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先天性裂手裂足畸形相关研究

周 培 ， 丛 林 ， 袁 静

摘要 通过对先天性裂手裂足
一家 系共 １ ５ 例患者 的临床表

现 、遗传方式 、临床分型等方面 的分析研究 ，发现该家 系 中 先｜｜ 舍 ＼
天性裂手裂足畸形 患 者均 为典型裂手 裂 足 ， 且 为非综合征ｆｔ匾
型 。 此病嫌縣 巾ｓ雜麵常雜歷的離拭 ， 不

同患者之间 的 临床表现度差异很 大 ， 存在 明 显 的遗 传异质

关键词 先天性裂手裂 足 ＇？ ^
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手 足 裂 畸 形 （ ｓｐ ｌ ｉ ｔｈａ ｎｄ／ ｆｏｏ ｔｍ ａ ｌ ｆｏ ｒｍａ ｔ ｉ ｏ ｎ ，

ＳＨ ＦＭ
） 也叫 龙虾爪或先天性缺指畸形 ， 是指在胎儿

期 ， 由 于 四肢端骨 的正 中轴 发育异常 ， 引 起剩余指？

趾发生不同类型的缺失或融合而形成的
一种罕 见 的「
二
：ｍ
Ｉ

先天性肢端畸形 ， 其临 床麵 多样且对患者 的 肢端

功能有严重的影响 。 该病的发病軸 为 丨 ／ ８ＭＸ） ？

２ ５ （ ） （ ） （ ）
， 占全部肢端畸形的 ８％￣ １ ７％ 

１

１

。 现将－个

有 １ ５ 例先天性裂手裂足畸形患者的家系进行报道 。＠
图 ２ 先证者腹 中胎儿手足超声 图

１材
■

料与方法
Ａ
： 胎 儿右手 ； Ｉ ！ ： 胎 儿左手 ； ｃ ＇ ｎ ： 胎 儿脚部

１ ． １ 病例 资料 先证者 （ １Ｕ ６ ） 于安徽医科大学第 １ ． ２ 方法 对先证 者进行腹部 Ｂ 超检查 ， 对家族
一附属 医院产前诊断中心确诊为先天性裂手裂足畸其他成员进行随访和临床表现的观察 ： ，
形 ，女 ， ３０ 岁 ， Ｇ２Ｐ １ ， 孕 ２４ 周 。 该患者为双侧 裂手裂

足畸形 ， 双手的拇指及第
一掌骨完全性缺失 ， 其余四
２

指发育基本正常 。 双足的第 ２ 趾及其掌骨完全性缺２ ． １ 家 系 调 查 该家系 ４ 代共 ２６ 人 ， 有 １ ５ 例患

失 ，拇趾向 足 中严重弯 曲 ， 其余 ３ 趾发育基本正常 。 者 。 Ｉ Ｄ ２ 、 ８ 为两指 （ 仅有拇指和小指 ） 伴第 ２ 、 ３ 跖骨

患者的行走基本正常 ， 可进行简单的 日 常劳动 ， 但行缺失畸形 ； 丨 丨 、 １１ ２ 、 丨 丨 ４ 和 ＤＩ ７ 为三指缺陷 （ 食指和
走姿势明显异常 （ 图 １ ） 。 先证者腹 中胎儿经产前诊中指缺失 ） 伴第 ２ 跖骨缺失 畸形 ， 症状 相似 。 ［１ Ｉ 、

断超声检查 ， 结果提示 ： 宫内 单活胎 ， 孕 ２４ 周 ， 胎儿Ｕ ５ 和 丨 丨 丨 丨 ０ 为 四指 裂手 （ 双侧食指 伴掌骨缺失 ） 伴

的右手存在第 １ 、 ２ 、 ３ 指的发育不全 ， 左手存在第 ３ 、第 ３ 跖骨缺失畸形 ； ［１ ３ 和 ＤＩ ９ 为五指 （ 双手拇指均

４
、
５ 指的发育不全 ， 双足 中部可见 ． 个深
“

Ｖ
”

