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 前 言 

本文件按照GB/T 1.1—2020《标准化工作导则  第1部分：标准化文件的结构和起草规则》的规定

起草。 

本文件由中华口腔医学会口腔遗传病与罕见病专业委员会提出。 

本文件由中华口腔医学会归口。 

本文件起草单位：由空军军医大学第三附属医院负责起草，（以下按医院名称的拼音首字母顺序排序）

北京大学公共卫生学院、北京大学口腔医学院、北京协和医院、重庆医科大学口腔医学院、大连医科大学口

腔医学院、复旦大学附属口腔医学院、哈尔滨医科大学口腔医学院、华中科技大学同济医学院附属协和医

院、昆明医科大学附属口腔医学院、兰州大学口腔医学院、南方医科大学、南京大学附属口腔医院、南京医

科大学口腔医学院、宁夏医科大学总医院、内蒙古自治区人民医院、广州医科大学附属口腔医院、上海交通

大学医学院附属第九人民医院、首都医科大学附属北京口腔医院、四川大学华西口腔医院、天津医科大学

口腔医学院、同济大学口腔医学院、 温州医科大学口腔医学院、武汉大学口腔医学院、西安交通大学口腔医

学院、新疆医科大学第一附属医院、浙江大学医学院附属口腔医院、郑州大学第一附属医院、中南大学湘雅

口腔医学院、中国医科大学附属口腔医院、中山大学光华口腔医学院·附属口腔医院、遵义医科大学口腔医

学院参与制定。 

本文件主要起草人：段小红、王祥璞、郭新月、阮文彦、朱玉龙、许涛云，朱庆林，张燕丽。 
参与制定/起草人（按姓名的拼音首字母顺序排序）：鲍喆煊、常晓峰、陈栋、陈谦明、陈旭、陈

卓、程斌、代杰文、杜娟、段小红、樊怡、范志朋、冯海兰、韩冬、韩正学、何淼、胡颖、黄盛斌、黄

永清、贾仲林、梁玉洁、凌彬、麻丹丹、马坚、马莲、孟焕新、孟晶、潘杰、潘永初、任利玲、石冰、

宋庆高、宋亚玲、孙瑶、万阔、王福、王卫红、王文梅、王旭东、王延安、王月红、吴涛、吴炜、熊符、

许宝山、杨耀武、尹伟、袁正林、张富贵、张婷婷、赵震锦、郑黎薇、郑树国、朱庆林。 
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 引 言 

先天缺牙（tooth agenesis，TA）指由于遗传和环境等因素导致的牙胚发育障碍、继而产生牙齿数

目减少的常见发育性疾病之一。根据是否伴有其他器官的发育异常，先天缺牙可分为非综合征型和综合

征型先天缺牙两类。非综合征型又称为单纯型或孤立型先天缺牙，患者除了牙齿缺失以外，并无明显的

其他器官发育异常；综合征型先天缺牙常伴随有其他器官的发育异常，如皮肤、指甲、毛发等。非综合

征型先天缺牙的发病率在不同人种间有所差异，据报道从2.6%至11.3%不等（不包括第三磨牙）。综合

征型先天缺牙尚无流行病学的数据。 

选择性先天缺牙（selective tooth agenesis, STHAG）是指由遗传因素导致的一组具有特定表型

特征的先天性牙齿缺失。该类疾病具有何种特征、与环境因素异常导致的先天缺牙或其他类型先天缺牙

有何区分尚不清楚；由于此类疾病属于遗传疾病，偶发全身症状，其危害性大，且具有一定的隐蔽性，

在临床容易漏诊。 

目前我国口腔医学领域尚无关于先天缺牙特别是选择性先天缺牙诊断路径的专家共识发表，明确

该类疾病的诊断标准和路径，有助于提升该类疾病的诊断率。为规范先天缺牙的诊断与临床管理，经中

华口腔医学会团体标准制定项目立项（CHSA 立项批准号：2021-12），由空军军医大学第三附属医院牵

头，组织中华口腔医学会口腔遗传病与罕见病专委会专家、以及全国多家院校、单位组建了选择性先天

缺牙诊断路径的专家共识制定专家组和工作组。工作组对国内外选择性先天缺牙的病例报道、家系研究

及文献综述进行了全面的检索和仔细的梳理，并结合多位专家的经验和评价，制定了“选择性先天缺牙

规范化诊断路径的专家共识”征求意见稿。  

制定和实施符合我国国情的选择性先天缺牙诊断路径的专家共识，将有助于提升我国口腔医师对

先天缺牙的整体诊疗水平，这对促进口腔遗传病学的学科发展、进一步解除患者病痛具有重大意义。 
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选择性先天缺牙规范化诊断路径的 
专家共识 

