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产前超声诊断膀胱外翻２例并文献复习
张冬梅　侯莉　林果　叶才为
（电子科技大学医学院附属妇女儿童医院、成都市妇女儿童中心医院超声科，四川成都　６１１７３１）

【摘要】　目的　总结膀胱外翻的产前超声声像图特征，加强对膀胱外翻的认识。方法　报道２例产前
超声诊断膀胱外翻的病例，回顾性研究产前超声表现及引产后解剖结构特点，并对膀胱外翻产前诊断相
关文献进行分析。结果　膀胱外翻产前超声表现特征为肾脏正常、羊水正常、膀胱未显示、脐下腹壁膨
出物、耻骨联合分离、外生殖器异常。２例膀胱外翻病例引产后病理结果为下腹壁缺损、膀胱外翻膨出，
脐带腹壁入口低于髂前上棘，外生殖器异常为尿道上裂（１例男性阴茎增宽扁平、龟头分离；１例女性阴
阜、大阴唇、阴蒂分离）。结论　产前超声发现胎儿肾脏正常、羊水正常而动态观察膀胱未显示是诊断膀
胱外翻的重要线索。膀胱外翻具有一系列特征性产前超声表现，需仔细观察腹壁与脐带入口、外生殖
器、骨盆、肛门、脊柱等，与泄殖腔外翻、腹裂、脐膨出、脐尿管未闭伴尿囊囊肿等鉴别，进一步提高诊断的
准确性。
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　　膀胱外翻（ｂｌａｄｄｅｒｅｘｓｔｒｏｐｈｙ，ＢＥ）指发育为下
腹壁及膀胱前壁肌、浆膜层的间充质细胞移行障碍、
骨盆发育异常等导致的一系列畸形综合征，由泌尿
畸形、生殖畸形、骨骼肌肉畸形、骨盆与盆底畸形等
构成，其主要特征为不同个体大小的膀胱黏膜、输尿
管与尿道裸露，由膀胱后壁与下腹壁皮肤融合［１］。
本病非常罕见，文献报道其发病率约（２．１～２．５）／１０
万例活产儿［２］，男性发病率所占比例更高。先天性
膀胱外翻的解剖学修复与功能重建复杂，对小儿泌
尿、整形、骨科等外科医师是一项巨大的挑战。因

此，产前正确诊断对孕妇选择性妊娠或出生后治疗
具有重要的指导意义。现将成都市妇女儿童中心医
院产前超声诊断的１例男性、１例女性胎儿膀胱外
翻病例报道如下。

１　资料与方法

１．１　研究对象　收集２０１７～２０１９本院产前超声诊
断的２例膀胱外翻胎儿的临床资料。２例病例孕妇
由外院转入本院会诊，一般资料见表１。

表１　２例膀胱外翻病例孕妇一般资料
病例 年龄

（岁） 孕产史 家族遗传病史 孕期情况 遗传学检查 孕周
（周）

外院会诊
原因

病例１２７ Ｇ２Ｐ１，健康生育１次 无 否认感冒、服药及有害物接
触史 无创ＤＮＡ检查未见异常 ２７＋４ 膀胱未显示

病例２３０ Ｇ３Ｐ１，健康生育１次、自
然流产１次 无 否认感冒、服药及有害物接

触史
母血清唐氏综合征筛查为
低风险 ２５＋０ 尿道下裂

１．２　仪器与方法　使用ＧＥ公司Ｅ８、Ｅ１０彩色多
普勒超声诊断仪，三维探头频率４～８ＭＨｚ，二维探
头频率３．５～５．０ＭＨｚ。选择中孕期产科超声检查
模式，对胎儿进行系统性产前超声检查，重点扫查膀
胱、腹壁与脐带入口、外生殖器、骨盆、肛门、脊柱等
结构。留存动、静态图像，二、三维图像，并存储于硬

盘后期处理与研究。２例膀胱外翻病例由孕妇及家
属签署知情同意书，羊膜腔注射药物终止妊娠，引产
儿进行病理解剖。

２　结果

产前超声表现特征与引产儿病理结果见表２。

表２　２例膀胱外翻病例产前超声与引产后病理结果
病例

产前超声结果
膀胱、腹壁、外生
殖器、耻骨联合

其他：头面、脊柱、心脏、
肾脏、肝脏、胎盘、羊水等 超声提示

病理结果
膀胱、腹壁、外生殖器 其他

病例１动态观察２４小时，膀胱
未显示（图１Ａ）。腹壁
脐带入口位置偏低，其
下方与外生殖器上方向
外凸起一稍强回声团约
３．５ｃｍ×２．５ｃｍ，包块周
边低回声（图１Ｂ）。外生
殖器形态失常（图１Ｃ）

