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·小儿影像学专题·
儿童ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征的影像学诊断

赵滨，李欣，陈欣

【摘要】　目的：探讨儿童ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征的影像学诊断及其影像学检查技术的应用价值。方法：ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合

征患儿６例，男４例，女２例，年龄４～１２岁，平均６岁。６例患儿均行Ｘ线平片及螺旋ＣＴ检查。结果：６例患儿均显示两

节或多节颈椎椎体融合畸形，同时合并脊柱侧弯３例、椎体畸形２例、颈椎椎板闭合不全２例、寰枢关节旋转错位１例。

结论：儿童ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征典型的临床表现为短颈、后发际低及颈椎活动受限，结合颈椎融合畸形等典型的影像学表

现，可作出明确诊断。
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　　ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征是以颈椎分节和形成障碍为

特征的先天性畸形，又称短颈畸形。该病主要依靠影

像学确诊，现将我院收治的６例短颈畸形患儿结合文

献报道，旨在探讨该病的影像学表现及其影像学检查

技术的应用价值。

材料与方法

本院２０００年～２００６年共收治 ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合

征６例，其中男４例，女２例，年龄４～１２岁，平均６

岁。６例患儿中２例以先天性斜颈及颈部不适就诊，

无外伤史。４例患者临床表现为颈短、发际低，颈部活

动受限，其中１例伴颈部疼痛，无外伤史。查体：６例

均颈部活动受限，无压痛，无肌紧张。四肢肌力正常，

双侧Ｂａｂｉｎｓｋｉ征（－），踝阵挛（－），腱反射无亢进。

实验室检查未发现异常。

６例患儿均行颈部Ｘ线平片及螺旋ＣＴ检查。采

用ＰｈｉｌｉｐｓＢｕｃｋｙＤｉａｇｎｏｓｔＸ线机行颈椎正侧位摄影，

患者站立位，以颈３ 椎体为中心，焦片距１米，正位片Ｘ

线管球向头侧倾斜１０°，侧位片Ｘ线管球垂直于人体，

摄影条件５５～６０ｋＶ，８～１６ｍＡ。采用 ＡＧＦＡＡＤＣ

ＣｏｍｐａｃｔＰｌｕｓＣＲ机进行图像处理。所有患者同时行

螺旋ＣＴ检查，采用西门子ＳｏｍａｔｏｍＳｅｎｓａｔｉｏｎ１６型

ＣＴ机行颈椎横断扫描，患者仰卧位，颈部自然屈伸，

扫描范围颈１～颈７，１２０ｋＶ，２００ｍＡ，层厚５ｍｍ，螺距

１．０，卷积核Ｂ６０ｓ，窗值ＢａｂｙＳｐｉｎｅ。对兴趣区进行

２ｍｍ层厚重建。原始图像进行多平面重组（ｍｕｌｔｉｐｌａ

ｎａｒｒｅｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＭＰＲ）、表面遮盖显示（ｓｈａｄｅｄｓｕｒ

ｆａｃｅｄｉｓｐｌａｙ，ＳＳＤ）、容积再现（ｖｅｌｕｍｅｒｅｎｄｅｒｉｎｇ，ＶＲ）

三维重组处理，得到矢状面、冠状面及三维重组图像。

所有患者未行增强ＣＴ检查。对年龄较小及不合作患

者采用检查前口服水合氯醛镇静，用量为６．５％水合

氯醛０．８～１．０ｍｌ／ｋｇ。

结　果

病例１，男，１２岁，Ｘ 线平片表现为颈椎侧弯，

颈５～颈６ 椎体融合畸形，颈５～颈６ 裂椎畸形；ＣＴ表现

为颈椎侧弯，颈５～颈６ 椎体及棘突融合畸形，寰枕融

合畸形，颈５～颈６ 裂椎畸形。

病例２，女，４岁，Ｘ线平片表现为颈椎侧弯，颈２～

颈４椎体融合畸形，颈７半椎畸形；ＣＴ表现为颈椎侧
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图１　女，４岁，颈短，发际低，颈部活动受限。ＣＴ示颈椎侧弯畸形，颈２７椎体完全融合，

