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胎儿孤立肾的产前发育指标与出生后预后
评估的研究进展
吴小燕１　吕莉娟２
（１．广州医科大学，广东广州　５１００００；２．广东省妇幼保健院，广东广州　５１００００）

【摘要】　先天性功能性孤立肾（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｓｏｌｉｔａｒｙｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇｋｉｄｎｅｙ，ＣＳＦＫ）是常见的先天性肾脏和尿
路畸形（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｎｏｍａｌｉｅｓｏｆｔｈｅｋｉｄｎｅｙｓａｎｄｕｒｉｎａｒｙｔｒａｃｔｓ，ＣＡＫＵＴ），主要表现为单侧肾缺失
（ｕｎｉｌａｔｅｒａｌｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓ，ＵＲＡ）和多囊性发育不良肾（ｍｕｌｔｉｃｙｓｔｉｃｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙ，ＭＣＤＫ）。既往多认
为该类结构异常预后偏良好的，但近期研究发现ＣＳＦＫ预后存在个体差异，部分与不同程度的肾脏损伤
有关。由于ＣＳＦＫ患者一侧肾实质和功能肾单位的损失，成年后发生高血压、肾疾病甚至是终末期肾病
风险增加。成人肾功能与出生时功能肾单位数量密切相关，因此ＣＳＦＫ宫内是否发生肾脏的代偿性增
长对于评估ＣＳＦＫ胎儿预后具有一定的参考价值。此外，ＣＳＦＫ胎儿还可能伴有其他超声结构畸形和
遗传学异常，这也可能增加胎儿不良预后风险。因此，如何在产前对ＣＳＦＫ胎儿进行宫内评估应作为临
床上值得关注的问题。本文将对胎儿肾脏与ＳＦＫ宫内发育特点、产前超声评估及ＣＳＦＫ胎儿的遗传学
异常的分布进行综述。
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　　先天性功能性孤立肾（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｓｏｌｉｔａｒｙ
ｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇｋｉｄｎｅｙ，ＣＳＦＫ）是儿童常见的先天性肾
脏和尿路畸形（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｎｏｍａｌｉｅｓｏｆｔｈｅｋｉｄｎｅｙｓ
ａｎｄｕｒｉｎａｒｙｔｒａｃｔｓ，ＣＡＫＵＴ）之一［１］。ＣＳＦＫ发生
与肾脏发育的中断或者胚胎细胞异常转化有关［２］，
通常分为两种情况：一种是因输尿管芽不发育或者
未诱导后肾发育而导致的单侧肾缺失（ｕｎｉｌａｔｅｒａｌ
ｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓ，ＵＲＡ）；另一种是因胚胎时期输尿管
堵塞而引起的肾脏囊性变，即多囊发育不良肾
（ｍｕｌｔｉｃｙｓｔｉｃｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙ，ＭＣＤＫ）［３］。以往的
研究多数基于孤立肾（ｓｏｌｉｔａｒｙｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇｋｉｄｎｅｙ，
ＳＦＫ）整体群体，探讨ＣＳＦＫ患者代偿肾脏生长及其
预后的相关性［４８］。然而，越来越多的研究显示
ＵＲＡ和ＭＣＤＫ在发病机制和预后上存在不
同［２，３，９１１］。一些研究认为ＭＣＤＫ的预后相对乐

观［１２］，而ＵＲＡ胎儿合并其它结构畸形的概率更高，
预后相对较差［９］。产前超声检查可正确诊断６０％
～８５％的ＣＡＫＵＴ，尤其在孕晚期更为准确［２］，然
而，随着影像检测技术的不断提升和产前检查频次
的增加，发现部分ＭＣＤＫ胎儿的病变肾脏会在宫内
退化［１，５，１０，１１］，甚至有约５％的患侧肾脏会在出生前
完全消失［１３］，早期发生患侧肾脏退化的ＭＣＤＫ患
儿远期预后与ＵＲＡ患儿相当［１］，这提示一些在出
生后被诊断为ＵＲＡ的患儿可能本质上是ＭＣＤＫ
在宫内发生了完全的退化。

过去通常认为ＣＳＦＫ患儿的预后良好［１３，１４］。
然而，近年的研究发现ＣＳＦＫ患儿可能会出现不同
程度的肾脏损害，表现为高血压
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慢性肾功能不全，甚至增加可患终末期肾病（ｅｎｄ
ｓｔａｇｅｒｅｎａｌｄｉｓｅａｓｅ，ＥＲＳＤ）风险［１４］。实际上，
ＣＡＫＵＴ患儿的功能肾单位的数量与其出生后的肾
功能密切相关，因为肾单位数在胎儿出生时就已经
确定，故了解ＣＳＦＫ宫内发育趋势对胎儿出生后的
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远期预后至关重要。此外，形成ＣＳＦＫ的原因还包
括遗传学异常如染色体异常、携带致病基因等，这些
因素可能会给胎儿带来预后不良的风险［１５］。因此，
本文将对胎儿合并ＣＳＦＫ形态的产前发育指标及
预后关联进行综述。

