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早孕期胎儿骨骼肢体畸形典型病例超声诊断*
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  [摘要] 目的 探讨早孕期胎儿骨骼肢体畸形的超声诊断价值,提升对典型异常病例图像特征的辨识水

平,提高对胎儿骨骼肢体畸形的早期检出能力。方法 选择2017年1月至2019年12月于武汉大学人民医院

行早孕期颈部透明带(NT)检查的胎儿9
 

208例,回顾性分析其产前超声检查资料,统计早孕期超声诊断胎儿骨

骼肢体畸形的检出率,再认识典型异常图像的特征。结果 9
 

208例胎儿中检出胎儿骨骼肢体畸形17例,检出

率0.18%,其中9例胎儿上肢/手异常,6例下肢/足异常,2例上肢/手和下肢/足同时异常;17例骨骼肢体畸形

胎儿中12例合并其他系统异常,5例单发肢体畸形。结论 孕早期胎儿四肢超声规范化结构筛查可以早发现

胎儿骨骼肢体畸形,尽早地决定妊娠进程,对于优生优育具有重要意义。
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  [Abstract] Objective To

 

investigate
 

the
 

value
 

of
 

ultrasound
 

diagnosis
 

of
 

fetal
 

skeletal
 

and
 

limb
 

malfor-
mations

 

in
 

early
 

pregnancy,to
 

improve
 

the
 

recognition
 

level
 

of
 

image
 

characteristics
 

of
 

typical
 

abnormal
 

cases,
and

 

to
 

improve
 

the
 

early
 

detection
 

of
 

fetal
 

skeletal
 

and
 

limb
 

malformations.Methods A
 

total
 

of
 

9
 

208
 

fetuses
 

who
 

underwent
 

nuchal
 

translucency
 

(NT)
 

examination
 

during
 

early
 

pregnancy
 

in
 

People's
 

Hospital
 

of
 

Wuhan
 

University
 

from
 

January
 

2017
 

to
 

December
 

2019
 

were
 

selected,and
 

their
 

prenatal
 

ultrasound
 

screening
 

data
 

were
 

retrospectively
 

analyzed,the
 

detection
 

rate
 

of
 

ultrasound
 

diagnosis
 

of
 

fetal
 

skeletal
 

and
 

limb
 

malfoma-
tions

 

during
 

early
 

pregnancy
 

was
 

counted,and
 

then
 

the
 

characteristics
 

of
 

typical
 

abnormal
 

images
 

were
 

recog-
nized.Results Seventeen

 

cases
 

of
 

fetal
 

skeletal
 

and
 

limb
 

malformations
 

were
 

screen
 

out
 

in
 

9
 

208
 

fetuses,with
 

a
 

detection
 

rate
 

of
 

0.18%.Among
 

them,there
 

were
 

9
 

cases
 

of
 

fetal
 

upper
 

limb/hand
 

abnormality,6
 

cases
 

of
 

lower
 

limb/foot
 

abnormality,2
 

cases
 

of
 

upper
 

limb/hand
 

and
 

lower
 

limb/foot
 

abnormality
 

simultaneously;A-
mong

 

the
 

17
 

cases,12
 

complicatied
 

with
 

other
 

system
 

abnormalities,and
 

5
 

had
 

only
  

limb
 

malformations.
Conclusion Ultrasound

 

standardized
 

structure
 

screening
 

of
 

fetal
 

limbs
 

in
 

early
 

pregnancy
 

can
 

detect
 

fetal
 

limb
 

malformation,and
 

determine
 

the
 

pregnancy
 

process
 

as
 

early
 

as
 

possible,which
 

is
 

of
 

great
 

significance
 

for
 

healthy
 

pregancy
 

and
 

scientific
 

nurture.
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  近年来,受多种因素的作用和影响,胎儿先天性

畸形的发生率明显升高。我国胎儿肢体异常的患病

率为0.38%[1],其中手、足畸形的发生率居于首位[2]
 

。
先天性的骨骼肢体畸形给患儿带来的是外观和功能

两方面的缺陷,严重影响患儿的生活质量,造成患儿

家庭沉重的压力及负担。因此,产前超声应全面扫查

胎儿的肢体,尽力减少漏诊、误诊。本研究的主要目

的就是探讨早孕期胎儿骨骼肢体畸形的超声诊断价

值和认识典型异常病例图像特征,提高对胎儿骨骼肢

体畸形的早期检出能力,降低骨骼肢体畸形的漏、误
诊率,提高人口质量。
1 资料与方法

1.1 一般资料

以2017年1月至2019年12月于武汉大学人民
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医院行早孕期颈部透明带(NT)检查的8
 

