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[摘　要]目的　对胎儿股骨发育小于两个标准差及以上(≤－２SD)孕妇的产前诊断结果、妊娠结局及胎儿出生后生长水平

情况进行分析,从而更好地促进短股骨(SF)胎儿的产前优生咨询.方法　选取２０１８年１２月至２０２２年１２月期间因超声诊断股

骨发育≤－２SD,就诊于淮安市妇幼保健院产前诊断中心行介入性产前诊断的３５例孕妇为研究对象.依据胎儿超声表现分为单

纯SF组和SF合并其他超声异常组.对两组产前诊断结果包括染色体微阵列(CMA)和家系全外显子组测序(TrioＧWES)、妊娠

结局、生长水平进行随访和比较分析.结果　SF胎儿致病性染色体异常诊断率为５．７１％(２/３５),其中单纯SF组和SF合并超声

异常组分别为４．７６％(１/２１)和７．１４％(１/１４).SF胎儿 TrioＧWES总体诊断率为２６．３２％(５/１９),其中单纯SF组和SF合并超声

异常组分别为３３．３３％(４/１２)和１４．２９％(１/７).孕有SF胎儿的孕妇引产率２２．８６％(８/３５)、妊娠丢失率１７．１４％(６/３５)、活产率

５４．２９％(１９/３５).两组之间引产率、妊娠丢失率、活产率均无统计学差异(P＞０．０５).SF胎儿出生后成功随访１９例,为３~４８月

龄,均未见其他异常,身高水平处于下等和中下等的频率为５７．８９％(１１/１９),其中单纯SF组和SF合并超声异常组分别为６３．６４％
(７/１１)和５０．００％(４/８),两 组 差 异 无 统 计 学 意 义(P＞０．０５).结论　SF 胎 儿 染 色 体 异 常 诊 断 率 ５．７１％,TrioＧWES 诊 断 率

２６．３２％,二者联合应用是SF遗传学病因诊断的优化组合.排除遗传学原因后SF胎儿相关孕妇仍有较高的丢失率.SF胎儿出

生后、身高水平位于中下等的频率较高.

[关键词]短股骨;产前诊断;妊娠结局;生长水平;随访

Doi:１０．３９６９/j．issn．１６７３－５２９３．２０２４．１２．０１０
[中图分类号]R１７３　　　　[文献标识码]A　　　　[文章编号]１６７３－５２９３(２０２４)１２－００６６－０７
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[Abstract]ObjectiveTopromoteandbenefitprenatalconsultationforfamilies withfetusesaffectedbyshortfemur (SF)

(≤－２SD),theprenataldiagnosisresultsandpregnancyoutcomesofpregnantwomenwithfetuseswithSFandpostnatalgrowth

levelsofSFfetuswereanalyzed．MethodsAtotalof３５pregnantwomenwhowerediagnosedwithfemoraldevelopment≤－２SD

throughultrasoundandreceivedinvasiveprenataldiagnosisatthedepartmentofprenataldiagnosisofHuai′anMaternalandChild

HealthＧCareCenterbetweenDecember２０１８andDecember２０２２wereselectedforthestudy．Accordingtothefetalultrasound

findings,thefetuswasdividedintotheisolatedSFgroupandtheSFwithotherabnormalultrasoundfindingsgroup．Theprenatal

diagnosisresultsincludingchromosomalmicroarrays(CMA)andtriowholeexomesequencing(TrioＧWES),pregnancyoutcomes,

andgrowthlevelsbetweenthetwogroupswerefollowedupandcompared．ResultsThepathogenicchromosomalabnormality
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diagnosisrateforSFfetuseswas５．７１％ (２/３５),with４．７６％ (１/２１)intheisolatedSFgroupand７．１４％ (１/１４)intheSFwith

otherultrasoundabnormalitiesgroup．TheoverallTrioＧWESdiagnosticrateforSFfetuseswas２６．３２％ (５/１９),with３３．３３％
(４/１２)intheisolatedSFgroupand１４．２９％ (１/７)intheSFwithotherultrasoundabnormalitiesgroup．Theinductionratefor

pregnantwomenwithSFfetuseswas２２．８６％ (８/３５),thepregnancylossratewas１７．１４％ (６/３５),andthelivebirthratewas

