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·综 述·

近年来，胎儿先天性畸形发生率逐年上升，骨骼肢体畸形约

占畸形总数的 25%

［

1

］

。 胎儿骨骼系统异常是以形态结构异常为

特征的出生缺陷，出生后肉眼可直接观察到，因此产前进行胎儿

骨骼系统的筛查具有十分重要的临床意义

［

2

］

。 本文就产前超声

诊断胎儿先天性骨骼系统畸形的应用进展进行综述。

一、超声评估胎儿全身骨骼情况的观察内容

1.骨长度的测量：早孕后期超声就可以清楚分辨出骨骼的

初级骨化中心，声像图表现为强回声，而周边软组织表现为低回

声。 随着骨骼的生长发育，骨化中心也随之增长，强回声随之增

粗，其后方也出现声影。 骨长度的测量主要是测量骨初级骨化

中心的长度。 对于孕周较准确的胎儿，长骨的测值低于预测值

2 个标准差以上或低于第 5百分位时应考虑异常；当孕周不确定

时，可测量足长并观察足长与股骨比值，正常情况下，足的长度

在整个孕期与股骨长度基本相等，股骨与足长的比值约为 1∶1。

2.骨矿化程度的观察：正常骨化的骨化中心声像图表现为

回声强且致密，后方伴声影。 随着孕期的增加，骨化中心的强回

声和声影越来越明显。 颅骨的骨化程度可根据颅骨回声强度与

脑中线回声强度进行比较而判断。 当颅骨回声强度明显高于脑

中线回声时为正常骨化， 近场颅内结构由于受到颅骨声影的影

响而显示不清。 当颅骨回声强度低于脑中线回声强度时为骨化

不良，此时胎儿近场颅内结构可以清楚显示。

3.骨形态的观察：正常长骨声像图表现为平直的强回声伴

后方声影；异常长骨声像图表现为长骨弯曲、骨折成角及局部增

粗增大等。 肋骨应观察有无缩短及骨折，颅骨应观察有无缺失。

二、产前超声对致死性骨骼发育不良的观察

胎儿骨骼发育异常总体上可分为致死性和非致死性骨骼发

育异常两大类， 前者由于胸廓发育不良引起肺发育障碍而导致

胎儿出生后死亡；后者胎儿出生后虽能存活，但由于骨骼畸形而

致残，甚至引发神经系统并发症，严重影响了患者的生存质量。

（一）致死性骨骼发育不良的主要超声表现

1.长骨严重短小：超声常规测量股骨长度是观察胎儿骨骼

系统畸形的最初线索，当发现股骨、肱骨长度低于预测值 2倍标

准差或低于第 5 百分位时，应测量胎儿所有长骨并观察其形态。

当出现胎儿四肢长骨均<正常孕周平均值的 4 倍标准差、 股骨

长与腹围比值（FL/AC）<0.16 时可考虑严重四肢短肢畸形，应警

惕致死性骨骼发育异常

［

3

］

。 FL/AC 是预测致死性骨骼发育不良

的可靠指标，Nelson 等

［

3

］

研究显示，在 FL/AC <0.16 的病例中

92%~96%为致死性骨骼发育不良，FL/AC<0.16 同时合并羊水过

多的病例均为致死性骨骼发育不良。 Rahemtullah 等

［

4

］

研究中

9 例致死性骨骼发育不良胎儿 FL/AC 均<0.16，而非致死性骨骼

发育不良胎儿 FL/AC均>0.16。 国内学者

［

5

］

研究显示，FL/AC预测

胎儿胸廓狭小的敏感性和特异性分别为 100%和 85.7%，FL/AC

是预测致死性骨骼发育不良的较好指标，但当股骨明显弯曲或

腹围明显增大时，FL/AC 可出现假阳性结果。

2.长骨弯曲或骨折：胎儿宫内骨折和四肢严重弯曲是致死

性骨骼发育不良的特征。 Chitty 等

［

6

］

研究显示，67%致死性骨发

育不良的病例有肢体弯曲表现， Ⅰ型致死性骨发育不良胎儿的

股骨弯曲呈“电话接收器状”，Ⅱ型致死性骨发育不良胎儿的骨
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骼短而不弯曲，但具有“三叶草”颅骨畸形。 研究

