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超声诊断胎儿人鱼序列综合征１例及文献复习
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　　美人鱼综合征是一种以不同程度的双下肢融合

为特征的先天性畸形，常合并双肾发育不良或缺失，

生殖器、骶骨、直肠及膀胱缺失等。本院于２０１０年

９月应用二维及三维骨骼成像超声联合诊断人鱼序

列综合征１例，现报道如下：

１　临床资料

１．１　一般资料　孕妇２４岁，Ｇ２Ｐ０，妊娠１９
＋６周。

孕妇及其丈夫无先天性疾病，无遗传性家族史。二

维超声显示：颅骨光环完整，脊柱颈、胸、腰段排列整

齐，骶尾椎显示不清。双顶径、头围、腹围均与孕周

相符（分别相当于孕１９＋６周），肱骨、股骨长度均小

于孕周（分别相当于孕１９＋１周）。因羊水过少，双下

肢、手及足显示不清，双侧肱骨及尺骨、桡骨均可显

示长轴。羊水指数６ｍｍ。颜面部显示不清。左肺

面积约２．６４ｃｍ２，右肺面积约２．５２ｃｍ２。胎儿腹腔

内胃泡可显示，膀胱显示不清，双肾区及盆腔内未见

正常肾脏回声显示。超声检查过程中，胎儿下肢呈

持续性强直状态，未见分开及活动（图１）。胎盘下

缘覆盖宫颈内口。

图１　二维超声显示：胎儿下肢向前弯曲，呈强直状态，

单根股骨，有胫骨但数目不清

１．２　诊断

１．２．１　彩色多普勒超声显示　脐动脉１根（左侧脐

动脉缺如）、脐静脉１根。脐动脉直接连于腹主动

脉，腹主动脉又分出小分支（图２）。脐动脉Ｓ／Ｄ为

４．３，胎儿大脑中动脉ＲＩ：０．６９。

图２　彩色多普勒图：胎儿脐动脉直接连于高位腹主动脉，

腹主动脉有一小分支

１．２．２　胎儿心脏超声心动图显示　心房正位，心室

右袢，二、三尖瓣呈共同瓣，十字交叉消失。大动脉

与心室连接关系正常。彩色多普勒显示二、三尖瓣

均可见重度返流血流信号。

１．２．３　三维骨骼成像超声显示　脊柱颈、胸、腰段

排列整齐，骶尾椎显示不满意；肋骨缺如（左右各为

７根）；双侧肱骨、尺及桡骨显示；股骨呈单根，其下

段有分叉；胫骨有２根，单根腓骨（图３）。

图３　三维骨骼成像图：单根股骨，两根胫骨和一根腓骨

１．２．４　超声诊断　①胎儿尾部发育不良，双肾缺
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如，并腿畸形（美人鱼综合征）；②单脐动脉（左侧缺

如）；③羊水过少；④中央型前置胎盘；⑤完全性心

内膜垫缺损。引产后螺旋ＣＴ诊断：美人鱼综合征，

骶尾椎缺如，伴肋骨缺失，多发椎体畸形（图４左）。

１．２．５　引产标本　双下肢自大腿至足底融合，双足

底靠拢呈“Ｖ”形分开似鱼尾状，共４趾；右手６指，

左手５指；颈部水肿；无臀沟；肛门闭锁；外生殖器发

育不良（图４右）。

图４　生后胎儿螺旋ＣＴ（左图）：正常的上肢骨，肋骨缺失，单根股骨，

两根胫骨和单根腓骨胎儿引产图（右图）：胎儿下肢融合，单足，３趾

１．２．６　尸体解剖　胎儿颈部皮肤增厚；双肾缺如；

膀胱缺如；盆腔内未见睾丸与子宫；单脐动脉（左侧

脐动脉缺如）；腹主动脉直接连于脐动脉，下段有一

小分支；肛门闭锁；股骨１根，下段分叉；胫骨２根；

腓骨１根。

２　讨论

人 鱼 序 列 综 合 征 （ｓｉｒｅｎｏｍｅｌｉａ，ｍｅｒｍａｉｄ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ），又 称 美 人 鱼 综 合 征 （ｍｅｒｍａｉｄ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ）或并腿畸形，常表现为单下肢或双下肢