1 范围 

本共识给出了先天缺牙以及选择性先天缺牙诊断路径的相关意见，适用人群是我国各级各类医疗

机构中的从事口腔临床工作的医护人员，也可作为教学、科研和遗传咨询等参照。 

2 规范性引用文件 

本文件没有规范性引用文件。 

3 术语和定义 

下列术语和定义适用于本文件。 

 

先天缺牙 tooth agenesis 

先天缺牙指遗传和环境等因素导致的牙发育异常，致使牙胚缺失或未能发育，表现为一颗或多颗乳

牙或恒牙缺失（不包括第三磨牙）。 

 

非综合征型先天缺牙 non-syndromic tooth agenesis 

单独发生的牙齿先天缺失，不属于综合征的一种表型，或不伴两种或两种以上的其他器官或组织结

构或功能异常。  

 

综合征型先天缺牙 syndromic tooth agenesis 

除牙齿先天缺失外，还伴有两种或两种以上的器官或组织的特征性结构或功能异常。  

 

少数牙缺失 hypodontia 

又称Ⅰ型先天缺牙，指牙齿缺失1~5颗（第三磨牙缺失除外）。  

 

多数牙缺失 oligodontia 

又称Ⅱ型先天缺牙，指牙齿缺失6颗及以上（第三磨牙缺失除外）。  

 

全口无牙 anodontia 

又称Ⅲ型先天缺牙，全口牙齿缺失。  

选择性先天缺牙 selective tooth agenesis 

特指由遗传因素导致的一组具有特定表型特征的先天性牙齿缺失。 

4 证据和共识规则说明 

以1986年1月1日-2023年5月1日期间刊发的国内外选择性先天缺牙相关综述、家系调查、病例报告

等类型的文献检索结果归纳总结作为评判标准，具体如表1中所述。以超过3个独立的家系研究为基准，

恒牙缺失发生率≥50%作为判断某个基因特征性缺牙部位的高质量证据（视具体情况降级）；恒牙缺失

发生率在30%~50%（包含30%）则视为中等质量证据（视具体情况升级或降级）；恒牙缺失发生率<30%的

作为低质量证据（视具体情况升级）。本共识不采用动物实验结果作为证据。 
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表1 证据质量分级系统说明 

