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  [摘要] 目的 探讨早孕期连续顺序追踪法超声筛查胎儿骨骼肢体畸形的诊断价值。方法 回顾性分析2023
年1月1日—12月31日河北省石家庄市第四医院收治的早孕期胎儿20865例的超声资料,采用连续顺序追踪法

检查胎儿肢体,依据国际妇产 科 超 声 学 会(InternationalSocietyofUltrasoundinObstetricsandGynecology,

ISUOG)指南测量胎儿颈项透明层(nuchaltranslucency,NT),以头臀长对应第95百分位为增厚阈值,所有胎儿均

随访至妊娠结束。结果 胎儿骨骼肢体畸形:检出22例(0.105%),其中单胎21例,双胎1例;体外受精-胚胎移植

(invitrofertilization-embryotransfer,IVF-ET)3例,自然受孕19例。上肢/手异常12例(54.545%),下肢/足异常

9例(40.909%),四肢发育异常1例(4.546%);合并症情况:单纯肢体畸形6例(27.273%),合并其他系统异常16
例(72.727%,以循环系统、中枢神经系统、泌尿系统为主);体蒂异常3例,羊膜束带综合征1例。20例因严重畸形

引产,2例复查胎死宫内。结论 连续顺序追踪法超声筛查可在早孕期有效诊断胎儿严重骨骼肢体畸形(如肢体缺

如、姿势固定及形态显著异常)。
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Diagnosticvalueofsequentialsegmentalapproachinultrasoundscreeningforfetalskeletal
limbdeformitiesinearlypregnancyinthefirsttrimester

DONGJie-lan1,TANYong-pan1,ZHOUPei1,WANGLu-fang1,SHAOShi-jiao1,

WANGXing-xing1,LIUHua-yan1,YINHong-ning2*
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[Abstract] Objective Toexplorethediagnosticvalueofsequentialsegmentalapproachin
ultrasoundscreeningforfetalskeletallimbdeformitiesinthefirsttrimester.Methods A
retrospectiveanalysiswasconductedonultrasounddatafrom 20865first-trimesterfetuses
examinedattheFourthHospitalofShijiazhuangCity,HebeiProvince,betweenJanuary1and
December31,2023.Fetallimbswereexaminedviasequentialsegmentalapproach.Fetalnuchal
translucency(NT)wasmeasuredinaccordancewiththeguidelinesoftheInternationalSocietyof
UltrasoundinObstetricsandGynecology(ISUOG),withthe95thpercentileforcrown-rump
lengthasthethresholdforincreasedNT.Allfetuseswerefollowedupuntiltheendofpregnancy.
Results Atotalof22casesoffetalskeletallimbdeformitiesweredetected (prevalence:
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0.105%).Amongthese,21weresingletonsand1wasfromatwinpregnancy;3caseswere
conceivedviainvitrofertilizationandembryotransfer (IVF-ET),and19 wereconceived
naturally.Deformitiesincludedupperlimb/handanomaliesin12cases(54.545%),lowerlimb/

footanomaliesin9cases(40.909%),andlimbdevelopmentabnormalitiesin1case(4.546%).
Regardingcomorbidities,isolatedlimbdeformitieswerefoundin6cases(27.273%),while16
cases(72.727%)wereassociatedwithothersystem abnormalities,primarilyinvolvingthe
circulatory,centralnervous,andurinarysystems.Specificconditionsincluded3casesofbody
stalkanomalyand1caseofamnioticbandsyndrome.Pregnancyterminationwasperformeddue
toseveremalformationsin20cases,and2casesresultedinintrauterinefetaldemiseuponfollow-
up.Conclusion Sequentialsegmentalapproachinultrasoundscreeningcaneffectivelydiagnose
severefetalskeletallimbmalformations,suchaslimbabsence,fixedposture,andsignificant
morphologicalabnormalities,inthefirsttrimester.

