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大骨节病核心家庭发病特点的流行病学研究

平智广 郭雄 王福歧 王治文

【摘要】 目的 分析大骨节病核心家庭的发病特点。方法 应用临床诊断搜集大骨节病核心家

庭，根据父母患大骨节病情况将!"#$个核心家庭分为四种类型，结合病区类型，分析轻、中、重病区内

不同核心家庭子代患病率及其家庭聚集性。结果 （%）核心家庭类型与病区类型的轻重有关；（&）中、

重病区核心家庭子%代患病具有家庭聚集性；（#）仅双亲和父亲患大骨节病的核心家庭子%代具有明

显的家庭聚集性；（!）双亲患大骨节病的核心家庭的子%代患病率明显高于单亲或双亲不患大骨节病

的核心家庭。结论 大骨节病病区人群的患病除了与轻、中、重病区的类型有关，还可能与核心家庭

双亲患大骨节病的情况有关。
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大骨节病是一种地方性骨关节病，主要发生于

我国从东北到西南的低硒地带，病区根据患病率可

分为轻、中、重病区。然而，即使在重病区或患病最

重的家庭并非所有人都患大骨节病，提示大骨节病

发病与患病程度具有个体差异。既往大骨节病的研

究，主要集中在人群和病区环境因素等方面［%，&］，而

从核心家庭或基于核心家庭的群体进行病因发病机

制的研究甚少。近年来，随着流行病学研究新方法

的深入发展，许多慢性疾病的病因与发病机理，不断

从环境>基因相互作用方面进行调查，一些基于核心

家庭的人群研究、病例>双亲对照研究等方法已广泛

基金项目：国家自然科学基金资助项目（#""’())#）

作者单位：’%(()%西安交通大学医学院地方病研究所（平智广、

郭雄）；陕西省麟游县卫生防疫站（王福歧、王治文）

应用于慢性疾病的流行病学中，但大骨节病此方面

的调查甚少。因此，我们着重调查了陕西省麟游县

大骨节病病区不同类型大骨节病核心家庭的发病特

点，以探索大骨节病的病因与发病机制。

对象与方法

%D抽样方法：根据大骨节病病区判定和划分标

准（K?%)#"L>%"")）以及%"’$年陕西省麟游县大骨

节病临床患病率，将全县%%(个自然村划分为轻（"
%(M）、中（%(M!&(M）、重（#&(M）病村三种类型。

在此基础上，每一病村类型抽取%／#自然村进行调

查，并保证所调查人口为同一病区类型人口的%／#。

&((&年对抽样村内全部人口进行入户调查，共调查

#)个村L"$)户&L)L)人。
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!"调查内容：依据文献和研究内容，自行设计调