５４．２９％ (１９/３５)．Therewerenostatisticallysignificantdifferencesbetweenthetwogroupsintermsofinductionrate,pregnancy

lossrate,orlivebirthrate(P＞０．０５)．Afterbirth,１９SFfetusesweresuccessfullyfollowedup,aged３to４８months,andnoother

abnormalitieswereobserved．TheheightlevelwasinthelowerandlowerＧmiddlerangein５７．８９％ (１１/１９),with６３．６４％ (７/１１)in

theisolatedSFgroupand５０．００％ (４/８)intheSFwithotherultrasoundabnormalitiesgroup．Therewasnostatisticallysignificant

differencebetweenthetwogroups(P＞０．０５)．ConclusionThechromosomalabnormalitydiagnosisrateforSFfetuseswas５．７１％,

andtheTrioＧWESdiagnosticratewas２６．３２％．Thecombinationofbothmethodsisanoptimizedapproachforgeneticetiology

diagnosisofSF．Afterexcludinggeneticcauses,pregnantwomencarryingSFfetusesstillhavearelativelyhighpregnancylossrate．

Afterbirth,thefrequencyofSFfetuseswithheightlevelsinthelowerＧmiddlerangewasrelativelyhigh．
[Keywords]shortfemur;prenataldiagnosis;pregnancyoutcome;growthlevel;followＧup

　　在妊娠早期,常采用胎儿顶臀长和双顶径来预

测胎龄和胎儿体重,而在孕中期和晚期还需结合头

围、腹部直径周长及股骨长度来评估胎儿胎龄和胎

儿体重[１].因此在孕中晚期胎儿股骨长度的测量是

非常重要的一个指标.临床上股骨是最易识别的长

骨,较其他径线测量值更有意义.目前临床上胎儿

股骨长度低于孕周均值两个标准差(≤－２SD)或同

孕周胎儿股骨长度第５百分位数则定义为短股骨

(shortfemur,SF)[２Ｇ３].短股骨可能与种族和家族遗

传有关,也可能提示生长受限、胎盘功能异常、妊娠

并发症、染色体疾病、单基因疾病如软骨发育不全和

成骨不全等[４Ｇ７].其中由染色体和基因变异导致的

短股骨缺乏有效的治疗手段,对胎儿结局、新生儿生

命质量乃至人口素质造成巨大负面影响,给家庭及

社会带来极大的经济负担.因此,需通过影像监测

胎儿长骨发育情况,对SF胎儿及时地进行介入性产

前诊断,以确定胎儿是否存在遗传异常.此外,关于

孕有SF胎儿的孕妇妊娠结局和SF胎儿出生后生长

水平情况尚无报道.因此,本研究对行产前诊断的

短股骨胎儿相关孕妇的产前诊断结果和妊娠结局进

行回顾性分析,并对产前诊断后继续妊娠的孕妇进

行随访、对顺利出生的SF胎儿生长水平情况进行随

访,旨在为短股骨胎儿的产前诊断和优生咨询提供

依据.

１对象与方法

１．１研究对象

选取２０１８年１２月至２０２２年１２月期间因超声

诊断股骨发育≤－２SD,就诊于淮安市妇幼保健院产

前诊断中心行介入性产前诊断的３５例孕妇为研究

对象.依据胎儿超声表现分为单纯SF胎儿组和SF
合并其他超声异常胎儿组.纳入标准:①单胎妊娠;

②母亲无慢性病、精神病史,无烟酒嗜好及放射物毒

物接触史;③第一次产检时母亲无妊娠相关高血压

疾病、妊娠期糖尿病、肝肾功能不全、自身免疫性疾

病、紫绀型心脏病等.排除标准:①双胎、多胎妊娠;

②产前诊断前出现严重的可影响胎儿生长发育的妊

娠合并症(如子痫前期、肝内胆汁淤积症、血糖控制

不佳的妊娠期糖尿病等);③宫内弓形虫病毒、巨细

胞病毒、风疹病毒、单纯疱疹病毒感染.所有研究对

象均知情同意自愿参与研究.

