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胎儿唇腭裂的产前超声诊断研究
李玉娟　吴湫滢　胡裕雄　余勇

（广东省东莞市妇幼保健院超声科，广东东莞　５２３０００）

【摘要】　目的　结合孕妇妊娠的结局，通过分析７３例早、中孕超声诊断唇腭裂的超声结果，探究提高早
中孕期超声诊断唇腭裂准确性的方法。方法　收集２０１７年１月至２０２１年３月在东莞市妇幼保健院行
早、中孕超声筛查的５６６７４例孕妇超声结果进行筛选，对其中７３例诊断出唇腭裂孕妇的早、中孕期超声
结果进行回顾性分析研究。对早孕期超声胎儿的孕周、颈项透明层厚度（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，ＮＴ）、胎儿
是否具有宫内妊娠合并症以及最终诊断胎儿唇腭裂的超声种类进行分组研究。结果　在该项研究中总
共有７３名孕妇诊断出胎儿唇腭裂。其中２６名孕妇是在早孕期超声时诊断发现唇腭裂，４７名孕妇是在
早孕期超声时暂未发现唇腭裂，在中孕期超声时诊断为唇腭裂。产前超声诊断符合率为１００％，胎儿是
否合并有ＮＴ增厚或其他结构异常对能否在早孕期Ｂ超发现唇腭裂有影响（犘＜０．０５）。结论　早中孕
期超声对于诊断胎儿唇腭裂均有着重要的作用，中孕期超声是早孕期超声的一个重要补充。对于早孕
期间发现胎儿ＮＴ增厚或其他胎儿结构畸形的孕妇，应在早中孕期超声检查时格外关注胎儿是否有唇
腭裂，重点检查胎儿颜面部的矢状面，横断面及冠状面。
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ａｎｉｍｐａｃｔｏｎｗｈｅｔｈｅｒｔｈｅｃｌｅｆｔｌｉｐａｎｄｐａｌａｔｅｃａｎｂｅｄｅｔｅｃｔｅｄｂｙＢｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎｔｈｅｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓｔｅｒ（犘＜
０．０５）．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎｔｈｅｆｉｒｓｔａｎｄｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｓｐｌａｙｓａｎｉｍｐｏｒｔａｎｔｒｏｌｅｉｎｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓ
ｏｆｆｅｔａｌｃｌｅｆｔｌｉｐａｎｄｐａｌａｔｅ．Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎｔｈｅｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｉｓａｎｉｍｐｏｒｔａｎｔｓｕｐｐｌｅｍｅｎｔｔｏｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎ
ｔｈｅｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓｔｅｒ．ＦｏｒｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｗｈｏｆｉｎｄｆｅｔａｌＮＴｔｈｉｃｋｅｎｉｎｇｏｒｏｔｈｅｒｆｅｔａｌｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓｄｕｒｉｎｇｅａｒｌｙｐｒｅｇｎａｎｃｙ，ｔｈｅｙｓｈｏｕｌｄｐａｙｓｐｅｃｉａｌａｔｔｅｎｔｉｏｎｔｏｗｈｅｔｈｅｒｔｈｅｆｅｔｕｓｈａｓｃｌｅｆｔｌｉｐ
ａｎｄｐａｌａｔｅｄｕｒｉｎｇｔｈｅｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｄｕｒｉｎｇｔｈｅｆｉｒｓｔａｎｄｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｓ，ａｎｄｆｏｃｕｓｏｎｔｈｅ
ｓａｇｉｔｔａｌ，ｃｒｏｓｓｓｅｃｔｉｏｎａｌａｎｄｃｏｒｏｎａｌｐｌａｎｅｓｏｆｔｈｅｆｅｔａｌｆａｃｅ．
【犓犲狔狑狅狉犱狊】　Ｃｌｅｆｔｌｉｐａｎｄｐａｌａｔｅ；Ｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｙ；Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ；Ｅｆｆｉｃｉｅｎｃｙ

