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  "摘要# 目的 探讨超声诊断胎儿软骨发育不全的声像图特征和临床价值O 方法 对 19 987 名孕妇进
行产前超声检查a发现胎儿软骨发育不全 4 例O 结果 胎儿软骨发育不全的主要声像图表现为双顶径\头颅
增大a胸廓狭窄a腹部膨隆a腹围增大a四肢粗短而弯曲a钙化差a回声减弱a但躯干骨接近正常O 结论 胎儿软
骨发育不全的超声诊断具有准确率高\操作简便等优点a可作为孕产妇常规体检\普查的重要方法a对优生的
筛选有非常重要的临床价值O
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Thediagnosisoffetus'achondroplasia withultrasound PANxiao-ling.th B-ultrasonicRooma xinxing tradi-
tionalchin s m dicin Hospitala Guangdong 527400a china
  [Abstract1 Objective Todiscussthefeatureoftheuitrasonicimageoffetus' achondropiasiaand theciini-
caivaiueofuitrasonographyin thediagnosisofthisdisease.Methods Fourcasesoffetus' achondropiasiawere
found in 19 987 pregnantwomen recervingprenataiexamination and theiruitrasonicimagewereobserved.Results 
Themain featuresoftheuitrasonicimageoffetus' achondropiasiainciuded biparietaidiameteraeniarged heada thora-
costenosisa abdominaidistentionaincreasein abdomen circumferencea dumpyand tortuousiimbsapoorcaicificationa
echodecreaseda aimostnormaitrunk boneand soon.Conclusion Uitrasonographyin diagnosingfetus' achondro-
piasiahastheadvantageofhigh efficiencya simpieoperation and soon.ithasbecometheessentiaiapproachesofa
routinemedicaiexamination in pregnantand deiiverywomena and possessesimportantciinicaivaiuein aristogenesis
screening.
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  胎儿软骨发育不全又称胎儿型软骨营养障碍\
软骨营养障碍性侏儒等a是由于软骨内骨化缺陷的
先天性发育异常a主要影响长骨a临床表现为四肢粗
短但躯干近乎正常的侏儒-短肢型侏儒畸形疾病O
发病率为 1/15 000 ~1/26 000[11 a没有种族和男女
性别差异O 该病可在产前常规检查中检出a但由于
人们对优生优育的意识不强a特别是农村贫困地区a
产前较少进行超声检查a因此较难发现胎儿软骨发
育不全的病例O 我院自 2009-03 ~2012-04 对 19 987
名孕妇进行产前超声检查a发现胎儿软骨发育不全
4 例O 现总结报道如下O
1 资料与方法
1.1 一般资料 收集 2009-03 ~2012-04 到我科进
行产前超声检查的孕妇共 19 987 名a年龄 18 ~48

岁a平均 27.5 岁9孕 13 ~39 周a平均 25.3 周O 检出
胎儿软骨发育不全 4 例a均为门诊及住院孕妇a年龄
24 ~36 岁a平均 28.6 岁9孕 20 ~32 周a平均 25 周9
初产妇 2 例a经产妇 2 例a无近亲结婚及畸胎生产
史O 4 例均为单胎妊娠a引产时间分别为 2009-10\
2009-12\2010-03\2011-12a引产后全部经尸解和 X
线拍片检查证实为软骨发育不全O
1.2 仪器 日本 ALOKA-a-10 全数字化彩色多普
勒超声诊断仪a二维\三维经腹容积探头a探头频率
为 2.0 ~5 MHZO
1.3 方法 检查前空腹a取仰卧位或侧卧位a探头
经腹部横切\纵切或斜切方向按产科常规检查项目
扫查O 全面检查胎儿各器官及躯体四肢a测量胎头
双顶径\肱骨长径\股骨长径\头围及腹围a并分别与
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正常值进行对照O
2 结果
2.1 胎儿软骨发育不全的主要声像图特征 双顶
径~头颅增大,胸廓狭窄,腹部膨隆,腹围增大,四肢
粗短而弯曲,钙化差,回声减弱,骨端膨大,部分长骨
骨化差,回声弱,长度不易测出,但躯干骨接近正常
等特点(见图 l>O 其中 l 例合并双侧肾脏积液,l
例合并轻度脑积水,2 例胎儿水肿O

 胎儿右侧股骨粗短~弯曲,胫骨粗短,腓骨骨化差,回声强度减弱O

FL(股骨>,TL(胫骨>

图 l 胎儿软骨发育不全超声检查所见

2.2 胎儿的双顶径~肱骨长径和股骨长径测量结果
本组 3 例为男性胎儿,l 例为女性胎儿,引产后均见
典型的侏儒状,经尸解和 X线拍片检查证实为软骨
发育不全(见图 2>O 胎儿的双顶径~肱骨长径和股
骨长径测量结果见表 lO

图 2 胎儿引产后X线片所见"双下肢粗短$发育畸形#

表 l 软骨发育不全胎儿的双顶径&肱骨长径和
   股骨长径测量结果"mm#

病例号 孕周 双顶径 肱骨长径 股骨长径
l 20 50 22 24
2 27 82 26 30
3 2l 59 l8 23
4 32 92 32 36

3 讨论
3.1 软骨发育不全是一种全身对称性软骨发育障
碍[2] ,是常染色体显性遗传性侏儒,目前已知造成
软骨发育不全的原因乃人体的第三号纤维母细胞成

长因子受体发生突变而来O 目前,该病尚无针对性
治疗方法,国内外有关治疗方面的文献报道也极少,
使用生长素无法增加身高O 现有的治疗方法均是针
对身高之外的问题,或预防并发症O
3.2 超声诊断是利用超声波的物理特性,以某种方
式扫查人体来诊断疾病的一种方法O 由于超声检查
是一种无放射性辐射的影像学检查方法,不会对人
体构成伤害,可以任选切面断层,包括纵断~横断~斜
断和冠状断面,显像方式灵活,为其他影像技术所不
及O 因此,超声诊断胎儿软骨发育不全具有准确性
高~方法简便易行~无创伤性~重复性好等优点,是初
步筛查软骨发育不全的理想方法,是产前诊断胎儿
畸形的重要手段[3] O
3.3 胎儿软骨发育不全应与成骨发育不全鉴
别[4] O 两种畸形的胎儿肢体均短小O 成骨发育不
全是以全身多发性骨折为特征的骨畸形O 胎儿软骨
发育不全虽肢体短粗弯曲,但一般无骨折,与成骨发
育不全易出现骨折明显不同O
3.4 我国大部分农村地区,由于卫生医疗条件落
后,人们对优生优育的意识不强,特别是农村贫困地
区,孕产妇较少进行产前常规超声检查,较难发现胎
儿软骨发育不全病例,一旦发现严重的胎儿软骨发
育不全,均应及时终止妊娠O 广泛开展产前超声检
查,对提高人口素质~优生优育有极其重要的意义O
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