１．２研究方法

１．２．１股骨长度测量与短股骨判读标准

股骨两端骨化的干骺端清晰可见,测量骨化的

干骺端之间的最长直线距离即为股骨长度[８].标尺

均放置于股骨两端骨化的干骺端边缘,不包括远侧

的骨骺,避免将三角形凸起毛刺伪影包括在内,使股

骨边缘长度延伸并引起测量误差.对获得的胎儿股

骨超声测量数值使用香港中文大学路晶教授团队开

发的孕生通软件进行Z 值计算,该计算方式参考的

人群数据是基于中国胎儿的生长参数.本研究中孕

１４周~分娩前均对胎儿进行股骨长度测量,胎儿长

骨小于相应孕周两个及以上标准差且一周后经过另

一超声医生复查仍然小于相应孕周两个及以上标准

差则定义为短长骨[２].
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１．２．２羊水穿刺

采用羊膜穿刺术抽吸羊水 ４０mL.将羊水以

１５００rpm 离心１０分钟.用 PBS缓冲液洗涤沉积

物,然后用 ThermoFisherMagMAXTM DNA MultiＧ

SampleUltra２．０Kit(A３６５７０,ThermoFisher)提取

基因组DNA.２１个短串联重复序列(shorttandem

repeats,STR)标记(用FAM 标记:D２S４４１、D５S８１８、

D１９S４３３、FGA、D６S１０４３;用 NED 标 记:TH０１、

D８S１１７９、D１８S５１、PentaD;用 HEX 标记:TPOX、

D１６S５３９、D１２S３９１、D１０S１２４８、D２S１３３８、PentaE;用

ROX标记:AMEL、vWA、D７S８２０、D１３S３１７、D１S１６５６、

CSF１PO)用作质量控制,以检测胎儿样本中的母体

DNA污染.

１．２．３基因芯片

使用 AffymetrixCytoScan７５０K 基因芯片对羊

水进行染色体拷贝数分析.通过染色体分析软件

CHAS２．０软件对 CEL 文件中的芯片数据进行分

析,以生成 CYCHP文件.使用 CHAS分析 CYCHP
文件中的拷贝数变异.

１．２．４全外显子组测序

本研究采用IDTprobe对人的特定目标区域

DNA进行高效富集,然后在IlluminaNovaSeq６０００
仪 器 上 进 行 测 序. 获 得 的 测 序 序 列 经 BWA
(BurrowsＧWheelerAligner)软件比对在人类基因组

GRCh３７/hg１９参考序列上.通过 Picard软件获取

BAM(binarysequencealignmentmapformat)文件.

分 别 采 用 GATK４(Genome Analysis Toolkit)

RealignerTargetCreator软件和 HaplotypeCaller
软件对序列进行校准、变异提取并生成 VCF(VariＧ

antCallFormat)文 件.在 千 人 基 因 组 数 据 库

(１０００g)和人类外显子组整合数据库(ExAC)中查

询突变情况,用 MutationTaster(http://www．mutaＧ

tiontaster．org/)、SIFT (http://sift．jcvi．org/)和

Polyphen进行突变位点有害性的预测.

１．２．５致病性变异解读

拷贝数变异和单核苷酸变异(singlenucleotide

variants,SNVs)位点致病性的判读参考美国医学遗

传学会(AmericanCollegeofMedicalGeneticsand

Genomics,ACMG)发表的致病性解读指南[９Ｇ１０].

１．２．６出生后生长水平随访及生长水平评价

由出生缺陷小组的工作人员采用电话进行随

访,同时在江苏省妇幼保健信息系统进行新生儿体

检信息查询.参考中华人民共和国国家卫生健康委

员会发布的«７岁以下儿童生长标准»(WS/T４２３—

２０２２版)[１１],对随访的儿童参照相应性别和月龄按

照儿童生长水平的百分位数评价方法进行评价,见

表１.

表１　儿童生长水平的百分位数评价方法

Table１　Methodsforassessingpercentileof

childrengrowthlevels

百分位数法 年龄别体重 年龄别身长/身高

≥P９７ 上 上

P７５≤~＜P９７ 中上 中上

P２５≤~＜P７５ 中 中

P３≤~＜P２５ 中下 中下

＜P３ 下 下

１．３统计学方法

采用 GraphPadPrism８对单纯SF和SF合并

超声异常两组胎儿妊娠结局进行比较.计数资料用

例数(n)和百分比(％)表示,组间比较采用χ２ 检验

或Fisher确切概率法;计量资料以均数±标准差

(x－±s)表示,组间比较采用t检验.P＜０．０５表示

差异有统计学意义.