［

7

］

显示，成骨发

育不全Ⅱ型和 50%的Ⅲ型在宫内发生骨折。 Bulas 等

［

8

］

认为宫内

长骨缩短和骨矿化程度减少是致死性与非致死性骨骼发育不良

的鉴别要点。 超声检查时应注意脊柱的形态、 椎体的形态结构

及骨化程度，观察有无脊柱侧凸、半椎体及扁椎骨。

3.胸廓狭窄：胸腔的发育直接影响到胎儿肺的发育，胸廓发

育不良常导致肺发育不良和胎儿死亡。胸廓严重发育不良的超声

指标主要有：胸围<相应孕周的第 5百分位数、心胸比值>60%、胸

围与腹围比值<0.60及胸围与头围比值<0.56。研究

［

9

］

显示，在胸围

与腹围比值<0.60的病例中 86.4%为致死性骨骼发育不良， 胸围

与腹围比值>0.60的病例中仅 7%为致死性骨骼发育不良；也有学

者

［

10

］

认为胸围与腹围比值<0.89时提示胎儿胸腔狭窄。

（二）常见致死性骨骼发育不良的超声特征

常见致死性骨骼发育不良有致死性骨发育不全/致死性侏

儒、软骨成长/发育不全及成骨发育不全。

1.致死性骨发育不全/致死性侏儒：是最常见的新生儿致死

性骨骼发育异常。 患儿由于呼吸衰竭多于出生后 12 h 内死亡。

临床上根据头颅形态分两型，Ⅰ型致死性骨发育不全为明显短

肢畸形伴股骨弯曲，呈“电话接收器状”，不伴“三叶草”样头颅，

约占 85%，多为纤维细胞生长因子受体基因新发突变致病；Ⅱ型

致死性骨发育不全长骨短且直，呈“三叶草”样头颅，约占 15%，

为常染色体隐性遗传

［

11

］

。 声像图特征为：①严重的四肢骨短小，

躯干正常；②长骨弯曲，典型的骨弯曲呈“电话听筒状”；③胸腔

狭窄，肋骨短，心胸比值>60%；④头径大于孕周，前额突出，可伴

“三叶草”样头颅；⑤腹部膨隆。

2.软骨发育不全：主要因软骨在骨化过程发生障碍而致病，

属常染色体隐性或显性遗传，80%父母为正常发育，说明本病是

特定基因突变的结果。 声像图特征为：①严重四肢短小；②胎儿

双顶径和头围偏大，与孕周不符；③肋骨短小，胸廓狭窄；④腹围

大，腹部膨隆；⑤椎体和椎弓骨化不良；⑥脑积水及心脏畸形等

其他异常。

3.成骨发育不全：又称脆骨病或脆骨-蓝巩膜-耳聋综合征，

与Ⅰ型胶原和Ⅱ型胶原基因突变有关，多为常染色体显性遗传。

临床上可分为Ⅰ~Ⅳ型；Ⅱ型为致死性，表现为严重短肢畸形，

骨化差，宫内发生骨折。 声像图特征为：①四肢严重短小，长骨

短而粗，弯曲；②长骨弯曲或骨折成角，宫内即可发生骨折，肋骨

骨折致胸廓变形；③胎头颅骨薄，颅骨回声低，常有塌陷。

超声在诊断致死性或非致死性骨发育不良方面具有很高的

准确性，可达 92%~96%

［

12

］

。 致死性骨发育不良的主要声像图特

征包括

［

12

］

：①严重四肢短小畸形；②严重胸部发育不良；③某些

特殊征象，这些特征常与特定类型的致死性骨发育不良畸形有

关，如“三叶草”样头颅为致死性侏儒的特征表现，多发性骨折为

成骨不全Ⅱ型的特征表现。

三、产前超声对胎儿肢体畸形的评估

1.胎儿肢体产前超声检查时间：关于胎儿肢体畸形的产前

超声检查时机目前尚未统一。黄勤和刘志伟

［

13

］

认为妊娠 17~20周

可以进行初次的胎儿肢体畸形筛查， 这个时期可以发现重大的

胎儿肢体畸形。 漆玖玲等

［

14

］

认为妊娠 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。 另有研究

［

15-16

］

显示妊娠 11

+3

~13

+6

周是

进行第一次胎儿肢体检查的最佳时间， 严重的胎儿肢体畸形可

以在这个时期内检出。 根据以上文献报道，笔者认为妊娠 11

+3

~

13

+6

周和 18~24 周是胎儿肢体产前超声检查的最佳时机。 到妊

娠晚期尤其是足月妊娠，由于羊水量减少，胎儿体位相对固定，

胎体受压，四肢畸形的诊断十分困难。 因此，胎儿肢体产前超声

检查的最佳时间是早孕期（妊娠 11

+3

~13

+6

周）和中孕期（妊娠

18~24周）两个重要时间段。

2.常见四肢畸形种类：常见的胎儿肢体畸形主要有尺桡骨

发育不良/缺失、手姿势固定/异常、胫腓骨发育不良/缺失、手指

