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产前超声和磁共振联合诊断胎儿泄殖腔

外翻综合征

朱向阳　杨小红　陈欣林　陈佩文

（湖北省妇幼保健院 超声诊断科，湖北 武汉　４３００７０）

【摘要】　目的　探讨产前超声和 ＭＲＩ联合诊断泄殖腔外翻综合征（脐膨出、膀胱外翻、肛门闭锁、脊柱

裂）的临床价值。方法　回顾性分析２００７年以来９例胎儿系统超声和 ＭＲＩ联合诊断的泄殖腔外翻综

合征胎儿，总结其各自支持诊断的影像学特征并与其中４例病理检查结果对照。结果　所有胎儿系统

超声和 ＭＲＩ均能诊断泄殖腔外翻综合征，其主要的影像学特征是脐膨出、有皮肤覆盖的腰骶部神经管

缺陷、不显示膀胱、肢体缺陷。超声和 ＭＲＩ均较难以显示生殖器的异常和肛门闭锁，但 ＭＲＩ能较明确

提示膀胱外翻和肢体骨骼的异常及提示其中１例肛门闭锁。９例病例均终止妊娠。结论　泄殖腔外翻

综合征的特点是有腹壁缺损、脊柱缺陷、不显示膀胱和可能有肢体异常的影像学特征，超声和 ＭＲＩ均能

提示该诊断。ＭＲＩ更能清晰显示膀胱外翻和脊柱异常从而更有力地支持泄殖腔外翻综合征。
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产前筛查和诊断新技术研究》（２０１１ＣＤＡ０１２）

