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摘要：目的 摇 比较儿童戈谢病（郧葬怎糟澡藻则 凿蚤泽藻葬泽藻，郧阅）治疗前后脊柱椎体骨密度（ 遭燥灶藻 皂蚤灶藻则葬造 凿藻灶泽蚤贼赠，

月酝阅）的变化。方法 摇 猿园 例确诊的 郧阅 患儿，其中男 员愿 例，女 员圆 例，年龄 源 耀 员苑 岁，平均年龄 员员郾 圆 依

源郾 员 岁，其中 缘 例进行脾脏切除。在规范酶替代治疗和治疗 怨 月后在常规随访 悦栽 扫描时，同时采用

定量 悦栽（择怎葬灶贼蚤贼葬贼蚤增藻 糟燥皂责怎贼藻凿 贼燥皂燥早则葬责澡赠，匝悦栽）测定 栽员圆鄄蕴源 间无明显变形及病理性骨折的椎体骨密

度，取各椎体平均骨密度。采用配对 贼 检验比较治疗前后患儿骨密度变化。结果 摇 猿园 例患儿治疗前

椎体平均骨密度值 员苑远郾 圆 依 圆园郾 园 皂早 辕 糟皂猿，治疗 怨 月后平均骨密度值为 员怨苑郾 愿 依 员愿郾 员 皂早 辕 糟皂猿，较治疗前

椎体骨密度平均升高 员圆郾 猿豫（孕 约 园郾 园员）；其中 缘 例脾切除患儿治疗前后平均骨密度值分别为 员远猿郾 苑 依

缘郾 苑 皂早 辕 糟皂猿和 员怨园郾 猿 依 缘郾 圆 皂早 辕 糟皂猿，椎体骨密度较治疗前升高 员猿郾 愿豫。结论 摇 使用 匝悦栽 骨密度测量

技术可以精确敏感的评估患儿骨密度情况及治疗疗效的反应，指导临床进一步治疗方案。
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摇 摇 戈谢病（郧葬怎糟澡藻则 凿蚤泽藻葬泽藻，郧阅）是一种常染色体
隐性 遗 传 性 溶 酶 体 贮 积 症（ 造赠泽燥泽燥皂葬造 泽贼燥则葬早藻
凿蚤泽燥则凿藻则）［员］。主要累及骨、肝、脾、肺及中枢神经系

统等。骨骼受累常为首发症状，其弥漫性病变可以

表现为广泛的骨质疏松，过去的文献大多只对骨质

疏松进行定性评估［圆鄄猿］。定量 悦栽 骨密度（匝悦栽）是
在常规 悦栽 机加专业校准体模和软件，利用 悦栽 三维
数据进行精确体积骨密度测量的方法。在 郧阅 病的
治疗随访中，常规行腹部 悦栽 扫描来评估治疗后肝
脾和骨骼改变，本研究采用在常规 悦栽 复查时，同时
采用 匝悦栽 测量腰椎椎体骨密度，旨在评估 匝悦栽 骨
密度测量在 郧阅 随访观察骨质疏松的作用以及 郧阅
治疗后腰椎骨密度的变化，以期更加精确客观的评

源愿怨
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估病变对全身骨量的影响，以及患儿对治疗的反应，

指导进一步治疗方案的确定，预防病例骨折的发生，

提高患儿生活质量。

员摇 材料与方法

表 员摇 治疗前后骨密度比较（珋曾 依 泽）

例数 治疗前（皂早 辕 糟皂猿） 治疗 怨 月后（皂早 辕 糟皂猿） 两次 月酝阅 变化（皂早 辕 糟皂猿）（豫） 孕 值

全部 猿园 例 员苑远援 圆 依 圆园援 园 员怨苑援 愿 依 员愿援 员 圆员援 远 依 员员援 怨（员圆援 猿豫） 园援 园园园

圆缘 例脾保留 员苑愿援 园 依 圆员援 源 员怨怨援 猿 依 员怨援 猿 圆员援 猿 依 员圆援 源（员员援 圆豫） 园援 园园园

缘 例脾切除 员远猿援 苑 依 缘援 苑 员怨园援 猿 依 缘援 圆 圆苑援 猿 依 源援 猿（员猿援 愿豫） ———

摇 摇 配对 贼 检验，治疗前后平均骨密度变化 孕 约 园援 园员
仅 缘 例患者，未作统计学分析。

摇 摇 我院为国内首家集中诊治戈谢病患儿的儿童医
院，自 员怨怨怨 年至今我院共对 员园怨 例戈谢病患儿进行
了登记和临床检查治疗。本文对 圆园员员 年 愿 月至
圆园员圆 年 缘 月的 猿园 例戈谢病患儿，男 员愿 例，女 员圆 例，
平均年龄 员员郾 圆 依 源郾 员 岁。其中 缘 例于初诊时已行脾
脏切除。

