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外胚叶发育不全综合征（ectodermal dysplasia，

ED）是口腔科较为多见的遗传性疾病，国外报道 [l]

ED发病率大约为十万分之七。它代表一类出生前

外胚叶发育异常所导致的外胚叶衍生组织（毛发、
指甲、牙齿、皮肤、腺体等）异常的疾病，此种疾

病有多达 192 种的表型，最常见的是伴 X 隐性遗

传的少汗型外胚层发育不全和有汗型外胚层发育

不全[2]。ED 主要的临床表现包括毛发稀疏、汗腺

发育不良或出汗障碍、指甲发育不良、牙齿先天

缺失或无牙 [3]。Bergendal等[4]报道用 Nordic Orofa－
cial 测试法检测此类患儿的口面部功能障碍程度，

ED 患儿的障碍分数（3.5）明显高于同龄健康儿童

（0.4），这对患儿的生长发育和身心健康都有不良

影响。本文将介绍 ED 的诊断和修复方法。

1 诊断方法

ED 的诊断分为基因诊断和临床诊断。

基因诊断是诊断该病的金标准。X 隐性遗传

的少汗型 ED 与 eda 基因有关，常染色体遗传的

少汗型 ED 与 dl 基因有关，有汗型 ED 与 gjb6 基

因有关，睑缘黏连-外胚层发育不全-唇腭裂综合

征（ankyloblepharon-ectodermal dysplasia-clefting，

AEC）、拉普-霍奇金综合征（Rapp-Hodgkin syn-
drome，RP）、缺指-外胚层发育不全-唇腭裂综合

征（ectrodactyly-ectodermal dysplasia-cleft，EEC）
与 tp63 基因有关[2]。这些基因杂合缺失性的功能

突变导致了多个不同信号通路的失活，从而在表

型上显示出遗传异质性，但临床表型与遗传表型

没有严格的一一对应关系；因此，该病的确切诊

断需要遗传基因诊断。这对于孕妇的产前检查、
诊断都有重要价值[5]。

临床新生儿期患者的诊断有很大难度，毛发

稀疏和缺牙是这个时期常见的表现。由于黏膜发

育异常而导致的黏液分泌障碍使罹患此病的儿童

容易发生上呼吸道感染、中耳炎、声嘶、支气管

炎，甚至咯血[6]。随着年龄的增长，毛发稀疏和缺

牙日益明显，还伴有前额部和眶上部隆凸而鼻梁

下陷、双唇突出、耳廓明显，眼周皮肤色素沉着。
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外胚叶汗腺的发育程度对此病的死亡率影响极大，

