
·论著· 《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１３年第５卷第４期

超声早期诊断胎儿露脑无脑畸形序列的
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【摘要】　目的　探讨超声在早期诊断胎儿露脑无脑畸形序列的临床应用价值。方法　对２００７年１月

至２０１３年１１月本院２８例超声早期诊断的胎儿露脑无脑畸形序列的声像图特征进行回顾性分析。结

果　超声早期诊断胎儿露脑畸形２２例，无脑儿畸形６例，最终诊断经引产后尸检或随访证实。结

论　超声检查安全、可靠、实用、快捷，能在早期诊断露脑无脑畸形序列。
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　　近年来，随着１１～１４孕周胎儿染色体异常风险

评估筛查的开展及高频率、高分辨率超声仪的应用

和超声工作者经验的增加，使得在孕早期筛查出严

重的先天性畸形成为可能。但露脑、无脑畸形在不

同的阶段具有不同的畸形声像图表现，其在早孕期

观察到的声像图可能与中晚孕期完全不同。为了能

在孕早期诊断出致死性的露脑、无脑畸形，避免诊断

中潜在的陷阱。笔者回顾性分析了１１～１４孕周超

声诊断的２８例露脑、无脑畸形的超声图像，并分析

其特征，以加强早孕期对本病的认识，明确超声在早

期诊断胎儿露脑无脑畸形序列中的实用价值，现报

道如下。

１　资料与方法

１．１　研究对象　选取２００７年１月至２０１３年１１月

孕早期在本院进行常规产前超声检查发现的露脑畸

形 （ｅｘｅｎｃｅｐｈａｌｙ）２２例，无脑畸形（ａｎｅｎｃｅｐｈａｌｙ）６

例，所有病例孕周采用超声孕周校正。孕妇年龄

２０～３７岁，平均年龄（２８±２）岁，孕周为９～１４周，

平均孕周（１３±１．４）周。全部病例均经引产后尸检

或随访证实。

１．２　仪器与方法　使用ＳｉｍｅｎｓＡｃｕｓｏｎＳｅｑｕｏｉａ

５１２型彩色多普勒超声诊断仪，腹部探头频率为

３．５～５ＭＨｚ，经阴道探头频率为５～９ＭＨｚ。腹部

超声判断胎儿个数，测量胎儿头臀长或生长参数，确

定孕龄，胎儿正中矢状切面测量颈项透明层厚度

（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙｔｈｉｃｋｎｅｓｓ，ＮＴ），测量胎心率。

纵切面扫查胎儿后，探头旋转９０°，从头部至尾端横

切扫查胎儿。重点观察胎儿颅内结构和脊柱排列情

况，可疑时经阴道进一步检查，并对脑及颜面部以外

的结构如心脏、骨骼及其他器官进行系统扫查，利用

彩色多普勒观察胎儿心脏及双脐动脉血流。
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２　结果

２８例孕早期产前超声筛查出的露脑畸形２２例

（图１），无脑儿畸形６例（图２），ＮＴ值均在正常范

围内。其中露脑畸形中２例合并指趾畸形；１例合

并腹腔积液，左足马蹄内翻，室间隔缺损；１例合并

脊柱侧弯；１例合并胸腹联合裂，体外心，脊柱侧弯；

１例合并法四，单脐动脉；１例合并左侧膈疝，单脐动

脉；余２１例无合并畸形。无脑儿１例合并胸壁缺

损，心脏外翻，双足马蹄内翻；１例双胎之一无脑儿，

７周后复查示双胎之一无头无心畸形。余６例无合

并畸形。

图１　露脑畸形

图２　无脑儿畸形

３　讨论

２０世纪７０年代初，超声诊断的第一例中枢神

经系统畸形为无脑畸形，随着高分辨率超声诊断仪

