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胎儿成骨不全产前超声与Ｘ线诊断对比分析
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【摘要】　目的　探讨产前超声与引产后Ｘ线对胎儿成骨不全的诊断价值。方法　应用美国ＧＥ彩超与

万东ＤＲ对８例胎儿成骨不全产前超声及引产后Ｘ线诊断进行对比分析。结果　６例诊断为Ⅱ型成骨

不全，１例为Ⅲ型成骨不全，超声误诊１例，Ｘ线诊断Ⅲ型成骨不全。结论　超声目前是产前胎儿成骨

不全的最好的检查方法，而Ｘ线对产后成骨不全确诊及分型提供更重要的诊断价值。
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　　成骨不全是一种罕见的与常染色体遗传有关、

是由遗传性中胚层发育障碍而造成结缔组织异常有

关的先天性骨骼发育障碍性疾病，进一步发展常会

累及到骨骼、韧带、巩膜出现相应的病理改变。多

发性骨折、蓝巩膜、进行性耳聋是本病的主要特点，

故成骨不全又被称脆骨病或脆骨蓝巩膜耳聋综合

征，发病时间越早病情越重，以胎儿型成骨不全病情

最重，胎儿型成骨不全的大多数患儿可发展成死胎

或者产后短期夭折［１］，目前产前超声在胎儿成骨不

全诊断中发挥了越来越重要的作用，虽然Ｘ线诊断

在产前诊断中受到局限性，但是在成骨不全确诊及

分型具有重要诊断价值，现将我院收集的８例胎儿

成骨不全产前超声与引产后Ｘ线诊断结果进行对

比分析，结果是超声目前是产前胎儿成骨不全的最

好的检查方法，Ｘ线诊断在成骨不全确诊及分型中

起到重要的诊断价值，报道如下：

１　资料与方法

１．１　研究对象　收集本院２００６年１０月至２０１４年６

月来本院超声检查提示胎儿成骨不全，引产后Ｘ线检

查确诊，８例胎儿成骨不全患者，男性３例，女性５例，

孕周１５～３４周大小左右，平均孕周２３．５周。

１．２　仪器与方法　采用美国ＧＥ彩色多普勒超声

诊断仪，凸阵探头，频率３．５ＭＨＺ，新东方１０００Ｂ

ＤＲ机。８例胎儿均按常规超声检查进行规范检查

并存图留档，包括双顶径、头围、腹围、股骨长、胎心

率、羊水、胎盘的检查、胎儿体重的估测，对发现的问

题重点观察胎儿颅骨的形状、骨化程度及柔软度、胸

廓的大小、肋骨的走形、心胸比值、脊柱的走形、四肢

长骨的测量、形状及骨化程度、股骨长／腹围比值。

８例胎儿均引产后行Ｘ线拍片检查存图留档，重点

观察头颅骨、肋骨、四肢长骨的形状及骨质的密度，

最后通过２名高年资医师诊断分型，最后所有检查

结果均被证实。

２　结　果

８例胎儿成骨不全中超声提示Ⅱ型成骨不全６

例，经引产后Ｘ线确诊，孕周１５～２６周，超声表现：

典型三叶草形头颅１例，颅骨骨化差２例，不骨化４

例（图１），回声均低于大脑镰回声；６例均表现胸廓

狭小，肋骨走形平直３例，肋骨骨折变形３例，心胸

比值均＞６０％；６例均表现为长骨低于正常孕周的４

个标准差，ＦＬ／ＡＣ＜０．１６，长骨短而弯曲，且有多处

骨折征象，骨化差；合并羊水过多４例，羊水量正常

２例；引产后Ｘ线表现：１例因颅骨骨化差，引产过

程中自发性破裂；６例均表现颅骨骨化差，骨密度明

显降低，胸廓变形，长骨短而弯曲，骨密度降低，骨皮

质薄，尤其表现在股骨和胫骨上，胫骨向前弓，成镰
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刀状。超声提示１例Ⅲ型成骨不全，孕周３４周，超