　　唇腭裂（ｃｌｅｆｔｌｉｐａｎｄｐａｌａｔｅ，ＣＬＰ）是口腔颌面
部最常见的先天性畸形，发生率为１／２５００～１／
５００［１］。世界范围内，以亚洲的发病率最高［２］。目前
针对唇腭裂的分型标准繁杂，在临床工作中更多地
根据其有无合并其他结构异常，将其分为综合征型
唇腭裂（ｓｙｎｄｒｏｍｉｃｃｌｅｆｔｌｉｐａｎｄｐａｌａｔｅ，ＳＣＬ／Ｐ）和非
综合征型唇腭裂（ｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｃｌｅｆｔａｎｄｐａｌａｔｅ，
ＮＳＣＬ／Ｐ），后者占唇腭裂总数的７０％［３］。按胚胎发
生学角度划分，各亚分类在唇腭裂构成比中差异较
大。单纯唇裂（ｃｌｅｆｔｌｉｐ，ＣＬ）占２５％，ＣＬＰ占５０％，
腭裂（ｃｌｅｆｔｐａｌａｔｅ，ＣＰ）占２５％。本研究通过回顾４
年间的唇腭裂胎儿的产前超声检查资料，探讨早中
孕期超声检查在产前诊断唇腭裂中的价值。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选取２０１７年１月至２０２０年１２月
在东莞市妇幼保健院行早孕期及中孕期胎儿超声筛
查的孕妇５６６７４例，其中超声诊断为唇腭裂的７３
例，引产或分娩后临床诊断为唇腭裂的７３例，符合
率为１００％。７３例孕妇年龄平均（３０．９２±５．９３４）岁
（１８～４３岁），均为单胎妊娠；２６例（３６％）为孕早期
超声检查发现，４７例（６４％）为孕中期超声检查发
现。产后随访中ＳＣＬ／Ｐ３０例（４１．１％），ＮＳＣＬ／Ｐ
４３例（５８．９％），具体情况见图１。
１．２　检查仪器　采用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎＥ８或ＧＥＶｏｌｕｓｏｎ
Ｅ１０彩色多普勒超声诊断仪，经腹部二维凸阵探头
探头频率为２．０～３．５ＭＨｚ，三维超声容积探头的频
率为４．０～８．０ＭＨｚ。
１．３　检查方法　孕妇取仰卧位或侧卧位，根据早孕
期及中孕期超声的标准切面，按顺序对胎儿进行常
规的产前超声检查。行早孕（１１～１３＋６周）超声检查时，

图１　唇腭裂诊断流程图

胎儿在颈部自然姿势下时取正中矢状切面，取切面
时应使图像尽可能放大至头部及上胸部占据图像的
大部分，轻微移动游标只会改变量度结果的
０．１ｍｍ。同时游标尺应放在定义颈项透明层厚度
（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，ＮＴ）的界在线，在距离最大的
透明层量度，测量时注意分辨羊膜以及透明层是否
会被颈部脐带缠绕。至少应测量３次，记录量度所
得的最大数值。在行早孕期超声时，常规检查胎儿
的鼻骨是否显示，三尖瓣是否存在反流情况。行中
孕期超声时，对胎儿的鼻唇部进行常规三切面检查
（包括鼻唇部冠状切面、颜面部正中矢状切面、唇部
水平横切面）［４］，同时观察鼻唇部以及进行上牙槽突
横切面，观察牙槽突及腭部连续性（图２）。对于疑
似唇腭裂的胎儿，用三维容积探头，采用表面成像模
式观察胎儿面部情况以提高诊断准确性［５］。若在检
查中发现胎儿唇部，牙槽突或腭部有超声回声中断，
局部有线状低回声或压迹时（图３），均进行胎儿张
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口或闭口切面检查，辅以彩色血流成像技术，尽可能
观察胎儿伸舌张口活动以及唇腭部的连续性极血流
方向。对于因胎儿位置欠佳、羊水过量、多胎妊娠以
及孕妇腹壁脂肪层厚等多方面影响而导致超声切面
成像显示欠清时，让孕妇下床活动３０ｍｉｎ以上再次
复查。所有诊断为唇腭裂的胎儿均有２名具有产前
诊断资格超声医师核对，若有意见不一致，则由第三
名经验丰富高职称超声医师会诊。跟踪随访孕妇至
引产或分娩后。对照早孕期超声筛查与中孕期超声
筛查诊断为唇腭裂的病例结果，分析如何提高早中
孕期超声筛查诊断唇腭裂的准确性，减少漏诊及误诊。

