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超声诊断胎儿神经系统发育异常回顾性分析
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【摘要】　目的　探讨胎儿神经系统发育异常的宫内转归、妊娠结局及预后。方法　对２０１０年１月至

２０１１年１２月青岛市妇女儿童医院经产前诊断超声检查发现的１００例侧脑室宽度≥８ｍｍ且＜１０ｍｍ

胎儿（观察组）与２３０例神经系统发育异常胎儿（病例组）的超声资料进行回顾性分析，研究观察组宫内

变化；对病例组进行畸形分类，分析宫内转归、随访妊娠结局及出生后婴幼儿并进行临床评估。结

果　①观察组中宫内侧脑室宽度无明显变化者９２例，进展为轻度扩张者７例、重度扩张者１例。②病

例组中单一畸形１３０例，神经系统多发畸形３７例，合并其他脏器畸形者６３例。单纯性侧脑室扩张

５１例，其中轻度组４１例中稳定占１９．５％（８／４１），缩小者占４．９％（２／４１），消失者占６３．４％（２６／４１），进展

者占１２．２％（５／４１）；重度组中进展者占９０％（９／１０）；共分娩３５例，其中９１．４３％（３２／３５）随访预后良好。

颅后窝池增大９例，进展者占２２．２％（２／９），分娩７例，８５．７１％（６／７）预后良好。脉络丛囊肿９例，其中

１例为１８三体综合征，８例其宫内转归良好，均分娩。１例变异型ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ分娩，随访预后良好。

１例胼胝体发育不良分娩，随访示认知障碍。２例侧脑室扩张并颅后窝池增大者分娩前恢复正常结构。

③以观察组为对照组与侧脑室扩张轻度组、重度组３组及各组间两两比较宫内转归差异均有明显统计

学意义，预后与侧脑室宽度是否进展有明显关系。结论　①对于超声发现侧脑室≥８ｍｍ且＜１０ｍｍ的

胎儿，有宫内进展可能，故应定期观察宫内变化。②不合并其他异常的胎儿单纯性轻度侧脑室扩张、颅

后窝池增大、脉络丛囊肿和透明隔腔消失需动态观察其宫内变化，必要时行 ＭＲＩ检查，宫内良性转归

者，预后较好。③对严重的胎儿颅脑畸形及宫内进展提示预后不良者应及早确诊、及早干预。
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　　胎儿神经系统发育异常的发生率较高，并因其