证据等级 说明  

高 某些部位的恒牙缺失发生率≥50%，优先推荐作为某个基因的特征性缺牙部位。 

中 
某些部位的恒牙缺失发生率在 30%~50%（包含 30%），次要推荐作为某个基因的特征性缺

牙部位。  

低 某些部位的恒牙缺失发生率<30%，并不推荐作为某个基因的特征性缺牙部位。  

在特征性缺牙的基础上结合患者的余留牙特征、口腔及其他部位的异常表型进行进一步综合判断，

此外，还需要综合考虑相应的家系数量、病例人数等因素，最终经过多位专家评审和修订形成推荐意见。 

5 选择性先天缺牙的检查与诊断 

收集病史 

临床医师在采集病史时需注意以下几点： 

1）牙列是否完整（第三磨牙除外）； 

2）牙齿萌出时间是否正常； 

3）有无因外伤、疾病或因正畸需要等原因拔除或自行脱落的牙齿； 

4）有无伴发症状或有潜在意义的症状：如是否伴有皮肤、毛发、指甲、眼、耳及心脏等器官或组

织的病变或功能障碍； 

5）有无接受过口腔或其他组织器官的检查和治疗； 

6）个人日常生活习惯及有无烟、酒、药物等嗜好；患者出生前其父母有无有毒有害物质接触史；

患者出生后特别是6岁前其本人有无有毒有害物质接触史； 

7）家族史，如亲属（父母、子女、兄弟姐妹、祖父母、外祖父母等）牙齿状况，父母有无近亲结

婚。 

临床检查 

5.2.1 颅颌面部检查 

除口腔颌面部常规检查外，重点检查颌面部外形及比例关系是否正常，鼻、眼、耳等器官有无缺损

或畸形；面部皮肤颜色是否正常；有无颌骨前凸或后缩；有无毛发稀疏等。 

5.2.2 口腔内部检查 

除口内常规检查外，重点检查牙齿缺失的数量及位置；余留牙是否出现锥形牙、过小牙、长冠牙等

形态异常、有无牙齿颜色、硬度变化；缺牙区牙槽嵴的状态；腭、舌、口底、口咽等部位是否异常；唇

颊系带有无异常附着等。 

5.2.3 全身及其他专科检查 

除发育状态、血压、胸（心、肺）、腹（肝、脾）等常规检查外，需重点检查皮肤、汗腺、唾液腺、

泪腺、指（趾）甲、毛发等部位是否存在异常，必要时进行组织活检以及其他专科检查，以排除一些隐

匿的综合征。如发现患者存在综合征型先天缺牙的异常表现及恶性肿瘤患病风险，推荐患者由相应科室

专科医生进行后续诊疗。 

CBCT、全口牙位曲面体层片等影像学检查 

重点检查牙列及上下颌骨发育情况；是否有未萌牙或牙胚；颌骨埋藏的牙或牙胚发育是否正常，有

无萌出异常；口内余留牙牙根的形态及数目是否异常；缺牙区牙槽骨形态是否异常等。年幼患者，应根

据其年龄判断是否存在除第三磨牙外的恒牙胚缺失等情况。 

根据需求选择的其他检查 
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5.4.1 实验室检查 

根据不同的诊断和治疗目的、以及患者需求选择相应的实验室检查项目，如汗液和泪液分泌测定、

血钙磷水平检测等项目。 

5.4.2 遗传学检查 

可结合实际情况和患者需求收集患者血液等样本开展遗传学检测，包括但不限于染色体数目及结

构检测、拷贝数变异检测、全基因组测序、全外显子组测序、靶向测序、Sanger测序等。 

先天缺牙的分类及诊断 

5.5.1 根据牙齿缺失数目的分类 

目前ICD11根据缺牙数目将恒牙先天缺失分为以下三类： 

1）少数牙缺失，牙齿缺失数目<6颗（不包含第三磨牙）。 

2）多数牙缺失，牙齿缺失数目≥6颗（不包含第三磨牙）。  

3）全口无牙，所有恒牙缺失。 

关于乳牙先天缺失的分类尚无文献建议，我们建议参照以上分类方法。 

5.5.2 根据是否伴有其他器官异常的分类 

非综合征型先天缺牙 

又称单纯型或孤立型（isolated tooth agenesis）先天缺牙，患者除了牙齿缺失以外，并无两种

或两种以上其他器官或组织结构及功能异常，缺牙不是某综合征的其中一个表型。 

综合征型先天缺牙 

除牙齿先天缺失外，还伴有两种或两种以上的器官或组织的特征性结构或功能异常。 

5.5.3 根据致病因素不同的分类 

非选择性先天缺牙 

先天性缺失的牙齿数目不定，缺牙部位也无相对固定位置，致病因素不明，可能与环境和或遗传因

素有关。 

选择性先天缺牙 

由遗传因素导致一组具有特定表型特征的先天性牙齿缺失：左右同名牙同时缺失；2 个或 2 个以

上牙位缺失（不包括第三磨牙）；口内余留牙的形态、结构和排列有时出现异常；偶有一定的口腔局部

或全身症状。每个类型的选择性先天缺牙有其特定关联致病基因和遗传模式。绝大多数有家族史，或虽

无家族史但有明确的基因检测阳性结果。 

截止2023年5月1日，人类孟德尔遗传线上数据库（online Mendelian inheritance in man，OMIM）

收录了11种选择性先天缺牙（1~10型和X1型）。在此基础之上，我们将其中7种有文献和病例支持的选

择性先天缺牙进行总结（见附录C），另外4种（ 2型、5型、6型和9型）因缺乏足够遗传或临床数据，

本共识未对其缺牙特征归纳总结。此外，结合文献我们还增加了2种OMIM暂未收录但符合选择性先天缺

牙特征的先天缺牙（见附录C）。 

各型选择性先天缺牙具体的缺牙特征及诊断标准如表2所示。 

需要指出的是，有些致病基因同时导致非综合征型和综合征型先天缺牙，由于缺乏足够的临床病例

报道，尚不能确定这两个类型先天缺牙的缺牙特征是否一致。目前已经报道的选择性先天缺牙以非综合

征先天缺牙为主。表2罗列的选择性先天缺牙是以特征性缺牙为主要临床表型，其他口腔局部或全身表

型为次要表型特征。 

表2 各型选择性先天缺牙的比较 

分型 
诊断标准 

（证据等级：高/中/低） 

缺失牙位特征（恒牙） 

（黑色：缺失率>50%；灰色：缺失率 30%~50%；线性：缺失
率 0~30%；空白：无缺失；*: 牙畸形 
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1 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二前磨牙、上

颌第一前磨牙（证据等级：高） 
2. 较常缺失牙位：上颌侧切牙及下颌中切

牙（中） 
3. 余留牙：正常 
4. 口腔局部或全身症状：偶有唇腭裂、唇

系带肥大 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性遗传 
7. 致病基因：MSX1 

 

 

3 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二磨牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上颌第一磨牙、上下

颌第二前磨牙、下颌第一磨牙、下颌

中切牙（中） 
3. 余留牙：有时出现过小牙、锥形牙

（切牙为主） 
4. 口腔局部或全身症状：有时伴错𬌗𬌗畸

形 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性遗传 
7. 致病基因：PAX9 

 

