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关于儿童矮身材研究现状的相关综述
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[摘 要]身高是儿童生长发育的重要指标，受遗传、环境、营养等多因素影响。矮身材不仅影响

儿童的生理健康，还可能对其心理社会适应能力产生长期负面影响。近年来，随着家长对身高

关注度的提升，矮身材的诊疗需求显著增加，但临床实践中仍存在过度治疗与漏诊并存的问题。

本文旨在系统综述儿童矮身材的研究现状，包括流行病学、病因学、诊断技术、治疗进展、临

床影响及未来研究方向。
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[Abstract] Height is a crucial indicator of children's growth and development, influenced by multiple
factors such as heredity, environment, and nutrition. Short stature not only affects children's physical
health but may also exert long-term negative impacts on their psychological and social adaptability. In
recent years, with the increasing attention paid to height by parents, the clinical demand for the diagnosis
and treatment of short stature has risen significantly. However, in clinical practice, the coexistence of
overtreatment and missed diagnosis remains a prominent problem.
This paper aims to systematically review the current research status of short stature in children, including
its epidemiology, etiology, diagnostic techniques, treatment advances, clinical implications, and future
research directions.
[Key words] short stature; children;genetic and non-genetic factors; impact; diagnostic and treatment
strategies

引言

矮身材指个体身高低于同种族、同性别、同年龄正常人

群均值 2个标准差或第 3百分位数，是儿童常见的体格发育

异常问题，发病率因地区而异，如中国儿童矮身材发病率为

3.2%，农村高于城市[1]。儿童矮身材同时受遗传和非遗传因

素的影响。遗传是决定身高的主要因素，在身高发育中占主

导地位，可导致 80%甚至更多的身高变异[2]。非遗传因素包

括社会环境、家庭环境、内分泌激素、营养、运动、疾病等

[3]。有研究表明，家庭年收入、父亲受教育程度以及父母对

孩子未来身高的关注度也是儿童矮身材的影响因素[2]。身材

矮小不仅会影响患儿身高，降低生活质量，还会导致不同程

度的行为适应障碍、认知障碍、心理障碍和青春期发育迟缓

等，儿童血脂异常、糖尿病、心血管疾病的发生风险也将增

加[4-6]。尽早识别矮身材，并根据病因给予适当的治疗干预，

能为改善儿童临床结局争取最大机会[7-9]。《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[10]。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[11]。临床实践中存在

漏诊、诊断延迟、转诊延迟等矮身材诊断不充分的现象[12-15]，

这也反映了部分儿童保健或儿科医生对儿童矮身材的重视

程度不够、认识不足、诊断不规范，应引起高度重视[16]。深

入研究矮身材对于早期诊断、规范治疗、改善患儿生活质量

及降低相关疾病风险具有重要意义，未来需进一步探索其发

病机制，完善诊疗策略。

1 流行病学特征

1.1 中国发病率

最新报告显示：中国儿童矮身材发病率为 3.2%，其中农

村地区为 4.7%，高于城市地区的 2.8%[1]。

1.2 时间趋势与地域差异
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近二十年来，中国儿童总体发育提前，但矮身材发病率