１　犆犛犉犓的超声诊断特点

ＵＲＡ在超声下表现为一侧肾脏包括肾血管的
缺如，可见肾上腺形成的“平卧征”，同时还需要仔细
检查是否存在盆腔内异位肾［９］。根据Ｐｏｔｔｅｒ分类
法，肾囊性变可分为四大类：Ⅰ型为常染色体隐性遗
传性多囊性肾病（婴儿型多囊肾）；Ⅱ型即ＭＣＤＫ；
Ⅲ型为常染色体显性遗传性多囊性肾病（成人型多
囊肾）；Ⅳ型为梗阻性囊性发育不良肾。在超声检查
中，Ⅰ、Ⅲ型表现为肾脏增大、回声增强，大多累积双
肾。Ⅳ型肾脏体积偏小，伴有回声增强。ＭＣＤＫ在
超声下已无法呈现正常肾形态，肾皮质被大小不一
的、互不相通的囊肿取而代之。胎儿肾积水容易与
其混淆，特别是累及肾盏时。而婴儿型多囊肾通常
不会累及肾皮质，表现为双侧肾脏增大、回声增强，
可见许多大小均匀的小囊肿［１２］。

ＣＳＦＫ合并其他泌尿系畸形会增加预后不良的
风险，ＣＳＦＫ合并及不合并ＣＡＫＵＴ患儿在１７岁时
不发生肾功能损伤的累计比例分别为８１．３％和
９５．９％。ＣＳＦＫ患儿中１４．６％合并ＣＡＵＫＴ，包括
约９．３％的膀胱输尿管返流（ｖｅｓｉｃｏｕｒｅｔｅｒａｒｅｆｌｕｘ，
ＶＵＲ），其他畸形包括输尿管连接部梗阻、巨输尿管
等［１６］。
Ｓｃｈｒｅｕｄｅｒ等指出ＣＡＫＵＴ与ＣＳＦＫ最差预后

相关的逻辑基础是该类患者发生复发性尿路感染或
其他可能导致肾数量减少的事件，从而增加风
险［１３］。因此，在产前评估胎儿肾脏发育时，需要仔
细判断是否存在ＣＳＦＫ，以及是否合并其他肾内和
肾外畸形，包括病变侧及健侧肾脏。对于单纯性
ＣＳＦＫ患者，健侧肾脏往往会发生代偿性肥大，故还
需密切关注其生长趋势。

２　胎儿肾脏发育特点及研究意义

２．１　胎儿肾脏发育规律　胎儿肾脏发育始于孕９

周，在晚孕期迅速增殖，最终在孕３６周左右完
成［１７］。虽然肾脏在胎儿出生后仍会继续生长和成
熟，但是肾单位的数量不会改变［１８］，因此，胎儿出生
后肾脏功能储备（ｒｅｎａｌｆｕｎｃｔｉｏｎａｌｒｅｓｅｒｖｅ，ＲＦＲ）取
决于出生时的肾单位数量（ｎｅｐｈｒｏｎ
ｅｎｄｏｗｍｅｎｔ）［３，１９２１］。肾单位数量的影响因素主要包
括基因、人种、性别、孕龄、出生体重、宫内环境
等［２２］。不同人群的肾单位数量差异甚至可以高达
１０倍以上［１９］。在正常情况下，平均每个人出生时每
侧肾脏肾单位数为１０６个。胎儿肾脏发育异常往往
会导致出生时功能肾单位数量不足，即低肾单位数
（ｌｏｗｎｅｐｈｒｏｎｅｎｄｏｗｍｅｎｔ），例如早产儿（ｐｒｅｔｅｒｍ
ｂｉｒｔｈ，ＰＴＢ）可能会导致肾脏发育中断；低出生体重
儿（ｌｏｗｂｉｒｔｈｗｅｉｇｈｔ，ＬＢＷ）和宫内生长受限
（ｉｎｔｒａｕｔｅｒｉｎｅｇｒｏｗｔｈｒｅｓｔｒｉｃｔｉｏｎ，ＩＵＧＲ）则因脑保
护效应（ｂｒａｉｎｓｐａｒｉｎｇｅｆｆｅｃｔ）而抑制肾脏发
育［１９，２３，２４］。与此类似，包括ＣＳＦＫ在内的ＣＡＫＵＴ
因肾脏实质丢失导致先天性不足。根据２０１７年在
Ｌａｎｃｅｔ发表的一篇报告［２２］，妊娠期高血压、糖尿病
以及不良饮食（低蛋白饮食）、有害物质的暴露等因
素也可能会影响胎儿的肾脏发育［２５］。
２．２　ＣＳＦＫ发生宫内代偿肥大的特点　孤立肾患
者健侧肾脏往往会发生代偿性肥大，即肾长径
（ｒｅｎａｌｌｅｎｇｔｈ，ＲＬ）大于对应孕龄第９５个百分位数，
以弥补肾脏缺失导致的低肾单位数［１０，１１］，这种改变
最早在孕２０周可被检测到，发生率可达８８％［５，６］。
虽然代偿增长的机制尚存在争议，但已有实验结果
提示ＣＳＦＫ宫内代偿形式可能主要表现为肾单位增
殖［２６，２７］。２０１２年，ｖａｎＶｕｕｒｅｎ等［２６］学者对ＣＳＦＫ猪
肾脏结构进行研究发现，与正常对照组相比，ＣＳＦＫ
的肾皮质体积增加了８３％，肾小球数量增加了
５０％，肾乳头数量（ｒｅｎａｌｐａｐｉｌｌａｎｕｍｂｅｒ）增加了
３９％。然而两组肾单位、肾小球体积并无明显差异
（犘＝０．５６）。荷兰的一项研究［２７］对比６０对ＣＳＦＫ
和正常胎儿肾脏在孕２０周至３６周的发育情况，也
发现所有的ＣＳＦＫ患儿健侧肾脏都发生了代偿性
肥大，且每增加一个孕周，ＣＳＦＫ组的肾乳头数量和
对照组分别增加０．１４和０．１０个，最终ＣＳＦＫ组的
平均肾乳头数量为对照组的１．３倍，而中孕期之后
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也正是肾单位发育增殖的时间。这些动物研究均表
明ＣＳＦＫ患儿的宫内单肾代偿主要表现为肾单位
数量增殖。
２．３　ＣＳＦＫ发生代偿肥大的意义　随着研究的不
断进展，我们发现了低肾单位数与成人慢性病，如高
血压和慢性肾脏疾病之间存在密切的关系。低肾单
位数并不是直接引起高血压的原因［２１］，事实上，造
成高血压和肾脏功能损伤等问题的根源是伴随低肾
单位数发生的单侧肾单位的肾小球滤过率（ｓｉｎｇｌｅ
ｎｅｐｈｒｏｎｇｌｏｍｅｒｕｌａｒｆｉｌｔｒａｔｉｏｎｒａｔｅ，ＳＮＧＦＲ）增加以
及肾单位的代偿能力下降。目前观点认为，只有肾
单位数量低于一定数量时，ＳＮＧＦＲ的增加才会显
著起作用。然而，这个“阈值（ｔｈｒｅｓｈｏｌｄ）”仍需要进
一步的研究来明确［７，２０］。