4 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二前磨牙及上

颌侧切牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上颌第一前磨牙、下颌

中切牙、上颌尖牙、下颌第一前磨牙

（中） 
3. 余留牙：偶尔出现钉状牙、过小牙、锥

形牙（上颌切牙为主） 
4. 口腔局部或全身症状：有时出现皮肤干

燥、毛发稀疏、指甲异常等 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性/隐性遗传 
7. 致病基因：WNT10A 

 

 

 
 
 
 

7 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二前磨牙、上

颌侧切牙、上颌第一前磨牙及上颌尖牙

（高） 
2. 较常缺失牙位：下颌侧切牙、下颌中切

牙、下颌第一前磨牙、上颌第二磨牙

（中） 
3. 余留牙：有时出现侧切牙锥形牙、过小

牙，第一磨牙心形牙、牙尖减少、融合

根及牛牙症 
4. 口腔局部或全身症状：偶有多指、毛发

稀疏、少汗及高骨量 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性遗传 
7. 致病基因：LRP6 

 

8 

1. 最常缺失牙位：下颌中切牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上、下颌侧切牙、上颌

尖牙、下颌第二前磨牙（中） 
3. 余留牙：有时出现前牙过小牙、磨牙牛

牙症 
4. 口腔局部或全身症状：无 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性遗传 
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7. 致病基因：WNT10B 

10 

1. 最常缺失牙位：下颌中切牙、上下颌侧

切牙及上颌第二磨牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上下颌尖牙、上颌第一

前磨牙、上下颌第二前磨牙和下颌第二

磨牙（中） 
3. 余留牙：有时出现前牙锥形牙 
4. 口腔局部或全身症状：无 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体隐性遗传 
7. 致病基因：TSPEAR 

 

11 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二前磨牙、下

颌第二磨牙、下颌中切牙及上颌侧切牙

（高） 
2. 较常缺失牙位：上颌第二磨牙、上颌第

一前磨牙、下颌侧切牙、下颌第一磨牙

（中） 
3. 余留牙：有时出现前牙锥形牙 
4. 口腔局部或全身症状：偶有伴发腺瘤性

息肉病、结直肠癌或/和其他消化系统癌

症 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体显性遗传 
7. 致病基因：AXIN2 

 
 
 

 
  

12 

1. 最常缺失牙位：上下颌第二前磨牙、上

下颌尖牙、下颌第一前磨牙、下颌侧切

牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上颌侧切牙（中） 
3. 余留牙：切牙 V 型缺损、蕾状切牙，过

小牙，磨牙长冠牙，牙本质发育不良 
4. 口腔局部或全身症状：有时伴有错𬌗𬌗畸

形，颌骨发育不良 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：常染色体隐性遗传 
7. 致病基因：SMOC2 

 

X1 

1. 最常缺失牙位：下颌中切牙、上下颌侧

切牙（高） 
2. 较常缺失牙位：上颌第一前磨牙、上颌

尖牙、上颌第二前磨牙（中） 
3. 余留牙：正常 
4. 口腔局部或全身症状：无 
5. 家族史：有 
6. 遗传模式：X 染色体隐性遗传，男性多

见且缺牙表型重于女性 
7. 致病基因：EDA 

 

6 鉴别诊断 

牙萌出异常 

一些牙萌出异常也表现为口内牙数目减少，但经全口牙位曲面体层片、CBCT等影像学检查，可在对

应缺牙区域颌骨内看到埋伏牙或阻生牙，这些牙的形态或正常，或出现一定畸形，如牙根缺失等。 

后天原因导致的牙列缺损 
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有明确的致病因素，比如外伤、感染、营养或因正畸减数拔牙等因素导致的牙齿缺失，大多为散在