599例孕妇

为研究对象,其中单胎妊娠7
 

993例,双胎妊娠603
例,三胎妊娠3例,共有胎儿9

 

208例。孕妇年龄

26~48岁,平均33岁,胎儿孕周11+3~13+6 周。
1.2 仪器与方法

采用GE
 

Voluson
 

E8
 

Expert超声诊断仪,腹部容

积探头RAB4-8-D频率
 

4.0~8.0
 

MHz,腔内容积探

头RIC5-9-D频率4.0~9.0
 

MHz。按照连续顺序追

踪超声法[3]检测胎儿肢体:对胎儿的每个肢体分别沿

着肢体自然伸展的姿势从近段连续追踪扫查至远段,
待完整扫查完一个肢体后再按照同样的方法扫查胎

儿其他肢体。观察胎儿的肢体与长骨有无、数目、长
短、形态、姿势、活动等。上肢超声扫查:声束平面沿

肩胛骨肩峰方向追踪显示胎儿肱骨长轴切面,然后沿

着上肢的自然伸展方向追踪显示出前臂尺、桡骨纵切

面,并移向手部,显示手,并观察手的姿势及其与前臂

的位置关系。下肢超声扫查:沿一侧髋骨寻找该侧股

骨长轴切面,再沿着下肢的自伸展方向追踪显示小腿

胫、腓骨长轴切面,并移向足底方向,旋转探头显示足

底平面,追踪观察足的形态及足与小腿的位置关系。
1.3 病例随访及记录

经超声诊断的畸形胎儿经产科医师和遗传学医

师会诊提供全面的产前咨询,并根据孕妇意愿选择终

止妊娠或继续妊娠。对选择终止妊娠且在该院进行

引产者,对引产胎儿进行尸体、X线片检查;对于不在

该院引产或生产者进行电话随访。
2 结  果

2.1 一般情况

早孕期超声在9
 

208例胎儿中检出胎儿骨骼肢体

畸形17例,发生率0.18%,其中1例是双绒毛膜双羊

膜囊双胎之一异常,其余16例是单胎妊娠胎儿。17
例胎儿中9例是上肢/手异常,6例是下肢/足异常,2
例是上肢/手和下肢/足同时异常;5例是单发肢体畸

形,12例合并其他系统异常,主要包括腹裂、脊柱异

常、心脏异常、脐带异常(脐带短或单脐动脉)、NT大

等;其中有2例是体蒂异常引起,3例是羊膜束带综合

征引起。17例胎儿中,1例胎儿因单发足内翻而继续

妊娠至足月,1例因双胎之一异常则进行减胎术而正

常胎儿继续妊娠至足月,其余15例胎儿因肢体畸形

比较严重或并发症严重而进行引产。17例骨骼肢体

畸形胎儿详细情况见表1。

表1  17例骨骼肢体畸形胎儿详细情况

病例
孕妇年龄

(岁)

孕周

(周+d)
疾病种类 合并畸形 其他

妊娠

结局

1 28 12+1 桡骨发育不良、双手姿势异常 无 - 引产

2 26 12+6 右手缺如 无 - 引产

3 38 12+4 双手姿势异常
NT大、心脏异常(室缺并右室双

出口)
- 引产

4 31 12+6 双手多指 叶状全前脑、独眼、喙鼻 - 引产

5 30 13+6 缺指、裂手 无 - 引产

6 29 13+1 右侧足内翻 无 -
妊娠足月,产后观察婴儿

右侧足内翻

7 33 13+5 双足姿势异常 脊柱裂、右肾缺如、单脐动脉 - 引产

8 30 12+2 左下肢及足缺如 腹裂、NT大 羊膜束带综合征 引产

9 33 12+6 左足内翻
腹裂、颈部水囊瘤、脊柱排列不整

齐、脐带短
体蒂异常 引产

10 32 11+6 下肢姿势异常 腹裂、NT大 羊膜束带综合征 双胎之一减胎

11 27 12+4 右侧桡骨发育不良、右手缺如 无 - 引产

12 37 13+0 右下肢及足缺如 腹裂、脊柱侧弯、巨膀胱、脐带短 体蒂异常 引产

13 27 13+4 双下肢姿势异常、右前臂姿势固定 左侧唇腭裂、NT大、鼻骨缺失 羊膜束带综合征 引产

14 26 12+6
右下肢缺如、左下肢发育不良、双足缺

如、左前臂及手发育不良、右手姿势

异常

脊柱裂、膀胱未显示 - 引产

15 43 12+1 双侧桡骨发育不良、双手姿势异常
脐膨出、NT大、心脏异常(室缺并

大动脉转位)
- 引产
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续表1  17例骨骼肢体畸形胎儿详细情况