目前研究大多表明，ＣＳＦＫ患儿出生后健侧孤
立肾的长径（ｒｅｎａｌｌｅｎｇｔｈ，ＲＬ）大于平均值加上２个
标准差（ｓｔａｎｄａｒｄｄｅｖｉａｔｉｏｎ，ＳＤ），是肾功能的保护
因素［２８，２９］。相反如果肾脏的代偿增长不足则会增
加将来发生肾损伤的风险［３０３２］。ＳｔｅｆａｎｏＧｕａｒｉｎｏ
等［１７］对５６位ＣＳＦＫ的儿童进行回顾性研究，结果
发现在出生后６０天内测得健侧肾脏ＲＬ大于平均
值加上２个标准差的患儿中，肾损伤（ｋｉｄｎｅｙｉｎｊｕｒｙ，
ＫＩ）发病率远低于健侧肾脏ＲＬ小于平均值加上２
个标准差的患者（０％与３７．５％；犘＝０．００３），此外，
这些患儿在１５岁时不发生肾损伤累积比例为
９６．４％。尽管对ＣＳＦＫ胎儿的宫内发育和其出生后
发生ＫＩ等问题的研究有待完善，但现有的研究都
强调ＣＳＦＫ足够代偿性肥大的重要性，尤其是在胎
儿期。

３　犆犛犉犓宫内发育趋势的评估

３．１　胎儿正常肾脏发育曲线及测量指标　目前仍
无可靠的无创方法来精确测量胎儿肾单位数量，也
缺乏统一的胎儿肾脏评估标准。然而，通过测量肾
脏径线［７，１７，２４，３３，３４］可以评估胎儿肾发育情况，其中肾
体积是肾单位数和评估肾功能的代表［２４］。在临床
中，测量肾脏长径更为方便实用［７］。胎儿肾长径随
孕龄（ｇｅｓｔａｔｉｏｎａｌａｇｅ，ＧＡ）的增长而增长，在每一个
孕周，正常胎儿肾脏的各径线呈正态分布［４，７，８，３３，３４］。

研究者们使用百分比可信区间作为胎儿肾脏发育标
准，当ＲＬ大于对应孕龄的第９５百分位数时，定义
为肾脏代偿性生长［５，６］。目前广泛参考的是英国学
者Ｃｈｉｔｔｙ和Ａｌｔｍａｎ［３４］在２００３年发布的正常肾脏
各径线参考范围。该研究通过对６６３名孕期状态良
好，无明显畸形的胎儿进行横断面研究，计算出在孕
１４～４２周间，每个孕周胎儿肾脏、肾上腺、肾盂等各
径线的参考范围，其中肾长径ＲＬ＝５．４１４１×ｌｏｇ（孕
周ＧＡ／１０）－５．０５６２×ｓｑｒｔ（孕周ＧＡ／１０）＋
６．３９３９，ＳＤ＝０．１１６５０。然而，有研究者认为仅仅横
断面研究可能缺乏对肾脏生长的纵向评估。在
２０１２年ＶａｎＶｕｕｒｅｎ等［４］对９６个胎儿进行了纵向
研究，得出了孕１５～４２周内每孕周肾、肾盂以及肾
上腺的各径线的正常参考范围，其中肾长径ＲＬ＝
１．４６１９１６（孕周ＧＡ１５）－０．００７７７２（孕周ＧＡ１５）２
＋１２．７９１８６７，ＳＤ＝ｓｑｒｔ（０．００８５６６（孕周ＧＡ１５）２＋
２．７２８４４０）。与前一个研究相比，该研究的正常范围
更为“狭窄”。然而，当超声预计孕周与停经史计算
的孕周不符（＞２周）时，百分位法可能不适用，徐英
姿［３３］团队提出了Ｚ值评分法（±３之内是正常范
围），该评分法还与胎儿双顶径、股骨长径进行相关
分析，减少了孕周误差对于评估的干扰。

