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巨颌症又称家族性颌骨纤维异常增殖症或家

族性颌骨多囊性病，该病于1933年由Jones首次报

道[1]。巨颌症具体病因不明，研究[2]报道遗传学起

非常重要的作用。本病主要临床特征是双侧颌骨

对称性无痛性肿大，主要组织学特征为由包含数

量不等的多核巨细胞的血管纤维组织构成，巨细

胞体积小且通常呈局灶性聚集，可见病灶内小血

管周围嗜酸性、袖带样沉积物。本文分析1例巨颌

症的临床特征、影像学特点及组织病理学特征，

拟探讨其发生机制和临床诊疗方法。

1  临床资料

患者，男，6岁，因1年前偶然发现双侧下颌、

颊部肿胀，触无不适，无自发痛。于2018年5月在

外院就诊，予局部“敷药”治疗(具体不详)，未见

好转。于2018年8月由广西科技大学附属柳州市人

民医院口腔科收住入院。体格检查：双侧下颌及面

颊部稍肿胀(图1)，皮肤完整无破溃，质地色泽正

常，肿胀区皮肤无压痛。既往史：否认有喘息发作

史及婴儿湿疹史或其他过敏病史；否认曾患过严
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[摘　要]	 患者男，6岁，主诉1年前偶然发现双侧下颌、颊部肿胀，触无不适，无自发痛。查体发现双侧下

颌及面颊部稍肿胀，皮肤完整无破溃，质地色泽正常，肿胀区皮肤无压痛。行颌面部CT检查示下

颌骨两侧囊性占位，考虑良性骨肿瘤或肿瘤样病变。遂行下颌骨成形术+下颌骨部分切除术+下颌

骨肿物切除术。
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Abstract This article reported a case of six years old boy, who discovered bilateral jaw and cheek swelling, no tenderness. 

Physical examination revealed a slight swelling of the bilateral mandible and cheeks, complete skin without 

ulceration, texture is normal, no tenderness. CT examination of the maxillofacial region showed that cystic mass 

on both sides of the mandible, considering benign bone tumors or tumor-like lesions. Therefore, the patient 

underwent mandibularplasty + partial mandibular resection + mandibular mass resection.
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重疾病及猩红热、麻疹、百日咳、水痘及腮腺炎等

传染病史；否认手术史及外伤史；否认输血史；无

食物或药物过敏史。家族史：父母体健，无与患者

类似疾病症状，父母非近亲婚配，否认家族中有智

力低下及其他遗传病的成员。否认家族遗传病史，

否认家族性肿瘤病史。通过基因检测证实患者与其

父亲均有SH3BP2基因突变，因其父表现不明显，

故未做任何检查和治疗。血液学检查：血Ca正常 
(2.33 mmol/L)。颌面部CT示：下颌骨两侧囊性占

位，考虑良性骨肿瘤或肿瘤样病变(图2)。遂行下颌

骨成形术+下颌骨部分切除术+下颌骨肿物切除术。

大 体 观 察 ： 双 侧 下 颌 骨 肿 物 ， 灰 白 灰 红 多

块，大小分别为3 . 5  c m × 3 . 5  c m × 0 . 6  c m (左侧) 和 
3  c m × 2 . 5  c m × 0 . 8  c m (右侧)，未见明显包膜，切