的个别牙缺失，多数无对称性及特定缺牙部位，且无家族史表现。 

非综合征型先天缺牙和综合征型先天缺牙的鉴别诊断 

非综合征型先天缺牙，一般仅有牙齿的先天缺失，而不伴发明显的两种或两种以上其他器官结构或

功能异常。综合征型先天缺牙的牙齿缺失数目往往较多，甚至全口无牙，并且还会伴发皮肤、指（趾）

甲、汗腺、唾液腺、毛发等两种或两种以上组织或器官的特征性结构或功能异常（详见附录D中所述）。 

选择性先天缺牙与其他类型先天缺牙的鉴别诊断 

选择性先天缺牙的典型临床特征为：左右同名牙的对称性缺失；缺失牙位数≥2个（不包括第三磨

牙）；有着各自的特征性牙齿缺失部位；余留牙的形态、结构及排列可能会异常；可能伴随其他的口腔

局部或全身症状，有明确的家族史，有些虽无家族史，但有明确的基因检测阳性结果。 

其他类型的先天缺牙不具有特征性的缺牙部位及余留牙特征。 

7 选择性先天缺牙的治疗 

适应证 

对于先天缺牙不严重、余留牙排列整齐、不影响咀嚼功能的可暂不治疗，根据病情变化和患者需求

调整治疗方案。 

对于较为严重的先天缺牙，根据缺牙数目、余留牙情况、口腔颌面部及其他部位的畸形程度或病变

情况联合多学科开展序列治疗。 

治疗原则 

以选择性先天缺牙为代表的遗传性疾病具有先天性、终身性特征，其组织结构和器官功能异常等危

害会在个体的一生中持续表现出来，因此需要我们在治疗过程联合多学科制定序列治疗计划，在治疗的

最佳时期，采用最合适的方法开展综合序列治疗。 

1） 以口腔修复为导向的治疗 

① 乳牙列/混合牙列早期，以窝沟封闭、牙齿涂氟等预防性措施为主，必要时配合简单正畸治疗、

义齿修复等； 

② 混合牙列晚期/恒牙列早期，引导个别恒牙萌出，重新分配缺牙间隙； 

③ 恒牙列（12~18岁）正畸治疗配合修复治疗改善牙列缺损； 

④ 恒牙列（18岁~）可摘修复体和或种植体配合固定或可摘修复体、正畸正颌联合治疗恢复患者

咀嚼功能、发音及美观功能。 

2） 早期修复 

根据患者的配合程度及健康状况，尽早恢复正常的咀嚼、发音功能，恢复正常面部外观，防止𬌗𬌗曲

线改变及牙槽嵴的废用性萎缩，为成年后种植修复创造条件，同时也有利于患儿颌面部发育及心理健康

发展。修复后随访过程中，可根据面部及牙发育情况及时进行修复体调整。 

3） 多学科协作治疗 

根据患者缺牙情况、局部和全身表现联合口腔颌面外科、口腔修复科、口腔正畸科、儿童口腔科等

相关科室开展相应的治疗内容，若发现患者存在缺牙引起的上颌下颌骨发育不足、其他综合征表现、恶

性肿瘤风险、或伴有其他系统器官组织且需要限期处理的病变，应注意优先处理顺序，并根据诊疗过程

中的实际情况适当调整，做好定期复查及口腔卫生宣教与管理等工作。 

4） 必要时开展遗传咨询和人文关怀 

在遵守国家相关法律法规的基础上，必要时帮助患者及其家系成员了解疾病的遗传病因、诊断、治

疗、预后等信息，并提供相应的建议及解决方案。同时对患者的人文关怀应贯穿治疗的始与终，当发现

患者可能出现因缺牙等畸形导致的心理问题时，建议其寻求专业人士开展对应治疗。 

8 本共识的局限性与不足 
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本共识以近几十年来国内外不同类型的选择性先天缺牙相关文献综述、病例报道、家系研究数据总

结为依据，但并没有进一步讨论不同地区、不同种族等因素是否会产生不一样的分析结果，这可能导致

在面向中国各地区的群体时存在一定的偏差。 

本次共识纳入的是有一定临床病例数据支持的选择性先天缺牙。各型选择性先天缺牙的编号后期

可能会随着文献报道产生一定变化。OMIM罗列的少数选择性先天缺牙（2型、5型、6型和9型）以及文献

报道的其他致病基因（如KDF1等）导致的先天缺牙缺乏足够的临床病例资料，独立的遗传家系研究不足

3个，本次专家共识暂未就该部分内容进行总结归纳，后续会根据具体情况，进一步对本共识进行补充

和完善。 

选择性先天缺牙作为一种遗传性疾病，不同致病基因所导致的牙齿缺失部位及口腔内余留牙特征

均有所不同，有些基因同时导致非综合征型和综合征型先天缺牙，这两个类型的先天缺牙是否具有相似

的选择性表型特征，由于缺乏足够的临床病例报道，本次共识尚不能回答。
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A  

