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!!!摘要"!目的!探讨胎儿肢体畸形"=>?#产前超声诊断与染色体异常的关联性% 方法!选择 "#$%年 $月

至 "#$' 年 $" 月内蒙古自治区妇幼保健院经产前超声检查诊断为=>?的胎儿 "&# 例$其中 /2 例自愿行染色

体检查% 总结产前超声检查结果$分析其与染色体异常的关联性% 结果!"&#例=>?中$单一肢体畸形 $'$ 例

"1&@#0A#$复合肢体畸形 &' 例"$2@'2A#% 有 // 例"$1@"%A$//B&#$#于 $0 C$' 孕周发现$"#1 例"2'@$#A$

"#1B&#$#于 "# C"0 孕周发现% 合并其他系统畸形 '2 例"0$@%0A#$多为合并 " 种及以上其他系统畸形% 本

研究超声诊断=>?总项目数达 &#$ 例$经引产及分娩后证实漏诊 &" 例$误诊 % 例% 漏诊畸形中以多指"趾#

占比最高"0#@2&A#&误诊 % 例$其中足内翻误诊 & 例$手姿势异常 0 例$均为一过性异常% /2 例染色体检查

结果显示$有 &$ 例存在染色体异常情况$其中 $1*三体 $/ 例$"$*三体 ' 例$其他类型染色体异常 % 例% $1*三

体=>?中出现重叠指 '例$全部 $1*三体=>?均合并其他系统畸形% "$*三体=>?中以指骨缺失多见"1 例#%

结论!中孕期产前超声对=>?具有较高的检出率$但对于多指"趾#'并指"趾#等微小畸形仍较难检出% =>?

与染色体异常具有一定的关联性$其可作为胎儿侵入性染色体筛查的指标%
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!!胎儿肢体畸形"PIM,..-+N +,.P7L+,M-7<;$=>?#是

胎儿期常见的先天性异常$主要包括足内翻'裂手'

并指"趾#'尺桡骨缺失等临床表现% 据统计$胎儿

骨骼畸形占我国胎儿出生缺陷的 0A C2A$其发生

率约为 #@"A

($)

$对于有肢体畸形家族史的胎儿$其

发生率高达 $/A

(")

% 产前超声作为 =>?的首选检

查手段$对优生优育具有重大意义% 有研究显示$诱

发=>?的主要原因可分为遗传因素和非遗传因素$

其中以染色体异常对该疾病发生影响较大(&)

% 鉴

此$本研究旨在探讨=>?产前超声诊断结果与染色

体核型异常的关联性$提高临床医师对 =>?的认

识% 现报道如下%

?7对象与方法

?@?7研究对象7选择 "#$% 年 $ 月至 "#$' 年 $" 月

内蒙古自治区妇幼保健院经产前超声检查的胎儿

"# /$/ 例$以其中检出肢体畸形的胎儿 "&# 例作为

研究对象$其胎龄 $$ C0"""/@2 ]2@1#周%

?@A7产前超声检查7采用 \ST>T\̂*)\T_% 彩色多

普勒超声诊断仪进行检查$探头频率为 $ C/ ?SY$

根据+产前超声检查指南""#$"#,

(0)

$对胎儿结构及

其附属物进行检查% 采用连续顺序追踪法对胎儿四

肢进行重点观察$若因胎位导致无法显示部分肢体

时$嘱孕妇活动或休息 &# +-< 后再检查% 对超声检

出肢体畸形的孕妇进行跟踪随访并建议其行染色体

检查$分析其核型% 最终有 /2 例超声提示 =>?的

孕妇进行了胎儿染色体检查%

?@B7胎儿染色体检查7"$#对于 $1 C"& 孕周 /$ 例

胎儿行羊水细胞染色体检查% 孕妇排空膀胱$在超

声引导下明确胎盘位置$尽量避开胎盘行细针穿刺$

抽取羊水 "# +.$经 $ ### LB+-< 高速离心 0# +-< 后

用移液管移除上清液$每管留 #@/ C$ +.$制成细胞

悬液$再加 0@# C0@/ +.培养液入管内$观察羊水细

胞生长情况$使用秋水仙素行常规染色体制片$通过

`显带染色进行染色体核型分析% ""#对于孕周 a

"& 周 / 例胎儿行脐血细胞染色体检查% 超声引导下

行脐静脉根部穿刺$抽取 " C& +.血样$行常规胎儿

脐血培养$将吉姆萨染液用磷酸盐缓冲液以 $b$# 比

例稀释$染色 / C$# +-<$用 #@$ +7.B>磷酸盐缓冲

液"KSc%@0#漂洗% 制片$分析染色体核型%

A7结果

A@?7产前超声检查结果!"# /$/例胎儿中检出=>?

