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【摘要】先天性多发性关节挛缩是一种复杂的、病因多样的临床综合征，是以关节畸形僵硬、

肌肉或肌群萎缩、皮肤皱襞及皮下组织减少、关节周围组织挛缩为特征的非进行性综合征,

累及身体２个及以上部位的关节挛缩。主要分型为肌发育不良型、远端关节挛缩型、中枢神

经系统功能障碍和神经肌肉障碍型，可在产前通过超声及遗传学检查进行诊断，也可在产后

通过临床评估、遗传学检查、神经肌肉电生理检查、影像学检查及实验室特殊检查等进行诊

断。先天性多发性关节挛缩是以提高患儿的独立自理能力为治疗目标，治疗方法主要分为康

复治疗、夹板支具和矫形器固定以及矫形外科手术等。经先天性多发性关节挛缩诊疗组组织

专家通过多轮讨论制定了本共识，旨在为业界同行更好地认识先天性多发性关节挛缩提供参

考,推动专业发展。
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先天性多发性关节挛缩（Arthrogryposis multiplex congenita，AMC），是一种复杂

的、病因多样的临床综合征，是以关节畸形僵硬、肌肉或肌群萎缩、皮肤皱襞及皮下组织减

少、关节周围组织挛缩为特征的非进行性综合征,累及身体２个及以上部位的关节挛缩，包

括上肢、下肢、脊柱和颞下颌关节，限制日常生活和自理的能力等[1, 2]。先天性多发性关节

挛缩最早由 Otto 于 1841 年报道[3]，病因至今未明，潜在的病因多达 400 余种，文献报道 AMC

的可能原因是子宫内胎动减少。胎儿活动减少超过 3 周会导致关节僵硬、肌肉萎缩和其它一

些并发症[4, 5]。文献报道欧洲的先天性多发性关节挛缩的患病率在 1/5100～1/3300 之间[6]，

也存在一些特发型挛缩畸形。

1.疾病的分型与临床表现：

先天性多发性关节挛缩分类中，目前较为常用且被普遍认可的分型是 2009 年 Bamshad

提出的分型，分为肌发育不良型、远端关节挛缩型（Distal arthrogryposis，DA）、神经肌肉

障碍型[7]（表 1）。最常见的是肌发育不良型，其次是远端关节挛缩型[8]，二者都会出现四

肢的关节屈曲挛缩，肌发育不良型多为散发病例，主要表现为四肢的肌肉量减少，暂无明确

报道的遗传学致病基因。远端关节挛缩型主要表现为手、足部远端关节的屈曲挛缩，表型多

样，遗传学上有明确的致病基因，多表现为常染色体显性遗传[9]。

【推荐意见 1】对于先天性多发性关节挛缩的临床诊断，首先确认是否由中枢神经系统功能

障碍或神经肌肉障碍引起，然后明确是否为肌发育不良型或远端关节挛缩型。（投票专家

26 人，赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0 票）

表 1 先天性多发性关节挛缩分型

分类 临床表现 致病基因

肌发育不良型 肢体对称受累，四肢肌肉萎缩，腹

部、生殖器异常；马蹄内翻足、膝

关节畸形、肩部畸形。

暂无明确报道的遗传学致病

基因。

远端关节挛缩型 具体见下文各亚型临床表现。 各亚型对应不同致病基因。

神经肌肉系统型 具体表现多样：反射亢进、关节挛

缩、认知缺陷、胎动减少等。

多种可能的致病因素。

1.1 肌发育不良型

肌发育不良型的病理生理机制认为是妊娠早期胎儿血液循环受损、低血压和缺氧损害脊

髓前角细胞，导致肌肉组织缺乏或发育不良，脂肪或结缔组织替代肌肉组织，而导致疾病的



发生[10]。

肌发育不良型特征是肢体对称受累，文献报道 84%的患者累及四肢，11%的患者累及下

肢，下肢常见畸形包括严重的马蹄内翻足畸形，膝关节屈曲或僵直，髋关节屈曲、外旋或伸

