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表 １　 患者术后不同时间点康复治疗疗效评估

评估时间　
ＰＲＯＭ(°)

屈 伸

ＡＲＯＭ(°)

屈 伸
右股四头

肌肌力(级)
ＷＯＭＡＣ
指数(分)

ＴＵＧ 测试

时间(ｓ) 风险级别
(级)

Ｂａｒｔｈｅｌ 指
数(分)

ＶＡＳ 评分
(分)

术后第 ４ 周 ５０ －１０ ４６ －１２ ３－ ７５ ４２ ５ ５６ ６
术后第 ６ 周 ５２ －８ ４８ －１１ ３－ ７２ ４０ ５ ６０ ５
术后第 ８ 周 ５５ －５ ５２ －８ ３ ６７ ３８ ４ ６７ ４
术后第 １０ 周 ５８ －４ ５５ －６ ３＋ ６０ ３５ ３ ７２ ３
术后第 １２ 周 ６２ －２ ６０ －４ ４ ５６ ３３ ３ ７８ ２

　 　 全膝关节置换术( ｔｏｔａｌ ｋｎｅｅ ａｒｔｈｒｏｐｌａｓｔｙꎬＴＫＡ)作为终末期

骨性关节炎和类风湿性关节炎的一种安全有效的治疗方法ꎬ可
明显改善患者膝关节疼痛和僵硬[１] ꎻ随着围手术期抗凝治疗的

普遍使用ꎬ患者术后出现下肢静脉血栓的比例大幅下降[２] ꎬ且
ＴＫＡ 术后出现血小板增多症的报道较为少见ꎮ 笔者在临床上

接诊一例膝关节置换术后出现血小板增多症并发下肢深静脉

血栓的患者ꎬ现报道如下ꎮ
一、病例资料

患者ꎬ女ꎬ６５ 岁ꎬ因膝关节置换术后右膝关节疼痛、活动受

限 ４ 周就诊ꎮ 患者术后第 ３ 天出现小腿及右足肿胀ꎬＢ 超检查

示右侧胫前静脉血栓形成并部分堵塞ꎬ血常规示血小板计数

５３０×１０９ / Ｌꎬ随即给予依诺肝素联合华法林溶栓抗凝治疗 １ 个

月ꎮ 入院时主要表现为右膝关节肿胀、僵硬ꎬ持续性疼痛ꎬ无法

站立ꎮ 既往无特殊病史ꎬ无血液系统疾病及凝血功能异常史ꎮ
专科查体:右膝关节皮温升高ꎬ右膝关节肿胀、压痛阳性ꎬ

右膝关节关节活动度( ｒａｎｇｅ ｏｆ ｍｏｔｉｏｎꎬＲＯＭ)受限ꎬ其中被动关

节活动度(ｐａｓｓｉｖｅ ｒａｎｇｅ ｏｆ ｍｏｔｉｏｎꎬＰＲＯＭ)屈曲 ５０°ꎬ伸展－１０°ꎬ
主动关节活动度(ａｃｔｉｖｅ ｒａｎｇｅ ｏｆ ｍｏｔｉｏｎꎬＡＲＯＭ)屈曲 ４６°ꎬ伸展

