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马蹄内翻足产前超声诊断及与相关异常分析
相光华　陈燕　耿娟　赵贤哲　简练　王丽敏

（广东省妇幼保健院超声科，广东广州　５１００１０）

【摘要】　目的　目的探讨马蹄内翻足（ｔａｌｉｐｅｓｅｑｕｉｎｏｖａｒｕｓ，ＴＥ）产前超声诊断及其相关异常分析，为产
前咨询及临床处理提供重要依据。方法　收集２０２０年１月至２０２１年１２月产后或引产后证实为ＴＥ的
１０９例，分析其产前超声图像的特征、合并畸形的情况及与染色体相关性的分析。结果　１０９例ＴＥ胎
儿中，合并其他系统畸形４２例（３９％），肢体骨骼系统畸形最常见，其次依次为心血管、泌尿、颜面、神经、
消化、呼吸系统畸形。染色体异常发生率８％（９／１０９），复杂ＴＥ组高于孤立ＴＥ组染色体异常检出率
（犘＝０．０２６），差异有统计学意义。双侧ＴＥ与单侧ＴＥ染色体异常检出率（犘＝１．００），差异无统计学意
义。结论　ＴＥ合并其他系统畸形概率相对较高，产前超声发现ＴＥ时，应对其他结构全面仔细扫查，复
杂ＴＥ组染色体异常率增高，孤立ＴＥ组染色体异常率相对较低，仍需要警惕不能忽视。
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　　马蹄内翻足（ｔａｌｉｐｅｓｅｑｕｉｎｏｖａｒｕｓ，ＴＥ）是常见
的出生缺陷，其在活产儿中的发病率为１／１０００～
３／１０００，亚洲人群的发病率稍低，约为０．３／１０００个
活产儿［１］。本研究总结分析１０９例ＴＥ合并畸形及
与染色体相关性分析，为产前咨询、临床处理及指导
预后提供了依据及更多信息。

１　资料与方法

１．１　基本资料　收集２０２０年１月至２０２１年１２月
广东省妇幼保健院引产或产后证实为ＴＥ的１０９例。
孕妇年龄１８～４６岁，平均（２８±５．０）岁；胎儿孕周
１３～３７周，平均（２４．２±４．７）周。
１．２　仪器与方法　应用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎＥ６／Ｅ８／Ｅ１０
型彩色多普勒超声诊断仪，经腹部探头，频率４～
８ＭＨｚ。按照产前超声系统筛查规范，由１位５年以
上的超声医生检查，发现马蹄内翻足，由副主任医师
以上职称的医生会诊分析，仔细扫查胎儿是否合并
其他结构畸形，动态观察胎儿肢体情况。
１．３　马蹄内翻足的超声诊断标准　足底平面和小
腿长轴切面可在同一切面显示，且这种关系持续存
在，不随胎动而改变［２］（图１～３）。正常足超声图像
（图４、５）。根据ＴＥ的是否合并其他异常及ＴＥ的
侧别进行分组，孤立ＴＥ组，复杂ＴＥ组；单侧ＴＥ
组，双侧ＴＥ组。本组研究全部病例均进行了染色
体核型及微阵列分析。

图１　ＴＥ的二维图像　　

１．４　妊娠结局追踪　诊断胎儿ＴＥ的病例，建议孕
妇行羊水及脐带血穿刺检查，并记录其染色体结果
进行分析。妊娠结局来源于电话随访、病例查询及

引产后尸体解剖，记录胎儿性别、产后或引产后是否
是马蹄内翻足、马蹄内翻足侧别、马蹄内翻足是否合
并其他异常及其染色体结果。

图２　ＴＥ的三维图像

图３　引产后ＴＥ图像

图４　正常足的二维图像

１．５　统计学分析　采用ＳＰＳＳ２１．０软件，计数资料
以狀（％）表示，组间Ｆｉｓｈｅｒ确切概法，犘＜０．０５表示
差异有统计学意义。

２　结果

２．１　马蹄足内翻一般情况分析　本研究产后随访
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及引产证实１０９例ＴＥ中，双侧ＴＥ５４例，右侧ＴＥ
３６例，左侧ＴＥ１９例；男胎６１例，女胎４８例；孤立
性ＴＥ６７例。６１例出生，１例出生后死亡。其中１
例其父亲曾患有马蹄内翻足病史，６例引产。复杂
性ＴＥ４２例，因孕妇无法接受畸形及考虑胎儿预后
情况３３例引产，１１例出生，１例出生后死亡。

图５　正常足的三维图像

２．２　复杂ＴＥ组合并其他异常情况分析　４２例复
杂ＴＥ病例中合并８１个他结构及系统异常。肢体
骨骼系统最常见（３２％），其次依次心血管畸形
（２０％）、泌尿系畸形（１７％）、颜面畸形（１３％）、神经
系统畸形（１０％）、消化系统及呼吸系统畸形（均４％）。
２６例肢体骨骼畸形　包括手姿势异常９例（双