正常椎间隙影像消失，正常椎体形态消失（箭）。ａ）螺旋ＣＴ三维重组 ＭＰＲ；ｂ）ＶＲ冠

状面。　图２　男，１２岁，斜颈，颈部不适半年。ａ）螺旋ＣＴ三维重组 ＭＰＲ矢状面显

示颈椎生理曲度变直，颈５、颈６ 棘突融合（箭）；ｂ）螺旋ＣＴ三维重组 ＭＰＲ冠状面显示

颈椎侧弯畸形，颈５、颈６ 椎体融合，颈５６椎间隙变窄消失（箭），颈５ 裂椎畸形。

弯，颈２～颈４ 椎体融合畸形，颈７ 半椎畸形，颈２～颈６

椎板未闭合。

病例３，男，８岁，Ｘ线平片表现为颈５～颈６ 椎体融

合畸形；ＣＴ表现为颈５～颈６ 椎体融合畸形，寰枢关节

旋转错位。

病例４，女，４岁，Ｘ线平片表现为颈椎侧弯，颈２～

颈７ 椎体融合畸形；ＣＴ表现为颈椎侧弯，颈２～颈７ 椎

体及附件多发融合畸形。

病例５，男，４岁，Ｘ线平片表现为颈２～颈７ 椎体融

合畸形；ＣＴ表现为颈２～颈７ 椎体融合畸形，颈２～颈７

椎板未闭合，颈段骨性椎管明显增宽。

病例６，男，４岁，Ｘ线平片表现为颈２～颈３ 椎体融

合畸形；ＣＴ表现为颈２～颈３ 椎体融合畸形，寰枢椎融

合畸形。

６例患儿Ｘ线平片均显示颈２ 以下两节或多节颈

椎椎体融合畸形，其中３例伴脊柱侧弯，同时１例伴

颈７ 半椎畸形，另１例伴颈５、颈６ 裂椎畸形。螺旋ＣＴ

检查及三维重组图像显示６例患者均出现两节或多节

颈椎椎体融合畸形（图１、２），其中合并脊柱侧弯３例，

同时合并半椎畸形１例、合并裂椎畸形１例，上述影像

学表现与Ｘ线平片表现基本一致。另外，ＣＴ检查还

发现合并寰枕融合畸形１例，合并寰枢椎融合畸形１

例，合并颈椎椎板闭合不全２例，合并寰枢关节旋转错

位１例。这些征象在Ｘ线平片上没有观察到。

讨　论

ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征是由于颈椎先天性分节障碍

引起的一种疾病。男女发病比例为１．３∶１
［１］。正常

情况下受孕后１４天，原肠胚产生

间充质细胞，形成将来的头、心血

管以及轴旁中胚层与侧中胚层。

在胚胎２０～３０ｄ，轴旁中胚层沿头

尾方向分化为球状分节的结构，称

之为体节。成熟后体节分化为３

个部分：生骨节，形成椎体部分；生

肌节，形成肌肉部分；生皮节，形成

皮肤部分。生骨节要经历再分节

的过程，由头部至尾部形成椎体。

ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征就是由于基因

突变或者其它因素作用引起的分

节与再分节障碍所导致，一般分为

３种类型：Ⅰ型，为多个颈椎椎体

融合；Ⅱ型，为仅１～２个椎间隙相

邻的椎体发生融合；Ⅲ型，为颈椎

融合同时合并胸段或腰段椎体的

融合畸形。本组６例患者中Ⅰ型

３例，Ⅱ型３例。有研究表明Ⅰ型

与Ⅲ型多为常染色体隐性遗传，而

Ⅱ型多为常染色体显性遗传
［１，２］。

ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征典型的临

床表现为短颈、后发际低及颈椎活

动受限。近一半的患者仅有这三

种表现，部分患者常合并其它系统

的先天性异常，包括脊柱侧弯、泌

尿生殖系统畸形、耳聋、颈肋、心血

管系统异常等等。本组患者中影

像学检查发现３例合并脊柱侧弯，

其中１例同时合并半椎畸形，另１
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例合并裂椎畸形；２例合并脊柱闭合不全。由于部分

颈椎融合，脊柱的生物力学发生改变易导致颈椎不稳

造成脱位或半脱位，引起神经系统症状。本组中１例

患者合并颈部疼痛，ＣＴ检查发现寰枢关节旋转错位。

ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征的影像学表现比较典型，无论

是Ｘ线平片还是ＣＴ，均可显示两节或多节颈椎的融

合，既可以是连续多节椎体受累，也可以是跳跃式的；

可以是椎体的融合，也可以是附件的融合，或者两者同

时发生。本组病例中仅两节椎体受累的有１例，连续

多节椎体受累的３例，跳跃式受累的２例；仅椎体融合

的４例，而椎体和附件都融合的２例。有研究表明发

生颈椎融合的上颈段椎体由于过度运动经常会导致颈

椎不稳或半脱位，下段颈椎由于运动异常及不良应力

作用容易导致退行性变，出现椎间盘突出、韧带钙化及

颈椎椎管狭窄等继发性病理改变，而对于儿童患者发

生颈椎脱位或半脱位较为常见［２，３］。

Ｘ线颈椎平片仍然是首选检查方法，它能发现颈

椎椎体的融合以及其它脊柱方面的畸形，但由于颈椎

周围肌肉软组织的重叠及儿童患者不合作、体位等因

素，使其对于寰枕、寰枢关节融合的显示以及其它脊柱

畸形细微结构的显示较差。本组患者中２例Ｋｌｉｐｐｅｌ

Ｆｅｉｌ综合征出现的寰枕、寰枢关节融合平片都没有显

示。２例患者合并颈椎椎板闭合不全、１例合并寰枢关

节旋转错位平片也没有显示。螺旋ＣＴ检查是对该病

检查的重要补充手段，尤其是多层螺旋ＣＴ扫描，具有

速度快、容积扫描、空间分辨力高的特点，通过薄层重

组、多层面重组及三维重组等后处理方法，可以清晰地

显示颈椎的融合畸形以及其它畸形，特别是对寰枕、寰

枢关节的显示明显优于平片，对于继发的颈椎脱位、半

脱位的显示更加清晰、逼真。即使对于体位不正、不合

作的患儿，也能较为准确的作出诊断。值得一提的是

８岁以下患者颈２、颈３ 椎体可出现假性脱位，另外儿童

颈椎椎体骨化不完全可使椎体融合难与辨认，需要

ＭＲＩ检查帮助确诊
［３，４］。合并脊髓空洞、脊髓拴系及

脊髓纵裂的患者，应首选 ＭＲＩ检查。

儿童ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征需要与其它后天性疾病

相鉴别，如青少年类风湿性关节炎、颈椎结核修复期

等［５，６］。但本病具有儿童 ＫｌｉｐｐｅｌＦｅｉｌ综合征典型的

临床表现为短颈、后发际低及颈椎活动受限等三联征，

结合典型的颈椎融合畸形可作出准确诊断。
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