畸形类型复杂、宫内多变、后果严重而越来越受到临

床医生及孕产妇的高度关注。现回顾性分析本院

２年间胎儿神经系统发育异常的超声资料，分析其

宫内转归、妊娠结局及预后，旨在为产前咨询和临床

处理提供依据。

１　资料和方法

１．１　基本资料　选取２０１０年１月至２０１１年１２月

间本院产前诊断中心中晚期孕妇产前诊断超声检查

资料。观察组：选取胎儿侧脑室体部或后角宽度≥

８ｍｍ且＜１０ｍｍ的超声资料，排除多胎妊娠、无超

声复查资料及合并其他发育异常者，共１００例纳入

此次回顾性分析；病例组：此期间产前诊断超声发现

的胎儿神经系统发育异常２３０例。

１．２　研究方法

１．２．１　胎儿神经系统发育异常临床常见类型　①脑

中线结构畸形：主要有胼胝体发育不良、前脑无裂畸

形、蛛网膜囊肿、ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ畸形、透明隔腔未显

示等；②小脑幕上脑室系统异常：单纯脑室扩张、脉

络丛囊肿等；③神经管缺陷：无脑儿、露脑畸形、脊柱

裂、脑或脑膜膨出；④颅后窝结构异常：颅后窝增大、

小脑发育不良、小脑下蚓部缺失等；⑤头颅大小及形

态异常：小头畸形、草莓头、柠檬头等。

１．２．２　侧脑室宽度的判断标准　侧脑室（单侧或双

侧）前后角宽度＜１０ｍｍ 为正常，设为观察组，≥

１０ｍｍ即为侧脑室扩张，其中≥１０ｍｍ且＜１５ｍｍ

为轻度侧脑室扩张，设为轻度组；≥１５ｍｍ以上为

重度侧脑室扩张或脑积水［１］，设为重度组。

１．２．３　颅后窝池增大诊断标准　颅后窝池前后径

（ＡＰＤ）为≥１０ｍｍ为异常
［１］。

１．２．４　宫内转归评估标准

１．２．４．１　比较首次发现侧脑室扩张或颅后窝池增

大与引产前或分娩前最后一次超声检测数值（复查

次数≥２），如最后一次检测其宽度变化在２ｍｍ之

间或变化在２ｍｍ之间但仍≥１０ｍｍ为稳定；减少

２ｍｍ及以上但仍≥１０ｍｍ为缩小；稳定和缩小均

为至出生前仍未完全恢复正常组织结构；＜１０ｍｍ

者为消失；宽度逐渐增加且＞２ｍｍ 者为进展
［２］。

超声复查间隔周数为２～３周。

１．２．４．２　比较胎儿蛛网膜囊肿、脉络丛囊肿、透明

隔未显示、小脑下蚓部缺失的复查超声资料及产前

诊断资料、颅脑 ＭＲ资料，宫内转归分为３种情况：

①至出生前完全恢复正常组织结构为良性转归；②

复查结果无明显改变或囊肿逐渐减小，但至出生前

仍未完全恢复正常组织结构；③囊肿继续增大或合

并染色体异常或合并其他发育异常者，宫内转归差。

１．２．５　其他神经系统发育异常诊断标准参照参考

文献［１］。

１．３　统计学方法　所有数据采用ＳＰＳＳ１６．０统计

８
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软件进行处理，结果以狓－±狊表示，数据处理采用χ
２

