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　　体蒂异常（ｂｏｄｙｓｔａｌｋａｎｏｍａｌｙ，ＢＳＡ），又称肢

体体壁综合征（１ｉｍｂｂｏｄｙｗａｌｌｃｏｍｐｌｅｘ，ＬＢＷＣ），

是以胎儿广泛腹壁裂合并多种发育畸形的罕见、散

发、通常无复发风险的［１，２］、致死性的综合征［３］。国

外一些多中心研究报道，其发病率约１／４２０００～１／

１４０００
［１］，孕１１～１４周发病率约为１／７５００

［４］，发病

率差异性与产前诊断超声的开展及对发育严重异常

的胎儿进行引产，及时终止妊娠有关。该综合征具

有广泛前侧腹部裂、明显的脊柱侧凸或脊柱裂、肢体

畸形、颅面部畸形、脐带异常等多种畸形，这些畸形

可单独存在或合并存在，可发生于单胎妊娠也可发

生于多胎妊娠［５］。现报道在本院产前诊断中心诊断

的２例体蒂异常病例，并结合文献对这种胎儿复杂

性畸形进行分析及临床介绍。

１　资料与结果

１．１　病例一　孕妇，２７岁，Ｇ２Ｐ１，孕２７
＋６周，夫妻

双方体健，已生育一健康男孩，无生育畸形儿家族

史；孕４～５周有感冒病史，未服药自愈，无吸烟、饮

酒史，无有害射线、毒物及宠物接触史。于孕２６＋５

周，在外院行超声检查时发现胎儿多发畸形，到本院

中心进一步确诊，产前诊断超声检查提示：①宫内妊

娠，单活胎；②胎儿多发畸形：闭合性脊柱裂、腹裂畸

形、右下肢缺如、脐带短缩、单脐动脉（见图１）、Ｓ／Ｄ

值增高，综上考虑：体蒂发育异常。患者及家属要求

引产并希望查明病因，于入院第３天行脐带血穿刺

术取脐血行胎儿染色体核型分析，随后行“羊膜腔内

利凡诺注射引产术”。引产后，死婴大体标本解剖所

见：胎儿右下肢缺如，左足内翻畸形；右侧腹壁缺失，

肝脏及肠管膨出；帆状胎盘，脐带短小，长８ｃｍ，仅存

一条脐动脉且与脐静脉平行走行（见图２）；生殖器不

辨，仅可见单独肾脏，位于左侧腹膜后，呈半月形（见

图３），左侧输尿管与之相连，右侧输尿管缺失；划开背

部皮肤见骶尾部脊髓末端呈囊状膨大，骶尾骨部分缺

损。胎儿脐血淋巴细胞染色体核型为：４６，ＸＸ。

图１　单脐动脉：彩色多普勒超声成像，箭头处所指，脐血管的螺旋

形态消失，仅探及一条脐动脉与脐静脉伴行

图２　引产后大体标本可见，胎儿右下肢缺如，左足内翻畸形；腹壁

缺失，肝脏及肠管膨出；帆状胎盘，脐带短小
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图３　解剖所见，箭头所指处为畸形肾脏，位于左侧腹膜后，呈半月