展、半脱位或脱位。5%的患者累及上肢，通常为肩部倾斜，内收和内旋。肘部通常伸直，前

臂旋前，手腕和手指屈曲畸形。大约 10%的患者有腹部结构异常，55%-70%的患者有某种形

式的生殖器异常、典型的面部中线血管瘤和面部圆形外观，受累及的关节通常有皮肤凹陷[11,

12]。

【推荐意见 2】在诊断肌发育不良型时，需综合考虑患者的临床表现，包括肢体对称性受累

情况、是否存在腹部结构异常、生殖器异常、面部中线血管瘤、面部圆形外观等。（投票

专家 26 人，赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0 票）

1.2 远端关节挛缩型

远端关节挛缩型（DA）是因为编码组成肌节蛋白的基因发生突变，肌节在胎儿期出现功

能缺陷，导致胎儿宫内活动减少，身体出现异常的症候群[9]。

DA 由 Hall 于 1982 年提出并将其定义为累及手足部的先天性多发性关节挛缩。初次将

其分型为 2 型，Ⅰ型仅累及远端手足部关节，伴有屈曲指等典型关节挛缩表现；II 型远端

手足关节挛缩同时合并其他部位的病变[1]。随着对先天性多发性关节挛缩的进一步深入研究，

现在普遍接受的 DA 分型为 10 型[13-15]以及新报道的第 11 型（表 2）。

表 2 DA 分型、遗传基因及临床表现

分型 OMIM 遗传方式 致病基因 临床表现

DA1A 108120

AD

-

最典型的挛缩畸形, 表现为屈指畸形、手尺

偏、足部畸形等。DA1B 614335 MYBPC1

DA1C 619110 MYLPF

DA2A 193700

AD

MYH3 1.Freeman-Sheldon 综合征 [16]。

2. Whistling face 综合征[17, 18]。

3.Sheldon-Hall 综合征 [19]。
DA2B1 601680 TNNI2

DA2B2 618435 TNNT3

DA2B3 618436 MYH3

DA3 114300 AD PIEZO2 Gordon 综合征 [20]。

DA4 609128 AD - 较为罕见，主要表现为 DA 伴严重脊柱侧凸、

斜颈、生殖器畸形等[9, 21]。

DA5 108145

AD

PIEZO2 患者除手足畸形外，主要累及眼部肌肉和视

网膜，引起病变[22]；膝/髋关节屈伸受限、

球形鼻等面部畸形、马蹄内翻足、脊柱侧凸

和身材矮小等异常[15, 23]。

DA5D 615065 ECEL1

DA6 108200 AD - 表现为 DA 伴有感音神经性听力损失和狭颅

畸形[24]。

DA7 158300 AD MYH8 Trismus-pseudocamptodactylty 综 合 征
[21]。

DA8 178110 AD MYH3 多发性翼状胬肉综合征 [25]。

DA9 121050 AD FBN2 手指严重屈曲挛缩，脊柱后凸、外耳廓异常

和肌肉发育不全[26, 27]。



【推荐意见 3】对于远端关节挛缩型的诊断，需了解其病因及相关的病理生理机制,在临床

诊断中，应熟悉不同亚型的典型临床表现，并结合基因检测结果进行综合判断，同时也可

通过基因型来进行分型和诊断。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0票）

1.3 神经肌肉系统型

由于遗传因素或者胎儿中枢神经系统感染导致的前脑的发育异常(如无脑畸形、狭颅畸

形或前脑神经元运动障碍)有时与关节挛缩有关[31-33]。关节挛缩可能是由于抑制脊髓运动神

经元的皮质-脊髓束激活所致。有些疾病也可以直接损伤脊髓运动神经元，导致胎儿胎动减

少[34]。 在临床检查时如果出现反射亢进、单侧关节挛缩或认知缺陷，可怀疑存在此类疾病，

