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四维超声诊断胎儿手足畸形

卢洪涛　李清　郑学东　王建伟　郑斌　张艳

（枣庄市妇幼保健院 超声科，山东 枣庄　２７７１００）

【摘要】　目的　探讨四维超声（ｆｏｕｒｄｉｍｅｎｓｉｏｎａｌｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ，４Ｄ）即实时三维超声在胎儿手足畸形诊断

中的应用价值。方法　对１６７３７例胎儿顺序进行二维超声（ｔｗｏｄｉｍｅｎｓｉｏｎａｌｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ，２Ｄ）和４Ｄ检

查，重点观察胎儿手、足有无发育异常和其他合并畸形。将产前超声检查结果与引产后或产后结果相对

照，比较２Ｄ与４Ｄ对胎儿手足畸形例数检出率、病变细节的检出率及病变部位图像质量。结果　经产

后或引产后证实有６１例１２０处胎儿手足畸形。２Ｄ及４Ｄ对胎儿手足畸形的病例检出率分别为７７．０５％

（４７／６１）、９３．４４％（５７／６１），对胎儿手足畸形病变细节的检出率分别为７１．６７％（８６／１２０）、８９．１７％（１０７／

１２０），犘值均＜０．０５，差异均有统计学意义。６５．５７％病变部位的图像显示质量４Ｄ优于２Ｄ。结论　４Ｄ

对胎儿手足畸形病例数、病变细节的检出率及病变部位图像质量明显优于２Ｄ，具有重要的临床使用价值。
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　　胎儿手足畸形在胎儿畸形中较常见，其种类繁

