
Medical Diagnosis 医学诊断, 2025, 15(2), 217-221 
Published Online April 2025 in Hans. https://www.hanspub.org/journal/md 
https://doi.org/10.12677/md.2025.152029  

文章引用: 韩亚兰, 张琳. 空心结节——骨斑点症 1 例[J]. 医学诊断, 2025, 15(2): 217-221.  
DOI: 10.12677/md.2025.152029 

 
 

空心结节 
——骨斑点症1例 

韩亚兰1*，张  琳2# 
1济宁医学院临床医学院(附属医院)，山东 济宁 
2济宁市第一人民医院放射科，山东 济宁 
 
收稿日期：2025年3月25日；录用日期：2025年4月18日；发布日期：2025年4月28日 

 
 

 
摘  要 

骨斑点症是一种极为罕见的骨的良性病变，临床上诊断主要依靠X线，关于MRI报道较少，既往报道骨斑

点症患者MRI上多表现为致密结节，本文报道1例MRI表现为“空心结节”的骨斑点症。 
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Abstract 
Osteopoikilosis is an extremely rare benign lesion of bone; the clinical diagnosis mainly relies on X-
ray; the MRI report is less, previously reported that patients with osteopoikilosis on MRI mostly 
manifested as dense nodules. In this paper, we report a case of osteopoikilosis that manifested as 
“hollow nodules” on MRI. 
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1. 引言 

骨斑点症是一种常染色体显性遗传的骨的良性疾病，发病年龄不一，无性别差异，最常受累的部位

是长管状骨的骨骺和干骺端、腕部、足踝部、骨盆和肩胛骨。患者通常无明显症状，多数病例为偶然发

现，部分患者合并皮肤弹力纤维病变，称为 Buschke-Ollendorff 综合征。既往报道骨斑点症患者 MRI 上
多表现为致密结节，本文报道 1 例 MRI 表现为“空心结节”的骨斑点症，通过回顾性病例分析及文献学

习，总结及学习该病部分影像学特征，提高对该病的认识。 

2. 病例资料 

患者，男，18 岁，因双膝关节间断疼痛 5 年来院就诊。体格检查：双膝关节未见肿胀，活动轻微受

限，内外侧间隙压痛阴性，叩击痛阴性。病人首诊行双膝关节磁共振平扫检查，发现双侧股骨下段、胫

腓骨上段骨质内见多发长椭圆形 T1WI 低信号灶，PDWI-FS 序列呈中心高周围低信号，表现为“空心结

节”，病灶边界清晰，部分病灶与骨皮质毗邻，关节软骨未受累，周围软组织未见明显异常信号(图 1)。
拟诊为骨斑点症，但与以往报道致密结节不同，本例病灶表现为空心结节。随行双膝正侧位 X 线片检查，

表现为双侧股骨下段、胫腓骨上段骨松质内见多发斑点状、结节状致密影，边界清晰，直径约 0.3 cm~0.9 
cm，集中于干骺端分布，病灶长轴与骨干平行，骨皮质未见受累征象，双侧膝关节间隙未见异常，关节

面光滑(图 2)，符合骨斑点症 X 线表现。 
 

 
Figure 1. (a) Plain PD-weighted imaging (PDWI) scan of the right knee on axial; (b) Plain PD-weighted imaging (PDWI) scan 
of the right knee on coronal; (c) Plain T1-weighted imaging (T1WI) scan of the right knee on sagittal; (d) Plain PD-weighted 
imaging (PDWI) scan of the left knee on sagittal; (e) Plain PD-weighted imaging (PDWI) scan of the left knee on coronal; f) 
Plain T1-weighted imaging (T1WI) scan of the left knee on sagittal 
图 1. (a) 右膝关节 MR PDWI-FS 轴位；(b) 右膝关节 MR PDWI-FS 冠状位；(c) 右膝关节 MR T1WI 矢状位；(d) 左
膝关节 MR PDWI-FS 矢状位；(e) 左膝关节 MR PDWI-FS 冠状位；(f) 左膝关节 MR T1WI 矢状位 
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Figure 2. (a) Radiographs of the bilateral knee; (b) Lateral radiographs of the left knee; (c) Lateral radiographs of the right 
knee 
图 2. (a) 双膝关节 X 线正位；(b) 左膝关节 X 线侧位；(c) 右膝关节 X 线侧位 

3. 讨论 

骨斑点症(Osteopoikilosis)是一种硬化性骨发育不良，又称为局限性骨质增生症、弥漫性浓缩性骨病、

点状骨病、播散性致密性骨病或全身脆性硬化症。发病率不足 1/1000 万，有家族遗传特性，属常染色体

显性遗传，据报道，LEM 结构域蛋白 3 (LEMD3)基因突变与骨斑点症有关，LEMD3 基因编码影响 SMAD
信号传导的核内膜蛋白 MAN1，MAN1 是 TGF-B 信号的拮抗剂，它能调节 TGF-B/骨形态发生蛋白的信

号传导，MAN1 通过与 SMAD 蛋白家族结合，促进其去磷酸化，从而下调 SMAD 介导的信号传导，因

此，LEMD3 基因突变导致的功能缺失可加速骨形成[1]-[4]。本病通常无任何临床症状，多为体检或因其

他疾病行影像检查时偶然发现，部分患者因累及关节时存在轻微的关节疼痛或积液。 
骨斑点症的诊断主要依靠 X 线检查，其典型的 X 线表现为：边缘清晰、密度较均匀的小圆形、卵圆

