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新生儿骨骼肌肉常见畸形的筛查现状与展望

周龙龙　熊　竹　综述　唐盛平　审校

　　新生儿疾病筛查（ｎｅｏｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇ）是指在新
生儿期对一些危害严重的先天性疾病、遗传性疾病

进行群体普查，从而达到能够早期诊治的目的，避免

发生不可逆转的体格和智能发育障碍。目前，我国

新生儿法定普查疾病为新生儿听力及部分遗传代谢

疾病，并无系统完善的针对新生儿骨骼肌肉常见畸

形的专项筛查。在国际范围内，新生儿骨骼肌肉常

见畸形筛查的时机、方法、标准等都尚未明确，也没

有具体的筛查流程。如何在新生儿期发现骨骼肌肉

常见先天畸形，并使之及时获得治疗，不仅能大大提

高疗效，使患儿恢复正常，减轻甚至消除疾病所带来

的不良影响，而且能使人口质量得到进一步提高。

现就新生儿骨骼肌肉常见畸形疾病相关研究和筛查

开展现状综述如下。

一、筛查的基本情况

新生儿骨骼肌肉畸形种类繁多。印度地区对

７２６８名新生儿进行筛查，１１６例存在异常，其中３２
例骨骼肌缺陷（０４４％），而在这３２例中有２６例是
单一骨骼肌畸形，６例则存在多系统异常［１］。马蹄

内翻足是发生率最高的（２‰），多指次之（１１‰）。
男女患儿比例约为１２８∶１［１］。泰国学者对３３９６
例新生儿筛查骨科畸形，发现 ６０‰患有仰趾外翻
足，７６‰患有跖骨内旋，２６‰存在多指或并指，
２４‰患马蹄内翻足，１５‰有臂丛神经损伤，０６‰
存在髋关节发育不良［２］。深圳福田区对２５６４名新
生儿进行筛查，检出骨骼肌肉系统先天性畸形 ７０
例，检出率为２７３％，其中生后发现先天性肌性斜
颈１例，占新生儿总数００３％；随访发现先天性肌
性斜颈６例，占新生儿总数０２３％；髋关节半脱位４
例，占新生儿总数０１６％；髋关节发育不良４７例，
占新生儿总数１８３％；马蹄内翻足畸形２例，占新
生儿总数 ００８％；多指畸形 ９例，占新生儿总数

０３５％；并指畸形 １例，占新生儿总数 ００４％［３］。

可见四肢骨骼肌肉畸形仍然是新生儿常见疾病。

二、筛查的基本方法

印度主要对出生１ｄ的新生儿进行筛查，在出
生２４ｈ内完成从头到足的体格检查并将结果记录
在预先设计好的表格内，同时记录母亲的年龄、社会

经济地位、产前检查、分娩史、先天畸形遗传病史以

及母妊娠时疾病史［１］。泰国采用体格检查筛查经

父母同意的新生儿，记录所有异常结果，除了记录母

亲的年龄、孕产次、孕期并发症、分娩方式外，还记录

新生儿的性别、出生体重、身长和 Ａｐｇａｒ评分，以
Ｄｉｍｅｇｌｉｏ’ｓ分类评价马蹄足，Ｏｒｔｏｌａｎｉ和 Ｂａｒｌｏｗ试验
评价新生儿发育性髋关节发育不良，手指和脚趾的

畸形评价为多指及并指畸形，上肢活动评价臂丛神

经情况和其他畸形，对发现异常的新生儿都会由小

儿矫形外科医生进一步诊治［２］。

深圳福田区记录新生儿母亲姓名、住院号、孕

次、产次、孕周，分娩方式、羊水情况、分娩产程情况、

母孕期情况、新生儿性别、出生体重、身长和 Ａｐｇａｒ
评分等，对家长进行新生儿先天性骨骼肌肉畸形筛

查的宣教，签署知情同意书，根据第４版《小儿外科
学》、第３版《小儿门诊外科学》的诊断标准，由同一
小儿骨科医师从头到足对出生１ｄ内的新生儿进行
体格检查，体检颈部旋转活动情况和胸锁乳突肌包

块，有异常则进一步超声检查，早期发现先天性肌性

斜颈［３－５］。体查发现双侧大腿、腹股沟和臀部皮纹

不对称，双下肢不等长（Ａｌｌｉｓ征阳性），髋关节外展
受限，Ｏｒｔｏｌａｎｉ试验阳性，Ｂａｒｌｏｗ试验阳性任一或同
时具有几个体征阳性者，辅以 Ｇｒａｆ超声检查法进行
新生儿发育性髋关节发育不良的诊断。以 Ｄｉｍｅｇ
ｌｉｏ’ｓ分类诊断马蹄足，手指和足趾畸形诊断多指及
并指畸形。总之，体格检查仍然是筛查新生儿骨骼