－１２°ꎬ右股四头肌肌力 ３－级ꎬ腘绳肌肌力 ３－级ꎬ胫前肌及腓肠肌

肌力 ４ 级ꎬ右小腿及右足无肿胀ꎬ站立平衡 １ 级ꎬ双下肢轻触觉

及痛觉正常ꎬ双侧腱反射存在ꎮ 疼痛目测类比法( ｖｉｓｕａｌ ａｎａ￣
ｌｏｇｕｅ ｓｃａｌｅꎬＶＡＳ)评分 ６ 分ꎬＢａｒｔｈｅｌ 指数评分 ５６ 分ꎮ

实验室检查:血常规示血小板计数 ５２０×１０９ / Ｌꎬ血红蛋白浓

度 ９９ ｇ / Ｌꎬ余血常规指标及凝血象、纤维蛋白原、Ｄ￣二聚体未见异

常ꎮ 入院时右膝关节正侧位片示右侧膝关节安装术后改变ꎬ人工

膝关节形态正常(如图 １)ꎮ 根据患者病情循序渐进予以股四头

肌和腘绳肌的多角度等长收缩和抗阻肌力练习ꎬ低－中等强度的

长时间牵伸－放松运动ꎬ膝关节助动－主动屈伸练习ꎬ局部予以微

波、超声波、磁疗及中药热敷等综合物理因子及传统治疗ꎬ以减轻

膝关节肿胀及疼痛ꎬ增加肌力和膝关节 ＲＯＭꎬ加强肌肉耐力ꎬ改
善膝部稳定性和功能性控制ꎬ逐步开始平衡及步行训练ꎮ

图 １　 右膝关节正侧位片示人工膝关节形态正常

功能评估及检查结果:患者入院期间共行 ５ 次评估ꎬ采用

疼痛 ＶＡＳ 评分、西安大略和麦克马斯特大学骨关节炎指数

(Ｗｅｓｔｅｒｎ Ｏｎｔａｒｉｏ ａｎｄ ＭｃＭａｓｔｅｒ Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｉｅｓ ｏｓｔｅｏａｒｔｈｒｉｔｉｓ ｉｎｄｅｘꎬ
ＷＯＭＡＣ)、起立－行走计时( ｔｉｍｅｄ ｕｐ ａｎｄ ｇｏꎬＴＵＧ)测试评估患

者的疼痛程度、僵硬状况和膝关节功能[３] ꎬ其中 ＷＯＭＡＣ 指数

共 ２４ 项 ９６ 分ꎬ每项分为 ０~４ 分五个级别ꎬ０ 分代表无困难或疼

痛ꎬ４ 分代表极端困难或疼痛ꎬ得分越低表明疼痛、僵硬及膝关

节功能情况越好ꎻＴＵＧ 中ꎬ摔倒风险及步态异常分 １ ~ ５ 五个

级别ꎬ１ 分代表正常ꎬ无摔倒风险ꎬ５ 分代表重度异常ꎬ摔倒风

险高ꎬ同时记录测试时间ꎬ所需时间越短、得分越低则表示膝

关节功能更佳ꎮ
经过系统康复治疗ꎬ该患者的膝关节活动范围、股四头肌

肌力(Ｌｏｖｅｔｔ 分级)、日常生活活动能力(Ｂａｒｔｈｅｌ 指数)均较治

疗前明显改善ꎬ膝关节疼痛程度减轻ꎬＷＯＭＡＣ 指数得分下降

与 ＴＵＧ 耗时缩短、摔倒风险降低ꎬ提示患者膝关节功能状况较

前好转ꎮ 本例患者在治疗的不同时间点的每次评估情况详见

表 １ꎮ
患者术后 ３ 次血小板计数、红细胞、血红蛋白、白蛋白、纤

维蛋白原、Ｄ￣二聚体等的检查数据详见表 ２ꎮ ３ 次血小板计数

均高于正常水平ꎬ且存在血红蛋白水平低于正常情况ꎬ其余指

标未见明显异常ꎮ
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表 ２　 患者术后不同时间点血液检查

检查时间　 血小板计数(１０９ / Ｌ) 红细胞(１０１２ / Ｌ) 血红蛋白(ｇ / Ｌ) 白蛋白(ｇ / Ｌ) 纤维蛋白原(ｇ / Ｌ) Ｄ－二聚体(μｇ / ｍｌ)

术后第 ４ 周 ５２０ ５.４ ９９ ４８ ３.８３７ ０.４６
术后第 ８ 周 ５１０ ５.３ １００ ４７ ３.６４５ ０.３２
术后第 １２ 周 ５１５ ５.３ １０２ ４６ ３.３２３ ０.２３

