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摘要： 特发性青少年骨质疏松症（ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ，ＩＪＯ）是一种罕见的发生于先前身体健康的儿童身上的一种病
因不明的主要表现为骨质疏松症的疾病。 该病以反复发生的骨折为特征，包括脊椎压缩性骨折。 它通常是一种自限性疾病，
在青春期之后自然缓解。 但在某些情况下可导致严重的畸形和功能障碍。 ＩＪＯ的病因和发病机制可能有下列几方面的原因：
１．骨形成和骨吸收平衡被打破；２．青春期生长突增和骨量增加；３．骨代谢调节因素失常；４．胶原合成异常。 ＩＪＯ 常急性起病，
通常病程 ２ －４年，在发病期间会出现生长停止和多发骨折，随后疾病自然缓解。 中轴骨和四肢骨均可受累。 严重的病例轻微
外伤后即可出现脊椎骨和长骨的多发骨折，尤其是干骺端易发生骨折，常常导致背痛、足及髋部疼痛、四肢骨痛、肌力下降、自
由运动受限、畸形和行走困难导致的独特步态。 ＩＪＯ的诊断需具备其自身的阳性特征并且同时排除其它任何可能引起骨质疏
松症的疾病。 ＩＪＯ的诊断应基于其 Ｘ线的特征，主要包括多发性的脊椎压缩性骨折和长骨骨折，尤其是在承重关节附近。 ＩＪＯ
的治疗十分复杂。 最基本的治疗策略是保护脊柱、避免骨折和畸形发生直至疾病自然缓解。 对于预料之中可以自发缓解的
青春期发病的 ＩＪＯ患者应立即采取支持性疗法。
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Abstract： Idiopathic juvenile osteoporosis （IJO） is a rare primary form of osteoporosis of unknown etiology that develops in a
previously healthy child．IJO is characterized by repeated fractures， including vertebral compression fractures．It is usually a self-
limiting disease that spontaneously resolves after puberty， but in some cases it may result in severe deformities and functional
impairment．There are probably the following reasons about etiological factors and pathogenesis in IJO： １） Imbalance between bone
formation and bone resorption； ２） Adolescent growth burst and bone mass increase； ３） Abnormal metabolic regulation factors of
bone； ４） Abnormal collagen synthesis．IJO runs an acute course， usually over a period of ２ to ４ years， during which time there is
growth arrest and multiple fractures， and then the disease remits．Both the axial and the appendicular skeleton are affected．The
severe cases may have fractures of the vertebrae and the long bones， particularly in the metaphyses， that lead to pain in the back，
foot， hip and extremities， muscle weakness， limitation of free movement， deformity， and unique gait because of difficulty in
walking．The diagnosis of IJO is based both on the exclusion of other diseases and on its own positive features．The diagnosis of IJO
is best made from its X-ray features， which include multiple vertebral compression fractures and fractures of the long bones，
especially around the weight-bearing joints．Treatment of IJO is extremely complicated．The basic strategy of treatment is to protect
the spine and to avoid the occurring of fractures and deformity until remission occurs．Supportive care is instituted promptly in
anticipation of spontaneous recovery with the onset of puberty．
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　　骨质疏松症（Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ）是以骨量减少、骨的
微观结构退化为特征，导致骨的脆性增加以及易于
发生骨折的一种全身性骨骼疾病。 骨质疏松症常见

于老年人和绝经后女性。 特发性骨质疏松是原发性
骨质疏松中最为少见的骨代谢疾病，尤其是特发性
青少年骨质疏松症更为罕见，全世界报道的病例数
较少。 近年来，有关儿童和青春期低骨密度的问题
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受到广泛的关注。 儿童时期发生的骨质疏松症并不
常见，可继发于不同的疾病。 当继发性因素被排除
之后，还剩下一些患者患有被称之为成骨不全
（ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ，ＯＩ）的遗传性疾病或者发病
原因仍不明确的疾病［１］ ，对于后者，Ｄｅｎｔ 和他的同
事命名为特发性青少年骨质疏松症 （ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ
ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ， ＩＪＯ ）， 并进行了详尽的描
述［ ２-５］ 。 随后，１９９５ 年 Ｂｒｅｎｔｏｎ 和 Ｄｅｎｔ 对其临床特
征进行了概括，ＩＪＯ 是一种罕见的发生于先前身体
健康的儿童身上的一种病因不明的主要表现为骨质

疏松症的疾病［６］ 。 该病以反复发生的骨折为特征，
包括脊椎压缩性骨折。 它通常是一种自限性疾病，
在青春期之后自然缓解。 但在某些情况下可导致严
重的畸形和功能障碍［７］ 。

1　病因和发病机制
特发性青少年骨质疏松症的临床表现具有很强

的异质性，这就提示其发病原因也是多种多样的。
关于 ＩＪＯ的病因和发病机制，目前仍不十分明确。 Ｘ
射线显微分析除外了骨中毒的可能［８］ 。 现有的研
究提示可能有下列几方面的原因：
1畅1　骨形成和骨吸收平衡被打破