检验，犘＜０．０５为有意义，两两比较采用Ｂｏｎｆｅｒｒｏｎｉ

法分析，犘＜０．０１为有意义。

１．４　出生后随访　随访婴幼儿定期体检生长发育

及神经系统发育情况。

２　结　果

２．１　病例组的一般资料分析　自２０１０年１月至

２０１１年１２月间，本院行中晚期孕妇的产前超声诊

断，共检出胎儿发育异常病例１４９２例，其中胎儿神

经系统发育异常２３０例，占１５．４２％（２３０／１４９２）。

单一畸形１３０例，其中单纯性侧脑室扩张５１例；神

经系统多发畸形３７例；合并其他系统畸形者６３例。

孕妇年龄２１～４２岁，平均（２８±５）岁，孕周为１３～

４１周，平均（２８±６）周，其中高龄孕妇（≥３５岁）１５

例，占６．５２％（１５／２３０）。

２．２　观察组１００例侧脑室宽度与病例组５１例单纯

性侧脑室扩张宫内转归

２．２．１　观察组１００例侧脑室宽度宫内转归　首次

发现孕周为２４～２８周，平均（２５±４）周，单侧７８例

（左侧５１例，右侧２７例），双侧２２例，共１００例。直

至分娩前侧脑室宽度仍＜１０ｍｍ者９２例，进展为

侧脑室≥１０ｍｍ且＜１２ｍｍ者５例、≥１２ｍｍ且＜

１５ｍｍ者２例、≥１５ｍｍ者１例。

２．２．２　病例组中５１例胎儿单纯性侧脑室扩张宫内

转归　首次发现孕周为２４～３６周，平均（２７±５）周，

轻度组４１例，其中单侧２７例（左侧１７例，右侧１０

例），双侧１４例。重度组１０例（单侧４例，双侧６

例），其中侧脑室宽度≥１５ｍｍ且＜２０ｍｍ者４例，

≥２０ｍｍ者６例。轻度组中６３．４％（２６／４１）在分娩

前侧脑室宽度恢复正常，１２．２％（５／４１）宫内转归差，

２４．４％（１０／４１）宫内转归呈良性趋势；重度组中

９０％（９／１０）宫内转归差，仅１０％（１／１０）呈现良性转

归。将犘＜０．０５），具体见表１。

表１　３组侧脑室宽度宫内转归

宫内转归 观察组 轻度组 重度组 合计

稳定 ０ ８ ０ ８

缩小 ０ ２ １ ３

消失 ９２ ２６ ０ １１８

进展 ８ ５ ９ ２２

合计 １００ ４１ １０ １５１

　　注：χ
２＝３３．３９，犘＜０．０５

　　再进一步采用Ｂｏｎｆｅｒｒｏｎｉ法进行两两比较，证

明在观察组与轻度组之间、观察组与轻度组之间、轻

度组与重度组之间，χ
２ 分别为２７．７８、５８．７５和

２６．３８，犘＜０．０１，差异有显著统计学意义。

２．３　１３０例单一畸形分类、宫内转归、妊娠结局与

预后，具体见表２。

表２　１３０例单一畸形

类型 例数 比例（％） 宫内转归／妊娠结局 预后

侧脑室扩张 ５１ ３９．２

终止妊娠１６例（其中有进展５例，胎死宫内１
例，心脏畸形１例，重度９例）

分娩３５例

３２例预后良好，３例预后不良（其中２例

语言和运动能力发育迟滞，１例２１三体）

神经管缺陷 ３２ ２４．６ 宫内转归差，孕妇均选择引产 不良

颅后窝池增大 ９ ６．９
进展２例引产；３例稳定，２例缩小，２例消失，均

分娩

６例随访正常，１例示平衡运动能力发育

迟滞

脉络丛囊肿 ９ ６．９
１例囊肿进行性增大且为１８三体，引产；余８例

在孕２４周前消失
随访婴儿预后良好

前脑无裂畸形 ８ ６．２ 均选择引产 不良

胼胝体发育不全 ５ ３．８ 选择引产４例，１例分娩 １例随访有认知方面障碍

透明隔腔未显示 ５ ３．８
４例复查正常，分娩；１例复查仍未显示且合并脑

室扩张，ＭＲＩ示胼胝体缺如，选择引产
随访预后良好

蛛网膜囊肿 ４ ３．１
３例复查无变化，１例增大，压迫周围脑组织，均

选择引产
不良

小脑下蚓部缺失 ４ ３．１

ＭＲＩ检查２例，其中１例 ＭＲＩ证实为 Ｄａｎｄｙ

ｗａｌｋｅｒ变异型，孕妇选择继续妊娠；１例为小脑

发育不良；３例孕妇选择引产

随访婴儿预后良好

Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ畸形 ２ ４．６ 宫内转归差，均选择引产 不良

小头畸形 １ ０．０７ 宫内转归差，选择引产 不良

合计 １３０ １００

９
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２．４　多发神经系统发育异常及合并其他系统发育

异常　多发神经系统发育异常３７例，其中并发２种

类型者３３例，占８９．１１％，宫内转归差，分类情况、

构成比及妊娠结局见表３。神经系统发育异常合并

其他系统发育异常６３例，其中以合并心脏畸形最常