手姿势异常、单手姿势异常、双手重叠指，部分手指
缺失），多发关节挛缩１例，胫腓骨短小或缺如４例，
足发育不良或缺如２例，长骨明显短小２例，双膝关
节反屈２例，脊柱异常６例（脊柱弯曲度异常３例，
半椎体１例，蝴蝶椎各２例）。
１６例心血管畸形　包括永存左上腔１例，室间

隔缺损５例，下腔静脉离断伴脐静脉引流１例，三尖
瓣闭锁１例，法洛四联症１例，主动脉峡部较细１
例，心胸面积增大２例，迷走右锁骨下动脉２例，心
包积液２例，右位主动脉弓伴镜像分支１例。
１４例泌尿系统畸形　包括肾积水６例，多囊肾

１例，融合肾２例，尿道闭锁１例，巨膀胱１例，右肾
双肾盂１例，输尿管扩张２例。
１１例颜面部畸形　包括小下颌３例，舌后坠２

例，右眼发育异常１例，唇裂１例，腭裂１例。
８例神经系统畸形　包括小脑发育不良２例，

侧脑室扩张４例，室管膜下囊肿１例，脊柱裂１例。
３例消化系统畸形　包括持续性右脐静脉１

例，十二指肠梗阻１例，肝囊肿１例。
３例呼吸系统畸形　包括胸腔积液２例，肺囊

腺瘤畸形１例。
２．３　ＴＥ胎儿染色体异常分析　１０９例ＴＥ胎儿中
检出染色体异常的９例，染色体异常检出率８％（９／
１０９）。复杂ＴＥ组染色体异常检出率（１７％）明显高
于孤立ＴＥ组染色体异常检出率（３％）（犘＝
０．０２６），差异有统计学意义。单侧ＴＥ染色体异常
检出率（７％）与双侧ＴＥ染色体异常检出率（９％）差
异无统计学意义（犘＝１．００），详见表１。

表１　ＴＥ分组与胎儿染色体异常的关系
分组 例数

（例）
染色体异常
例数（例）

染色体
异常率（％） 犘

是否合并其他畸形 ０．０２６
　孤立ＴＥ组 ６７ ２ ０．０３
　复杂ＴＥ组 ４２ ７ ０．１７
侧别 １．００
　双侧ＴＥ组 ５４ ５ ０．０９
　单侧ＴＥ组 ５５ ４ ０．０７

２．４　染色体异常胎儿超声学表现　２例孤立ＴＥ
组染色体异常：４７，ＸＹＹ，２ｐ１２位置发生缺失。７例
复杂ＴＥ组染色体异常：３例非整倍体染色体（２１三
体、１８三体及ＸＸＹ），２１三体合并消化系统异常、
鼻骨缺失；１８三体，犌犑犅２基因异常，合并心血管、
泌尿系统及肢体（双手姿势异常）异常、淋巴管水囊
瘤、单脐动脉；ＸＸＹ，犔犃犕犃３基因异常合并心血管
异常。４例染色体结构异常，其中２例为单一染色
体结构异常，１７ｑ２４．３位置发生缺失合并泌尿系统
异常、淋巴管水囊瘤，皮肤水肿；１３ｑ１４．１２ｑ１４．２位
置发生重复合并双手异常。２例多发染色体结构异
常（３ｑ２６．３３ｑ２９位置发生重复、５ｐ１５．３３位置发生
缺失；５ｐ１５．３３ｐ１２位置发生重复）合并泌尿系统及
脊柱异常、淋巴管水囊瘤、躯干部皮肤水肿、肠管回
声增强；（３ｐ２６．１ｐｔｅｒ位置发生缺失、７ｐ１４．３ｐｔｅｒ
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位置发生重复）合并颜面部、心血管及颅脑异常。
３　讨论

ＴＥ形成主要原因是跟骨和其他跗骨之间的关
系异常，主要受累的跗骨有距骨、跟骨、舟骨及骰骨，
从而导致前足内收，跟骨内翻，足底和踝跖屈，在跖、
内侧挛缩，使足处于内翻状态。尽管产前超声对跟
骨与其他跗骨关系判断很困难，但是根据前足内收
内翻的典型图像及其与小腿的关系做出诊断相对容
易［２］。晚孕期、羊水偏少及纵膈子宫引起宫腔受限
因素存在时，容易导致胎儿呈足内翻姿势，因此晚孕
期、羊水偏少、纵隔子宫等宫腔受限的因素存在时时
应谨慎诊断胎儿ＴＥ。