　　泄殖腔外翻综合征（ＯＥＩＳ）是一组包括脐膨出

（ｏｍｐｈａｌｏｃｅｌｅ）、膀胱外翻（ｂｌａｄｄｅｒｅｘｔｒｏｐｈｙ）、肛门

闭锁（ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅａｎｕｓ）和脊柱及生殖器异常（ｓｐｉ

ｎａｌａｎｄｇｅｎｉｔａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ）罕见畸形，常合并肢

体异常［１］。发生率不是很清楚，估计在活产儿中的

发生率是０．０００４％～０．０００５％
［２］，这并不包括产前

确诊终止妊娠和宫内死亡病例。本文对产前超声诊

断并行 ＭＲＩ的ＯＥＩＳ胎儿进行回顾性分析，旨在探

１
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讨本病的异常表现及产前超声和 ＭＲＩ联合诊断

ＯＥＩＳ综合征的价值。

１　材料与方法

本文回顾性分析自２００７年以来在本院经系统

超声产前检查并分别在合作医院（同济医院及武汉

市儿童医院）以及近一年来本院放射科磁共振室检

查并确诊的９例ＯＥＩＳ综合征病例。９例中有１例

是单绒毛膜三羊膜囊三胎之一（８ｂ／３），１例是单绒毛

膜单羊膜囊双胎之一（９ａ／２）。所有病例均经系统超

声筛查，发现异常后预约３天内行 ＭＲＩ检查。所有

病例均引产，其中４例在本院引产有大体标本，其余

５例电话随访。

２　结　果

９例胎儿父母健康、非近亲结婚，均没有不良孕

产史。除１例是孕３０周来本院检查外，其余病例均

在孕中期检查发现异常。孕妇年龄为２０～３８岁，平

均年龄２４．３岁。超声孕周１７～３０周，平均孕周

２３．３周。胎儿均脐膨出、膀胱未显示和脊柱异常

（图１、２）。未随访到染色体及唐氏筛查结果。脊柱

异常包括脊膜膨出６例、脊柱侧弯３例、脊髓栓系２

例、腰骶椎附件未融合１例、隐性脊柱裂２例、半椎

体１例。有３例有肢体异常，分别是左足内翻１例

（第２例）、右足内翻１例（第８例）和左足内翻并右

足缺如１例（第３例）。值得提出的是，ＭＲＩ发现左

足内翻并右足缺如病例（第３例）的右髋关节及右下

肢骨细小。ＭＲＩ对于胎儿体位不好的２例病例能

更清楚显示腹壁缺损和脊膜膨出，通过结肠成像未

显示结肠从而提示肛门闭锁１例（第５例）。然而对

于单绒毛膜双胎病例第一次 ＭＲＩ检查图像不理想

重做一次。检查结果见表１。

多胎妊娠中的第８例三胎中，ａ胎儿死胎相当

于１２周，ｃ胎儿有双足马蹄内翻，相当于１７周，家

属考虑终止妊娠；第９例双胎相当于２２周，２个胎

儿脐带缠绕，羊水多，要求终止妊娠，大体标本见图

３；其余７例胎儿基于超声和 ＭＲＩ发现的异常以及

ＯＥＩＳ的不良预后，在产前咨询后均引产。９例中４

例在本院引产，５例外院引产，电话随访家属证实下

腹部有包块突出伴腹壁缺损。本院４例病理检查结

果均可见脐膨出、肛门闭锁、膀胱外翻和脊柱异常及

生殖器异常（见表２）。

图１　第２例病例超声图像

　　注：Ａ．超声显示脊柱裂（箭头所示）；Ｂ．ＭＲＩ显示脊柱裂（箭头所示）；Ｃ．经腹部超声所示下腹部脐膨出（箭头所示）；Ｄ．经阴道超声所示下

腹部脐膨出（箭头所示）；Ｅ．ＭＲＩ所示下腹部脐膨出（箭头所示）

２
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图２　第５例病例超声图像

　　注：Ａ．超声胎儿下腹部膨出包块（箭头所示）；Ｂ．超声显示骶尾部脊膜膨出（箭头所示）；Ｃ．ＭＲＩ显示骶尾部脊膜膨出（箭头所示）；Ｄ、Ｅ．胎

儿引产后大体标本俯卧位显示胎儿骶尾部皮肤完整，仰卧位与俯卧位下腹部可见包块突起伴膀胱外翻及性别显示不清

表１　９例ＯＥＩＳ综合征胎儿的超声和 ＭＲＩ的结果

异常发现
胎儿

１ ２ ３ ４ ５ ６ ７ ８ｂ／３ ９ａ／２

脐膨出 ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋

膀胱未显示 ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋

脊柱异常 ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋ ＋／＋

肛门闭锁 －／－ －／－ －／－ －／－ －／＋ －／－ －／－ －／－ －／－

肢体异常 －／－ ＋／＋ ＋／＋ －／－ －／－ －／－ －／－ ＋／＋ －／－

其他异常 单脐动脉
左肾异位伴

旋转不良
右肾缺如 单脐动脉

永久性右位

脐静脉
无 无 脑积水 无

　　注：“／”上方是超声检查所见，“／”下方是 ＭＲＩ检查所见；“＋”表示有，“－”表示无；８ｂ／３是单绒毛膜三羊膜囊三胎中诊断ＯＥＩＳ的胎儿，另

两胎儿（未列入表格）一个死胎约１２周，另一个有马蹄内翻；９ａ／２是单羊膜囊双胎有异常的一个，另一胎儿未见异常

表２　４例病检结果

胎儿编号 脐膨出 膀胱外翻 肛门闭锁 脊柱异常 肢体异常 生殖器异常 其他异常

５ ＋ ＋ ＋
皮肤完整的腰骶部脊髓脊膜膨出，

见脊髓栓系，脊髓脂肪浸入
－

阴囊裂，无阴茎，腹

股沟可见睾丸

永久性右位脐静脉，消

化道异常

７ ＋ ＋ ＋
脊柱皮肤完整，无尾椎，骶椎弓裂，

脊膜膨出伴脊髓栓系
－

双侧单角子宫，双阴

道开口外翻于膀胱
单脐动脉，消化道异常

８ｂ／３ ＋ ＋ ＋ 皮肤完整的腰骶部脊髓脊膜膨出 右足内翻 可见阴茎 脑积水

９ａ／２ ＋ ＋ ＋ 皮肤完整的腰骶部脊髓脊膜膨出 －
阴茎样小突起分离

与腹股沟两侧
－

３　讨　论

泄殖腔外翻综合征（ＯＥＩＳ）是包括脐膨出、膀胱

外翻、肛门闭锁和脊柱异常在内的一组相关联的异

常，很罕见［１，２］。Ｃａｒｅｙ等
［１］最早用描述上述躯干下

部区域的一系列异常的英语首字母，将该综合征缩

写为ＯＥＩＳ。该异常还包括外生殖器缺如和分辨不

清以及下肢异常（如足内翻、膝关节挛缩）［３］，其他伴

３
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图３　第９例单绒毛膜单羊膜囊双胎标本左侧胎儿性别为男孩，