可通过颅脑 MRI 进行解剖定位。染色体缺失或重排是关节挛缩的偶发原因[35, 36]。面部和其他

脑干运动神经元的发育缺失(如 Moebius 综合征)有时也与关节挛缩有关。

遗传性周围神经病变在胎儿期发病，是关节挛缩的罕见病因[37, 38]。母亲患有重症肌无力

和体内含有识别胎儿乙酰胆碱受体的抗体，胎儿一般有神经肌肉接头功能障碍，可以导致关

节挛缩[39]。反复使用肉毒杆菌毒素和先天性肌营养不良疾病导致关节挛缩[40] [41]。肌电图有

助于诊断神经肌肉传导障碍性疾病。神经传导速度严重减慢表明存在脱髓鞘性神经病变，神

经无传导提示轴突性神经病变。

【推荐意见 4】在临床检查出现反射亢进、单侧关节挛缩或认知缺陷等情况时，应进行颅脑

MRI 检查，考虑是否由中枢神经系统功能障碍导致的关节挛缩；骨骼肌对运动神经刺激的异

常反应有助于诊断神经肌肉传导障碍，肌电图可作为主要检查。（投票专家 26 人，赞成 26

票，反对 0 票，弃权 0 票）

2.疾病的诊断与检查：

AMC 可以在产前或产后进行诊断。

图 1. AMC 诊断流程图

2.1 产前诊断

DA10 187370 AD TTN 患者使用足趾行走，与髋、肘、腕和指等关

节轻度挛缩呈现不同程度相关性[28, 29]。

DA11 620019 AD MET 手指/趾屈曲畸形，肌肉萎缩，前臂旋转受

限[30]。



2.1．1 产前超声检查

AMC 的可能原因是胎动减少， 8周胎龄时开始出现胎动，大多数受影响的胎儿直到妊娠

中期才被发现异常，超声是最主要的检查手段，但是有大约 75%的患儿会被漏诊[42]，当怀疑

有关节挛缩时，应进行详细的超声检查，在 AMC 高危家族、母亲会感觉胎儿胎动减少，建议

由经验丰富的人员进行长达 45 分钟的超声检查，观察胎儿每个肢体部位的运动，可检查出

符合相关临床表现的体征。如果涉及中枢神经系统病因或描述肺发育不全的严重程度，需要

在妊娠中期或晚期进行胎儿 MRI 检查，以帮助评估潜在的产后医疗需求[43]。

2.1．2 产前遗传学检测

当产前超声提示或相关表现怀疑关节挛缩时，应进行羊膜穿刺术或绒毛膜绒毛取样染色

体微阵列分析的诊断检测[44]。当怀疑有染色体异常时，可进行核型分析或荧光原位杂交。在

上述测试无法识别细胞遗传学改变的情况下，完整的胎儿外显子组测序可提供更多的信息和

建议[45]，当进行外显子组测序检测时，应该由经验丰富的遗传学专家提供检测前和检测后的

遗传咨询。

【推荐意见 5】在遗传咨询时应该介绍 AMC 的诊断和治疗，必要时对胎儿进行规范产前超声

检查和遗传学检查。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0 票）

2.2 产后诊断

2.2.1 临床评估及检查：

先天性多发性关节挛缩的临床表现较多，需要仔细的临床检查评估才能做出具体的诊断，

仔细的临床检查可以提示家族遗传情况，进行全面的身体评估。神经源性关节挛缩，要进行

仔细的神经学评估。需要评估肌肉张力和肌肉力量，新生儿反射、腱反射和颅神经功能。Hall

在多关节挛缩的研究中对临床评估及诊断进行了描述，评估包括详细的怀孕和分娩史，完整

的三代以上家族史，生长发育史，关节的屈伸度，不同年龄阶段的外观和关节活动范围的测

量[46]。

2.2.2 遗传学检查

大多数先天性多发性关节挛缩以及临床综合征都有遗传因素，遗传学检查对于疾病的诊

断及治疗有重要意义。应详细询问家族史、母亲所患疾病、妊娠史和分娩史。遗传检查可以

进行染色体分析或 CGH（Comparative Genomic Hybridization）阵列分析，特别是当婴儿