附 录 A  

（资料性） 

选择性先天缺牙诊断路径图解 
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A  

附 录 B  

（资料性） 

本共识制定的具体方法 

B.1 共识工作组的构成 

2021年12月成立共识制定专家组和工作组。工作组由从事口腔遗传病与罕见病诊治工作，特别是熟

悉选择性先天缺牙诊治的中青年医师组成，组长由段小红教授担任。专家组由中华口腔医学会口腔遗传

病与罕见病专委会常委以上成员和国内熟悉选择性先天缺牙诊治的资深专家组成，首席专家由段小红

教授担任。 

B.2 临床问题的收集和遴选 

本工作组通过系统查询已发表的先天缺牙、特别是选择性先天缺牙相关病例研究和系统评价文章，

结合临床医师等专家共识意向使用人群的访谈，初步拟定了关注的临床问题列表，通过分析、归类、合

并， 构成了本共识的初稿内容。 

B.3 证据检索、合成与评价 

本标准的制定主要依赖于文献来源的先天缺牙临床病例及家系调查患者。通过对大量文献的阅读

和文献提炼数据的分析，总结遗传因素导致先天缺牙的特征，最终纳入有效文献198篇，906位患者。 

文献来源病例纳入标准：  

1) 研究对象：符合选择性先天缺牙的临床病例及家系调查研究的患者；  

2) 干预措施和对比措施：不限定：  

3) 结局指标：不限定；  

4) 研究类型：检索选择性先天缺牙的病例报告、临床研究、系统评价等内容。排除标准：排除重

复发表的文献。  

数据来源：中文数据库：中国知网、万方数据库、中国生物医学文献数据库和维普数据库；英文数

据库：PubMed、The Cochrane Library、EMBASE；补充检索：百度学术、Google 学术等。检索时间为 

1986 年1月1日-2023年5月1日。  

中文检索关键词包括主要搜索词为：第一组：先天缺牙、先天性牙缺失、牙先天缺失、选择性先天

缺牙，第二组：基因、突变、诊断、治疗或管理等。 第一组和第二组采取“和”的关系；其组内检索

词之间采取“或”关系。外文数据库利用 MESH词表进行相关主题检索，列举了以下主题词/关键词及其

组合形式：第一组：tooth agenesis; oligodontia; hypodontia; anodontia; missing tooth; tooth 

loss; absence of tooth; selective tooth agenesis; 第二组：gene; mutation; variants; 

therapies; treatment; diagnosis; postmortem diagnosis; differentiated diagnosis。 第一组

和第二组采取“and”的关系；组内检索词之间采取“or”关系。 

B.4 形成专家共识 

工作组基于国内外相关文献的统计数据，并参考专家意见及我国患者人群、各地各级医疗机构的实

际情况。通过国内多家单位的相关专家审议和修订，最终形成了本次专家共识的主要内容。 

B.5 传播与实施 

本次专家共识的征求意见稿经完善和修订，提交专家指导委员会审核，并经中华口腔医学会相关管

理部门审批后，形成正式发布版本后向公众发布。本共识正式版发布后，相关单位将联合通过以下方式

对本共识进行传播和推广：  

a) 在相关学术会议中介绍和解读专家共识；  

b) 在专业学术刊物和相关数据库中发布；  

c) 通过各发起单位的官方宣传平台（如微信公众号等）传播；  

d) 在各级各类继续教育培训中，有计划地向全国范围内的口腔医师宣传和解读。 
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B.6 共识的更新 

本次专家共识将根据临床实际需要以及国内外出现本领域相关重大研究进展时进行再次更新。
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B  
B  

附 录 C  

（资料性） 

各型选择性先天缺牙证据等级的说明 

 

根据致病基因和缺牙特征的不同，文献报道的选择性先天缺牙包括以下几种类型： 

1型 

MSX1基因突变导致的STHAG1是一种常染色体显性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道共有

33篇，涉及102位患者，其特征性缺牙部位主要为上颌第二前磨牙（88.24%）、下颌第二前磨牙（84.31%）；

上颌第一前磨牙（62.75%）、下颌中切牙（40.20%）、上颌侧切牙（37.25%），平均每位患者缺失9.05

颗牙。余留牙未见明显畸形。有少数患者同时存在非综合征型唇腭裂、上唇系带肥大等口腔局部表现。 

MSX1基因突变还会导致Witkop综合征、Wolf-Hirschhorn综合征，由于所报道家系或患者过少，故

其缺牙特征不在本次统计范围之内。 

3型 

PAX9基因突变导致的STHAG3是一种常染色体显性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道共有

53篇，涉及48个家系267位患者，其特征性缺牙部位主要为下颌第二磨牙（63.48%）、上颌第二磨牙

（62.92%）、上颌第一磨牙（49.44%）、上颌第二前磨牙（49.06%）、下颌第二前磨牙（44.38%）、下

颌第一磨牙（35.39%）、下颌中切牙（33.71%），患者平均缺失9颗牙齿。口内余留牙的特征性表现主

要为钉状牙、过小牙、锥形牙、错畸形，且多数都发生于切牙（78.36%）。 

4型 

WNT10A基因突变导致的STHAG4是一种常染色体显性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道共