除了统计方法外，目前对胎儿肾脏的测量径线
的选择也存在不同的观点。肾上下两极间的肾长径
容易受肾盂扩张、肾积水等因素的影响，而测量肾皮
质与肾锥体顶点间的肾实质厚度（ｒｅｎａｌｐａｒｅｎｃｈｙｍａｌ
ｔｈｉｃｋｎｅｓｓ，ＲＰＴ）可以更好的代表包含功能肾单位的
肾皮质及髓质，从而更能反映肾单位储备情况。作
为胎儿先天性低肾单位数的代表［２，３，１９］，ＰＴＢ与
ＩＵＧＲ其胎儿肾脏长径与正常胎儿并无明显差异，
但前后径和横径的差距具有统计学意义（犘＜
０．０５）［３５］。２０２０年，澳大利亚学者ＳｏｎｊａＢｒｅｎｎａｎａ
团队［８］建立孕１６～３８周正常胎儿ＲＰＴ的参考范
围，以评估胎儿宫内肾发育。ＲＰＴ的分析测量为宫
内评估肾功能提供了新思路，并且也强调临床上评
估胎儿肾脏发育代偿性时应该注意早产和ＩＵＧＲ
等并发症，如ＩＵＧＲ的ＲＰＴ明显薄于正常生长的
胎儿，似然比（ｌｉｋｅｌｉｈｏｏｄｒａｔｉｏ，ＬＲ）为２１．０６（犘＜
０．００１）［２４］。
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３．２　ＵＲＡ和ＭＣＤＫ的独特生长模式以及预后　
ＵＲＡ及ＭＣＤＫ在胎儿期的健侧肾脏具有独特的代
偿生长模式。在２０１６年和２０２１年，研究者Ｒｅｕｖｅｎ
Ａｃｈｉｒｏｎ等［１０，１１］分别对７４名ＵＲＡ和６１名ＭＣＤＫ
患儿进行研究，获得１８～３８孕龄胎儿对侧肾脏的生
长曲线，ＵＲＡ胎儿的孤立肾长径与孕周的回归公式
如下：ＲＬ＝－３０．５６６＋３．３１２×ＧＡ－０．０３１ＧＡ２（ｒ２
＝０．９７８），ＳＤ＝２．５４７＋０．０６４Ａ２，详见表１；根据
表１的参考，ＭＣＤＫ胎儿孤立肾长径的预测百分位
数如下：百分位数＝２０．０１＋１．５ＧＡ（ｒ２＝０．７５３），
详见表２。通过与之前发布的正常肾脏发育曲

线［４，３４］进行比较分析，发现随着孕龄的增长，Ｚ值
［（实际测得的ＲＬ均值－对应孕周正常ＲＬ均值）／
对应孕周正常ＲＬ的标准差）］也增大，ＵＲＡ和
ＭＣＤＫ两者的肾长径均值在孕２２周分别对应第８８
百分位、第５２百分位，而在孕３８周时分别对应第
９０百分位和第８４百分位。约６０％的肾单位在孕晚
期形成，ＵＲＡ和ＭＣＤＫ健侧肾脏的快速增长期分
别出现在孕早期和孕晚期，这可能是因为ＵＲＡ在
肾脏发育早期便发生了代偿，而ＭＣＤＫ则需要更多
关注孕晚期的发育情况。

表１　孕１８～３８周单侧肾缺失胎儿健侧孤立肾长径的平均值、标准差ＳＤ的参考值（ｍｍ）［１０］
孕周 ＳＤ ５百分位 １０百分位 ２５百分位 ５０百分位 ７５百分位 ９０百分位 ９５百分位

１８周 ３．７０ １２．８５ １４．１９ １６．４４ １８．９４ ２１．４３ ２３．６８ ２５．０２
１９周 ３．７６ １４．９０ １６．２７ １８．５６ ２１．０９ ２３．６３ ２５．９２ ２７．２８
２０周 ３．８３ １６．８９ １８．２８ ２０．６１ ２３．１９ ２５．７７ ２８．０９ ２９．４８
２１周 ３．８９ １８．８２ ２０．２３ ２２．６０ ２５．２２ ２７．８４ ３０．２１ ３１．６２
２２周 ３．９６ ２０．６８ ２２．１２ ２４．５２ ２７．１９ ２９．８５ ３２．２６ ３３．６９
２３周 ４．０２ ２２．４８ ２３．９４ ２６．３９ ２９．０９ ３１．８０ ３４．２５ ３５．７１
２４周 ４．０８ ２４．２２ ２５．７０ ２８．１９ ３０．９４ ３３．６９ ３６．１７ ３７．６５
２５周 ４．１５ ２５．９０ ２７．４０ ２９．９３ ３２．７２ ３５．５２ ３８．０４ ３９．５４
２６周 ４．２１ ２７．５１ ２９．０４ ３１．６０ ３４．４４ ３７．２８ ３９．８４ ４１．３７
２７周 ４．２８ ２９．０６ ３０．６２ ３３．２１ ３６．１０ ３８．９８ ４１．５８ ４３．１３
２８周 ４．３４ ３０．５５ ３２．１３ ３４．７７ ３７．６９ ４０．６１ ４３．２５ ４４．８３
２９周 ４．４０ ３１．９８ ３３．５８ ３６．２５ ３９．２２ ４２．１９ ４４．８７ ４６．４７
３０周 ４．４７ ３３．３４ ３４．９６ ３７．６８ ４０．６９ ４３．７０ ４６．４２ ４８．０４
３１周 ４．５３ ３４．６４ ３６．２９ ３９．０４ ４２．１０ ４５．１５ ４７．９１ ４９．５５
３２周 ４．６０ ３５．８８ ３７．５５ ４０．３５ ４３．４４ ４６．５４ ４９．３３ ５１．００
３３周 ４．６６ ３７．０６ ３８．７５ ４１．５８ ４４．７２ ４７．８６ ５０．７０ ５２．３９
３４周 ４．７２ ３８．１７ ３９．８９ ４２．７６ ４５．９４ ４９．１３ ５２．００ ５３．７１
３５周 ４．７９ ３９．２３ ４０．９６ ４３．８７ ４７．１０ ５０．３３ ５３．２４ ５４．９８
３６周 ４．８５ ４０．２２ ４１．９８ ４４．９３ ４８．２０ ５１．４６ ５４．４１ ５６．１８
３７周 ４．９２ ４１．１４ ４２．９３ ４５．９１ ４９．２３ ５２．５４ ５５．５３ ５７．３１
３８周 ４．９８ ４２．０１ ４３．８１ ４６．８４ ５０．２０ ５３．５５ ５６．５８ ５８．３９

