
临床超声医学杂志2019年11月第21卷第11期 J Clin Ultrasound in Med，November 2019，Vol.21，No.11

合分析。

2015版《胆囊癌诊断和治疗指南》推荐常规超声

作为筛查胆囊癌的首选检查方法；多层螺旋 CT和/或
MRI进一步评估胆囊癌的 TNM分期［10］。随着超声造

影剂的广泛应用，超声造影因能实时动态显示病灶内

血流灌注情况及微循环特征，较常规超声提供了更多

的鉴别诊断信息。此外，与CT、MRI对比剂比较，超声

造影剂发生不良反应少，可以在 CT、MRI对比剂禁忌

情况下使用。

综上所述，超声造影与增强CT在胆囊占位性病变

的鉴别诊断中均有较高的诊断价值，联合应用可为临

床诊治胆囊疾病提供更全面的影像学资料。
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·病例报道·

孕妇 30岁，孕 3产 1，现有一健康女儿，人工流产 1次。夫

妻双方无家族遗传病、传染病、特殊疾病史，孕期无感染及服药

病史。孕12周超声检查：颈项透明层厚度（NT）0.13 cm。孕26周
超声检查：双顶径 6.80 cm（相当于孕 27周），腹围 22.00 cm，股
骨长 2.26 cm（相当于孕 17周）。胎儿头颅形态异常，颅内结构

未见明显异常。胸腔窄小，胸部与腹部分界明显（图 1），双肺发

育不良，左肺大小约 1.6 cm×0.6 cm，右肺大小约 1.4 cm×0.7 cm。
胎儿四肢明显短小，股骨呈“电话筒”状（图 2），胫骨长 1.50 cm，
腓骨长 1.30 cm，均弯曲，足底与胫骨、腓骨在同一平面，呈持续

内翻状态。脊椎排列紊乱，曲度异常，颈椎呈反折状。胎儿全

身水肿，较厚处约 0.9 cm。羊水指数 23.5 cm。超声提示：胎儿

多发异常（头颅形态异常、胸腔窄小、腹部突出，双肺发育不良、

四肢短小、脊椎发育异常、全身水肿）。后引产一胎儿，标本外

观显示：全身水肿，双下肢淤血呈暗红色，严重四肢短小，双足

内翻，指趾数目正常，胸腹部比例异常：胸部窄小，腹部膨隆

（图 3，4）。胎儿标本X线片显示：胸腔窄小，四肢骨长度缩短且

形状弯曲，全身皮下水肿；前额膨大，脊柱曲度异常，椎间隙逐

渐增宽（图 5，6）。胎儿标本染色体微缺失微重复突变检测结

果：组织核型为 46，XY，未检测到拷贝数变化。结合上述检查

结果综合分析考虑：致死性侏儒。

Ultrasonic diagnosis of thanatophoric dwarfism：a case report

超声诊断致死性侏儒1例
许红娟 王立臣 韩舞群 陈洪斌

［中图法分类号］R445.1；R714.5 ［文献标识码］B

图 1 声像图示胎儿腹部膨隆，

胸部与腹部分界明显

图 2 声像图示胎儿股骨短小、

弯曲，呈“电话筒”状
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辨，而CAD系统均判断为微钙化。CAD系统评估二维超声与二

维超声联合超声造影诊断比较，CAD系统诊断敏感性稍高，特

异性偏低，说明CAD系统可捕捉超声医师在二维图像中遗漏的

信息，弥补临床医师因主观性引起的误判，可作为鉴别甲状腺

恶性结节的筛查工具。

在CAD系统使用过程中仍有不足之处：①该软件是基于甲

状腺结节的二维静态图像进行分析，不能分析结节的彩色血流

信号，遗漏了结节的血流特征，可能影响最终诊断结果；②甲状

腺癌最常发生的颈部淋巴结转移是鉴别结节良恶性的重要特

征，该软件不能对颈部淋巴结进行分析。

综上所述，CAD系统能够客观分析甲状腺结节的超声图像，

对结节的超声特征做出客观、全面、准确的量化分析，其作为一

种鉴别甲状腺良恶性结节的辅助诊断方法，临床应用价值高。
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图 3 胎儿标本正面观：全身水肿，

双下肢淤血呈暗红色，严重四肢短小

图4 胎儿标本侧面观：胸部明显窄

小，腹部明显膨隆

图 5 胎儿标本正位X线片：胸腔窄

小，肋骨近端略小，远端较粗大，四

肢骨明显粗短，全身皮下水肿

图 6 胎儿标本侧位X线片：颅骨前

额膨大，脊柱曲度异常，椎体略扁，

椎间隙逐渐增宽

讨论：致死性侏儒是最常见的骨骼发育障碍性疾病，发生

率为 1/17 000~1/6000，为常染色体显性遗传。FGFR3基因突变

是致死性侏儒的潜在病因，羊水穿刺获得胎儿细胞行DNA分析

FGFR3基因可以明确诊断［1］。文献［2］报道在NT增厚的胎儿中

85%为致死性骨骼发育不良，说明NT增厚是骨骼发育不良早

期最常见的表现。本例NT测值正常，股骨长度也在正常范围，

早孕期致死性骨发育不良超声表现并不典型，由于孕妇未进行

规律产检，直至孕26周才发现异常。

致死性侏儒应与软骨发育不良、成骨不全Ⅱ型鉴别诊断。

软骨发育不良超声表现为四肢严重短小且骨化差，骨后方声影

不明显。成骨不全Ⅱ型超声表现为短肢、长骨弯曲、增粗、骨

折［1］。致死性侏儒临床罕见，基层医师对该畸形认识不足，大

多通过超声和X线检查诊断。如进行相关基因检测，查出病因

和突变性质，可以通过胚胎种植前遗传学诊断技术，预防出生

缺陷的发生。
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