[Keywords] limbdeformity;ultrasonography;sequentialsegmentalapproach

  胎儿骨骼肢体畸形是指在胚胎发育过程中,受
多种因素影响导致骨骼系统和(或)肢体在形态、大
小、数量等方面出现结构性异常的一类疾病。其致

病机制复杂,涉及多因素交互作用,临床发生率约为

1.31%[1]。目前已知的主要致畸因素包括:①环境

因素,如外源性致畸物(沙利度胺、维甲酸等药物

史[2]、污染物暴露);②遗传性疾病,如 Holt-Oram
综合征[3]、短肋-多指综合征[4]等;③母体代谢紊

乱,如妊娠期糖尿病;④病毒感染[5]。此类畸形不仅

导致肢体功能障碍,还可能引发继发性骨骼系统代

偿改变。例如,下肢畸形患儿可继发骨盆倾斜,部分

进展为脊柱侧弯,长期生物力学异常还可导致早期

关节退变。随着国家生育政策的调整,多胎生育人

数逐渐增加,高危妊娠孕妇比例上升,不仅对孕妇健

康构成威胁,也对胎儿的安全与发育带来显著影

响[6-7]。因此,早期开展孕期保健检查,筛查母儿高

危因素及胎儿畸形,对保障母儿安全具有重要意义。
传统中孕期筛查存在诊断窗口滞后等问题[8],而在

早孕期进行胎儿肢体畸形筛查,有助于更早发现异

常,为临床干预争取时间,减轻孕妇身心负担。本研

究通过产前超声检查,系统评估早孕期胎儿肢体发

育状态,探讨连续顺序追踪法在诊断胎儿肢体畸形

中的价值,以期为临床决策提供影像学依据。

1 资 料 与 方 法

1.1 一般资料 回顾性收集2023年1月1日—12
月31日于河北省石家庄市第四医院接受早孕期胎

儿颈项透明层(nuchaltranslucency,NT)检查且具

有完整分娩结局的孕妇20388例的临床资料,其中

单胎妊娠19916例,双胎妊娠467例,三胎妊娠5
例,共纳入胎儿20865例,孕妇年龄15~51岁,平

均(30.229±4.106)岁,胎儿孕周范围11+3~13+6

周。纳入标准:①在本院定期完成产前检查;②研究

对象有完整随访资料;③首次超声检查时妊娠<14
周。排除标准:①信息不全,例如失访、影像资料缺

失等;②因孕妇因素(如腹壁过厚)导致NT图像不

符合国际妇产科超声学会(InternationalSocietyof
UltrasoundinObstetricsandGynecology,ISUOG)
早孕期筛查指南标准者;③急慢性感染性疾病和明

确致畸物暴露史等中途退出研究者。
本研究经医院医学伦理委员会批准通过(伦理

审批号:20240044)。

1.2 仪器与方 法 采 用 GE VolusonE8、三 星

HS70A和三星 WS80A彩色多普勒超声诊断仪,使
用经腹凸阵探头对宫内胎儿进行检查,探头频率范

围为1~7MHz,三维容积探头频率5~9MHz。常

规采用经腹超声检查,当所获取的图像质量不佳时

辅以经阴道超声检查(探头频率为3~12MHz)。
所有胎儿均采用连续顺序追踪法对胎儿肢体逐一进

行超声检查。

1.2.1 上肢连续顺序追踪法超声检查 横切胸腔,
显示背部肩胛骨后,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,显示手的冠状切面,观察手的姿势及其与前臂的

位置关系。

1.2.2 下肢连续顺序追踪法超声检查 横切盆腔,
显示髋骨,沿一侧髋骨寻找该侧股骨长轴切面,再沿

着下肢的自然伸展方向追踪显示胫、腓骨长轴切面,
并移向足部,显示足底平面,观察足的形态及足与小

腿的位置关系。
按照ISUOG早孕期筛查指南标准,规范测量
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NT值,结合头臀长与NT厚度的关系曲线,NT厚