而出汗减少或无汗引发患儿间歇性发热是引起死

亡的主要原因 [7]。无汗型患者由于汗腺发育不

良而出现体温调节障碍，不能耐受较热的环境和

强度较大的运动 [8]，因此皮肤组织活检显示汗腺

发育异常。
口内检查除腺体发育异常外，还有牙齿数目

的减少和形状的改变。由于表型的不同，存留牙

齿的数量、形态也有所不同，故患儿大多在恒牙

系保留上颌中切牙、尖牙、第一磨牙及下颌第一

磨牙[9]，且以锥形牙、钉形牙多见；全口先天无

牙患儿也不在少数。
AEC、EEC、RP、软骨-外胚层发育不全综合

征（Ellis-van creveld syndrome，EVC）等ED 表型

近年均有报道，EVC 表现为软骨发育不良、外胚

叶发育不全、多指（趾）畸形、先天性心脏病（常见

房间隔缺损、卵圆孔残留、二尖瓣狭窄）等 [10]；

AEC 则表现为睑缘粘连、外胚层发育不全、唇腭

裂 3 大临床特征[11]；此外还有 ED 伴乳房缺如[12]等

报道。因此，ED 的诊断还要注意多系统综合征

的可能。
总体而言，该病的诊断并不困难，但对于各

种表型的分析及多系统疾患的把握需要临床医师

认真观察和综合分析，才能作出更加确切地诊断。
此类患儿的口腔修复治疗主要分为可摘局部义齿

修复、全口义齿修复、种植义齿修复 3 大类。

2 可摘局部义齿修复

ED 患儿牙槽嵴发育较差，缺牙区的牙槽嵴

发育不足，即使有少量余留牙也多呈圆锥状，缺

少可利用的倒凹。配戴可摘局部义齿后固位、稳

定性较差，可先应用复合树脂改变畸形牙的形态，

或使用磁性固位等以提高义齿的固位效果。
Bal等[13]利用树脂全冠酸蚀釉质修复技术将余

留锥形牙改形，而后在其上安置卡环取得了良好

的固位效果，并使患者的面型得到改善，间隔 2
个月复诊 1 次保证义齿对颌骨的发育不产生阻碍

作 用。 Sakai等 [14] 在 研 究 模 上 制 作 诊 断 蜡 型 ，

而后以硅橡胶在蜡型上取模作为引导，用复合树

脂分层修复成功改变了前牙的外形，最后用可摘

局部义齿修复。不仅改善了固位和美观，而且恢

复了咀嚼功能，分层复合树脂修复是获得美观的

关键。有学者认为这是一种对颌骨影响最小且兼

具美容效果的治疗方式[13-15]。

磁性固位体的应用也是一种有效的解决方法。
Rockman等[16]报道：在天然牙上制作树脂金属类固

位体的同时在可摘局部义齿上安装磁性固位体，

可以解决固位稳定的问题。患儿的生长发育需要

经常更换义齿，1 年左右替换磁性固位体及可摘

义齿可避免磁性减弱导致的固位不佳，减少义齿

对患儿颅面发育的影响。

3 全口义齿修复

对乳牙或恒牙全部缺失的患儿常规选择全口

义齿修复，但是由于牙槽嵴低平等原因给全口义

齿的固位和稳定带来了很大的困难。郭天文等[17]

利用特殊的临床操作技巧制作适合患儿的全口义

齿，获得了满意的效果。他们提出：应注意牙量

与颌弓长度的比例协调；只排前磨牙和第一磨牙，

不排第二磨牙，有的第一磨牙也可以不排；补偿

曲线、横合曲线的曲度宜小不宜大，以适应患儿

较小的髁道斜度。
Ramos等[18]报道：对于 ED 患儿，可借助同龄

儿童且牙弓大小相似的印模用自凝甲基丙烯酸酯

临时冠桥材料复制马蹄形牙列，而后再利用其在

口内调整得到良好的颌位关系，可获得患儿较好

的配合和满意度。
对于义齿更换的时机各家报道不尽相同，一

般认为是 1.5 年。通过头影测量预测患者更换时

间被认为是较客观的方法之一[19]。全口义齿和可

摘局部义齿作为一种无创伤、方法简便的治疗手

段，是从患儿缺牙到成年后种植的良好过渡，但

应时刻关注患儿牙槽骨的吸收和变化，防止对颅

面发育产生不利影响。

4 种植义齿修复

常规可摘局部义齿、全口义齿不能完全满足

美观和功能的需求，特别是个别牙槽嵴极其低平

的患儿，固位差常导致患儿不愿戴用义齿。Guck－
es 等[20]认为：儿童时期种植体支持式义齿修复可

以显著提高咀嚼功能。因此，学者们对种植的位

置、时机、适应证作了大量的研究，近期得出了

较一致的观点。
4.1 种植位置

颅面发育异常是制约种植义齿在口内多数牙

缺失患儿中应用的主要原因之一。Op Heij等[21]提

出：儿童期种植义齿会限制颅面的正常生长发育，

并导致恒牙胚损伤、牙齿萌出顺序紊乱。然而
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Kargül等[22]则认为：此类患儿恒牙胚常多数缺失，