图２　早孕期唇腭裂（矢状面）

图３　中孕期唇腭裂（冠状面）

１．４　病例随访　在本院分娩或引产者，通过住院电
子病历系统查询新生儿或引产胎儿信息。在外院分
娩或引产者，通过电话随访了解新生儿或引产胎儿
信息。
１．５　统计学处理　采用ＳＰＳＳ２６．０统计学软件对
数据进行分析，比较采用卡方检验，计数资料以频数
及百分率（％）表示，检验水准以α＝０．０５，犘＜０．０５，
表示差异有统计学意义。

２　结果

２．１　早孕期超声与中孕期超声结果的比较　本组
５６６７４例孕妇共发生唇腭裂７３例，发生率为０．１２％。
其中早孕期超声发现２６例（３５．６％），早孕期超声阴
性而在中孕期超声诊断４７例（６４．４％），无漏诊误诊
的病例，符合率为１００％。早孕期的２６例中，２４例
合并有其他超声异常（９２．３％）。其中ＮＴ增厚（＞
３．０ｍｍ）共１３例（５０％），全前脑９例（３４．６％），脐膨
出６例（２３．１％），颈部淋巴水囊瘤５例（１９．２％），小
下颌４例（１５．４％），室间隔缺损３例（１１．５％），全身
水肿２例（７．７％），桡骨缺损、巨膀胱、右室双出口及
脑膜膨出各１例（３．８％），具体情况见表１。

中孕期的４７例唇腭裂胎儿中，有６例是非单纯
性唇腭裂（表２）。其中有４例（８．５％）在早孕期超
声合并有其他超声异常，包括ＮＴ增厚３例（６．４％），
颈部淋巴瘤１例（２％）。在中孕期超声复查时，其中
１例合并有其他结构畸形，包括小下颌畸形、左侧膈
疝、双侧脉络丛多发囊肿、脐带囊肿。另外在中孕期
Ｂ超诊断出１例合并有右足内翻，１例合并有羊水
过多。其余４１例（８７．２％）均为单纯性唇腭裂，包括
双侧唇腭裂以及单侧唇腭裂。

本研究发现（见表３），早孕期２６例唇腭裂胎儿
中，２４例（９２．３％）合并其他超声结构异常，１３例
（５０％）合并ＮＴ增厚；中孕期４７唇腭裂胎儿中，早
孕期发现结构畸形的只有４例（１２．８％），ＮＴ增厚
３例（６．４％）。
２．２　妊娠结局　在筛查出７３例唇腭裂畸形阳性的
胎儿中，在随访过程中发现，在本院引产有６９例
（９３％），继续妊娠仅有４例（７％），在随访引产６９例
病例中，引产后病理符合率达１００％。

３　讨论

唇腭裂是多种病因导致多基因性状的疾病，主
要受遗传因素与环境因素影响，常有家族聚集性［６］。
临床常按非单纯性唇腭裂与单纯性唇腭裂分类，其
中非单纯性唇腭裂常由多种单基因病、环境因素以
及染色体重排相互作用引起。国外一项含有１１２７
例患者的研究中显示非单纯性唇腭裂的比率高达
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６３％［７］。此类患者的染色体异常中三体型所占比重
较大，大多为１３三体综合征和１８三体综合征［８］，
其次是ＣＨＡＲＧＥ综合征、腭心面综合征以及
Ａｐｅｒｔ综合征。早期诊断唇腭裂，可为后续的产前
诊断与遗传咨询争取时间。但早孕期胎儿颜面部结