本组研究病例中，男女比例１．２７∶１，双侧ＴＥ
略多于单侧ＴＥ，与文献报道一致。随着产前诊断
的检查完善及对ＴＥ预后的认识，孤立性ＴＥ的出
生率９０％，仅有１０％孕妇选择引产。复杂ＴＥ组合
并多个系统异常，导致引产率高达７９％。复杂ＴＥ
组４２例（３９％），孤立ＴＥ组６７例（６１％），和文献报
道不合并畸形组与合并畸形组的比例８％～８０％一
致［３］。相关文献表明，ＴＥ常合并肌肉骨骼疾病、关
节弯曲综合征、遗传综合征、中枢神经系统畸形、染
色体畸形等［４７］。本组研究表明ＴＥ最常见的畸形
是肢体骨骼畸形，依次分别是心血管、颜面、泌尿、中
枢神经系统的畸形，消化及呼吸系统畸形也比较常
见，Ｂｙｒｏｎ等［８］分析了３８８例足内翻新生儿的畸形
情况，发现合并的结构异常发生率相对较高的依次
为骨骼系统、泌尿系统、神经系统等，与本研究结果
基本相似。复杂ＴＥ组的预后主要取决其合并其他
畸形类型及是否合并染色体异常。产前发现胎儿
ＴＥ时，对胎儿进行全面系统的扫查。

目前孤立性ＴＥ是否需要染色体检查还存在一
定的争议。林美芳等［９］总结了孤立性足内翻组１６
例（未发现染色体异常），复杂性足内翻组７３例（１７
例染色体异常，染色体异常率２３％），孤立性足内翻
组与复杂性足内翻组染色体异常率差异有统计学意
义，作者观点为孤立性足内翻组不建议常规染色体
检查。Ｍａｌｏｎｅ等［１０］总结孤立性足内翻５１例，分析
其染色体结果均正常，作者认为孤立性足内翻无需

行常规染色体检查。以上２位作者研究均认为孤立
性的足内翻组不会增加染色体异常的风险，不建议
有创的产前诊断检查。然而Ｓｈｉｐｐ等［１１］总结孤立
性足内翻组６８例，４例染色体异常，Ｓｈｉｐｐ等［１１］的
研究表明，孤立性的足内翻组存在一定染色体异常
的风险。本组研究孤立ＴＥ组６７例，２例染色体异
常，２８岁２３周，２６岁３１周双侧ＴＥ为排除染色体
异常行常规行羊水及脐带血穿刺检查，结果提示
ＸＹＹ及２ｐ１２位置发生缺失。本研究及Ｓｈｉｐｐ
等［１１］的研究表明孤立性ＴＥ也存在染色体异常的
风险，产前超声不能发现全部的微小结构异常及神
经系统功能缺陷［１２］，建议孤立性ＴＥ行有创染色体
检查。

复杂ＴＥ组染色体异常包括１８三体、２１三体
各１例，５例染色体结构异常包括染色体重复、缺
失，本组研究７例染色体异常的病例均引产。非整
倍体染色体异常预后差，５例染色体结构异常，胎儿
合并多个系统畸形，ＴＥ合并多发畸形时建议应尽
早行染色体检查，根据染色体结果及胎儿畸形决定
是否终止妊娠。

综上所述，产前发现ＴＥ时，应对各个系统进行
全面仔细的扫查，特别是肢体骨骼系统。应认识到
产前诊断的局限性，孤立性ＴＥ建议行常规染色体
检测，排除染色体异常的可能。有无合并畸形及染
色体异常是决定胎儿预后的重要因素。
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·视频导读·

基于人群数据单倍型分析无创产前检测α和β地中海贫血
廖灿

（广州市妇女儿童医疗中心，广东广州　５１０６２３）

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０２２．０２．０１３

　　广州市妇女儿童医疗中心的廖灿教授进行了题为“基
于人群数据单倍型分析无创产前检测α和β地中海贫血”
的演讲。廖教授首先简述了无创产前检测单基因病的发
展历程。指出目前无创检测单病最常用的２种技术分别
为ＤｉｇｉｔａｌＰＣＲ和二代测序，并详细介绍了２种技术的优
缺点。

单基因病根据遗传方式可分为Ｘ连锁、常显以及常隐
疾病。不同的遗传特点决定了无创检测方式的差异。无创检测常隐疾病的方法主要有相对突变剂量分析
（ｒｅｌａｔｉｖｅｍｕｔａｔｉｏｎｒａｔｉｏ，ＲＭＤ）和相对单倍型剂量分析（ｒｅｌａｔｉｖｅｈａｐｌｏｔｙｐｅｄｏｓａｇｅ，ＲＨＤＯ）。ＲＭＤ方法基
于特定突变位点分析，直接检测突变位点，分析简单、成本较低，但不能同时检测多个突变；ＲＨＤＯ方法基于
连锁单倍型分析，不受变异类型限制，能同时分析多个基因组区域，但分析方法相对复杂。接着，廖教授分享
了与华大基因合作，开发基于人群数据单倍型分析无创地贫检测的成果。在分析的５９例地中海贫血家系
中，成功获得５２例胎儿基因型，７例胎儿只获得１个单体型，与侵入性产前诊断结果相比，无创检测的准率
高达９９．１％。该技术可同时检测α和β地中海贫血，检测周期５～７天，成本５００～６００元。廖教授团队建立
了不依赖于先证者、通过单体型的无创检测地中海贫血的方法，检测周期短、成本低，适用于捕获区域内所有
突变检测。
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