表２　孕２２～３８周多囊发育不良肾的健侧孤立肾长径的
平均值、第２．５第９７．５百分位数值（ｍｍ）［１１］。

孕周２．５百分位５百分位５０百分位９５百分位９７．５百分位
２２～２４周 １８．８ ２３．０ ２７．４ ３４．５ ３５．９
２５～２６周 ２３．３ ２４．６ ３１．２ ３７．７ ３９．０
２７～２８周 ２５．７ ２７．２ ３４．６ ４２．００ ４３．４
２９～３０周 ２９．４ ３０．９ ３８．７ ４６．４ ４７．９
３１～３２周 ２９．６ ３１．３ ４０．４ ４９．４ ５１．１
３３～３４周 ３５．６ ３６．８ ４３．３ ４９．７ ５０．９
３５～３６周 ３５．７ ３７．２ ４５．５ ５３．７ ５５．３
３７～３８周 ４０．９ ４２．１ ４８．４ ５４．６ ５５．８

　　此外，在评估ＭＣＤＫ胎儿预后时，需要注意患
侧肾脏的情况。过去人们普遍认为ＭＣＤＫ的病变

肾脏没有功能性肾单位［１］，但研究人员发现在
ＭＣＤＫ肾脏发生囊性病变之前，已经有成熟的肾小
球结构形成［３６］。经过核放射扫描证实病变肾脏中
存在功能性肾组织［３７］。最新研究发现［１］这些残存
组织可能对患儿的肾功能具有保护作用。该研究随
访４０名ＭＣＤＫ和１０名ＵＲＡ（Ｃ组）新生儿，平均
随访时间为（８．３±５．７）年，其中ＭＣＤＫ又分为病变
肾脏４岁内发生退化（Ａ１组），４岁后退化（Ａ２组）
和病变肾脏切除（Ｂ组）。研究结果发现，Ａ１、Ｃ、
Ａ２、Ｂ组患儿发生高血压的累积风险分别为５３％、
６０％、１４％、１８％，另外前４岁前后病变肾脏发生退
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化组的健侧肾脏代偿肥大的发生率显著高于病变肾
脏切除组和ＵＲＡ组（犘＝０．０３）。因此，产前发现和
诊断ＵＲＡ和ＭＣＤＫ患儿以及密切观测胎儿宫内
肾脏生长情况，对于确诊ＣＳＦＫ以及预后评估有着
极大意义。

４　犆犛犉犓产前诊断的遗传检测结果分布

针对ＣＳＦＫ胎儿的远期预后方面，介入性产前
诊断也具有相当重要的作用。在ＣＡＫＵＴ患儿中，
最常合并的染色体综合征有２１、１８、１３三体，约６％
～１７％的患儿有单基因缺失，１０％～１５％患儿发现
拷贝数变异（ｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎ，ＣＮＶ）异常［３］。
在ＣＳＦＫ患儿群体中，约７％～１４％的ＭＣＤＫ患儿
被发现存在染色体异常或致病性ＣＮＶ［１２］。在广西
自治区妇幼保健院对８７７名肾脏超声异常的患儿进
行的研究中，发现肾发育不全和ＭＣＤＫ的ＣＭＡ诊
断率分别为１２．６４％、１１．８１％。其中，最常见的致
病性ＣＮＶ是１７ｑ１２缺失，占所有ＣＭＡ检出的阳性
结果的３０．１３％，其他与产前肾脏超声异常相关的
ＣＮＶ还有２２ｑ１１．２、Ｘｐ２１．１等［３８］。因此，在产前发
现ＣＡＫＵＴ的胎儿中，有必要进一步进行产前诊
断，以提高检出率和评估预后。

５　结语

总之，健存肾长度、ＣＡＫＵＴ的存在和遗传学异
常是影响胎儿ＣＳＦＫ预后的关键因素。继续研究
ＵＲＡ和ＭＣＤＫ的健存肾脏的宫内变化有利于产前
诊断、针对性干预和制定预后衡量标准。然而，目前
国内缺乏对胎儿肾脏生长径线的统一参考范围，需
要基于大样本多中心的临床研究为评估提供进一步
信息。

另外，关于部分产后诊断为ＵＲＡ的患者是否
是由于ＭＣＤＫ的病变肾脏在产前发生退化仍存在
争议。单肾缺如引起肾上腺形成“平卧征”在超声检
查时可能会被误认为是发育不良［３９］。因此，对于怀
疑胎儿存在ＣＳＦＫ的胎儿，需要更仔细地进行检测
和分辨。建议在孕期进行连续的超声检查，同时评
估正常肾脏的长度，以确保对侧代偿性生长，并排除
相关ＣＡＫＵＴ的晚期表现［１１］。
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ＵｌｔｒａｓｏｕｎｄＯｂｓｔｅｔＧｙｎｅｃｏｌ，２０００，１５（３）：１９１１９３．