肌肉疾病简单有效的方法。

三、小儿骨科常见病的筛查

先天性肌性斜颈、发育性髋关节发育不良、先天

性马蹄内翻足被称为小儿骨科三大常见的先天性畸

形，这三种疾病如能早期及时给予适当处理，都可获

良好的畸形矫治；如未能得到及时发现与治疗，随着
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小儿的发育，疾病也随之发展，甚至造成终身残疾，

影响生活质量，对患儿、家庭以及社会都会造成负

担，除了生理上的影响外，患儿和家长还会有心理上

的问题，影响到孩子的心理发育、学习，乃至之后的

工作和婚姻。

１．先天性肌性斜颈（Ｃｏｎｇｅｎｔｉａｌｍｕｓｃｕｌａｒｔｏｒｔｉ
ｃｏｌｌｉｓ，ＣＭＴ）：是在新生儿期出现胸锁乳突肌（Ｓｔｅｒ
ｎｏｃｌｅｉｄｏｍａｓｔｏｉｄｍｕｓｃｌｅ，ＳＣＭ）包块［６］。在病因研究

中提出了子宫内拥挤学说、宫内或围产期筋膜室综

合征后遗症学说、胸锁乳突肌胚胎发育异常学说和

遗传学说等［７］。有文献认为不同性质细胞之间发

生凋亡的程度，同类细胞分化成熟与凋亡的关系将

决定肿块消退后出现不同的转归［８］。目前还没有

发现国外对新生儿期进行普查的文献报道。熊

竹［３］采用颈部扪诊和检查旋转，普查了２５６４例新
生儿，发现了ＳＣＭ异常１例，通过随访共发现 ＣＭＴ
７例。由于ＣＭＴ与ＤＤＨ在同一患儿同时发病的比
例高达１０％，建议普查要同时进行。

一般新生儿出生后颈部包块不是立即就能发

现，多数患儿是生后１１～２０ｄ左右出现［９］，为了能

及时发现婴儿中的ＣＭＴ，在新生儿筛查中除了需要
对新生儿进行临床体查和可疑新生儿进行动态超声

监测观察外，更重要的是普及该病的基础知识，提高

家属对疾病的认识，以便能早期发现疾病并使患儿

得到及时治疗，减少并发症发生。

２．发育性髋关节发育不良（Ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔｄｙｓ
ｐｌａｓｉａｏｆｔｈｅｈｉｐ，ＤＤＨ）：１９９２年前该病被称为先天
性髋关节脱位（Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｄｉｓｌｏｃａｔｉｏｎｏｆｔｈｅｈｉｐ，
ＣＤＨ），是指出生前或发育后，股骨头位居髋臼外
部，是一种可能致使儿童肢体残疾的疾病［１０，１１］。

目前发达国家和地区已对新生儿进行发育性髋

脱位的筛查，多数欧洲国家实行常规超声普查，英美

等国则针对临床检查阳性或可疑者及高危新生儿作

进一步超声筛查［１２］。在我国除北京、天津、上海外，

大多数地区仍未开展这项工作，目前，国内外对于婴

幼儿ＤＤＨ的诊断筛查体系尚未统一，对于是否有必
要开展超声普查也未达成一致意见［１３］。早期干预

对ＤＤＨ的治疗很重要，但筛查手段一直备受争议。
在婴儿期，特别是新生儿期，ＤＤＨ的临床表现

不明显，很容易出现漏诊而延误治疗［１４］。Ａｌｌｉｓ征、
Ｂａｒｌｏｗ试验、Ｏｒｔｏｌａｎｉ试验、髋关节外展试验等都是
新生儿普查髋关节脱位的基本方法［１５］。ＲＭＣａｓｔｅ
ｌｅｉｎ等［１６］通过对外展试验与 ＤＤＨ之间关系的研
究，证实外展试验等髋关节临床检查是早期诊断

ＤＤＨ的有效方法。Ｇｒａｆ超声诊断法从问世至今得
到不断完善和验证，目前已在很多国家和地区广泛

使用，适合临床推广应用以及在社区中开展大范围

ＤＤＨ的早期筛查。
Ｌａｂｏｒｉｅ等［１７］对挪威地区８１５６４名新生儿进行

选择性超声检查，使得２４３３名（３０％）患儿得到了
早期诊断和治疗，２７００例（３３％）在定期超声检查
观察后逐渐发育正常，３１例在５岁前接受了手术治
疗。这些结果表明，选择性超声检查有较好的早期

