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无汗型外胚叶发育不全 1 例

黄玉辉 赖文莉 王璟
（四川大学华西口腔医院正畸科 成都 610041）

[摘要] 先天性无牙症是先天完全无牙或大多数牙齿先天缺失，常是外胚叶发育不全综合征的一种表现。外胚

叶发育不全综合征是一类遗传性疾病，表现为牙齿先天缺失、毛发稀疏和皮肤异常等多种症状。本病分为 2 类：

一类为无汗型外胚叶发育不全（EDA）或称少汗型外胚叶发育不全，另一类为有汗型外胚叶发育不全。除了牙齿、
毛发、皮肤等结构异常外，EDA 患者皮肤无汗腺或少汗腺，故其体温调节有障碍；有汗型患者则汗腺正常。
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[Abstract] Congenitally total anodontia is congenital absence of all or most teeth, and also is a performance of
ectodermal dysplasia syndrome. It is a kind of genetic disease, which represents complex group of diseases chara-
cterized by various defects in teeth, hair, skin, and so on, which is divided into two categories as ectodermal dys-
plasia anhidrotic（EDA） or called hypohidrotic ectodermal dysplasia and hidrotic ectodermal dysplasia. In addition
to teeth, hair, skin and other structural abnormalities, patients of EDA are lack of sweat glands, who can not reg－
ulate body temperature, hidrotic type have normal sweat glands.
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无汗型外胚叶发育不全（ectodermal dysplasia
anhidrotic，EDA）是一类罕见的遗传性疾病，男性

多于女性，发生率约为 1/100 000[1]。本文报道 1
例 2010 年 2 月发现的 EDA 患者。

1 临床资料

患儿，男，8 岁，因口腔内仅有 4 颗牙前来

就诊。家长诉患儿 1 岁 10 个月时上颌乳中切牙萌

出后未替换，后期又有 2 颗后牙萌出，时间不详；

患儿自幼唾液少，不流鼻涕；毛发稀疏，手掌皮

肤粗糙，手背无异常，手脸易皲裂，春秋冬季节

易流鼻血；无汗，怕热，爱吃冰激凌，天气热时

上课易烦躁，学习成绩中等偏上。
口腔颌面部检查：患儿眶距过宽，马鞍鼻，

嘴唇外翻，颏部明显，颏唇沟深。口内仅见 4 颗

牙 6Ⅰ│Ⅰ6，下颌无牙，Ⅰ|Ⅰ呈圆锥形，6│6 牙冠

内聚。全景片显示：1│1 牙胚存在，牙冠已基本

形成，余无恒牙胚，下颌牙槽嵴低平（图 1~3）。

图 1 上颌 4 颗余牙

Tab 1 Only 4 teeth are seen in the upper arch

图 2 下颌无牙

Tab 2 No teeth is seen in the lower arch
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图 3 口腔曲面断层片示大多数牙胚缺失