构小，诊断唇腭裂难度大。目前早期超声诊断胎儿
唇腭裂尚无公认的影像学标记物，且各个研究结论
不一，更未形成技术规范或专家共识。诊断胎儿唇
腭裂产前超声检查专家共识推荐妊娠２０～２４周为
唇腭裂超声检查的最佳时期［９］。

表１　早孕期唇腭裂胎儿合并有其他超声异常情况
编号母亲年龄

（岁）
孕周
（周）

ＮＴ值
（ｍｍ） 合并异常 妊娠结局

１ ３０ １２ ３．１ ＮＴ增厚 引产
２ ３６ １３＋４ １．６ 无叶全前脑 引产
３ ３３ １２＋４ ４．２ 全前脑，ＮＴ增厚，单脐动脉 引产
４ ３９ １３＋１ ２．６ 全前脑，肠管回声增强 引产
５ ２７ １４＋１ １．１ 胎儿脑膜膨出 引产
６ ４１ １２＋４ ５．０ 胎儿室间隔缺损，脐膨出，小下颌，ＮＴ增厚 引产
７ ３０ １４ １．９ 全前脑 引产
８ ３０ １２＋２ １０．０ 全身水肿，颈部淋巴水囊瘤，全前脑，室间隔缺损、三尖瓣发育不良、肺动脉瓣缺如，

单脐动脉，ＮＴ增厚
引产

９ ３１ １２＋ ６．８ 左侧桡骨缺如、脐膨出、颈部淋巴水囊瘤并全身皮肤水肿、ＮＴ增厚 引产
１０ ３７ １１＋６ １．２ 全前脑、脐膨出、巨膀胱 引产
１１ ３８ １２＋１ ５．３ 脐膨出 引产
１２ ３５ １２＋２ 缺如 全前脑、颈部淋巴水囊瘤 引产
１３ ３７ １２＋４ ４．６ ＮＴ增厚、小下颌 引产
１４ ２４ １２＋６ ４．４ ＮＴ增厚、小下颌 引产
１５ ２０ １３＋６ ２．２ 脐膨出、右室双出口、室间隔缺损 引产
１６ ４３ １２＋４ 缺如 淋巴水囊瘤、全前脑 引产
１７ ２７ １２＋６ １．５ 小下颌 引产
１８ ３９ １２＋１ 缺如 颈部淋巴水囊瘤 引产
１９ ２４ １３＋３ ３．４ ＮＴ增厚 引产
２０ ３１ １４＋１ ５．０ ＮＴ增厚 引产
２１ ３１ １３＋１ ５．８ ＮＴ增厚 引产
２２ ２５ １２＋５ １．７ 脐膨出 引产
２３ ４３ １３＋６ ３．５ 全前脑、ＮＴ增厚 引产
２４ ２９ １３＋１ ６．７ ＮＴ增厚 引产

表２　中孕期非单纯性唇腭裂胎儿病例情况
编号母亲年龄

（岁）
孕周
（周）

ＮＴ厚度
（ｍｍ） 早孕期Ｂ超 中孕期Ｂ超 妊娠结局

１ ２９ １２＋４ ３．５ ＮＴ增厚 小下颌畸形、左侧膈疝、双侧脉络丛多发囊肿、脐带囊肿 引产
２ ２５ １２＋３ ３．１ ＮＴ增厚 － 引产
３ ２５ １２＋４ 缺如 颈部淋巴水囊瘤 － 引产
４ ３０ １２＋５ ３．４ ＮＴ增厚 － 引产
５ ３７ １３＋４ １．９ － 右足内翻 引产
６ ２７ １２＋１ １．４ － 羊水过多 引产

表３　唇腭裂胎儿与合并症、ＮＴ厚度关系
分组

早孕期
阳性数
（例）

总数
（例）

占比
（％）

中孕期
阳性数
（例）

总数
（例）

占比
（％）

犘

结构畸形 ２４ ２６９２．３ ６ ４７１２．８０．０００
ＮＴ增厚 １３ ２６ ５０ ３ ４７６．４０．０００
　　ＮＴ增厚是指胎儿的颈项透明层厚度大于３．０ｍｍ。