形，大小约３ｃｍ×２．５ｃｍ×１．５ｃｍ

１．２　病例二　孕妇，２３岁，Ｇ１Ｐ０，夫妻双方体健，

无生育畸形儿家族史，自诉孕早期有感冒病史，且间

断发病，均未服药治疗，无吸烟、饮酒史，无有害射

线、毒物及宠物接触史。停经７～８周超声检查显

示：宫内早孕，双胎（单绒毛膜性双胎）；孕１４周，超

声检查提示：胎儿二脑膜脑膨出，脊柱侧弯，腹裂畸

形；胎儿一未探及结构异常。孕２１周于本院产前咨

询并行产前超声检查提示：①宫内妊娠，双活胎（单

绒双羊可能性大）；②胎儿二多发畸形：脑膜脑膨出

（见图４）、腹裂畸形（见图５）、脊柱侧弯（见图６）、左

上肢缺如、单脐动脉，综上考虑：体蒂异常；③胎儿二

羊水过少；④胎儿一脐带绕腹一周。由于两胎儿为

单卵双胎，其中一胎胎死宫内后，另一胎儿往往预后

不良，建议行宫内选择性减胎治疗，病人遂转至上海

胎儿医学中心。上海胎儿医学中心诊断结果如下：

单绒毛膜性双羊膜囊双胎，胎儿二多发性畸形，胎儿

一宫内生长受限并脐带帆状附着。建议可行宫内减

胎治疗，但是由于胎儿一存在宫内生长受限及胎盘

帆状附着，减胎后可能预后不良，病人不愿承担压力

和风险，选择放弃继续妊娠，回当地医院引产。引产

后追踪死婴大体标本所见：胎儿一及胎儿二脐带植

于同一个胎盘上。胎儿一脐带附着在胎盘边缘，未

见外观结构异常。胎儿二可见巨大的脑膜脑膨出合

并严重的颜面部畸形；其中畸形颅脑部与胎盘和脐

带根部粘连；颜面部额骨缺损，眼球突出，唇腭裂；脐

带短，长１６ｃｍ，与胎儿右侧腹壁相连，单脐动脉；左

上侧胸腹壁缺损，可见肠管及肝脏脱出（见图７）；四

肢畸形，其中左上肢缺失，右上肢腕关节屈曲畸形，

双下肢足内翻畸形；后位观可见脊柱侧弯。

图４　箭头所指处为脑膜脑膨出

图５　箭头所指处超声所见，肝脏凸向腹外漂浮于羊水中

图６　箭头所指处为脊柱侧弯

图７　引产后大体标本所见，异常胎儿存在巨大的脑膜脑膨出合并

严重的颜面部畸形；其中畸形颅脑部与胎盘和脐带粘连；颜面部额骨

部分缺损，眼球突出，唇腭裂；脐带短小，单脐动脉；左上侧胸腹壁缺

损，肠管及肝脏脱出；左上肢缺失，右上肢腕关节屈曲畸形，双下肢足

内翻畸形
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２　讨论

由于体蒂异常通常是一种致死性畸形，因此，作

为产前诊断医生，对其足够的了解就显得比较重要。

２．１　发病机制及分型

２．１．１　发病机制　目前，体蒂异常的发病机制尚不

明确，常见的学说有以下几种。首先ＶａｎＡｌｌｅｎＭＩ

等［６］提出体蒂异常是由于在妊娠早期，即胚胎发育

４～６周时，胚胎由于某些原因，发生出血、坏死、缺

氧，导致胚胎组织发育不全或受损，从而导致腹部闭

合失败引起。ＡｄｏｎａｋｉｓＧ等
［７］认为体蒂异常是一

种特殊形式的羊膜束带综合征，在胚外体腔消失之

前，胚胎尾端羊膜发生破裂，胚胎下半身从破口伸入

胚外体腔，由于部分躯体被固定，使胎动受限，造成

脐带短、腹壁裂、脊柱侧弯等严重畸形。Ｓｔｒｅｅｔｅｒ

等［８］的胚胎包卷异常的假设认为，在正常妊娠的第

５周，胚胎三胚层胚盘通过皱褶（头部皱褶、尾部皱

褶、双侧皱褶）包卷发育成柱状的胎儿，在这个过程

中，任何一个皱褶发生包卷异常，都会导致严重的胎

儿畸形发生。还有一些学者，如ＮｏｔｔｏｌｉＴ等
［９、１０］通

过动物实验，敲除小鼠的某些基因，如 ＡＰ２、

