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　　ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征（ＭＫＳ）是一组以严重多
囊肾、肝纤维化、枕部脑膨出及其他中枢神经系统异
常为表现的单基因遗传病。在早孕晚期超声已经可
以诊断，以枕部脑膨出、多囊肾和轴后多指畸形为典
型特征。本文报道一例试管婴儿在早孕期合并
ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征。

１　临床资料

孕妇２７岁，孕１２＋２周，Ｇ１Ｐ０。患者不孕症行
ＩＶＦ治疗，于２０１９年４月２７日移植囊胚一枚，孕早
期超声检查为宫内单胎妊娠，胎儿存活。孕１２＋２周
于本院行常规胎儿超声检查，宫腔内可见一成形胎
儿，ＣＲＬ５８ｍｍ，胎儿颅骨光环不完整，颅骨枕部回
声中断，见范围约０．９ｃｍ×１．１ｃｍ的囊性回声从中
断处膨出；眼距明显增宽，眼内距０．６６ｃｍ，眼外距
１．３１ｃｍ；双肾明显增大，左、右肾大小分别为０．７２ｃｍ
×０．５１ｃｍ和０．７６ｃｍ×０．６４ｃｍ，回声增强内见多个
大小不等的无回声区，胎儿双手小指外侧见多指，双
足小脚趾外侧多趾，双下肢姿态较固定。转入上级
医院会诊，最终诊断为：①胎儿枕部脑膜膨出；②双
肾脏增大多囊肾３轴后型多指，趾畸形。诊断
ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征。要求终止妊娠，签署知情
同意书，同意接受病理检查，没有接受基因检测
（图１～７）。

图１　双肾多囊样改变

图２　大拇指和轴后型多指（红色箭头所示）

图３　脑膨出（红色箭头所示）
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图４　左足轴后型多脚趾

图５　双手轴后型多手指

图６　病理双肾体积明显增大

图７　枕部脑膨出（红色箭头所示）

２　讨论

胎儿ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征，又称为胎儿脑膨
出严重的多囊肾轴后型多指（趾）综合征，其发病
率在活产胎儿中仅为１∶１３２５０～１∶１４００００，是一
种罕见的常染色体隐性遗传疾病［１］。确诊为
ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征应至少包括囊性肾发育不
良、枕部脑膨出或其他中枢神经系统异常以及多指
（趾）畸形中的２种表现，也被认为是该病诊断的主
要标准；这３种表现在确诊患者中的检出率分别达
到１００％、９０％和８３．３％［２］。

ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征还与很多其他发育异常
密切相关，主要包括中枢神经系统、心脏、肾脏、颜面
部等多器官系统的畸形［３］。目前已报道有７个致病
基因与之相关，包括：犕犓犛１（ＯＭＩＭ２４９０００）、
１７ｑ２３、犕犓犛１（ＯＭＩＭ６０９８８３）等［４］。

本例本为试管婴儿于１２周获得诊断，由于
ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征在早孕期特征性表现枕部脑
膨出、多囊肾、多趾（指），是早孕期可以诊断的常染
色体隐性遗传性疾病，在早孕期给予足够的关注，与
试管婴儿是否有相关性未见报道。该综合征与多种
致病基因有关，本例胎儿父母未同意进一步检查。
目前染色体与低深度基因芯片方法诊断困难，建议
二代测序高通量测序技术可较好地应用于寻找致病
基因突变位点。
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