２结果

２．１SF胎儿一般临床资料

本研究共纳入３５例短股骨且进行产前诊断的

胎儿,其中单纯SF胎儿２１例,母体年龄范围为２４~

４０岁,平均年龄３１．４８岁,平均诊断孕周２６＋４周;SF
胎儿合并超声异常１４例,母体年龄范围为２７~３７
岁,平均年龄３０．６４岁,平均孕周２５＋４周.单纯 SF
组与SF合并其他超声异常组孕妇孕周、年龄差异无

统计学意义(t值分别为０．８４、０．４８,P＞０．０５).

１４例SF合并超声异常胎儿中超声软指标异常

６例,结构异常８例,后者包括心血管结构异常４例、

足内翻１例、单侧骨骺钙化异常１例、颜面部异常

１例、大脑发育异常１例.

２．２SF胎儿产前诊断结果

３５例SF胎儿中致病性染色体异常２例,诊断率
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为５．７１％(２/３５),TrioＧWES发现与表型相关的致病

性单基因变异５例,诊断率为２６．３２％(５/１９).

２１例单纯SF胎儿相关孕妇共检出１例与表型

相关的致病性１６p１１．２微缺失,经遗传咨询后选择终

止妊娠,致病性染色体异常诊断率为４．７６％(１/２１);

其余２０例中有１２例继续选择 TrioＧWES进行诊断,

有４例发现与临床表型相关的致病性变异,包括

EXT２c．１９４５C＞T(p．Arg６４９∗)变异１例、FGFR３

c．１１３８G＞A(p．Gly３８０Arg)变异２例、COL２A１c．

２０５９G＞A(p．Gly６８７Ser)变异１例,按照 ACMG 指

南 均 判 读 为 致 病 性 变 异,TrioＧWES 诊 断 率 为

３３．３３％(４/１２),见表２.

１４例SF合并超声异常胎儿家庭均选择 CMA
进行染色体数目和结构异常检测,结果检出１８三体

１例,染色体异常诊断率为７．１４％(１/１４).有７例选

择TrioＧWES进一步诊断,１例检出FGFR３c．１１３８G＞

A(p．Gly３８０Arg)新发变异,诊断率为１４．２９％(１/７),

见表３.

表２　单纯SF胎儿相关孕妇产前诊断

结果和妊娠结局 (例)

Table２　Prenataldiagnosisresultsandpregnancyoutcomes

ofpregnantwomenwithisolatedSFfetuses(n)

指标 妊娠结局 例数

染色体异常 １

　１６p１１．２(２８,４４１,５４８Ｇ２９,５７１,４９５)x１ 终止妊娠 １

单基因变异 ４

　FGFR３ 终止妊娠 ２

　COL２A１ 终止妊娠 １

　EXT２ 终止妊娠 １

不明原因 １６

自愿引产 １

不明原因妊娠丢失 ２

失访 ２

活产 １１

共计 ２１

表３　SF合并其他超声异常胎儿相关孕妇产前诊断结果和妊娠结局

Table３　Prenataldiagnosisresultsandpregnancyoutcomesofpregnantwomenwith

fetuseshavingSFcombinedwithotherultrasoundabnormalities

指标 例数 染色体结果 TrioＧWES结果 妊娠结局

合并其他结构异常 ９

　足内翻 １ 未见异常 未见异常 活产

　骨骺端钙化异常 １ 未见异常 未见异常 活产

　双侧肾盂分离 １ 未见异常 未见异常 活产

　面部形态异常 １ 未见异常 未见异常 活产

　右位主动脉弓,左锁骨下动脉迷走 １ 未见异常 / 活产

　大脑皮层发育小于孕周 １ 未见异常 FGFR３ 终止妊娠

　室间隔缺损 ３

１ １８三体 / 终止妊娠

１ 未见异常 未见异常 子痫前期相关的妊娠丢失

１ 未见异常 / 子痫前期相关的妊娠丢失

合并软指标异常 ５

　脉络丛囊肿 １ 未见异常 / 活产

　胆囊未显示 １ 未见异常 / 活产

　双侧脉络从囊肿,左心室强回声 １ 未见异常 / 活产

　双侧脑室增宽 １ 未见异常 / 不明原因妊娠丢失

　羊水少 １ 未见异常 未见异常 子痫前期相关妊娠丢失
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２．３SF胎儿结局

３５例SF胎儿相关孕妇失访２例,８例选择引产

(２２．８６％,８/３５,包括遗传学原因７例和自愿１例)、

妊娠丢失６例(１７．１４％,６/３５)、活产１９例(５４．２９％,

１９/３５,包括早产１例、足月适于胎龄儿１８例),见

表４.

