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产前超声在前脑无裂畸形诊断中的临床价值分析

林　毅，雷　芳（桂林医学院附属医院，广西桂林　５４１００１）

　　【摘要】　目的　探讨分析产前超声在前脑无裂畸形诊断中的临床价值。方法　选取２０１０年１月至２０１３年１

月接受产前胎儿系统超声检查的１５０００例孕妇资料进行回顾性分析。结果　１５０００例接受产前胎儿系统超声检

查的孕妇中共有１１例胎儿被检出存在前脑无裂畸形的现象。其中５例为无叶全前脑畸形，３例胎儿的超声图片显

示为半叶前脑无裂畸形，３例胎儿的超声图片信息显示为叶状前脑无裂畸形。合并畸形的情况为３例胎儿为唇腭

裂畸形，１例胎儿为无鼻畸形，１例胎儿为眼距畸形，２例胎儿为ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ综合征。此外还有２例胎儿为羊水

多，１例为多囊肾。１１例胎儿经过尸检后证实为前脑无裂畸形。结论　产前超声检查在前脑无裂畸形诊断中的准

确率较高，临床价值较高，值得推广。
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　　前脑无裂畸形也称为全前脑畸形，主要指在胚胎发育期前

脑中线分裂异常，前脑完全或部分未分裂进而引发一系列系统

异常，主要包括脑部结构异常和面部畸形。研究报道前脑无裂

畸形和染色体异常密切相关，如１３～１５号染色体、１６～１８号

染色体异常等。前脑无裂畸形根据胚胎脑部结构的异常可分

为３类：无叶型，指大脑半球完全融合，丘脑融合为一体；半叶

型，指大脑半球和侧脑室仅在后侧分开，前方仍然相连，丘脑融

合或不完全融合；叶状型，指大脑半球间隙形成正常，但部分结

构存在融合现象。无叶型和半叶型畸形胎儿病死率较高，出生

后存活期极短，叶状畸形胎儿一般可以存活，但往往伴有脑发

育不全、智力低下等症状。对１５０００例在本院接受产前胎儿系

统超声检查的产妇资料进行回顾性分析，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选取２０１０年１月至２０１３年１月在本院接受

产前胎儿系统超声检查的１５０００例孕妇资料进行回顾性分

析。孕妇年龄２２～３７岁，平均２６．７岁；孕周１５～３３周，平均

２５．６周。所有孕妇都未接触过有毒、有害的物质和放射线。

１．２　检测方法　使用美国ＧＥ公司生产的 ＶｏｌｕｓｏｎＥ８实时

三维彩色多普勒超声诊断仪，设置探头的频率为３．５～６．０

ＭＨｚ。进行检测时协助孕妇保持仰卧位并暴露腹部，先对胎

儿的头颅进行连续扫描，仔细观察胎儿的丘脑水平切面、侧脑

室水平切面和小脑横切面的信息。同时进行冠状切面和矢状

切面的扫描。接着使用常规和多角度的方式对胎儿面部进行

矢状切面、冠状切面、横切面的扫描，对出现头颅和面部异常现

象的胎儿进行三维超声的扫描检查，使用直观、立体的方式显

示发生病变的部位。最后观察胎儿的心脏、肾脏、四肢等重要

部位是否存在异常和畸形。

２　结　　果

１５０００例接受产前胎儿系统超声检查的孕妇中共有１１例

胎儿被检出存在前脑无裂畸形的现象。其中５例（０．０３３％）为

无叶全前脑畸形，具体的颅脑超声图片表现为脑中线的结构消

失，并且单一侧的脑室、两侧的丘脑出现融合的现象；整个小脑

模糊不清的３例（０．０２０％）胎儿的超声图片显示为半叶前脑无

裂畸形，图片中胎儿的颅脑中线隐约可见，胎儿的大脑半球、侧

脑室在后侧分开，表现为单一的侧脑室，胎儿的丘脑部分出现

融合现象，透明隔腔几乎消失，胎儿的小脑半球出现“香蕉脑”
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的特点；３例（０．０２０％）胎儿的超声图片信息显示为叶状前脑