Ｏｍｐｈｋ１，可以使小鼠出现肢体体壁综合征的某些

表现，表现为神经管畸形、腹壁裂等，然而人类体蒂

发育异常是否也与某些基因功能的改变有关，还有

待证实。

２．１．２　分型　体蒂异常可能的发病机制中，孕早期

胚胎包卷学说和血管破裂学说是学者们较为认可的

学说，Ｒｕｓｓｏ等
［１１］根据有无颅面部缺损，将体蒂异

常分为两类，一类出现腹裂畸形、颅脑颜面畸形、羊

膜粘连、羊膜带综合征者称为胎盘颅脑粘连型，可

能为早期血管破坏所致；另一类无颅脑颜面畸形而

出现腹裂畸形伴肛门闭锁、泌尿生殖系统异常及脊

柱侧凸者称为胎盘腹壁粘连型，认为可能与胚胎包

卷异常有关。２００７年Ｓａｈｉｎｏｇｌｕ等
［１２］提出了新的

分类方法，将ＢＳＡ分为三型：Ⅰ型表现为胎儿存在

颅面缺损，无胸、腹壁缺损，少数情况下可见畸形的

颅内组织与胎盘相连，脐带往往正常；Ⅱ型主要特点

为胎儿存在大的脐上腹壁缺损或胸、腹壁缺损伴内

脏外翻，外翻的脏器由羊膜片包封并通过羊膜与缺

损腹壁的皮肤边缘相连，无脐带或脐带过短，通常无

泄殖腔畸形；Ⅲ型表现为胎儿存在脐下腹壁缺损，无

胸壁缺损，缺损部皮肤与胎盘广泛相贴，腹腔脏器突

进胚外体腔，泌尿生殖系统畸形或缺损。这三型均

可有肢体畸形及脊柱侧凸表现。

２．１．３　病例分析　上述两种分型各有优缺点，

Ｒｕｓｓｏ等
［１１］的分类广泛而过于粗糙，而Ｓａｈｉｎｏｇｌｕ

等［１２］的分型并不完善，体蒂异常的病例，根据严重

程度的不同，可以表现为两种类型的叠加。Ｃｈｅｎ

等［１３］报道的病例中就有颅面畸形合并腹裂畸形，但

也同时指出，颅面部的畸形往往合并上肢异常或缺

损，下腹部的缺损往往合并下肢的异常或缺损，这与

本病例报道的两例体蒂异常是符合的。本病例报道

的两例中，病例一为Ⅲ型ＢＳＡ，为中下腹部缺损合

并右下肢缺失；病例二双胎之一表现为ＢＳＡ，分型

为Ⅰ型与Ⅱ型的叠加，表现为颅脑颜面部畸形合并

一侧上肢缺失，两例缺失肢体均靠近胸腹壁缺损部

位。体蒂的形成是在受精后的１３天，由胚外中胚层

组成，这个时期体蒂连接着二胚层胚盘，后来随着三

胚层胚盘的形成及胚盘的卷曲，体蒂逐渐退化，体蒂

参与脐带的形成和演化，因此体蒂的发育畸形很可

能会造成腹壁裂等畸形。但体蒂异常除了明显的腹

壁裂，还往往合并四肢、颅脑颜面部以及脊柱的畸

形，这表明体蒂异常并不是胚胎发育早期单纯的体

蒂发育异常。其发病机制，虽有不少研究者提出假

设，但并未完全得到证实，但从上述的发病机制的假

设和Ｃｈｅｎ等
［１３］的发现中可知，体蒂异常可能是三

胚层胚盘形成及其卷曲的时期，某些未知的因素导

致胚胎的某一相对集中的区域发育受限或停滞，进

而表现出一系列的多发畸形，而这些因素可能是早

期胚胎的缺血、出血、感染等。

２．２　诊断　体蒂发育异常伴有多发严重畸形，影像

学表现比较典型，且在孕１１～１４周即可发现
［４］，诊

断上多依据影像学表现行临床诊断，其中产前诊断

超声对体蒂异常的报道最多，其主要表现为［１４］：前

侧胸腹壁严重缺损伴腹腔多个脏器膨出；肢体畸形

（足外翻、足内翻、肢体短小、缺如）；脊柱异常（脊柱

１６
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侧凸或后凸、脊柱裂、脊柱脊膜膨出等）；脐带畸形

（单脐动脉、脐带短缩、无脐带）；颅面部畸形（无脑

儿、唇腭裂等）；其他畸形（心脏结构的异常、泌尿生