右侧外生殖器显示不清，伴脐带下方脐膨出及膀胱外翻

发畸形较少，本文中有３例无其他伴发畸形。ＯＥＩＳ

综合征病变位于躯干下部相当于“尿片区域”，畸形

复杂，出生后需要复杂的外科和泌尿科手术，而且手

术效果可能不理想，应告知胎儿父母。本文中所有

９例胎儿均终止妊娠。

有些作者表明，ＯＥＩＳ综合征是泄殖腔和膀胱

外翻疾病谱的一部分［４］，但 ＯＥＩＳ有清晰的异常病

变模式，因此我们仅探讨ＯＥＩＳ综合征，而不探讨仅

有膀胱外翻和泄殖腔外翻的病例［５］。本文中２例单

绒毛膜多胎均只有一胎儿出现ＯＥＩＳ综合征，表明

该综合征与基因遗传关系不大。

产前超声诊断 ＯＥＩＳ综合征经常有报道，而

ＭＲＩ诊断ＯＥＩＳ综合征鲜有报道
［６］，本文联合超声

和 ＭＲＩ检查发现两者均能发现 ＯＥＩＳ综合征的异

常征象（包括脐膨出、脐带低位插入、脐带插入下方

大的腹壁缺损、腰骶部有皮肤覆盖的脊膜膨出，有时

可见脊髓栓系、膀胱不能显示、生殖器显示不清、肢

体异常）。超声的优点是能动态多切面观察，但分辨

率有限，受体位及孕妇肥胖和骨骼的干扰。文中第

２例胎儿由于胎儿臀位，我们采用阴道超声提高分

辨率（图１Ｄ、１Ｅ）。ＭＲＩ视野较大，能多平面成像，

成像的软组织分辨率高，不受胎儿宫内位置和孕妇

肥胖及骨骼的干扰，能清楚显示皮肤的缺损以及消

化道和脊柱异常。文中第３例胎儿 ＭＲＩ提示右髋

关节细小，这可能与 ＭＲＩ视野较大能直观对称对比

有关。文中双胎病例首次 ＭＲＩ曾因胎动而图像不

理想而重做一次。

对于生殖器异常，超声和 ＭＲＩ均较难诊断，病

理标本中有１例阴茎可见，１例无阴茎，１例在腹股

沟区见阴茎样小突起，１例双阴道开口于外翻膀胱，

会阴表现相当复杂，说明超声没有看到阴茎并不能

确定为女婴，会阴两侧的小突起也并非就是女婴，遗

憾的是没有染色体结果。但本文中单绒单羊病例外

阴大体标本差异值得深思（图３）。Ｃａｉｒｅ等
［７］曾研

究３５例胎儿中有２７例 ＭＲＩ能详细评价会阴部情

况。ＯＥＩＳ综合征中的肛门闭锁也很难通过超声和

ＭＲＩ诊断，多是产后发现，但有经验的 ＭＲＩ医师能

通过结肠成像显示肛门闭锁［６］，第６例胎儿 ＭＲＩ利

用结肠成像未见结肠而提示肛门闭锁，说明 ＭＲＩ有

更多的成像方式获取诊断信息。

我们需要提出的是，所有病例均是超声诊断以后

将诊断报告作为 ＭＲＩ医师参考依据做出的 ＭＲＩ诊

断。超声作为筛查胎儿畸形的常用手段，有自己筛查

畸形的系统检查，目前其他检查还不能完全代替。

本文表明超声和 ＭＲＩ均能根据“尿片”区域异

常特征诊断ＯＥＩＳ综合征，而且 ＭＲＩ能更清晰地显

示皮肤和脊柱的异常，能对 ＯＥＩＳ综合征的诊断提

供更有力的支持。
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