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"摘要#

!

目的
!

探讨产前超声在孕中期
$/.

三体综合征胎儿诊断价值$方法
!

回顾性分析经羊膜腔穿刺%

脐血管穿刺胎儿染色体确诊中孕期
$/.

三体综合征胎儿
$-

例的临床资料和超声影像特征$结果
!

$-

例
$/.

三

体综合征胎儿中孕期超声声像图表现有
1

"

$%

项不等的异常声像!其中
0

项及以上超声异常者占
(0&$a

$最

常见的超声异常为心脏畸形,

$-

"

$%%&%a

#-!其次为颅脑畸形,

$>

"

//&1a

#-%颜面部异常,

$1

"

-%&)a

#-和四肢

畸形,

-

"

0$&1a

#-$结论
!

产前系统超声检查对提高
$/.

三体综合征的产前检出率具有重要意义$

"关键词#

!

超声检查!产前(

$/.

三体综合征(产前诊断

"中图法分类号#
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三体综合征又称
V!<S<?!+

综合征%是一种仅

次于
1$.

三体综合征的染色体异常%其发病率为活婴

的
$

"

>%%%

"

$

"

0%%%

)死胎及死产率很高%存活者智

力明显低下%预后极差)超声检查是一种很好的无创

性筛查技术%可以检出多种胎儿异常%近年来在国内

外被广泛应用于产前筛查)本研究对
$-

例孕中期

$/.

三体综合征的胎儿超声声像图进行回顾性分析%探

讨
$/.

三体综合征的超声表现%以期早期诊断
$/.

三体

综合征胎儿%有效指导临床产科处理%现报道如下)

>

!

资料与方法

>&>

!

一般资料
!

选取
1%$'

年
$

月至
1%$-

年
$1

月在

本院产前诊断中心羊膜腔穿刺或脐静脉血穿刺染色

体核型分析确诊为
$/.

三体综合征并在超声科行系统

超声检查的
$-

例胎儿为研究对象%对其进行超声声

像图的回顾性分析)孕妇年龄为
$/

"

01

岁%平均

#

'%&)_-&'

$岁%胎儿孕周
$/

"

1/

周%平均#

10&%_

1&(

$周%孕周计算按胎儿双顶径*头围*腹围*股骨径

及肱骨径)所有病例均经羊膜腔穿刺或脐静脉穿刺

后染色体分析证实)所有研究对象中
$)

例为单胎妊

娠%

$

例为双绒双羊双胎%双胎之一为
$/.

三体综合征)

筛查指征!超声发现胎儿异常
$$

例%无创提示
$/.

三

体综合征
'

例%高龄
)

例#其中
1

例超声发现胎儿异

常%

$

例无创提示
$/.

三体综合征$)

>&?

!

方法
!

采用
LVg"=I+#",V/

和
Z2#=#

4

+#I11

彩

色多普勒超声诊断仪%二维凸阵探头%频率范围
1

"

>

:cT

(三维探头型号
EFK1.>\

%频率范围
0&%

"

/&>

:cT

)所有检查均在仪器设置的胎儿超声检查条件

下完成%观察胎儿心脏时选用胎儿心脏检查条件)孕

妇取平卧位或侧卧位%对胎儿进行系统超声检查!按

顺序扫查胎儿头颅*颜面部*胸腔*心脏*腹部*脊柱*

四肢等%筛查胎儿解剖结构的异常)测量双顶径*头

围*腹围*股骨长*肱骨长等生长参数%并对胎龄进行

评估)观察羊水*胎盘并检测脐动脉的数目%及脐动

脉血流
;

"

\

比值%详细观察并记录胎儿异常声像指

'-'1

重庆医学
1%$(

年
-

月第
0/

卷第
$0

期

"
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标)对二维超声检查疑有畸形的部位进行三维超声

检查)此项检查的参与人员均为超声诊断专业人员%

具有
>

年以上胎儿超声检查的经验%必要时由多名医

生会诊)

超声引导下羊膜腔穿刺抽羊水或脐静脉穿刺取

脐血进行染色体核型分析)对于引产或出生后的
$/.

三体综合征胎儿与产妇和家属沟通%并征得产妇和家

属同意后由本院病理科行胎儿尸体解剖)

?

!

结
!!

果

?&>

!

临床结果
!

1%$'

年
$

月至
1%$-

年
$1

月在本院

产前诊断中心羊水穿刺或脐血穿刺染色体核型分析

的孕妇共
>1/)

例%确诊为
$/.