多，可以是解剖结构的异常，也可以是局部关节运动

功能的改变。可以单独出现，也可仅是全身畸形综

合征的局部表现，如染色体异常、神经肌肉疾病、神

经管畸形、羊膜带综合征、骨系统发育不良性疾病及

与肢体畸形有关的畸形综合征等［１］。随着产前超

声筛查技术规范化、系统化地广泛开展，超声对胎

儿腕关节、踝关节以上的严重肢体畸形漏诊率较

低，但对于手足畸形尤其指趾异常的漏诊率较

高［２］，而手足畸形的漏诊是引发产科超声医疗纠

纷案件的首要原因［３］，因此，如何提高胎儿手足畸

形的产前超声检出率越来越受到产科超声医师的

重视。本组研究利用４Ｄ检查胎儿手足畸形，通过

与２Ｄ进行对比，探讨４Ｄ在诊断胎儿手足畸形中

的应用价值。

７２
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１　基本资料

１．１　研究对象　２０１０年１月至２０１４年１２月在枣

庄市妇幼保健院超声科检查的１６７３７例孕妇，均为

单胎（本组研究将多胎孕妇排除）。孕妇年龄１８～

４３岁，平均（２６．５±５．８）岁，孕１８～２８周，平均孕周

２４＋３周。对所有孕妇就检查过程进行了告知，孕妇

同意并签订了知情同意书。

１．２　仪器和方法　采用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎＥ８型彩色多

普勒超声诊断仪，２Ｄ探头频率２．５～５．０ＭＨｚ，４Ｄ

容积探头频率４．０～８．０ＭＨｚ。首先由一位主治医

师对胎儿进行２Ｄ产前系统检查，采用连续顺序追

踪法检查胎儿肢体［４］，重点观察胎儿手、足的姿势，

手指、脚趾的排列及数目，手与前臂及足与小腿之间

的位置关系，并记录检查结果。然后由另一位主治

医师对胎儿肢体进行４Ｄ检查，依据胎儿的位置情

况，可以进行分次的检查，以获得满意的４Ｄ图像为

止。利用４Ｄ表面成像模式及骨骼成像模式分别观

察胎儿手足及指趾的数目、形态结构、姿势运动及手

足骨骼发育有无异常，并记录检查结果。最后将４Ｄ

与２Ｄ图像进行质量对比，以是否清晰体现病变异

常细节为标准，由第三位医师进行评判并记录。医

师互相之间采取双盲法。

对所有纳入研究的胎儿均进行追踪随访，将产

前超声检查结果与产后检查、引产后标本或辅助检

查结果进行比较。

１．３　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１６．０统计软件。率

的比较采用χ
２ 检验，结果以犘＜０．０５差异有统计

学意义。

２　结　果

２．１　畸形类型　产前超声筛查１６７３７例中孕期胎

儿，经产后或引产后证实有６１例１２０处胎儿手足畸

形，胎儿手足畸形发生率为０．３６％（６１／１６７３７）。其

中手畸形１９例３３处，包括赘生指（图１）、手缺失

（图２）、手指姿势异常（图３、４）及手腕姿势异常（图

５）；足畸形３０例５４处，包括足内翻（图６）、摇椅足

（图７）及脚趾姿势异常（图８）、手足共同畸形１２例

３３处，包括缺指（趾）、并指（趾）、多指／多趾（图９）及

裂手、裂足（图１０）。见表１。

图１　同一孕２５＋３周左手赘生指胎儿，箭头：指样赘生物

１ａ：２Ｄ图像示实性回声与左手拇指关系密切；１ｂ：４Ｄ图像能更清晰

地显示与拇指根侧相连的蒂。出生后病理为发育紊乱的指样组织

图２　同一孕２８周左手缺失胎儿，箭头：左前臂末端盲端

２ａ：２Ｄ示左前臂末端未见手显示；２ｂ：４Ｄ示左手前臂末端呈盲端

图３　同一孕２６＋３周屈曲指胎儿

３ａ：２Ｄ示双手指姿势僵硬固定；３ｂ：４Ｄ示双手近端指间关节持续屈

曲；３ｃ：引产后标本与产前诊断相符

图４　同一孕２４＋６周右手重叠指并多发畸形胎儿，

染色体核型结果：４７ＸＮ＋１８

４ａ：２Ｄ右手指排列异常但不能清晰显示手指的位置关系；４ｂ：４Ｄ示食

指压在中指上，小指压在无名指上；４ｃ：引产后所见与产期诊断相符
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图５　同一孕２３＋２周双手腕姿势异常胎儿