２１例单纯SF相关孕妇中选择引产６例,包括

１例致病性１６p１１．２微缺失、１例自动放弃和４例致

病性单基因变异.继续妊娠１５例,其中２例失访、

２例妊娠丢失(９．５２％,２/２１)、１１例活产(５２．３８％,

１１/２１)包括１例早产和１０例足月分娩,见表４.

１４例SF胎儿合并超声异常相关孕妇中２例选

择引产,包括１例１８三体和１例致病性单基因变

异.继续妊娠１２例,其中４例妊娠丢失(２８．５７％,

４/１４,３例与迟发型子痫前期有关),其余８例为活

产且均为足月分娩(５７．１４％,８/１４),见表４.

两组之间引产率、妊娠丢失率、活产率均未发现

有统计学差异(P＞０．０５),见表４.

表４　SF胎儿相关孕妇妊娠结局 [n(％)]

Table４　PregnancyoutcomesofpregnantwomenwithSFfetus[n(％)]

结局 合计 SF组 SF合并超声异常组 P

引产 ２２．８６％(８/３５) ２８．５７％(６/２１) １４．２９％(２/１４) ０．４３１

妊娠丢失 １７．１４％(６/３５) ９．５２％(２/２１) ２８．５７％(４/１４) ０．１９１

活产 ５４．２９％(１９/３５) ５２．３８％(１１/２１) ５７．１４％(８/１４) ０．９９９

　　注:统计检验采用Fisher确切概率法.

２．４SF胎儿出生后身高水平随访

本研究SF成功分娩和顺利随访者共１９例,均

未见明显出生缺陷及神经系统发育性异常,身高水

平处于 中 下 等 和 下 等 水 平 的 发 生 率 为 ５７．８９％
(１１/１９).单纯SF组中成功分娩和随访者共１１例,

年龄范围为３~４８月龄,身高水平处于中下等和下

等水平的发生率为６３．６４％(７/１１),其中身高处于下

等水平的有２例(１８．１８％,２/１１).SF合并超声异常

组中成功分娩和随访者共８例,年龄范围为６~１２
月龄,身高处于中下等的有４例(５０．００％,４/８).两

组之间身高处于中下等的发生率无统计学差异

(P＝０．６５７).

３讨论

３．１短股骨与染色体异常

短股骨的发生率为０．５％~５％,其与遗传因素、

种族、营养状况及超声医生的测量误差等密切相

关[１２].然而部分短股骨可能提示染色体异常和单

基因疾病,因此给孕妇及其家属带来了巨大的心理

压力,也给产前诊断带来了挑战.之前的研究报道

在短股骨胎儿中使用染色体核型分析技术发现

１３％~１６％的染色体异常,而对染色体未见异常的

胎儿继续行基因芯片检测结果发现６％~２７％的短

股骨胎儿携带致病性拷贝数变异[１３Ｇ１４].本研究中

３５例SF胎儿致病性染色体异常总诊断率为５．７１％
(２/３５),单纯 SF 组和 SF 合并超声异常组分别为

４．７６％(１/２１)和７．１４％(１/１４).其中１例SF合并

超声异常为１８三体,超声提示室间隔缺损等结构异

常.另 １ 例 单 纯 SF 胎 儿 在 １６p１１．２ 区 段 存 在

１．１Mb片段的缺失.１６p１１．２ 复发性微缺失区域

(BP２ＧBP３)(chr１６:２８８２２６３５Ｇ２９０４６４９９)为单倍剂量

不足敏感区域(得分为３),２０１３年Shaffer团队报道

该区域存在外显不全,外显率为６２．４％,该区域缺失

与不同程度的发育迟、肥胖等非特异性临床表型相

关[１５Ｇ１７].因此对于单纯短股骨胎儿要警惕是否与外

显不全致病性拷贝数变异有关.

