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进行性半侧颜面萎缩（progressive hemifacial
atrophy，PHA）是一种以单侧皮肤、皮下组织、肌肉、

软骨及骨结构进行性萎缩为特征命名的疾病［1］。该

病多发于女性，发病年龄常在 10 ~ 20岁，病程 2 ~
20年，具有自限性［2⁃3］。临床中可观察到 PHA患者

半侧颜面部皮肤和软组织的进行性萎缩，在一定的

情况下，会导致肌肉、软骨和骨结构的萎缩，一些患

者还可伴发眼部、神经系统或免疫系统等其他部位

异常［4］。本文对1例PHA致上颌骨发育不良并伴有

癫痫发作的患儿进行了7年的追踪，现报道如下。

病例资料

患者，女，4岁，汉族，2015年 9月因上前牙松动

进行性加重、牙龈萎缩 6个月于四川大学华西口腔

医院儿童口腔科就诊。6个月前曾因牙龈萎缩于外

院行“牙周上药”2次，病情未得控制。患儿家长诉

2014年2月患儿曾摔伤左侧额部，同年6月初次“癫

痫发作”，使用抗癫痫药物控制病情，并嘱定期复

诊。体格检查患儿全身发育无明显异常，智力正

常；家族内无类似病史亲属。

·儿童口腔疾病专栏·病例分析·
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一、口腔专科检查及辅助检查

1. 颌面部及口腔检查：2015年 9月初诊患儿面

部对称，乳牙列期，前牙及右侧后牙呈反牙合，右上前

牙区牙龈及牙槽骨萎缩。51、52牙冠完整、牙根暴

露，可见暴露的 11部分牙冠组织（图 1A）。口腔全

景曲面体层片示，患儿 51 ~ 53牙区牙槽骨吸收，11
牙胚上无骨质覆盖（图1B）。

2015—2017年每3 ~ 6个月进行复诊，逐渐发现

患儿颜面部左、右眼裂不对称，右侧眼裂形态与幼

儿时未见明显改变（图2A）；右上前牙区牙龈及牙槽

骨萎缩进行性加重，右侧上下颌呈Ⅲ类关系；随着

牙龈及颌骨萎缩加重，11及 21牙冠逐渐暴露，松动

Ⅰ°（图 2B）。 2017 年 7 月锥形束 CT（cone ⁃ beam
computed tomography，CBCT）显示11、12牙处于牙冠

发育完成、牙根尚未发育期，上颌牙槽骨局部骨质

缺损但未见明显裂隙（图 2C ~ 2D），请颌面外科会

诊，未能给出明确诊断，仅嘱继续观察 11、12牙，若

牙槽骨吸收明显影响牙发育及患儿颜面外貌，可考

虑行局部牙槽骨再植或上颌骨牙槽突牵张成骨。

2018—2020年患儿间隔6 ~ 12个月复诊，软、硬

组织萎缩程度未见明显改变。2018年 11月患儿复

查，口腔专科检查及影像学检查结果如图 3所示。

接诊医生提请医院多学科团队（multidisciplinary
team，MDT）会诊，给出的诊断为 PHA，建议患儿进

行扩弓矫正改善患儿面容，同时注意保持口腔清

洁，避免继发感染，后期整形待患者病情稳定后择

期实施。

2020年5月患儿于早期矫治专科就诊。此时患

儿面部不对称，左侧面部较丰满，右侧皮下软组织

菲薄，右侧皮肤可见色素沉着，右侧上唇较左侧上

唇薄，口角向右侧偏斜，右侧鼻翼较左侧小，右侧眼

裂较左侧小。口内检查为混合牙列期，右侧上下颌

为Ⅲ类关系，左侧后牙近中关系，右侧后牙远中关

系；上中线右偏，下中线正常（图4A）。11、12牙唇向

异位，松动Ⅲ°，对应区域牙槽骨缺损。头颅侧位片

显示患儿为骨性Ⅲ类错牙合（图4B），口腔全景曲面体

层片显示右上前牙区骨质发育不良（图 4C）；CBCT

图1 进行性半侧颜面萎缩患儿2015年9月初诊时口内相及影像学

检查 A：口内相（箭头所指为暴露的 11牙部分牙冠）；B：口腔全景

曲面体层片。

A B

图2 进行性半侧颜面萎缩患儿2017年复诊面相、口内相及影像学检查 A：面相照 B：口内相（箭头所指为暴露的11、12牙部分牙冠）；C：锥
形束CT（CBCT）冠状位截面；D：CBCT水平位截面。