悦栽 检查方法：采用美国 郧耘 远源 排 灾悦栽，扫描参
数：螺距 员郾 猿苑缘 颐 员；层厚 圆郾 缘 皂皂；电压 员圆园 噪灾；自动
管电流调节技术，噪声指数设置为 员圆。该 悦栽 检查
是戈谢病患儿常规复查的检查项目，将图像传至

粤凿增葬灶贼葬早藻 宰蚤灶凿燥憎 源郾 猿 后处理工作站上进行重建，
重建 层 厚 园郾 远圆缘 皂皂。重 建 方 式：多 平 面 重 建
（皂怎造贼蚤责造藻 责造葬灶葬则 则藻糟燥灶泽贼则怎糟贼蚤燥灶，酝孕砸），容积再现
（灾燥造怎皂藻 则藻灶凿藻则蚤灶早，灾砸），用于观察患儿病情和治疗
效果。

在做常规 悦栽 扫描时，把美国 酝蚤灶凿憎葬赠泽 公司的
定量 悦栽 骨密度测量（匝悦栽）校准体模放置在患儿腰
部下面与常规 悦栽 扫描一次完成，不额外增加辐射。
原始数据传送至 酝蚤灶凿憎葬赠泽 公司 匝悦栽 工作站进行
匝悦栽 骨密度测量，选取 栽员圆鄄蕴源 椎体，排除已发生明
显椎体变形及压缩骨折之椎体，分别测量骨密度值，

并取均值。

统计学处理：采用 杂孕杂杂员猿郾 园 软件进行分析，对
猿园 例患儿两次检查骨密度的变化采用配对 贼 检验进
行统计分析，对其中 缘 例脾切除患儿的两次骨密度
变化采用配对比较的秩和检验。

圆摇 结果

治疗前椎体前缘楔形变 员源 例，椎体双凹变形 源
例，压缩骨折伴后突畸形 员 例；治疗前后椎体形态无
明显变化（图 员葬鄄遭，图 圆葬鄄遭）。

图 员葬鄄遭摇 女，员园 岁，腰椎椎体序列，

生理曲度略直，部分椎体上下缘凹陷

摇

图 圆葬鄄遭摇 男，缘 岁，脊柱骨质稀疏，

下胸段后突畸形，胸腰段椎体前缘圆顿

摇

去除明显变形及病理性骨折椎体，测量正常形

态椎体骨密度（见表 员），治疗前 猿园 例患儿受检椎体
平均骨密度值 员苑远郾 圆 依 圆园郾 园 皂早 辕 糟皂猿，用酶替代治疗

怨 月后复查平均骨密度值 员怨苑郾 愿 依 员愿郾 员 皂早 辕 糟皂猿；椎

体骨密度平均升高 员圆郾 猿豫，治疗后与治疗前对比，
其平均骨密度值显著增高（孕 约 园郾 园员）；其中 圆缘 例脾

缘愿怨中国骨质疏松杂志 摇 圆园员圆 年 员员 月第 员愿 卷第 员员 期 摇 悦澡蚤灶 允 韵泽贼藻燥责燥则燥泽，晕燥增藻皂遭藻则 圆园员圆，灾燥造 员愿，晕燥援 员员
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保留患儿，治疗前后平均骨密度分别为 员苑愿郾 园 依
圆员郾 源 皂早 辕 糟皂猿

和 员怨怨郾 猿 依 员怨郾 猿 皂早 辕 糟皂猿
，治疗前后椎

体骨密度平均升高 员员郾 圆豫（孕 约 园郾 园员），缘 例脾切除
患儿治疗前骨密度值 员远猿郾 苑 依 缘郾 苑 皂早 辕 糟皂猿，治疗 怨
月后骨密度值 员怨园郾 猿 依 缘郾 圆 皂早 辕 糟皂猿，椎体骨密度平