见，占４６．０３％（２９／６３），颜面及四肢畸形占２６．９８％

（１７／６３），泌尿系统畸形占１９．０５％（１２／６３），胎盘羊

水脐带畸形占１９．０５％（１２／６３），宫内转归差，不良

妊娠结局高。

表３　多发神经系统发育异常分类（２种类型）

类型 例数 比例（％） 妊娠结局

侧脑室扩张合并颅后

窝池增大
８ ２４．２

２例复查逐渐缩小，分娩前

超声示正常，随访婴儿神经

系统行为发育良好。余６
例孕妇选择引产。

脊柱裂伴侧脑室扩张 ６ １８．２ 引产

ＡＣＣ合并Ｄａｎｄｙ

ｗａｌｋｅｒ变异型
６ １８．２ 引产

脊柱裂合并前脑无裂

畸形
４ １２．１ 引产

蛛网膜囊肿合并侧脑

室扩张
２ ６．１ 引产

Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ畸形

合并前脑无裂畸形
２ ６．１ 引产

Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ畸形

合并蛛网膜囊肿
２ ６．１ 引产

小头畸形合并前脑无

裂畸形
１ ３．０ 引产

无脑畸形合并脑积水 １ ３．０ 引产

脊柱裂合并露脑畸形 １ ３．０ 引产

３　讨　论

３．１　胎儿侧脑室扩张　胎儿脑室扩张是产前超声

筛查中最常见的颅内结构异常表现之一，发生率在

不同研究中约０．１％ ～０．２％
［３］。

３．１．１　目前尚无研究显示超声提示胎儿侧脑室≥

８ｍｍ且＜１０ｍｍ是否有临床意义，本研究显示观

察组中进展为侧脑室宽度≥１０ｍｍ且＜１２ｍｍ者

５例、≥１２ｍｍ 且＜１５ｍｍ 者２例、≥１５ｍｍ 者

１例，所以当侧脑室≥８ｍｍ 时应引起临床医生重

视，定期复查观察宫内变化。

３．１．２　目前有关单纯性胎儿轻度侧脑室扩张的宫

内转归及临床预后仍有争议。Ｆａｌｉｐ等
［２］对１０１例

胎儿侧脑室扩张者的预后研究显示宫内转归不影响

预后。而Ｏｕａｈｂａ等
［４］随访了１６７例单纯性轻度侧

脑室扩张的胎儿，结果显示进展者占１１％，且宫内

进展者出生后神经行为发育异常的风险明显高于无

进展组。本研究观察组与病例组中的轻度组、重度

组３组及组间两两比较宫内转归差异均有明显统计

学意义，预后与侧脑室宽度是否进展有明显关系。

病例组随访结果显示进展者占１２．２０％，进展为重

度扩张３例，其宫内进展率与后者文献报道相似。

另本研究中随访结果示９０．９０％的单纯性侧脑室扩

张胎儿出生后预后良好，９．１０％预后不良，其中２例

幼儿语言和运动能力方面发育迟滞（１例宫内稳定，

１例宫内进展），１例２１三体，宫内转归影响预后。

本研究中轻度侧脑室扩张合并颅内其他畸形７例，

合并颅外畸形１７例，预后不良。故临床上如发现侧

脑室扩张，须排除染色体异常及是否合并其他颅内

结构发育异常，必要时行产前诊断和 ＭＲＩ检查。

３．１．３　不同程度和原因的胎儿侧脑室重度扩张的

预后不同［５］，多数胎儿围生期病死率较高且预后不

良，但这些新生儿中除脑积水外，５９％～８５％病例伴

发有其他结构畸形。本研究中随访侧脑室重度扩张

２７例，不良妊娠结局率９６．３０％，合并颅内其他畸形

１１例，颅外畸形６例，合并羊水过多的１例轻度脑

积水胎儿活产，随访示其语言及运动发育迟滞，与文

献报道相符。

３．２　颅后窝池增大、小脑下蚓部缺失、Ｄａｎｄｙｗａｌｋ

ｅｒ畸形　单纯颅后窝池增大，若排除染色体异常及

其他畸形，会有一部分患儿表现正常，可能是一种颅

后窝池的一种正常变异［６］，尤其是 ＡＰＤ值在１０～

１２ｍｍ。本研究中６例随访预后良好的病例，４例

在晚孕时ＡＰＤ值恢复正常，２例稳定，也说明了发

现单纯性颅后窝池增大后应定期复查，慎重做出畸

形诊断。合并颅内其他异常１０例，８例合并侧脑室

扩张，２例合并ＡＣＣ，胎儿 ＭＲＩ示为Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ

变异型合并 ＡＣＣ。单纯小脑下蚓部缺失４例，行

ＭＲＩ检查２例，其中１例 ＭＲＩ证实为Ｄａｎｄｙｗａｌｋ

ｅｒ变异型，１例为小脑发育不良。故当发现胎儿当

颅后窝池增大（＞ｌ２ｍｍ）和（或）小脑下蚓部缺失

０１
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时，可能为Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ畸形或其他染色体异常，