三体综合征胎儿
1/

例%

检出率
%&>'a

%其中
$-

例为
$/

"

1/

孕周行孕中期系

统超声检查#此
$-

例作为研究对象$%

$$

例为
$/

孕周

内行常规早中孕超声检查)

$-

例中
/

例为
0-

%

WW

%

^

$/

(

/

例为
0-

%

Wd

%

^$/

(

$

例为
@"+0-

%

Wd

%

^$/

&

->

'"

0)

%

Wd

&

1>

'%其中经脐静脉穿刺诊断
$%

例%经

羊膜腔穿刺诊断
/

例)

$)

例为单胎妊娠%均选择引

产%

$

例为双胎妊娠%双胎之一为
$/.

三体综合征%继续

妊娠至足月%行剖宫产娩出一正常男婴和一异常儿%

家属放弃对异常儿的救治%数小时后死亡)对于引产

或出生后死亡的
$/.

三体综合征胎儿病理解剖%除侧

脑室*后颅窝池增宽及羊水多未经病理解剖证实外%

其余产前发现的超声异常均经解剖证实)

表
$

!!

$-

例
/.

三体综合征胎儿心脏异常声像分布

项目
(

百分比#

a

$

单纯室间隔缺损
> 1(&0

室缺*肺动脉狭窄*主动脉骑跨#法洛氏四联征$

' $-&)

室缺伴主动脉缩窄
' $-&)

室缺*大动脉转位*肺动脉狭窄
$ >&(

室缺*冠状静脉窦增宽*永存左上腔静脉
$ >&(

室缺*右室双出口
$ >&(

室缺*二尖瓣闭锁*右室双出口%*左心发育不良
$ >&(

单心室*永存动脉干
$ >&(

冠状静脉窦增宽*永存左上腔静脉
$ >&(

!!

F

!室间隔上段可见连续中断%间距约
-&'@@

#箭头所指$(

K

!主动脉增宽骑跨(

9

!显示肺动脉狭窄#肺动脉内径
'&/@@

%主动脉内径
>&)@@

$

图
$

!!

法洛氏四联征

!!

F

!右侧上唇连续性中断%间距约
0&1@@

#箭头所指$(

K

!右侧上腭

连续性中断%间距约
0&/@@

#箭头所指$

图
1

!!

颜面部畸形
.

唇腭裂

!!

F

!左侧鼻骨缺如#箭头所示$(

K

!右侧鼻骨短小%仅
0&$@@

#箭头

所示$

图
'

!!

颜面部畸形
.

鼻骨发育不良

!!

胎儿下颌骨短小%长约
1)@@

%略向后缩#箭头所指$

图
0

!!

颜面部畸形
.

小下颌

?&?

!

$/.

三体综合征胎儿超声声像图表现
!

$-

例
$/.

三体综合征胎儿中孕期超声声像图表现有
1

"

$%

项

不等的异常声像%最常见的超声异常为心脏畸形&

$-

#

$%%&%a

$'%其次为颅脑畸形&

$>

#

//&1a

$'*颜面部

异常&

$1

#

-%&)a

$'和四肢畸形&

-

#

0$&1a

$')心脏畸

0-'1

重庆医学
1%$(

年
-

月第
0/

卷第
$0

期



形的异常声像分布情况见表
$

*图
$

)颅脑畸形主要

有草莓头*脉络丛囊肿*小脑蚓部或下蚓部缺失*胼胝

体发育不良*侧脑室或后颅窝池增宽)颜面部异常主

要有唇"腭裂*鼻骨发育不良#短小或缺如$*小下颌*

低位耳*小耳*面部扁平%见图
1

"

0

)四肢异常主要有

双手呈特殊握拳姿势*足内翻*双手垂腕固定*左侧尺

桡骨短小*左手掌内翻固定*双手多指%见图
>

)腹部

异常主要有胃泡充盈差*一侧肾缺如*胆囊增大*下腹

部囊性包块)其他异常包括单脐动脉
/

例#

0-&$a

%

其中
$

例伴脐带囊肿$%羊水多
$1

例#

-%&)a

$%胎儿

宫内发育迟缓
-

例#

0$&1a

$)

!!

胎儿双手呈特殊握拳姿势%姿势固定#食指压于中指上*小指压于

环指上%箭头所指$

图
>

!!

肢体畸形

@

!

讨
!!

论

!!

$/.

三体综合征发病的机制主要是细胞减数分裂

过程中染色体不分离%其中母体减数分裂不分离占

(%a

%父体减数分裂不分离占
>a

%其他可能与双亲染

色体平衡易位传递有关)预后极差%胚胎死亡率很

高%

(%a

的活产儿
$

年内死亡%幸存者有严重智力障

碍和畸形&

$

'

%给产妇及其家庭带来了严重的伤害%故

产前诊断非常必要)高龄妊娠是发生
$/.