查表，内容包括：一般情况（姓名、性别、年龄、民族、

与户主关系、职业）、临床诊断、临床表现（关节痛、指

歪斜、指末弯、指粗、指短、腕关节障碍、肘关节障碍、

膝关节障碍、踝关节障碍、下蹲差、身材矮小等），儿

童拍照右手正位#线片，成人大骨节病按照“大骨

节病临床诊断标准”（$%&’(()*&++,）中!"#度患

者的诊断标准为依据。

)"研究对象的选择：本次研究所选对象为核心

家庭及其成员。核心家庭是指一对夫妇与其全部子

女所组成的家庭。按照父母患大骨节病与否将核心

家庭分为四种类型：-型家庭，父母均患病；%型家

庭，父亲患病母亲不患病；.型家庭，母亲患病父亲

不患病；/型家庭，父母均不患病。

（&）入选和排除标准：从调查家庭中选择家庭成

员完整的核心家庭，按照核心家庭的标准纳入家庭

成员，对核心家庭成员以外的其他人员不纳入分析

对象。如家系为三代以上的完整家庭，本次研究仅

纳入核心家庭的两代成员，其中大骨节病诊断均明

确者作为研究对象。具有下列两条之一者均不纳入

调查对象：$存在半同胞的家庭，即有同父异母或同

母异父的同胞者；%父母双亲与子代没有直接血缘

关系，即子女为收养者或过继者。

（!）偏倚的控制：为了使研究结果可信，采用了

以下措施对偏倚进行控制：$设计统一的调查表；%
对调查人员进行统一培训，统一调查标准；&调查结

果及时审查；’对有疑问的家庭及时进行复查。

0"统计学分析：采用12314进行数据录入，导入

5655&&",进行数据分析，检验水准均取(7("(,。

结 果

&"一般情况：本研究应调查!8)(0人，实际调查

!,’0!人，应答率+("’9。其中大骨节病患者)0&8
例，人群患病率为&)"))9，患病率最高的村高达

0("0)9，最低的村仅&"8:9，患病率存在明显差异。

本 次 调 查 男 性&)0:+人，患 病 率&0"’:9；女 性

&!&::人，患病率&!"0!9。男女患病率比为&"&8。

年龄范围从新生儿到8(岁的老年人，患病率呈现随

年龄增长而增加的趋势，但是到’(岁以后患病率呈

下降趋势。所选核心家庭的子代患病年龄从0岁到

!(岁，平均患病年龄为&("’,岁，患病子代数量为

!+0人，子代患病率为)"(&9。

!"不同病区大骨节病核心家庭患病类型的比

较：依据“大骨节病病区类型划分标准”和!((!年调

查的)’个村大骨节病临床患病率划分为轻、中、重

三个病区类型，从各病区选择满足核心家庭条件的

家庭进行统计分析。不同病区核心家庭的构成比见

表&，经61;<=>?)!检验，显示统计学差异有显著性

（)!7+(+"+’(，!7("(((），即不同类型病区的大骨

节病核心家庭类型构成显著不同。-类核心家庭在

重病区的比例最大，占,,",(9；/类核心家庭在轻

病区占比例最大（,:"+!9），%和.类家庭基本介于

二者之间，表明大骨节病核心家庭类型与病区病情

的轻重有关。

表! 麟游县大骨节病不同病区核心家庭类型的构成

病区类型 -型 %型 .型 /型 合计

轻 :(
（&&"80）

&:,
（!:"(+）

&)!
（!:":)）

&8’8
（,:"+!） !!0,

中 &+)
（)!"’’）

!08
（)8")+）

&::
（):"&+）

++’
（)("88） &’&0

重 )!8
（,,",(）

!!)
（)0",!）

&’:
（),"(8）

)’&
（&&"!(） &(:+

合计 ,+&
（&(("((）

’0’
（&(("((）

0:’
（&(("((）

)!!,
（&(("((） 0+)8

注：括号内数据为构成比（9），括号外数据为户数

)"不同病区类型核心家庭子代患病的聚集性比

较：分析麟游县轻、中和重病区大骨节病核心家庭子

&代患病率及其家庭聚集性。轻病区大骨节病核心

家庭子&代患病率为!":!9，中病区大骨节病核心

家庭子&代患病率为0"0(9，重病区大骨节病核心

家庭子&代患病率为&,"(&9。进行)!检验，结果

轻病 区 显 示 统 计 学 差 异 无 显 著 性（)!7&0"’&!，

"#7&(，!!("(,）；中 病 区)!7!+"&!!，"#7&,，

!"("(,；重病区)!7:)",)0，"#7!(，!"("(&。

0"不同类型大骨节病核心家庭子&代家庭聚集

性的比较：按大骨节病核心家庭不同类型分析其家

庭聚集性。显示-类型核心家庭的)!7!+"8:!，

"#7&!，!"("(&，差异有统计学显著性；%类型核

心家庭的)!7!("+!&，"#78，!"("(&，差异有统计

学显著性；而.及/类型核心家庭差异均无统计学

显著性，)!分别为’"’,’、!!"+&,，!值均!("(,。

大骨节病不同类型核心家庭子&代患病率见表

!，患病率从高到低的大骨节病不同类型核心家庭依

次为-!%!.!/类型。不同类型核心家庭子&代

患病 率 统 计 学 检 验 表 明 差 异 有 显 著 性（)!7
!08"!0’，"#7)，!7("(((），不同核心家庭类型的

子&代患病率不同。父母双亲均患病的核心家庭

中，子代患病率最高；父母双亲均不患病的家庭，子
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代患病最低，而父母单亲患病的核心家庭之间的患

