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摘  要 

目的：探讨Caffey病(婴儿骨皮质增生症)的病因、临床表现、诊断和治疗。方法：对我科误诊为急性骨髓

炎的Caffey病患儿的临床资料进行回顾及分析。结果：患者因发热、左下肢肿胀住院，影像学检查表现

为多骨受累，左侧下颌骨骨皮质增厚，左侧腓骨髓腔囊腔样扩张、皮质菲薄，骨膜层状反应性环状增生

增厚，骨质破坏不明显，软组织明显肿胀、无脓肿及坏死灶形成，考虑Caffey病，给予糖皮质激素规律治

疗后，患儿体温恢复正常，左下肢肿胀消退。结论：在临床工作中，有发热、肢体肿胀伴活动受限，影

像学可见骨皮质增生、增厚的患儿，需要考虑Caffey病。 
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Abstract 
Objective: To explore the etiology, clinical manifestations, diagnosis, and treatment of Caffey disease 
(infantile cortical hyperostosis). Methods: The clinical data of a child with Caffey disease, initially mis-
diagnosed as acute osteomyelitis in our department, were retrospectively reviewed and analyzed. Re-
sults: The patient was hospitalized due to fever and swelling of the left lower limb. Imaging studies 
revealed multi‑bone involvement, including cortical thickening of the left mandible, cystic expansion 
of the medullary cavity with thinned cortex in the left fibula, and lamellated periosteal reactive hyper-
plasia with annular thickening. No significant bone destruction was observed. Marked soft‑tissue 
swelling was noted, without abscess or necrotic foci formation. Based on these findings, Caffey disease 
was considered. After regular glucocorticoid therapy, the child’s body temperature returned to nor-
mal and the swelling of the left lower limb subsided. Conclusion: In clinical practice, Caffey disease 
should be considered in children presenting with fever, limb swelling accompanied by limited mobil-
ity, and imaging findings of cortical hyperplasia and thickening. 
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1. 引言 

婴儿骨皮质增生症(infantile cortical hyperostosis, IGH)又称 Caffey-Silverman 病或 Caffey 病，由 Caffey
和 Silverman 于 1945 年首次报道并命名[1]，是一种罕见的具有遗传性的骨骼系统疾病，多呈自限性，发

病年龄多在 6 个月内，主要表现为发热、烦躁不安、软组织肿胀、假性瘫痪、贫血等。其特征是婴儿期

发生大量骨膜下新骨形成及周围软组织肿胀，通常累及下颌骨、锁骨、肋骨及长骨骨干等[2]。由于 Caffey
病罕见，常以发热、骨肿胀及疼痛起病，常被误诊为急性骨髓炎。现对本院诊治的一例误诊为急性骨髓

炎的 Caffey 病进行报道和回顾性分析，来提高临床医师对该病的认识。 

2. 病例介绍 

(1) 病史：患儿，女，3 月 17 天，因“发热 6 天，左下肢肿胀 4 天”于 2025-09-09 入院。患儿于 2025
年 9 月 3 日无明显诱因出现发热，最高温度达 38.3℃，无寒战、抽搐，可自行降至正常，但易复升，热

峰约 2~3 次天，伴偶尔干咳，单声咳，无流涕，无呕吐、腹泻等不适。当日前往当地医院就诊，给予“小

儿豉翘清热颗粒”“阿莫西林克拉维酸干混悬剂”口服 2 天，无明显好转。9 月 5 日晚发现患儿下肢出

现明显肿胀，轻捏左下肢患儿有哭闹，9 月 6 日前往当地医院住院，考虑急性骨髓炎，完善相关检查，给

予头孢他啶抗感染治疗，疗效欠佳，患儿仍有反复发热，左下肢肿胀无缓解，9 月 9 日为求进一步诊治来

我院就诊，急诊以发热、下肢肿胀查因收入我科。 
(2) 既往史、个人史、家族史：半月前发现右侧头部皮下结节，质软，外院超声提示头皮偏右侧皮下

可见 15 mm × 3 mm 无回声暗区，形态规则，边界清，未予特殊处理，结节自行减小。个人史、家族史无

异常。 
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(3) 入院查体：生命体征平稳，发育正常，营养良好，神志清楚。全身皮肤无皮疹。全身浅表淋巴结

