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患者信息系列-你应该知道些什么，你应该问些什么

什么是成骨不全症?

OI，也可称为“脆性骨病”，是一组罕见的可引发骨骼脆弱的结缔组织疾病。患有该病的个体之

间差异很大，并与骨折频发、骨畸形、生长迟缓有关，在重度病例中，它可引发胎儿宫内死亡或

出生后不久死亡。不同类型的 OI 是根据疾病的严重程度进行分类的。

OI是如何发生的?

OI 通常是基因突变引起的，这种基因突变影响了 1型胶原蛋白的结构或功能，而 1型胶原蛋白

是骨骼的关键成分。有许多不同的基因与成骨不全症有关。它是一种罕见的疾病，大约在 1万到

2万名新生儿中有 1例发生。虽然有时基因突变是在某些家族中呈现家族遗传倾向，但许多突变

是新发的遗传变异引发的结果，而不是由于可以控制的因素导致的。

什么时候能够检出？

成骨不全征可在妊娠 14 周时被发现，但最常见的是在妊娠 20 周时进行常规胎儿解剖超声检查时

首次发现。最常见的是以下超声表现，首先观察到大腿骨缩短，以及骨头弯曲，骨头脱矿，甚至

骨折。很不幸的是，当超声检查发现胎儿在子宫内出现成骨不全征往往提示病情更严重。轻度成

骨不全症可能直到童年或童年以后才被发现。

我还要做更多的检查吗?

许多妇女会选择做更多的检查，以更多地了解胎儿的情况。可用的检查取决于您的孕周。要询问

的检查包括:

 胎儿超声-通常所有孕妇均会进行该检查，是常规产前监护的一部分，以查看胎儿的整体解

剖结构。该技术使用超声的“回声”来识别结构，而不会对母亲或胎儿造成任何辐射风险。

 羊膜腔穿刺术-将针插入羊膜囊以抽取胎儿周围的少量液体。这种液体中包含有胎儿的遗传

物质，可以检测是否有与 OI 相关的基因突变。

 如果条件允许，MRI 扫描有时可以提供有关胎儿情况的信息。这种扫描使用强磁场和无线电

波来呈现人体内部的细节图像。MRI 使用的不是射线。
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怀孕期间有哪些注意事项?

在怀孕期间诊断出的成骨不全征通常与更严重的疾病有关。可能会对胎儿的整体生长产生不利影

响，以及出现肺部发育不全。在整个怀孕期间，你将需要继续进行多次胎儿超声检查，以确定疾

病的严重程度。根据胎儿的生长，骨折的数量和其他超声检查发现，成骨不全对胎儿来说可能是

致命的。

这对我的孩子出生后意味着什么?

最严重的成骨不全征在怀孕期间或分娩后不久是致命的。第二严重的成骨不全征可能与幸存婴儿

的重度残疾有关。您将与高危妊娠管理专家和新生儿科医生会面，以更好地讨论您的个人风险，

并为您的宝宝，您和您的家庭制定最佳计划。

它会再次发生吗？

OI 再次发生的风险取决于它是否与家族基因有关。遗传咨询可以有助于确定将来再次发生的风

险，建议有成骨不全家族史或在怀孕期间确诊为成骨不全征的人进行遗传咨询。
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我还应该咨询哪些问题？

● 这看起来像重度成骨不全征吗？

● 我的孩子有可能存活下来吗？

● 我的孩子出生后可能会怎样？

● 肺部看起来有多大？

● 我多久做一次超声检查？

● 我应该在哪里分娩？

● 宝宝出生后在哪里会得到更好的照顾？

● 我是否可以提前与在我的宝宝出生时进行协助的医生团队见面？


