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摘  要 

海豹肢畸形(Phocomelia)是一种罕见的局部肢体畸形，其发病率约为4.2/1,000,000。根据患者肢体相

对于躯干的缺失程度，海豹肢畸形分为完全型海豹肢畸形、部分型海豹肢畸形(近侧海豹肢畸形和远侧海

豹肢畸形)、未分类型海豹肢畸形。神经源性膀胱(Neuropathic Bladder)是指由中枢神经系统病变或周

围神经系统病变导致的膀胱和尿道括约肌功能障碍。海豹肢畸形产前超声诊断率极高，一经诊断便会选

择引产，因此海豹肢畸形患儿的出生率极低，且海豹肢畸形患儿出生后存活率极低，经过查阅文献，国

内尚未见海豹肢畸形合并神经源性膀胱的相关病例报道。目前在赣南医科大学第一附属医院小儿外科接

诊海豹肢畸形合并神经源性膀胱患儿一例，现将病例报告如下。 
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Abstract 
Phocomelia is a rare partial limb deformity with an incidence of approximately 4.2/1,000,000. De-
pending on the degree of loss of the limb relative to the trunk, phocomelia is categorized as com-
plete phocomelia, partial phocomelia (proximal phocomelia and distal phocomelia), or unclassified 
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phocomelia. 1) The incidence of phocomelia is approximately 4.2/100,000,000. 2) The incidence of 
phocomelia is approximately 4.2/1,000,000. 3) The incidence of phocomelia is approximately 
4.2/1,000,000. 4) The incidence of phocomelia is approximately 4.2/100,000,000. Neuropathic 
Bladder is a bladder and urethral sphincter dysfunction caused by a central nervous system lesion 
or a peripheral nervous system lesion. The prenatal ultrasound diagnosis of seal limb malformation 
is very high, and once diagnosed, labor is induced, so the birth rate of children with seal limb mal-
formation is very low, and the survival rate of children with seal limb malformation is very low. 
After reviewing the literature, we have not seen any case report of seal limb malformation com-
bined with neuropathic bladder in China. At present, a case of seal limb malformation combined 
with neurogenic bladder was received in the Department of Pediatric Surgery of the First Affiliated 
Hospital of Gannan Medical University, Gannan, China, and is reported as follows. 
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1. 病例资料 

患儿男，6 岁，因“反复遗尿四年余”入我院就诊，患儿系第三胎，双胞胎小，胎龄 32 周，患儿母

亲自述患儿胎心出现较双胞胎哥哥晚两周，孕 6 月在四维彩超下发现患儿双上肢畸形，因胎儿共用一个

胎盘未引产。后因脐带血流流速过快行剖腹产，产时有宫内窘迫，产后无窒息及抢救史。患儿母亲自述

患儿正在读小学，智商正常，可以书写汉字，可以进行数学计算，下肢运动功能正常，自幼生长发育较

双胞胎哥哥慢。 
入院后体格检查：尿道口未见异常分泌物，会阴部衣裤见遗尿，双手仅四指，拇指缺如，双手腕呈

海豹肢畸形，右手腕见手术瘢痕(见图 1)。 
 

 
Figure 1. Both hands have only four fingers, the thumb is missing, the wrists of both hands are deformed with seal limbs, and 
a surgical scar is seen on the right wrist 
图 1. 双手仅四指，拇指缺如，双手腕呈海豹肢畸形，右手腕见手术瘢痕 
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泌尿系 CTU + CTA + 后处理(图像重建)显示：左肾及输尿管明显扩张积水，右侧输尿管下段轻度扩

张；膀胱形态异常并多发憩室，神经源性膀胱可能性大(见图 2)；S4 及以下骶尾椎缺如(见图 3)。尿流动

力学检查提示：膀胱过度活动并急迫性尿失禁。外院 X 线片显示：双手仅四指，双前臂尺骨缺如(见图 4)。 
 

 
Figure 2. Marked dilatation and hydronephrosis of the left kidney and ureter, mild dilatation of the lower part of the right 
ureter; abnormal bladder morphology with multiple diverticula, high possibility of neurogenic bladder 
图 2. 左肾及输尿管明显扩张积水，右侧输尿管下段轻度扩张；膀胱形态异常并多发憩室，神经源性膀胱可能性大 

 

 
Figure 3. Missing sacrococcygeal vertebrae of S4 and below 
图 3. S4 及以下骶尾椎缺如 

 

 
Figure 4. The X-ray film of the outer hospital shows that the hands are only four fingers; the ulna of the forearms are missing 
图 4. 外院 X 线片显示双手仅四指；双前臂尺骨缺如 

https://doi.org/10.12677/jcpm.2025.41119


熊诗雨，刘海金 
 

 

