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　　【摘要】　矮身材对儿童的身心健康具有深远的影响,是儿童内分泌专科常见的疾病.儿童处于生长

发育的快速变化时期,且矮身材的病因繁杂,漏诊、误诊、干预不足或过度干预等现象始终存在,需要强化

规范化诊疗.本文讨论了儿童矮身材临床诊疗中面临的挑战,特别强调矮身材的诊疗一方面要做到精准

诊断,寻找病因,另一方面治疗上要严格把握适应证,做到个体化治疗.与此同时,对未来矮身材的诊疗方

向进行展望,对进一步规范化矮身材的诊疗行为提出建议,以期为临床医生和决策者提供有益的参考.
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【Abstract】　Shortstaturehasasignificantimpactonthephysicalandmentalhealthofchildren,andit
isacommondiseaseintheendocrinedepartmentofpediatrics．Duetotherapidchangesinchildren＇sgrowth
anddevelopmentandthecomplexetiologyofshortstature,therehavealwaysbeensuchissuesasmissed
diagnoses,misdiagnosesandinsufficientinterventionorovertreatment．Thisnecessitatesthestrengthening
ofstandardizeddiagnosisandtreatment．Thisarticlediscussesthechallengesfacedintheclinicaldiagnosis
andtreatmentofchildrenwithshortstature,especiallyemphasizingtwoaspects:oneistofindouttheetiology
andmakeprecisediagnosis,andtheotheristoperformindividualizedtreatmentstrictlybasedontheindications．
Meanwhile,thefuturedirectionofdiagnosisandtreatmentofshortstatureisprospected,andsuggestions
areputforwardforfurtherstandardizationofdiagnosisandtreatmentbehaviorofshortstature,inorderto

provideusefulreferenceforcliniciansandpolicymakers．
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　　身高不仅是反映个体及群体儿童营养与健康状

况的主要指标,也是反映社会发展、经济文化状况、营
养和卫生保健水平的重要内容.我国儿童近４０年的

生长变化总体趋势是儿童期身高明显增高,城乡差

距逐步缩小,成年身高逐渐增长.«健康中国行动

(２０１９－２０３０)»明确提出,到２０３０年５岁以下儿童生

长迟缓率要从２０１３年的８．１％降低到５％以下[１].
国家卫生健康委员会发布的«健康儿童行动提升计

划(２０２１－２０２５年)»则要求将此目标的实现提前至

２０２５年[２].加上近几年越来越多的地区将生长激

素缺乏症纳入医保范围,这都要求临床医生更加规

范地进行矮身材的诊疗.本文旨在探讨矮身材儿童

规范化诊疗的现状,面临的挑战和未来发展的方向,
以期为临床医生和政策制定者提供有益的参考.

１　矮身材的定义与现状概况

矮身材是指在相似生活环境下,身高低于同种

族、同性别、同年龄正常儿童身高均值２个标准差或

低于第３百分位数的儿童.按照儿童矮身材发病率

约为３％来估算,中国现有的矮小人口总数约３９００万

人,其中儿童矮身材患儿约７００万人,但得到规范化
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诊疗的比例不足５％.为了提高临床医师对矮身材

的认识,中华医学会儿科学分会遗传代谢内分泌学

组于２００８年首次推出«矮身材儿童诊治指南»,并在

２０１３年提出«基因重组人生长激素儿科临床规范应

用的建议»,随后在２０２１年发表了«儿童体格发育评

估与管理临床实践专家共识»和«过渡期生长激素缺

乏症诊断与治疗专家共识»[３],２０２３年推出«儿童特

发性矮身材诊断与治疗中国专家共识»,２０２４年发

表«中国儿童生长激素缺乏症诊治指南»,旨在帮助

临床医生正确认识矮身材的诊治现状及误区,规范

临床工作中的诊疗行为.临床诊治工作的重心也从

既往的认识疾病,开展治疗,逐步过渡到应用先进的

诊断方法进一步甄别病因,更加精准地进行矮身材

的诊断和治疗,同时避免漏诊、误诊、干预不足以及

过度治疗.