必要时行 ＭＲＩ检查和产前诊断。因其常伴染色体

异常和其他畸形，预后差。典型的Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ畸

形产后病死率高，通常在１岁内出现脑积水或其他

神经症状，４０％～７０％患者出现智力和神经系统发

育障碍，变异型Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ预后有待进一步的研

究和观察［１］。本研究随访中１例Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ变

异型胎儿出生后生长发育指标正常，发育商正常，但

本研究中随访此类病例只有１例，不能确定其预后

是否良好。

３．３　胼胝体发育不全　单纯性 ＡＣＣ预后尚不清

楚，存在争议。Ｃｉｇｎｉｎｉ等
［７］对产前诊断为单纯性

ＡＣＣ的１３例患儿进行随访，证实９０％的患儿在生

后４年神经系统发育良好。而 Ｍｏｕｔａｒｄ等
［８］对１７

例ＡＣＣ的儿童进行长期的前瞻性研究后认为，完

全无症状的患儿非常少，大多数病例都存在程度不

同的发育迟缓、癫痫、自闭及认知等方面的障碍。本

研究中１例ＡＣＣ胎儿出生后有认知方面的障碍，与

后者文献相符。

３．４　脉络丛囊肿　单纯的脉络丛囊肿常常没有明

确的病理意义，预后良好［３］，但胎儿脉络丛囊肿与染

色体异常（主要为１８三体和２１三体）的危险性增

加有关。本研究中１例胎儿脉络丛囊肿染色体检查

为１８三体。

３．５　神经管缺陷　根据神经管发育受阻时间及部

位的不同，此类畸形分为无脑畸形、露脑畸形、脊柱

裂、脑或脑膜膨出等［１］。神经管缺陷预后均较差，所

以及早诊断尤为重要。近年来李垂平等［９］对孕１２

周以下的孕妇进行超声检查，胎儿神经管畸形的诊

断率达９９．３５％ ，检出无脑儿的最早时间是孕１０

周。本研究中无脑畸形超声诊断孕周为１３～２３周，

露脑畸形为１４～２７周，脊柱裂为１７～２９周，脑膨出

为１４～２８周，可能与孕妇就诊产检的时间有关。

３．６　其他少见神经系统发育异常　前脑无裂畸形

中无叶全前脑和半叶全前脑预后极差，常为致死性

的。本研究中无叶全前脑９例，叶状全前脑７例，半

叶全前脑４例，其中合并唇或腭裂３例、合并心脏畸

形２例。单纯小头畸形胎儿生后常有中、重度智力

障碍。本研究中前脑无裂畸形及小头畸形病例孕妇

均选择放弃胎儿。

３．７　胎儿神经系统畸形与其他系统畸形的关系　

非神经系统胎儿畸形中最常见的是心脏畸形。

Ｇａｇｌｉｏｔｉ等
［１０］报道轻度侧脑室扩张合并心脏畸形的

比例为１０．２％。本研究胎儿神经系统畸形合并心

脏发育异常的比例为１２．６１％（２９／２３０），单纯性侧

脑室扩张合并心脏畸形５例，其中室缺４例，完全性

心内膜垫缺损１例，提示了在孕中晚期超声检查中

发现神经系统发育异常后，应行系统超声检查胎儿

各个脏器，了解是否并发其他器官发育异常，对进一

步评估胎儿转归有重要意义。

３．８　本研究中，在１３０例胎儿单一畸形中，有７９例

孕妇及家属知情选择终止妊娠，除卫生部规定的６

大致死性畸形中的严重神经管缺陷孕妇知情选择引

产百分率最高外，小头畸形、前脑无裂畸形、Ｄａｎｄｙ

ｗａｌｋｅｒ畸形、胼胝体发育不良也因已有文献
［１］报道

预后不良，孕妇知情选择引产也相对较高。而侧脑

室扩张、颅后窝增大、蛛网膜囊肿等，已告知部分胎

儿可以手术治疗，且孕期可定期复查其变化，但家属

仍选择引产。究其原因主要有：①目前医学上某些

胎儿神经系统发育异常对出生后婴幼儿神经系统发

育及功能影响的不确定性；②无法承担昂贵的治疗

费用；③对“胎儿有作为一个人的权利”的观念认识

有所不同；④目前对畸形儿终止妊娠的问题尚未规

范，无统一的处理标准等。
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编辑部办公地址及通讯方式变更通知

为配合上海市第一妇婴保健院搬迁工作，从２０１４年１月１日起，《中国产前诊断杂志》编辑部办公地址及通讯方式将发生

变更，原先的地址及电话将停用，具体信息如下：

１．新办公地址：上海市浦东新区高科西路２６９９号 门诊楼４楼 胎儿医学部 编辑部，邮编：２０１２０４

２．电话：０２１－２０２６１１５０

３．邮箱地址：ｃｈｉｎｊｐｄ＠ｖｉｐ．１６３．ｃｏｍ

４．《中国产前诊断杂志（电子版）》官方微博、微信二维码请见下图。

图１　微博二维码

　　注：请在新浪微博页面请输入“中国产前诊断杂志”进行搜索，

或用手机扫描本页中的二维码添加关注。

图２　微信公众平台二维码

　　注：请使用手机微信的二维码工具进行扫描，或搜索“中国产前

诊断杂志”及公众微信号“ＣＨＩＮＪＰＤ”并添加关注。
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