"&#例"$@$"A#% 其中$单一肢体畸形 $'$例"1&@#0A#$

复合肢体畸形 &' 例"$2@'2A#% 有 // 例"$1@"%A$

//B&#$#于$0 C$'孕周发现$"#1例"2'@$#A$"#1B&#$#于

"# C"0孕周发现% 合并其他系统畸形 '2例"0$@%0A#$

多为合并 " 种及以上其他系统畸形$其中合并循环

系统畸形 /" 例$神经系统 00 例$颜面部畸形 &% 例$

前腹壁畸形 $% 例$泌尿系统畸形 $0 例$消化系统畸

形 % 例$其他畸形如单脐动脉'颈部水囊瘤'胸B腹腔

积液等 /1 例% 见表 $$"%

表 $!产前超声诊断=>?情况!%"

肢体畸形类别 例数
超声诊断孕周"周#

$$ C$& $0 C$' "# C"0 "/ C&" a&"

裂手裂足 ' # $ 1 # #

指B趾姿势异常 0$ # % &" " #

多指"趾# 0& $ $# &# " #

缺"并#指B趾 % # & 0 # #

手缺如 0 # " " # #

手姿势异常 &" " 1 "# " #

足内翻 $$% " $0 1$ $' $

足发育不良B缺如 1 # " 2 # #

摇椅足 % # " / # #

桡骨发育不良B缺失 "& & / $/ # #

胫腓骨发育不良B缺失 2 " # 0 # #

肢体*体壁综合征 " " # # # #

羊膜带综合征 " # $ $ # #

总项目数
&#$

!

$" // "#1 "/ $

!注!

!

"&# 例=>?中有 &' 例出现 " 种及以上肢体畸形类型

表 "!肢体畸形伴发其他系统畸形情况!%"

!合并其他系统畸形类别 例数

循环系统畸形 /"

!室间隔缺损 "/

!法洛四联症 /

!完全性心内膜垫缺损 %

!右室双出口 &

!左心发育不良 &

!单心房 $

!完全性大动脉转位 $

!永存左上腔 0

!三尖瓣反流 &

*#&"$*
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!续表 "

!合并其他系统畸形类别 例数

神经系统畸形 00

!后颅窝增宽 0

!脉络丛囊肿 $2

!胼胝体发育不良B缺失 "

!V,<FQ*e,.ZIL畸形 "

!侧脑室增宽 '

!全前脑 $

!露脑畸形 "

!脑膜膨出 $

!脊柱裂 &

!脊柱侧弯 0

泌尿系统畸形 $0

!肾缺如 "

!多囊肾 0

!异位肾 &

!肾盂分离 /

颜面部畸形 &%

!唇腭裂 1

!小下颌 $'

!喙鼻 $

!鼻骨发育不良 %

!鼻额角增大$眼距增宽 "

消化系统畸形 %

!膈疝 "

!胆总管囊肿 $

!脐尿管囊肿 $

!永久性右脐静脉 &

前腹壁畸形 $%

!脐膨出 '

!腹裂 1

羊膜带综合征 0

肢体*体壁综合征 "

其他 /1

!胸B腹腔积液 /

!颈部水囊瘤 0

!单脐动脉 01

!胸廓小 $

A@A7产前超声漏诊'误诊情况!本研究超声诊断

=>?总项目数达 &#$ 例$经引产及分娩后证实漏诊

&" 例$误诊 % 例% 所有漏诊病例均行孕中期产前超

声检查$除 & 例引产后证实$其余均在足月分娩后证

实$漏诊畸形中以多指"趾#占比最高"0#@2&A#% 见

表 &% 误诊 % 例$其中足内翻误诊 & 例$手姿势异常

0 例$均是一过性手姿势异常及受宫壁压迫一过性

姿势性足内翻%

表 &!产前超声漏诊情况!%"