一些文献报道［９-１１］ ＩＪＯ 在发病初期出现骨吸收
增加。 Ｊｏｗｓｅｙ、Ｊｏｈｎｓｏｎ ［１２］和 Ｈｏｋｅｍａｎ ［１３］等人的研究

发现了 ＩＪＯ 患者骨吸收增加的组织学依据；而
Ｓｍｉｔｈ［１４］和Ｒｅｅｄ［１５］则认为骨形成减低是 ＩＪＯ主要的
病理生理学机制。 Ｒａｕｃｈ 等［１２］于 ２０００ 年发表了对
９例 ＩＪＯ和与之年龄相匹配的 １２ 例正常儿童及 １１
例 ＯＩ儿童进行松质骨骨组织计量学的研究报告，结
果显示，ＩＪＯ 与正常组比较小梁骨容积、骨小粱厚
度、骨小梁数量、骨形成率及骨形成速度均明显下
降。 该研究同时也提示 ＩＪＯ 患者骨吸收减弱。
Ｒａｕｃｈ等［１６］ ２００２ 年发表的对 ８ 名 ＩＪＯ 患者和 ９ 名
正常对照儿童进行的有关皮质骨骨组织计量学的研

究报告发现 ＩＪＯ患者皮质骨内侧面的骨形成速度较
正常对照组下降了 ４８％。 ２０１３ 年 Ｊｕｓｔｉｎｅ Ｂａｃｃｈｅｔｔａ
等［１７］首次运用 ＱＣＴ方法对 １５例 ＩＪＯ患者（１１例男
性／４例女性）的皮质骨和小梁骨分别进行骨密度测
定，并联合骨活检方法对骨骼参数进行评价，发现绝
大部分患者骨形成率下降，皮质骨和小梁骨的骨密
度 Ｚ 值均降低，提示小梁骨和皮质骨均可收到损
害，但 ＩＪＯ的特征性改变是小梁骨的结构受到破坏。
组织形态学检测证实其中绝大部分患者骨形成率

（ＢＦＲ／ＢＳ）减低，ＱＣＴ检查结果提示 ＩＪＯ患者腰椎小

梁骨和股骨皮质骨的骨密度（ＢＭＤ）均下降。 对 ８
例同时做骨活检和 ＱＣＴ 的 ＩＪＯ 患者的研究发现皮
质骨密度（ＢＭＤ）与小梁骨分离和小梁骨成骨速度
具有相关性 （ r ＝０畅８９８ 和 r ＝－０畅８８１， P 均 ＜
０畅０５）。 以上研究均提示 ＩＪＯ 的发生可能与骨髓环
境相接触的骨表面骨形成异常有关。
此外，宇航员在宇宙中长期处于失重状态导致

的显著骨丢失与 ＩＪＯ 的发病有着相似之处，出现承
重骨快速的骨吸收而且骨形成受到抑制。 失重和
ＩＪＯ 导致的骨丢失都具有可逆性［１４］ 。 因此，一些科
学家推测 ＩＪＯ和失重状态类似，它们都包含有基本
的机械力学混乱状态，这会刺激成长期和青年期骨
骼的新骨形成［１８］ 。
1畅2　青春期生长突增和骨量增加

ＩＪＯ好发于青春期，因而 Ｄｅｎｔ［５］认为激素因素
尤其是皮质醇在该病的发病机制上起到一定的作

用。 然而，在这一点上并没有直接的证据。 有研究
表明快速生长是 ＩＪＯ症状显现的激发点。 在这一阶
段与青春期生长有关的一些激素水平的不平衡可能

是 ＩＪＯ的病因［１９］ 。
通常认为［２０］ ＩＪＯ 患者出现骨痛反应了微骨折

的累积，而这是在发病初期和疾病的急性阶段肌肉
和骨不平衡导致的结果。 在疾病的自然缓解期，肌
肉和骨骼之间的关系正常化是与骨密度的改善、骨
痛和骨折的消失密切相关的［２１］ 。 这说明发生于青
春期前和青春早期骨量的自然增长率可能是 ＩＪＯ发
病机制的触发因素［２０］ 。
1畅3　骨代谢调节因素失常

早期关于钙平衡的报道［２，４］提示 ＩＪＯ 在起病初
期存在负钙平衡，随后在疾病的康复阶段逐渐发展
为正钙平衡，并且对维生素 Ｄ的治疗有效果。
有研究［２２，２３，２４］提示 １，２５ 双羟维生素 Ｄ 的缺乏

在 ＩＪＯ发病机制中起主要作用。 有试验［２５］显示 ＩＪＯ
患者 １，２５（ＯＨ）２Ｄ 基础值降低，给予低钙饮食［钙
摄人量＜２ ｍｇ／（ｋｇ· ｄ） ］３ ｄ后血游离钙降低，血甲
状旁腺素水平增加，而 ｌ．２５（ＯＨ）２Ｄ 水平未见相应
升高。 但也有 ＩＪＯ 患者血 ２５ （ ＯＨ） Ｄ 和 １， ２５
（ＯＨ）２Ｄ水平均是正常的报道。
也有一些报道［２６］证实在一部分 ＩＪＯ 患者中降

钙素的缺乏在发病中起一定的作用。
1畅4　胶原合成异常

ＩＪＯ与 ＯＩ的重要鉴别点之一是 ＩＪＯ患者多聚胶
原、Ⅰ型胶原α１ 和Ⅲ型胶原 α１ 的比值正常，皮肤
成纤维细胞合成的Ⅰ型胶原无明显异常［１２］ 。
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2　临床表现
ＩＪＯ发生于既往身体健康、青春发育前的儿