殖系统畸形、肛门闭锁等）。孕１４周前可表现为，胎

儿颈项透明层增厚、腹壁缺损、严重的脊柱侧突、脐

带短小或缺如等［５］。当合并胎儿羊水少局部扫查不

清楚时可选用胎儿磁共振，其表现与产前诊断超声

相似，但其不需要透声窗，且对脑室、肾脏等结构显

示较为清楚，也有一些报道早中孕期通过胎儿磁共

振诊断体蒂异常的病例［１５、１６］。Ａｌｌｅｎ等
［６］提出的诊

断标准目前仍被普遍接受，即颅脑颜面畸形、体壁

缺损及肢体异常此３项中至少出现两项时可诊断体

蒂异常，但有研究者认为，此诊断中体壁缺损并不是

必要的诊断条件，存在争议［１７］，我国报道的体蒂异

常病例多以明显的腹壁裂合并其他畸形为表现。由

于体蒂异常胎儿染色体大多正常，通常不建议常规

检查染色体。体蒂异常胎儿母血ＡＦＰ水平通常增

高［１］，而胎儿存在腹裂畸形和神经管畸形是母血

ＡＦＰ往往也是增高的，因此ＡＦＰ增高并不是其特

征性的表现，但唐筛时ＡＦＰ明显增高的情况下也应

注意排查相关畸形。本次病例报道两例，病例一存

在腹壁裂、肢体缺失、脊柱和脐带异常，诊断明确；病

例二孕１４周异常胎儿已存在腹壁裂和颅脑部畸形，

即可诊断体蒂异常，后随访及对引产胎儿查视证实

了当时超声诊断。

２．３　鉴别诊断　体蒂异常应与其他腹壁缺损，如羊

膜束带综合征、脐膨出、单纯腹裂畸形、Ｃａｎｔｒｅｌｌ五

联症和膀胱外翻畸形等相鉴别［１８］。

２．３．１　羊膜束带综合征所致的腹壁缺损位置可以

发生在腹壁的任何位置，声像图上可见典型的条索

状的羊膜带回声和收缩环，还可见其特有的不对称

颅裂、面裂畸形、截肢畸形等声像图改变。

２．３．２　单纯的脐膨出为腹壁中线缺损，在声像图上

显示脐带进入腹部处有异常包块回声，内容物为肠

管、肝脏突入脐带内，表面有腹膜和羊膜腔覆盖，脐

带长度多正常，极少为单脐动脉。彩色多普勒超声

可见脐静脉穿过膨出的包块与胎盘相连，畸形胎儿

常合并腹水。单纯的脐膨出常与染色体异常有关，

母体血清ＡＦＰ升高不如腹裂畸形升高明显。

２．３．３　腹裂畸形指脐旁腹壁全层缺损，伴腹腔内脏

器突出。脐带声像图多正常，极少为单脐动脉。腹

壁缺损一般较小，突出的脏器多为肠管，漂浮在羊水

中，表面无覆盖，肠管壁增厚，易发生肠梗阻，肠管扩

张。腹裂畸形时母血的ＡＦＰ明显增高。

２．３．４　膀胱外翻畸形指膀胱前壁缺如，后壁外翻。

超声影像学表现为下腹部软组织包块，无正常的膀

胱显示。

２．３．５　Ｃａｎｔｒｅｌｌ五联症的超声表现为胸骨缺损、心

包缺损、膈肌缺损，心脏畸形和脐膨出五大畸形特

点，易在缺损部位形成疝环。

总之，体蒂异常是一种罕见的胎儿畸形，以较大

的腹壁或胸腹壁缺损、肢体异常、脊柱侧弯，颅面部

畸形及脐带异常为主要特征，发病机制仍不明确，诊

断上以典型的影像学表现为主要诊断方法，该综合

征预后很差，为致死性胎儿发育畸形，应做到早发现

早处理。发现妊娠合并体蒂异常后，对于单胎妊娠，

通常建议终止妊娠；对于双胎妊娠之一合并体蒂异

常，正常发育胎儿是可以继续存活的，但其妊娠结局

相对正常发育双胎妊娠结局可能更容易发生早产、

流产等［１９］，根据畸形胎儿对另一胎儿的妊娠结局的

影响，可以建议随诊或宫内治疗，对于两胎儿均存在

不良妊娠结局者，可以建议终止妊娠。
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