性

低血磷性骨软化症。该疾病罕见，国内外报道病例

多数系 #<=，类似本病例情况仅有零星报道［&］。
低血磷性骨软化症主要临床特征包括："典型

症状表现为骨痛、骨畸形和多发骨折，肌无力，轻微

碰撞或跌倒后易引起肋骨、脊柱、和骨盆骨折。严重

病例可有长骨畸形、胸廓和骨盆畸形、驼背。#低血
磷，尿磷增高，血钙正常或偏低，血 :>’增高，血浆
%$，&08（=9）& 87* 水平减低，少数可继发性甲状旁腺

功能亢进。%$线表现为全身普遍性骨密度降低、
骨畸形和假性骨折（ 544?@A B4C@）。&中性磷合剂及
活性 7治疗效果显著，常规剂量维生素 7无效。本
例全身骨痛伴活动障碍，多发骨折，血磷严重降低、

尿磷增高，骨皮质变薄、骨小梁模糊、骨质疏松软化，

常规维生素 7治疗无效，排除肿瘤疾患，符合低磷
血症性骨软化症诊断［*］。经用中性磷合剂及活性 7
治疗效果显著，更支持诊断。本病例患者尿钙低、血

钙正常、血 ’#9 增高，原因可能为 %，&08（=9）&7* 的

相对不足造成肠道吸收钙、磷障碍，低血钙继发甲状
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旁腺功能亢进，分泌 !"#增多。而 !"#升高使尿磷
排出更多，加重低血磷，同时破骨细胞活性增加，加

重骨软化。本病例因条件限制未查 $，%&’（(#）%)*。

由于该病罕见，容易误诊、误治。应注意与强直性脊

柱炎、原发性骨质疏松、原发性甲旁亢、肾性骨营养

不良、肾小管性酸中毒（+型）鉴别。
近年对低血磷性骨软化症发病机制研究提示，

成纤维细胞生长因子 %*（,-,%*）在调节磷和维生素
)代谢扮演重要作用，在体外试验，过量的 ,-,%*直
接作用于肾内皮细胞抑制 $!’(#基因表达，导致肾
小管重吸收磷障碍，导致大量磷从尿中丢失，使血磷

降低［.］。

本病治疗首先应针对病因，如继发于肿瘤者，切

除肿瘤一般可痊愈；而对遗传性及散发性患者，应补

充中性磷酸盐、活性维生素 )及钙剂，若能早期治
疗预后将会得到很大程度改善，可避免骨畸形及骨

折发生；但不能改变肾小管对磷的重吸收功能，故应

终身服药。一般每日服磷 $ / . 0，分成 &次服用，因
为中性磷溶液只能使血磷短暂升高，服药 $1& 2 后
血磷达峰值，. 2 后又降至基础水平，所以应每 . 2

服用 $次最为合适。长期补充磷合剂易导致三发性
甲状旁腺亢进［&］，注意监测血磷、血钙、!"#、肾功
能，使血磷、血钙维持在正常低限即可，以避免肾功

能衰竭及肾钙化。
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盐在提高骨量同时，能够抑制破骨细胞活性，降低骨

转换，延长矿化时间，减少了骨小梁的穿孔和断裂，

减少皮质骨的孔隙率和松质骨的表面吸收空间，增

加骨基质胶原沉积，提高了骨质量，降低了髋部骨折

的再发生。此外，临床上广泛使用的还有促进骨形

成药物，如阿法迪三等。

总之，选择适合的手术治疗方法并配合药物治

疗骨质疏松，能够促进骨折早期愈合，提高内固定的

稳定性，减少卧床时间，早期下地活动有积极的意

义。
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