形裂畸形 ） 伴双足畸形 ； １１ １ ５ 为六指 （ 拇指外侧生 出 赘生

隙 ， 其他部位未 见明显异常 （ 图 ２ ） 。指 ） 伴双足畸形 ； ＩＶ ７ 症状不典型 ， 仅存在影 响较小

的远端局部并指 。 先证者 １ １１ ６ 与其母 １１ ３ 表型差异

洲 ５ － 丨 ２ — 〇８ 接收 较大 ， 表明存在遗传异质性 。 图 中 １Ｖ ５ 为 先证者腹

基金项 １ １ ： 安徽高校 ＠级 （
＂

；

１ 然科学研究项 ０ （ 编 号 ： Ｗ ２０ １ Ｉ Ｚ２ １ ５ ）中胎儿 ， 畸形的具体情况如 Ｂ 超所 ７Ｋ （ 图 ２ ）

怍 荇 中位 ： 安徽ＫＡ ． Ａ：学第
．附属 医． 院产 前诊断中心 ， 合肥 《〇〇２２２  ．２ 系谱分析 对该家系 系谱 （ 图 ３ ） 特点进行分

作 ＃简 介 ： 周 培 ， 女 ， 硕 Ｉ ： 研究生 ； 析 ， 总结如下 ：① 连续 ４ 代共 ２６ 人 ， 每代均有人发
丛 ＃ ， 女 ’ 教 授 ， 主任 医 师 ， 硕 ： 丨 ： 生 导 师 ’ 责 任作 者 ， Ｋ －
病 ，均为双侧裂手和 （ 或 ） 裂 足畸形 ；② 其 中 男 患 者
— 测
 ８ 例 ， 女患者 ７ 例 ， 比例接近 丨 ： 丨 ：③ 所有患者为先
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天畸形 ， 未发现有延迟显性的现象 ④ 先证者的 双征型手足畸形两大类 ， 该家 系 中 的 全部患 者 ， 除 了 不

亲 中母亲是患者而父亲是正常人 ， 先证者 及其兄弟同程度的裂手裂足畸形外 ， 并不伴冇其他器官和肢

却均为患者 。 根据 以上特点推断该家系 中各患者的体功能缺陷 ，故均属于非综合征型裂 ｒ？裂足

致病基 因很可能是同 源 的 ， 呈现 明 显 的常染色体显３ ． ３ＳＨＦＭ 的诊断

性遗传 ，但各患者临床表现存在着 明显差异 ， 提示该３ ． ３ ． １ 对 于 出 生后 的诊断 临 床表现及家族史是

畸形的临床表型多样并存在遗传异质性 。其主要的诊断依据 该病的 临床表现特殊 ， 根据先

证者的临床表现对其进行确诊后 ， 追问其家族 史 ， 并

Ｉ〇■ 对家族成员进行随访 ， 从而明 确诊断此病在该系 中
，
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ｌ

－＿

，



，



为家族性遗传病 。

ｎ＃？ 鲁■ 參
３ ． ３ ． ２ 对于胎 儿期 的诊断 超声检查 为 ＳＨ Ｆ ＩＶ＾
ｔ

Ａ＿ｉ４Ｔ６ ７前诊断主要检查方法 ， 检 出 率可达 ８７ ． ２％ ＋
７

， 主

ｍ ｂ１ｄ ｉ ｌ！ｉ
４＾要的超声声像 图特征为 ： 手 （ 足 ） 部存在

“

Ｖ
”

形或

｜ ｖ

＇２

－ Ｉ
＇ ５

ｊｌ
７ ９

＾
“

Ｕ
”

型裂缺 。 先证者于孕 ２４ 周 来我 中心进行产前

ｍＶ ｓ ｉ７咨询 ，经 Ｂ 超检查确诊腹 中胎儿 为 ＳＨ ＦＭ 患者 ， 可

图 ３ 患者 家 系 图 （ 箭头所指 为先证者 ）见超声检查是 ＳＨ ＦＭ 的 产前筛查 的 首选方法 。 此

夕 卜 ， 还可以采用细胞遗传学检查和基 因学诊断的方

％ 法对有 不 良 妊娠 史 或 家 族 史 的 孕 妇 进 行 产 前 筛
３讨论杳 ［ ８

－

９
］

３ ． １ＳＨＦＭ 的发病机制 前期研究 显示 ，
“

顶端３ ． ４ＳＨＦＭ 的治疗与预后 对于不合并其他畸形

外胚层嵴 （ ａｐ ｉ ｃ ａ ｌｅ （ ： ｔ ｏ （ ｌ ｅｍ ａ ｌｒ ｉ ｄｇｅ ，Ａ ＥＲ ） 信号通路
” 的先天性裂手裂足 崎形患 者 ， 如该家 系 中 的 全部患

