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１　临床资料

１．１　一般资料　孕妇３０岁，Ｇ３Ｐ２，已生育２小孩，

表型正常，此次妊娠为再婚后所为。因停经３５周于

２０１２年８月８日本院行系统性彩超。

１．２　检查及诊断　彩超异常情况为：双顶径

７．０ｃｍ，颅骨光带回声连续性中断，可见一向外凸

出的包块，大小约３．６ｃｍ×３．０ｃｍ，其内可见部分

脑组织回声，心胸比例未见异常，心室壁厚约

１．２ｃｍ，右肾周长与腹围比为０．５４，双肾明显增大，

回声增强，脐带横切面呈“吕”字形，颈部后方见大小

约１２．９ｃｍ×１０．０ｃｍ无回声团块，边界较清，未见

羊水液性暗区，Ｓ／Ｄ４．４７。提示：①晚孕，单活胎，臀

位，胎儿如孕３１周大小；②胎儿发育异常：脑膨出，

多囊肾（婴儿型可能），颈部淋巴水囊瘤可能；③羊水

过少；④单脐动脉，脐血流异常（见图１）。因孕妇有

２次剖宫产史，孕周大，为避免子宫破裂行剖宫取胎

术。检查胎儿：枕部膨出一１４ｃｍ×１２ｃｍ×１２ｃｍ

大小包块，囊性，蒂部实性，约３ｃｍ×３ｃｍ×３ｃｍ大

小；无多指（趾）；右侧腹部扪及一大约８ｃｍ×

４ｃｍ×４ｃｍ大小实性包块，估计为右侧肾脏，左侧

腹部未扪及包块（见图２）。综合上述情况，估计此

胎儿为 ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征。

２　讨　论

超声提示颈部淋巴水囊瘤可能，取胎后检查未

见颈部包块，系脑膨出包块下垂到颈部造成超声分

辨困难所致。超声提示双肾增大，未见羊水液性暗

区，与双侧多囊肾、肾功能衰竭有关。ＭｅｃｋｅｌＧｒｕ

ｂｅｒ综合征是罕见的致死性畸形，其特征的表现为

多囊肾、枕部脑膨出、轴后多趾（指）等，同时可合并

全身多个系统异常，涉及肝脏、心脏、颜面部、生殖

道、肢体畸形等，多表现为胎死宫内或出生后数小时

死于呼吸、肾脏衰竭，其发病率在活产胎儿中仅为

１∶１３２５０～１∶１４００００
［１］。该病为常染色体隐性遗传

性疾病，与１７号染色体异常有关
［２］，其临床表现具

有明显的异质性，但是对于大多数病例有３种表现

中的２种即可诊断该病，双侧多囊肾表现为１００％，

而枕部脑膨出和多指／（趾）的发生分别为９０％和

８３．３％，因伴发中枢神经系统和泌尿系统的缺陷，预

后不良，早期发现，一旦确诊，应终止妊娠。

图１　孕妇剖宫取胎前系统性彩超报告单

５４



·病例报道· 《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１３年第５卷第３期

图２　孕妇剖宫取胎后胎儿照片
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