无肿大。头部右侧皮下有结节，10 mm × 3 mm 大小，咽部粘膜充血，心肺查体未见异常，肝脏肋下 3~4 
cm 处可触及，质软，脾脏肋下 3~4 cm 处可触及，质中。尿道口可见较多黄白色分泌物。左下肢明显肿

胀，压之质硬无明显凹陷，皮温增高，活动受限，按压时患儿哭闹不止，皮肤未见明显发红，未触及波动

感。肌力、肌张力未见异常，神经系统体格检查未见异常。 
(4) 辅助检查：2025-09-07 胸部 X 线：考虑双肺少许炎症；2025-09-08 尿培养：铜绿假单胞菌，头孢

他啶 2S；2025-09-09 血常规 + CRP 复查：C 反应蛋白 30.88 (mg/L)↑，白细胞计数 7.63 (×10^9/L) ，中性

粒细胞百分率 35.10↓，淋巴细胞百分比 52.30%↑，淋巴细胞绝对值 3.99 (×10^9/L)↑，血红蛋白 88 (g/L)↓，
血小板计数 407 (×10^9/L)↑，血沉 49.00↑，白介素 644.55 pg/mL：2025-09-09 免疫全套：免疫球蛋白 IgG 
3.48 g/L↓，免疫球蛋白 IgGM 0.50 g/L，免疫球蛋白 IgA 0.05 g/L↓，补体 C3 1.69 g/L↑，补体 C4 0.33 g/L；
碱性磷酸酶：305.3U/L↑；2025-09-09 左侧髋关节及左侧膝关节彩超：未见明显异常；2025-09-09 胫腓骨

正侧位 X 线(如图 1)：左腓骨形态略膨隆，髓腔内见长节段低密度区，边界不清，骨皮质膨胀、变薄，层

状骨膜反应，邻近软组织肿胀。 
 

 
Figure 1. Left tibia fibula AP & LAT X-ray 
图 1. 左侧胫腓骨正侧位片 

 
左腓骨形态略膨隆，髓腔内见长节段低密度区，边界不清，骨皮质膨胀、变薄，层状骨膜反应，邻近

软组织肿胀。 
(5) 入院后完善相关检查：2025-09-10，CRP+血常规：C 反应蛋白 21.43 (mg/L)↑，白细胞计数 13.24 

(×10^9/L)，中性粒细胞计数 4.62 (×10^9/L)，淋巴细胞计数 7.39 (×10^9/L)，红细胞计数 3.96 (×10^12/L)，
血红蛋白 95 (g/L)↓，血小板计数 546 (×10^9/L)；2025-09-22，CRP+血常规：C 反应蛋白 43.80 (mg/L)↑，
白细胞计数 11.24 (×10^9/L)，中性粒细胞计数 4.17 (×10^9/L)，淋巴细胞计数 6.23 (×10^9/L)，红细胞计数

3.56 (×10^12/L)，血红蛋白 82 (g/L)↓，血小板计数 627 (×10^9/L)↑；2025-09-17，细胞因子：白介素 6 29.66 
(pg/ml)↑，白介素 102.62 (pg/ml)↑，干扰素 γ 23.76 (pg/ml)↑；2025-09-23，红细胞沉降率 76 (mm/h)↑；大小

便常规、降钙素原无异常；肝肾功能、电解质、血糖、血脂、心肌酶谱、凝血功能、免疫功能、风湿全

套、狼疮全套大致正常，贫血三项：铁蛋白 244.06 (ng/mL)↑；病原学检查：尿培养、痰涂片、输血前、
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血培养、未见异常。2025-09-16，病原体高通量测序基因检测：人类疱疹病毒 5 型(CMV)序列数(1993)相
对丰度(86.5%)；2025-09-10 上呼吸道六项病原核酸检测：入院时阴性，住院期间(2025-09-16)呼吸道合胞