图3 进行性半侧颜面萎缩患儿2018年11月复诊面相、口内相及影像学检查 A：面相照；B：口内相；C：锥形束CT（CBCT）冠状位截面。

A B C

A CB D

90



中华口腔医学研究杂志（电子版）2023年 4月第 17卷第 2期 Chin J Stomatol Res（Electronic Edition），April 2023，Vol.17，No.2

示 11、12牙根停止发育，周围大面积骨质缺损（图

4D）。
2. 颅脑辅助检查：2014年 6月患儿于四川大学

华西第二医院行录像脑电/地形图监测（后文简称脑

电图），报告为“异常学龄前期脑电图”，提示癫痫；

磁共振成像（MRI）头部轴位冠矢状位普通扫描未显

示异常。2015年12月脑电图报告示“界限性学龄前

期脑电图”；2017年 1月、2018年 10月示“正常学龄

期脑电图”。2019年 8月颅脑CBCT查见右侧额叶

高密度影像，颌面部发育不对称。2020年 1月脑电

图检查示“正常学龄期脑电图”。2020年 10月颅脑

CBCT见右侧额叶、顶叶及基底节区高密度影；2020年
11月MRI示右侧额叶、右侧脑室旁见片状异常信

号，T1WI呈稍低信号，T2WI及T2WI⁃Flair呈稍高信

号，DWI弥散轻度受限。

3. 基因检测：2020年11月三人家系全血样本送

检，全外显子组测序检测结果未检测到可以明确解

释受检者表型的变异，染色体微阵列检测也未见明

显异常。

4. 其他辅助检查：2020年10月超声心动图检查

示心脏形态、结构及血流未见异常，左心功能测值

正常。2020年11月眼前节照相、扫描激光眼底照相

未报告异常，医学验光示右眼视力较左眼稍差。

5. 诊断：根据患儿外伤史、癫痫史、临床表现及

辅助检查结果，诊断为（1）右侧颜面部进行性萎缩；

（2）癫痫；（3）右侧上颌前份骨吸收；（4）骨性Ⅲ类错

牙合畸形。

二、治疗

1. 局部口腔治疗：患儿4 ~ 8岁期间定期行口腔

检查，口腔卫生宣教，嘱患儿家长 2次/天用 0.9%氯

化钠溶液冲洗部分暴露的 11、21牙冠周围裂隙；保

持口腔卫生，密切观察其颌骨发育及受累患牙发育

情况。2020年 6月，患儿 9岁时启动Ⅰ期功能性矫

治，拔除停止发育且松动的11、12牙，使用上颌活动

式唇挡矫治器配合双曲舌簧，在打开咬合的基础上

拟改善患者上颌矢状向发育不足。3个月后复诊，

上颌扩弓治疗有效，但上颌拥挤及反牙合症状未完全

解除。2022年1月复查时口内检查见上牙列拥挤度

Ⅰ°，磨牙关系Ⅲ类，前牙反牙合。改用固定式螺旋快

速扩弓矫治器配合前方牵引与双曲舌簧改善上颌

骨矢状向与横向发育不足。2022年 9月复诊，颜面

部及口腔检查情况见图 5，拔除 64滞留乳牙并取模

重新设计、制备上颌活动式唇挡矫治器，配合前方

牵引继续改善矢状向及横向发育不足，21牙近中设

计指簧避免其近中移动。2023年2月复查，颜面部、

口内情况及辅助检查结果如图 6所示，13牙近中倾

A

C

B D

图4 进行性半侧颜面萎缩患儿2020年5月复诊口内相及影像学检查 A：口内相；B：侧位片；C：口腔全景曲面体层片；D：锥形束CT（CBCT）
影像。
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斜萌出，53牙位于13牙远中，不松动，影像学检查示

牙根吸收不明显。调改功能矫治器后嘱患儿继续

佩戴，并进行口腔卫生宣教，后期逐步牵拉 13牙至

合适位置。

2. 全身系统性疾病治疗：2014年6月患儿于3岁
时诊断为癫痫，按医嘱服用妥泰胶囊（每粒 25 mg，
60粒），服药第1—6天每天0.5粒，第7天起每天1粒。

