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１　临床资料

１．１　一般资料　病例１，孕妇２６岁，Ｇ１Ｐ０，孕１９
＋２

周，产前筛查提示２１三体高风险。病例２，孕妇２９

岁，Ｇ１Ｐ０，孕１８＋３周，产前筛查提示２１、１８三体及

ＮＴＤ（神经管缺陷）低风险，但ｆｒｅｅβＨＣＧ中位倍

数（ＭＯＭ）异常增高，为１１．０９。病例３，孕妇３９岁，

高龄，Ｇ２Ｐ０。

１．２　胎儿经腹部超声检查及诊断

１．２．１　病例１　双顶径５．０ｃｍ，股骨长３．７ｃｍ，胎

儿头颅内大脑镰部分缺如，单一脑室，丘脑融合，上

唇中线部位连续性中断０．５ｃｍ，鼻结构显示困难，

双眼外缘距３．１ｃｍ，内缘距１．０ｃｍ。超声诊断：胎

儿全前脑伴颜面部征象，见图１。

１．２．２　病例２　胎儿双顶径４．５ｃｍ，股骨长３．６ｃｍ，

脐动脉舒张期缺如，颅内单一脑室腔，丘脑融合，四

腔心无法显示，房室间隔十字交叉消失，颜面部情况

因胎儿较小显示不清。超声诊断：脐动脉舒张期缺

如、胎儿多发畸形（全前脑，心脏异常：考虑房室共用

通道）。见图２。

１．２．３　病例３　胎 儿 双 顶 径 ５．６ｃｍ，股 骨 长

３．７ｃｍ，胎儿上唇连续性中断约０．８ｃｍ，小脑横径

１．８ｃｍ，下蚓部分离约０．４ｃｍ，后颅窝池０．９ｃｍ。

四腔心切面：左心房内见扩张的冠状静脉窦，室间隔

连续性中断约０．３ｃｍ，可见穿隔血流。三血管平面

肺动脉左侧见内径０．２ｃｍ左上腔静脉，经冠状静脉

图１　病例１超声图像

注：ａ．全前脑；ｂ．唇裂；ｃ．眼距过近

图２　病例２超声图像

注：ａ．全前脑；ｂ．房室共用通道；ｃ．脐动脉舒张期缺如
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窦回流至右心房。胃泡大小０．７ｃｍ×０．５ｃｍ，

２０分钟后复查胃泡大小无明显变化。左肾长径

３．１ｃｍ，肾实质回声增强，集合系统分离０．４ｃｍ，右

肾长径３．８ｃｍ，肾实质回声增强，集合系统分离

０．９ｃｍ。腹壁脐带插入处前腹壁连续性中断约

０．５ｃｍ，见大小１．８ｃｍ×１．５ｃｍ×１．０ｃｍ肠管样强

回声向外突起，外见包膜，其旁见脐带。脐动脉膀胱

水平仅见左侧脐动脉，右侧未显示，脐动脉横断面呈

“吕”字形。超声诊断：胎儿多发畸形（唇裂、室间隔

缺损伴永存左上腔静脉、脐膨出、单脐动脉、双肾偏

大回声改变、胃泡小、小脑发育异常可能）。见图３。

图３　病例３超声图像

注：ａ．唇裂；ｂ．室间隔缺损；ｃ．永存左上腔静脉；ｄ．脐膨出；ｅ．单脐动脉；ｆ．肾偏大伴回声改变；ｇ．小胃泡；ｈ．小脑蚓部分离

１．３　羊水胎儿染色体核型分析　超声引导下羊膜

腔穿刺术，抽取羊水２０ｍｌ，常规羊水胎儿染色体制

备，Ｇ显带核型分析：病例１，４７，ＸＸ，＋１３；病例２，

４７，ＸＹ，＋１３；病例３，４７，ＸＹ，＋１３，见图４。

２　讨　论

１３三体综合征是一种常染色体数目异常疾病，

又名Ｐａｔａｕ综合征，是由于患儿Ｄ组染色体中多了

一条额外的１３号染色体
［１］而致的先天性畸形综合

征，常累及颅脑、颜面部、颈部、心脏、腹部、泄殖腔、

肢体等全身多个部位。本报道中３例胎儿均为多发

畸形。该病常由于双亲之一生殖细胞在减数分裂时

不分离所致［２］，多源于母亲，在高龄孕妇中发病率明

显增高。本报道中１例为高龄孕妇，３９岁。１３三体

综合征发病率约为活产新生儿的１／５０００
［３］，预后很

差，９０％在６个月内死亡
［４］，仅５％的患儿能活过１０

岁［５］。至今１３三体综合征尚无根治措施，因此产前

诊断并终止妊娠显得尤为重要。目前产前诊断的检

查方法逐渐完善：超声作为一种影像学检查手段能

发现解剖结构畸形，无创、经济且有效，因而在筛查
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图４　ａ、ｂ．病例１，４７，ＸＸ，＋１３；ｃ、ｄ．病例２，

４７，ＸＹ，＋１３；ｅ、ｆ，病例３．４７，ＸＹ，＋１３

染色体疾病中有较好的应用价值，尤其是当发现全

前脑及颜面部异常改变时，对１３三体综合征有较好

的提示作用，有研究表明９１％～１００％的１３三体综

合征胎儿产前能通过超声检出［６］，另外，目前常用的

血生化产前筛查也有一定的预测价值。当然，该病

的确诊需依据染色体核型分析。本报道中３例胎儿

均经超声发现多发畸形，其中２例均发现全前脑，

１例伴随颜面部改变，２例产前筛查结果异常，１例

提示２１三体高风险，１例ｆｒｅｅβＨＣＧ 中位倍数

（ＭＯＭ）异常增高，３例均经羊水胎儿染色体核型分

析确诊为１３三体综合征。
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