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暋暋孕妇棾棸岁棳孕棻椆周棲棻超声提示胎儿双手发育异常椈孕妇及

其配偶均无家族遗传病史椈孕棾产棻棳长子双手多指合并并指畸

形棬轴前多指栻型合并轴后多指 斅型棳棾暍棿暍椀并指畸形棳对称

型棭暎查体椇孕妇双手暍双足对称型多指合并并指棬趾棭畸形棬轴
前多指栻型合并轴后多指 斅型棳棾暍棿暍椀并指棳右足棿棷椀并趾棭暎
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斻旐棳颅骨光环完整椈脑中线居中棳脊柱排列整齐棳胸暍腹腔脏器及

胎盘未见明显异常椈羊水指数棻椀灡椂棸斻旐椈双手指骨排列紊乱棳双
手拇指侧均可探及额外手指回声棳棾暍棿暍椀指皮肤相连棳小指外侧

均另见指蹼赘生棳双侧椂块掌骨棬图棻棭棳双手对称棳双足趾数量正

常棳四肢长骨未见异常暎超声提示椇宫内单活胎棳头位椈胎儿双手
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线片棬图棽棭证实产前超声诊断结果暎全外显子序列检测发现孕

妇暍其长 子 及引 产 后 胎 儿 棻 序 列 斘斖椷棸棽棽棿椀椄灡棾椇斉斬棻灢
斉斬棻椃斉斈旛旔变异棳常染色体显性遗传椈其夫未见变异基因暎

讨论暋多指棬趾棭畸形棬旔旓旍旟斾斸斻旚旟旍旈斸棳斝斈棭为最常见的遗传性

肢体畸形之一棳多为常染色体显性遗传棳少数为常染色体隐性遗

传椈可伴并指暍短指及其他畸形棳多余指可为无关节暍无肌腱的软

组织皮赘棳可有部分指骨和肌腱棳或具有指骨暍掌骨且功能完整的

额外手指暎斝斈可独立发生棳也可为 斕斸旛旘旈旑灢斢斸旑斾旘旓旝综合征的部

分表现暎斣斝斣斝斢临床罕见棳表现为三节指节拇指及多指暍三节指

节拇指多指合并棾暍棿暍椀并指棳部分可合并轴后多指等暎超声是产

前诊断本病的主要影像学方法之一棳可清晰显示胎儿手足畸形椈
检查时应注意寻找胎儿手足冠状切面棳观察胎儿桡侧和尺侧多

指情况及中指是否合并并指畸形棳并与其他手足畸形相鉴别暎
斝斈与棽号或椃号染色体上多段区域内多个基因突变暍易位或复

制有关暎超声引导下行羊水穿刺或取胎儿脐带血进行全外显子

组基因检测可为产前早期诊断胎儿斝斈提供更多依据暎
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