有多重异常的临床表现，如果微阵列不能说明原因，应该使用临床全外显子组测序

（Whole-Exome Sequencing,WES）[47]。约 60%的 AMC 遗传原因应使用 WES 检测[48, 49]。

2.2.3 神经肌肉电生理检查和肌肉活检：

神经电生理检查对于神经源性挛缩的诊断有积极的意义，但对肌发育不全型及 DA 型意

义不大。由于神经源性挛缩患者在儿童早期并没有达到最严重畸形程度，随着年龄的增长畸

形会增加，诊断主要依据临床表现[50]。肌电图能够鉴别神经源性挛缩畸形，同时对神经-肌

肉功能状态进行评估和检测。肌肉活检的指征是肌肉无力、运动迟缓或血清肌酸激酶水平升

高。临床怀疑有潜在的先天性肌肉病变、周围神经病变、运动神经元疾病，可进行肌肉或皮

肤组织活检，以进一步确认诊断[51]。

2.2.4 影像学检查

对受累及的关节和四肢通常进行 X光、MRI 检查，评估骨组织和肌肉组织的生长发育情

况。中枢神经系统引起的先天性多关节挛缩疾病中，影像学检查有助于识别中枢神经系统结

构异常，出生后进行核磁共振检查，评估中枢神经系统的病变[52]。

2.2.5 特殊实验室检查

血清肌酸激酶是神经肌肉疾病的诊断标志物[53]，特别是肌营养不良与先天性肌肉病变或

神经病变。AMC 患者的血清肌酸激酶水平有助于提示肌肉萎缩症，是 AMC 诊断检查的一部分
[48]。



【推荐意见 6】先天性多发性关节挛缩的临床表现多样，需要仔细的临床检查评估才能做出

具体的诊断，大部分都有遗传因素，可使用全外显子组测序进行诊断。（投票专家 26 人，

赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0 票）

3. 疾病的治疗策略

先天性多发性关节挛缩的治疗目标是提高患儿的独立自理能力。有人把重点放在儿童行

走方面。评估成人后是否具备独立的能力，通常有以下方面：（1）沟通技巧；（2）日常生

活活动；（3）行动能力；（4）步行。

先天性多发性关节挛缩的治疗因致病原因而异，应采取多学科综合治疗模式，包括骨科、

康复科、神经科、儿科等多学科协作。制定个性化的治疗方案，根据患者的具体分型、病情

严重程度、年龄等，综合考虑手术治疗或者康复治疗等方法。

3.1 先天性多发性关节挛缩的非手术治疗

AMC 是非进行性的疾病，患者从出生就合并多个关节的挛缩，康复治疗对于患者恢复疗

效明显，尤其早期干预对于患者康复更加重要。由于发病率较低，目前对于该疾病的认知较

少，多关节挛缩的康复治疗没有最佳的临床实践经验，缺乏 AMC 与康复相关的高质量证据。

在先天性多关节挛缩的诊治中需要多学科协作的理念，以优良的质量为患者提供着合理、有

效、便捷的医疗服务，提供最佳的康复方案[54]。

经专家讨论建议及对多关节挛缩的治疗经验及相关文献的复习，就先天性多发性关节挛

缩在患者早期肌肉关节活动、疼痛、日常活动及心理健康方面的评估及治疗提供指导，内容

详见王斌教授等发表的《先天性多发性关节挛缩症康复专家共识》[55]。

3.2 先天性多发性关节挛缩的手术治疗

先天性多发性关节挛缩的手术治疗通常作为非手术治疗方法无效或病情严重进展患者

的选择。有报道建议患儿在 3-12 月时进行一期的矫正手术，并根据生长情况再对畸形进行

微调整[56, 57]。手术治疗的具体方法和手术适应证因病因和疾病类型而异，下面是关于多关节

挛缩通常采用的手术治疗方法的具体描述：

3.2.1 皮肤及肌肉软组织手术：

由于患儿年幼时具有重塑的潜力，所以早期一般不行截骨手术，但是有时候需要行旋

转截骨术[57, 58]。皮肤软组织的挛缩，一般可以触及挛缩的条带，可以与正常的血管神经束进

行区分，予以切断或部分切除，缓解皮肤软组织挛缩；肌肉组织的挛缩表现为肌内特殊的挛