度随着胎儿头臀长的增加而增厚[9],两者呈正相

关[10],本研究采用胎儿头臀长对应的第95百分位

作为NT增厚阈值。
本研究严格遵循产前超声诊断规范,质量控制

措施包括:(1)所有参与研究的超声医师均持有国家

级产前超声筛查资质证书,且具有5年以上胎儿系

统超声筛查经验;(2)针对筛查发现的阳性病例,实
施双医师会诊复核制度,由副主任医师或以上职称

专家进行二次确认;(3)建立标准化随访体系,完成

全程追踪,①随访实施,通过电子病历系统动态监测

结合电话访谈(1次/4周),系统记录胎儿宫内发育

异常转归及出生缺陷结局;②结果验证,所有引产胎

儿及活产但超声提示或怀疑异常的新生儿均由产科

专科查体,部分实施X线摄片检查,重点对比产前

超声诊断与产后大体标本在解剖结构特征、病变部

位及伴发畸形等方面的符合情况。

2 结  果

2.1 一般情况 早孕期超声在20865例胎儿中共

检出胎儿骨骼肢体畸形22例(0.105%)。22例胎儿

中单胎21例,双胎1例;体外受精-胚胎移植(in
vitrofertilization-embryotransfer,IVF-ET)3例,
自然受孕19例。畸形类型分布:上肢/手异常12例

(54.545%),下肢/足异常9例(40.909%),四肢发

育异常1例(4.546%)。合并症情况:单纯肢体畸形

6 例 (27.273%),合 并 其 他 系 统 异 常 16 例

(72.727%),主要包括循环系统畸形、中枢神经系统

畸形、泌尿系统等;其中3例由体蒂异常引起,1例

由羊膜束带综合征引起。妊娠结局:因严重畸形引

产20例,复查时发现胎死宫内2例。22例畸形儿

均在早孕期超声筛查中因发现肢体姿势固定、形态

异常或截肢样改变而被识别,详细情况见表1。

2.2 典型病例图像特征

2.2.1 肢体姿势异常固定 早孕期胎儿肢体通常

处于自然伸张状态且活动自如,如果呈不能做到的

姿势或不能持续维持的异常姿势,均属于异常肢体

姿势。如系胎儿肢体姿势异常且固定不变,应注意

扫查肢体周围有无子宫壁和胎盘压迫,且应观察肢

体运动2次以上,每次观察间隔时间>30min,若异

常姿势不随胎儿肢体的运动而改变,且多次扫查均

显示同样声像特征,此时方可对胎儿肢体姿势异常

固定作出诊断。病例1中,胎儿双下肢呈“盘坐”状
态且姿势固定,反复观察未见明显变化,且腰椎及骶

尾段未显示(图1)。病例12和病例16中,胎儿其

中1只手表现姿势异常、固定,呈“钩手”状,反复观

察未见明显变化(图2,图3)。

2.2.2 肢体形态异常 肢体形态异常,即胎儿的肢

体形态发生改变。当改变孕妇体位且多次扫查活动

中的胎儿,均未能显示胎儿正常肢体结构回声,即可

诊断形态异常。病例7二维超声显示胎儿左上肢结

构未见异常,右手形态异常(图4);病例9二维超声

显示胎儿双侧尺、桡骨及双手形态异常(图5)。

2.2.3 脊柱异常 正常胎儿脊柱矢状切面超声表

现呈两条串珠状平行排列的强回声带,排列整齐连

续,弯曲度正常,两者在骶尾部相互靠拢且略向后

翘,在腰段膨大,两条强回声带增宽,两条强回声带

之间为椎管,其内有脊髓、马尾等。病例17超声检

查示胎儿脊柱异常弯曲,骶尾显示不清,因姿势固定

双下肢显示不清;胎儿下腹部探及外突中等回声团,
内可见肝脏及肠管回声(图6)。

2.2.4 体蒂异常 体蒂异常是由于前腹壁关闭失

败所引起的复杂畸形组合,又称肢体-体壁综合征,
典型超声表现为广泛胸腹壁或腹壁缺损伴内脏外

翻,明显脊柱侧弯、前凸、扭曲成角等,颜面颅脑畸

形,脐带极短或无脐带等[11],95%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[12]。
病例22超声检查示胎儿腹部未探及明显腹壁