诊断和定期随访作用，并且能减少迟发性髋关节脱

位或半脱位。２０１３年，Ｋ．Ｒ．Ｐｒｉｃｅ等［１８］通过重复性

的临床检查和选择性超声检测来筛查英国地区

ＤＤＨ患儿，最终发现８４％在生后６周就有临床表现
的患儿是可以通过保守治疗治愈的，而对于生后１０
个月才发现有ＤＤＨ的患儿，有８６％需要手术治疗，
这说明随着患儿年龄越大，需要手术治疗几率越高。

Ｒｏｚａ等［１９］对６３３３南欧地区新生儿进行超声筛查
ＤＤＨ，发现有４０１例新生儿超声检查为阳性，其中包
括各种分型和存在其他风险因素的患儿，并且都接

受了早期恰当的治疗，这同样说明产后髋关节超声

检查对ＤＤＨ早期诊断和治疗指导的意义。
２０１４年Ｔａｌｂｏｔ等［２０］对英国地区６４６７０新生儿

行超声和体格检查筛查ＤＤＨ，臀位出生和家族史为
风险因素。２９８４例（４６１‰）存在以上风险因素的
样本中，男性１３６０例，４例被确诊；女性１６２４例，
４５例被确诊，而该研究另外还发现４例女性患儿有
不可复性髋关节脱位，而她们既没有明显的临床表

现，也不存在风险因素。这使人们对从前的诊断方

法产生了质疑，也为今后的筛查方法提供了基础和

指导。

对于筛查时机的选择，有学者认为在随诊观察

过程中随年龄增长有些ＤＤＨ自然痊愈，６周后更宜
发现需要治疗的病例，故美国筛查计划推迟到生后

６周，但 Ｌａｂｏｒｉｅ等［１７］建议将筛查时间提前至出生

后，首先，有些病理改变严重的病例，６周后发现并
开始治疗时机过晚；其次，６周或更后筛查所有婴
儿，由于需门诊再安排检查将会增加成本；最后，由

于父母缺乏依从性，６周后复诊减少，进一步导致需
要及时治疗的婴儿失去最佳的治疗时机。总之，出

生后的早期宣教、对新生儿进行超声筛查，尤其对存

在风险因素以及对体格检查筛查出可疑体征的新生

儿进行早期超声筛查和个性化随访，对早期发现疾

病，减少疾病危害是适宜的。

３．先天性马蹄内翻足（Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｃｌｕｂｆｏｏｔ，

·４４５·



临床小儿外科杂志２０１５年１２月第１４卷第６期 ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＰｅｄｉａｔｒｉｃＳｕｒｇｅｒｙ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１５，Ｖｏｌ．１４，Ｎｏ．６　　　　　

ＣＣＦ）：指一出生就可见的足的外观畸形，包括足踝
关节和距下关节呈跖屈畸形，后足内翻，中足和前足

呈内收、内翻和跖屈位［２１］。此病严重影响儿童骨与

关节的生长发育。近年来胎儿 ＣＣＦ的产前超声诊
断技术日趋完善，但１６周以前的胎儿超声检查很少
发现ＣＣＦ，因此有学者认为ＣＣＦ是发育性畸形。大
部分孕妇妊娠２０周就进行了产前 ＣＣＦ超声检查，
只是目前通过产前超声无法推断产后患儿 ＣＣＦ的
严重程度，且由于超声技术水平的参差不齐，产前常