童［２７］ ，主要影响 ８ －１４ 岁的儿童［１］ ，男女之间发病
无差异，多数病例报告显示 ＩＪＯ 无家族遗传史［２８］ 。
ＩＪＯ常急性起病，通常病程 ２ －４ 年，在发病期间会
出现生长停止和多发骨折，随后疾病自然缓解。 中
轴骨和四肢骨均可受累。 严重的病例轻微外伤后即
可出现脊椎骨和长骨的多发骨折，尤其是干骺端易
发生骨折，常常导致背痛、足及髋部疼痛、四肢骨痛、
肌力下降、自由运动受限、畸形和行走困难导致的独
特步态［６，１９］ 。 主要的放射学特征有［１９］ ：骨密度检测
证实的长骨骨质疏松、干骺端的压缩性骨折、椎骨的
双凹压缩性骨折；骨折主要发生在承重骨的新生骨
形成部位，导致椎体塌陷或畸形，随后出现身高变
矮，骨量的持续短缺加重了骨畸形的严重程度。

ＩＪＯ最显著的特征是几乎所有的患者均会出现
自然缓解。 分析原因可能与青春期生长激素和性激
素均明显升高对 ＢＭＤ 的增加都有正性作用有关。
除去病情最严重的病例之外，大部分的 ＩＪＯ 患者在
进入青春期后的 １ －５ 年会逐渐出现疾病的自然缓

解［２，１９，２９］ ，骨痛通常在发病的两年之内消失，随后肌
力逐渐恢复变得正常，骨密度增加；在疾病的急性阶
段，生长可能会受到影响，但是后期生长发育逐渐正
常，身高快速增长，多数可以接近同龄人水平，ｘ 线
上双凹变形的椎体能够明显改善甚至完全恢复正

常。 然而，在青年期 ＩＪＯ 患者严重的病例也可能出
现永久性残疾，如：脊柱侧凸、脊柱后凸、肋骨和脊柱
骨畸形和骨折［１９，２９］ 。 而且文献报道［６，２２，３０］绝大多数

的 ＩＪＯ患者的峰值骨密度未能达到同龄常态儿童的
水平。

3　放射学表现
特发性青少年骨质疏松症患者 Ｘ 线片可见全

身多关节（双肩、腕、手小关节、膝、踝及脊柱）普遍
性骨质疏松，松质骨及皮质骨均可出现斑点状透光
区，骨皮质变薄，骨小梁网眼加大，承重骨易发生自
发性骨折；而中轴关节椎体内纵行骨小梁可见栅栏
状或者梳齿状外观，股骨上部小梁可呈弓形交叉网
状排列，椎体呈楔形改变或双凹变形。 核磁共振和
ＣＴ可显示骨质疏松早期、细微的改变。

表 1　幼年骨质疏松症的继发性因素
Table 1　Ｓｅｃｏｎｄａｒｙ ｆｏｒｍｓ ｏｆ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ

内分泌紊乱
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｅ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ

消化系统疾病
Ｇａｓｔｒｏｉｎｓｔｅｓｔｉｎａｌ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ

先天性新陈代谢缺陷
Ｉｎｂｏｒｎ ｅｒｒｏｒｓ ｏｆ ｍｅｔａｂｏｌｉｓｍ

其它各方面的原因
Ｍｉｓｃｅｌｌａｎｅｏｕｓ

库欣综合征
Ｃｕｓｈｉｎｇ ｓｙｎｄｒｏｍｅ

胆道疾病
Ｂｉｌｉａｒｙ ａｔｒｅｓｉａ

高胱氨酸尿症
Ｈｏｍｏｃｙｓｔｉｎｕｒｉａ

成骨不全
ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ

糖尿病
Ｄｉａｂｅｔｅｓ ｍｅｌｌｉｔｕｓ

糖原贮积病Ⅰ型
Ｇｌｙｃｏｇｅｎ ｓｔｏｒａｇｅ
ｄｉｓｅａｓｅ Ｔｙｐｅ １ Ó

赖氨酸蛋白不耐受
Ｌｙｓｉｎｕｒｉｃ ｐｒｏｔｅｉｎ

ｉｎｔｏｌｅｒａｎｃ
青少年关节炎

Ａｒｔｈｒｉｔｉｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ
甲状腺毒症
Ｔｈｙｒｏｔｏｘｉｃｏｓｉｓ

肝炎
Ｈｅｐａｔｉｔｉｓ

神经厌食症
Ａｎｏｒｅｘｉａ ｎｅｒｖｏｓａ

甲状旁腺功能亢进
ｈｙｐｅｒｐａｒａｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ

吸收不良
Ｍａｌａｂｓｏｒｐｔｉｏｎ

急性淋巴母细胞性白血病
Ａｃｕｔｅ ｌｙｍｐｈｏｂｌａｓｔｉｃ ｌｅｕｋｅｍｉａ

糖皮质激素治疗
Ｇｌｕｃｏｃｏｒｔｉｃｏｉｄ ｔｈｅｒａｐｙ

营养不良
ｍａｌｎｕｔｒｉｔｉｏｎ

多发性骨髓瘤
Ｍｕｌｔｉｐｌｅ ｍｙｅｌｏｍａ

性腺发育不全
Ｇｏｎａｄａｌ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ

恶液质
ｄｙｓｃｒａｓｉａ

结缔组织病
Ｃｏｎｎｅｃｔｉｖｅ ｔｉｓｓｕｅ ｄｉｓｅａｓｅ

肝豆状核变性
Ｈｅｐａｔｏｌｅｎｔｉｃｕｌａｒ ｄｅｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ

抗惊厥治疗
Ａｎｔｉｃｏｎｖｕｌｓａｎｔ ｔｈｅｒａｐｙ

其他严重的肝肾疾病
Ｏｔｈｅｒ ｓｅｒｉｏｕｓ ｌｉｖｅｒ ａｎｄ ｋｉｄｎｅｙ ｄｉｓｅａｓｅｓ

先天性心脏病致的紫绀
Ｃｙａｎｏｔｉｃ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ

ｈｅａｒｔ ｄｉｓｅａｓｅ
肾小管酸中毒

Ｒｅｎａｌ ｔｕｂｕｌａｒ ａｃｉｄｏｓｉｓ
长期制动

Ｉｍｍｏｂｉｌｉｚａｔｉｏｎ

４４３ 中国骨质疏松杂志　２０１５ 年 ３ 月第 ２１ 卷第 ３ 期　Ｃｈｉｎ Ｊ Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓ， Ｍａｒｃｈ ２０１５，Ｖｏｌ ２１， Ｎｏ．３