５ａ：２Ｄ示双手腕姿势异常；５ｂ：４Ｄ显示双侧腕关节过度掌曲固定

图６　同一孕２３＋４周天胎儿，双侧足内翻

６ａ：２Ｄ示足底与小腿在同一平面显示；６ｂ：４Ｄ能更直观显示双侧足

内翻畸形

图７　同一孕２４＋２周摇椅足胎儿

７ａ：双侧足心膨隆，足跟圆钝上翘呈摇椅状；７ｂ：摇椅足更清晰直观；

７ｃ：引产后标本与产前诊断相符

图８　同一孕２６周多发畸形胎儿

８ａ：４Ｄ示小趾上翘并叠压在第４趾之上（２Ｄ图像无异常发现）；８ｂ；

引产后所见与４Ｄ相符

图９　同一孕２２＋１周多指合并胼胝体缺失胎儿，染色体结果４７ＸＮ＋１３

９ａ：２Ｄ示多指畸形；９ｂ：清晰显示双手多指及排列位置关系（该胎儿

还合并多趾不在图示）；９ｃ：引产后图像

图１０　同一孕２８周胎儿

１０ａ：２Ｄ超声显示双手掌裂开，手指数目异常；１０ｂ：４Ｄ超声更直观显

示胎儿手部的裂口和手指并指及缺指（该胎儿合并裂足及唇裂不再

图示）；１０ｃ：引产后图片

表１　胎儿手足畸形病例数及病变细节数

畸形类型
畸形例数

（细节处）（例）
２Ｄ检出例数

（细节处）（例）
４Ｄ检出例数

（细节处）（例）

赘生指 ２（２） ２（２） ２（２）

手缺失 ３（３） ３（３） ３（３）

手指姿势异常 ５（１０） ３（５） ４（８）

手腕姿势异常 ９（１８） ８（１６） ９（１８）

足内翻 ２４（４２） ２２（３９） ２４（４２）

摇椅足 ３（６） ３（６） ３（６）

脚趾姿势异常 ３（６） １（２） ３（４）

缺指（趾）、并指（趾） ７（１２） １（２） ４（７）

多指、多趾 ３（１０） ２（５） ３（８）

裂手、裂足 ２（１１） ２（６） ２（９）

合计 ６１（１２０） ４７（８６） ５７（１０７）

９２
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２．２　２Ｄ、４Ｄ检查结果与引产后或产后结果的比

较　２Ｄ检出手足畸形４７例，病变细节８６处，４Ｄ检

出手足畸形５７例，病变细节１０７处。２Ｄ及４Ｄ对胎

儿手足畸形的病例检出率分别为７７．０５％、９３．４４％，

对胎儿手足畸形病变细节的检出率分别为７１．６７％、

８９．１７％，犘值均＜０．０５，差异均有统计学意义。见表２。

表２　２Ｄ及４Ｄ对胎儿手足畸形病例及病变细节检出率的比较

手足畸形 ２Ｄ ４Ｄ χ
２ 犘

病例检出率［％（检出病例／确诊病例）］ ７７．０５（４７／６１） ９３．４４（５７／６１） ６．７７２ ０．０１０

细节检出率［％（检出细节／确诊细节）］ ７１．６７（８６／１２０） ８９．１７（１０７／１２０） １２．１６２ ０．００１

　　２Ｄ漏诊手足畸形１４例２９处：手指姿势异常

２例５处，手腕姿势异常１例２处，足内翻２例３处，

脚趾姿势异常２例４处，缺指（趾）、并指（趾）６例

１０处，多指（趾）１例５处。２Ｄ诊断出畸形部位但未

能诊断出的病变细节５处：裂手、裂足畸形中的缺指

（趾）、并指（趾）共５处。

４Ｄ漏诊手足畸形４例７处：手指姿势异常１例

２处，缺指（趾）、并指（趾）３例５处。４Ｄ诊断出畸形

部位但未能诊断出的病变细节６处：脚趾姿势异常

中的２处，多指及多趾畸形中的多趾２处，裂手、裂

足畸形中的并趾２处。

２．３　２Ｄ、４Ｄ图像质量比较　见表３。

表３　６１例２Ｄ与４Ｄ图像质量比较

２Ｄ比４Ｄ好例数／

总例数（％）
４Ｄ比２Ｄ好例数／

总例数（％） χ
２ 犘

７／６１（１１．４８） ４０／６１（６５．５７） ５．９５７ ＜０．０５

　　注：２Ｄ与４Ｄ图像质量相似例数／总例数（％）为１４／６１（２２．９５）

２．４　合并其他部位畸形及染色体异常　本组６１例

胎儿手足畸形中，有６０．６６％（３７／６１）的胎儿合并其

他部位畸形。３２例孕妇接受了染色体检查，检出染

色体异常胎儿９例，占２８．１３％（９／３２），其中１８三

体胎儿７例，１３三体胎儿２例。

３　讨　论

３．１　产前超声检查胎儿手足畸形的意义　胎儿单

纯性手足畸形较少见，往往同时伴发其他系统结构

畸形［５］，本组合并其他部位畸形的胎儿占６０．６６％。

有些手足异常如屈曲指、重叠指，胎儿足内翻、摇椅

足等与一些染色体异常高风险有关，如１８三体或

１３三体综合征
［６］，本组３２例孕妇接受了羊水穿刺

或脐静脉穿刺染色体检查，检出染色体异常胎儿

９例，其中１８三体７例，１３三体２例。因此，超声发

现胎儿手足畸形时需要仔细扫查胎儿其他部位有无

合并畸形，以便综合评价胎儿预后。即使胎儿单纯

性手足畸形不影响其在宫腔内的存活，但因为出生

后绝大多数不能得到满意的矫治，严重影响患儿的

生活质量，给患儿及其家庭带来极大的精神痛苦和

经济负担，另外，手足畸形常为明显的外观缺陷，极

易为患儿家属不理解而引发医疗纠纷，因此，尽管胎

儿手足畸形尚未纳入产前超声常规检查项目，但是，

提高胎儿手足畸形的产前超声诊断准确率，对提高