缩条带、肌肉过短等，可采用肌内挛缩条带切除、屈肌起点滑移术或肌腱延长术缓解肌腱的

紧张，手术中需要仔细确认和保护血管和神经；也可以采用环形外固定架缓慢牵拉调整，改

善肌肉组织挛缩。肌肉软组织平衡可以防止屈曲畸形复发，例如通过腕屈肌的背侧转位和腕

伸肌的紧缩等软组织平衡的方法来防止腕关节屈曲挛缩的复发[59, 60]。

【推荐意见 7】选择性地切断、松解和延长过度收缩或挛缩的肌肉和肌腱，可以缓解肌肉软

组织的挛缩，恢复关节的活动范围，改善关节的活动度；对于肌肉组织性状良好的挛缩，

可采用屈肌起点滑移术，有效的避免肌腱粘连。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0 票，

弃权 0 票）

3.2.2 骨与关节手术：

对于严重先天性关节畸形或骨性挛缩导致的关节功能严重受限的患者，根据具体情况可

以选择截骨手术、关节成形或人工关节置换术，以改善关节的形态和功能。

（1）上肢骨与关节手术：

上肢关节挛缩可累及肩关节、肘关节、前臂、腕关节及手指关节。肩关节一般表现

为内旋、内收挛缩畸形，会导致前臂旋前畸形，患儿诊疗中要明确前臂是否有旋前畸形；由

于患儿骨重塑有很大的潜力，所以一般不需要行截骨手术，然而在某些情况下需要行肱骨截



骨术[57] 。肘关节挛缩可表现为伸直挛缩和屈曲挛缩，可行关节松解和肌腱延长来手术[61-64] 。

前臂旋前挛缩并不常见，矫正前臂旋转前要确定畸形的确切位置，再行桡骨截骨手术，前臂

严重旋前挛缩畸形时，需要同时进行尺骨截骨手术。肌腱移位手术可以改善腕关节屈曲挛缩

畸形，对于畸形严重的患儿需要行腕骨楔形截骨手术，一般患儿不建议行腕关节融合手术；

环形外固定架缓慢牵拉调整也是治疗腕关节屈曲挛缩的有效办法。手指关节挛缩表现为指间

关节僵硬，掌指关节主动/被动可以活动，有的患儿会表现为腕关节屈曲和掌指关节伸直畸

形；通过关节松解可以缓解手指屈曲挛缩畸形，有时候手指需要植皮[56] ，手指侧方锯齿状

推进皮瓣联合掌侧 V-Y 推进皮瓣手术可以降低手指植皮的概率（图 2）；手部内在肌没有功

能的肌发育不良型患儿常出现手指关节伸直位僵硬[65] ，可通过截骨来矫正；拇指屈曲挛缩

及内收畸形可以通过关节松解、拇指对掌功能重建、旋转截骨或者关节融合手术矫正[68]。

图 2.手指屈曲挛缩-锯齿状皮瓣推进

【推荐意见 8】上肢多关节挛缩可通过肱骨截骨、肘关节松解、前臂截骨、腕关节楔形截骨、

手指关节松解、截骨或者关节融合等骨与关节手术进行矫正；环形外固定架缓慢牵拉手术

是治疗上肢关节挛缩的有效的方法。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0 票，弃权 0 票）

【推荐意见9】手指侧方锯齿状推进皮瓣联合掌侧V-Y推进皮瓣可以有效治疗手指屈曲挛缩，

并且能降低手指植皮的概率。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0票，弃权 0 票）

（2）下肢骨与关节手术：

下肢关节挛缩手术治疗的目标是恢复下肢力线，提高患者的行走能力和生活质量，可累

及髋关节、膝关节及足踝关节等。髋关节表现为屈曲、外旋或伸展、半脱位或脱位等畸形，

常见的手术方法包括髋关节松解术、髋臼成形术、股骨截骨术等[66, 67]。膝关节表现为屈曲或

僵直畸形[68] ，可采用膝关节松解术[69, 70] 、膝关节牵伸技术（Ilizarov）[71, 72] 等方法进行

治疗，必要时可行关节置换术或膝关节融合术[73] 。最常见的足踝部畸形为马蹄内翻足，手

术治疗方法多样，如跟腱延长术 [74]、足内侧软组织松解术[75]、跖骨截骨术、Ilizarov 矫正