未见异常；羊水指数
１１．７ｃｍ

①宫内单活胎，生物学
测量相当于２７周５天；
②胎儿异常：膀胱未显
示、脐下腹壁膨出物、外
生殖器异常，考虑膀胱
外翻可能

腹壁脐根部位置偏低，脐
下腹壁缺损约１．５ｃｍ×
１．５ｃｍ，膀胱外翻，双侧
输尿管连接外翻的膀胱
下部。阴囊内可摸及睾
丸，阴茎短小扁平，尿道
上裂，龟头分离（图１Ｄ）

男性，体重８０８ｇ，肛
门正常、脊柱正常

病例２动态观察２４小时，膀胱
未显示。脐带腹壁入口
可见，位置偏低，紧贴脐
带下方外凸起一稍强回
声团约０．８ｃｍ×０．６ｃｍ
（图２Ａ）。外生殖器形
态失常、结构不清，可见
宽约０．３ｃｍ裂隙样回声
（图２Ｂ）。耻骨联合增
宽，约１．３ｃｍ（图２Ｃ）。

未见异常；羊水指数
１５．３ｃｍ

①宫内单活胎，生物学
测量相当于２５周０天；
②胎儿异常：膀胱未显
示、脐下腹壁膨出物、外
生殖器异常，考虑膀胱
外翻可能

腹壁脐根部位置低，脐下
腹壁缺损约２．０ｃｍ×
１．５ｃｍ，膀胱外翻。尿道
上裂，阴阜、大阴唇、阴蒂
分离，肛门前移（图２Ｄ）

女性，体重７１４ｇ

３　讨论

膀胱外翻以膀胱黏膜裸露为主要特征的综合畸

形，是尿道上裂膀胱外翻综合征（ｅｘｓｔｒｏｐｈｙ
ｅｐｉｓｐａｄｉａｓｃｏｍｐｌｅｘ，ＥＣＣ）主要类型之一，亦属于腹
壁缺陷。目前膀胱外翻确切的发病机制尚不清楚，
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图１　病例１男性胎儿膀胱外翻产前超声图及引产后大体标本图
Ａ．膀胱未显示；Ｂ．脐带腹壁入口下方稍强回声团，团块周边低回声（红色箭头示）；Ｃ．阴茎短小、扁平，

形态异常（蓝色箭头示）；Ｄ．引产后患儿膀胱外翻，下方可见输尿管开口（绿色箭头示），尿道上裂，龟头分离

图２　病例２女性胎儿膀胱外翻产前超声图及引产后大体标本图
Ａ．膀胱未显示；腹壁脐带入口下方稍强回声团（白色箭头示）；Ｂ．外生殖器形态失常，可见裂隙样回声（黄色箭头示）；

Ｃ．骨骼成像模式耻骨联合增宽；Ｄ．引产后患儿膀胱外翻，尿道上裂，阴阜、大阴唇、阴蒂分离

Ｓｔｅｃ等［４］提出由于细胞或机械原因导致泄殖腔膜过
早破裂会导致外翻，破裂时间决定了疾病的严重程
度。妊娠４周前破裂泄殖腔膜破裂形成泄殖腔外
翻，妊娠６周后直肠中隔下降后泄殖腔膜破裂形成
膀胱外翻［５］。Ｓａｔｉｓｈ等［６］推测耻骨联合分离，肛提
肌吊床状，推动盆腔脏器前移，膀胱与前腹壁拉伸、
变薄、破裂与ＢＥ形成相关。膀胱外翻的病因不明，
可能与基因、环境等因素有关，Ｃａｔｈａｒｉｎａ等［７］指出
罕见的遗传学拷贝数变异可能参与ＥＣＣ的表型。
目前产前超声是筛查胎儿畸形的首选方法，其应用
于膀胱外翻的诊断研究国内文献已有报道［８］。但由
于膀胱外翻涉及的各系统畸形检出率有较大差
别［９］，部分组合畸形类型超声诊断缺乏统一的客观
评价标准，产前超声存在漏诊误诊现象。本院所发
现的２例膀胱外翻病例二维产前超声共同表现为膀
胱未显示、脐下腹壁膨出物、外生殖器异常，多切面
模式显示脐带腹壁入口低，１例骨骼成像模式显示
耻骨间距增宽，产前超声提供了具有重要特征的诊
断信息。

