
ARHR2的治疗方法是每⽇
补充磷和活性维⽣素D，可
以通过定期的⾎液和尿液测

试反馈体内含量，合理补充

使磷和活性维⽣素D保持在
正常⽔平。即使进⾏了治

疗，患者依然会通过尿液排

出磷，但频繁的药物补充可

以替代磷的损失。如果在⻣

骼仍在积极⽣⻓的时候采取

了纠正措施，就可以实现症

状的显著改善。

具体可见官⽅⽹站上的专业术语⽬录。

https://brighterhopefoundation.org/resources/faq-glossary-of-terms/

Ⅱ型常染色体隐性遗传低磷⾎症性佝偻病
常见于在ENPP1缺陷患者，⾝体的所有⻣骼都会受到影响。

通常见于ENPP1缺乏症患
者。这种疾病可能影响到身

体的所有骨骼。可能的症状

和体征包括：

1）骨形状的畸形，可能限制
运动，如腿弯曲或膝盖内弯

2）颅骨早期融合（颅骨骨骼
过早融合）

3）骨痛
4）疲劳
5）牙齿问题
6） 体型矮小
7）低磷血症（血液中磷含量
低）

8）高磷尿症（尿液中磷含量
过高）

9）血浆碱性磷酸酶升高
10）椎骨颈部融合
11）钙化性骨膜炎（韧带/肌
腱与⻣骼附着处的问题）

症状

如果你的孩子有定期做

GACI的⾎液测试，ARHR2
的表现可能体现为磷⽔平低

和碱性磷酸酶⽔平⾼。佝偻

病可以在任何年龄发展，常

⻅于被诊断为GACI的新⽣
⼉。如果你发现你的宝宝经

常哭泣，或者在你换⾐服和

抱他们时出现异常深情，状

态，请⽴即带他们去看医

⽣，并进⾏ARHR2的评
估。

早期诊断

磷补充可能的副作用包括胃

肠不适、腹泻和恶⼼。这是

因为可能出现的肾钙化症，

患者可以通过肾脏超声进⾏

监测。有效的治疗会确保磷

和维⽣素D的正确平衡，同
时限制可能的副作⽤。

副反应治疗

在没有发现ARHR2与GACI
之间的关联时，患者会因为

没有表现出佝偻病的典型X
光特征从而错过治疗。所以

当患者被诊断并⽤药治疗

时，⻣骼畸形已经发⽣。如

果⻣骼畸形在年轻时没有通

过药物得到纠正，可能需要

⼿术⼲预。纠正腿部畸形有

两种可能的⼿术选择，⼀种

是引导性⽣⻓，另⼀种是截

⻣术。

手术治疗
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