肢体畸形种类 例数 详细情况

裂手畸形 $

引产后证实$裂手患儿中指'无名指
缺如

多指"趾# $&

足月分娩后诊断$多指畸形 ' 例$多
趾畸形 0 例

缺"并#指B趾 0

&例足月分娩后诊断$第/趾少趾 $例$

第 &'0 趾并趾 " 例&另 $ 例缺指为引
产治疗后诊断

手姿势异常 &

足月分娩后诊断$& 例重叠指$0 指压
在第 & 指上

足内翻 &

" 例足月分娩后诊断$单足内翻 " 例&

$ 例引产后证实

膝关节发育异常 & & 例足月分娩后诊断

髋关节发育异常 / / 例足月分娩后诊断

A@B7&$ 例染色体异常胎儿情况!本研究有 /2 例

胎儿自愿接受了染色体检查$结果显示有 &$ 例存在

染色体异常情况$其中 $1*三体 $/ 例$"$*三体 ' 例$

其他类型染色体异常 %例% $1*三体=>?中出现重叠

指 '例$全部 $1*三体=>?均合并其他系统畸形$出

现循环系统异常者以室间隔缺损多见"% 例#% "$*三

体=>?中以指骨缺失多见"1 例#% 见表 0%

表 0!&$ 例染色体异常胎儿情况

染色体异常类型 例数 肢体畸形类型 伴发其他系统畸形

$1*三体 $/

重叠指"'例#&桡骨发育不良""例#&

手姿势异常"0 例#

室间隔缺损"%例#&右室双出口""例#&左心发育不良"$例#&

完全性心内膜垫缺损"& 例#&三尖瓣反流"$ 例#&永存左
上腔"$ 例#&脉络丛囊肿"$& 例#&单脐动脉"& 例#&膈疝
"$ 例#&唇裂"$ 例#&后颅窝增宽"$ 例#

"$*三体 '

裂手"$ 例#&中节指骨缺失"1 例#&

钩状手"" 例#&足内翻"" 例#&多指
"" 例#

[H增厚"& 例#&鼻骨发育不良"& 例#&鼻额角增大$眼距增
宽"& 例#&室间隔缺损"$ 例#&胸廓小"$ 例#

其他 %

!02$f[$FI."'#"K"&# $ 桡骨发育不全'裂手

!02$f[$FI."%#"4&"# $ 裂手'摇椅足'四肢短小 [H增厚

!02$f[$M"$$&$"#"4"0&K$/# $ 裂手'足内翻

!0%$ffg " 桡骨发育不全'裂手'摇椅足 单脐动脉

!0%$fff $ 裂手

!02$f[$FI."0#"K$2# $ 足内翻 胼胝体发育异常

*$&"$*
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B7讨论

B@?7在中孕期可较好地对胎儿肢体情况进行观察$

此时羊水充足$胎儿活动空间大$肢体发育完全$一

些骨骼'肌肉发育不良致胎儿姿势异常'长骨缩短等

可及时被检出$故认为孕 $1 C"0 周为产前畸形筛查

的最佳时间(0*/)

% 本研究发现肢体畸形总项目数达

&#$ 例$其中于 "# C"0 孕周发现 "#1 例$占 2'@$#A%

而在孕早期$胎儿肢体发育尚未完全$故对手'足末

端畸形检出率较低(2)

$但对于一些严重畸形仍可较

早检出$如桡骨发育不良B缺失'胫腓骨发育不良B缺

失'肢体*体壁综合征等% 因此$根据孕周行产前超

声畸形筛查对诊断=>?至关重要%

B@A7肢体畸形类别较多$且常合并其他系统畸形$

如先天性心脏病'唇腭裂'脐膨出'腹裂等% 本组病

例中合并其他系统畸形 '2 例"0$@%0A#$多为合并

" 种及以上其他系统畸形$主要为循环系统'神经系

统以及颜面部% 合并的循环系统畸形主要包括室间

隔缺损'完全性心内膜垫缺损'法洛四联症'永存左

上腔等&神经系统畸形主要包括脉络丛囊肿'侧脑室

增宽'后颅窝增宽等&颜面部畸形则包括小下颌'唇

腭裂'鼻骨发育不良等% 因此$在肢体畸形扫查过程

中应注意观察其他系统是否也存在畸形$而在发现

其他系统异常时$也应仔细观察肢体有无异常$降低

漏诊率(%*1)

%

B@B7本研究经引产及分娩后证实漏诊 &" 例$其中

多指"趾#$& 例% 多指"趾#畸形的检出与胎儿姿势

及检查者经验密切相关(')