有28篇文献，涉及243 位患者，其特征性缺牙部位主要为上颌第二前磨牙（60.7%）、下颌第二前磨牙

（60.5%）及上颌侧切牙（54.9%）、上颌第一前磨牙（43.4%）、下颌中切牙（40.5%）、上颌尖牙（31.9%）、

下颌第一前磨牙（31.7%），且以Ⅱ型先天缺牙为主（74.5%），患者的平均缺牙数为9颗。 

部分WNT10A基因突变导致先天缺牙的病例同时伴发轻度外胚层发育不良的症状，如皮肤干燥、稀疏

的毛发、异常的指甲、掌心或脚底多汗、上唇变薄等。WNT10A基因突变也是Schöpf-Schulz-Passarge综
合征和牙-甲-皮肤发育不良发生的重要病因，但由于病例过少，这些综合征的缺牙特征不在本次统计范

围之内。 

X1型 

EDA基因突变导致的STHAGX1是一种X染色体连锁隐性遗传性疾病，男性多见且缺牙表型重于女性。

截止到目前相关的家系研究及散在病例报道共有20篇，涉及19个家系、183位患者，其特征性缺牙部位

为下颌中切牙（77.00%）、上颌侧切牙（74.80%）、下颌侧切牙（74.00%）。部分患者可先天缺失上颌

第一前磨牙（42.60%）、上颌尖牙（41.00%）、上颌第二前磨牙（32.80%）、下颌尖牙（30.90%）及上

颌中切牙（30.60%），通常患者无皮肤、毛发及其他全身异常表现，口腔内余留牙形态正常。男性患者

平均缺牙数目约8.9颗，以Ⅱ型先天缺牙为主；女性平均缺失5.47颗，以Ⅰ型或Ⅱ型先天缺牙为主。 

此外EDA基因突变也是少汗型外胚层发育不全（hypohidrotic ectodermal dysplasia，HED）发生

的重要病因。HED常出现少汗、毛发稀疏、全口无牙等表现，平均缺牙数目可达22颗，口腔余留牙形态

异常、锥形牙与过小牙常见。 

HED表型特点与STHAGX1的缺牙特征存在显著差异。 

7型 

LRP6基因突变导致的STHAG7是一种常染色体显性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道共有

10篇文献，涉及20个家系36位患者，其特征性缺牙部位主要为下颌第二前磨牙（75%）、上颌第二前磨

牙及上颌侧切牙（63.89%），上颌第一前磨牙（52.78%）、上颌尖牙（50%）、下颌侧切牙（43.06%）、

下颌中切牙（40.28%），患者平均缺失10.39颗牙。除牙齿缺失外，患者余留牙表型差异较大，几乎所

有患者均伴有上颌侧切牙锥形牙或过小牙；此外患者还可能伴有第一磨牙心形牙、牙尖变少、融合根以

及轻度牛牙症。也有研究报道少数患者伴有多指、毛发稀疏以及外胚层发育不良等全身表现。 

8型 
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WNT10B基因突变导致的STHAG8是一种常染色体显性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道共

