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产前超声对孕 14 周内胎儿肢体畸形的诊断价值

尹双飞

[摘要]目的:探讨产前超声对孕 14 周内胎儿肢体畸形的诊断价值。 方法:选取 2013 年 5 月至 2015 年 5 月行孕期检查的

1 970例早孕期孕妇,在孕 14 周和孕 24 周对入选孕妇各进行 1 次产前超声检查,2 次检查均对胎儿肢体的形态、结构、姿势及

运动等进行连续顺序追踪超声法观察,对分娩后新生儿进行定期随访,对于引产后胎儿的尸体进行尸检。 结果:所有胎儿肢

体超声声像图均清晰满意。 早孕期检测出肢体异常的胎儿共 20 例,漏诊肢体畸形胎儿 9 例,被误诊为先天性马蹄内翻足胎儿

1 例,早孕期对胎儿实施超声检查的肢体畸形检出率为 68. 9% (20 / 29);中孕期再次检出胎儿肢体畸形 6 例,修正早孕期误诊

1 例。 2 次超声检查对胎儿肢体畸形检出率为 89. 7% (26 / 29)。 在早孕期检出的肢体畸形胎儿中有 3 例合并有鼻骨缺失,有 3
例合并有颈部水囊瘤。 且仅 37. 9% (11 / 29)胎儿伴有颈项透明层值增厚和静脉导管血流频谱的改变。 结论:大部分严重的胎

儿肢体畸形均可使用超声检查及时诊断出,从而对畸形胎儿作出正确有效的宫内治疗或引产。
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Diagnostic value of the prenatal ultrasound
for fetal limb malformation within 14 weeks of pregnancy

YIN Shuang鄄fei
(Department of Ultrasound,The Longhua County Hospital,Longhua Hebei 068150,China)

[Abstract] Objective:To investigate the diagnostic value of the prenatal ultrasound for fetal limb malformation within 14 weeks of
pregnancy. Methods:One thousand nine hundred and seventy early pregnancy women from May 2013 to May 2015 were investigated.
The pregnant women were examined using ultrasound at 14 weeks and 24 weeks of pregnancy,and the morphology,structure,posture and
movement of fetuses were observed using the systematic continuous sequence approach. The newborn was regularly followed up,and the
autopsy of the fetus corpse after induced labor was implemented. Results:The ultrasonography of all fetal limbs was clear. The limb
malformation in 20 cases,missed diagnosis of fetal limb deformity in 9 cases and misdiagnosis of congenital clubfoot in 1 case were
identified,and the detection rate of fetus limb malformation was 68. 9% (20 / 29) in early pregnancy. The fetal limb deformity in 6 cases
and correcting the misdiagnosis of early pregnancy in 1 case were found in the second detection,the detection rate of two times in fetus
limb malformation was 89. 7% (26 / 29). In the early pregnancy detection of fetal limb malformation, the fetal limb malformation
complicated with nasal bone loss in 3 cases,neck hygroma in 3 cases,and nuchal translucency thickening and venous flow spectrum
change in 37. 9% (11 / 29) fetuses were found. Conclusions:Most severe fetal limb deformities can be diagnosed by ultrasonography in
time,which can make a correct guidance to implement effective intrauterine treatment or induction of labor.
[Key words] fetal disease;ultrasonic examination;limb deformity;gestational age;diagnostic value

