
斾旟旙旀旛旑斻旚旈旓旑斸旑斾旘旈旙旊旓旀旇斿斸旘旚旀斸旈旍旛旘斿斸旑斾旐旓旘旚斸旍旈旚旟斸旀旚斿旘旐旟旓斻斸旘斾旈斸旍
旈旑旀斸旘斻旚旈旓旑敭斒斄旐斆旓旍旍斆斸旘斾旈旓旍敩棽棸棸棽敩棾椆敤椆敥敽棻棿棸灢棻棿 敭

斲棻棽斴暋斖斿旘旈旙斄敩斊斸旍斿旚旘斸斊敩斆旓旑斻斸斆敩斿旚斸旍敭斣旈旐旈旑旂斸旑斾 旐斸旂旑旈旚旛斾斿旓旀

旘斿旂旈旓旑斸旍旘旈旂旇旚旜斿旑旚旘旈斻旛旍斸旘旀旛旑斻旚旈旓旑敽斄旙旔斿斻旊旍斿旚旘斸斻旊旈旑旂灢斾斿旘旈旜斿斾旙旚旘斸旈旑
旙旚旛斾旟 旓旀 旑旓旘旐斸旍旙旛斺旉斿斻旚旙 斸旑斾 旔斸旚旈斿旑旚旙 旝旈旚旇 旘旈旂旇旚 旜斿旑旚旘旈斻旛旍斸旘
斾旟旙旀旛旑斻旚旈旓旑敭斒斄旐斢旓斻斉斻旇旓斻斸旘斾旈旓旂旘敩棽棸棻棸敩棽棾敤椄敥敽椄棽棾灢椄棾棻敭

椲基金项目椵暟十二五暠国家科技支撑计划项目棬棽棸棻棿斅斄斏棸椂斅棸 棭暎
椲第一作者椵翟晶棬棻椆椄棽暘棭棳女棳辽宁大连人棳在读博士棳主治医师暎斉灢旐斸旈旍椇旡旉旝旟旉棻棸椃椆棽椄椑旙旈旑斸棶斻旓旐
椲通信作者椵蔡爱露棳中国医科大学附属盛京医院超声科棳棻棻棸棸棸棿暎斉灢旐斸旈旍椇斻斸旈斸旍棻棽棽棿椑旙旈旑斸棶斻旓旐
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超声诊断胎儿斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征合并脊髓栓系棻例

翟暋晶棻棳棽棳蔡爱露棻灣
棬棻棶中国医科大学附属盛京医院超声科棳辽宁 沈阳暋棻棻棸棸棸棿椈

棽棶大连市妇幼保健院超声科棳辽宁 大连暋棻棻椂棸棾棸棭

暋暋椲斔斿旟旝旓旘斾旙椵暋斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑旙旟旑斾旘旓旐斿椈旚斿旚旇斿旘斿斾斻旓旘斾椈旛旍旚旘斸旙旓旑旓旂旘斸旔旇旟棳旔旘斿旑斸旚斸旍
暋暋椲关键词椵暋斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征椈脊髓栓系椈超声检查棳产前

暋暋斈斚斏椇棻棸棶棻棾椆棽椆棷旉棶棻棸棸棾灢棾棽椄椆棶棽棸棻椄棸棿棻椂棻
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图棻暋胎儿斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征合并脊髓栓系暋斄棶产前二维超声胎儿脊柱纵切面声像图椈斅棶胎儿脊柱三维成像椈斆棶引产胎儿高频超声脊

柱胸段声像图椈斈暍斉棶引产胎儿矢状位棬斈棭和冠状位棬斉棭脊柱 斣棽斪斏棳脊髓圆锥低位棬箭棭

暋暋孕妇棽椆岁棳孕棽产棸棳孕早期自然流产棻次棳夫妻双方既往体

健棳无家族性遗传病史及致畸因素接触史椈孕棻棾周超声筛查显示

胎儿颈项透明层厚度正常棳孕棽 周超声筛查发现脊柱排列不整

齐而就诊暎孕棽 棲棾周超声椇胎儿生物测量指标均与孕周相符椈胎
儿脊柱较短棳排列失常棳颈段至腰骶段椎体及椎弓均排列不整齐棳
椎体大小不等椈胸段多处椎弓融合椈脊髓圆锥位于约斕灢斢棻 椎间

隙水平棬图棻斄棭暎三维超声示多发椎体畸形棳包括半椎体暍融合

椎暍蝴蝶椎椈多处椎弓融合椈双侧肋骨不对称且数目均减少棬图
棻斅棭暎超声提示胎儿脊柱及肋骨发育畸形合并脊髓圆锥低位棳故
孕妇选择接受引产暎对引产后标本行高频超声及 斖斠检查棳见
脊柱颈段至腰骶段椎体多发畸形棳脊柱侧弯棳胸段多处椎弓融合棳
脊髓圆锥位于斢棻水平棬图棻斆暙棻斉棭暎 终临床诊断椇斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑
综合征合并脊髓栓系暎

讨论暋斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征是一种罕见疾病棳与常染色体

隐性遗传和斈斕斕基因突变有关棳主要表现为躯干短小暍椎体分

节不全和肋骨发育畸形棳可合并其他异常或畸形棳包括腹股沟

疝暍泌尿系统畸形暍神经管畸形暍下肢发育异常等暎本病分为脊

椎肋骨发育不良棬旙旔旓旑斾旟旍旓斻旓旙旚斸旍斾旟旙旔旍斸旙旈斸棳斢斆斈棭和脊椎胸廓发

育不良棬旙旔旓旑斾旟旍旓旚旇旓旘斸斻旈斻斾旟旙旔旍斸旙旈斸棳斢斣斈棭棽种类型棳其共同表

现为椎体分节不全和形成障碍棳主要包括椎体融合或缺失暍半
椎体暍蝴蝶椎椈此外棳斢斣斈表现为肋骨融合呈暟蟹暠状棳胸廓严重

变形棳新生儿可因肺功能受损而死亡椈斢斆斈则主要表现为多个

椎体和肋骨形态和数量异常棳新生儿表现为胸廓不对称和严重

脊柱侧弯暎斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征需与 斔旍旈旔旔斿旍灢斊斿旈旍综合征相鉴

别棳后者表现为短颈暍颈椎分节不全及肋骨融合暍耳畸形及低发

际等暎本病预后与脊柱侧弯和胸廓变形程度有关暎产前超声

检查是发现斒斸旘斻旇旓灢斕斿旜旈旑综合征 有效的手段棳应尽可能做到

早期诊断棳避免缺陷儿出生暎
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