面灰白实性质中，局部可见囊性变，囊内容物已

流 失。镜检：由增生的纤维组织及类似破骨细胞

的多核巨细胞组成，纤维呈纵横交叉排列，可见丰

富的血管，小血管周围可见嗜酸性、袖带样的胶原

沉着，大量多核巨细胞散在于纤维组织之间及围

绕血管周围，并可见大片新旧出血及含铁血黄素 
(图3)。免疫组织化学：巨细胞CD68(+)，Ki-67(+，

约3%)，CK(−)，CD1a(−)，MelanA(−)，S-100(−)。

病理诊断：结合临床及影像学表现符合巨颌

症，此病为一种常染色体显性遗传病，建议进一

步行SH3BP2基因检测。

基 因 检 测 ： 结 果 显 示 患 者 4 号 染 色 体 上

SH3BP2基因杂合突变，来源于其父。

2  讨论

巨颌症是一种以双侧颌骨对称性无痛性肿大

为主要表现的遗传性疾病 [ 3 ]。本病通常发生于2 ~ 
5 岁 ， 开 始 表 现 为 颌 骨 的 快 速 膨 隆 ， 青 春 期 以 后

病变不再进展或进展缓慢，有些病例的病变可以

自行消退。主要临床表现为双侧下颌后部受累，

患者有着天使状圆胖的面颊 [4-5]。典型的影像学表

现为颌骨对称性膨胀，多房性扩大的透亮灶，密

度减低影，边界清楚，有不规则的骨间隔，部位

与外观吻合。巨颌症实质上是一种骨的破坏性疾

病，表现为局限于颌骨的骨吸收和炎症反应[6]，所

累及的骨组织吸收并被纤维结缔组织代替。破骨

细胞是由单核和巨噬细胞家族中的单核细胞祖细

胞融合后形成的一种多核巨细胞 [ 7 ]，是骨吸收的

主要细胞。巨颌症肉芽肿病灶中的多核巨细胞多

为CD68阳性的细胞，这些巨细胞通过NFATc1通路

的刺激可以分化为两种细胞，在非侵袭性的巨颌

图1 患者双侧下颌对称性肿大

Figure 1 Symmetrical swelling of both mandibular

图2 CT显示颌骨多发囊性肿物

Figure 2 Computer tomography shows multilocular cystic lesions 

图3 由增生的纤维组织及类似破骨细胞样的巨细胞组成

(HE，×100)

Figure 3 Histological examination: multinucleated giant cells 

randomly distributed in a fibrovascular stroma of nuclear 

spindle-shaped cells (HE, ×100)
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症中分化为巨噬细胞，而在侵袭性的巨颌症中分
化为破骨细胞，分化成破骨细胞似乎与R A NK-L/
RANK/OPG通路干扰相关[8]。

研究 [ 9 ]显示：巨颌症可能的原因是系统性自
身免疫反应导致的生理反应，在人类表现为颚部
的骨吸收不良和纤维增殖。到目前为止，巨颌症
的具体病因不明，但是遗传学起到了非常重要的
作用 [2,10-11]。一些研究称巨颌症具有家族性遗传特
征；然而，遗传的和非遗传的病例均有报道[12-13]。
在本文所讲述的病例中，该患者的父亲也有巨颌
症病史，因此，这是一个家族性遗传的病例。在
大多数巨颌症患者中，SH3BP2是其致病基因 [14]，
已有研究证实SH3BP2基因是一种功能基因，含有
1 3 个外显子，最近又有研究 [ 1 5 ]发现： S H 3 B P 2 基
因 有 位 于 第 3 外 显 子 的 新 的 基 因 突 变 。 其 调 控 合
成的 S H 3 B P 2 蛋白是一种接头蛋白，广泛地存在
于造血系统细胞中 [5]。这就说明内源性SH3BP2蛋
白可能参与了源自造血细胞系的破骨细胞的早期 
分化 [16]，最终导致了巨颌症病变中破骨细胞的病
理性活化。除了基因的因素，Cabal lero等 [17]研究
证实了一些可以导致巨颌症发病的其他因素，如
随着颚部的发育间充质的改变，牙源性、激素过
量或其他创伤因素等。

综 上 所 述 ， 巨 颌 症 S H 3 B P 2 基 因 的 突 变 导 致
S H 3 B P 2 蛋白功能的改变，从而引起病变组织中
破骨细胞的病理性高活性表达，最终导致巨颌症
的病理改变。希望通过本病例报告增强人们对这
种罕见的具有自限性的骨纤维增殖性疾病的临床
疾病和诊疗的认识。巨颌症典型的临床表现为下
颌损害，具体表现为双侧下颌后部无痛性扩大，
往往侵犯下颌角和下颌升支。骨质扩张通常双侧
对称；重症病例可见大部分下颌受累。若上颌累
及，轻度见于上颌结节区，重度可见整个上颌的
侵犯，因此精细化的临床诊疗和放射学评估是必
需的。尽管病变通常局限于下颚部，但也可累及
上颌骨和下颌骨髁部，因此取患者病灶组织进行
活检有助于明确诊断。
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