无裂畸形，脑内的透明隔腔消失。经过检测，１１例前脑无裂畸

形的胎儿有３例胎儿为合并唇腭裂畸形，１例胎儿为合并无鼻

畸形，１例胎儿为合并眼距畸形，２例胎儿为合并ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ

综合征。此外还有２例胎儿为羊水多，１例为多囊肾。１１例畸

形胎儿中男３例，女８例。经过尸检后证实为前脑无裂畸形。

３　讨　　论

前脑无裂畸形也称为全前脑综合征，是一种由于胎儿的前

脑未完全分化为左右两叶而导致神经畸形和面部的多发性畸

形。前脑无裂畸形当前被纳入有关中枢神经系统畸形疾病的

研究范畴当中，主要致病因素为大脑皮质发育不良。近年来的

临床资料显示，前脑无裂畸形的发病率在１／１００００左右，可以

说是比较罕见的且病死率极高的胎儿先天性发育异常［１］。有

报道称，近年来的胎儿前脑无裂畸形的发病率呈上升趋势［２］。

本院本次调查研究１５０００例胎儿，共检出前脑无裂缝急性胎

儿１１例，检出率为０．０７３％，高于基线水平。

前脑无裂畸形主要由于早期的胚胎发育过程中前脑的发

育产生障碍而导致。正常发育胎儿的脊索前间质伸入到前脑

和口腔的顶端，进而诱导前脑分裂发育为大脑半球和间脑［３］。

脊索前间质还参与了面部中部一些结构的发育过程。因此如

果胚胎在发育３周左右受到不良外界因素的干扰而阻碍了脊

索前间质正常的伸入过程，会最终导致胎儿的脑部、面部发育

受到严重影响［４］。

胎儿产生前脑无裂畸形的主要原因和遗传因素、环境因素

密切相关［５］。其中基因突变是诱发该疾病的重要原因，研究发

现和一些染色体的短臂缺失相关［６］。孕妇在妊娠期间接触致

癌物质如化学试剂、药品或遭受病毒感染都可能增加患病的风

险，糖尿病的孕妇也可能增加患病的风险。根据本次检测发

现，１１例胎儿前脑无裂畸形的孕妇均没有接触过有毒物质或

遭受辐射的经历，其患病很可能和近年来的环境污染相关［７］。

前脑无裂畸形的患病类型中一般可以分为无裂叶型、半叶

型和叶型３种。无叶型，指大脑半球完全融合，单一原始脑室，

丘脑融合为一体；半叶型，指大脑半球和侧脑室仅在后侧分开，

前方仍然相连，仍然为单一侧脑室，丘脑融合或不完全融合；叶

状型，指大脑半球间隙形成正常，但部分结构存在融合现象。

无叶型的畸形最严重，胎儿的大脑半球完全融合而没有正常地

分开，其超声图像表现为单一的侧脑室、丘脑融合、脑中线的回

声消失、透明隔腔和第三脑室消失、脑组织较薄、胼胝体消失等

现象。半叶型的畸形是介于无叶型和叶型之间的，这种畸形的

胎儿大脑半球和侧脑室在后部有分离但在前部仍然相连，颞

叶、枕叶集中在更多的大脑组织。其超声图像主要表现为前部

的单一脑室腔有明显增大的趋势，其后部可以分离为两个脑

室，其丘脑呈现部分融合的现象。叶型畸形的畸形程度较为轻

微，胎儿的颅内结构的异常和面部结构的异常不是十分的明

显，因而在胎儿期较难诊断［８］。

进行产前超声检测的目的在于排除可能的胎儿畸形，一般

可以划分为３类：常规产前超声检查，主要确定胎儿是否存活、

胚胎数目和胎动情况；系统胎儿超声检查，在常规超声检查基

础上检测胎儿脊柱、四腔心切面、肝、胃、肾、膀胱等重要脏器以

确定是否为畸形胎儿。通过系统胎儿超声检查可以提高胎儿

畸形的检出率，降低严重缺陷胎儿的出生率；针对性超声检查，

在前两种检测的基础上针对某种特殊要求进行详细检查，如胎

儿超声心动图检查、胎儿四肢检查、胎儿颜面部检查等。在孕

妇的妊娠期间应该至少进行３次超声检查，第１次检查一般在

１１～１６周，此时检查可以测量胎儿的胎龄，也可以排除无脑儿

等畸形情况［９］。第２次检查一般在１８～２４周，此时胎儿的羊

水最多，胎儿的活动度较大，因此可以了解较多胎儿的结构信

息，进而排除更多可能的畸形情况。第３次检查一般在３２～

３６周，此时主要可以测量胎儿的各种径线，来预测胎儿的大小

是否正常等［１０］。

本研究中１５０００例孕妇中共有１１例胎儿被检出存在前

脑无裂畸形的现象，发生率约为０．０７３％，前脑无裂畸形属于

罕见疾病，发生率约为０．０１０％，本院的发生率略高，可能是因

为本市产前诊断中心畸形病例在本院比较集中的原因。１１例

胎儿经过尸检后证实为前脑无裂畸形，说明进行产前超声检查

的准确率较高，临床价值较高，且此种诊断方法的优势显著；体

现在能够对前脑无裂畸形疾病下的特征性颅脑超声表现加以

反应，同时还可提示有关本病伴发中线性颜面部畸形的特点，

值得临床工作中加以应用与推广。
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