被干扰是 ＳＨ ＦＭ 发生 的 主要原 因 Ａ Ｅ Ｋ 是 由 肢 芽荇 ， 是没有生命威胁的 ， 仅存在外观缺陷 及
一些精细

远端的外胚层细胞增厚而形成 ， 是肢体生 长 的 主要 功能的丧失
一般 ， 裂手的功能影响较大 ， 可根据患

信号 中心 在胚胎发育期 ， ＡＥＫ 与 中胚层 的 间 充质者需要行矫治手术治疗 ； 而裂足对行走 的影响较小 ，

细胞相互作用 ， 促使肢芽 向 外生长 ； 同时 Ａ Ｅ 丨 《 信号可不予矫治
ｈ ＂

， 该家 系 中 ， １ 丨 ３ 和 丨Ｈ ９ 仅有部分指

还可作用 于 中胚层极性活化区 的细胞 ， 促使肢体能 骨缺失 的患者 ， 可不予治疗 ； 丨
ｉ

、 ｎ ｉ 、 ｎ ２ 、 ｕ ４ 、 ｎ ５ 、

沿着固定 的轴线发育 。 ａ ｅ ｒ 信号通路 的缺陷 ， 会造ｎ ［ ６ 、 ＤＩ ７ 和 ｍ １ 〇 存在指骨完全性缺失且掌部裂隙较

成相关的肢体生长控制 因 子 的缺乏 ， 造成 四肢远端 深 ， 会严重影响患者 的抓握功能 ，需要给予矫治 以恢

发育障碍 ， 表现 出 指 （ 趾 ） 骨 的粘连 、 缺失或赘生 的复手掌的完整性 ； ＩＩＩ ５ 为多指 ，
一般对手部功能没有

表型 ， 而中 间部分指骨的发育最易受到影响 ， 如该家影响但影响外观 ， 可根据需要选择切 除 。 通常认 为

系 中 的 Ｉ Ｉ 、 １１ ２ 、 丨 丨 ４ 和 ＤＩ ７ 的表型就是 由 于中央部 最佳的治疗时间段为 出生后 ６
？ ２４ 个 月
１ １

。 对于

指骨发育缺陷 ｉ 引起 。 合并其他脏器发育畸形 的先天性裂手裂足 的胎 儿 ，

３ ． ２ＳＨ ＦＭ 的 临床表现 ＳＨ ＦＭ 的临床 表现 主要往往在 出 生前就死于所合并 的严 痕脏器畸形 ； 即使

为手足部指 （ 趾 ） 骨 中 的一个或数个缺失或发育不 存活至产后 ，其围产期结局也都很不理想 ￡

全 ， 伴有或不伴有相应掌／妬骨缺失 ， 在手足部形成 ＃＃
锥形缺损 ，部分患者还 〇 ］

？

伴有多指 （ 趾 ） 、并指 （ 趾 ）

等 。 目 前 国 内 主要 采用Ｓａ ｎ ｄ腳 的分型 方法
［

＇ 将
１ ＇ － ＇ Ｈ － ＇ ｌＡＭ
．＾Ｍｎ ，Ｃ ｈ ｕ ， ｌ ｌ ｅｙＡ ！

？

：
，

，

■

！ｕ ｜ ．Ｃ ｌ ｉ ｎ ｉ ｃ ａ ｌａ ｎ ． ｌ

裂手裂足分为 ３ 型 ： 丨 型为典型裂手裂足 ， 双侧手＾ ＾
ｗ ｕ ｈ

＾
，ｒａ ．ｒａ
ｙ

广ｈ ａ ｎｄｈ ｍ Ｈｍａ ｌ ｌ ｏｍ ｉ ａ ｔ ｉ ｏｎ （ ｂｎ ｒ Ｍ ）ｍＭａｎ ｉ ｔ ｏｂａ ， （ ＾ ａ ｎ ａ ｄ ａ Ｌ Ｊ Ｊ ．Ａｍ Ｊ
足 同时受 累 ，呈家族聚集性 ， 表现为一个或 多 个 中 央 丨 Ｇｅ ｎ ｅ ｌＡ