病毒，阳性(+)↑。影像学检查：2025-09-12，左胫腓骨磁共振(如图 2)：左侧腓骨髓腔长段囊腔样扩展，髓

腔内可见异常强化，骨皮质菲薄，骨膜层状反应性环状增生增厚，骨质破坏不明显，周围软组织明显肿

胀、无脓肿及坏死灶形成。2025-09-17，胸部正位片(如图 3) + 右股骨正位片和右胫腓骨正位片(如图 4)：
右肩胛骨重叠区、右股骨远端、右胫骨上段低密度影，性质待定，建议进一步检查。2025-09-23，颌面部

磁共振(如图 5)：下颌骨左侧部骨皮质明显不规则增厚，边缘模糊、毛糙，呈 T1W1、T2W1 低信号，临

近软组织肿胀呈明显 T2W1 高信号。腹部超声未见异常。病理检查：2025-09-15，免疫组化：(左侧小腿

软组织)送检肌组织，肌间可见少许淋巴细胞、嗜酸性粒细胞及中性粒细胞浸润，多切片未见恶性证据，

请结合临床综合考虑。免疫组化 IHC: A01: CK (pan) (−)，CD207 (−)，CD20 (少量 B 细胞+)，CD1a (−)，
S-100 (−)，Ki67 (+, 约 10%)，CD3 (少量 T 细胞+)，TdT (−)，CD34 (血管+)，MPO (少量+)，SMA (−)。
原位杂交：EBER (−)。基因检查：GATA2 (chr3: 128200145)杂合变异；EXT2 (chr11: 44219362)杂合变异。 

 

 
Figure 2. MRI Findings of the left tibia and fibula (Left: pre-contrast; Right: post-contrast) 
图 2. 左侧胫腓骨磁共振(左图：平扫，右图：增强) 
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左侧腓骨髓腔长段囊腔样扩张，髓腔内可见异常强化、无脓肿形成，骨皮质菲薄，骨膜层状反应性

环状增生增厚，骨质破坏不明显，周围软组织明显肿胀、无脓肿及坏死灶形成。①、④、⑥为骨膜层状反

应性环状增生增厚；②、⑦为扩张的骨髓腔，腔内未见脓肿；③、⑤可见哈弗氏管的骨皮质扩大，周围未

见脓肿。 
 

 
Figure 3. Chest PA X-ray 
图 3. 胸部正位片 

 
右肩胛骨重叠区可见类圆形低密度影，大小约为 4 mm × 7 mm。 
 

 
Figure 4. Right tibia fibula AP X-ray 
图 4. 右侧下肢正位片 
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右侧股骨远端和胫骨上端可见类圆形低密度影，大小约分别为 10 mm × 9 mm、8 mm × 4 mm，余右

胫腓骨骨质连续、完整，未见骨质破坏征象，软组织肿胀。 
 

 
Figure 5. MRI of the maxillofacial region (Left: pre-contrast; Right: post-contrast) 
图 5. 头部磁共振(左侧：平扫；右侧：增强) 

