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产前超声诊断胎儿双侧小耳畸形１例并文献复习
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　　许多遗传综合征常伴小耳畸形，因此早期产前
超声诊断发现胎儿小耳畸形可以有效地进行针对性
的遗传学筛查，有利于早期发现其他隐匿畸形并作
出处理。本文报道孕２２周产前超声诊断胎儿双侧
小耳畸形１例并做相关文献复习。

１　临床资料

孕妇，２８岁，妊娠２２＋１周，Ｇ１Ｐ０，自然受孕，既
往身体健康，无家族遗传史，无有害毒物、射线及药
物接触史，无创ＤＮＡ产前检测结果为低风险，来本
院行四维Ⅲ级产前超声检查。超声检查显示：胎儿
胎位臀围，双顶径５６ｍｍ，头围１９９ｍｍ，腹围
１７８ｍｍ，股骨长３８ｍｍ，估计体重约（４９５±７４）ｇ。胎
儿双侧外耳耳廓形态异常，未见明显“问号”状耳廓
声像图，双侧外耳大小明显小于正常，左侧长约
１４．１ｍｍ，右侧长约１１．２ｍｍ，双侧外耳道显示不清，
右侧面颊见一高回声团，直径约３ｍｍ，胎儿面部轮
廓未见其他明显异常（图１）。胎盘位子宫后壁，厚
约２１ｍｍ，成熟度０度，胎盘下缘距离宫颈内口约
１４ｍｍ。羊水暗区最大深度为４３ｍｍ。胎儿颅内、肺
脏、心脏、肝脏、胃、双肾、膀胱、脊柱等未见明显异
常。超声提示：①宫内妊娠，单活胎；②胎儿双侧小
耳畸形可能，右侧副耳可能，建议产前诊断或上级医
院进一步检查；③胎盘低置状态。孕妇于上级医院
进一步检查结果同我院检查结果基本一致：①宫内
妊娠，胎儿存活；②胎儿双耳声像异常，考虑双侧小
耳畸形（Ⅱ型），建议胎儿染色体及基因检测。孕妇
行“染色体微阵列（基于ＡｆｆｙｍｅｔｒｉｘＣｙｔｏＳｃａｎＨＤ

芯片）”检测，检测结果（根据人类细胞遗传学国际命
名体制ＩＳＣＮ）：ａｒｒ［ＧＲＣｈ３７］（１２２）ｘ２，（ＸＮ）×１；
结果解释：通过与人类基因组ＧＲＣｈ３７／ｈｇ１９比对，
检出２个拷贝数的性染色体和２个拷贝数的１２２
号染色体，未检测出具有明确临床致病意义的微缺
失和微重复；建议：遗传咨询。孕妇自愿终止妊娠，
于外院引产一男婴，引产后诊断胎儿双侧小耳畸形，
诊断结果与超声诊断相符（图２、３）。

图１　产前二维图像及三维表面成像后前方向观

２　讨论

目前，据流行病学统计报道，全球先天性小耳畸
形发病率约为０．００８３％～０．１７４％［１］。临床上将小
耳畸形分为三型，Ⅰ型表现为耳廓大小及形态发生
变化，但表面基本结构存在，外耳道狭窄，或外耳道
闭锁；Ⅱ型表现为耳廓表面基本结构异常，仅存在柱
状的垂直耳轮伴外耳道闭锁；Ⅲ型表现为无耳或只
存在皮肤及软骨构成的团块。超声下正常胎儿耳廓
形态呈清晰且明亮的“Ｃ”型或“Ｓ”型强回声界限，左
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右两侧耳廓对称，大小基本相等（图４），当耳部形态
结构消失，取而代之的是形态异常的团块状软组织
影时，可诊断为小耳畸形。根据文献统计报道，孕
２０～２４周可作为筛查外耳道畸形的最佳时机，因为
在胎儿超声产前筛查中，由于受母体的羊水量及母
体腹壁厚度，胎儿姿势及胎儿活动情况的干扰，以及
胎儿肢体、胎盘、脐带等的遮挡，使得过早或过晚诊
断筛查，都将影响筛查的准确性［２］，但是，随着超声
机器与技术的发展和进步，利用三维超声中的表面
模式和高分辨仿真模式，通过调高２Ｄ初始切面上
相邻结构的对比度，采集３Ｄ容积数据，选择不同的
表面模式，可以重建胎儿结构的图像，有利于更好地
展示胎儿面部、躯干表面等细节部位，同时，对于胎
儿体内的结构也可以很好地成像［３］。因此，尽管国
内外指南并未将外耳纳入常规筛查范围，我们仍然
可以利用所掌握的表面模式成像的技能，来发现类
似于小耳畸形一类的病变。

图２　引产后左耳

图３　引产后右耳

图４　正常小耳产前二维图像及三维表面成像右左方向观

　　由于许多遗传综合征常伴发小耳畸形，约４０％
单纯小耳畸形患者合并其他畸形［４］。因此若能在超
声产前筛查时，尽早发现小耳畸形，则可以有效地提
示产前染色体及基因的遗传学筛查，以便检查出有
无合并其他重大隐匿畸形并及早处理。

先天性小耳畸形的病因复杂多样，不仅与环境
因素有关，还与遗传因素关系密切，但是至今为止，
对于遗传因素的探讨，是许多研究的热点方向。比
如，在染色体水平上，１３三体综合征、１８三体综合
征、２１三体综合征，４ｐ、５ｐ、１８ｐ等的缺失，这些染色
体水平上的畸形，均易伴发小耳畸形；在基因水平
上，研究就更加深入了，目前发现了许多与综合型小
耳畸形相关的基因，比如表现为双侧小耳畸形合并
唇裂及混合性耳聋的ＨＯＸＡ２综合征与犎犗犡犃２
基因相关［５］［６］、与眼耳脊柱综合征（ｏｃｕｌｏａｕｒｉｃｕｌｏ
ｖｅｒｔｅｂｒａｌｓｐｅｃｔｒｕｍ，ＯＡＶＳ）相关的犖犓犡５３及
犅犃犘犡１基因［７，８］、表现为伴或不伴肾脏畸形的腮
耳肾综合征与犛犐犡１与犉犢犃１基因相关［９，１０］，与小
耳畸形伴发肾脏畸形相关的犅犗犚与犜犅犛致病基因
等。此外，通过文献复习发现，许多统计报道可知，
小耳畸形容易合并脊柱裂等神经系统畸形、尿道下
裂或无肾等泌尿生殖系统畸形、心脏流出道缺陷等
心脏畸形、肢体短缩以及脊柱侧凸等的骨骼肌畸
形［１１］，肛门闭锁等消化系统畸形［１２］。因此，在胎儿
超声筛查中，如果能通过发现外在表现的小耳畸形，
那么就可以及早地对胎儿的基因进行检测以及细致
地检查其他系统的情况，有利于及早发现不同的隐
匿畸形，从而在避免不必要的医疗纠纷的同时，也能
对一个家庭的提供选择的权利，减轻家庭精神负担。

本文通过产前超声筛查发现双侧小耳畸形１
例，回顾了先天性小耳畸形的研究现状及伴发畸形
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的相关遗传因素，同时复习了三维超声中表面模式
和高分辨仿真模式在产前诊断中应用的优势，为今
后的临床工作中发现其他重大隐匿畸形提供了引导
作用。
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