声表现颅骨骨化差；胸廓正常，肋骨细长；心胸比值

为０．３２，双侧股骨中段骨折，且成角，回声减低，中

孕检查时无骨折征象，股骨不短，细长，回声减低，羊

水量过多。引产后Ｘ线表现：颅骨骨化差，骨密度

明显降低，胸廓无明显狭窄，双侧股骨中段骨折成角

（图２），骨密度减低，骨皮质变薄。超声误诊一例Ⅲ

型成骨不全，孕１５周大小，超声提示双侧股骨弯曲

变短，ＦＬ／ＡＣ＜０．１６，双侧胫骨，桡骨稍示弯曲，未

见明显骨折征象，超声提示软骨发育不全可能，后经

引产后Ｘ线表现为双侧股骨弯曲变短，双侧胫骨弯

曲成角、桡骨中段骨折，羊水量正常，诊断为Ⅲ型成

骨不全（图３），８例胎儿成骨不全超声表现与引产后

Ｘ线诊断对照见表１。

图１　孕１５周颅骨不骨化

图２　股骨中段骨折成角

表１　８例胎儿成骨不全超声表现与引产后Ｘ线诊断对照

超声表现 Ⅱ型成骨不全 Ⅲ型成骨不全
Ｘ线结果与

超声对照

颅骨骨化程度
４例骨化差；

２例不骨化
２例骨化差 相符

胸廓狭窄 ６例 ２例无 相符

四肢长骨

骨折情况
６例

１例；漏诊１例

桡骨骨折

相符１例；

确诊１例

羊水量
过多４例；

正常２例

过多１例；

正常１例
相符

图３　Ⅲ型成骨不全引产后标本Ｘ线片

３　讨　论

成骨不全是一种遗传性全身性结缔组织疾病，

病变除骨骼外，内耳、巩膜、韧带、皮肤也常被累及，

又称脆骨病或脆骨蓝巩膜耳聋综合征，在临床上

现在已非常少见，约４５／１０万人群患本病，６０％为常

染色体显性遗传，１５％～２０％为常染色体隐形遗

传，本病与性别无关，男女发病相当［２］，临床上４个

主要的临床标准：①骨质疏松和骨的脆性增加；②蓝

巩膜；③牙质形成不全；④早起耳硬化，这些异常有

两项就能确诊［３］。根据Ｓｉｌｌｅｎｃｅ
［４］分为４型：Ⅰ、Ⅲ、

Ⅳ型为非致死型成骨不全，Ⅱ型为致死型成骨不全，

超声最容易诊断的为Ⅱ型成骨不全，Ⅰ、Ⅲ、Ⅳ型因

表现轻微短肢，无骨折或骨折不明显，甚至在晚孕时

才发现骨折，尤其Ⅰ、Ⅳ型在宫内难以诊断。

致死型成骨不全主要是因为严重胸部发育不良

导致肺发育不良和胎儿死亡，超声表现为胎儿颅骨

薄，回声低于正常，近探头侧脑组织及侧脑室等结构

可显示清晰，严重短肢畸形，骨化差，胎儿期即可出

现多发性骨折，长骨不规则，弯曲变形，胸腔狭窄，肋

骨骨折，主要指标ＦＬ／ＡＣ＜０．１６，心胸比值＞６０％，

胸围／腹围＜０．８９，可伴有羊水过多。非致死型成骨

不全一般无严重胸部发育不良，在相对较晚孕周才

有超声改变，骨折可出现，也可不出现，所以往往会
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造成漏诊或者误诊，有的甚至出生后通过Ｘ线才能

诊断出。据有关文献报道：致死型的Ⅱ型早在妊娠

１３．５～１５周超声就可以诊断
［５］，成骨不全根据Ｘ线

表现可分为粗短型、细长型（薄骨型）和囊型［６］，从病

因和病理上主要是胶原在矿化和非矿化两种组织中

的成熟异常所造成［７］，主要Ｘ线表现有四肢长骨纤

细，弯曲变形，骨质密度极低，皮质变薄，有多发性骨

折，骨痂形成正常，表现最明显的是股骨和胫骨，上

肢表现较轻微，胫骨向前弓，形成腰刀状，椎体密度

减低，变扁，有双凹变形，颅骨前后径增加，穹窿变

薄，Ｘ线对骨折检出的敏感性明显优于超声检查，所

以Ｘ线对成骨不全诊断及分型提供更重要的诊断

价值。

成骨不全主要和软骨发育不全、低磷酸酶症鉴

别，通常锁骨骨化正常是典型的低磷酸酶症的表现，

小下颌则出现在软骨发育不全中，而骨折则可能出

现在成骨不全中［８］。在临床上，成骨不全Ⅱ型为致

死性骨骼发育障碍性疾病，出生后不能存活，预后

差。成骨不全Ⅰ、Ⅲ、Ⅳ型，畸形轻者预后较好，可以

正常上学，畸形重者预后差，需长期轮椅生活，智力

可不受影响，总体上，预后与特殊表型的严重程度有

关［９］。

目前产前超声是对胎儿Ⅱ型成骨不全和比较严

重的Ⅲ型成骨不全的最好的检查方法，Ⅰ、Ⅳ型在宫

内难以诊断，虽然Ｘ线诊断在产前诊断中受到局限

性，但是Ｘ线对产后成骨不全的确诊及分型提供了

更重要的诊断价值，同时对指导临床治疗提供了更

重要的价值。
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