4　诊断和鉴别诊断
ＩＪＯ的诊断需具备其自身的阳性特征并且同时

排除其它任何可能引起骨质疏松症的疾病。 任何伴
有骨折和椎体塌陷的儿童都应该注意两个方面［１］ ：
首先，应明确骨质疏松症的存在并尽可能的确定病
因；其次，也是最为重要的，应该除外骨髓浸润性疾
病，尤其是白血病。
幼年骨质疏松症的继发性因素详见表 １［１］ 。 在

临床工作中，除了轻度的成骨不全（ＯＩ）与 ＩＪＯ 较难
鉴别之外，排除一些已知病因的骨质疏松症并不困
难。 ＩＪＯ和 ＯＩ 的鉴别要点详见表 ２［１，１９］ 。 Ｄｅｎｔ 和
Ｆｉｅｄｍａｎ［２］强调 ＩＪＯ的诊断应基于其 Ｘ线的特征，主
要包括多发性的脊椎压缩性骨折和长骨骨折，尤其
是在承重关节附近。 但在实际工作中，仅凭 Ｘ线表
现很难鉴别 ＯＩ 和 ＩＪＯ。 反复发生骨折之后长期制
动和外科手术对生长发育期的骨骼会产生显著影

响，这种在 ＯＩ患者身上发生的所有改变同样也可以
发生在 ＩＪＯ 患者身上。 但是无论这种改变发生在
哪，新生骨的骨质疏松是 ＩＪＯ独特的影像学表现。

5　治疗
由于对 ＩＪＯ发病原因认知的缺乏导致其治疗变

得十分复杂。 此外，该病在骨骼生长期可以出现骨
骼自然痊愈，这就给治疗效果的评价带来困难。 但
最基本的治疗策略［１］是保护脊柱、避免骨折和畸形
发生直至疾病自然缓解。 对于预料之中可以自发缓
解的青春期发病的 ＩＪＯ 患者应立即采取支持性疗
法，包括非承重状态、拄拐步行（配合矫形装置）以
及物理疗法（包括：局部抗重力锻炼、抗阻力等张运
动训练、水疗法［１９］ ）。 性激素被禁止使用因为可能
导致生长发育期骨端早闭合。 药物治疗对于 ＩＪＯ患
者的效果评价目前仍存在争议和分歧。 一些 ＩＪＯ患
者在青春期并不出现疾病的完全缓解［２１］ ，因此对于
这类患者应接受积极治疗以提高骨量、减少骨折的
发生率和永久性残疾的发生。

Ｈｏｅｋｍａｎ等人［１３］报道对一位 １３ 岁男孩 ＩＪＯ 患
者应用二碳双磷酸盐化合物治疗两个月后使负钙平

衡状态（ －２８０ ｍｇ／ｄ）转换为正钙平衡状态（ ＋３５６
ｍｇ／ｄ）。 一些研究［１３，３１-３７］ ，其中大部分都为个案报
道，提示二碳磷酸盐化合物治疗 ＩＪＯ可以改善症状、
增加骨密度，并使脊椎压缩性骨折得以恢复。 ２０１３
年最新发表的研究［２０］随机选取 ９ 例 ＩＪＯ患者（平均
年龄９畅８ ±１畅１年）静脉注射帕玛二磷酸并选取对照

组 ４例不进行任何治疗，评估骨折发生率、手指定量
超声、双能 Ｘ线测量骨密度，并进行随访观察 ６畅３ －
９畅４年。 结果治疗组的患者骨痛得到缓解，未治疗
的患者步行困难持续 ３ －５年，而且其中的三人发生
了椎体塌陷；随访发现治疗组患者的 ＡＤ-ＳＯＳ、ＢＴＴ、
腰部 ＢＭＤ 范围和 ＢＭＤ 容积都进行性增加（P ＜
０畅０５ －P ＜０畅０００１）；未治疗组随访的第 ２ －４ 年患
者的 ＡＤ-ＳＯＳ 和 ＢＴＴ 都呈下降趋势，６ 年之后腰
ＢＭＤ范围增加而随访的 ７ 年后 腰 ＢＭＤ 容积增加。
在随访结束后，未治疗的患者与治疗组患者相比
ＡＣＤ-ＳＯＳ、ＢＴＴ、腰 ＢＭＤ 范围和 ＢＭＤ 容积 Ｚ评分都
低于治疗组。 随访的前 ３年未治疗组患者骨折发生
率高于治疗组。 该研究表明胃肠外给予帕玛二磷酸
治疗 ＩＪＯ患者可以触发疾病恢复阶段的始动，改善
骨矿物状态，降低骨折发生率，防止发生骨骼畸形，
提高生活质量，且并未出现副作用的证据；而未经过
帕玛二磷酸治疗的 ＩＪＯ患者骨矿物状态的自然缓解
并不令人满意，这可能与青春期后期骨折发生率增
加和永久性畸形的发生有关。