三体综合征

的主要原因&

1

'

%本组
$/.

三体综合征中%合并穿刺指征

的高龄孕妇占
'>&'a

#

)

"

$-

$%非高龄孕妇占
)0&-a

#

$$

"

$-

$)因此%临床也要重视
'>

岁以下孕妇的产前

筛查)目前确诊胎儿染色体异常主要通过绒毛取样*

羊膜腔穿刺*脐血管穿刺获取胎儿细胞进行染色体核

型分析%但上述方法均是有创检查%对胎儿和孕妇有

一定的风险%不适用于常规产前筛查及在基层医院开

展)近年来随着超声仪器分辨率的不断提高和对本

病特征性超声表现认识的深入%现国内外已将超声广

泛应用于产前胎儿染色体异常的筛查%研究表明利用

超声筛查
$/.

三体综合征可有效提示实施胎儿遗传学

诊断&

'

'

)

$/

号染色体比
1$

号大%理论上
$/.

三体综合

征的表型特征更明显%有学者称
$/.

三体综合征是多

发性畸形综合征%引起畸形包括中胚层发育异常%也

可合并内*外胚层发育异常%所致畸形种类涉及全身

各脏器%目前已发现涉及
$'%

多种)

UFB

等&

0

'通过
$%

年的研究发现%

$%%a

的
$/.

三体综合征胎儿在孕
$/

"

1$

周时超声可检出异常)

dV[

等&

>

'分析
'(

例
$/.

三

体综合征胎儿%发现每例均出现
0

种以上异常表现)

国内有学者研究
1%

例
$/.

三体综合征胎儿均有超声

异常表现%且以多项异常为主&

)

'

)本组
$-

例中均发

现超声异常声像%其中
(0&$a

表现为
0

项及以上超声

异常%与文献相符)因此系统的产前超声检查%可以

明显提高产前诊断
$/.

三体综合征的灵敏度)

心脏畸形是
$/.

三体综合征常见的临床表现%

(%a

以上
$/.

三体综合征胎儿可有不同类型的心脏畸

形)

eFV

等&

-

'认为
$)

周后
$/.

三体综合征以心脏畸

形最为常见%中孕期心脏畸形发病率达
/'a

)本组

$-

例均有心脏畸形%发病率达
$%%a

%高于文献报道%

考虑本研究选取的胎儿为
$/

"

1/

孕周%是心脏检查

发现畸形的好时机)心脏畸形中以室间隔缺损最多

见%本组
$-

例中有
$>

例有室间隔缺损%其中
>

例为

单纯室间隔缺损%

$%

例合并其他心脏异常)室间隔缺

损在
$/.

三体综合征心脏畸形中所占比例最大%与文

献报道相一致&

/.(

'

)

$/.

三体综合征胎儿其他常见的心

脏畸形还有法洛氏四联征*主动脉缩窄*右室双出口*

单心室*左心发育不良等)室间隔缺损是
$/.

三体综

合征特异性表现之一%如果超声检查提示胎儿心脏畸

形特别是室间隔缺损%则强烈推荐进行产前诊断)

颅脑畸形是仅次于心脏畸形的超声发现%本组
$>

例#

//&1a

$发现颅脑异常%主要有草莓头*脉络丛囊

肿*小脑蚓部或下蚓部缺失*胼胝体发育不良*侧脑室

或后颅窝池增宽等%以草莓头及脉络丛囊肿最多见)

有学者研究报道草莓头具有较高的阳性似然比%反映

了其与
$/.

三体综合征的特异相关性&

$%

'

)袁红等&

$$

'

研究发现
$/.

三体综合征胎儿草莓头占
''a

%认为草

莓头具有明显的特征%在该病中发病率高)本组
$-

例中有草莓头
$%

例%占
>/&/a

%明显高于文献报道%

分析原因可能是近几年超声医生对胎儿颅骨形态更

关注)

dV[

等&

>

'报道
'/

例
$/.

三体综合征胎儿中
$(

例有脉络丛囊肿)楚伟等&

$1

'报道
>1

例
$/.

三体综合

征胎儿中有
0'

例出现脉络丛囊肿%占
/1&)(a

%并认

为脉络丛囊肿不会单独出现%总和其他异常一起出

现%证实了超声软指标中脉络丛囊肿与
$/.