规超声检查诊断仍无法避免ＣＣＦ的漏诊，也不能在
胎内与姿势性的马蹄鉴别［２２］。故诊断需要产前检

查及生后临床体查综合判断。

４．多指畸形（Ｐｏｌｙｄａｃｔｙｌｙ）：是一个或多个指全
部或部分重复发生的常见先天四肢畸形。不同类型

的畸形对肢体功能的影响不同。以色列对当地１８９
例多指患儿进行回顾性分析，发现其发生率约

０５‰［２３］。发病率男性高于女性，单侧多于双侧，双

手发病率约占１０％；右侧较左侧为多，比例约为 ２
∶１，其中发生在拇指的多指畸形约占总数的９０％以
上［２４］。多指畸形可单独存在，亦可伴随其他畸形，

如并指畸形、肢体短小畸形、手指缺如等［２５］。在普

查时需要分清楚畸形的类型，则有利于指导家长接

受治疗。对手术时机的选择，目前仍然存在争

议［２６］。若能通过对新生儿进行筛查，在出生后早期

宣教、提高家属对疾病的认识，使那些有严重畸形、

组织缺损的复杂多指在适宜时期及时得到诊治，对

功能重建、减少残疾是有极大帮助的。

四、新生儿骨骼肌肉常见畸形筛查方案的制定

新生儿骨骼肌肉常见畸形筛查方案必须简单、

有效和容易实施。应力求及时发现疾病，对新生儿

安全、无创且花费最少。几乎所有医院都可做到新

生儿由产科或新生儿科医师进行常规体格检查，关

键是建立制度化、常规化和能够实施的体格检查方

法，对发现骨骼肌肉系统畸形或高危因素的新生儿

及时转诊到专科医院，由具有丰富经验的骨科医师

进行专科的检查。

值得一提的是，除发现骨骼肌肉常见畸形问题

之外，成功的筛查程序还应包括对新生儿家长进行

有效的健康教育，可以制作宣传册和图片对所有新

生儿父母进行宣教以增加对疾病的认识，由于有些

骨骼肌肉常见畸形是动态的发展过程，完善及时有

效的随诊制度也是不可或缺的。

五、新生儿骨骼肌肉常见畸形筛查存在的问题

首先，新生儿骨骼肌肉常见畸形类型多样，每个

疾病有其自身的临床特点，如何在新生儿筛查中早

期发现问题，对初诊医师必须提高自身专业技术水

平，不仅要掌握常见疾病的初步诊断方法，还要熟悉

疾病的高危因素，系统的对新生儿进行初步体格检

查，再配合由妇产科、新生儿科、超声科、小儿骨科医

生协同完善的筛查体系，推广对新生儿骨骼肌肉常

见畸形的筛查手法，以达到防止漏诊、尽量减少错过

早期治疗时机，达到早期诊断的目的，使更多的患儿

受益。其次，由于很多父母文化程度不高，对健康新

生儿的期望值过大，一些传统观念束缚以及对疾病

不了解等因素的影响，缺乏对筛查的依从性，所以对

家属进行新生儿骨骼肌肉常见畸形开展科普宣传教

育，提高家属配合治疗的主动性，使患儿能及早进行

治疗，就显得尤为重要了。

最后，由于疾病变化发展的特殊性，单纯依靠医

生体格检查可能无法早期确定诊断，体格检查中的

阳性体征也不完全都有临床意义，如 ＣＭＴ的大小
脸，ＤＤＨ的腿纹不对称。因此不能完全依据医生的
体格检查结果就下异常结论，应结合相关安全无创

的Ｂ超检查。即使初次检查结果都是正常的，初诊
医师也应该对高危新生儿家属进行宣教疾病发生的

可能性，尽可能使每位新生儿都能在随访观察期内

继续观察，减少漏掉潜在的发育畸形，保证每一个筛

查阳性的病例都得到早期的干预和治疗。
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寻找开口部位，避免了损伤下输尿管。上输尿管末

端做适当裁剪后（去除血供不好的输尿管）与下输

尿管吻合，２例均顺利完成手术，术后效果良好。因
此我们认为经腹股沟皮纹切口上输尿管整形上下输

尿管端侧吻合＋下输尿管膀胱再植术，是治疗重肾
分肾功能良好且合并膀胱下支输尿管反流的有效方

法，具有操作相对简单，创伤小，并发症少等优点，术

后随访分肾功能保持效果好，但是需要完善的术前

判断及丰富的术中处理经验。
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特点及腹腔镜手术治疗［Ｊ］．中华小儿外科杂志，２００５，２６
（５）：２４２—２４４．

８　ＡｆｓｈａｒＫ，ＰａｐａｎｉｋｏｌａｏｕＦ，ＭａｌｅｋＲ，ｅｔａｌ．Ｖｅｓｉｃｏｕｒｅｔｅｒａｌｒｅ
ｆｌｕｘａｎｄｃｏｍｐｌｅｔｅｕｒｅｔｅｒａｌｄｕｐｌｉｃａｔｉｏｎ．Ｃｏｎｓｅｒｖａｔｉｖｅｏｒｓｕｒｇｉ
ｃａｌｍａｎａｇｅｍｅｎｔ？［Ｊ］．ＪＵｒｏｌ，２００５，１７３（５）：１７２５—１７２７．

９　徐卯升，何建华，耿红全，等．经股沟皮纹切口输尿管端侧
吻合术治疗完全性重肾畸形 ＋右下输尿管膀胱再植术
［Ｊ］．中华小儿外科杂志，２０１２，３３（３）：１６９—１７１．

（收稿日期：２０１４—０６—２４）
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