只有少数恒牙胚存在，所以恒牙胚损伤及萌出顺

序异常不影响种植在 ED 多数缺牙患儿中的应用。
如果种植体出现骨黏连即出现种植体下沉就会导

致上颌骨发育异常，特别是上颌骨垂直向和前后

向的骨发育出现异常，上腭中央的水平方向发育

也会受到影响，从而引起咬合关系异常；而下颌

骨横向发育没有上颌骨那么显著，且主要发生于

下颌骨后牙区。下颌前牙区的骨发育在儿童早期

就可完成，因此种植义齿对下颌前牙区发育的影

响不大，所以多数学者针对这类病例选择在下颌

前牙区种植义齿，而上颌种植至少应在18岁以

后[23]。笔者认为：上颌全口义齿的固位多不成问

题，此类患儿早期不需要行上颌种植义齿。
Kramer等[24]观察了 1 名 5 岁时制作常规义齿

的 ED 患儿，随着时间的延长，下颌骨发育和下

颌牙槽嵴高度的不足使得咀嚼功能的恢复不甚理

想；8 岁时于下颌尖牙区种植 2 枚 Br覽nemark 种

植体，牙槽嵴较低平，选择种植 13 mm 种植体，

骨结合良好，3 个月后暴露，接着以杆卡式种植

覆盖义齿修复，患儿口腔功能恢复良好。Guckes
等 [20]的前瞻性临床试验显示，针对 ED 患儿选择

下颌前牙区种植义齿修复成功率为 91%；并且有

试验证明，未作种植义齿修复的患儿和骨内种植

义齿修复的患儿之间，颅面骨发育未见明显异常，

但对于早期上颌骨的种植应持谨慎态度。长期临

床[25]观察显示，种植体的角度会因下颌的旋转发

育产生变化。这缘于下颌骨生长，下颌髁突软骨

及骨表面的增长导致下颌角的变化，从而影响种

植体的角度。
4.2 种植时机

ED 患儿何时接受种植并没有一个统一的认

识，要根据儿童身心发育的具体情况制定个体化

诊疗方案，同时需要儿童牙科、正畸科、外科、
牙周病科、修复科医生的通力合作。其中包括：

早期儿童牙科的诊断，正畸科对个别余留牙的缝

隙及长轴进行矫正，种植修复前要靠暂时性可摘

局部义齿修复来评价患儿的依从性，牙周科良好

的菌斑控制，外科拔除无保留价值的松动牙和对

颅面畸形的患儿施行正颌治疗等。
Giray等 [26]认为：最好在青春期前完成种植，

以减轻缺牙对患儿心理造成的创伤。有报道称最

小进行种植的患儿年龄为 3~5 岁；但是从儿童颅

面发育的角度看，最安全的种植年龄应在青少年

生长曲线的下降段 14~16 岁，也就是接近成人

时，可以通过手腕骨 X 线片来确定。种植时机的

选择同时要综合考虑患儿的咀嚼功能、心理状态、
美学要求、余留牙状况等因素。个别患者由于自

身骨吸收较快，可摘局部义齿修复可能会加剧骨

吸收，应尽早行种植义齿修复。
4.3 种植病例的选择

也有一些学者不赞成早期种植。Yap等[27]通过

大规模文献检索发现，ED 患者的种植成功率仅

为 88.5%~97.6%，18 岁前的早期种植对患者的颅

面发育无明显的积极作用，却具有较高的危险性。
患者年龄过小不易配合和颅面发育迟缓是失败的

主要原因。
Bergendal等 [28]对瑞典 1995—2005 年小于 16

岁种植修复的 ED 患儿进行回顾性研究发现，14～
15 岁间 21 名患者接受 33 枚种植体，2 枚脱落；

而 13 岁以下的 5 名病人接受的 11 枚种植体，9
枚脱落。他们认为：较小的颌骨和手术期条件可

能是导致种植失败的原因之一。因此对于 ED 患

儿的种植修复，要特别注意病例的选择，对患儿

的心理状况、口腔卫生、颌骨发育预测、不良习

惯、全身状况等都应作出合理评估。特别是对下

颌前牙区颌骨种植的可操作性要提前做出模拟，

并利用可摘局部义齿对患儿的依从性作出评估，

以此谨慎选择病例。
有文献 [29]报道，如果患儿下颌骨条件太差，

如高度不足、牙槽嵴呈刀刃状，可采用外科自体

骨（髂骨）移植或牵张成骨技术对下颌骨进行纵向

牵张，待手术后再行骨内种植可取得良好效果。
对骨组织形态学的预测可以指导种植的实现。当

然对年龄过小的患儿行骨移植应持保守态度。

5 修复方法对固位、美观、发育的影响

5.1 修复方法对固位的影响

ED 患儿多数缺牙且伴牙槽骨发育不足，使

义齿的固位成为修复成功的关键。有些患儿不肯

戴用义齿多是由于义齿固位不佳。种植义齿通过

固位和支持装置可显著提高义齿的固位和舒适性。
因此许多学者[20，24，26]建议对于完成生长发育患儿的

上下颌和早期下颌前牙区推荐行种植修复，可取

得较好的效果和满意度。
口内仅余留个别牙，而又不具备种植修复条

件的患儿，可以配戴可摘局部义齿。ED 患儿余

留牙多成锥形，固位较差；牙根短小，不适于承
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受较多外力 [9]。因此应当对锥形基牙采用树脂改