有2篇文献，涉及3个家系12 位患者，其特征性缺牙部位主要为下颌中切牙（58.3%）、上下颌侧切牙

（41.2%），余留牙存在前牙过小牙、磨牙牛牙症表现。 

10型 

TSPEAR基因突变导致的STHAG10是一种常染色体隐性遗传性疾病，相关的家系研究及散在病例报道

共有3篇，涉及11个家系、16位患者，其特征性缺牙部位主要为下颌中切牙（87.5%）、右上颌侧切牙

（87.5%）、左上颌侧切牙（81.25%）、右上颌第二磨牙（62.5%）、右下颌侧切牙（62.5%）、左上颌

第二磨牙（56.25%）、左下颌侧切牙（56.25%）；口内余留牙偶尔出现前牙锥形牙。  

11型 

目前关于AXIN2突变导致先天缺牙的家系研究及散在病例报道共有15篇，涉及12个家系40位患者，

患者表现出的特征性缺牙部位主要为上颌第二磨牙（67.5%）、下颌第二前磨牙（67.5%）、下颌第二磨

牙（52.5%）、下颌中切牙（61.25%）、上颌侧切牙（52.5%）、上颌第二磨牙（45%）、上颌第一前磨

牙（46.25%），下颌侧切牙（38.75%）、下颌第一磨牙（32.5%），患者平均缺失11颗牙齿。 

部分AXIN2基因突变导致先天缺牙的病例同时会伴发结直肠癌、腺瘤性息肉病和/或其他消化系统

癌症。 

12型 

目前关于SMOC2突变导致先天缺牙的家系病例报道共有3篇，涉及3个家系7位患者，所有患者均表现

为上下颌第二前磨牙及下颌尖牙的缺失（100%），其次为下颌第一前磨牙、下颌侧切牙（92.86%）、上

颌尖牙（57.14%）、上颌侧切牙（42.86%），患者平均缺失13颗牙齿。余留牙X线片显示牙本质发育不

良，这是SMOC2相关先天缺牙患者所特有的表型，此外几乎所有患者均有切牙V型缺损、蕾状切牙及牛牙

症表型。 
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C  
C  

附 录 D  

（资料性） 

常见综合征型先天缺牙的临床表现 

1. 少汗型外胚层发育不良（hypohidrotic ectodermal dysplasia，HED） 

其典型临床表现为: 多数牙缺失甚至全口无牙，特殊面型，毛发稀少以及汗腺减少或缺如。其他症

状包括: 皮肤干燥萎缩，眼周色素沉着，上颌发育不足，下颌前突等。口内可见多数乳恒牙缺失，锥形

牙，口腔黏膜干燥，上下颌牙槽嵴严重萎缩等。遗传特征：多数为X连锁隐性遗传，个别为常染色体显

性、隐性遗传。    

2. 牙－甲－皮肤发育不良综合征（onycho-odontodermal dysplasia，OODD） 

其典型的临床表现为：先天缺牙、锥形牙；指甲萎缩且脆薄、有凹陷；手掌、脚掌皮肤过度角化、

多汗灼热；皮肤干燥；舌乳头萎缩、光滑舌；头发稀疏等。遗传特征：常染色体隐性遗传。 

3. 色素失禁综合征（incontinentia pigmenti，IP） 

其典型临床表现为：多见四肢和躯干色素沉着；眼部异常，严重时可致失明；指甲萎缩变薄；先天

缺牙，余留牙畸形，呈锥形牙等，恒牙乳牙均可受累。遗传特征：大多数患者是X-连锁显性遗传，少数

为散发。 

4. Witkop牙-甲综合征（Witkop tooth-nail syndrome，TNS） 

其典型临床表现为：多数恒牙先天缺失，余牙多呈锥形牙，乳牙也可能受累；因多数恒牙缺失，导

致垂直高度降低；指/趾甲发育不良，有时指/趾甲纵裂是其唯一主要特征。遗传特征：常染色体显性遗

传。 

5. 睑缘粘连-外胚叶发育不全（ankyloblepharon-ectodermal defects-cleft lip/palate，AEC） 

其典型临床表现为：睑缘粘连、鼻泪管闭锁、唇腭裂、上颌骨发育不全；牙齿缺失；头发稀疏；指

甲萎缩、凹凸不平、变薄等，睑缘粘连为其特征性表现。遗传特征：常染色体显性遗传。 

6. Axenfeld-Rieger综合征（Axenfeld-Rieger syndrome，ARS） 

其典型临床表现为：眼、耳、脐带、口腔、颅面等发育异常。部分患者可继发青光眼甚至失明；牙

齿发育异常主要表现为先天缺牙和过小牙等。遗传特征：常染色体显性遗传。 

7. Van der Woude综合征（Van der Woude syndrome，VWS） 

 其典型临床表现为：唇腭裂、先天缺牙、下唇瘘、舌系带过短、硬腭高拱、肢体及心脏发育异

常等。遗传特征：常染色体显性遗传，也可散在发病。 

8. Cornelia de Lange综合征（Cornelia de Lange syndrome，CdLS） 

其典型临床表现为：心脏结构和功能不良、颅面部畸形、上肢发育不全、生长迟缓和智力障碍，患

者具有特殊面容，拱形眉，两侧眉毛常连在一起，鼻梁塌，下颌发育不足甚至小颌畸形，腭盖高拱，通

常伴随口腔黏膜下腭裂、先天缺牙等。遗传特征：常染色体显性遗传。 

9. Schöpf-Schulz-Passarge综合征（Schöpf-Schulz-Passarge syndrome，SSPS） 

其典型临床表现为：掌跖皮肤过度角化、先天缺牙、眼睑多发囊肿、毛发稀疏、指甲发育不良等。

遗传特征：常染色体隐性遗传。 

10. Wolf-Hirschhorn综合征（Wolf-Hirschhorn syndrome, WHS） 

其典型临床表现为：延伸至前额的宽鼻梁的特征性面容；口腔表现主要为唇腭裂、口面裂和牙齿缺

失；生长发育迟缓；智障；癫痫；骨骼及心脏发育异常；偶发感应性神经耳聋、视神经萎缩、泌尿生殖

器异常等表征。遗传特征：散发病例，OMIM标识为IC（Isolated cases）。 

11. 其他 

颅骨外胚叶发育不全（cranioectodermal dysplasia，CED）、肢端-皮肤-指-泪管-牙综合征（acro-

dermato-ungual-lacrimal-tooth syndrome，ADULT）等综合征除牙齿缺失外，都伴有不同程度的其他

组织或器官的发育异常。 
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