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　　摘　要：目的　探讨胎儿肢体畸形超声声像图特征及方法学特点。方法　回顾性分析２０１０年５月至２０１２年５月在成都军

区总医院接受系统性超声检查的６３３６例孕妇，使用连续顺序追踪超声法（ＳＣＳＡ）检测胎儿上下肢长骨，观察手足时加用弧形扫

查法，动态观察胎儿肢体的形态、结构、姿势及运动等情况。系统检查完成后对可疑或畸形部位进行三维成像作为补充，对胎儿肢

体畸形的产前超声诊断结果进行分析。结果　６３３６例孕妇经引产或出生后证实的胎儿肢体畸形２０例，产前超声检出１８例，分

别为四肢短小畸形５例，致死性侏儒３例，海豹肢畸形１例，双侧桡骨缺失１例，一侧手缺失１例，双下肢小腿缺失１例，多指（趾）２

例，足内翻３例，重叠指１例；２例漏诊分别为多指及重叠指。结论　末端指趾数目及手足姿势异常易漏诊，是检查的难点和重点。
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　　胎儿肢体畸形发生率约为１／５００
［１］，其种类和受累部位较

多，并且手足部的畸形可能合并神经、心脏、泌尿等多系统畸形

或染色体异常［２］，给患者及家属带来很大痛苦。产前超声检查

对胎儿肢体显像虽有独特优势，但漏诊仍时有发生。本文对

２０例经引产或出生后证实的胎儿肢体畸形病例进行回顾性分

析，旨在探讨胎儿肢体畸形产前超声诊断的特点。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２０１０年５月至２０１２年５月在成都军区

总医院门诊行系统性超声检查的孕妇６３３６例，年龄１９～４０

岁，平均（２５．０±５．３）岁，孕周１８～２６周，平均（２３．０±２．７）周。

１．２　方法

１．２．１　仪器　使用ＰｈｉｌｉｐｓＩＵ２２和ＳｉｅｍｅｎｓＳ２０００彩色多普

勒超声诊断仪，探头频率３．５～５．０ｍＨｚ。设备具有常规超声、

彩色多普勒、三维成像功能等。所有检查均在仪器设置的胎儿

超声检查条件下完成。

１．２．２　检查方法　（１）孕妇取仰卧位，必要时取侧卧位，常规

观察胎儿、胎盘、羊水及脐带等，测量胎儿双顶径、头围、腹围、

股骨长径、羊水最大深度、脐动脉血流Ｓ／Ｄ比值、阻力指数、搏

动指数，了解胎儿生长发育情况。（２）对胎儿四肢采取连续顺

序追踪超声法（ＳＣＳＡ）进行超声检查，即从肢体近端开始检查，

沿其自然伸展方向追踪至肢体远端（指、趾），观察手足时加用

弧形扫查法。（３）超声扫查应逐一肢体、逐一节段，由近段至远

段，判断肢体及其内长骨的数目、长度、形态、结构、姿势、位置

关系、活动情况等。因胎儿体位受限或局部羊水偏少致胎儿肢

体显示不清时，可让孕妇变换体位或活动２０ｍｉｎ后再检查。

（４）发现胎儿肢体异常，特别是可疑或畸形部位时，同时采用三

维成像技术检查，获得更多、更直观的信息。所有病例均经引

产或出生后证实。

２　结　　果

２．１　胎儿肢体畸形分布　６３３６例孕妇经引产或出生后证实

的胎儿肢体畸形２０例，产前超声检出１８例，分别为四肢短小

畸形５例，致死性侏儒３例，海豹肢畸形１例，双侧桡骨缺失１

例，一侧手缺失１例，双下肢小腿缺失１例，多指（趾）２例，足

内翻３例（典型病例见图１），重叠指１例。本组２例漏诊分别

为多指及重叠指。

２．２　三维超声检查评价　１８例肢体畸形的胎儿都能够成功
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地进行三维扫查并得出三维立体图像。四肢短小畸形应用三