出生人口质量和儿童健康水平、降低产前超声检查

风险具有重要意义。

３．２　产前超声检查时机　国内外对胎儿肢体畸形

筛查最佳时机说法不一。严英榴等［７］建议肢体超声

检查的最佳孕周为１３～１４周，认为超声检查的孕周

越早越容易检出胎儿肢体畸形。李胜利［８］建议孕妇

在１８～２４周要进行一次系统胎儿超声检查，其中包

括胎儿四肢系统检查。李婧宇等［９］认为１８～２８周

胎儿适合进行肢体检查。美国超声研究所将１８～

２０孕周胎儿的肢体检查列为产前超声筛查常规
［１０］。

本组将研究对象选择在１８～２８孕周之间，均能较好

地显示胎儿手足形态结构，因为此时期胎儿大小及

羊水量适中，胎儿活动度较大，较容易观察胎儿手足

有无异常。我们对１８～２８周６１例胎儿的手足４Ｄ

图像质量分析发现，６５．５７％的胎儿４Ｄ图像在清晰

度、体现与周围组织空间关系及病变部位细节等方

面均明显优于２Ｄ图像，这个时期容易获得较满意

的４Ｄ图像。孕周过小时，腹壁较厚的孕妇图像质

量显示不佳，不利于手足细微异常的观察和诊断。

孕周过大时，容易受羊水量和胎儿被动姿势的影响，

胎儿手足不易清晰完整地显示，均易发生漏诊或

０３
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误诊。

３．３　胎儿手足畸形漏诊原因分析　手足畸形特别

是指、趾细微异常的检出较困难，我们利用４Ｄ成像

在１８～２８孕周时期对胎儿手足畸形病例及病变细

节的检出率分别为９３．４４％、８９．１７％，明显优于２Ｄ

（７７．０５％、７１．６７％）。但是４Ｄ（包括２Ｄ）漏诊病例

中指（趾）数目异常或姿势异常最为常见，分析其原

因为：①胎儿手指一般呈握拳状，给评价指（趾）的数

目、形态结构及姿势带来困难；②胎儿手足易受周围

组织的压迫或遮挡，如胎体本身或脐带胎盘等组织；

③胎儿肢体尤其手足运动较频繁，也影响对指（趾）

的观察；④孕妇自身条件如腹壁较厚、前壁胎盘、羊

水对比条件差等原因，亦使胎儿指（趾）清晰图像的

获得明显受到限制。此外诊断胎儿手足异常时对于

一些被动性姿势异常应防止假阳性，如臀位俯卧的

胎儿双下肢屈曲时足部很容易受压呈一时性内翻状

表现，胎儿手容易在周围组织的阻挡下伸展运动受

限而表现为过度向掌侧屈曲。因此对胎儿手足的观

察要注意周围组织的影响，进行多体位、多时段扫

查，不仅要求我们要提高对胎儿各种手足异常的诊

断意识，同时根据孕妇自身成像条件情况就何时进

行胎儿肢体异常筛查的问题要对孕妇要做好宣传工

作，规范产前检查，尽可能地避免漏诊及误诊。

３．４　４Ｄ的优势和局限性　本组研究显示对胎儿手

足畸形的检出率４Ｄ明显优于２Ｄ。２Ｄ是目前超声

检查的基本和常用方法，２Ｄ对于腕关节或踝关节以

上的平滑结构异常时较容易发现，但是人体手足是

复杂的曲面不规则结构，对一些关节或手的位置结

构异常完全依赖于操作者的经验和空间想象力，不

容易将这种感觉信息进行准确地描述或传达，较容

易对这些异常现象漏诊或误诊，如对于２Ｄ很难描

述的手足异常如重叠指、屈曲指、排列不整齐的足趾

或异常屈曲的关节等。然而４Ｄ图像就能很容易解

决这个问题，一次成像能从多个角度观察胎儿手足的

表面结构、姿势、运动、数目及空间位置排列关系，根

据图像能对这些畸形做出直观、形象、准确的诊断。

虽然４Ｄ诊断胎儿手足畸形有明显优势，但也

存在其他局限性：胎儿手足周围必须有充足的羊水，

且周围不能有其他组织遮挡。此外４Ｄ图像采集的

信息量特别大，需经过电脑的大量计算才能重建合

成４Ｄ图像，因此成像速度较慢，要求胎儿相对不活

动。４Ｄ超声对操作者的手法、经验要求较高，获取

满意的４Ｄ图像也必须以良好的２Ｄ图像为基础

等［１１］。上述多种因素都会影响４Ｄ图像质量。Ｏｃａｌ

ＤＦ研究
［１２］４Ｄ成像在胎儿表面畸形的显示，如肢体

畸形、面部、脐膨出、腹壁裂等疾病明显优于２Ｄ，但

对人体缺乏液体对比的内在结构畸形的检出明显不

如２Ｄ。因此，虽然４Ｄ在诊断胎儿手足畸形方面有

明显优势，但是４Ｄ不能完全取代２Ｄ超声检查，两

者要相互补充，对于诊断胎儿不同部位时要根据具

体情况扬长避短灵活运用。

总之，４Ｄ在中孕期（１８～２８周）有合适的羊水

对比时可获得较满意的图像，为诊断胎儿手足畸形

能获得更多更丰富的信息，能明显提高胎儿手足畸

形特别是异常细节检出率，具有重要的临床使用

价值。
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儿尿道下裂首选的检查方法，三维超声检查较二维

超声检查更加直观，二者结合对于明确诊断，帮助孕

妇做出正确决定有很大价值。

图２　胎儿尿道下裂三维超声声像图，阴茎位于分离的阴囊中间
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