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Pai综合征（Pai syndrome，PS）是一种罕见 的先天性中线处面部发育缺陷性疾病，除颜面部

中线处尤其是鼻部皮肤息肉、中线唇裂（midline 
cleft lip，MCL）、中枢神经系统（central nervous 
system，CNS）畸形、眼部畸形[1-7]外，还有很多

较少见的临床表现，如：中线牙槽突裂、上腭前

中缝牙槽突处息肉、鼻裂、上唇重系带、前额中

线处息肉、胼胝体发育不全等。本病在幼儿时期

甚至胚胎时期即可发现，女性略多于男性，约

[摘要]    Pai综合征是一种罕见的综合征型唇腭裂，1987年由Pai等首次报道。其主要特征是先天性颜面部皮肤息

肉、中线唇裂、胼胝体脂肪瘤等。该疾病的表型复杂，临床诊断较为困难，目前还尚未形成统一的诊断标准。有

关其病因及发病机制的报道较少，且仍未阐明。本文总结了所有已报道的66例Pai综合征患者，

并就其临床表型、发病机制、诊断标准及治疗现状进行综述，以期为Pai综合征的诊疗及研究提

供依据。
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[Abstract]   Pai syndrome is a rare syndromic cleft lip and/or palate, which was first reported by Pai and collaborators in 

1987. It is characterized by congenital cutaneous polyps, midline cleft lip and pericallosal lipoma. It is difficult to identify 

due to complex phenotypes. A specific diagnostic standard has not been formed at present. The literatures about its etiology 

and pathogenesis were few and still unexplained. This report summarized 66 cases of Pai syndrome which had been 

reported, and analyzed its clinical phenotypes, pathogenesis, diagnostic criteria and treatment status in order to provide new 

vision for etiology, diagnosis and treatment.
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1.5：1（39：26），无明显地域及民族分布差
异，发病率不详，预后尚可。其偶可表现为家族

聚集性[2,7-8]。国外有关该病的报道较少，国内尚无

类似的报道。其临床表型较多，目前暂无统一的

临床诊断标准，且该病与额鼻发育不良综合征不

易区别。为更好地了解PS的临床特征、明确诊断
及明确病因，本文纳入所有符合Castori等 [9]或

Lederer等[5]制定的诊断标准的PS患者，总结回顾
了文献中已报道的66例患者及其特征，并对其作
一综述。

1   临床表型 

1.1   颜面部中线处息肉 
颜面部中线处息肉最好发部位是鼻部，几乎

可见于所有已报道的病例中，数量为1~2个不等，
多见于鼻孔处，其次为鼻小柱、鼻背及鼻尖部，

也可同时位于2个及以上部位。发生于鼻孔部的息
肉一般位于单侧，偶可见于双侧[3,10-12]。文献报道

了27例患者鼻部息肉的病检结果，多表现为脂肪
组织、纤维上皮组织为主的脂肪瘤及纤维上皮息

肉，少数亦含有鳞状上皮、呼吸道上皮[13]及皮脂

腺和滤泡[14]，仅1例表现为上皮囊肿[8]。鼻部息肉

可导致鼻畸形，甚至完全阻塞鼻孔，导致患者通

气障碍 [15]。额部息肉也较常见，位于前额中线

处，文献中约报道过14例患者有此表型，其中2例
获得其病检结果，主要成分为脂肪组织。口内息

肉最常见于上腭前中缝牙槽突处息肉，偶可见于

唇系带处[16]及上唇裂隙间[17]。

1.2   中线面裂

中线面裂是PS的另一特征，以MCL伴或不伴
牙槽突裂最多见，其次为鼻裂及上唇重系带，软

腭裂最少见。MCL发生率较低，大约占所有唇裂
患者的0.45%~0.73%[18]。MCL裂开程度可不同，
轻度者仅表现为上唇中部凹陷的隐性唇裂，重度

者则表现为自唇红缘延伸至鼻部的完全性正中唇

裂伴鼻裂。回顾文献发现，在伴有鼻裂的PS患者
中，有10例同时表现有前额病变，如：前额部肿
物、额骨畸形、前额部脱发等[18-20]，因此推断其

鼻裂表型可能与颅部畸形关系密切[21]。

1.3   CNS畸形

CNS畸形主要表现为胼胝体脂肪瘤（corpus 
callosum lipoma，CCL），常常伴胼胝体发育不
全，偶也可呈脊髓脂肪瘤[7]、颅内钙化[10]、胼胝体

缺失[9]等，一般通过CT或磁共振成像检查发现。
C C L是一种罕见的病变，占所有颅内病变的 
0.06%~0.46%，其可分2型，一型是曲线型，另一
型是管结型，其相比曲线型可能更加严重、发病

时间更早[19]。CNS畸形最常见的神经系统表现是
癫痫，但PS患者出现癫痫或局灶性神经功能缺损
等症状却极少见。Lederer等[5]报道了1个儿童4岁
时发生过癫痫，但其神经系统及脑部核磁共振检

查均正常。Imai等[14]对1个伴有胼胝体脂肪瘤的女
性患者进行了长达8年的随访，发现其存在认知障
碍，8岁时该患者被诊断为注意力缺陷多动障碍，
但有关胼胝体脂肪瘤与注意力缺陷多动障碍是否