病例
孕妇年龄

(岁)

孕周

(周+d)
疾病种类 合并畸形 其他

妊娠

结局

16 43 12+0 双手姿势异常
全身皮肤水肿、NT大、静脉导管

缺如、单脐动脉
- 引产

17 48 12+1
右侧桡骨缺失并尺骨发育不良、右手

过度屈曲、左手垂腕

三尖瓣反流、静脉导管α-波倒置、
鼻骨缺失、单脐动脉

- 引产

  -:无。

2.2 典型病例图像特征

2.2.1 手姿势异常

正常腕关节基本为中立位,掌屈在50°~60°,背
伸在50°~60°,胎儿尺桡骨异常、肌肉异常、染色体异

常均可能导致腕部及手姿势异常。病例3双侧尺桡

骨发育正常,仅表现双手过度向掌侧屈曲,与尺桡骨

长轴间的角度小于90°,引产后胎儿尸体标本观察双

手内收,向掌侧过度屈曲,见图1。病例17胎龄12+1

周,是高龄孕妇经过辅助生殖技术治疗后妊娠,右手

过度屈曲异常是因右侧桡骨缺失并尺骨发育不良引

起的,而左手则是单发的姿势异常,左侧尺桡骨发育

正常(图2A、B)。三维超声更立体直观,显示左手持

续屈曲,呈垂腕状,右手向桡侧持续过度屈曲(图
2C)。桡骨缺失主要表现在前臂未见桡骨显示,仅见

尺骨显示,常常伴有尺骨发育不良及手的姿势异常。
2.2.2 手缺失

连续顺序追踪扫查显示胎儿肱骨及尺、桡骨回

声,至腕部时未显示腕骨、掌骨及指骨形态。病例2
胎儿右侧尺桡骨远端未见手结构,单发右手缺如,无
其他并发症(图3)。病例11胎儿左上肢发育正常,右
前臂内仅可见一个长骨骨化中心,且骨化中心长度

短,长仅约0.58
 

cm,未见明显右手显示(图4A);三维

超声显示右前臂偏短,未见明显右手显示,仅于右前

臂远端见一大小约0.33
 

cm×0.25
 

cm肢芽样高回声

残端(图4B)。

  A:二维超声显示双手过度向掌侧屈曲,与尺桡骨长轴间的角度小

于90°;B:引产后尸体标本,胎儿双手内收,向掌侧过度屈曲。

图1  病例3超声影像图和尸检图

  A:二维超声显示胎儿左手(红色箭头所示)姿势异常;B:二维超声显示右前臂内仅见一长约0.38
 

cm长骨(绿色箭头所示),右手姿势异常(红
色箭头所示);C:三维超声显示左手持续屈曲,呈垂腕状,右手向桡侧持续过度屈曲(红色箭头所示)。

图2  病例17的二维超声和三维超声图

2.2.3 足内翻

先天性足内翻畸形是一种常见的严重影响足部

形态和功能的先天畸形。胎儿足内翻超声声像图特

征:超声在显示胎儿小腿长轴的同时可显示出胎儿足

底平面,即胎儿足底平面与小腿胫腓骨长轴在同一切

面显示,且这种关系持续存在,不随体位及羊水的改

变而改变。同时须注意足内翻与足内翻状态的鉴别,
应待胎儿足运动后再观察,如其内翻姿势一直保持不
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变,才可诊断足内翻。病例6胎儿右侧足内翻(图5),
中孕期筛查和晚孕期筛查时仍是右侧足内翻,无其他