［７］　ＬＡＳＣＯＬＡＣ，ＡＭＭＥＮＴＩＡ，ＰＵＣＣＩＯＧ，ｅｔａｌ．Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ＳｏｌｉｔａｒｙＫｉｄｎｅｙｉｎＣｈｉｌｄｒｅｎ：ＳｉｚｅＭａｔｔｅｒｓ［Ｊ］．ＪＵｒｏｌ，２０１６，
１９６（４）：１２５０１２５６．

［８］　ＢＲＥＮＮＡＮＳ，ＫＡＮＤＡＳＡＭＹＹ，ＲＵＤＤＤ，ｅｔａｌ．Ｆｅｔａｌ
ｋｉｄｎｅｙｃｈａｒｔｓｏｆａｎｏｖｅｌｍｅａｓｕｒｅｍｅｎｔｏｆｔｈｅｒｅｎａｌ
ｐａｒｅｎｃｈｙｍａｌｔｈｉｃｋｎｅｓｓｔｏｅｖａｌｕａｔｅｆｅｔａｌｋｉｄｎｅｙｇｒｏｗｔｈａｎｄ
ｐｏｔｅｎｔｉａｌｆｕｎｃｔｉｏｎ［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，２０２０，４０（７）：８６０８６９．

［９］　ＭＡＴＳＥＬＬＤＧ，ＢＡＯＣ，ＰＯＷＨＩＴＥＴ，ｅｔａｌ．Ｏｕｔｃｏｍｅｓｏｆ
ｓｏｌｉｔａｒｙｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇｋｉｄｎｅｙｓｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓｉｓｄｉｆｆｅｒｅｎｔｔｈａｎ
ｍｕｌｔｉｃｙｓｔｉｃｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＮｅｐｈｒｏｌ，
２０２１，３６（１１）：３６７３３６８０．

［１０］　ＰＥＲＬＭＡＮＳ，ＬＯＴＡＮＤ，ＤＥＫＥＬＢ，ｅｔａｌ．Ｐｒｅｎａｔａｌ
ｃｏｍｐｅｎｓａｔｏｒｙｒｅｎａｌｇｒｏｗｔｈｉｎｕｎｉｌａｔｅｒａｌｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓ：
Ｃｏｍｐｅｎｓａｔｏｒｙｆｅｔａｌｒｅｎａｌｇｒｏｗｔｈｉｎｕｎｉｌａｔｅｒａｌｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓ
［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，２０１６，３６（１１）：１０７５１０８０．

［１１］　ＧＩＬＡＤＮ，ＷＥＩＳＳＭＡＮＮＢＲＥＮＮＥＲＡ，ＧＩＬＢＯＡＹ，ｅｔａｌ．
ＭｕｌｔｉｃｙｓｔｉｃＤｙｓｐｌａｓｔｉｃＫｉｄｎｅｙ：ＰｒｅｎａｔａｌＣｏｍｐｅｎｓａｔｏｒｙＲｅｎａｌ
ＧｒｏｗｔｈＰａｔｔｅｒｎ［Ｊ］．ＪＵｌｔｒａｓｏｕｎｄＭｅｄ，２０２１，４０（１０）：２１６５２１７１．

［１２］　ＣＨＥＴＴＹＳ．Ｍｕｌｔｉｃｙｓｔｉｃｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙ［Ｊ］．ＡｍＪＯｂｓｔｅｔ
Ｇｙｎｅｃｏｌ，２０２１，２２５（５）：Ｂ２１Ｂ２２．
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［１３］　ＷＡＫＡＢＡＹＡＳＨＩＥＡ，ＰＡＮＴＡＬＥ?ＯＡＮ，ＡＶＥＮＤＡＮＨＡ
ＲＡ，ｅｔａｌ．ＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＦｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇＫｉｄｎｅｙ：Ａ
Ｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．ＣｕｒｒＭｅｄＣｈｅｍ，２０２３，３０（２）：２０３２１９．

［１４］　ＫＩＭＳ，ＣＨＡＮＧＹ，ＬＥＥＹＲ，ｅｔａｌ．Ｓｏｌｉｔａｒｙｋｉｄｎｅｙａｎｄｒｉｓｋ
ｏｆｃｈｒｏｎｉｃｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＥｕｒＪＥｐｉｄｅｍｉｏｌ，２０１９，３４（９）：
８７９８８８．

［１５］　ＶＥＲＢＩＴＳＫＹＭ，ＷＥＳＴＬＡＮＤＲ，ＰＥＲＥＺＡ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅ
ｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎｌａｎｄｓｃａｐｅｏｆｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｎｏｍａｌｉｅｓｏｆ
ｔｈｅｋｉｄｎｅｙａｎｄｕｒｉｎａｒｙｔｒａｃｔ［Ｊ］．ＮａｔＧｅｎｅｔ，２０１９，５１（４）：１１７１２７．