Ｓａｇｇｅｓｅ等人［２３］证实有 ３ 例儿童患者经过骨化
三醇治疗之后骨密度得到改善而且骨折发生率降

低。 有报道［１９］骨化三醇 ０畅２５ －０畅５ μｇ／ｄ 治疗 １２
个月使患者的骨矿含量增加，骨折发生减少，而未用
药者 ６个月后发生 ２ 次干骺端骨折，骨矿含量增加
不明显。 与之相反，也有报道［２４］骨化三醇治疗的效

果不明显。
Ｇｌｏｒｉｅｕｘ等人［３８］发现经过长期氟化钠治疗之后

患者小梁骨容积和骨形成率均得到增加。 Ｊａｃｋｓｏｎ
等人［２６］发现对一例有降钙素缺乏和过度骨吸收的

患者给予外源性降钙素补充治疗并未取得任何疗

效。 外源性补充维生素 Ｄ、钙制剂、降钙素以及激素
替代治疗并不能改变 ＩＪＯ的自然病程［１，２６，３９］ 。

6　预后
由于特发性青少年骨质疏松症患者进入青春期

后疾病可以自然缓解，因此，大部分临床表现轻、仅
有骨质疏松未发生严重骨折的患者预后较好，进入
青春期后疼痛症状消失，步态正常，骨密度亦可逐渐
恢复正常；但少数患者临床表现重，轻微的损伤即导
致身体多发骨折，这类患者可出现脊柱和肋骨的畸
形等永久性残疾，预后较差。 此外，ＩＪＯ还影响患者
腰椎和手指峰值骨量的达标［４０，４１，４２］ 。 因此，早期发
现和确诊特发性青少年骨质疏松症对该病的预后有

着非常重要的影响。
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表 2　特发性青少年骨质疏松症（ ＩＪＯ）和成骨不全（ＯＩ）的鉴别诊断
Table 2　Ｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｌ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｂｅｔｗｅｅｎ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｐｏｒｏｓｉｓ （ＩＪＯ） ａｎｄ ｏｓｔｅｏｇｅｎｅｓｉｓ ｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ （ＯＩ）
特点

Ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃ ＩＪＯ ＯＩ

家族史
Ｆａｍｉｌｙ ｈｉｓｔｏｒｙ

阴性
Ｎｅｇａｔｉｖｅ

常常阳性
Ｏｆｔｅｎ ｐｏｓｉｔｉｖｅ

起病年龄
Ｔｙｐｉｃａｌ ａｇｅ ａｔ ｏｎｓｅｔ

青春期前 ２ －３ 年
２ －３ ｙｅａｒｓ ｂｅｆｏｒｅ ｐｕｂｅｒｔｙ

出生或出生后不久；但一 些患者确诊可能延迟至儿童期
Ｂｉｒｔｈ ｏｒ ｓｏｏｎ ａｆｔｅｒ； ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｍａｙ ｂｅ
ｄｅｌａｙｅｄ ｕｎｔｉｌ ｃｈｉｌｄｈｏｏｄ ｉｎ ｓｏｍｅ