并发症,此例胎儿妊娠至足月,剖宫产一活男婴,新生

儿右侧足内翻,证实产前超声诊断的准确性。

  胎儿右侧尺桡骨远端未见手结构。

图3 病例2阴道二维超声

  A:病例11二维超声显示胎儿右前臂内仅可见一个长骨骨化中

心,且骨化中心偏短,未见明显右手显示;B:病例11三维超声显示右前

臂偏短,未见明显右手显示,仅于右前臂远端见一小突起样高回声

残端。

图4  病例11的二维超声和三维超声图
 

  胎儿足底平面与小腿胫腓骨长轴在同一切面显示。

图5  病例6二维超声

3 讨  论

  胎儿骨骼发育不良是一类以骨骼和软骨异常发

育为主要特征的疾病,产前诊断的首要目标之一就是

要发现潜在的骨骼发育异常[4-5]
 

。在第一孕期对胎儿

的解剖结构进行详细检查应该可以发现所有主要结

构异常的50%[6]
 

。关于胎儿肢体畸形的产前超声检

查时机,目前尚缺乏统一的认识。漆玖玲等[7]通过分

析胎儿手足畸形得出的结论是妊娠13~18周胎儿手

掌基本处于伸开的状态,是检查手畸形的最佳时间,
而妊娠19~24周则是检查足畸形的最佳时间。随着

超声技术的发展和医师诊断水平的提高,产前超声检

查向检出胎儿微小畸形及检出孕周提前方向发展。
目前,大多数医院已经开展了早孕期11+3~13+6 周

期间的胎儿NT检查,不仅可以评估胎儿染色体异常

的风险,还可以发现一些严重的心脏畸形、中枢神经

系统畸形和严重的肢体畸形[8]。詹林等[9]提出孕

11+3~13+6 周可以对胎儿较严重的肢体畸形进行筛

查。李胜利等[10]通过研究得出孕11~13+6 周是进行

第一次胎儿肢体检查的最佳时间,可以检出严重的胎

儿肢体畸形。因此,孕11~13+6 周是胎儿肢体检查

的最佳时间。本研究早孕期 NT的测量均按照英国

胎儿医学基金会(Fetal
 

Medicine
 

Foundation,FMF
 

)
 

测量监测方法和标准进行,同时对胎儿进行大体结构

的筛查。早孕期由于胎儿相对较小,可在同一切面显

示整个上/下肢,便于观察关节形态是否正常。因此

可以在早孕期对胎儿严重肢体畸形进行诊断,尤其对

于有家族史的孕妇应尽早进行胎儿骨骼肢体的超声

系统筛查。本研究在早孕期发现并诊断胎儿严重骨

骼肢体畸形,可使孕妇早期进行干预处理,减少了对

孕妇的身体和心理伤害。
胎儿的骨骼疾病很常见,很多复杂的疾病是由单

基因突变或结构染色体畸变等引起的[11]。LIU等[12]

认为通过靶向基因测序技术,可以显著改善胎儿骨骼

异常的产前诊断,从而提供更全面的产前遗传咨询。
在骨骼发育异常中,将致死性与非致死性区分开来在

临床上很重要[13]。部分胎儿肢体畸形是由羊膜带综

合征和体蒂异常引起的。本研究中因羊膜带综合征

而发生的骨骼肢体畸形有3例。羊膜带综合征的诊

断目前主要依靠产前超声检查,对临床选择治疗方案

及改善疾病预后具有重要意义[14]。体蒂异常是一种

致死性畸形,是一种包括前壁腹裂、明显的脊柱侧凸、
脐带极短、肢体畸形、颜面部畸形等多种畸形的综合

征。95%的体蒂异常存在肢体畸形,以横行肢体缺失

最常见,其 次 为 纵 行 肢 体 缺 失,最 后 是 肢 体 姿 势

异常[15]。
胎儿骨骼肢体畸形常合并其他系统畸形,或者多

种肢体畸形同时发生[16],故发现骨骼肢体畸形后一定

要对胎儿各个系统做详细的全面检查。本研究17例
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异常胎儿中5例是单发肢体畸形,12例合并其他系统

异常,主要包括腹裂、脊柱异常、心脏异常、脐带异常

(脐带短或单脐动脉)、NT大等,以心脏畸形、中枢神

经系统畸形多见。
产前超声是筛查胎儿肢体畸形的首选方法,具有

安全、便捷、无损伤等优点,孕早期胎儿四肢超声规范

化结构筛查可及早发现胎儿肢体畸形,更早决定妊娠

进程,对于降低出生缺陷,提高人口质量起到非常重

要的作用。
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