形、成品冠而后结合精密附着体的方式修复缺

牙[13-15]。前牙尽量不使用卡环，采用无卡环义齿

可取得良好的固位和美观效果，防止基牙受力过

大引起的损伤，即在余留牙周围全部用基托固位

而不使用卡环。
ED 患儿也可以制作全口义齿。全口义齿是

靠大气压力、吸附力和面颊部肌力固位的。ED患

儿牙槽嵴较低平，其中少汗型 ED 患儿唾液分泌

较少，义齿固位困难，但是只要印模精确，又有

正确的垂直距离和水平关系，人工牙排到中性

区，同样能取得良好的固位 [17-18]。患儿家长应监

督、鼓励患儿不断练习以适应义齿。
5.2 修复方法对美观的影响

ED 患儿由于缺牙、牙槽嵴发育不足、面容

塌陷，不仅严重影响其咀嚼功能，还明显影响面

部外形，进而影响其心理健康；因此，修复时不

仅要注意恢复缺失牙的功能，而且要注意义齿的

美观和面型的协调。
适于种植义齿修复的生长发育末期的低龄患

儿，通常只在下颌前牙区选择性种植，上部结构

选择可摘义齿修复，并注意用基托恢复唇部的丰

满形态[27]。已经完成生长发育的 ED 患儿，可利

用计算机辅助设计导板分别于上下颌植入多颗种

植体：若唇部形态丰满、牙槽嵴情况较好，上部

结构以固定义齿进行修复，以获得较好的固位、
功能和美观，而且戴用舒适[26]；但对于唇部形态

塌陷的患者，固定义齿无法恢复唇部形态，选用

可摘义齿可借唇基托恢复唇部形态[27]。
适于可摘局部义齿修复的患儿，国外报道[13-14]

应用分层树脂固化、树脂成品冠等为其恢复余留

牙形态，尽量减少前牙区卡环；而有些患儿上颌

牙槽嵴严重发育不足、上唇塌陷，在天然畸形上

前牙唇侧排列人工牙、不设计前牙卡环、仅利用

基托固位形成双牙列，这样就可以很好地恢复牙

列和面型的美观。
Ramos等[18]认为：全口义齿修复 ED 患儿的美

观关键在于排牙，将上下前牙排列在牙槽嵴顶偏

唇侧、注意垂直距离的恢复、适当加厚唇侧基托

厚度，按照同龄患儿的牙列状态容易获得较高的

满意度。
5.3 修复方法对颌骨发育的影响

ED 患儿牙槽骨发育不足、多数牙齿缺失，

因此长期缺少咬合刺激，肌肉不发达，常会进一

步抑制颌骨的发育并造成上下颌骨发育畸形 [7]，

不正确的修复方法同样会影响颌骨的发育。种植

义齿在此类患儿的应用上一定要注意发育情况与

种植位置的选择。有报道 [24，28]提示：早期上前牙

区种植常会导致上颌牙槽骨向前发育障碍，即上

颌骨矢状方向后移，严重影响患儿面型；后牙区

种植往往会抑制牙槽骨垂直向的发育，若种植体

出现骨粘连，则会进一步导致上下颌骨三维方向

的发育障碍；而发育后期下颌前牙区的种植常被

认为相对安全，更有利于难以固位的下颌义齿的

固位效果，提高患儿咀嚼能力，刺激颌骨发育。
可摘局部义齿和全口义齿是较保守的修复方

式，可是只要设计得当、提高固位、加强练习，

患儿仍可利用其进行咀嚼锻炼颌骨，防止颅面畸

形的加剧。Tarjan等[7]报道了 1 例 3 岁就诊时面高

相对指数为 105%（正常指数为80%）的 ED 病例，

戴用可摘义齿后相对面高指数降为 79%。有学

者[7，25]指出：随着患儿的生长发育，不合适的义齿

会抑制颌骨的发育甚至导致畸形的出现，因此，

按时复诊、更换义齿（8个月～1年）能够将不利因

素降到最低。此外，这类患儿不应进食过硬的食

物，因为其会加剧牙槽嵴的吸收；成年后应尽快

行种植义齿修复，尽量保留牙槽嵴的高度。

6 小结

ED 患儿的修复治疗是一个多学科综合治疗

的过程，作为口腔科医师不仅应该为患者提供良

好的口腔治疗，还应该综合检查患儿的其他系统

性疾患，提供良好的多学科诊疗建议，保证患儿

的生活质量，为患儿家庭提供必要的医疗和心理

帮助。患儿的心理因素在整个治疗过程中起着重

要的作用，患儿的配合、家长的监督是义齿修复

成功的关键之一。医师在操作过程中应尽量动作

轻巧、快速，并不断地对患儿表扬、鼓励，关注

其心理状况，对于患儿心理的正确掌握也能够提

高义齿的修复质量。ED 患儿的口腔修复治疗仍

存在许多问题，如可摘局部义齿的固位稳定、种

植体的长期影响、患者颌骨发育的预测等，仍需

要进一步地研究探索。
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