持续时间
Ｄｕｒａｔｉｏｎ １ －５ 年

１ －５ ｙｅａｒｓ
终身（永久）

Ｌｉｆｅｌｏｎｇ （ Ｉｎｔｅｒｍｉｔｔｅｎｔ）
临床表现

Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｆｉｎｄｉｎｇｓ
上半身与下半身比率 ＜１ ôô畅０

Ｕｐｐｅｒ-ｌｏｗｅｒ ｓｅｇｍｅｎｔ ｒａｔｉｏ ＜１ Œ畅０
身高变矮，骨骼细长且薄

Ｔｈｉｎ ｇｒａｃｉｌｅ ｂｏｎｅｓ，ｓｈｏｒｔ ｓｔａｔｕｒｅ
白色巩膜

Ｗｈｉｔｅ ｓｃｌｅｒａｅ
蓝色巩膜
Ｂｌｕｅ ｓｃｌｅｒａｅ

牙齿发育正常
Ｎｏｒｍａｌ-ｌｏｏｋｉｎｇ ｔｅｅｔｈ

牙本质发育不全
Ｄｅｎｔｉｎｏｇｅｎｅｓｉｓ ｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ

不累及关节
ｎｏ ｊｏｉｎｔ ｉｎｖｏｌｖｅｍｅｎｔ

关节高度松弛
Ｊｏｉｎｔ ｈｙｐｅｒｌａｘｉｔｙ

干骺端骨折
Ｍｅｔａｐｈｙｓｅａｌ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ

长骨骨折
Ｌｏｎｇ ｂｏｎｅ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ

异常步态
Ａｂｎｏｒｍａｌ ｇａｉｔ 异常步态（臀部力量弱）

Ａｂｎｏｒｍａｌ ｇａｉｔ（ ｇｌｕｔｅａｌ ｗｅａｋｎｅｓｓ）
脊柱后凸侧弯、鸡胸

Ｋｙｐｈｏｓｃｏｌｉｏｓｉｓ，ｐｅｃｔｕｓ ｃａｒｉｎａｔｕｍ 多发畸形和挛缩
Ｍｕｌｔｉｐｌｅ ｄｅｆｏｒｍｉｔｉｅｓ ａｎｄ ｃｏｎｔｒａｃｔｕｒｅｓ

脊柱后凸侧弯、胸廓变形
Ｋｙｐｈｏｓｃｏｌｉｏｓｉｓ； ｃｈｅｓｔ ｄｅｆｏｒｍｉｔｙ
５０％患者纤维组织发育不全

Ｄｅｔｉｎｏｇｅｎｅｓｉｓ ｉｍｐｅｒｆｅｃｔａ ｉｎ ａｐｐｒｏｘｉｍａｔｅｌｙ ５０％

伴有疝气、耳聋
ｈｅｒｎｉａｓ； ｄｅａｆｎｅｓｓ

生长速率
Ｇｒｏｗｔｈ ｒａｔｅ

正常
Ｎｏｒｍａｌ

正常或减低
Ｎｏｒｍａｌ ｏｒ ｄｅｃｒｅａｓｅｄ

钙平衡
Ｃａｌｃｉｕｍ ｂａｌａｎｃｅ

在急性期可能是负平衡
Ｍａｙ ｂｅ ｎｅｇａｔｉｖｅ ｉｎ

ａｃｕｔｅ ｐｈａ
正平衡
Ｐｏｓｉｔｉｖｅ

放射学表现
Ｒａｄｉｏｌｏｇｉｃａｌ ｆｉｎｄｉｎｇｓ

脊柱楔形压缩性骨折
Ｖｅｒｔｅｂｒａｌ ｃｏｍｐｒｅｓｓｉｏｎ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ

脊椎压缩性骨折
Ｖｅｒｔｅｂｒａｌ ｃｏｍｐｒｅｓｓｉｏｎ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ

干骺端骨折
Ｍｅｔａｐｈｙｓｅａｌ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ

通常骨干和膨隆骨折；干骺端骨折罕见
Ｄｉａｐｈｙｓｅａｌ ａｎｄ ｂｕｃｋｌｅ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ ｃｏｍｍｏｎ；

ｍｅｔａｐｈｙｓｅａｌ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ ｒａｒｅ
新生骨骨质疏松

Ｎｅｏ-ｏｓｓｅｏｕｓ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ
头盖骨形成沃姆骨；牛背肋缘

Ｗｏｒｍｉａｎ ｂｏｎｅｓ ｉｎ ｔｈｅ ｓｋｕｌｌ； Ｔｈｉｎ ｒｉｂｓ
长骨宽度正常骨皮质层变薄

Ｎｏｒｍａｌ-ｗｉｄｔｈ ｌｏｎｇ ｂｏｎｅｓ ｗｉｔｈ ｔｈｉｎ ｃｏｒｔｉｃｅｓ
长骨宽度变窄皮质层变薄

Ｎａｒｒｏｗ ｌｏｎｇ ｂｏｎｅｓ； Ｎａｒｒｏｗ ｃｏｒｔｅｘ

结缔组织
Ｃｏｎｎｅｃｔｉｖｅ ｔｉｓｓｕｅ

不累及，Ⅰ型胶原正常
Ｎｏｔ ｄｏｃｕｍｅｎｔｅｄ； Ｎｏｒｍａｌ ｔｙｐｅ Ｉ ｃｏｌｌａｇｅｎ

绝大多数是胶原合成数量上存在缺陷，
异常的Ⅰ型胶原占比 ＞８５％

Ｍｏｓｔｌｙ， ｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅ ｄｅｆｅｃｔ ｉｎ ｃｏｌｌａｇｅｎ
Ｓｙｎｔｈｅｓｉｓ； Ａｂｎｏｒｍａｌ ｔｙｐｅ Ｉ ｃｏｌｌａｇｅｎ ｉｎ ＞８５％
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7　展望
标准的骨质疏松症的定义应该在任何年龄都有

确实的根据，然而这对于儿童和青春期患者的实际
适用性仍是一件争论的事情，仅仅依靠骨密度值来
诊断骨质疏松症并没有达成一致的意见。 目前对于
年轻患者出现并不复杂的低骨密度状态与其长期后

果之间的临床关联性的评估仍很困难，而且仅有初
步的证据表明对于成长期的骨骼骨密度值可以作为

骨折的危险因素。 此外，对于年轻人骨密度值的解
释比较困难，因为用以比较的标准骨密度值通常随
着年龄的改变而不断变化；再者，骨密度值和其它许
多因素有关，如性别、身材、青春期阶段、骨骼成熟度
以及种族。 尽管 Ｚ值低于－２ 通常被认为是一种严
重的预警，绝大多数骨骼专家认为儿童和青春期的
患者只有同时出现低骨密度和至少一项脆性骨折时

才做出骨质疏松症的诊断。 因此，对于尚未出现骨
折的特发性青少年骨质疏松症的患者临床诊断仍有

一定困难［７］ 。 现有的研究为这个罕见的疾病带来
了新的前景，联合骨活检和 ＱＣＴ检查对骨损害进行
评价，对特发性青少年骨质疏松症的诊断、治疗和随
诊都会带来实际的帮助［１７］ 。
尽管目前对于 ＩＪＯ患者并没有一种可靠的治疗

方法，双磷酸盐可能是缓解骨痛症状、改善骨量累积
最为有效的方法［２０］ 。 因为目前我们仍不明确 ＩＪＯ
为什么发生又为什么自然缓解，因此给治疗上带来
许多困惑。 未来非常重要的一点［１］是我们需要更