３．２短股骨与单基因变异

除了染色体异常,基因变异也是导致短股骨的

重要遗传因素,广东省妇幼最新发表的文献对９４例

短股骨胎儿进行 TrioＧWES测序,结果检测与表型

相关致病性变异３８例,诊断率达到４０．４％.单纯短

股骨全外诊断率为２７．３％(６/２２),短股骨合并超声

异常诊断率为４４．４％(３２/７２),其中合并超声软指标

异常诊断率为３２．５％,而合并其他骨骼异常的 TrioＧ

WES诊断率为５９．４％,该研究提示当产前超声扫描

显示胎儿股骨低于２个或多个SD,应检测其他长骨

及形态以确定是否存在其他骨骼形态异常,若存在

其他骨骼异常则提示存在骨骼系统疾病的可能性增

０７
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高[１２].本研究中,短股骨 TrioＧWES总体诊断率为

２６．３２％(５/１９),值得注意的是虽然两组差异无统计

学意义,但是单纯SF组 TrioＧWES诊断率高于SF
合并超声异常组.目前已经明确的与骨骼发育相关

疾病的基因约４００多个,其中 FGFR３、COL１A１、

COL１A２和COL２A１的致病变异是孤立性身材矮

小常见原因[１８].本研究中FGFR３和COL２A１基

因变异导致的短股骨占比６７％(４/６),其中只有１例

FGFR３基因变异胎儿表现为短股骨合并大脑皮质

发育落后,其余３例均表现为单纯SF,这个结果提

示FGFR３和COL２A１基因胎儿超声表现多为单纯

的短股骨,少数合并其他结构异常.这也解释了单

纯SF组TrioＧWES诊断率高于SF合并超声异常组

的现象.

本研究中FGFR３变异均为c．１１３８G＞A 位点

变异,该位点变异导致软骨发育不全.文献报道

FGFR３基因变异导致的软骨发育不全产前临床表

型多出现在孕中晚期,本研究超声发现FGFR３基

因变异相关的软骨发育不全胎儿超声诊断时间在

２８周左右,这与文献一致[１９].值得注意的是除了软

骨发育不全,FGFR３c．７４２C＞T(p．Arg２４８Cys)变

异还可导致死性骨发育不全,临床表现包括胸廓狭小

继发呼吸功能不全和肺发育不全最终致死.Zhou
等[２０]报告了４例FGFR３c．７４２C＞T(p．Arg２４８Cys)

变异导致的产前致死性骨发育不全胎儿,超声发现

时间为２３~２６周,股骨长度小于相应孕周的第五个

百分位数,这些结果提示致死性骨发育不全和软骨

发育不全股骨都发生严重短小,但是致死性骨发育

不全诊断孕周早于软骨发育不全.有研究对９例软

骨发育不全和１０例独立短长骨胎儿的长骨Z值进

行比较 发 现 软 骨 发 育 不 良 组 股 骨 长 度 SD 均 值

为－５．０４,高于独立性短长骨胎儿[１９],这些研究结果

提示对孕中期和孕晚期发现的严重短股骨胎儿进行

介入性产前诊断是非常必要的.

３．３短股骨胎儿妊娠结局与出生后生长发育情况

本研究中我们还对短股骨胎儿进行了随访,对

不 良 妊 娠 结 局 进 行 分 析.其 中 妊 娠 丢 失 ６ 例

(１７．１４％,６/３５),这个结果提示排除遗传学原因后

SF胎儿仍有较高的妊娠丢失率.本研究SF合并超

声异常组妊娠丢失率高于单纯SF组,SF合并超声

异常组中有 ３ 例与迟发型子痫前期有关.王影

等[２１]报道妊娠期高血压与胎儿生长受限密切相关,

因此,这个结果提示产前出现胎儿短股骨或生长受

限时需要密切关注孕妇子痫前期相关临床表现,例

如进行血压、尿蛋白等指标的密切监视.

出生后生长水平随访月龄３~４８月龄,均未见

明显出生缺陷及神经系统发育异常.身高水平处于

下等和中下等(＜P２５)的频率为５７．８９％(１１/１９).

单纯SF组中身高小于P２５的频率为６３．６４％(７/１１),

合并 超 声 异 常 组 中 身 高 小 于 P２５ 的 频 率 为 ５０％
(４/８),差异无统计学意义,这些结果提示SF胎儿出

生后身高水平位于中下等的频率较高.

综上所述,对于产前发现的短股骨胎儿需要首

先排除遗传学因素,这将极大避免出生缺陷、促进健

康中国的建设.通过对排除常见遗传学原因后出生

的SF胎儿进行生长发育情况随访,本研究发现SF
胎儿出生后身高水平位于中下等的频率较高,这些

结果为短股骨胎儿的产前优生咨询提供了非常有价

值的参考依据.
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