正常情况下，妊娠１４周胎儿膀胱显示率可达
１００％。每隔３０～４０ｍｉｎ充盈与排空一次，容量具
有可变性。如羊水正常、动态观察膀胱未显示应警
惕膀胱外翻的可能。中晚孕期由于外翻膀胱壁上的
输尿管外露，尿液直接排入羊膜腔内，膀胱无充盈、
失去存储尿液的功能而不显示。国内外文献报道一

致将膀胱不显示作为诊断膀胱外翻的重要信息之
一［８１０］。产前超声常常表现为下腹部两条脐动脉之
间膀胱持续不显影。但在一些罕见病例中［１１］，下腹
部脐尿管囊肿及两侧脐带显示，和正常膀胱相似，真
正的膀胱外翻容易漏诊。或膀胱未显示伴发双肾畸
形与羊水过少时，产前诊断膀胱外翻变得更加困难。

脐下腹壁膨出物为膨出的膀胱后壁与盆腹腔肠
管。二维产前超声典型的表现特征为：膨出物紧贴
脐带入口下方，表面光滑由薄带状低回声包绕，内部
为稍强回声。本院１例下腹壁膨出包块大，产前超
声表现典型。但由于膀胱后壁与腹部皮肤融合无法
区分，腹壁缺损常难以检出。脐下腹壁膨出物检出
率也约２８％～４７％［８，９］，具有非持续显示的特点，推
测原因可能与外翻膀胱的大小、低位脐带入口遮挡、
腹内压低、外翻膀胱平坦不外突、胎儿体位等因素有
关。本院２例下腹壁膨出物时而显示、识别困难，经
多次动态观察才得以证实其存在。另也提示我们必
要时需要采用新方法、新技术以进一步提高腹壁膨
出物的检出率。本院１例膀胱外翻病例，笔者利用
多切面成像技术，尤其矢状面更好地展示了脐带腹
壁入口及其下方膨出物的位置关系、膨出物与皮肤
延续的形态等。有学者认为磁共振成像（ｍａｇｎｅｔｉｃ
ｒｅｓｏｎａｎｃｅｉｍａｇｉｎｇ，ＭＲＩ）对软组织分辨率高，探查
脐下腹壁缺损及膨出物明显优于超声［８］。

膀胱外翻常伴有盆腔骨骼肌肉系统畸形。早些
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年文献报道膀胱外翻病例出生后经Ｘ线可确诊耻
骨联合分离、骨盆异常等［１２，１３］。近期国外学者对大
样本的胎儿超声研究结果表明，耻骨间距测量是产
前超声诊断膀胱外翻可行、可靠方法，除了一些由于
技术原因无法测量的病例，９４．７４％的病例中耻骨分
离测量是可行的。同时提出了测量的标准切面（显
示左、右耻骨和左、右坐骨点，以及左、右股骨的近端
部），及截断值为１ｃｍ，几乎可应用于区分任何胎龄
的正常与耻骨分离病例［１４］。与不同病例间膀胱外
翻大小存在差异一样，耻骨联合分离的程度不一，从
１．１～２．６ｃｍ［８］。本院１例膀胱外翻病例采用三维
超声骨骼成像模式，显示出左、右耻骨及坐骨结构，
测量耻骨间距１．３ｃｍ，高于截断值１．０ｃｍ，诊断为耻
骨联合分离，与以上文献所报道一致。