未显著下降，可能与环境因素（如营养不均衡、心理压力）

及遗传因素叠加有关。农村地区发病率较高，可能与营养缺

乏、医疗资源可及性低及遗传因素有关。

2 病因学研究

2.1 遗传因素

遗传因素是矮身材的主要原因，约 70%—80%的身高变

异由遗传决定。近年来，全基因组关联研究（GWAS）已鉴

定出超过 1,200个与身高相关的基因位点，其中 FBN1基因

的 E1297G变异可导致身高降低 4.4厘米，是目前已知影响

最大的单基因变异[17]。此外，Gpr126基因通过 cAMP-CREB

信号通路调控骨代谢，其缺失可导致小鼠体长变短，而特立

帕肽（PTH (1-34)）可改善表型[18]。染色体异常（如 Turner

综合征）和基因组印记异常（如普拉德威利综合征）也是重

要病因[19]。

2.2 内分泌与代谢因素

生长激素缺乏症（GHD）是最常见的内分泌病因，占矮

身材病例的 10%—20%[20]。GH-IGF-1 轴功能异常可导致骨

骼生长障碍[21]，而甲状腺功能减退、库欣综合征等也可影响

身高发育[22]。此外，肥胖儿童因脂肪细胞分泌的瘦素等激素

干扰生长激素分泌，矮身材风险增加[23]。

2.3 环境与疾病因素

营养不良（尤其是蛋白质-能量营养不良）、慢性疾病（如

肾病、心脏病）、宫内发育迟缓（小于胎龄儿）及心理社会

因素（如家庭忽视导致的心理性矮小症）均与矮身材相关。

[21]例如，心理性矮小症患儿因下丘脑分泌的促生长激素释放

激素减少，导致生长激素分泌不足，表现为身高停滞[24]。

3 诊断技术进展

3.1 传统诊断方法

骨龄评估是矮身材诊断的核心手段，传统方法包括图谱

法（如 G-P图谱）和计分法（如 TW3、中华 05）[25-27]。然

而，人工评估主观性强、耗时长，且偏远地区缺乏专家资源[28]。

3.2 遗传学检测

全外显子测序（WES）和全基因组测序（WGS）已广泛

应用于矮身材病因诊断，可检测出约 30%的致病基因变异

[29-30]。例如，南京儿童医院通过基因检测确诊普拉德威利综

合征、软骨发育不全等罕见病，并推动精准治疗。

3.3 人工智能辅助诊断

AI骨龄评估系统（如 TW3-AI）通过深度学习技术实现

3秒快速出结果，准确率不低于人工评估，且稳定性更优。

浙大儿院的 AI系统已服务超过 300万儿童，并在全国 20多

个省份推广，显著提升了基层医疗效率。此外，AI 还可整合

多组学数据，辅助鉴别特发性矮身材与病理性矮身材。

4 治疗进展

4.1 生长激素治疗

重组人生长激素（rhGH）是治疗 GHD的金标准，可使

患儿年化生长速率提高至 10—12厘米/年。长效生长激素（如

金赛增）通过 PEG化技术将注射频次从每日一次降至每周

一次，年注射针数减少 300余针，且疗效更持久（年化生长

速率 13.41厘米/年）。2025年，金赛增获批新适应症，包括

特纳综合征和特发性矮身材。

4.2 靶向治疗与新型药物

伏索利肽（Vosoritide）是首个靶向治疗软骨发育不全的

药物，通过调节 FGFR3 信号通路促进骨骼生长，已在中国

通过临时进口通道获批。此外，IGF-1治疗（如 mecasermin）

在部分 GHD合并 IGF-1缺乏患者中显示出潜力，但长期安

全性仍需验证。

4.3 综合干预措施

营养支持、运动干预（如纵向运动）和心理疏导是矮身

材治疗的重要补充。例如，协和医院研究发现，心理性矮小

症患儿在家庭关爱环境中 3个月后身高显著增长。此外，特

立帕肽等骨质疏松治疗药物在动物模型中显示出促进骨生

长的潜力，为非 GHD矮身材提供了新方向。

5 临床影响与管理

5.1 心理社会影响

矮身材患儿易出现自卑、抑郁、社交退缩等心理问题，

学业表现和就业机会也可能受限。例如，90%以上的矮小症

患儿存在不同程度的心理障碍，而青春期发育迟缓进一步加

剧了心理压力。

5.2 代谢与长期健康风险

矮身材儿童成年后血脂异常、糖尿病、心血管疾病风险

增加，可能与胰岛素抵抗和脂肪分布异常有关。生长激素治

疗可改善代谢指标，但需长期监测。

5.3 多学科管理模式

矮身材管理需整合内分泌科、遗传科、心理科等多学科

资源。例如，新华医院建立了罕见骨骼发育障碍性疾病患者

管理平台，通过多学科会诊（MDT）优化诊疗流程。同时，

家长教育和患者随访（如 IGF-1水平监测）是确保治疗依从

性的关键。

6 挑战与未来方向

6.1 当前挑战

遗传检测局限性：约 70%的矮身材病例仍无法明确病因，

且基因检测结果解读存在表型－基因型异质性问题。

治疗资源不均：生长激素治疗费用高昂，且医保覆盖有

限（如安徽省自 2025年起取消丙类药品保底报销），导致

基层患者可及性低。
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过度治疗与滥用：韩国 “增高针” 热潮等案例反映出

家长对身高的过度焦虑，可能导致生长激素滥用。

6.2 未来研究方向

多组学整合：结合基因组、表观组和代谢组数据，揭示

矮身材的复杂调控网络。

精准治疗：开发针对特定基因变异的靶向药物（如

CRISPR基因编辑），并探索个体化剂量调整策略。

公共卫生干预：通过社区筛查、校医培训和医保政策优

化，提高早期诊断率和治疗可及性。

心理社会支持：开展认知行为疗法等干预研究，改善患

儿心理适应能力。

7 结论

儿童矮身材是一个涉及遗传、环境、内分泌等多因素的

复杂问题，其诊疗需结合遗传学、影像学、内分泌学等多学

科技术。尽管近年来在基因发现、AI 诊断和靶向治疗方面取

得了显著进展，但病因解析、资源分配和心理干预仍是亟待

解决的挑战。未来需通过多组学研究、精准医疗和公共卫生

措施的协同推进，实现矮身材的早期诊断、个体化治疗和全

生命周期管理。
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