多的组织学研究来证实该病最初累及骨的哪个阶

段，也就是骨形成阶段还是骨吸收阶段，这对 ＩＪＯ治
疗药物的选择非常有参考价值。
因 ＩＪＯ 本身为自限性疾病，药物治疗过程中患

者逐渐进入青春发育期，所以药物治疗的疗效难以
判断。 未来需要进一步的研究来界定治疗效果的评
价标准、治疗的疗程以及各种药物治疗的具体剂量。
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ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｔｓ．Ａｍ．Ｊ．Ｄｉｓ．Ｃｈｉｌｄ．１４２：１２３７-

１２３９．

［２７］　Ｒａｕｃｈ Ｆ，Ｔｒａｖｅｒｓ Ｒ，Ｎｏｒｍａｎ Ｍ Ｅ，ｅｔ ａｌ畅Ｄｅｆｉｃｉｅｎｔ ｂｏｎｅ ｆｏｒｍａｔｉｏｎ
ｉｎ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ： ａ ｈｉｓｔｏｍｏｒｐｈｏｍｅｔｒｉｃ ｓｔｕｄｙ ｏｆ
ｃａｎｃｅｌｌｏｕｓ ｂｏｎｅ［ Ｊ］．Ｊ Ｂｏｎｅ Ｍｉｎｅｒ Ｒｅｓ，２０００畅１５：９５７-９６３．

［２８］　Ｃａｓｓｉｄｙ Ｊ Ｔ．Ｏｓｔｅｏｐｅｎｉａ ａｎｄ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ［ Ｊ］．Ｃｌｉｎ
Ｅｘｐ Ｒｈｅｕｍａｔｏｌ，１９９９，１７：２４５-２５０．

［２９］　Ｓｍｉｔｈ Ｒ （１９９５） Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ： ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ ｏｆ
ｔｗｅｎｔｙ-ｏｎｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ．Ｂｒ Ｊ Ｒｈｅｕｍａｔｏｌ ３４：６８-７７．

［３０］　Ｌｏｒｅｎｃ ＲＳ，Ｌｅｂｉｅｄｏｗｓｋｉ Ｍ，Ｏｌｓｚａｎｉｅｃｋａ Ｍ，Ｍａｔｕｓｉｋ Ｈ，Ｍａｒｏｗｓａ Ｊ
（２００１ ） Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ： ｏｖｅｒｖｉｅｗ ｏｆ ｃｌｉｎｉｃａｌ
ｆｅａｔｕｒｅｓ ｏｆ ６１ ｐａｔｉｅｎｔｓ．Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓ Ｉｎｔ１２（Ｓｕｐｐｌ ２）：３３．

［３１］　Ｔｉｃｋ Ｄ， Ｓｉｎｇｅｒ Ｆ， Ｒｉｍｏｉｎ Ｄ （１９９１） Ｐａｍｉｄｒｏｎａｔｅ ｄｉｓｏｄｉｕｍ ｉｎ
ｔｈｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ａｍ Ｊ Ｈｕｍ
Ｇｅｎｅｔ ４９：Ｓ１８０ （ａｂｓ）．

［３２］　Ｌｅｖｉｓ Ｓ， Ｇｒｕｂｅｒ ＨＥ， Ｃｏｈｎ Ｄ， Ｈｏｗａｒｄ ＧＡ， Ｒｏｏｓ ＢＡ （１９９３）

Ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ｔｒｅａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｐａｍｉｄｒｏｎａｔｅ． Ｃａｌｃｉｆ Ｔｉｓｓｕｅ
Ｉｎｔ５２：Ｓ４１ （ ａｂｓ）．

［３３］　Ｓｈａｗ ＮＪ， Ｂｏｉｖｉｎ ＣＭ， Ｃｒａｂｔｒｅｅ ＮＪ （ ２０００ ） Ｉｎｔｒａｖｅｎｏｕｓ

ｐａｍｉｄｒｏｎａｔｅ ｉｎ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄ ８３：１４３-

１４５．

［３４］　Ｋａｕｆｍａｎ ＲＰ， Ｏｖｅｒｔｏｎ ＴＨ， Ｓｈｉ爆ｅｔｔ Ｍ， Ｊｅｎｎｉｎｇｓ ＪＣ （ ２００１ ）

Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ａｎｄ ａｄｏｌｅｓｃｅｎｔ ｇｉｒｌｓ： ｃａｓｅ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ
ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ａｎｄ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｔｈｅ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ．
Ｏｂｓｔｅｔ Ｇｙｎｅｃｏｌ Ｓｕｒｖ ５６：４９２-５０４．

［３５］　Ｇａｎｄｒｕｐ ＬＭ， Ｃｈｅｕｎｇ ＪＣ， Ｄａｎｉｅｌｓ ＭＷ， Ｂａｃｈｒａｃｈ ＬＫ （２００３）

Ｌｏｗ-ｄｏｓｅｓ ｉｎｔｒａｖｅｎｏｕｓ ｐａｍｉｄｒｏｎａｔｅ ｒｅｄｕｃｅｓ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｈｏｏｄ
ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ １６：８８７-８９２．

［３６］　Ｓｕｍｎíｋ Ｚ， Ｌａｎｄ Ｃ， Ｒｉｅｇｅｒ-Ｗｅｔｔｅｎｇｌ Ｇ， Ｋ迸ｒｂｅｒ Ｆ， Ｓｔａｂｒｅｙ Ａ，
Ｓｃｈｏｅｎａｕ Ｅ （２００４） Ｅｆｆｅｃｔ ｏｆ ｐａｍｉｄｒｏｎａｔｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｎ ｖｅｒｔｅｂｒａｌ
ｄｅｆｏｒｍｉｔｙ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｐｒｉｍａｒｙ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ａ ｐｉｌｏｔ ｓｔｕｄｙ
ｕｓｉｎｇ ｒａｄｉｏｇｒａｐｈｉｃ ｍｏｒｐｈｏｍｅｔｒｙ．Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ ６１：１３７-１４２．