膀胱外翻可伴有尿道上裂及外生殖器畸形，男
性胎儿可合并尿道背侧裂开，阴茎短平、分裂、阙如，
女性胎儿阴蒂分离、阴唇阙如等。我国法律明确规
定“禁止非医学需要的胎儿性别鉴定”，产前超声生
殖器检查并不作为常规筛查项目。但由于外生殖器
评估对膀胱外翻病例的诊断与咨询可提供重要依
据，值得更多的关注。本组２例产前超声可疑外生
殖器异常，１例男性胎儿睾丸显示，阴茎短小扁平，
但无法识别龟头分离、尿道上裂的征象。另１例胎
儿外生殖器可见宽约０．３ｃｍ裂隙样回声，但无法辨
别裂隙两端软组织为阴阜或阴囊，难以与尿道下裂
鉴别。产前超声对表现不典型的外生殖器难以诊
断，漏诊误诊率高，必要时需要结合染色体检查［１４］。

４　鉴别诊断

４．１　泄殖腔外翻综合征是一类罕见的多发性畸形组
合的疾病，主要包括脐膨出（ｏｍｐｈａｌｏｃｅｌｅ）、内脏外翻
（ｅｘｓｔｒｏｐｈｙ）、肛门闭锁（ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅａｎｕｓ）、脊柱及生殖
器畸形（ｓｐｉｎａｌａｎｄｇｅｎｉｔａｌｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ），亦称ＯＥＩＳ
综合征，为ＥＣＣ最严重类型。其脐下腹壁膨出物包
括２个裂开的膀胱瓣及之间脱垂的回肠末端，脐下
腹壁膨出物伴外翻是ＯＥＩＳ产前特征性表现［１５］。
ＯＥＩＳ等常伴单脐动脉、脐带短等附属结构异常。
４．２　脐膨出与腹裂脐膨出表现为脐根部向外膨出
的包块，表面光滑，由羊膜及腹膜组成的线状高回声
包裹，内部可见肝脏、肠管、胃等，包块周边由脐动脉
包绕，彩色多普勒显示脐带入口位于包块表面，而膀
胱外翻脐带入口常常紧贴包块上方。腹裂由于脐旁
腹壁全程缺损，腹腔脏器外翻，形态不规则，漂浮于

羊膜腔中，膀胱外翻时腹壁膨出物形态规则，常常为
圆形或椭圆形。另一重要鉴别点为，脐膨出与腹裂
盆腔可见膀胱显示。
４．３　脐尿管未闭伴尿囊囊肿有文献报道［１６］，早孕
期脐尿管未闭伴尿囊囊肿具有特征性产前超声表
现：脐根部膨出物为无回声团，与膀胱相通，呈哑铃
状，两侧脐动脉走行，与膀胱外翻腹部膨出物容易鉴
别。但中晚孕期尿囊囊肿破裂，脐根部肠管突入形
成脐膨出，尿液流入羊膜腔而膀胱不显示时，需要结
合其他结构表现与膀胱外翻鉴别，脐尿管未闭伴尿
囊囊肿多为孤立性存在，常常不合并耻骨联合分离、
外生殖器官畸形等。

５　临床处理与预后
膀胱外翻患儿出生后常常存在尿失禁，尿液持

续由外翻膀胱的输尿管开口溢出，需要多次分期手
术治疗，包括还纳外翻的膀胱，修复腹壁缺损，最大
程度恢复控尿功能，防止上尿路反流及感染保全肾
功能，腹壁及外生殖器形态与功能的恢复，国内文献
有一些修复成功、效果满意的病例报道［３，１７］。但由
于膀胱外翻患者控尿训练、性功能和生育需要等长
期管理的独特性，需要包括骨科、泌尿外科、影像科、
心理科、康复科等多学科的协作与努力。

综上所述，膀胱外翻为一累及多系统的综合征。
膀胱外翻产前超声最重要的诊断线索为羊水正常、
持续动态观察中晚孕期膀胱不显示。大部分膀胱外
翻患者存在耻骨联合分离，是诊断膀胱外翻可靠依
据。典型的脐下腹壁膨出物表面具有特异的低回声
带。外生殖器异常产前超声容易检查出，但确切诊
断常常困难。三维多切面模式有利于腹壁膨出物及
脐带入口的观察，骨骼成像模式能立体显示耻骨联
合，可作为二维超声的重要补充，结合膀胱未显示，
对膀胱外翻诊断准确性高。产前超声检查对膀胱外
翻的诊断具有重要的价值，规范而全面地观察膀胱
与两侧脐动脉、腹壁与脐带入口、外生殖器、耻骨联
合、肛门、脊柱等、有利于准确及早发现胎儿结构异
常，进一步降低漏诊、误诊率。
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