摇 摇 胎儿畸形在世界范围内的临床发病率都极高,
平均每 5 ~ 6 分钟就会有一个畸形胎儿出生,其中胎

儿肢体畸形也是临床上较为常见的一种先天畸

形[1]。 为了尽可能地避免胎儿出现先天肢体畸形,
提高人口质量,我国多建议孕产妇进行产前系统超

声检查[2]。 为此我们选取 2013 年 5 月至 2015 年 5
月来我院行孕期检查的 1 970 例孕妇展开相关研

究,探讨产前超声对孕 14 周内胎儿肢体畸形的诊断

价值,现将结果作一报道。

1摇 资料与方法

1. 1摇 一般资料摇 1 970 例孕妇年龄 18 ~ 41 岁。 检

查孕周均为第 14 周;均知情同意并签署胎儿超声检

查知情同意书,自愿参与本次研究。 排除严重心、
肝、肾等功能不全和检查孕周非第 14 孕周及因各种

原因无法配合本次研究的产妇。
1. 2摇 仪器与方法 摇 使用 3. 5 ~ 6. 0 MHz 频率探头

和 Acuson Sequoia 512 型超声诊断仪对入选产妇进

行胎儿超声检查。 严格依据英国胎儿医学基金会

(FMF)标准对胎儿实施颈项透明层(NT)检查。 此
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外,对所有胎儿肢体均需采取连续顺序追踪超声法

进行检查,观察胎儿肢体和相邻结构的连接关系以

及肢体数目、形态、长短、姿势等。 如若检查时因胎

儿体位问题不能顺利完成检查,应嘱咐孕产妇先行

休息 30 min 左右再行检查[3]。
1. 3摇 临床处理及随访摇 对于早孕期检查出胎儿肢

体畸形的孕妇,如果孕妇选择继续妊娠,则于孕 24
周再次对胎儿肢体进行胎儿系统超声检查。 对分娩

后的新生儿进行相应体格检查,如有肢体畸形的婴

儿则采用 X 线检查,并且对引产后胎儿的尸体进行

X 线检查[4]。

2摇 结果

2. 1摇 超声检查结果摇 所有胎儿肢体超声声像图均

清晰满意,其中早孕期共 20 例胎儿检测出肢体异

常,包括裂手裂足畸形 2 例,海豹肢畸形 1 例,人体

鱼序列征 1 例,并腿畸形 1 例,致死性骨发育不良 4

例,桡骨缺失并钩状手 3 例,腓骨缺失 1 例;横行肢

体缺失胎儿 6 例,包括手缺失胎儿 2 例(见图 1),钩
状手合并有桡骨缺失胎儿 3 例(见图 2),下肢缺失

胎儿 1 例(见图 3)。 本次研究中腹部探头所采图像

及阴超探头所采图像均为补充检查。 此外,早孕期

漏诊胎儿畸形 9 例,包括马蹄内翻足胎儿 1 例,多指

畸形胎儿 4 例,肢体姿势异常胎儿 1 例,并指畸形胎

儿 1 例,左侧肢体发育不良 1 例,屈曲指 1 例。 被误

诊为先天性马蹄内翻足胎儿 1 例。 早孕期肢体畸形

超声检查的检出率为 68. 9% (20 / 29),中孕期检出

肢体畸形胎儿 6 例,修正早孕期误诊 1 例。 2 次超

声检查对胎儿肢体畸形检出率为 89. 7% (26 / 29)
(见表 1)。 在早孕期检出的肢体畸形胎儿中有 3 例

合并有鼻骨缺失,有 3 例合并有颈部水囊瘤。
2. 2摇 肢体异常胎儿的 NT 检查结果摇 29 例肢体畸形

胎儿的 NT 检查结果显示,仅 37. 9% (11 / 29)胎儿伴

有 NT 值增厚和静脉导管血流频谱的改变(见表 1)。

表 1摇 29 例肢体畸形胎儿的基本情况及预后(n)