回声,下腹部探及外凸异常回声团位于胚外体腔,内
可见心脏、肝脏、肠管回声,双下肢显示不清,脊柱排

列不整齐、增宽成角,骶尾部探及外突囊性回声(图

7)。
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表1 22例早孕期超声检出的胎儿骨骼肢体畸形病例特征

Table1 Characteristicsof22casesoffetalskeletallimbdeformitiesdetectedbyultrasoundinthefirsttrimester

序号
孕妇年龄

(岁)
孕周(周) 高危因素/病史 主要超声发现 最终诊断 妊娠结局

产后符合

(是/否)
1 30 11+5 妊娠期糖尿病;既往因胎儿

唇腭裂引产1次;G5P3
腰椎及骶尾段缺如;双下肢
姿势固定;NT增厚

尾部退化综合征 引产 是

2 32 12+6 IVF-ET;既往因宫外孕行右
侧输卵管切除术

双下 肢 形 态 异 常 且 姿 势 固
定;左侧小腿较右侧粗;羊膜
腔内可见膜状回声,似与左
下肢相连

羊膜束带综合征 引产 是

3 24 11+5 无 双上肢姿势固定且前臂及双
手形态异常;静脉导管α波
反向

肢体畸形 引产 是

4 34 12+1 IVF-ET;既往因输卵管妊娠
行腹腔镜下“输卵管开窗取
胚术”

胎儿双 侧 桡 骨 缺 如;NT 增
厚;双手姿势固定且角度异
常

肢体畸形 引产 是

5 33 12+1 IVF-ET;体重指数25.56既
往因“胎儿心脏畸形”引产1
次

左上 肢 姿 势 固 定 且 形 态 异
常,颅内结构异常

肢体畸形 胎死宫内 是

6 22 12+4 无 右侧尺桡骨显示不清;右手
形态异常

肢体畸形 引产 是

7 28 12+1 妊娠期糖尿病 右手形态异常 肢体畸形 胎死宫内 是

8 26 12+1 无 脊柱排列不规整,胸段以下
椎体减少;右下肢形态异常

尾部退化综合征 引产 是

9 39 12+0 高龄 双侧 尺 桡 骨 及 双 手 形 态 异
常;NT增厚

肢体畸形 引产 是

10 34 13+2 胎停育清宫1次,胚胎染色
体检测提示:13-三体综合征

右下肢及骶尾处形态异常;
脐带短;胎儿腹壁外侧中等
回声;NT增厚

体蒂异常 引产 是

11 29 12+1 G4P0;既往行3次人工流产 双上肢前臂形态异常;NT增
厚

肢体畸形 引产 是

12 35 12+0 高龄,甲状腺功能减退 左手姿势异常;巨膀胱 肢体畸形 引产 是

13 28 12+4 无 左足姿势异常;膀胱未显示 肢体畸形 引产 是

14 34 12+5 妊娠期糖尿病 左下肢及右足缺如 肢体畸形 引产 是

15 30 12+5 双胎妊娠 第二胎儿左手结构异常;两
胎儿NT均增厚

第二胎儿肢体畸形 引产 是

16 29 11+3 无 右手姿势异常 肢体畸形 引产 是
17 36 11+5 高龄 脊柱异常弯曲,骶尾段显示

不清;双下肢发育异常;内脏
外翻;NT增厚

骨骼肢体畸形 引产 是

18 31 13+3 无 双侧前臂与双手、双侧小腿
与双足均角度异常、姿势固
定

肢体畸形 引产 是

19 28 11+4 无 右上肢缺如;NT增厚 肢体畸形 引产 是

20 25 12+4 无 脊柱排列不规整,弯曲成角;
右下肢发育异常;腹裂

体蒂异常 引产 是

21 30 12+0 无 右上肢远端发育异常 肢体畸形 引产 是

22 34 11+5 无 脊柱排列不规整,增宽成角;
双下肢发育异常;NT增厚

体蒂异常 引产 是

G:怀孕次数;P:分娩次数

图7 病例22,孕11+5周胎儿,体蒂异常

A.阴道二维超声示胎儿下腹部外凸异常回声团位于胚外体腔,范围约23mm×16mm;B.阴道二维及彩色多普勒示异常回声

团内有心脏、肝脏及肠管回声,骶尾部可见外突囊性回声

Figure7 Case22:Afetusat11+5weeksgestationwithabnormalbodystalk
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3 讨  论