均增高 员猿郾 愿豫。

猿摇 讨论

戈谢病骨骼病变的病理基础是由于 β 原葡糖糖
脑苷脂酶活性减低或缺乏，导致葡萄糖脑昔脂在单

核一巨噬细胞的溶酶体中蓄积形成典型戈谢细胞。

戈谢细胞在骨髓腔内蓄积造成骨髓膨胀，使相邻细

小动脉受压或管腔闭塞，导致慢性或急性缺血，长期

反复发作形成骨坏死、骨硬化
［圆鄄缘］。同时破骨细胞活

性变化，骨吸收增加，骨形成减低，导致骨质稀疏、骨

塑型障碍等。研究表明，戈谢病患者的骨转换速度

很快，而骨沉积减少
［猿，远］。

几乎所有戈谢病患者骨骼受累区域都有骨密度

减低和骨皮质变薄。骨质稀疏最早可见于 缘 岁患
儿，到青春期时尤为明显。戈谢病患儿骨质受累导

致患儿骨发育落后，使患儿不能在骨密度增长关键

期达到骨密度峰值
［猿］。骨骼损害多见于年长儿

［苑］，

本组患儿中椎体楔形变及双凹变形大多在 员园 岁以
上年长患儿。

骨质稀疏在 郧阅 患儿为最常表现，与病情严重
程度明显相关

［愿］。脊柱病理性骨折可能会并发严

重的神经压迫症状甚至危及患儿生命。在酶替代治

疗之前没有特效治疗方法，部分患儿由于巨脾，生活

质量受到严重影响，需做脾脏切除来缓解相关症状。

对于脾切除的患者，骨质稀疏的发生率增高，而发生

椎体压缩骨折的风险与未切除脾脏患者间没有差

异
［圆］。脾脏切除可以引起严重的不可逆的骨损

害
［员园］。有文献表明相对于在十岁以内进行脾切除

的患儿，其溶骨型破坏的发生率和严重程度比不切

除的患儿严重，应尽量保留脾脏以减少相关并发

症［员员］。本组 猿园 例患儿，骨密度值于治疗后有显著
提高（孕 约 园郾 园员），其中 缘 例脾切除患儿骨密度治疗
前后骨密度均值皆有低于脾保留患儿的趋势，但由

于脾切除患儿数量少，未作具体统计学分析，今后需

加强这方面的研究。

戈谢病酶替代治疗是临床行而有效的治疗方

法，骨骼的恢复是缓慢的，可能需要几年时间［员圆］。

儿童比成人的反应更加迅速，与他们的高骨代谢速

率有关［缘］。对患儿的治疗目标是避免疼痛，预防椎

体病理性骨折及股骨头坏死，使骨矿物质密度恢复。

因此测量病人基础 月酝阅 值，可以有效观察患儿病情
发展情况和对治疗的反应，同时减少患儿辐射剂量。

目前应用于儿童的骨密度测量方法以及得到的

结果分析很多，可以分为定性、半定量及定量三大

类。定量性骨密度评估，国际上金标准为 阅载粤 测量
结果。以往的文献中也多以 阅载粤 方法评估患儿骨
质量与同年龄组平均 月酝阅 的比值 在鄄泽糟燥则藻 来观察患
儿骨密度变化

［员猿］，但 阅载粤 测量结果均是皮质骨和
松质骨的总和，为二维结构 月酝阅，不能消除骨皮质、
骨质增生和硬化等对 月酝阅 测量的影响。同时骨骼
大小以及形态随年龄增长而变化，均会对结果造成

影响，过小的椎体体积会导致骨密度值的降低
［员源］。

且儿童骨骼呈三维空间性生长，阅载粤 的二维测量方
法不能完全反应儿童骨骼生长的三维变化

［员猿］。

定 量 悦栽（ 择怎葬灶贼蚤贼葬贼蚤增藻 糟燥皂责怎贼藻凿 贼燥皂燥早则葬责澡赠，
匝悦栽）是近年发展的一种较先进的测量技术，可以利
用戈谢病常规 悦栽 扫描的 悦栽 数据进行骨密度测量。
匝悦栽 横断扫描能分别测量骨皮质和骨松质，测量值
能反映实际骨矿含量的变化，其精确性及对松质骨

测量的灵敏度均很高，能够消除各种影响 月酝阅 的干
扰因素。其二维及三维重建技术可以更加直观的显

示椎体形态变化，从而可以进一步评估骨骼受累情

况。

本组患儿治疗 怨 个月后复查，患儿骨密度值明
显提高，两次检查结果有明显统计学意（孕 约 园郾 园员），
因此 匝悦栽 可以客观并敏感的评估患儿对治疗的反
应，说明酶替代治疗作用可直接作用于骨骼

［员圆］。以

往的文献多提示需要数年或更长时间骨密度才能有

明显恢复，而本组患儿 怨 个月复查骨密度即有升高，
与本次检查使用的是 匝悦栽 方法，检查更加精确、敏
感有关。及时有效的治疗可以使患儿早期呈追赶性

生长，达到骨量峰值，减少成人时期骨痛及相关并发

症的发生
［猿］。

研究的局限性：我们的骨密度测定研究尚处于

起步阶段，目前国内外尚无儿童不同年龄段的正常

脊柱骨密度标准，以及正常儿童骨密度年变化率，所

以我们的研究缺乏对比定量。另一方面，脾切除患

儿仅 缘 例，数量少，未作与脾保留患儿间的组间对比
统计分析。但是对于戈谢病患儿本身，在以后的随

访中测定骨密度变化意义重大，可以进行多次随访

对比，以评估治疗疗效反应及病情发展情况。
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