肢体畸形 n NT > 95 th 摇
检出例数

早孕期摇 中孕期

预后

活产摇 引产

横行肢体缺失 6 4 7 0 0 7

海豹肢畸形 1 0 1 0 0 1

先天性马蹄内翻足 1 0 0 1 1 0

人体鱼序列征 1 1 1 0 0 1

肢体姿势异常 1 0 0 1 0 1

并指 1 0 0 1 1 0

屈曲指 1 1 0 1 0 1

腓骨缺失 1 0 1 0 0 1

桡骨缺失并钩状手 3 2 3 0 0 3

致死性骨发育不良 4 2 4 0 0 4

裂手裂足畸形 2 1 2 0 0 2

下肢缺失 1 0 1 0 0 1

并腿 1 0 0 1 1 0

多指 4 0 0 2 4 0

左侧肢体发育不良 1 0 0 0 1 0

2. 3摇 临床结局摇 早孕期检出 20 例肢体畸形胎儿中

有 8 例在本院引产,有 12 例在外院引产,均临床随

访或产后尸解证实胎儿肢体畸形。 中孕期检查正常

的胎儿随访至出生均表现正常。

3摇 讨论

摇 摇 临床上胎儿在母体子宫内出现结构或染色体异

常的症状叫做胎儿畸形,多发生于发展中国家,畸形

严重可导致胎儿严重残疾甚至死亡[5]。 胎儿畸形

发病率极高,世界范围内每年有 500 万左右的缺陷

婴儿出生[6]。 临床造成胎儿畸形的原因复杂多样,
其中以母体或环境因素以及胎儿自身遗传因素等最

为多见,目前较为常见的胎儿畸形主要有先天性心

脏病、脑积水、神经管缺陷、多指 /趾、唇腭裂、21鄄三
体综合征等[7 - 8]。 为了提高人口质量,尽可能地预

防和避免胎儿畸形,及时检查出畸形胎儿并实施引

产具有非常重要的临床意义[9 - 10]。 而目前临床上
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较为常用的早孕期诊查手段主要包括有胎儿 B 超、
胎儿磁共振检查以及介入性产前诊断等[11 - 12]。

本次研究分别于孕 14 周以及孕 24 周对孕妇进

行产前超声检查,2 次检查均使用连续顺序追踪超

声法对胎儿肢体的形态、结构、姿势及运动等进行观

察,并对分娩后新生儿以及引产后胎儿进行定期随

访。 所有胎儿肢体超声声像图均清晰满意,其中早

孕期共 20 例胎儿检测出肢体异常,漏诊胎儿畸形 9
例,包括马蹄内翻足 1 例,多指畸形 4 例,肢体姿势

异常 1 例,并指畸形 1 例,左侧肢体发育不良 1 例,
屈曲指 1 例。 被误诊为先天性马蹄内翻足 1 例。 早

孕期肢体畸形超声检查的检出率为 68. 9% (20 /
29),中孕期检出肢体畸形胎儿 6 例,修正早孕期误

诊 1 例。 2 次超声检查对胎儿肢体畸形检出率为

89. 7% (26 / 29)。 在早孕期检出的肢体畸形胎儿中

有 3 例合并有鼻骨缺失,有 3 例合并有颈部水囊瘤,
且仅 37. 9%的胎儿伴有 NT 值增厚和静脉导管血流

频谱的改变。 临床通过对胎儿实施系统超声以及羊

水穿刺等产前检查大多数畸形胎儿都能够在宫内获

得诊断,但是由于有些畸形在宫内难以被发现,同时

也因为产前诊断技术和医疗条件的局限性,也有不

小部分的畸形胎儿因此漏诊[13 - 14]。 对于诊断出的

畸形胎儿应该给予正确有效的治疗,其大致又可以

分为宫内治疗和产后治疗 2 种[15]。 如若胎儿出现

的是唇腭裂或先天性心脏病等非致死性畸形则应该

在出生后进行手术治疗,对于可能影响胎儿宫内安

危的胎儿畸形则需要在孕期进行宫内治疗[16]。 经

过本次研究,虽然临床上因各种原因难以对早孕期

孕妇进行确切的产前诊断以判定胎儿是否存在肢体

畸形,但是随着超声技术的不断发展,肢体畸形胎儿

的早期检出率也随之升高,值得在临床上广泛推广,
以尽可能提高全世界范围内的人口质量[17]。 此外,
孕产妇在怀孕之前也应该做好准备工作,积极进行

产前咨询和定期产检,注意饮食调养和避免接触不

良环境及药物等,尽可能避免胎儿畸形的发生[18]。
综上所述,大部分严重的胎儿肢体畸形均可使

用超声检查及时诊断出,从而对畸形胎儿作出正确

有效的宫内治疗或引产。
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