 
下颌骨左侧部骨皮质明显不规则增厚，边缘模糊、毛糙，临近软组织肿胀。①和③为增厚的骨皮质；

②和④为周围肿胀的软组织。 

3. 诊断及依据 

本例患儿，年龄 3 月 17 天，主要表现为哭闹、发热、左侧下肢肿胀，查体：左下肢明显肿胀，压之

质硬无明显凹陷，皮温增高，活动受限，按压时患儿哭闹不止，皮肤未见明显发红，未触及波动感。实验

室检查：C 反应蛋白升高、血沉升高、血红蛋白降低、外院碱性磷酸酶轻度升高，血培养阴性，病原学

NGS 未见细菌。影像学检查：长骨中段、髓腔长段囊腔样扩张、皮质菲薄，骨膜层状反应性环状增生增

厚，骨质破坏不明显；下颌骨左侧部骨皮质明显不规则增厚，周围软组织肿胀。由于该患儿入院时同时

合并有肺部及泌尿道感染，且予以头孢噻肟钠 + 万古霉素抗感染后，患儿左下肢肿胀及活动障碍好转，

在最初考虑诊断时易与急性骨髓炎混淆，但患儿症状的好转无法区分是抗生素作用还是疾病本身的转归。

急性骨髓炎是由细菌感染引起的骨质、骨髓和骨膜的化脓性炎症，多见于儿童和成人；急性起病，症状

重，高热、寒战等全身中毒症状明显，局部红肿热痛、活动受限，常为单侧或单骨受累；实验室检查：白

细胞显著升高，以中性粒细胞升高为主，C 反应蛋白和血沉显著升高，血培养阳性率较高；影像学检查：

早期 X 线可正常或仅见软组织肿胀，MRI 可早期显示骨髓水肿、骨膜下积液和脓肿，后期 X 线可见骨质

破坏、死骨形成、骨膜反应(可为层状或洋葱皮样，但多不规则、中断)；病理活检可见化脓性炎症细胞浸

润、坏死组织和细菌。Caffey 病是一种具有遗传性的自限性炎症性疾病，以软组织肿胀和特征性的骨膜

下新骨形成为特点，几乎仅限于婴儿期，90%在 5 个月内发病；亚急性起病，症状相对较轻，多为低热或

无热，可有烦躁、易激惹，深层软组织肿胀、质硬、边界不清，但皮温多不高、不红或仅微红，可有压

痛，常有多骨、多部位受累，下颌骨受累是其特征之一；影像学检查：早中期 X 线表现为广泛、成熟的
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层状骨膜新生骨形成，密度高，与下方皮质融合，使骨皮质显著增厚、膨大；晚期可表现为增厚的骨皮

质逐渐修复变薄、骨髓腔增大；实验室检查：白细胞、C 反应蛋白及血沉正常或轻度升高，升高幅度远低

于骨髓炎，血培养始终阴性，碱性磷酸酶可能升高；病理活检：可见良性骨膜增生、成骨细胞活跃，无急

性炎细胞或细菌。本病主要考虑影像学提出诊断，该患儿为 5 个月内的婴儿，临床表现为哭闹、发热(低
热为主)、左下肢肿胀，查体：肿胀处质硬，虽有皮温增高，但无发红，未触及波动感，实验室炎症指标

轻度升高、碱性磷酸酶升高、血培养及血 NGS 无细菌感染证据，影像学特点：多骨受累，下颌骨累及几

乎 100%，长骨影像学特点显著，长骨中段、髓腔长段囊腔样扩张、皮质菲薄，骨膜层状反应性环状增生

增厚，骨质破坏不明显，软组织明显肿胀、但无脓肿及坏死灶形成；病程进展为囊腔样骨扩张，直到后

期才出现骨质硬化增生。肿胀处肌组织病理活检未见化脓性炎症细胞、坏死组织及细菌，故最终诊断为

Caffey 病，停用抗生素改用糖皮质激素控制炎症反应后，患儿体温恢复正常。该患儿影像学并未以典型

的大量骨膜增生为主要表现，而是以“骨皮质变薄、骨髓腔增大”为主要表现，同时伴有骨膜层状反应

性环状增生增厚，由于患儿影像并未见脓腔、溶骨及侵蚀性等改变，可排除急性骨髓炎、骨肿瘤等，故

认为该患儿并非处于疾病的急性期，而是增生后的修复改变，可能是由于增生的骨皮质边缘因吸收、重

塑出现的不规则透亮区，符合 Caffey 病晚期 X 线表现。 

4. 治疗经过 

 
Figure 6. Timeline of clinical course 
图 6. 诊疗经过时间轴 

 
患儿入院时外院已明确存在泌尿道感染及肺部感染，入院后继续予以头孢他啶(9.09~9.16)、万古霉素
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(9.10~9.16)抗感染治疗，患儿左下肢肿胀及活动情况较前好转，考虑骨髓炎可能，但患儿仍有反复低热，

