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摘  要 

目的：探讨先天性无痛无汗证的临床特征及反复运动系统并发症的诊疗方法。方法：回顾性分析一例先

天性无痛无汗症患儿的临床资料及检查结果，并复习相关文献。结果：患儿，女，6岁5月，皮肤皲裂，

甲床残缺，反复骨折伴关节肿胀，临床诊断为先天性无痛无汗症。结论：先天性无痛无汗证的临床表现

多样，目前尚无根治方法，防治并发症是提高患者生存率的主要手段。 
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Abstract 
Objective: To investigate the clinical features of congenital insensitivity to pain with anhidrosis and 
the diagnosis and treatment of recurrent motor system complications. Methods: The clinical data 
and examination results of a case of congenital insensitivity to pain with anhidrosis were retrospec-
tively analyzed, and the related literature was reviewed. Results: The patient, female, 6 years old 
and 5 months old, had chapped skin, incomplete nail bed, repeated fractures with joint swelling, 
and was clinically diagnosed as congenital insensitivity to pain with anhidrosis. Conclusion: The 
clinical manifestations of congenital insensitivity to pain with anhidrosis are varied, and there is no 
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cure at present. Prevention and treatment of complications is the main means to improve the sur-
vival rate of patients. 
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1. 引言 

先天性无痛无汗症(congenital insensitivity to pain with anhidrosis, CIPA)是一种罕见的常染色体隐性遗

传病[1]。医学家 Dyck 将存在痛觉丧失的各种疾病统称为遗传性感觉和自主神经病，并在此基础上对这

类疾病分为 5 型，故 CIPA 又称为遗传性感觉和自主神经病 IV 型[2]。据估计，其在我国的发病率约为

1/1.25 亿，目前研究认为其发病机制为染色体 1q21~1q22 上的神经营养因子酪氨酸激酶受体 1 型基因

(NTRK1)出现突变所致[3]。发病人群主要是婴儿、儿童等，成人少见[4]。目前全球报道病例数不多，本

文报道本院诊治的先天性无痛无汗症 1 例，总结先证者的临床特点，并针对其目前反复的运动系统并发

症进行相关综述。 

2. 临床资料 

2.1. 一般资料 

先证者，女，6 岁 5 月。因“咳嗽 2 周，呕吐 5 天”之代诉于延安大学附属医院就诊。病程期间发热

3 天，无寒战及抽搐，予温水擦拭身体后体温逐渐降至正常。入院治疗中发现患儿对扎针、注射等操作无

疼痛反应，追问病史，先证者 5 岁时外院临床诊断为先天性无痛无汗症。鉴于该病及其罕见，且是我院

收治的第一例，故笔者整理该先证者的临床资料，并对相关文献进行复习。 
患儿系 G2P2，出生时无窒息抢救史。生后正常喂养。 
先证者于 2 月龄时出现高热，无寒战、抽搐，予以物理降温体温可降至正常。此后偶有发热，热时

无汗，药物降温效果不佳，物理降温效果尚可；于 7 月龄萌牙后，常咬破舌体，可见溃疡，啃食双手指

端，甲床部分残缺。对医疗扎针、注射等操作无疼痛反应。先证者 4 岁 5 月时，因双侧跟骨骨折住院治

疗，CT 检查示：双侧跟骨骨折，左踝后部及足底部皮下及软组织多发团块状高密度影，考虑钙化，家属

拒绝行手术治疗，给予消肿、抗感染及石膏外固定术，好转出院。5 岁 3 月时，因“右侧膝关节肿胀 1 月

余”住院治疗，给予右膝关节穿刺，抗炎消肿等对症支持治疗后好转，结合患儿临床表现及影像学资料，

临床诊断为先天性无痛无汗症。 

2.2. 体格检查 

发育正常，营养中等，神志清，精神差，呼吸平稳，全身皮肤黏膜干燥粗糙，弹性欠佳，双手及足底

皮肤皲裂，双手指端甲床残缺不全，表面可见暗褐色血痂附着(见图 1)，足趾破坏不明显，脊柱侧弯，跛

行步态，右膝关节内翻畸形(见图 2)，右膝、踝关节肿胀，可触及骨性隆起，主动、被动活动受限，双下

肢不等长，右侧较左侧短缩约 5 cm，双下肢肌肉无萎缩，肌张力正常，肌力 V 级。视、听、触、位置觉

存在，痛、温觉缺如。 
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现证者有 1 姐姐，患先天性无痛无汗症，临床表现相似。家族中余无相关遗传病史。父母非近亲结

婚，家系调查如下(见图 3)。 
 

 
Figure 1. The nail beds of both fingers were incomplete, and 
dark brown blood scabs were visible on the surface 
图 1. 双手指端甲床残缺不全，表面可见暗褐色血痂附着 

 

 
Figure 2. Varus deformity of right knee joint 
图 2. 右膝关节内翻畸形 

 

 
Figure 3. Family tree 
图 3. 家系调查图 
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2.3. 辅助检查 

微量元素钙、镁、铁、锌、铅均在正常范围内。十二道联心电图：1) 窦性心律不齐 2) V1~V3 导联 T
波倒置。肝脏、胆囊、胰腺、脾、肠管 CT 平扫未见明显异常。脊柱 X 线片示脊柱侧弯，余无殊(见图 4)。 