$其虽诊断困难$但可经

手术纠正$危害较小% 本组漏诊的其他肢体末端畸

形有裂手畸形"$ 例#'缺"并#指B趾"0 例#'重叠指

"& 例#'足内翻"& 例#% 其中裂手畸形患儿存在中

指'无名指均缺如$此经引产后证实% $ 例缺指畸形

因胎儿姿势原因未能检出$有 " 例因检查者经验不

足$忽视了肢体末端趾骨扫查而漏诊% 而 & 例漏诊重

叠指表现较轻$不典型% 漏诊的 & 例足内翻中$$ 例

因多囊性肾发育不良'羊水少引产后发现$另 " 例因

轻度足内翻时足底与小腿长轴成角不明显而造成漏

诊% 孕 "# C"0 周虽为最佳产前筛查时间$但此时胎

儿手呈握拳状$指"趾#畸形不易检出% 超声筛查指

南明确指出$产前超声检查不包括指"趾#畸形($#)

$

但超声检查人员仍需在孕早期加强对手足畸形的检

查$采用连续顺序追踪法或可有效降低漏诊率($$*$&)

%

本组病例中对于膝关节和髋关节异常全部漏诊$其

原因与胎儿体位'羊水少'检查者经验有限等有关$

忽视了对胎儿肢体运动方向的观察% 因此$在检查

中应有意观察大关节屈曲方向$提高对肢体大关节

畸形的产前检出率%

B@C7本研究有 /2 例胎儿自愿接受了染色体检查$

结果显示有 &$ 例存在染色体异常情况$其中 $1*三

体 $/ 例$"$*三体 ' 例$其他类型染色体异常 % 例%

$/ 例 $1*三体胎儿中发生重叠指畸形 ' 例$桡骨发

育不良 " 例$手姿势异常 0 例$与相关文献报道($0*$%)

相似% 本研究 $1*三体=>?全部合并其他系统畸形$

其中循环系统畸形以室间隔缺损'完全性心内膜垫

缺损'右室双出口为主要表现$这与e-I6:I6等($1)的

研究结果相似$而合并神经系统畸形主要以脉络丛

囊肿最常见% 本研究中 ' 例 "$*三体=>?中最常见

的肢体畸形表现为中节指骨缺失$多合并颜面部畸

形&足内翻 " 例$合并胸廓小及小下颌畸形% 有研究

认为$对于肢体畸形合并其他部位畸形越多者$其染

色体异常概率越大($'*"#)

%

综上所述$中孕期产前超声对 =>?具有较高的

检出率$但对多指"趾#'缺B并指"趾#等微小畸形仍

较难检出% 肢体畸形常合并其他系统及染色体异

常$在肢体畸形扫查过程中应注意观察其他系统的

情况$或在发现其他系统异常时$也应仔细观察肢体

有无异常% =>?与染色体异常具有一定的关联性$

其可作为胎儿侵入性染色体筛查的重要指标$以进

一步提高诊断准确性%
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?7病例介绍

患者$女$"/ 岁$因.运动后胸痛'胸闷 / 年$加

重 $ 月/于 "#"$ 年 & 月 $" 日入住本院风湿科% 患

者 / 年前运动后出现胸痛'胸闷$呈压榨性$无向他

处放射$休息 " C& +-< 后可缓解$就诊于当地医院$

诊断为 .大动脉炎 "H,Z,Q,;8 ,LMIL-M-;$HE#/$予激

素'免疫抑制剂'抗血小板等治疗后$症状好转出院%

出院后规律服用上述药物$期间无再发胸痛% 约入

院前 " 年$患者开始不规律服药$后完全停药% 入院

前 $ 个月$患者上述症状加重$诱因较前减轻$发作

频率较前增加$性质'持续时间大致同前% 既往无高

血压'高血脂'糖尿病等$无烟酒嗜好$家族史无特

殊% 入院体格检查!体温 &%@& n$脉搏 '$ 次B+-<$

右上肢血压 $"0B/$ ++S9"$ ++S9c#@$&& Z\,#$左

上肢血压 $"#B/% ++S9$体质量指数 "$@/ Z9B+

"

% 神

志清楚$颈静脉未见充盈$双肺呼吸音清$未闻及

音$心界无扩大$心律齐$各瓣膜听诊区未闻及余杂

音$肝脾肋下未触及$双下肢不肿$未闻及各血管杂音%

入院诊断!HE% 辅助检查!红细胞沉降率 /$ ++B:$超

敏R反应蛋白 2@&' +9B>" a&@## +9B>为高风险#$

血清肌酐 &'@1

!

+7.B>$总胆固醇 &@20 ++7.B>$甘

油三酯 $@$1 ++7.B>$高密度脂蛋白 $@$% ++7.B>$低

密度脂蛋白 $@1" ++7.B>$红细胞 &@/' o$#

$"

B>$血

红蛋白 1#@& 9B>$红细胞平均体积"+I,< 67LK8;68.,L
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