9.16 患儿发热热峰升高，咳嗽较前明显，完善上呼吸道六项病原核酸，提示呼吸道合胞鼻病毒感染，停

用抗生素，9.16~9.17 予以丙种球蛋白调节免疫、雾化等治疗，患儿体温、咳嗽好转，结合患儿全身多处

骨关节影像学表现，考虑诊断婴儿骨皮质增生症，9.17~9.18 予以甲泼尼龙控制炎症反应，患儿体温降至

正常，9.21 患儿再次出现低热，于 9.23 开始规律口服醋酸泼尼松片并逐渐减量至 10.4 停药，患儿至今未

再发热(如图 6)。1 月后复查，炎症指标大致正常，X 线可见右侧胫骨低密度影恢复正常，左侧股骨下段、

右侧股骨下段、左胫腓骨内部见多发骨质密度减低区，左腓骨髓腔不规则长段囊腔样扩大、皮质变薄、

层状骨膜恢复(如图 7)。4 月后复查，炎症指标完全正常，X 线双侧股骨下段、左胫腓骨内部见多发骨质

密度减低区较前明显减少，合并左腓骨畸形膨大较前明显改善，符合婴儿型骨皮质增生症(如图 8)。 
 

 
Figure 7. Dual lower extremities X-ray 
图 7. 双下肢 X 线 

 
左侧股骨下段、右侧股骨下段、左胫腓骨内部见多发骨质密度减低区，左腓骨髓腔不规则长段囊腔

样扩大、皮质变薄、层状骨膜恢复。 
 

 
Figure 8. Dual lower extremities X-ray 
图 8. 双下肢 X 线 
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双侧股骨下段、左胫腓骨内部见多发骨质密度减低区较前明显减少，合并左腓骨畸形膨大较前明显