［３７］　Ｍｅｌｃｈｉｏｒ Ｒ， Ｚａｂｅｌ Ｂ， Ｓｐｒａｎｇｅｒ Ｊ， Ｓｃｈｕｍａｃｈｅｒ Ｒ （ ２００５ ）

Ｅｆｆｅｃｔｉｖｅ ｐａｒｅｎｔｅｒａｌ ｃｌｏｄｒｏｎａｔｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ａ ｃｈｉｌｄ ｗｉｔｈ ｓｅｖｅｒｅ
ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ｅｕｒ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ １６４：２２-２７．

［３８］　ＧＬＯＲＩＥＵＸ， Ｆ．Ｈ．， Ｎ．Ｅ．ＮＯＲＭＡＮ， Ｒ．ＴＲＡＶＥＲＳ ＆ Ａ．
ＴＡＹＬＯＲ．１９９３．Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ｐｒｏｃｅｅｄｉｎｇｓ ｏｆ
ｔｈｅ Ｆｏｕｒｔｈ Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ Ｓｙｍｐｏｓｉｕｍ ｏｎ ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ ａｎｄ ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｃｏｎｆｅｒｅｎｃｅ．Ｍａｒｃｈ ２７-Ａｐｒｉｌ ２．Ｈｏｎｇ Ｋｏｎｇ．ｐｐ．
２００-２０２．

［３９］　Ｔｅｏｔｉａ Ｍ， Ｔｅｏｔｉａ ＳＰＳ， Ｓｉｎｇｈ ＲＫ （ １９７９ ） Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｊｕｖｅｎｉｌｅ
ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓｉｓ．Ａｍ Ｊ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄ １３３：８９４-９００．

［４０］　Ｒｉｚｚｏｌｉ Ｒ， Ｂｉａｎｃｈｉ ＭＬ， Ｇａｒａｂéｄｉａｎ Ｍ， ＭｃＫａｙ ＨＡ， Ｍｏｒｅｎｏ ＬＡ
（２０１０） Ｍａｘｉｍｉｚｉｎｇ ｂｏｎｅ ｍｉｎｅｒａｌ ｍａｓｓ ｇａｉｎ ｄｕｒｉｎｇ ｇｒｏｗｔｈ ｆｏｒ ｔｈｅ
ｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎ ｏｆ ｆｒａｃｔｕｒｅｓ ｉｎ ｔｈｅ ａｄｏｌｅｓｃｅｎｔｓ ａｎｄ ｔｈｅ ｅｌｄｅｒｌｙ．
Ｂｏｎｅ４６：２９４-３０５．

［４１］　Ｗｕｓｔｅｒ Ｃ， Ａｌｂａｎｅｓｅ Ｃ， Ｄｅ Ａｌｏｙｓｉｏ Ｄ， Ｄｕｂｏｅｕｆ Ｆ， Ｇａｍｂａｃｃｉａｎｉ
Ｍ， Ｇｏｎｎｅｌｌｉ Ｓ， Ｇｌüｅｒ ＣＣ， Ｈａｎｓ Ｄ， Ｊｏｌｙ Ｊ， Ｒｅｇｉｎｓｔｅｒ ＪＹ， Ｄｅ
Ｔｅｒｌｉｚｚｉ Ｆ， Ｃａｄｏｓｓｉ Ｒ， Ｔｈｅ Ｐｈａｌａｎｇｅａｌ ＯｓｔｅｏｓｏｎｏｇｒａｍｍｅｔｒｙＳｔｕｄｙ
Ｇｒｏｕｐ （２０００） Ｐｈａｌａｎｇｅａｌ ｏｓｔｅｏｓｏｎｏｇｒａｍｍｅｔｒｙ ｓｔｕｄｙ： ａｇｅ-ｒｅｌａｔｅｄ
ｃｈａｎｇｅｓ， ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ， ａｎｄ ｄｉｓｃｒｉｍｉｎａｔｉｏｎ ｐｏｗｅｒ．Ｊ Ｂｏｎｅ
Ｍｉｎｅｒ Ｒｅｓ １５：１６０３-１６１４．

［４２］　Ｍｏｎｔａｇｎａｎｉ Ａ， Ｇｏｎｎｅｌｌｉ Ｓ， Ｃｅｐｏｌｌａｒｏ Ｃ， Ｍａｎｇｅｒｉ Ｍ， Ｍｏｎａｃｏ Ｒ，
Ｂｒｕｎｉ Ｄ， Ｇｅｎｎａｒｉ Ｃ （２０００） Ｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ａｔ ｔｈｅ ｐｈａ-
ｌａｎｇｅｓ ｉｎ ｈｅａｌｔｈｙ Ｉｔａｌｉａｎ ｍｅｎ．Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓ Ｉｎｔ １１：４９９-５０４．

（收稿日期： ２０１４-１０-１０）

８４３ 中国骨质疏松杂志　２０１５ 年 ３ 月第 ２１ 卷第 ３ 期　Ｃｈｉｎ Ｊ Ｏｓｔｅｏｐｏｒｏｓ， Ｍａｒｃｈ ２０１５，Ｖｏｌ ２１， Ｎｏ．３