我国出生缺陷儿童总数高达80万~120万,占
每年出生人口总数的4%~6%[13],作为新生儿常见

出生缺陷类型之一,胎儿骨骼肢体畸形的早期识别

对于妊娠决策至关重要[14]。产前诊断的核心目标

之一是识别潜在的骨骼肢体发育异常[15-16]。超声

以其无创、价廉及可重复操作等优势,已成为一线筛

查手段。连续顺序追踪法超声筛查通过在早孕期系

统性评估肢体发育节段(包括肱骨、尺桡骨、股骨及

胫腓骨等),能够有效识别肢体缺如、姿势异常等特

征性改变,尤其对截肢样畸形具有高度特异性。该

方法的诊断敏感度与准确度分别可达95.24%和

94.79%[17]。Mangione等[18]研究表明,孕14周前

检出的肢体畸形多为严重或特定类型。詹林等[19]

提出,孕11+3~13+6周可作为筛查胎儿严重肢体畸

形的关键窗口。李胜利等[20]进一步指出,孕11~
13+6周为首次胎儿肢体检查的最佳时机,能够有效

检出严重畸形。本研究结果与上述结论高度一致,
可能与早孕期胎儿生理结构特点及严重畸形更易早

期显现有关。
值得注意的是,本研究中胎儿骨骼肢体畸形的

发生率为0.105%,略低于近年国内相关文献报道的

0.18%[21]。该差异可能与地域分布、样本来源及纳

入标 准 有 关。此 外,本 研 究 将 孕 周 严 格 限 定 于

11+3~13+6周,可能遗漏部分在孕中晚期才逐渐显

现的轻微畸形。
胎儿骨骼肢体畸形常合并其他系统异常[22],因

此在发现肢体异常后,应对胎儿其他系统进行全面

细致地评估,如遇孕妇脂肪层较厚或胎儿体位不佳

时可建议行 MRI检查[23-24],以综合判断预后,为临

床决策提供完整影像学依据。本研究中,单纯肢体

畸形6例,合并其他系统异常者16例,异常系统以

循环系统、中枢神经系统及泌尿系统为主。
本研究观察到的特定畸形也提供了临床意义。

例如,发现母体糖代谢异常(如糖尿病)与胎儿尾部

退化综合征存在关联(病例1),这与既往研究提示

的妊娠期糖尿病及血流灌注不足等潜在机制相吻

合[25],故应对各孕期及孕前4周内的糖尿病孕妇严

格检测及控制血糖[26],强调了对此类高危孕妇加强

孕期管理的必要性。体蒂异常(病例10、20、22)和
羊膜束带综合征(病例2)作为导致严重肢体畸形的

明确病因也在早孕期被识别,对临床选择治疗方案

具有重要意义[27]。此外,22例胎儿骨骼肢体畸形中

合并NT增厚9例,且NT增厚已被广泛认为是胎

儿染色体异常、结构畸形以及遗传综合征的重要软

指标[28-29],可初步筛查胎儿心脏畸形[30],用于判断

胎儿染色体疾病情况[31],故对于骨骼肢体畸形合并

NT增厚胎儿必要时进一步行基因学检查,以明确

遗传学病因[32],构建“筛查-诊断-干预-咨询”完
整链条,为家庭提供精准地风险评估和生育指导,切
实降低严重骨骼肢体畸形儿的出生率,推进优生优

育目标。
本研究存在以下局限性:①单中心设计可能影

响结论外推性;②未进行长期随访以明确假阴性病

例的远期结局;③缺乏血清学生化标志物的联合分

析。
综上所述,本研究基于大样本队列研究,证实产

前超声检查,特别是采用连续顺序追踪法,能够在早

孕期有效检出胎儿严重的骨骼肢体畸形,对于优化

产前筛查策略、提前诊断时间窗具有重要的临床意

义。(本文图1~6见封三)
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