 

 
Figure 4. Spinal X-ray 
图 4. 脊柱 X 线 

3. 讨论 

先天性无痛无汗症是一种罕见的常染色体隐性遗传病，该病于 1932 年首次由 Dearborntll 报道，1963
年由 Swansont 将其正式命名为先天性无痛无汗症，并沿用至今。1983 年 Dyck 将存在痛觉丧失的各种疾

病统称为遗传性感觉和自主神经病，并分为感觉神经根神经病、先天性感觉性神经病、家族性自主神经

异常、先天性无痛无汗症以及先天性无痛症，故先天性无痛无汗症又称为遗传性感觉和自主神经病 IV 型

[2]。我国最早报道此病是在 1984 年，以间断发热伴无汗为主要症状[5]。 
根据目前所报道的临床资料显示，CIPA 的典型临床特征是对疼痛刺激不敏感，无汗，反复发作性非

感染性高热，自残行为，不同程度的骨关节病变以及智力发育障碍等。CIPA 患儿的关节并发症以及骨折

发生率均很高，甚至出现手足畸形或夏科式关节病[6]。Zhang Y.等分析了 91 例 CIPA 患儿的临床资料，

发现其骨折发生率高达 65%，其中 91%发生在下肢；关节脱位率 30%，其中 91%发生在髋关节；骨关节

感染率 24%，Charcot 关节病发生率 29%；62%的感染和 87%的 Charcot 关节发展在下肢。大多数骨折发

生在 1~7 岁之间[7]。王庆利等[8]回顾性分析了 23 例 CIPA 患儿，总结出骨骼损伤多为无明显诱因的反复

多部位发生，首发年龄多在 3~6 岁，发生部位多在下肢。6 岁以上患者骨骼损伤发生率为 100%。陈文建

等[9]总结了 6 例 CIPA 患儿的临床特点，发现其发病较早，主要表现为反复性、早发性，在轻微外力作

用下存在无痛性骨折，骨折主要部位为四肢。目前下肢多发的原因尚不清楚，可能是因为 CIPA 患者骨骼

发育不良导致下肢无法正常承重。动物实验研究发现 NGF-TrkA 信号[10]参与了胚胎发育过程中骨的血

管化形成和软骨内成骨，故李宁波[11]推测 NGF-TrkA 信号通路的功能异常可能会使 NGF 在磷酸化、摄

取维生素 D3、血管分化等骨折愈合过程中无法发挥正常生理作用，造成骨骼关节系统发育异常，故在不

明原因的、自发的、无外力的作用下，即可发生骨折；另一方面，下肢损伤后明显的步态异常容易引起

关注，而上肢损伤后则可能因为无痛而难以发现。 
窦银聪等[12]回顾性分析了 11 例 CIPA 患者的影像资料，发现病变主要位于骨干或干骺部，好发于

双足跖骨，并以骨质增生硬化为主要表现；位于关节的病变则多表现为骨端增生或骨质吸收、碎裂，关

节脱位。总结目前所报道的资料，CIPA 并发的骨折多采取保守治疗，但对于移位明显，对位对线差，或
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者骨折不愈合的情况，可采取手术治疗。 
1 例 4 岁 CIPA 患儿合并跟骨骨折，予以左足管型石膏靴固定治疗，并进行长期随访，其患肢功能可

恢复至正常生活[13]。但另有多篇文章报道[7] [14] [15]，CIPA 患儿合并髋关节脱位，不论给予外固定治

疗还是手术治疗，均在后期出现不同程度的再脱位，也提示 CIPA 患者并发的髋关节脱位治疗困难，需综

合评价后选择治疗方案，并在术后积极予以预防感染等并发症的治疗措施。CIPA 患者并发的髋关节脱位，

虽然近期手术效果良好，但远期无论解剖形态还是功能结局均差，目前不推荐手术治疗。本例先证者共

发生 2 次骨折，均采取保守治疗而未进行骨折内固定手术，最终畸形愈合，右股骨干骺端膨大，继发右

侧膝关节内翻，双下肢不等长，跛行步态。 
CIPA 尚无根治方法，目前只能对其引发的并发症对症治疗，如患儿发热时，通过采取物理降温和改

变环境温度的方法来使患儿体感温度下降；合并感染时，应积极进行抗感染治疗；针对外伤、骨折等及

时进行药物和手术治疗。父母提高警惕，加强监护，家庭应采取相应的保护措施，避免发生外伤和自残，

同时，格外注意患儿的心理健康问题，要加强心理辅导，培养自我保护意识，提高自主学习能力并培养

一定社会技能，减少意外伤害的发生[16]。一项课题[17]将 CIPA 患者的肠道微生物移植到小鼠体内，通

过小鼠在体研究证明肠道菌群可能参与 CIPA 的发病机制，提示操纵肠道菌群结构的治疗策略可能有助

于延缓 CIPA 症状。目前基因编辑技术发展迅速，但还未能实现 CIPA 基因治疗，相信随着医学的不断探

索发展，CIPA 最终将会得到有效的预防和治疗。 
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