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·病例报道·

孕妇，31岁，孕 1产 0，孕 22+3周。自述无毒麻药物及放射

性物质接触史，无家族遗传病病史。唐氏综合征产前筛选检查

未见异常。行Ⅲ级产前超声检查：胎儿脊柱腰椎以下排列不规

则，脊柱前突，骶尾部见大小为 45.6 mm×25.1 mm的无回声区；

小脑呈“香蕉状”改变；左肾盂分离，前后间隙 5.0 mm，右肾区未

见肾脏回声；腹壁连续性中断，可见一稍高回声肿块向腹部外

膨隆；左足姿势固定，足底与胫腓骨在同一切面显示；右侧小腿

及其内胫腓骨未显示，臀部见足样软组织回声，内见骨骼；心脏

结构正常；羊水最大深度41 mm；胎儿大小与孕周相符（图1，2）。

超声提示：①头位，单活胎；②胎儿右肾未显示，左肾轻度积水；

③胎儿脊柱畸形；④胎儿脐膨出；⑤胎儿右侧小腿缺如，右足畸

形，左侧马蹄内翻足。综合考虑可能为VACTERL联合征。5 d
后引产一死胎，其脊柱发育异常，骶尾部有一囊性结构；脐膨

出；左侧马蹄内翻足；右侧小腿缺如，右足形态及位置异常；肛

门闭锁（图 3）。后经数字化X射线检查证实其畸形与产前超声

诊断一致（图4）。

作者单位：010031 呼和浩特市，内蒙古医科大学（依丽娜、尚霄阳）；内蒙古医科大学附属医院超声诊断科（福林）
通讯作者：福林，Email：fulin200907@163.com

Ultrasonic diagnosis of fetal VACTERL syndrome：a case report
超声诊断胎儿VACTERL联合征1例
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图 1 产前超声见“香蕉小脑”（箭

头示）

图 2 产前超声见骶尾部无回声区

（箭头示）

图3 引产后胎儿整体外观 图4 引产后胎儿X射线正位片

讨论：VACTERL联合征为一组罕见的，多为散发病例的多

发性畸形，以常染色体和X染色体连锁隐性方式遗传。该联合

征包括椎体和血管畸形、先天性心脏畸形、气管食管闭锁、肾脏

和肋骨畸形、肛门直肠闭锁、肢体畸形［1］。当出现上述三个或

三个以上畸形时诊断 VACTERL联合征的特异性高，此外，

VACTERL联合征还可伴有腹壁、生殖器及单脐动脉等其他畸

形。本病预后差，许多胎儿还未出生便死于母体内。研究［2］显
示泌尿生殖系统同时畸形是VACTERL联合征的主要表现，本

例胎儿右肾未显示，左肾轻度积水，引产后未见外生殖器，印证

了此结论。VACTERL联合征为多发性畸形，超声表现多样，国

内目前将VACTERL联合征分为 4类，第 1类的特征包括：心脏

畸形、肢体畸形及食管气管畸形发生概率大，脊柱畸形、肛门闭

锁同时发生概率小；第 2类：脊柱畸形、肛门闭锁、心脏畸形、肾

脏畸形发生概率大，但食管气管畸形和肢体畸形发生概率较

小；第 3类：脊柱畸形、肾脏畸形及肢体畸形同时发生概率大，

肛门闭锁、心脏畸形及食管气管畸形发生概率小；第 4类：脊柱

畸形、心脏畸形及肢体畸形发生概率大，肛门闭锁、食管气管畸

形及肾脏畸形同时发生概率小［3］。本例VACTERL联合征属于

第 3类畸形。VACTERL联合征中肢体畸形多为上肢桡侧畸形，

但本例肢体畸形表现为右足未与右侧大腿远端连接，而是与臀部

直接相连。VACTERL联合征应注意与VACTERL-脑积水联合

征、Baller-Gerold综合征及22q11.2微缺失综合征相鉴别。

VACTERL联合征多预后不良，本例胎儿除有肢体畸形外

还伴有致死性畸形，孕妇最终选择引产。提示经多切面连续顺

序追踪规范化超声检查对VACTERL联合征的诊断及预后具有

重大意义。
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