术（图 3）等方法[76, 77] ；AMC 足踝部畸形的治疗要尽早，一般建议在 3月-1 岁完成初次手

术[78, 79]。

图 3. Ilizarov 技术矫正下肢畸形

【推荐意见 10】下肢多关节挛缩可通过髋关节、膝关节及足踝部关节松解、截骨矫形或者

关节融合等手术方法进行矫正；环形外固定架缓慢牵拉矫正可作为足踝部关节挛缩治疗的

可靠方法。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反对 0票，弃权 0 票）

（3）其他骨与关节手术：

AMC 患者可能出现脊柱后凸或脊柱侧凸等畸形，手术的目的是矫正脊柱的畸形，恢复脊柱的

正常序列和生理曲度，提高患者的生活质量。对于严重的脊柱畸形，可采用脊柱侧弯矫正术



[80]、脊柱融合术[81]后路截骨矫形术[82]、前路松解联合后路矫形术[83]

等。颌面部关节挛缩的手术治疗旨在改善关节功能、缓解疼痛和提高生活质量。可行关节镜

微创手术或者开放手术治疗，主要包括软组织松解手术、关节成型手术技关节置换手术等。

【推荐意见 11】对于脊柱及颌面部多关节挛缩患者的手术治疗目标是改善生理功能，提高

生活质量。具体治疗需要与相关专业的医生协作治疗。（投票专家 26 人，赞成 26 票，反

对 0票，弃权 0 票）

3.2.3 神经肌肉手术：

神经肌肉功能障碍引起的挛缩，如神经肌肉疾病或神经损伤后的肌肉挛缩，药物治疗或

物理治疗无效，可以通过神经修复、选择性神经分支切断等手术[84, 85]；游离肌肉移植等功能

重建手术也有助于恢复关节的稳定性和主动活动功能；当存在严重畸形及肢体差异时也可以

行截肢手术。

3.2.4 其他手术措施：

例如：肌腱移植和游离肌肉移植等功能重建手术，有助于恢复关节稳定性和主动活动功

能；当存在严重畸形及肢体差异时也可以行截肢手术。

4.术后康复及管理

先天性多关节挛缩的治疗目的是让患者趋于康复或逐渐康复，需要长期的康复训练[86]。

术后康复治疗对于多关节挛缩患者至关重要，有助于恢复关节功能、减少并发症，提高生活

质量。需要定期随访治疗效果，调整康复治疗计划。

4.1. 个体化康复计划：根据患者的具体情况制定个体化的合理运动、关节保护和康复训练

计划，进行被动和主动的关节活动训练可以预防关节僵硬和挛缩；逐渐增加训练的强度有助

于维持关节活动度和肌肉功能。

4.2 术后疼痛管理：通过药物治疗或其他技术（如冰敷、局部镇痛治疗）减轻术后疼痛，

让患者能够进行必要的运动和康复活动。

4.3 定期复诊和评估：定期复诊和评估病情变化，及时调整治疗方案，可以有效预防多关

节挛缩的进一步加重和并发症的发生。

通过综合的预防措施和治疗方案，可以有效降低先天性多关节挛缩的发病率和严重程度，

提高患者的生活质量。

5.总结

先天性多发性关节挛缩作为一种复杂的先天性疾病，认识仍在不断探索过程中，因病因

的多样性，有时可能无法在临床上及时做出准确的诊断，需要综合运用临床评估、影像学技

术及遗传学检查等方法。在治疗方面目前尚缺乏统一的标准，需要多学科协作，主要以康复

治疗、矫形器固定治疗及手术治疗等多种方法相互配合。

尽管我们在对 AMC 的认识和治疗上已经取得了一定的阶段性成果，但仍然面临着诸多

难题。我们期待在未来的研究中，能够更加深入地探究其病因和发病机制，借助不断发展的

基因技术等前沿手段，为早期准确诊断开辟新的途径。同时，在治疗领域，持续创新和改进

治疗方法，如推动微创手术的进一步发展、完善个性化治疗方案以及结合人工智能提升治疗

效果等，将为患者带来更多的希望和更好的生活质量。
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