器的发展和应用，使得我们能在孕早期探查胎儿中

枢神经系统的发育和变化［１］。中枢神经系统畸形在

所有胎儿畸形类型中最为常见，且多为致死性的严

重的畸形，大约是１０％，而且５０％的中枢神经系统

异常可在早孕期诊断［２］。

妊娠９周之前，胎儿脑室系统仍未分化为左右

两侧，还只是单脑泡。到９周末，单脑泡消失，大脑

开始分化为左右半球。早孕期的大脑半球皮质很

薄，侧脑室腔充满了大脑半球，其中脉络丛也非常明

显。正常早孕期胎儿头围平面声像图显示大脑镰居

中，双侧脑室几乎占据了双侧大脑半球，脉络丛呈均

匀的强回声结构，位于侧脑室内，大脑皮质不明显

（图３）。

图３　正常胎儿大脑横切面

　　露脑无脑畸形为颅盖骨缺失所致，在声像图

上，典型的露脑畸形表现为胎头失去正常形态，未见

头颅光环，左右大脑半球向上向外扩展，似“米老鼠”

状。一系列的超声研究已经表明露脑畸形将导致无

脑畸形［３］。一系列作者使用超声已经很好地记录了

从露脑畸形到无脑畸形的进展，因此，亦有人将这种

畸形称为露脑无脑畸形序列
［４］。本组研究中，露脑

畸形２２例，无脑畸形６例，前者远多于后者，进一步

论证了先是露脑畸形，然后再发展为无脑畸形。

露脑畸形是无脑畸形的早期阶段，由于颅盖骨

缺失，脑组织长期浸泡于羊水之中受化学及机械因

素的影响，脑组织破碎脱落于羊膜腔中。久而久之

脑组织越来越少，最后只剩下面部和颅底，成了无脑

畸形。大脑组织是否残存，是鉴别露脑畸形和无脑

畸形的关键。本研究中最早诊断的一例露脑畸形是

１１＋３周。无脑畸形系前神经孔闭合失败所致，是神

经管缺陷的最严重类型，最早在孕１２ 周即可确

诊［５］。无脑畸形分为３类
［６］：①完全性无脑畸形，颅

骨缺损达枕骨大孔；②不完全性无脑畸形，颅骨缺损

局限于枕骨大孔以上；③颅脊柱裂畸形，为完全性无

脑畸形伴开放性脊柱裂畸形。无颅盖骨、无大脑半

球，仅见颅底，冠状面两眼眶位于最高处且无前额，
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呈“青蛙样”面容，是中孕期超声诊断无脑儿的要点。

常规腹部超声可在中孕早期（１３～１４周）做出诊断，

若用高频阴道探头经阴道检查，在孕１１～１２周即可

做出诊断。但在１０～１１周之前，由于颅骨没有完全

骨化，诊断无脑畸形较困难。本组研究中一例１０周

诊断的双胎之一无脑儿，７周后复查是双胎之一无

头无心畸形。中孕期超声诊断无脑畸形并不困难，

但在孕早期正确诊断露脑畸形，有赖于我们对胎儿

颅内解剖结构的正确认识，避免诊断中的陷阱。

笔者发现本组研究中绝大多数病例头臀长的超

声孕周都小于临床孕周，提示我们在日常工作中，若

孕妇月经规律，早孕期超声检查时发现胎儿头臀长

较孕周短，此时应注重胎儿头颅部的扫查，如有疑

问，可经阴道超声探查进一步确诊。本组研究中的

２８个病例均经阴道超声检查，对于胎头位置较低，

并向母体背部屈曲，腹部扫查可因看不清胎头结构

而误诊。

由于孕早期进行了系统超声筛查，本组病例详

细记录了更多以前没有注意到的胎儿心脏畸形及脊

柱、肢体的异常。超声检查能很好地显示胎儿颅内

结构，是产前诊断胎儿畸形的首选方法。露脑无脑

畸形愈合差，早期发现可以早期干预，也减少了孕妇

的精神痛苦和生理创伤。在早孕期终止妊娠从医学

和心理方面对孕妇的益处明显优于妊娠中晚期。
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