改善 

5. 病历讨论 

5.1. Caffey 病的概述 

婴儿骨皮质增生最早由 Roske 于 1930 年[3]发现，随后由 Caffey 和 Silverman [1]于 1945 年进一步描

述、报道并命名，在 Caffey 的报道中该病主要发生在 6 个月以内的婴儿，平均在 9 周龄发病，临床主要

表现为哭闹、发热、食纳差，可因局部疼痛而出现肢体活动障碍，表现为假性瘫痪，体格检查时，患处会

出现疼痛性的软组织肿胀，多为硬性肿胀，症状持续时间约为 2 至 3 个月。实验室检查常无特异性，可

仅表现为贫血、血沉升高、轻度白细胞升高和轻度碱性磷酸酶升高[4]。X 线表现与病程有关：软组织肿

胀期见于第 3~10 天的早期病例，骨膜新生骨多数在 1 个月内出现，最早者出现于病程的第 3 天：骨皮质

增厚多数在 2 个月内出现，最早者见于病程的 27 天；增厚的骨皮质逐渐修复变薄、骨髓腔增大多在 5 个

月以内，最早者见于 23 天；病变完全恢复正常多见于 6~9 个月，最早者见于病程 5 个月时[5]。急性期典

型表现为病骨各种形态的骨膜增生，可为线状、丘状、带状、层状或花边状，长管骨骨膜增生主要见于

骨干，少数病例干骺端亦可受累，典型层状骨膜增生者表现为“套管征”[6]。病变通常影响长骨的骨干

部分、下颌骨、锁骨、肋骨和肩胛骨[2]。本例患儿年龄 3 月 17 天，有发热、哭闹，左侧肢体硬性肿胀伴

活动障碍，有轻度贫血、血沉升高、碱性磷酸酶轻度升高，影像学表现为多骨受累，左侧下颌骨骨皮质

增厚，左侧腓骨髓腔囊腔样扩张、皮质菲薄，骨膜层状反应性环状增生增厚，骨质破坏不明显，软组织

明显肿胀、无脓肿及坏死灶形成，符合 Caffey 病临床特点。患儿入院后积极抗感染治疗，仍反复发热，

咳嗽情况同前，复查白细胞、中性粒细胞及 CRP 未见明显变化，尿常规无异常，复查胸片无明显异常，

故排除泌尿道感染和肺炎导致患儿反复发热，9 月 16 日患儿热峰明显升高，咳嗽加重，且近期院内存在

较前多呼吸道合胞病毒感染患儿，考虑院内新发感染可能性大，故复查上呼吸道病原核酸提示呼吸道合

胞病毒(+)，予丙种球蛋白增强免疫后，患儿体温下降，但仍有低热，考虑为慢性炎症反应所致，予以甲

泼尼控制炎症反应后体温降至正常，为进一步明确糖皮质激素的作用，停用甲泼尼龙观察患儿体温变化，

患儿再次出现低热，且 CRP 出现反跳性升高、白细胞及中性粒细胞无明显变化，予以醋酸泼尼松口服后

体温降至正常，复查炎症指标逐渐降至正常。 

5.2. 病因与发病机制 

与本病例相似，在早期的病例报告中，由于多数病例同时伴有感染，故早期认为病因是对亚临床感

染(如病毒性疾病)的炎症反应[1] [4]。随后，多个病例开始报告家族成员中诊断出的 Caffey 病，遗传谱系

建立了常染色体显性遗传模式[7]。2005 年，Gensun 等人发现了一种遗传缺陷可以解释家族性 Caffey 病，

观察到家族性 Caffey 病表型与编码 I 型胶原 α1 链螺旋结构域(COL1A1 基因)基因单一突变之间存在强联

系，同时发现常染色体显性遗传缺陷的渗透率为 79% [8]。然而 2014 年，对两例日本家族性婴儿骨皮质

增生症病例进行了 COL1A1 和 COL1A2 基因的突变分析，其中 1 例未发现 COL1A1 或 COL1A2 突变，

由此认为婴儿骨皮质增生症在遗传上具有异质性[9]，随后，在 Dhooge T 等人的研究中证实了这一点[10]，
这也与本病例一致。也有部分研究怀疑存在常染色体隐性特征，但迄今尚未得到证。2019 年，Merdler-
Rabinowicz, R 等人[11]首次报告了 AHSG 基因中一种新型常染色体隐性突变与婴儿骨皮质增生症之间的

关联。AHSG 编码蛋白(c. 4A > T; p. K2X)赖氨酸 2 中的这种纯合无意义突变导致了 fetuin-A 的缺乏，揭

示了该蛋白在婴儿骨皮质增生发病机制中的重要性。病理过程为骨膜组织中 COL1A 基因突变纤维表现

对正常免疫细胞的异质性、诱发炎症反应，主要进程为继发骨膜成骨细胞过度增生，影像学表现为显著
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的骨膜反应，轻微者一次骨膜反应，中–重度者可发生多轮骨膜反应，同时周围筋膜肌层明显水肿炎性