不同程度的融合，其外观因与希腊神话中的美人鱼

相似而得名［１］。该病的发生率为１／６００００～１／１００

０００，男女比例为２．７∶１，有２％合并母亲糖尿病，单

卵双胎比单胎的发生率要高１００～１５０倍
［２，３］。目前

病因不清楚，大部分学者认为是胚胎发育早期卵黄

动脉盗血引起，即脐动脉直接与腹主动脉较高位置

相连，而腹主动脉无分支或是分支发育不良，胎儿尾

部的血液只能来自于胎盘，导致胎儿骶尾部或是下

肢缺血，发育不良［４］。该病表现复杂，常伴有其他畸

形，包括骶尾发育不良或是椎体缺失、泌尿系统畸形

（肾脏发育不良或缺失、膀胱缺失）、肛门闭锁或肛门

狭窄、生殖器模梭两可、单脐动脉及心血管畸形

等［１３］，患 儿 常 伴 Ｐｏｔｔｅｒ 面 容
［５］。Ｓｔｏｃｋｅｒａｎｄ

Ｈｅｉｆｅｔｚ
［１］将人鱼序列综合征分为７型：Ⅰ，大腿及

下肢骨骼缺失；Ⅱ，单根腓骨；Ⅲ，腓骨缺失；Ⅳ，部分

股骨融合，腓骨融合；Ⅴ，部分股骨融合；Ⅵ，单根股

骨，单根胫骨；Ⅶ，单根股骨，胫骨缺失。

人鱼序列综合征的超声表现：①胎儿双下肢股

骨融合或双下肢股骨相距过近；②双下肢呈持续性

强直状态，动态扫查过程未见分开及活动；③双下肢

之间软组织无明显分界；④羊水少；⑤彩色多普勒常

显示脐动脉直接连于腹主动脉，腹主动脉无分支或

分支较细小。二维超声联合三维骨骼成像超声诊断

人鱼序列综合征：羊水少是人鱼序列综合征的一个

重要特征，这对于用常规二维超声来观察胎儿的结

构则是一个重大挑战，尤其是对胎儿的肢体结构显

示往往不满意。新近推出的三维骨骼成像模式就能

够将骨骼周围的组织结构剔除，清晰骨骼结构的空

间关系，并且可从多方位及多角度来观察其结构特

点。三维骨骼成像超声可清晰显示下肢长骨有无缺

失或是融合，同时该技术对于肢体长骨、手足、肋骨

及胸廓等显示了强大优势，本例中三维骨骼成像超

声不仅清晰显示１根股骨，２根胫骨和单根腓骨，而

且明确显示有肋骨的缺失，这增强了笔者诊断胎儿

骨骼系统疾病的信心。

虽然螺旋ＣＴ是诊断人鱼序列综合征的金标

准，但因其射线量大，不能应用于产前诊断筛查。

人鱼序列综合征需和以下疾病鉴别：①尾部退

化综合征（Ｃａｕｄａｌｄｙｓｐｌａｓｉａｓｅｑｕｅｎｃｅ，ＣＤＳ）：主要表

现为骶骨缺失，腰椎不同部位的缺陷及其他不同系

统的畸形。１６％病例的母亲合并有糖尿病。典型超

声表现：几节椎骨的缺如，像盾牌一样融合或靠近的

髂骨翼，股骨头间隙变小［７］。ＣＤＳ和人鱼序列综合

征均常合并生殖器缺如，肛门闭锁及下肢畸形，以往

认为ＣＤＳ是人鱼序列综合征最为严重的表现之一，

但两者是否该归为一类疾病仍然存在较大的争议。

目前大多研究表明［４］人鱼序列综合征往往是由一根

单脐动脉直接连于高位的腹主动脉，产生了卵黄动

脉盗血，致使肾动脉血流灌注不足，导致双肾发育不

１５
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良或是缺如，故羊水量极少是人鱼序列综合征一个

重要特征。有报道，人鱼序列综合征可合并全前脑

无裂，仅用卵黄动脉盗血可能无法解释［８］。有学者

认为，妊娠第３周时胎儿中胚层的扭转受到脊索干

扰，导致骶尾部发育不良及神经管缺陷，人鱼序列综

合征和ＣＤＳ只是因发生异常的时间及程度不同，导

致表现特征不一样，但两者之间并没有实质性的差

异。或许从发病机制来鉴别人鱼序列综合征和

ＣＤＳ很困难，但某些特有的超声表现，如单脐动脉

和双肾发育程度，有助于识别胚胎发育异常的时间

和程度［９，１０］。②ＶＡＣＴＥＲＬ综合征：胎儿中胚层发

育缺陷，引起椎骨、肛门、心脏、气管食管、肾脏及桡

骨畸形联合征。当有３个或３个以上系统的器官受

累时，可考虑该综合征。当胃泡小或不显示（气管食

管瘘）伴羊水过多、半椎体、脊柱侧凸、肢体畸形（尤

其是桡骨、手畸形、短肢畸形和多指）时，应该怀疑

该病［１１］。

人鱼序列综合征是一种罕见的先天性异常，其

预后取决于其畸形的程度，存活的婴儿通常智力正

常，但需要接受多次泌尿外科和矫形外科的治疗，远

期存在的问题是膀胱神经功能障碍和进行性肾脏损

害以及下肢神经肌肉缺陷而致的瘫痪。二维联合三

维骨骼成像超声是一种很好宫内的诊断方法，能够

在产前明确诊断，为其预后提供实用性的临床价值。
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