异常、足内翻、足趾异常、膝关节发育异常及摇椅足等。 足内翻

是最常见的足部畸形，单侧发病略多于双侧，可单独存在，也可

伴发于多种综合征和染色体缺陷

［

17

］

。 正常情况下，胎儿小腿胫

腓骨纵切面与足底平面呈垂直关系；当超声发现胎儿小腿胫腓

骨纵切面与足底平面在同一切面显示， 且不随胎儿肢体的运动

而改变时可诊断足内翻。 三维超声可以更直观立体地显示小腿

与足的关系， 有助于产前诊断胎儿足内翻。 手指异常主要有多

指畸形、并指畸形、缺指畸形、重叠指畸形、鹰爪手及短指畸形

等。足趾异常包括足趾数目和形态的异常，有多趾、缺趾、拇趾短

及第二趾长等，常与染色体异常有关。 裂手/足畸形是一种由于

肢体形成障碍而导致的纵向肢体缺损，这一畸形具有特征性的

“深 V”形中央缺损，且大多伴有家族遗传史

［

18

］

。尺桡骨发育不良

主要表现为尺桡骨缩短， 其测值均小于正常值 2个标准差。 桡

骨缺失主要超声表现为前臂未见桡骨显示，仅见尺骨显示，常伴

有尺骨发育不良及手的姿势异常。 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；三维超声立体显示胎儿尺、桡骨远端呈扁球状。 缺趾超

声表现为自足跟至足尖纵向及横向扫查均无法显示全部正常趾

骨，三维超声可直观显示趾骨缺如情况。

四、小结

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，在胎儿骨骼肢体畸形诊断中的应用价值较

高，对降低出生缺陷，提高人口质量有重要作用。 当发现胎儿

结构异常时应进一步进行分子遗传学方面的检查寻找病因。
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·病例报道·

患者男,83 岁，因“起搏器更换 10 余年，头昏 4 d”入院。 急

诊心电图示起搏器节律， 心率 47 次/min。 超声心动图检查：双

房、左室增大，右房、右室内见起搏器导线回声。 左室心尖部运

动幅度明显减低至消失，运动不协调，主动脉瓣轻度狭窄伴反

流。 患者因Ⅲ度房室传导阻滞，心脏起搏器电池耗竭，拟行永久

性心脏起搏器更换术。 术中见患者上腔静脉完全闭塞（原起搏

器电极所致管腔纤维化），无永存左上腔静脉，需重新选择合适

部位行永久性心脏起搏器植入。 后行超声引导下经皮肝静脉穿

刺术经下腔静脉植入起搏器。 超声引导下肝穿刺针成功穿刺入

右肝静脉（图 1），置入指引导丝经肝静脉和下腔静脉进入右房。

顺导丝置入撕裂鞘，顺撕裂鞘，将心室电极置入右房，于右房塑

一大攀后电极进入右室间隔部，于间隔部寻找较理想的起搏位

点，旋出电极螺丝固定于间隔部，测试起搏阈值 2.0 V、阻抗 600Ω。

因电极于心房部塑攀，长度无法经皮下隧道延伸至右腹壁，故于

右季肋穿刺点切开皮肤，分离皮下组织，制作一皮囊。固定电极，

连接电极与起搏器，将起搏器和电极导线包埋于皮囊内，缝合皮

肤，包扎切口，手术成功。

讨论：恶性心律失常是导致心源性猝死的重要原因，人工永

久性心脏起搏器是目前预防心源性猝死最有效的措施， 其植入

的手术路径主要通过锁骨下静脉和头静脉穿刺技术实现。 本例

患者因上腔静脉完全闭塞需要寻找其他路径， 经胸腔镜行心外

膜起搏植入术需全身麻醉，考虑本例患者年龄较大，基础病较

多，开胸手术风险极高，故选用超声引导下经皮肝静脉穿刺术，

本次操作成功将导线植入到右室心尖部，体现了现代医学中多

学科协作的重要性，其有望成为一项新的探索，但该手术方式的

远期效果尚待进一步观察。

（收稿日期：2017-03-30）

Ultrasound-guided percutaneous hepatic venous puncture implanted into a

permanent cardiac pacemaker：a case report
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1 超声引导下穿刺肝静脉示意图
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