［１６］　ＭＡＲＺＵＩＬＬＯＰ，ＧＵＡＲＩＮＯＳ，ＧＲＡＮＤＯＮＥＡ，ｅｔａｌ．
ＯｕｔｃｏｍｅｓｏｆａＣｏｈｏｒｔｏｆＰｒｅｎａｔａｌｌｙＤｉａｇｎｏｓｅｄａｎｄＥａｒｌｙ
ＥｎｒｏｌｌｅｄＰａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＦｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇ
Ｋｉｄｎｅｙ［Ｊ］．ＪＵｒｏｌ，２０１７，１９８（５）：１１５３１１５８．

［１７］　ＭＡＲＺＵＩＬＬＯＰ，ＧＵＡＲＩＮＯＳ，ＧＲＡＮＤＯＮＥＡ，ｅｔａｌ．
Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｓｏｌｉｔａｒｙｋｉｄｎｅｙｓｉｚｅａｔｂｉｒｔｈｃｏｕｌｄｐｒｅｄｉｃｔｒｅｄｕｃｅｄ
ｅＧＦＲｌｅｖｅｌｓｌａｔｅｒｉｎｌｉｆｅ［Ｊ］．ＪＰｅｒｉｎａｔｏｌ，２０１９，３９（１）：１２９１３４．

［１８］　ＡＢＩＴＢＯＬＣＬ，ＲＯＤＲＩＧＵＥＺＭＭ．Ｔｈｅｌｏｎｇｔｅｒｍｒｅｎａｌａｎｄ
ｃａｒｄｉｏｖａｓｃｕｌａｒｃｏｎｓｅｑｕｅｎｃｅｓｏｆｐｒｅｍａｔｕｒｉｔｙ［Ｊ］．ＮａｔＲｅｖ
Ｎｅｐｈｒｏｌ，２０１２，８（５）：２６５２７４．

［１９］　ＬＵＹＣＫＸＶＡ，ＢＥＲＴＲＡＭＪＦ，ＢＲＥＮＮＥＲＢＭ，ｅｔａｌ．
Ｅｆｆｅｃｔｏｆｆｅｔａｌａｎｄｃｈｉｌｄｈｅａｌｔｈｏｎｋｉｄｎｅｙｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｎｄ
ｌｏｎｇｔｅｒｍｒｉｓｋｏｆｈｙｐｅｒｔｅｎｓｉｏｎａｎｄｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．Ｔｈｅ
Ｌａｎｃｅｔ，２０１３，３８２（９８８８）：２７３２８３．

［２０］　ＬＵＹＣＫＸＶＡ，ＢＲＥＮＮＥＲＢＭ．Ｃｌｉｎｉｃａｌｃｏｎｓｅｑｕｅｎｃｅｓｏｆ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌｐｒｏｇｒａｍｍｉｎｇｏｆｌｏｗｎｅｐｈｒｏｎｎｕｍｂｅｒ［Ｊ］．
ＡｎａｔＲｅｃ，２０２０，３０３（１０）：２６１３２６３１．

［２１］　ＣＯＲＴＩＮＯＶＩＳＭ，ＮＯＲＢＥＲＴＯ ＰＥＲＩＣＯ，ＰＩＥＲＯ
ＲＵＧＧＥＮＥＮＴＩ，ｅｔａｌ．Ｇｌｏｍｅｒｕｌａｒｈｙｐｅｒｆｉｌｔｒａｔｉｏｎ［Ｊ］．Ｎａｔ
ＲｅｖＮｅｐｈｒｏｌｐｈｙｓｉｌｏｇｉｃａｌ，２０２２，１８（７）：４３５４５１．

［２２］　ＬＵＹＣＫＸＶＡ，ＰＥＲＩＣＯＮ，ＳＯＭＡＳＣＨＩＮＩＭ，ｅｔａｌ．Ａ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌａｐｐｒｏａｃｈｔｏｔｈｅｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎｏｆｈｙｐｅｒｔｅｎｓｉｏｎａｎｄ
ｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ：ａｒｅｐｏｒｔｆｒｏｍｔｈｅＬｏｗＢｉｒｔｈＷｅｉｇｈｔａｎｄ
ＮｅｐｈｒｏｎＮｕｍｂｅｒＷｏｒｋｉｎｇＧｒｏｕｐ［Ｊ］．ＴｈｅＬａｎｃｅｔ，２０１７，３９０
（１００９２）：４２４４２８．

［２３］　ＩＹＥＮＧＡＲＡ，ＢＯＮＩＬＬＡＦ?ＬＩＸＭ．ＥｆｆｅｃｔｓｏｆＰｒｅｍａｔｕｒｉｔｙ
ａｎｄＧｒｏｗｔｈＲｅｓｔｒｉｃｔｉｏｎｏｎＡｄｕｌｔＢｌｏｏｄＰｒｅｓｓｕｒｅａｎｄＫｉｄｎｅｙ
Ｖｏｌｕｍｅ［Ｊ］．ＡｄｖＣｈｒｏｎｉｃＫｉｄｎｅｙＤｉｓ，２０２２，２９（３）：２４３２５０．

［２４］　ＢＲＥＮＮＡＮＳ，ＷＡＴＳＯＮＤ，ＳＣＨＮＥＩＤＥＲＭ，ｅｔａｌ．Ｃａｎ
ｍｅａｓｕｒｅｍｅｎｔｏｆｔｈｅｆｏｅｔａｌｒｅｎａｌｐａｒｅｎｃｈｙｍａｌｔｈｉｃｋｎｅｓｓｗｉｔｈ
ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｂｅｕｓｅｄａｓａｎｉｎｄｉｒｅｃｔｍｅａｓｕｒｅｏｆｎｅｐｈｒｏｎｎｕｍｂｅｒ
［Ｊ］．ＪＤｅｖＯｒｉｇＨｅａｌｔｈＤｉｓ，２０２１，１２（２）：１８４１９２．