２　矮身材儿童规范化诊疗临床实践应用中

面临的主要挑战

　　尽管矮身材儿童的规范化诊疗具有重要意义,
但其推广和应用仍面临诸多挑战.从矮身材的诊断

方面来看,主要面临以下问题:
(１)单一通过矮身材的定义来诊断是不完整的,

儿童生长是连续而复杂的动态生物学过程,不同的

时期有不同的特点,各自独立又有过渡期重合,科学

严谨地评估矮身材需要从以下四个维度进行,包括

生长水平、生长速度、身材匀称度和成熟度进行综合

评估,而不能仅仅局限于矮身材的定义[４].
(２)矮身材是一种受遗传、表观遗传和环境等多

种因素调控的疾病.６０％~８０％矮身材儿童的病因

无法明确,被归为特发性矮身材.随着对疾病认知

的加深以及分子遗传检测手段的推广,越来越多的

疾病可以明确诊断.矮身材绝对不能仅仅满足描述

性诊断,一定要找到病因,尤其是特发性矮身材.目

前普遍认为存在以下情况可以考虑进行遗传学相关

检测,如严重矮小(身高＜－３SD)或低于靶身高

３SD;非匀称性矮小和(或)骨骼发育不良;考虑特发

性矮身材患儿的异常分析范围宜涵盖小于胎龄儿未

实现生长追赶者的病因分析;可疑综合征性矮小,如
伴有特殊面容、畸形体征、小头或智力发育落后等;
家族性矮小或母亲有反复不良孕产史[５].除此以

外,对于疑似体质性青春期发育延迟或预测成年身

高正常者可以考虑随访一段时间,无需过早干预.
(３)生长激素激发试验虽然一直被认为是鉴别

诊断矮身材的重要检查项目,但因其可重复性差,存
在假阳性和假阴性,近来有观点认为胰岛素样生长

因子１(insulinＧlikegrowthfactor１,IGFＧ１)的水平

可以作为初步判断生长激素是否缺乏的筛查指标.
但临床医生需要注意IGFＧ１的水平受到很多因素干

扰,如青春期、营养水平和肝脏状况等[６],一定要结

合患儿的具体情况综合判断.
从治疗方面来看:
(１)务必严格把握治疗指征,即使小于胎龄儿和

特发性矮小均已纳入适应证,临床医师始终要仔细

排查潜在的病因.小于胎龄儿仅仅是个描述性诊

断,特发性矮小也是一个排他性诊断.随着诊断技

术的不断发展,很多真正的病因逐渐被发现,是否是

一些少见的综合征,是否疾病的发病机制与肿瘤通

路有相关性,这都是我们治疗之前需要审慎思考的

问题.努南综合征也是生长激素治疗适应证之一,
但有研究发现某些特殊基因类型,如PTPN１１突变

导致的努南综合征发生恶性肿瘤的风险较高,此类

型患 儿 是 否 可 以 用 生 长 激 素 干 预,需 要 更 加 慎

重[７Ｇ８].除此以外,对于一些未纳入适应证,尤其一

些少见的综合征,治疗更需谨慎.既往患有神经纤

维瘤的矮身材患者用生长激素存在一定争议.近年

随着对该病机制进一步厘清,发现该病有较高概率

发生肿瘤病变或者出现骨骼畸形[９Ｇ１１],故不推荐此

类患儿使用生长激素.除此以外,相信将来随着对

疾病认识的逐步加深,越来越多的此类问题会给临

床医师做决策带来挑战.
(２)骨龄能够真实反映儿童体格发育成熟度.