Tab 3 Panoramic radiograph shows congenital absence of most
teeth

家族史：3 代内无此病，其父母牙齿数目、
形态、皮肤均无异常。母亲孕期曾服用过当地保

健站“防畸形”药物，患儿足月剖腹产。

2 讨论

2.1 病因

EDA 为遗传性疾病，遗传方式尚未明了，

95%是伴 X 染色体隐性遗传，5%为常染色体显性

或隐性遗传。
迄今为止，公认的致病基因有 eda、edar 和

edaradd。eda 基因是第一个被发现的 EDA 的致病

基因，定位于 Xq12~q13.1 [2]。国内外对于 eda 基

因突变的检测研究已经发现了 100 多种突变类

型。定位于 2q11~q13 的 edar 基因导致的 EDA 为

常染色体显性或隐性遗传，现已检测出 20 多种

突变类型。2001 年，Headon等[3]报道了 edaradd 基

因突变导致的常染色体隐性遗传 EDA，其基因定

位于 1q42~q43。此后，Bal等[4]发现了其常染色体

显性遗传的方式。目前，仅发现 3 种 edaradd 基

因突变的类型。以上这 3 种基因分别编码 3 种不

同的蛋白，3 种蛋白对来源于外胚层的器官的早

期发育起着重要的作用，任何一种蛋白发生异常

都会导致外胚叶结构形成的信号通路发生障碍，

从而引起毛发、指甲、牙齿等的发育异常。国内

关于其基因突变检测方面的研究不多，报道的均

为 eda 基因的突变。王莹等 [5]通过对 3 个家系的

eda 基因进行检测后，发现了外显子不同位点的

单碱基错义突变，它们分别为 C412G、A1201G和

C1375T。本例患儿受经济条件的限制，未能进行

基因检测，所以无法判断其遗传类型。
2.2 临床症状

X 染色体遗传与常染色体遗传的 EDA 在临床

表现上相似，难以区分，主要包含毛发稀疏、牙

齿先天缺失和皮肤汗腺发育异常等。
患者智力发育与同龄健康人相同，然而由于

汗腺的缺乏会导致其身体温度过高，故婴幼儿时

期可能导致大脑的损害或早期死亡。EDA 患者头

发稀疏、脆弱，生长缓慢，头皮干燥，有的患者

甚至没有头发；虽然大部分患者的头发稀少，但

是在组织结构上未发现异常。患者的眉毛、睫毛

也比较稀少，但是胡须正常。由于皮脂腺的缺乏，

故患者皮肤干燥、剥脱，易患湿疹。眶周皮肤色

素沉着，且皱纹较多。另外，还可伴有手指甲发

育异常或营养不良的现象，这种情况在年龄较大

的患者中发生较多，表明患者的手指甲异常可能

随着年龄的增长而有所凸显或发展，脚趾甲没有

异常。
口腔颌面部和牙齿发育异常是 EDA 重要的临

床特征。患者前额突出，马鞍鼻，面中部凹陷，

嘴唇外翻，颏部明显，面高和面宽较小，上颌骨

相对于下颌骨后缩，鼻翼和口裂的宽度较正常人

小[6]。口腔内最明显的表现是牙齿先天缺失，乳

牙和恒牙常全部缺失，下颌牙齿缺失较上颌严重。
关于上颌牙齿缺失而下颌无牙的报道较多[7-8]。每

位患者缺牙的数目不一，通常口内存有的 5～7 颗

恒牙较正常牙齿小，多呈圆锥形，有的伴有釉质

发育不全。牙齿萌出迟缓 [9]，许多患者大概在 2
岁之前口内没有任何牙齿萌出。缺牙部位牙槽嵴

低、平、窄。有的患者唾液腺分泌减少，致咀嚼

和吞咽功能降低，而且易发生龋齿。
除了以上临床特征外，患者黏液腺的缺乏可

引起鼻部、咽喉、支气管等黏膜干燥，增加鼻部

和上呼吸道感染的风险。另外可能伴有眼部疾病，

如泪腺发育异常、泪小管狭窄或堵塞引起的流泪

减少，导致眼干[10]。根据本例患者的病史和临床

表现可以诊断为 EDA。
2.3 治疗

EDA 严重影响了患者的生活质量，而对其治

疗没有特殊的方法，主要为对症处理。患者因汗

腺缺乏致体温调节障碍，故易发生高热，尤其是

在炎热的夏天，高热会引起患者烦躁、注意力不

集中等现象，为其提供一个凉爽的生活学习环境

是解决高热最基本的措施；另外，还可以通过其

他方法来降低患者的体温，必要时可在医生的指

导下服用解热药物。该病的另一重要特征———先

天缺牙，而缺牙会影响患者进食、发音等功能，
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使颌骨的生长得不到应有的刺激，从而影响颌骨

的生长发育。Till等[11]认为：在 2 岁左右就应该通

过可摘局部义齿来修复缺失牙，恢复咀嚼功能，

促进颌骨发育，同时达到美观的效果。缺失牙的

早期修复对于儿童的心理也有重大的影响，可以

提升其自尊心[12]。义齿应随着牙槽骨的生长而不

断更换，后期可进行固定义齿修复或种植义齿修

复，种植义齿的修复时机尚无定论，Kearns等 [13]

认为：若在生长停滞前进行种植义齿修复，随着

牙槽骨的生长，种植体会出现下沉。但是，也有

在生长发育期行种植义齿修复成功的病例 [14]。本

例患者上颌进行了可摘局部义齿修复，下颌进行

了全口义齿修复，恢复了咀嚼功能和颜面的美观。
对于其他方面的问题，则需要专科医生来完成治

疗。另外，对于有家族史的家庭，进行产前诊断

可避免类似患儿的出生。
EDA 是一类临床表现多样的遗传性疾病，需

要多学科领域的合作，早期诊断，早期治疗，最

大程度恢复患者的口腔功能，解决患者的其他临

床问题。同时，也需要家庭、学校、社会的共同

支持才能使患者的生活水平得到提高。
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