　 　 分别于术后 ４ 周和术后 １２ 周给予患者双下肢血管彩色多

普勒检查ꎬ结果均显示右下肢股总静脉、股深静脉、股浅静脉

及腘静脉、胫前静脉血流充盈尚可ꎬ管腔无明显狭窄ꎬ未见血

栓形成ꎮ
三、讨论

血小板的主要功能是防止急性失血ꎬ并在损伤后修复血

管壁和邻近组织ꎬ研究发现血小板可释放超过 ８００ 种不同的

蛋白质ꎬ作用于不同类型的细胞ꎬ包括成骨细胞[４] 、成纤维细

胞、软骨细胞、肌细胞和肌腱细胞[５￣７] ꎻ血小板通过分泌许多介

质和细胞因子ꎬ促进细胞增殖、细胞迁移和血管生成来促进受

损组织修复与再生[８] ꎮ 血小板增多症是指血小板计数高于

４５０×１０９ / Ｌꎬ根据起源分为原发和继发两种形式ꎮ 原发性血小

板增多症常见于慢性骨髓增生或某些骨髓增生异常疾病ꎬ继
发性血小板增多症最常见原因包括软组织、肺部和胃肠道感

染、组织损伤、恶性肿瘤以及创伤和外科手术治疗后[９￣１０] ꎮ 原

发性血小板增多症与动静脉血栓栓塞并发症的发生率增高显

著相关ꎬ而继发性血小板增多症仅在有危险因素(如前期手

术、恶性肿瘤)存在时ꎬ其发生血栓栓塞事件的风险增加ꎬ且只

限于静脉血管[５ꎬ１１] ꎮ
随着血栓预防治疗的常规应用ꎬ在 ＴＫＡ 后 ３ 个月内ꎬ有症

状的静脉血栓栓塞症发生率为 １.３％ ~ １０％ꎬ且致死性肺栓塞

较为罕见[１２] ꎻ而 Ｖａｌａｄｅ 等[５] 研究报道ꎬ创伤伴反应性血小板

增多患者的静脉血栓栓塞并发症发生率较无血小板增多者更

低(< ３％)ꎬ并且可作为预后较好的判断因素ꎮ Ｓｈｉｍｏｙａｍａ
等[１２]研究还发现ꎬ术前血浆 Ｄ－二聚体水平升高和 /或高血脂

病史是 ＴＫＡ 后发生深静脉血栓的重要病因危险因素ꎮ Ｇｕａｎ
等[１３]分析影响人工关节置换术后下肢深静脉血栓形成的临

床危险因素ꎬ认为女性、肥胖(ＢＭＩ>２５ ｋｇ / ｍ２)、年龄>４０ 岁及

骨水泥的使用是人工关节术后发生深静脉血栓的危险因素ꎬ
且年龄 ６１~ ７０ 岁患者发生深静脉血栓的风险增加ꎮ 对于有症

状的静脉血栓栓塞症ꎬ其风险因子还包括术后出血、心肌梗死

及术后感染(如肺炎和泌尿系感染) [１５] ꎻ另一方面ꎬ关节置换

术后存在无症状深静脉血栓 (约占深静脉血栓总比例的

５７.８％) [１４] ꎬ提示术后应常规行双下肢彩色多普勒或造影检

查ꎬ及时发现下肢静脉血栓ꎮ
Ｄｉａｍｏｎｄ 等[１６]研究发现ꎬＴＫＡ 术后早期行康复治疗的患

者中ꎬ血红蛋白较高的患者功能恢复较快ꎬ所需住院时间短ꎬ
而严重贫血则延缓功能恢复ꎮ 本例患者为轻度贫血ꎬ血红蛋

白水平偏低对康复结局无显著影响ꎮ Ｉｎｔｉｓｏ 等[２] 研究髋关节

或膝关节手术后接受康复治疗患者发现ꎬ血小板增多并不影

响患者功能恢复结局ꎬ且对深静脉血栓的发生无明显促进作

用ꎮ 此外ꎬ近年来富血小板血浆(ｐｌａｔｅｌｅｔ￣ｒｉｃｈ ｐｌａｓｍａꎬ ＰＲＰ)逐
步应用于膝关节骨性关节炎和 ＴＫＡ 术中治疗ꎬ富血小板血浆

可通过离心全血提取ꎬ其血小板浓度高ꎬ含有丰富的生长因子

和细胞因子ꎬ从而在伤口止血和组织修复中发挥作用[１７] ꎻ研
究发现术中于膝关节内注射富血小板血浆与 ＴＫＡ 术后近期

(３ ｄ)和远期(３ 个月)膝关节 ＲＯＭ 增加有关ꎬ且可在不增加

关节感染发生率的情况下降低 ＷＯＭＡＣ 和疼痛评分[１８] ꎮ
该患者在 ＴＫＡ 术后出现继发性血小板增多症ꎬ具有血栓

栓塞事件相关危险因素ꎬ即前期手术ꎻ且患者还存在深静脉血

栓的其它危险因素ꎬ包括女性、肥胖(ＢＭＩ ＝ ３０)、年龄>４０ 岁及

术中骨水泥的使用(患者年龄在 ６１ ~ ７０ 岁发生深静脉血栓的

可能性更大)ꎮ 本例患者通过康复治疗后膝关节功能障碍及

生活质量得到改善ꎬ提示其虽发生了继发性血小板增多和静

脉血栓形成ꎬ但并未明显影响患者功能恢复结局ꎬ这与之前的

研究报道一致ꎬ然而ꎬ有关继发性血小板增多与功能结局的关

系ꎬ仍有待开展更多大样本的临床随机对照试验来进一步观

察研究ꎮ 总之ꎬ深静脉血栓危险因素的早期识别有助于及时

诊断和治疗ꎬ对于降低血栓栓塞并发症风险至关重要ꎬ而且也

可影响患者后续康复ꎬ临床工作中应注意观察识别ꎮ
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ＡＲＩＤ２ 基因外显子缺失致 ＣＯＦＦＩＮ￣ＳＩＲＩＳ 综合征 ６ 型
国内 １ 例报道