反应，不形成脓肿；骨髓腔内层破骨细胞活跃、表现髓腔不断扩大，髓腔炎症反应比较轻微。本例患儿

根据其 MRI 骨膜反应的表现，属轻微病变者。 

5.3. 诊断及鉴别诊断 

该病可根据典型的影像学特征及临床表现进行诊断，相关基因检测出异常突变可进一步确诊。常需

与以下疾病相鉴别：(1) 急性骨髓炎：骨髓炎局部软组织有红、肿、热、痛，常有高热史，中毒症状重，

CRP/PCT 显著升高，10~14 天后 X 线片可示骨质破坏为主的病变及轻度骨膜增生，多为单骨，抗生素治

疗有效，尤其对于类似本例合并有多处感染的患儿，应更加仔细去鉴别。(2) 朗格汉斯细胞组织细胞增生

症：是一种髓系来源的炎性肿瘤性疾病，多发于婴幼儿和儿童，男性多于女性。可累及全身各个脏器，

以皮肤、骨骼、肺和垂体多见。皮肤受累可见躯干、头皮发际部红色或棕黄色斑丘疹；骨骼损害可以是

单发或多发，以颅骨缺损最早、最常见；肺部受累常有咳嗽、气促、青紫等临床表现；垂体受累可出现尿

崩症和生长发育障碍等；还可出现无痛性淋巴结肿大、肝脾肿大、中耳炎、牙齿脱落等。骨骼病变部位

X 线多呈虫蚀样改变甚至巨大缺损，为溶骨性凿穿样损害，形状不规则。病理活检光镜下可见大量朗格

汉斯细胞浸润，电镜下可找到 Birbeck 颗粒，免疫组化 CD1a、CD207 等阳性。本例患儿无多皮肤、垂体

等受累情况，影像学未见虫蚀样改变，病理活检未见朗格汉斯细胞，与该病不符。(3) 维生素 A 过多症：

发病年龄多在 6 月龄以上，有长期服用维生素 A 的病史，有软组织肿胀、触痛及骨膜增生，但多出现在

长骨及跖骨，尤其第 5 跖骨受累机会最多。本例患儿无长期服用维生素 A 病史，与该病不符。(4) 骨母

细胞增生症(如高磷酸酶血症)：一种罕见的遗传性骨病，表现为进行性骨肥厚。发病年龄更早(出生即可

有)，病程为进行性加重，无自愈倾向。碱性磷酸酶可极度升高(数十倍于正常值)。颅骨增厚、长骨弯曲

畸形明显。本例患儿无进行性加重表现，碱性磷酸酶仅轻度升高，无明显骨畸形，不符合该病表现。(5) 
转移性神经母细胞瘤：神经母细胞瘤是儿童时期常见的实体瘤，常发生骨转移，该病患儿一般全身状况

差，可触及腹部包块，影像学表现为溶骨性破坏，可伴有骨膜反应，呈“日光反射状”或“Codman 三角”

等恶性征象，尿 VMA/HVA 阳性，该病鉴别不难，但漏诊或误诊后果很严重，因此也需高度警惕。本例

患儿一般情况可，腹部无包块，影像未见溶骨表现，与该病不符。另需与骨肿瘤、药物引起的骨皮质增

生、创伤/儿童虐待所致骨折[12] [13]、慢性复发性多灶性骨髓炎[7]等相鉴别。 

5.4. 治疗 

对于婴儿骨皮质增生症的治疗，目前尚无定论，大部分研究认为该病为自愈性疾病，无需特别治疗。

多数在 2 周内症状缓解，6~9 个月骨质逐渐修复。抗生素治疗无效。部分文献报道非甾体抗炎药及肾上

腺皮质激素可缓解急性期症状[14]，本例患儿确诊后开始使用糖皮质激素，体温恢复正常。 

5.5. 预后 

婴儿骨皮质症预后良好，一般不影响患儿的生长发育，但仍有少数文献报道存在复发甚至多次复发

[15]，极少数可出现死亡，如发病时间小于 35 周胎龄的胎儿[16]、合并严重并发症[17]等，故仍需对患者

进行长期随访观察。患儿于 2025 年 10 月返院复诊，左下肢无肿胀、活动障碍，复查双下肢 X 线，左腓

骨髓腔不规则长段囊腔样扩大、皮质变薄、层状骨膜恢复。 

6. 总结 

婴儿骨皮质增生症是临床罕见的常染色体遗传性骨骼系统疾病，多由 COL1A1/COL1A2 基因突变导

致的全身多处骨组织大量骨膜下新骨形成及周围软组织硬性肿胀，同时可伴有发热、烦躁不安、哭闹、
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假性瘫痪和面色苍白等表现。在面对有上述症状的婴幼儿时，我们需要考虑到婴儿骨皮质增生症的可能，

需尽早完善血常规、血沉、碱性磷酸酶、全身多处骨骼 X 线，同时完善基因检测以尽早明确诊断。对于

有家庭遗传史的家庭建议完善产前诊断，达到早期诊断，早期干预的目的。 
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