2014年7月患儿突发抽搐，就诊后调整用药，增加药量

至每天早0.5粒、晚1粒。2015年再次更改药量为早、

晚各1粒。2017年10月因患儿病情控制良好，减药

量至早 0.5粒、晚 1粒。2019年 2月复查，药量降至

每天晚1粒；同年5月降至每天晚1/4粒。因2019年
发现右侧额叶高密度影，医生嘱患儿终身服药。

经上述治疗，患儿口腔健康状况良好，控制癫

痫病情良好，脑电图正常。

讨 论

PHA由 Caleb Parry 在 1825年首次描述，随后

Moritz Romeberg于 1846年报道了具有相同症状的

病例，故该疾病又称帕罗综合征（Parry ⁃Romberg

syndrome，PRS），在1871年，Eulenberg又将其重新命

名为PHA［5⁃7］。PHA是一种少见的，以单侧颌面部皮

肤、皮下软组织及骨结构进行性萎缩为特征的自限

性疾病，其病因及发病机制存在多种假说，尚无定

论，其中包括自身免疫性疾病学说、感染学说、血管

功能障碍学说、外伤学说、交感神经亢进和失调学

说等［8］。“三叉神经病变学说”也曾被提及，但在回

顾研究、系统分析后，学者们更倾向于三叉神经病

变是PHA的病变结果而非病因［9］。

因PHA发病机制不明确，且不同患者的临床检

测指标中尚未发现具有代表性和诊断意义的差异

性改变，在《进行性半侧颜面萎缩诊断与治疗中国

专家共识（2022版）》（后文简称《共识》）中推荐以病

史和临床表现对 PHA作症状、体征性诊断，并建议

与半侧颜面短小（hemifacial microsomia，HFM）等相

似面部畸形进行鉴别诊断［5］。《共识》提出 PHA的

主要症状表现为不同程度的单侧面部皮肤、脂肪、

肌肉组织或伴有软骨和（或）骨骼受累，可有眼、鼻、

唇外形异常，同时可伴发其他口腔系统疾病（如牙

发育异常）、躯干或单侧肢体萎缩、眼部疾病、神经

图5 进行性半侧颜面萎缩患儿2022年9月复诊面相及口内相 A：面相照；B：口内相。

A B

图6 进行性半侧颜面萎缩患儿2023年2月复诊面相、口内相及影像学检查 A：面相照；B：口内相；C：口腔全景曲面体层片。

A B

C
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系统疾病（如癫痫）及免疫系统疾病［5，10⁃11］。PHA常