病率接近，进行统计学检验，发现两种类型核心家庭

的子代的患病率尚不能证明差异具有显著性（!!"
#$%&’，!""(，#"#$)*!），所以子代患病率在不同

核心家庭中的排列可能是+!,"-!.。

表! 麟游县!##!年不同类型核心家庭子(代

大骨节病患病率比较

核心家庭类型 子代数 子代患病例数 患病率（/）

+ ((&# (() 0$%’"

, (!*( 1% ’$’1"

- 00& )% )$%(""

. &)!% *% ($)*""

注：!!检验，"#!#$#1，""###$#1

1$不同病区及不同核心家庭类型对子代患病的

影响：随着病区病情的加重，子代患病率也随之增

加，呈现出轻#中#重病区；对不同家庭类型的子代

患病率随着父母患病呈现出+（父母双方患病）!,
（父亲患病）$-（母亲患病）!.（父母双方均不患

病）（表)）。将轻病区.型核心家庭子代患病率赋

值为(，计算各种状态针对轻病区.型核心家庭的

$%值，结果见表’。单一重病区或单一父母双方

都患病的核心家庭中，子代患病危险度仅增加!倍

左右（$%")$’#(%）；而重病区与父母双方均患病

的核 心 家 庭 中，子 代 患 病 危 险 度 升 高(!倍 以 上

（$%"()$#0)!），提示两者之间可能存在着交互

作用。

表" 麟游县不同病区不同家庭类型的子代

大骨节病患病率比较

核心
家庭
类型

轻

正常
人数

患病
例数

患病率
（/）

中

正常
人数

患病
例数

患病率
（/）

重

正常
人数

患病
例数

患病率
（/）

+ ()( 1 )$&* )%# (* ’$&’ 1’& 0# (’$(1
, )’& 0 !$1’ ’%& (% )$’1 ’#! )( %$(&
- !’& % !$%% )&& () )$’) )’% (% ’$&%
. )&&( ’# ($#* (0#* !’ ($!’ &%! !) )$)(

表# 麟游县大骨节病病区及家庭类型对子代

患病的$%值

核心家庭类型
病 区

轻 中 重

+ )$’#(% ’$!0!’ ()$#0)!
, !$)’1% )$(0#1 &$&!’!
- !$1&## )$(%)% ’$)!(!
. ($#### ($(’0’ )$#&!#