［２５］　ＫＡＮＤＡＴ，ＭＵＲＡＩＴＡＫＥＤＡＡ，ＫＡＷＡＢＥＨ，ｅｔａｌ．
Ｌｏｗｂｉｒｔｈｗｅｉｇｈｔｔｒｅｎｄｓ：ｐｏｓｓｉｂｌｅｉｍｐａｃｔｓｏｎｔｈｅｐｒｅｖａｌｅｎｃｅｓ
ｏｆｈｙｐｅｒｔｅｎｓｉｏｎａｎｄｃｈｒｏｎｉｃｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．Ｈｙｐｅｒｔｅｎｓ
Ｒｅｓ，２０２０，４３（９）：８５９８６８．

［２６］　ＶＡＮＶＵＵＲＥＮＳＨ，ＳＯＬＣＭ，ＢＲＯＥＫＨＵＩＺＥＮＲ，ｅｔａｌ．
ＣｏｍｐｅｎｓａｔｏｒｙＧｒｏｗｔｈｏｆＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＫｉｄｎｅｙｓｉｎＰｉｇｓ
ＲｅｆｌｅｃｔｓＩｎｃｒｅａｓｅｄＮｅｐｈｒｏｎＮｕｍｂｅｒｓＲａｔｈｅｒＴｈａｎ

Ｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｙ［Ｊ］．ＰＬｏＳＯＮＥ，２０１２，７（１１）：ｅ４９７３５．
［２７］　ＳＮＯＥＫＲ，ＤＥＨＥＵＳＲ，ＤＥＭＯＯＩＪＫＪ，ｅｔａｌ．Ａｓｓｅｓｓｉｎｇ

ＮｅｐｈｒｏｎＨｙｐｅｒｐｌａｓｉａｉｎＦｅｔａｌＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＦｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇ
ＫｉｄｎｅｙｓｂｙＭｅａｓｕｒｉｎｇＲｅｎａｌＰａｐｉｌｌａＮｕｍｂｅｒ［Ｊ］．ＡｍＪ
ＫｉｄｎｅｙＤｉｓ，２０１８，７２（３）：４６５４６７．

［２８］　ＭＡＲＺＵＩＬＬＯＰ，ＧＵＡＲＩＮＯＳ，ＵＲＳＩＤ，ｅｔａｌ．ＥａｒｌｙＲｅｎａｌ
ＵｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＫｉｄｎｅｙＭａｙＨｅｌｐｔｏＳｅｌｅｃｔ
ＰａｔｉｅｎｔｓａｔＬｏｗｅｒＲｉｓｋｏｆＡｓｓｏｃｉａｔｅｄＶｅｓｉｃｏｕｒｅｔｅｒａｌＲｅｆｌｕｘ
［Ｊ］．Ｎｅｏｎａｔｏｌｏｇｙ，２０２１，１１８（４）：４８２４８６．

［２９］　ＧＵＡＲＩＮＯＳ，ＤＩＳＥＳＳＡＡ，ＲＩＣＣＩＯＳ，ｅｔａｌ．ＥａｒｌｙＲｅｎａｌ
ＵｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎＰａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＳｏｌｉｔａｒｙＫｉｄｎｅｙＣａｎ
ＧｕｉｄｅＦｏｌｌｏｗＵｐＳｔｒａｔｅｇｙＲｅｄｕｃｉｎｇＣｏｓｔｓＷｈｉｌｅＫｅｅｐｉｎｇ
ＬｏｎｇＴｅｒｍＰｒｏｇｎｏｓｔｉｃＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＪＣｌｉｎＭｅｄ，２０２２，１１
（４）：１０５２．

［３０］　ＭＡＴＳＥＬＬＤＧ，ＢＡＯＣ，ＷＨＩＴＥＴＰ，ｅｔａｌ．Ｋｉｄｎｅｙｌｅｎｇｔｈ
ｓｔａｎｄａｒｄｉｚｅｄｔｏｂｏｄｙｌｅｎｇｔｈｐｒｅｄｉｃｔｓｏｕｔｃｏｍｅｉｎｉｎｆａｎｔｓｗｉｔｈａ
ｓｏｌｉｔａｒｙｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇｋｉｄｎｅｙ［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＮｅｐｈｒｏｌ，２０２２，３８（１）：
１７３１８０．

［３１］　ＷＥＳＴＬＡＮＤＲ，ＫＵＲＶＥＲＳＲＡＪ，ＶＡＮＷＩＪＫＪＡＥ，ｅｔａｌ．
ＲｉｓｋＦａｃｔｏｒｓｆｏｒＲｅｎａｌＩｎｊｕｒｙｉｎＣｈｉｌｄｒｅｎＷｉｔｈａＳｏｌｉｔａｒｙ
ＦｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇＫｉｄｎｅｙ［Ｊ］．Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓ，２０１３，１３１（２）：ｅ４７８ｅ４８５．

［３２］　ＸＵＱ，ＷＵＨ，ＺＨＯＵＬ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ
ｏｆＣｈｉｎｅｓｅｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｕｎｉｌａｔｅｒａｌｒｅｎａｌａｇｅｎｅｓｉｓ［Ｊ］．Ｃｌｉｎ
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