目前常用的评定方法包括计数法、图谱法和评分法,
各有利弊.随着近年人工智能技术的迅猛发展,机
器判读骨龄可能会逐步广泛应用于临床,从而较好

地解决人工阅片异质化和偏主观的问题.另一方面

骨龄判读准确性提高,不能等同于骨龄预测身高准确

性的提高.从临床实践工作来看,影响身高的因素较

多,不能单一从骨龄进行判断,更多的是需要动态监

测骨龄的变化,骨龄是一个很复杂的问题,青春期启

动前后,临床中发现有骨龄超过实际年龄１岁左右的

生理现象,包括肥胖儿童以及先天性肾上腺皮质增生

症患儿的骨龄变化趋势也有其自身的特点,都提醒临

床医生仅仅通过骨龄预测身高往往存在一定的误差,
不能单纯通过骨龄预测身高来决定是否需要干预.

(３)生长激素剂型的选择上建议量体裁衣,已上

市人重组生长激素的剂型较多,包括粉剂、水剂、长
效等,各有优势.粉剂和水剂相对费用低廉,但需要

每天注射治疗,患儿的依从性相对较差,容易出现漏

针的情况.目前长效制剂费用较高,但因１周仅需

注射１次,依从性大大提高,临床及真实世界研究显

示出良好的安全性和有效性[１２].故需要结合患者
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的实际情况进行个体化治疗,尤其对于超重和肥胖

的儿童,基于体表面积给药可能是一种更合适的方

案[１３].生长激素治疗需要长期规范地治疗和随访,
一般来说至少需要持续２年以上,目前不建议根据

IGFＧ１的水平来调整减少生长激素的剂量,更推荐

结合患儿个体化的生长反应指标来调整剂量,是否

存在更好的检测指标预测和随访机体对生长激素的

应答,也是我们临床工作中需要不断摸索的方向.
(４)除了生长激素治疗符合适应证的矮身材以

外,对于青春期大骨龄的矮身材患儿,临床工作中可

以看到还有其他的治疗方案,如芳香化酶抑制剂联

用生长激素[１４],促性腺激素释放激素类似物联合生

长激素等,目前还需要更多的循证依据支持.

３　未来展望
如何更好地推广矮身材儿童规范化诊疗,可以

从以下方面开展工作.
其一,因临床医师对矮身材问题的认知有限,易

导致误诊和漏诊.因此,可以通过举办培训班、研讨

会等形式,加强医生的培训和教育,提高临床医师对

矮身材问题的认识和诊疗能力.
其二,目前矮身材儿童的诊疗资源主要集中在一

些大城市和大型医疗机构,而许多偏远地区和基层医

疗机构则缺乏专业的医生.因此,需要优化诊疗资源

的配置,通过政策引导和支持,鼓励大型医疗机构与

基层医疗机构建立合作关系,开展远程医疗和会诊服

务,提高基层医疗机构的诊疗水平并规范诊疗行为,
确保更多的儿童能够享受到规范化的医疗服务.

其三,需要多途径开展公众教育,如多媒体宣

传、科普讲座等帮助家长正确理解和面对孩子的矮

身材问题.可以通过媒体宣传、科普讲座等形式,向
家长普及矮身材的相关知识,比如如何通过饮食、运
动、睡眠等生活方式促进孩子长高,引导家长及时带

矮身材儿童接受专业的诊疗.
近年来,遗传学、基因组学等前沿技术为矮身材

的诊断和治疗带来了革命性进展,从而协助制定更

加精准的干预策略.此外,多组学分析(包括基因组

学、转录组学、蛋白质组学和代谢组学)为揭示复杂

的生物网络和矮身材的个体化差异提供了重要信

息.药物基因组学的发展同样推动了个性化治疗的

进步.总体而言,矮身材儿童的诊疗将从传统的生

长激素治疗逐渐过渡到以遗传学和多组学为基础的

精准医学时代,还可结合中医中药的综合治疗理念,
未来将更加精确、个性化.我们既要不断探索前沿,
又要重视规范化诊疗的应用,从而可以帮助更多的

矮身材儿童改善身高状况,提高生活质量.
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