三体综合

征有高度的相关性)本组脉络丛囊肿
-

例#

0$&1a

$%

均合并其他异常声像改变%发病率略低于文献报道%

考虑脉络丛囊肿常在
$0

"

$)

孕周出现%多数至
11

孕

周自行消失有关%而本组选取的研究对象为
$/

"

1/

孕周胎儿%可能部分脉络丛囊肿已自行消失(脉络丛

囊肿均合并其他异常声像和文献一致)

KV8V

等&

$'

'

对脉络丛囊肿染色体异常风险进行了深入探讨%发现

无论单侧还是双侧*伴有或不伴有其他超声异常%染

色体异常风险均有增加)对于有脉络丛囊肿的胎儿

是否进行染色体核型分析存在争论%一般认为除脉络

>-'1

重庆医学
1%$(

年
-

月第
0/

卷第
$0

期



丛囊肿外%产前超声同时检出胎儿其他结构畸形时%

应进行胎儿染色体核型分析)

颜面部畸形也是
$/.

三体综合征较为常见的临床

特征)本组颜面部畸形
$1

例#

-%&)a

$%主要有唇腭

裂%鼻骨发育不良#短小或缺如$%小下颌%低位小耳%

面部扁平)唇腭裂是
$/.

三体综合征胎儿常见的颜面

部畸形%常与其他畸形合并存在&

$'

'

%本研究唇腭裂
>

例#

1(&0a

$%均合并其他畸形%是胎儿多发畸形的一

种)本组发现鼻骨发育不良
0

例#

1'&>a

$是仅次于

唇腭裂的颜面部异常%尚未见文献报道)有学者认为

在
$/.

三体综合征胎儿中小下颌畸形较常见%本组发

现
1

例小下颌畸形%均伴有其他结构异常)在超声检

查中微小畸形改变如位低耳*小耳*小下颌等不易检

测到%因而本组以唇腭裂和鼻骨发育不良多见%仅检

测到
$

例低位耳*小耳畸形)

肢体畸形在
$/.

三体综合征胎儿中亦常发生)手

指屈曲*重叠且姿势固定是
$/.

三体综合征最具特征

性的畸形之一%主要表现为食指压于中指上*小指压

于环指上%保持这一姿势长时间固定不变&

$0

'

)此种畸

形于本组中出现
0

例#

1'&>a

$)其他常见的肢体畸形

还有桡骨发育不良*足内翻%手畸形等%本组发现足内翻

1

例%双手垂腕固定
$

例%左侧尺桡骨短小*左手掌内翻

固定*双手多指
$

例等)

$/.

三体综合征胎儿手部异常

在四肢超声中发病率高&

$>

'

%因此%发现手部异常时%应

对胎儿进行详细地扫查%寻找其他可能存在的超声异

常%同时应结合其他高危因素评估胎儿风险)

宫内生长迟缓#

#,3?<I37?#,7

M

?"S32?7+3?#63#",

%

B]LE

$也经常发生在
$/.

三体综合征胎儿%在
10

孕周

以后表现更明显)

eFV

等&

-

'报道小于
10

孕周的
$/.

三体综合征胎儿
1/a

伴有
B]LE

%而大于
10

孕周的

胎儿
)/a

伴有
B]LE

%本组发现的
>

例
B]LE

%发病率

为
1(&0a

%均大于
10

孕周#

10

"

1/

孕周$%与文献报

道一致)

$/.

三体综合征还常出现羊水过多%

ZFZZ

等&

'

'认为羊水过多常见于孕晚期病例%中孕期相对少

见)本组
$1

例羊水多%占
-%&)a

%其中
>

例羊水过

多%均发生在中孕晚期#

1>

^>

"

1/

孕周$%

-

例羊水偏

多)其他附属物异常及脐带异常
/

例#

0-&$a

$%包括

单脐动脉和脐带囊肿%本组
/

例单脐动脉%

$

例合并脐

带囊肿%但所有病例均伴有其他超声异常%无单独出

现病例%与
ZFZZ

等&

'

'研究结果一致)虽然超声改变

不能确诊
$/.

三体综合征%但超声能有效检出与
$/.

三

体相关的胎儿结构异常%特别是草莓头*室间隔缺损*

重叠指等特征时&

$%

'

%提示进行遗传学检查)

综上所述%产前超声可检测到
$/.

三体综合征胎

儿形态结构上发生的异常%异常数以多项异常为主%

最多见的超声异常为室间隔缺损*草莓头*脉络丛囊

肿*重叠指*羊水过多*宫内发育迟缓等)因此%详细

的产前系统超声检查是有效的
$/.

三体综合征胎儿筛

查手段%能有效检出与
$/.

三体综合征相关的胎儿结

构异常%结合羊水或脐血染色体核型诊断%对提高
$/.

三体综合征的产前检出率具有重要意义)
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