形或融合成条状及团块状致密影，直径可从数毫米到数厘米不等，通常呈弥漫性对称性分布，多见于长

骨骨骺及干骺端的松质骨，也可见于扁骨、不规则骨，发生于长骨者，病灶多呈椭圆形，其长轴与骨干

平行，骨皮质无改变，关节轮廓与关节软骨正常，关节间隙清晰存在[5]，以上均与本病例相符。 
关于骨斑点症 MR 表现的报道较少，目前国内外少量相关报道中本病 MR 表现均为 T1WI、T2WI 及

PDWI-FS 的低信号结节，信号均匀，边界清晰，形态、分布与 X 线表现相同[6]-[9]；但本例患者 MR 检

查发现病灶分布、形态虽与以往报道相同，但结节灶信号不均匀，于 PDWI-FS 表现为中心高周围低的“空

心结节”。本病例未取病理活检，结合以往关于本病的病理推测，其原因与可能其病程发展有关，骨斑

点症的病理为松质骨内的圆形或卵圆形骨质致密区，镜下呈硬化结节，有研究者提出：硬化结节的生成

和扩展是基于建模的骨形成和过度建模的结果，是一个渐进的过程，静止的骨膜细胞在局部被激活后，

通过形成基于建模的骨结构单位来扩展现有骨小梁的宽度，并一次又一次地重复，当硬化区域达到一定

的厚度时，即开始骨内膜重塑，形成骨单位，最终完成了从骨小梁到皮质骨的转变[10]。此理论能解释：

1、硬化结节依附于骨小梁而逐渐积累形成，从而表现为平行于骨长轴分布的特点。2、成骨细胞反复累

积形成致密层状骨，在 X 线呈高密度，MR 表现为“空心结节”周围的环状低信号区。3、骨内膜重塑过

程致使硬化区内形成较大的间隙，这可能是 MR 图像(PDWI-FS 序列)结节灶内出现高信号的原因。4、关

于以往报道中 MR 呈长 T1 短 T2 低信号的原因，可能与患者的年龄有关，以往关于斑点症的报道患者主

要为成年人，而本例患者年龄为 18 岁，属于发病相对早期，而后随着疾病的发展，骨形成最终趋于平稳，

形成相对不活跃的纯层状骨，表现为致密结节。另一篇关于 17 岁骨斑点症患者的报道中，其 CT 检查中

也显示为周围高中心稍低密度结节[11]，也提示斑点症的影像表现随着其病程进展而发生改变。 
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骨斑点症需与以下疾病鉴别：(1) 蜡油样骨病：又称 Leri-Joanny 综合征，是一种硬化性骨病，患者

临床表现差异较大，可无症状也可有患骨的疼痛、关节畸形甚至致残。蜡油样骨病发病机制尚不明确，

有研究认为 MAP2K1 突变可能是该病的病因，MAP2K1 突变导致 MEK 负调节域的功能缺失，造成成骨

细胞增殖增加但分化延迟，组织学上表现为病变骨外部骨膜区域平行于骨膜表面的致密初级板层骨层沉

积，深部为多孔隙的类骨样骨[12]。典型影像学表现为：一侧骨皮质增厚，表面凹凸不平，类似融化的蜡

滴沿一侧向下流注，故称蜡油样骨病；此外，影像学上还可表现为“骨瘤样”骨质增生、“条纹样”骨质

增生和两个或多个单侧区域的“骨化性肌炎”，伴或不伴骨内骨质增生三种表现[13]；据报道，蜡油样骨

病与骨斑点症可合并发生，称为重叠综合征[3]，有报道认为蜡油样骨病是骨斑点症的 2 型节段性表现，

但 LEMD3 并不被认为是蜡油样骨病的致病基因[14]。(2) 条纹状骨病：多见于 5~10 岁青少年男性，多数

患者无明显临床症状，少数病人表现为关节轻度疼痛不适及肢体不等长。四肢管状骨最常见，影像表现

为两侧对称性、与骨干长轴平行的条纹状致密影，条纹宽窄、长短不一致，干骺端处最明显，靠近骨干

中部逐渐变淡消失[15]。(3) 成骨性骨转移瘤：一般有原发性肿瘤病史，临床上表现为明显疼痛，影像表

现为结节状、团片状高密度影，密度一般低于骨皮质，成骨性骨转移瘤的特征是病灶分布不对称、大小

不一、中轴骨受累常见，放射性示踪剂摄取增加[16]。(4) 骨岛：通常无临床表现，多为单发的孤立性圆

形或卵圆形骨性致密灶，位于松质骨内，较易鉴别。 
多数骨斑点症患者无任何临床症状，部分患者可有疼痛，该病进展缓慢，无恶变倾向，临床上仅需

对症缓解疼痛。如果对此病缺乏认识，可能会对结节灶进行侵入性检查，导致医疗资源浪费以及给患者

造成过度焦虑。与以往报道不同，本例患者骨内斑点的 MR 图像表现为“空心结节”，提示影像表现随

疾病的发展存在差异化，这对于进一步认识该病发生、发展有一定作用，能丰富影像及临床医师对该病

的认知，从而减少误诊和过度治疗。 
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