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少汗型外胚层发育不全是一种罕见的先天性遗

传性疾病，发病率约为1/100 000。本文报道1例少
汗型外胚层发育不全病例，并对相关文献进行回顾。

1 病例报告

患者沈某，男，1969年出生，汉族，2008年1
月以“旧义齿固位不良”来兰州大学口腔医院修复
科就诊。患者12岁时因“上下牙列缺失影响咀嚼和
美观”在外院就诊，经全口义齿修复后咀嚼和美观
得到改善，后曾更换过2副义齿，现因旧义齿固位
不良前来就诊。患者自幼毛发稀疏，怕热，气温较
高时烦躁。至2岁时口腔内只萌出一颗乳牙（BⅤ），
无换牙史。1985年以来患有“慢性支气管炎”，反
复发作，多次在外院以“肺炎及慢性支气管炎”住
院治疗。无其他遗传性疾病及慢性传染病史，家族
中未发现类似病例。
全身体格检查：身高170 cm，体重45 kg，体貌

瘦弱，头颅异形，前额突出，眼球深陷。头发稀
少、细软、色浅，头顶、两鬓尤为明显；眉毛缺
如，睫毛稀少；眶距增宽，鼻梁塌陷呈鞍状。外耳
呈招风耳状，耳后皲裂（图1）。全身皮肤菲薄、干
燥、多皱，眼周尤甚。智力、听力正常，胸腹部检
查未见异常。

图 1 患者正位像（左）及侧位像（右）
Fig 1 The frontal view（left） and profile view（right） of patient

口腔专科检查：双侧颜面部对称，面下1/3缩
短，上颌骨凹陷呈新月形；下颌骨前突；双唇肥

厚、外翻，唇红干燥（图1）。开口度及开口型正常。
口内仅见BⅤ，呈锥形；上下颌牙槽嵴低平呈刃状，
舌体肥大，口腔黏膜松弛干燥，唾液黏稠（图2）。

图 2 患者口内像
Fig 2 The intra-oral view of patient
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[摘要] 少汗型外胚层发育不全是一种起源于外胚层的组织发育异常的先天性遗传性疾病，本文报道1例少汗型外
胚层发育不全病例，并就其分子生物学研究进展进行讨论。
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Hypohidrotic ectodermal dysplasia: A case report LEI Ke, HE Xiang-yi. （Dept. of Prosthodontics, School of
Stomatology, Lanzhou University, Lanzhou 730000, China）
[Abstract] Hypohidrotic ectodermal dysplasia（HED） is a hereditary disorder characterized by abnormal development
of tissues derived from ectoderm. A case of hypohidrotic ectodermal dysplasia was reported, and the molecular biologi-
cal progress in this area were reviewed.
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影像学检查：头颅侧位片（图3）示：∠SNA（上
齿槽座角）为76°，∠SNB（下齿槽座角）为97°，∠ANB
为-21°，表明上颌发育不足、凹陷，下颌前突。全
口曲面断层片（图4）示：除BⅤ外，其余的乳、恒牙
缺如。

图 3 患者头颅侧位片
Fig 3 The lateral cephalometric film of patient

图 4 患者曲面断层片
Fig 4 The panoramic radiograph of patient

实验室检查：血常规示：白细胞4.2×109 /L，中
性粒细胞比率60.1％，红细胞4.12×1012 /L，血红蛋白
134 g/L，血小板计数141×109 /L。肺炎支原体抗体阴
性，痰液抗酸杆菌及脱落细胞阴性。肝肾功及大
便、尿常规正常。
家系谱调查：患者为先证者，家系3代共1例，

直系亲属表型均正常，符合典型的X连锁隐性遗传。
临床诊断：少汗型外胚层发育不全。
治疗：上、下颌全口义齿修复，修复后患者咀

嚼功能良好，发音清晰，达到美观要求。

2 讨论

2.1 临床表现
外胚层发育不全（ectodermal dysplasia，ED）是一

组起源于外胚层的器官发育异常的疾病，以少汗型

外胚层发育不全最为常见[1-2]。少汗型外胚层发育不
全（hypohidrotic ectodermal dysplasia，HED）又称为
无汗型外胚层发育不全（anhidrotic ectodermal dys-
plasia，EDA）或Christ-Siemens-Touraine综合征，是

由2种或2种以上起源于外胚层的组织发育不全所致
的先天性遗传性疾病。95%的少汗型外胚层发育不
全为X连锁隐性遗传性，男性患者通常具有以下临
床体征：毛发稀少，汗腺发育不全，颅面异常，前

额突出，鼻梁塌陷（鞍状鼻），皮肤光滑干燥，指

（趾）甲过度角化；口腔表征可为少牙症、多数牙先
天缺失以及锥形牙等[3-6]；杂合子女性携带者由于X
染色体失活可表现为轻微上述的症状或无明显异

常[7]。
本文患者表现为多数乳牙及恒牙列先天缺失，

毛发稀少，皮肤干燥少汗，符合在线人类孟德尔

遗传OMIM数据库（http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim）
（OMIM#305100）中少汗型外胚层发育不全典型的临
床表现，结合影像学及家系谱检查，诊断为少汗型

外胚层发育不全。
HED可伴有其他临床体征，如火胶棉黏膜表征

（鱼鳞状皮肤、表皮剥脱等）[8]、急性膜性气管支气
管炎[9]、免疫功能缺陷（外胚层发育不全伴免疫缺陷,
HED-ID）[10]、毛发囊肿 [11]、哮喘及中耳炎 [12]等。本
文中的少汗型外胚层发育不全典型病例，曾伴有多

年慢性支气管炎，可能与患者全身体质较差有关。
2.2 分子生物学研究
目前已知的HED至少有4种：1）常染色体显性

（MIM129490），由2q11-13的EDAR基因（GeneID-
10913）突变引起；2）常染色体隐性（MIM224900），由
EDAR基因（GeneID10913）和1q42.3-43的EDARADD
基因（GeneID128178）变异引起；3）X连锁隐性（MIM-
305100），由Xq12-13.1的EDA基因上（GeneID1896）
变异引起；4）X连锁隐性伴免疫缺陷（MIM300291），
基因突变定位于17q11.2的NEMO基因上（GeneID
51701），以X连锁外胚层发育不全最为常见 [13-14]。
EDA基因编码一种多结构域蛋白ectodysplasin-A，
它属于肿瘤坏死因子（tumor necrosis factor，TNF）配
体家族，而EDAR、EDAREDD、NEMO基因所编码
的蛋白属于TNF受体家族，上述几种信号分子共同
组成了调控汗腺、牙齿发育的Ectodysplasin-NFκB信
号传导途径[15-17]。此途径中任何成分的改变，都会
引起毛发、牙齿、汗腺及其他外胚层器官发育异
常[18]。
少汗型外胚层发育不全是一种影响多器官功能

的疾病。目前我国对HED的研究仍停留在病例报道
和临床治疗阶段，对致病基因及蛋白的研究较少，

远远落后于国际水平。临床诊断分析手段简单，分
子遗传学诊断技术的开展不够充分。目前迫切需要
完成的是，利用我国丰富的病源资料，运用现代分

子生物学、细胞生物学技术，研究EDA基因的生物
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学行为及其分子调控机制，为探索其生物学功能及

在牙、颌、面部组织发育中的作用提供分子生物学
依据。
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