存在因果关系尚不确定。

1.4   眼部畸形

PS另一较常见的特征是眼部畸形，病变主要
位于眼前节，常见临床表现包括眼前节发育不

全、角膜白斑、小角膜、虹膜异色症、结膜脂肪

瘤[1,3-4,12]。其他较少见的畸形有后圆锥形晶状体、

弱视[5,22]、眶距过宽、睑裂偏斜[2]、内眦赘皮[5]、

瞳孔残膜[3,6,9,22]、眼部皮样囊肿[6,11,22]、视网膜脱色

素改变、视盘周围色素环、黄斑部脱色素[23]及脉

络膜骨瘤[24]等。

1.5   其他畸形

PS还有一些较为少见的临床表现，在颜面部
主要为眶距、额部及鼻部过宽，鼻翼部分缺失[5]，

上腭中线处窦道[25]，前额脱发[5,18,26]等。全身其他

部位偶也可见心脏畸形（膜周部室间隔缺损[2-3]、

室间隔病变[12,24]、左位心[27]）、腹股沟疝、隐睾

症、第五指先天性侧弯的症状[7]、脚趾过大、肌张

力低[2-3,18]、皮纹异常、身材矮小、智力低下[3-4,7]、

尿道下裂、骶骨凹陷、轻度漏斗胸、双小指弯

曲、胃食管反流[5]、颈椎多发性病变[24]等。

PS主要临床表现及百分比见表1。

2   病因学研究

PS病因不清，遗传模式不确定。目前主要报
道过常染色体显性遗传、X-连锁隐性遗传及常染
色体隐性遗传这3种模式，也有学者认为可能是环
境因素或新生（de novo）突变等引起。Pai等[7]、

Rudnik-Schöneborn和Zerres[2]分别报道过1例患者
与其父母有相似的临床表现；2006年，Lees等[8]报

道了1个5代家系，表现为MCL、中线处鼻部皮样
囊肿；这些病例说明PS可能是1种常染色体显性遗
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传疾病。Masuno等[3]对1例女性患者进行了核型分
析，发现了46，X，t（X；16）（q28；q11.2），
提出PS的X-连锁隐性遗传模式。Al-Mazrou等[28]于

2001年报道了1对同卵双胞胎，只有1个患有PS，
故提出PS也可能由环境或其他因素（如子宫内病
变）引起。此外，这种疾病的散发模式也可能支

持常染色体隐性遗传模式。

Li和Galvin[22]应用微阵列比较基因组杂交技

术发现了1个位于4q35.2上的1.071 Mbp的复制，该
变异在基因组变异数据库中注释为良性突变，但

无与之相关联的疾病，包括唇腭裂在内，因此认

为其与PS无关。

表  1   PS主要临床表现及百分比

Tab  1   Main clinical phenotypes and proportion of PS

文献
颜面部中线处息肉 中线面裂 CNS畸形

眼部畸形
鼻部息肉 上腭前中缝牙槽突处息肉 MCL 上唇重系带 CCL 胼胝体发育不全

Castori等[9] 21/21（100%） - 17/21（81%） - 11/13（85%） - 4/6（66%）

本文 65/66（98%） 14/66（21%） 46/66（70%） 12/66（18%） 48/66（73%） 15/66（23%） 22/66（33%）

3   诊断标准

Castori等[9]于2007年总结了之前的报道并制定
出PS的诊断标准为：至少1个鼻息肉及中线面裂
（MCL伴或不伴牙槽嵴裂）和/或上腭前中缝牙槽
突处息肉。Lederer等[5]于2012年建议修正PS的诊
断标准为先天性鼻息肉加以下3项中的任何1项：
MCL（伴或不伴牙槽嵴裂）、上腭前中缝牙槽突
处息肉、CCL。还有学者认为PS的确诊必须包含
MCL、鼻部皮肤息肉及中线处CNS脂肪瘤[22-23]。

目前，有学者[6,9]提出眼部畸形可辅助诊断PS，进
一步为阐明PS的发病机制提供了线索。本文中总
结发现，伴有眼部畸形的患者约占1/3，但部分患
者可能未进行眼部检查，其比例很大程度上或许

被低估了。 
PS与额鼻发育不良综合征较难区别，主要临

床表现均为中线面裂，且均可伴有CCL，但前者
同时伴有先天性鼻部中线处息肉，可作为两者最

主要的区别。也有学者[7-8,11,22]认为PS可能是额鼻发
育不良综合征的一种亚型。因此有必要从分子水

平探讨PS的病因，这对其临床确诊、发病机制研
究及预后的预测都有很大的促进。

4   治疗现状

PS患者多于早期即行颜面部裂隙修整术及面
部肿物切除术。MCL治疗方法与单侧或双侧唇裂
类似，采用传统的“Z”成形术或“V-Y”成形
术。鼻部、口腔内及前额部肿物多数为良性，较

少涉及功能性问题，且位置表浅，一般在进行面

部中线裂这些复杂手术过程中一并予以根治性切

除。有学者[21]认为，一期修复时应尽可能多的保

存鼻部结构的骨膜及软骨膜，以防影响鼻骨的发

育。颅内脂肪瘤主要临床症状为癫痫，但总结已

报到的文献发现PS患者很少伴发癫痫，且手术风
险过高，一般以观察和长期随访为主。

PS的临床表型较多，病因不明，诊断困难，
有关其发病机制亟待进一步研究。随着对罕见疾

病研究的不断深入，未来通过基因组学测序手

段，有希望能找到PS的致病基因，将有利于从分
子水平认识PS，为阐明其发病原因提供新的思
路，并有助于完善其诊断标准，从而为临床医师

对本病的认识及诊断给予更多的帮助，进一步为

临床遗传咨询提供依据。
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