　　众所周知，早孕期超声筛查是孕期常规检查项
目，用于胎儿的ＮＴ测量。国际超声协会建议孕早
期可以尝试去显示胎儿面部的轮廓［１０］，包括上唇的
完整性。但因胎儿颜面部发育不完善，同时缺乏统

一的超声指标，在早孕期超声诊断胎儿唇腭裂较困
难。本研究发现早孕期超声更易诊断非单纯性唇腭
裂，其中若胎儿合并有ＮＴ增厚，胎儿唇腭裂的检出
率更高。在本次针对５６６７４例孕妇的筛查中，共发
现有７３例（０．１２％）唇腭裂胎儿，其中３０例（４１．１％）是
非单纯性唇腭裂，４３例（５８．９％）是单纯性唇腭裂。
在非单纯性唇腭裂组中，２４例（８０％）在孕早期诊断
为唇腭裂，６例（２０％）在孕中期诊断为唇腭裂。其
中有１６例病例（５３．３％）合并有ＮＴ增厚。非单纯

７５
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性唇腭裂在早孕期检出率高，可能的原因有临床医
师发现早孕期胎儿有其他结构筛查，会提高警惕性，
经验性对胎儿进行全身整体检查，较正常胎儿的检
查更详细时间更长，更易检出唇腭裂。目前尚无文
献对此进行报道。本研究诊断唇腭裂的标准是矢状
面发现有上颌骨中断，颜面部呈鹰嘴状，或者横断面
显示上唇部连续性中断，或者冠状面显示下颌间隙
消失。国外一项针对早孕期（１１～１３周）８６例唇腭
裂胎儿和８６例正常胎儿对照回顾性研究中［１１］，提
示诊断胎儿唇腭裂的标准切面中，纳入胎儿面部标
准正中矢状切面识别上颌骨间隙。通过对比，发现
纳入新的指标后早孕期检测唇腭裂的效率更高。国
外一项研究针对二维超声联合三维超声也提高了早
孕期检查出胎儿唇腭裂的效率［１２］。国内一项研究
也提示超声医师需在临床工作中应从多个标准切
面，运用二维联合三维的超声诊断手法诊断唇腭裂，
减少漏误诊，提高诊断效率［１３］。

超声检查是胎儿颜面部检查的重要方法，中孕
期的胎儿结构畸形筛查是常规产检项目，更是超声
专家推荐的唇腭裂超声检查的最佳时期。目前国内
外文献报道对于唇腭裂的超声诊断时间主要局限在
中孕期。在中孕期胎儿发育基本已经成熟，同时孕
妇在中孕期羊水量适中，透声条件佳，胎儿身体舒展
活动自由。通过超声获取的各个胎儿脏器的切面图
像更加的清晰立体，可以发现更多细微的胎儿结构
畸形。本项研究中，单纯性唇腭裂组有２例（４．７％）
是早孕期发现，其余４１例（９５．３％）均是在中孕期发
现。说明中孕期超声筛查对于胎儿唇腭裂的诊断具
有重要意义，尤其是单纯唇腭裂的诊断显得必不可少。

综上所述，通过本项研究可知早孕期超声筛查
检出唇腭裂效率有限，中孕期超声对唇腭裂的检出
具有不可替代的作用。产前超声检查唇腭裂是一项
高风险的工作，在检查过程中临床医师需要高度的
严谨认真。当胎儿在早孕期超声筛查发现合并有其
他结构畸形，尤其是胎儿ＮＴ增厚或者鼻骨未显示
时，临床医师需提高警惕，重点检查胎儿鼻唇部，以
免漏诊唇腭裂。同时临床医师可尝试二维超声联合
三维超声，运用多个切面综合检查早孕期胎儿，提高
唇腭裂的检出率，降低漏诊率。
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