熊华春１ 　 朱登纳１ 　 唐国皓１ 　 杨永辉１ 　 冯欢欢１ 　 赵会玲１ 　 谷为岳２ 　 王军１

１郑州大学第三附属医院儿童康复科ꎬ郑州　 ４５００５２ꎻ ２北京智因东方转化医学研究中心ꎬ
北京　 １０００８８
通信作者:王军ꎬＥｍａｉｌ: ｗｊ３０２８＠ １６３.ｃｏｍ
基金项目:河南省医学科技攻关计划省部共建项目(ＳＢＧＪ２０１８０４８)
ＤＯＩ:１０.３７６０ / ｃｍａ.ｊ.ｉｓｓｎ.０２５４￣１４２４.２０２０.１１.０２０

　 　 Ｃｏｆｆｉｎ￣Ｓｉｒｉｓ 综合征 ６ 型(Ｃｏｆｆｉｎ￣Ｓｉｒｉｓ ｓｙｎｄｒｏｍｅ６ꎬＣＳＳ６)是一

种常染色体显性遗传性疾病ꎬ由 ＡＲＩＤ２ 基因的杂合突变引起ꎬ
患者以身材矮小、头发稀疏、轻度至重度智力障碍、面部粗糙及

多种行为异常为主要特征ꎬ其中有些患者第五指弯曲并且指甲

偏小ꎬ有些患者可能存在其他先天性异常或癫痫发作ꎮ ＣＳＳ６ 临

床非常罕见ꎬ目前全球仅有 １４ 例报道ꎮ 本文报道郑州大学第

三附属医院儿童康复科诊断的国内首例 ＡＲＩＤ２ 基因变异导致

的 ＣＳＳ６ 儿童及其临床与基因特点ꎬ旨在提高临床医师对该病

的认识ꎮ
一、患儿临床资料情况

患儿女ꎬ３ 岁ꎬ因“全面性发育迟缓”就诊ꎮ 患儿系第 ４ 胎

第 ２ 产ꎬ孕 ４０＋２周ꎬ顺产ꎬ出生体重 ３.５ ｋｇꎬ出生身长 ４５ ｃｍꎮ 生

后出现新生儿 ＡＢＯ 溶血症ꎬ后表现出体重、身长增长缓慢、反
应迟顿、四肢自发动作少、全身松软等异常ꎬ并伴有严重喉软

骨发育不良ꎮ 体格检查:身高 ７７ ｃｍꎬ体重 １２ ｋｇꎬ体格发育不

良ꎬ身材矮小ꎬ营养中等ꎬ皮肤较白ꎬ头发稀疏ꎬ特殊面容ꎬ表现

为前额高大且突出ꎬ眼距较宽ꎬ鼻梁扁平宽大ꎬ人中短ꎬ嘴大

(上唇薄、下唇厚)ꎬ伴双手小拇指及双足第五趾趾甲发育不

良ꎬ指端向内弯曲(图 １、图 ２)ꎬ反应迟钝ꎬ语言功能发育落后ꎬ
仅能叫“妈”、“爸”、“爷”ꎬ能独立行走ꎬ步态不稳定ꎬ不协调ꎬ
四肢肌张力低下ꎬ肌肉松弛ꎬ各关节活动范围增大ꎬ各肌腱反

射正常ꎮ 患儿平素体质较差ꎬ反复呼吸道感染ꎻ父母及其胞姐

表型正常ꎬ父母非近亲结婚ꎬ否认家族中有类似疾病史ꎮ 头颅

磁共振成像显示左侧侧脑室后角轻度扩张ꎬ脑沟稍宽ꎮ Ｇｅｓｅｌｌ
发育量表测试:适应性 ５７ꎬ大运动 ６２ꎬ精细动作 ３２ꎬ语言 ４６ꎬ个
人￣社交 ５４ꎬ总发育商５０.２ꎮ 血及尿液遗传代谢筛查结果均正

常ꎮ 肝、肾功能、心功能检查均正常ꎮ 超声检查显示心脏、肝
脏、肾脏结构均正常ꎮ
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