讨 论

大骨节病是一种地方性畸形性骨关节病，发病

原因尚未明确。本研究发现大骨节病的发生不但与

轻、中、重病区的类型有关，而且还与核心家庭双亲

大骨节病临床表现类型有关，主要结果有："核心家

庭类型与病区类型的轻重有关，双亲患大骨节病的

核心家庭在重病区比例最大（占11$1#/），双亲不患

大骨节病核心家庭在轻病区比例最大（1%$0!/），父

或母单亲患病的核心家庭基本介于二者之间；#中、

重病区核心家庭子(代具有明显的大骨节病家庭聚

集性；$双亲和父亲患大骨节病的核心家庭子(代

具有明显的家庭聚集性，而双亲不患病的核心家庭

虽然子代患病率为($)*/，但不具有家庭聚集性；%
双亲患大骨节病的核心家庭的子(代患病率明显高

于单亲或双亲不患大骨节病的核心家庭。既往虽然

认为，大骨节病患病率与轻、中、重病区“活跃”程度

有关［)］，但未明确有“窝子病”发病特点的大骨节病

的核心家庭聚集性与病区类型和双亲临床表型类型

有关。

本次调查中注意到，大骨节病核心家庭通常会

有两个以上的病例出现，尤以中、重病区多见。统计

分析表明，中、重病区核心家庭子(代患病具有明显

的家庭聚集性。而轻病区核心家庭子(代患病$!
的仅有(户，可能是轻病区家庭聚集性不显著的主

要因素之一，需扩大样本量再进行统计。轻、中、重

病情程度不同病区的核心家庭聚集性不同，其原因

可能是随着重病区致病因素的加重，核心家庭成员

的患病易感性相应增加。这与王志武等［’］观察到

的当患病率介于(#/&0#/之间时大骨节病家庭

存在聚集性的结果相吻合。

大骨节病家庭聚集性还与核心家庭类型有关，

在+、,类核心家庭中，子(代具有明显的家庭聚集

性，在-类家庭即母亲患病而父亲不患病的核心家

庭中，子(代患病大于!人的核心家庭仅有!例，尚

不能证明有家庭聚集性，在.类家庭中子代患病亦

不能证明有家庭聚集性。将父母患病作为接触暴露

的程度，父母双亲均患病的家庭接触暴露的程度要

大于父或母单亲患病的家庭，这与以前郭雄等［1］调

查的结果相一致。父亲患病母亲不患病的核心家庭

中子代患病具有家庭聚集性，而母亲患病父亲不患

病的家庭尚不能证明有聚集性，提示父亲对子代的

影响可能大于母亲，而郭雄等［1］调查大骨节病三代

家系中大骨节病母亲与子女的对数比值比较父亲与

子女的对数比值比高。本调查观察到不同大骨节病

核心家庭类型子代患病率按照从高到低依次为父母
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双方均患病!父亲患病母亲不患病!母亲患病而父

亲不患病!父母双方均不患病。由于父或母单亲患

病的两种核心家庭之间子代大骨节病发病率家尚无

统计学差异，提示子代发病情况在父或母单亲患病

的家庭中可能相似，大骨节病核心家庭的类型应为：

!!"#$!%。然而，比较前后两个调查结果，究竟

是父亲患病对子代发病影响大还是母亲患病对子代

发病影响大，还需进行分子流行病学方面的研究。

大骨节病核心家庭子&代患病聚集性，除了受不同

病区类型的影响外，还受到父母亲患大骨节病表现

型的影响。

分析不同病区类型与不同核心家庭的子代发病

率表明（表’），同一类型病区中，双亲患病核心家庭

子代发病率高于父或母单亲患病和双亲不患病的核

心家庭；同一大骨节病核心家庭类型中，子代发病率

依病区轻、中、重而增高。同时大骨节病重病区复合

父母双方均患病的核心家庭子代发病危险度最大

（!"#&()*+(,），显著高于其他各组。相反，大骨

节病轻病区复合父或母双方均不患病的核心家庭子

代发病危险度最小。这些结果均提示，病区类型与

核心家庭父母临床表现类型对子代大骨节病发病存

在协同作用，提示病区环境与核心家庭父母患病共

同影响子代大骨节病的发生，与以前调查结果大骨

节病指示病例的双亲和同胞危险比高于非血缘亲属

患病率(!’倍相一致［-］。以往研究报道认为大骨

节病的家庭聚集性仅仅是因为共同暴露于相同的环

境因素所致［’，.］，本研究对此持不同的观点。由于

大骨节病的好发年龄为-!&(岁的青少年儿童，!
类型核心家庭双亲都患病的原因不是由于居住在相

同的环境下造成的，而是大骨节病患者与患者结婚

造成的，那么双亲患病与单亲患病家庭的环境暴露

程度应该一致，如果大骨节病仅与环境因素有关而

与父母患病没有关系，那么在双亲患病和单亲患病

家庭的子代患病率应该没有差别，而实际情况却是

不仅存在差异，而且患病率显著高于单亲患病的家

庭。

自大骨节病发现后的&-*年研究中，已经明确

本病的发生与环境因素相关。本调查的结果表明，

在病区环境相同的情况下，病区个体是否发生大骨

节病，可能与家庭父母亲患病情况也有关。正如美

国疾病预防与控制中心指出的：个体继承了某种疾

病的易感性，可以不得病，当他暴露于某种环境因素

之下，由于激活了环境应答基因从而发生某种疾

病［/］。以上分析说明环境与大骨节病核心家庭双

亲患病背景在大骨节病发生发展中，可能都存在一

定的作用。

（感谢现场调查的所有工作人员及曹春霞、张宝弟、柏凌

等帮助资料录入）
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