
1534

Vol.32,No.16
Aug.2024

中国矫形外科杂志

Orthopedic Journal of China
第 32 卷 第 16 期

2 0 2 4 年 8 月

·个案报告·

腓骨肌萎缩症合并下肢骨折 1 例报道
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腓骨肌萎缩症 （Charcot- Marie- Tooth disease,
CMT）是一种常见的遗传性周围神经病变，临床表现

多种多样，但是所导致的严重双足马蹄内翻畸形在临

床上较少见，有关腓骨肌萎缩症合并下肢骨折的报道

更为罕见。国内外骨科目前对其认识并不统一，且缺

乏手术治疗的相关指南，手术方式较为复杂且该病没

有标准术式。通过对本病例的报道，以提高足踝外科

医生对此疾病的认识，现报道如下。

1 临床资料

患者，男，14 岁，主因“摔伤致左下肢疼痛伴

活动受限 1 d”入院。家属于 8 年前发现患儿行走不

便，未引起重视及诊治，于 1 年前发现双足高弓畸形

明显加重，且出现双小腿肌肉明显萎缩，活动无力并

伴有行走困难。此次患者行走时不慎摔伤致左胫腓骨

骨折于本科就诊（图 1a~1c）。查体：双下肢膝以下

肌肉萎缩明显，痛温觉及深感觉减退；踝关节背伸力

量减弱，屈曲力量稍弱， 趾不能背伸，跖屈稍差；

胫前肌肌力约Ⅳ级，腓骨长肌、腓骨短肌肌力约Ⅳ
级，腓肠肌肌力约Ⅳ级， 趾伸肌肌力约 Ι 级， 趾

屈肌肌力约Ⅳ级，趾伸肌力约 1 级，趾屈肌力约Ⅳ
级，足趾血运可；双足各趾自然状态下垂趾畸形，双

足高弓足，马蹄内翻畸形，膝腱反射及跟腱反射较

弱。实验室检查：总胆红素 81.2 μmol/L （参考值

3.4~20.5 μmol/L），间接胆红素 74.3 μmol/L（参考值

3.1~17.1 μmol/L），其余化验结果未见明显异常；基

因检测示：受检者 PMP22 基因外显子缺失变异；肌

电图示：（1）双侧正中神经、尺神经、胫神经运动传

导波幅降低，且双侧尺神经、正中神经速度减慢，双

侧腓总神经未引出可定波形；（2）双侧尺神经、正中

神经、桡神经、腓肠神经、腓浅神经未引出肯定波

形；（3）双侧胫骨前肌、腓肠肌内侧头、股四头肌内

侧头、第一骨间肌、右侧趾短伸肌可见异常自发活

动，运动单位电位（motor unit potential, MUP）分析

呈神经源性损害；（4）双侧三角肌、肱二头肌、左侧

指总伸肌、肌电图（electromyography, EMG）未见异

常；（5）双侧正中神经、右侧胫神经、尺神经 F 波

未引出肯定波形。

手术分两次进行，第 1 次行左胫骨骨折复位固

定，胫骨后肌转移至足背侧，适当延长跟腱，并将腓

骨长肌切断与腓骨短肌联合加强缝合，用来纠正足的

内翻、背伸无力及过度跖屈的状态；松解跖筋膜改善

高弓，且进行了第一跖骨截骨术，并辅以外固定架。

5 个月后，进行了右足手术，与第 1 次不同的是右足

内翻严重，因此对右跟骨进行楔形截骨，从而进一步

促进外翻。双足拆除外固定架复查（图 1d~1e）。双

足拆除外架半年后随访，患者行走时步态较前明显好

转，双足外观及功能显著改善，马蹄内翻畸形明显纠

正。

2 讨 论

CMT 为一类常见的遗传性周围神经病变，患病
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图 1. 患者男性，14 岁，腓骨肌萎缩合并左胫腓骨骨折，行左胫骨内固定术及双足马蹄内翻畸形矫正。1a: 左足术前 X 线片

示左胫腓骨骨折；1b, 1c: 右足术前 X 线片示右足严重高弓畸形，爪形趾，右足内翻畸形；1d: 左下肢手术外固定架拆除后可

见内固定在位，左胫骨骨折线模糊，高弓畸形明显改善；1e: 右下肢手术外固定架拆除后，可见内固定稳定可靠，高弓畸形

改善。

Figure 1. A 14-year-old male suffered from peroneal muscular atrophy complicated with fracture of the left tibia and fibula and bilateral
talipes equinovarus. 1a: Preoperative anteroposterior (AP) X-ray showed that the left tibia and fibula fractured, with tibia displacement;
1b, 1c: Oblique and lateral views showed severe the high arch foot, with claw toes and equinovarus; 1d: After the removal of external
frame, the implants were in place, with blurred fracture line and improved high arch deformity of the left foot; 1e: The right foot also got
implant stable, while the high arch deformity improved significantly.

1a 1b 1c 1d 1e

率约为 1/2 500，常伴有感觉及运动受累，临床主要

表现为肢体远端的肌无力和肌萎缩［1］，并有轻到中度

的感觉减退及腱反射消失，同时伴有爪形手、弓形

足、马蹄内翻畸形和脊柱侧弯［2］，常于儿童期或青少

年发病。有研究表明，超过 100 种不同的基因变异与

这些病理性的临床变化有关，他们包含了多种病理机

制，其中，关系最密切的 4 种基因 （包括 PMP22、

MPZ、GJB1、MFN2 基因），占 CMT 病理生理机制的

90%［3］。幸运的是，该病通常神经发育功能不受影

响，所以大多数患者智力正常，尽管该病病情呈缓慢

进行性加重，但通常不影响患者生存寿命，少部分患

者可能因疾病进展迅速而出现声带麻痹及呼吸受

累［4］。

根据该病的发病机理，可将其分为 CMT1 型（脱

髓鞘型）、CMT2 型 （轴突型） 及 CMT 中间型 ［5］。

CMT 通常伴有关节层面的功能损害，导致骨骼畸

形，有 70%的患者通常有踝部或者足部的畸形，包

括后足内翻、前足外翻及高弓，少数患者还患有脊柱

侧凸、髋关节发育不良、视神经萎缩等症［6］。目前的

治疗方法包括康复治疗、矫形手术以及针对疼痛的对

症治疗［7］。有研究表明，运动疗法可以提高 CMT 患

者的肌力，增强肌肉力量，且对运动无不良影响［8］。

但是对于一些严重四肢畸形患者，运动疗法的效果有

限。此时，依靠外科手术改善畸形，并辅以康复锻

炼，往往可以取得不错的成果。但同时手术治疗不宜

过早，可能会增加平足的风险，也不宜等到发育成熟

后再手术，那时患足畸形已发展到不可逆的地步，且

或许增加骨关节相关病变［9］。由于 CMT 的表现多种

多样且较为罕见，因此缺少相应的手术治疗指

南［10］。但总的原则是纠正过度畸形的肢体，缓解疼

痛，并尽可能提高肢体功能，改善平衡能力，提高生

活质量。

综上所述，CMT 在临床往往采取保守治疗的办

法，但对于严重双足畸形的患者来说，早期外科手术

干预可改善双足严重畸形的进展，帮助患者更好地日

常生活及行走。但由于该病临床表现多种多样，治疗

方面缺乏循证医学证据的指南，因此需要更加专业化

的支持，定制个体化治疗方案，这也是足踝专业医师

面临的一个挑战。
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