维成像可见长骨明显短小，并可得到骨骼病变的全貌；１例海

豹肢体畸形上臂与前臂以及大腿完全缺失，手直接连于躯干上

（图２）；１例左侧手掌及指骨缺失，仅见肉团，三维成像显示上

肢末端缺如（图３）；对二维超声漏诊的２例多指及重叠指，三

维成像可能因二维图像质量欠佳或胎动伪像未能予以及时

发现。

图１　　典型胎儿足内翻超声图像

图２　　海豹儿畸形三维成像（Ａ）与引产后（Ｂ）图片

图３　　胎儿左手缺失二维（Ａ）与三维（Ｂ）图像

３　讨　　论

胎儿肢体畸形属骨骼系统畸形的一种，国外文献报道发生

率约为０．２％
［３］。国内最近资料分析胎儿单纯的某系统畸形

中骨骼肢体畸形排在第２位
［４］。胎儿肢体畸形发生率高，而且

染色体异常的发生率明显高于肢体正常胎儿。因此，胎儿肢体

畸形的产前诊断具有重要意义。

ＳＣＳＡ强调对胎儿四肢逐一进行连续、顺序、追踪观察，完

整地追踪每一条肢体，取得了明显的效果［５７］。本组产前超声

检查中短肢畸形最多，因为胎儿长骨比较容易显示，长骨发育

异常的超声检出率也较高，漏诊率低［８］，例如软骨发育不良、致

死性侏儒等，并能根据其短肢等特征作出明确诊断。横行及纵

行肢体缺陷，超声诊断也比较容易，上述各种类型的畸形超声

应尽量避免漏诊。如果某段肢体反复观察仍未探及，应有记录

并告知孕妇，这样既可以客观地反映胎儿肢体情况，又可避免

医患纠纷。

虽然超声对胎儿肢体畸形有重要的诊断价值，但也存在一

定的局限性［９］。胎儿四肢远端的畸形，例如胎儿手足的多指

趾、重叠、粘连、并指等畸形，都容易发生漏诊或误诊［１０１１］，因胎

儿手足畸形表现复杂多样，并受胎儿姿势运动的影响，在产前

超声规定的检查时间内完全准确无误观察手足异常确实有一

定难度，除非是在羊水适量、胎儿手足位置适宜时比较容易获

得理想的图像的情况下，一般情况下获得理想的图像较为困

难，是产前超声诊断的难点。胎儿手足畸形更重要的危害在于

合并染色体异常，特别是与Ｄｏｗｎ综合征及１８三体、２１三体

综合征关系密切，发现胎儿畸形手、重叠指、小指第２节指骨缺

失及马蹄内翻足等手足部的畸形可作为胎儿染色体筛查的重

要指征，二者结合有助于发现胎儿遗传性疾病［１２］。

三维超声能提供更加直观、空间感强、细节丰富的图像信

息而成为二维超声的重要补充［１３］。二维超声可以显示长骨及

手足部形态异常，但是对其外形特征无法得出立体的判断，三

维表面成像可描画出肢体的全貌，最大透明成像还能直接显示

出异常骨骼的形态和数目［１４１５］。在应用中要注意三维数据的

获取和成像质量，需以二维扫查为基础。

综上所述，胎儿肢体检查只要遵循正确的扫查方法与灵活

的技巧，可以大大提高肢体畸形的检出率；胎儿肢体远端部位

是检查的难点，要避免漏诊、误诊，这也是超声检查的重点所

在；超声检查既要做到全面观察，又要抓住重点，不能忽视任何

疑点。目前产前超声检查仍是筛查胎儿肢体畸形不可替代的

首选方法，是产前诊断不可缺少的有效手段，可为临床及时正

确选择处理方案提供指导。
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固定不可避免会增加成本及并发症的缺陷，其增加的融合率意

义不大［９］。但Ｒａｌｅｙ等
［１０］通过长期临床随访发现椎弓根钉棒

系统可有效提高复位率及融合率，减少假关节形成，长期预后

明显优于非固定组，故其支持内固定融合，并提出内固定融合

指征：（１）术前椎间盘高度大于２ｍｍ；（２）滑脱出现明显后凸需

要恢复腰椎前凸；（３）滑脱伴有侧凸；（４）滑脱节段异常运动超

过５ｍｍ；（５）滑脱超过５０％；（６）同一节段行返修减压、邻近节

段退变出现滑脱和临床症状。本研究发现，内固定融合具有以

下几方面重要作用：（１）利于复位，特别是Ⅱ度以上的滑脱；（２）

内固定通过复位增加融合界面接触面积、加压及力学稳定性，

可提高融合率；（３）滑脱复位恢复了正常的腰骶部负重生物力

学，融合可以仅局限于病变的节段，从而减少融合节段；（４）滑

脱的复位以及腰骶后凸的矫正，可以消除腰椎过度前凸、骨盆

倾斜、膝关节屈曲，从而改善姿态及步态；（５）滑脱复位后可以

恢复椎管的形态和容积，纠正神经孔狭窄，保护神经根不被牵

拉，有利于神经减压。因此，本研究认为，腰椎内固定已是十分

成熟的技术，特别是后路椎弓根钉棒系统已然普及，只要严格

掌握适应证、提高手术操作技术，内固定的并发症是可以控制

在可接受的范围内，本组患者中均未出现严重并发症，术后随

访１２个月ＪＯＡ评分及腰椎前凸角、节段前凸角、椎间隙高度、

滑脱率较术前均有显著好转，融合率达９５．２４％。

３．３　单纯椎体间融合与３６０°环状融合　因腰椎滑脱常伴有椎

间盘退变、椎间隙狭窄，当后路撑开复位恢复腰椎前凸及椎间

隙高度后会导致前中柱缺损，所有的载荷都将通过内固定器和

横突旁植骨区，容易引起内固定疲劳、假关节形成和滑脱加

重［１１］。椎间支撑植骨可以填补空缺，减少术后发生复位丢失

概率，将会去除后方内固定上的载荷，恢复正常前柱和后柱的

共享载荷［１２］。经ＰＬＩＦ一次手术可同时行减压及植骨，是较理

想的脊柱融合途径。但随着临床经验积累，也有人发现由于

ＰＬＩＦ术式中对关节突的破坏，导致其原本具有的支撑及抗张

力、剪力、扭力等作用减弱或消失，后外侧的稳定性受到影

响［１３１４］，虽然椎弓根钉棒系统可以在一定时期内维持后方稳

定，但如果椎体间融合不良则可使内固定承受部分应力，最终

导致内固定疲劳甚至断裂，出现植骨块或融合器移位、融合率

下降，随着越来越多的研究证实提高融合率就可提高临床疗

效，联合ＰＬＦ的环状（３６０°）融合手术逐渐被大家所接受
［１５１６］。

本研究也证实了其有效性，并减少了ＰＬＩＦ并发症。椎间融合

并后外侧融合增加了椎间的机械强度，因此，作者认为经ＰＬＩＦ

联合ＰＬＦ治疗腰椎滑脱表现出更好地应用前景。
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