DOI: 10.12677/jcpm.2025.41119 853 临床个性化医学 
 

入院后行清洁间歇导尿治疗，因使用 6F 导尿管导尿困难，遂行输尿管镜检查术，术中留置导尿管，

术后予口服米拉贝隆、溴吡斯的明治疗，辅以康复治疗、电刺激治疗。 

2. 讨论 

海豹肢畸形(Phocomelia)属于极为罕见的局部肢体畸形类别，在临床上其发病约为 4.2/1,000,000。依

据患者肢体相对于躯干所呈现出的缺失状况差异，海豹肢畸形主要包括完全型、部分型(其中涵盖了近侧

海豹肢畸形以及远侧海豹肢畸形)，还有未分类型。完全型海豹肢畸形的显著特征是肢体近端或者远端彻

底缺失，手部或手指直接与躯干连接；近侧海豹肢畸形的表现为上臂或者大腿缺失不见，前臂、手部或

者小腿、足部直接连于躯干之上；远侧海豹肢畸形则是前臂或小腿部分缺失，手部或足部直接衔接上臂

或大腿，而且手部或足部往往还伴有畸形情况[1]。至于未分类型的海豹肢畸形，患肢的上臂与前臂虽然

都存在，却呈现出缩短的状态，具体的表现形式丰富多样，比如有的肱骨近段缺失，桡骨同样缺失，仅

手部保留；有的肱骨近段缺失，尺桡骨出现融合现象，手部依然存在；还有的肱骨部分缺失并且和尺桡

骨融合在一起，手部依旧保留[2]。海豹肢畸形常可并发其他畸形和异常，常见的综合征有 Roberts-SC 海

豹肢综合征、DK 海豹肢综合征、Schinzel 海豹肢综合征等。在上述这些综合征当中，只有 Schinzel 海豹

肢综合征典型表现为尺骨缺失且伴有尺骨–肱骨融合现象，在实际临床诊疗过程中，患者通常会面临手

指缺失或者手指发育不全的问题，并且还可能合并骨盆骨发育不全以及骶骨发育不全等多发性的结构畸

形[3]。该综合征所涉及的畸形范围颇为广泛，主要体现为近段或(和)中段肢体缺失、骨盆骨发育不全甚至

缺如、颅骨存在缺陷。 
神经源性膀胱(Neuropathic Bladder)具体是指由于中枢神经系统发生病变或者周围神经系统出现问题，

进而引发的膀胱和尿道括约肌功能障碍。其致病因素较为多元，涵盖了先天性以及损伤性这两大类别。

先天性因素包含脊柱发育不良、骶骨发育不全等；损伤性因素则有脊柱损伤、马尾受压、神经炎症以及

神经退行性病变等。神经源性膀胱下尿路功能障碍所呈现出的症状各不相同，诸如存在充盈障碍、排空

障碍，或者是二者兼而有之的复杂情形，其严重程度与神经系统病变所处的位置、性状以及进展态势等

诸多因素密切相关。神经源性膀胱对患儿的日常生活质量会产生极大的负面影响，其中尿失禁这一症状

表现得最为突出，通常是由膀胱过度活动、尿道括约肌功能障碍，或者是二者共同作用所引发的[4]。 
回顾以往的相关病例报道资料，1990 年 Schinzel 曾记录过两个姐妹病例，她们都未能长出长骨，还

伴有少指(趾)畸形，其中一名存活下来，骨盆发育不全，枕骨颅骨缺损，但智力处于正常水平；1993 年

Chitayat 等人采用术语 Schinzel-phocomelia 综合征描述了一名女孩，该女孩患有中段肢体畸形以及骶骨发

育不全[5]，但无颅骨缺损。1996 年 Evliyaoglu 等人报道过一例 Schinzel 海豹肢综合征合并排尿异常的患

儿[6]，该患儿右臂短，前臂处于屈曲位置，她的右手只有两根手指，左手的无名指有斜指畸形，骶骨尾

骨区柔软，下肢未见异常，颅骨顶点处有很大的颅骨缺损并伴有额外的尿路异常。在本病例当中，患儿

双侧上肢呈现出海豹肢畸形的状态，双前臂尺骨缺失，S4 及以下骶尾骨同样缺失不见，没有颅骨的异常

缺损，尿流动力学检查结果清晰地提示：膀胱处于过度活动状态，并且伴有急迫性尿失禁症状。基于上

述临床表现与检查结果，该患儿被诊断为 Schinzel 海豹肢综合征合并神经源性膀胱。通过查阅既往的医

学文献资料，目前国内未见 Schinzel 海豹肢综合征合并排尿异常相关的病例报道。 
回溯过往历史，海豹肢畸形患儿曾因孕妇服用药物“反应停(沙利度胺)”而被大量报道。自沙利度胺

上市以来，全球范围内多达 46 个国家，有超过 10,000 名儿童在出生之际便患有一系列严重畸形[7]，究

其根源，沙利度胺能够通过抑制胎儿血管生成这一关键环节，进一步对胎儿肢体以及重要脏器的血液供

应造成严重干扰，最终诱发胎儿畸形[8]。在本病例当中，患儿母亲明确否认孕期服用过任何可能导致胎

儿畸形的药物，由此，我们能够排除患儿母亲孕期服用沙利度胺，进而致使患儿出现海豹肢畸形的可能
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性。据患儿母亲自述，患儿胎心出现的时间相较于双胞胎哥哥晚了 2 周，鉴于肢体的正常发育高度依赖

于完整且良好的脉管系统，我们据此合理推测，胎心出现较晚这一情况致使患儿胚胎时期血流供应出现

异常，对胎儿肢体的正常发育进程造成了干扰[9]，从而诱发了 Schinzel 海豹肢综合征。 
神经源性膀胱(Neurogenic Bladder, NB)是由中枢神经系统病变或周围神经系统病变所诱发的膀胱和

尿道括约肌功能障碍，其成因囊括了先天性因素与损伤性因素。先天性因素典型的有脊柱发育不良、骶

骨发育不全等；损伤性因素常见的如脊柱损伤、马尾受压、神经炎症及神经退行性病变等[4]。结合本患

儿的影像学检查结果进行综合且深入地分析后，我们认为本患儿神经源性膀胱的病因当属非创伤性脊髓

损伤，患儿 S4 及以下骶骨缺失，脊髓发育不良，低级排尿中枢不完善，最终引发了排尿肌协同失调的不

良状况。 
该病例报道已获得病人的知情同意。 
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