，
２ｄ ｌ ４％ ３ ｈ 丨 ４２ ８ ３ ９ 。

列手指或足趾的缺失 ； ［Ｉ 型为非典型裂 手裂足 ，仅 尹 ２ ｖ ａ ｎＨ ｏ ｋ ｈ ｏ ｖ （ ＊ ｎＨ ，Ｈ ａｍ ｅ ｌＢＣ ，Ｈ ａｍ ｓ ｈ ａ ｔ ｌＭ ， ？ ＊ ｌａ ｌ ． ［ ）６ ３ｇｅｍ ＊ ｍ ｕ ｌ ａ －

部单侧受 累 ， 足部正常 ， 通常为散发型 ； Ｉ Ｉ Ｉ型 为混合 ｌ ｉ ｏｎｓ ｉ ｎ ｅｅｅ ｓｙｎｄ ｒｏｍｅ ， Ｉ ｉ ｍｈ
－ ｍ ａｍｍａ ｒ
ｙ 
ｓ
ｙ
ｎｄｒｏｍ ｅ
，ａ ｎ ｄ ｉ ｓｏ ｌ ａ ｔ ｅｄｓ ｐ

ｌ ｉ ｔ

型 ， 患者常有 丨￣３个指 （ 趾 ） 骨 的 缺失 同 时伴有并
ｌｍｍ ｌ
－

ｓ
Ｐ
ｌ ｉ ｌ ｆｔ？ ｔ ｍａ ｌ ｌ

．

（ ＞ｍｍ ｌ ｉ？ ｓ Ｕ ｇＳ
ｆ ’ ｓ ｔ ａ
Ｓ
？ ？ ｉ
ｙ ｐ
ｒ
－

｜

ｌ ｈ （
．

ｍ ） ｉ
ｙ ｐ
ｅ （＾^

， ， ，？
．

 ， ， ， ，
． ．．

 ．
ｌ ｉ ｏｎ Ｊ ． Ａｍ ＪＨ ｕ ｍ （ ｉ ｅ ｎ ｅ ｌ

，２００ １ ， ６９ （ ３ ） ： ４ ８ １
－

９２ ．

右 ｉ （ 趾 ） 或Ｊ＂ （ 趾 ） 畸形 ｖ ｌ ｔ １ 此 ＂ 『 以初 步 判断
｜

３ 吴 孟 超 ． ｇ家侧 外 科々 ［ Ｍ ： ． 北 京 ： 人 ｈｉ ｜ （ 生 出 版 社 ，厕 ：

系 中 的 全部患者均属 于 丨 型裂手裂足畸形 。 在国外 ２６９ １ ２ ＿

则主要根据有无合并症将其分为非综合征型和综合 ４ 李胜利 ． 胎儿肢体畸形产前超声诊断及预后 ［ Ｊ ］ ． 中国实用妇
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鼻内镜下不同类型脑脊液鼻漏修补术的临床分析

刘言军 ，方 平 ， 高潮兵 ， 汪 东 ， 马 静

摘要 回顾性总结 ２７ 例脑脊液鼻漏患者 （ Ｃ ＦＲ ） 临 床 资料 ，内镜以及内镜颅底手术 的广泛开展 ， 外伤尤其是车

结果显示 自 发性 ＣＦＲ 患 者年龄 明 显高于外伤性 ＣＦＲ ， 差 异祸 以及 中老年肥胖女性患 者的增加 ， 这些因 素都使
有统计学意义 （ Ｐ ＜ 〇 ． 〇５ ） ； 自 发性 Ｃ ＦＲ 患者体重指数 （ ＢＭ Ｉ ）得 ＣＦＲ 发病率有明显增加 的趋势 。 鼻 内镜 ＣＦＲ 修
明显高于外伤性 和 医 源性 ＣＦＲ
＇

差 异 有 统 计 学 意 义 （ Ｐ ＜
补术 已成为耳鼻咽 喉头颈外科 医 师首选 的修补方
补成功 ’ 手术成神 ９２ ． ３ ％ ’ ２
法 。 繊 ２７ 例 ＣＦＲ 患者临床资料进行分析总结 ，

关键词 鼻 内镜 ； 脑脊液鼻漏 ；病因 ； 手术时机

中 图分类号 Ｒ７ ６５ ． ２４ １ 材料与方法
文献标志码 Ａ 文章编号 １ ０００ － １ ４９２ （ ２０ １ ６ ） ０４－ ０６０３－ ０３

脑脊液经破裂或缺损 的蛛 网膜 ｊ更脑膜和颅底

．

骨板流人鼻腔或鼻窦 ，再经前鼻孔或鼻咽流出 ，称为
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