与脉管畸形术后面部损伤等面部组织损害疾病、

HFM综合征等面部不对称畸形及可伴颜面发育障

碍的综合征相鉴别。面部组织损害疾病大多具有

明确的外伤史、手术史和放射线治疗史等诱因；较

为特殊的是线状硬皮病被《共识》分类为面部组织

损害疾病，可与 PHA同时发生，这两种疾病均多发

于单侧，也有学者认为线状硬皮病是PHA的一种表

现［12］。HFM综合征多发于男性，首先累及下颌骨，

下颌骨垂直向发育不足导致齿槽变形，继发出现上

颌骨的不对称，在外形上表现为患侧眶下区较对侧

萎缩，HFM患者视觉上不对称畸形主要表现在下颌

区及颧部的软组织凹陷［13］。

在本病例中，患儿右侧面部软、硬组织皆出现

进行性萎缩症状（面中份凹陷、中下 1/3偏向患侧、

患侧眼裂较小、鼻翼较小、唇红菲薄和牙槽骨大范

围缺失），上颌骨早发于下颌骨，且硬组织改变早发

于软组织改变，伴有 11、12牙发育异常及随访过程

中的恒牙早失；同时患儿有癫痫病史，是 PHA最常

伴发的神经系统疾病之一［8］；患儿2020年11月MRI
检查 T2加权序列信号升高，是 PHA伴发神经系统

疾病时常见的异常表现［14］。同时，Dd la Garza⁃Ramos
等［15］的统计研究认为，不对称的白质病变在多数

PRS患者中出现，在伴发癫痫的患者中这种改变尤

为明显。在本病例中虽未出现《共识》中所提到的

“躯干或单侧肢体萎缩”“眼球内陷、葡萄膜炎、瞳孔

异常、限制性眼部肌病等”眼部症状及免疫系统症

状［5］，但根据患儿明显的颅面部临床表现及癫痫发

作史，诊断为PHA。

目前，发生在儿童时期的 PHA报道较少，波及

颌骨发育的病例也相对少见，仅在症状十分严重的

患者中发现［16］。2011年，You等［17］曾报道了 1例与

本病例类似的PHA。患儿于10岁因面部不对称、左

侧软组织轻度萎缩、左眼球轻度内陷、皮肤干燥伴

色素沉着、左侧上、下颌骨高度发育不足和左侧髁

突发育不全等诊断为PRS。学者对患儿进行一期功

能矫形治疗、二期固定正畸治疗、自体脂肪移植，通

过 7年达到了功能和形态的恢复。Israel等［18］收集

了36例发病及手术时期均较早的PRS病例，其中1例
追踪时间长达25年。该病例中报道1例2岁时发病

的女性患儿，因右侧颜面萎缩求治，无颜面萎缩家

族史。检查发现患儿面部不对称，右侧颜面软组织

萎缩，脸颊凹陷，未见明显骨组织萎缩。在患儿5岁

时进行第一次手术治疗，前后通过一期游离肩胛旁

皮瓣移植、二期修复及后续鼻整形术和外眦固定术

恢复了患儿容貌，在长期的随访评估中作者认为患

儿外形改善良好，未出现症状复发。因而作者倡导

早期对患儿进行软组织的修复手术。Pattnaik等［11］

于2021年报道1例10岁女性患者，在该病例中患儿

3岁时被诊断为PRS，无症状类似家族史。患儿3岁
时在躯干及四肢出现色素沉着及萎缩，面部不对

称，右半面萎缩、深凹痕，右耳明显变小，前额中线

处可见血管畸形。3岁时患儿脑部MRI扫描显示额

叶皮质下区域见异常白质信号，但 3岁以来患儿多

次神经系统功能检查均无异常，MRI随访白质病变

稳定无明显变化。

由于PHA病因尚不明确，目前临床中对于该疾

病的治疗仍以恢复患者颌面部软、硬组织的形态和

功能为主要目标。《共识》建议，在疾病的评估和治

疗中，应将“年龄”作为考虑的重要指标，尤其是确

定手术时机时应该考虑颌面骨发育的稳定性。目

前临床中主要涉及的外科手术包括脂肪移植、脂肪

注射、游离组织移植、骨骼和软组织的联合整形手

术等［18］，对患者软硬组织进行修复、重塑，同时可辅

助以理疗、针灸、免疫治疗及正畸矫治等。针对并

发的神经系统或免疫系统疾病，则以控制对应症状

为主进行专科治疗。如遇癫痫症状，通过使用抗癫

痫药物或联合使用针对疑似潜在自身免疫性疾病

的免疫调节疗法，高达半数的患儿不再发作［12］。

本病例中，因患儿首诊年龄较小，不适于进行

组织修复治疗，在前期以积极治疗及改善患儿全身

系统性疾病为主要目标，配合、协助华西第二医院

小儿神经科对其临床表现进行监管，并尽可能维持

其口腔卫生及健康。患儿9岁时，经过多学科会诊，

认为其全身症状已经稳定，牙列已完成部分替换，

且颌面部发育仍处于改建较为活跃的时期，可以启

动一期功能矫形治疗。现患儿上颌骨发育不良的

情况得到部分改善，前牙关系由反覆牙合反覆盖矫正

为对刃牙合，矫正时间较长，这可能与患儿上颌骨骨

量不足、发育障碍及未遵医嘱佩戴矫治器等因素有

关。进行性半侧颜面萎缩分为“缓慢进展期”及“稳

定期”［5］，通过对比历年复查的面相照、2022年与

2023年复查口内照，参照“1 ~ 2年内患者外形无肉

眼可见变化可认为进入稳定期”，认为患儿尚处于

疾病的“缓慢进展期”，因而未对其进行手术治疗。

因长期外观未能修复，患者及家长表现出一定程度
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的焦虑。提示，该疾病会对患儿造成生理及心理双

重影响，早期对患儿进行一定程度的手术干预，如

软组织修复，对患儿的情绪改善可能有积极意义。

本课题组后续将持续关注患儿病情进展、更加注重在

心理方面的疏导，同时在患儿颅颌面部发育完成后，

根据患儿及家长诉求进一步通过手术方式行骨组织

及软组织修复，最终达到恢复功能与美观的诉求。
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