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　　耳作为五官之一，是面部外形的重要组成部分。

先天性耳廓畸形不仅是外形上的缺陷，更是先天性

耳聋的原因之一。产前超声了解胎儿耳廓的情况，

能为产妇提供科学、全面的产前诊断咨询。本文通

过对胎儿耳廓胚胎发育特点、正常胎儿耳廓的超声

表现、耳廓畸形产前超声的研究现状及进展进行

综述。

１　耳廓的正常解剖及胎儿耳廓的胚胎发育过程

耳廓卷向外侧的游离缘称耳轮，耳轮的下部连

接着耳垂。耳廓形态呈贝壳或漏斗状，左右对称，除

耳垂外，余均由软骨组织组成，表面由软骨膜和皮肤

包被，并借肌肉、韧带等附属结构连接于头颅两侧，

与头颅约成３０°
［１］。

耳廓的发育始于胚胎第６周，由第１鳃沟周围

的第１、２鳃弓发生６个围绕外耳道口的耳丘融合形

成。胚胎第７周，耳廓软骨出现，胚胎第１２周，６个

耳丘融合形成耳廓雏形。胚胎第１３～１４周，位于颈

上段的耳廓随着下颌骨的生长逐渐上升到两眼内眦

水平以上，且位置固定。胚胎第２０周，耳廓的解剖

学特征与成人相似［２］。如果这一发育过程发生障

碍，可致耳廓大小、形态和位置的异常。２０孕周时

胎儿耳廓已形似成人，所以在孕期通过超声筛查胎

儿耳廓畸形是可行的。

２　胎儿耳廓畸形与染色体及基因的关系

常见的耳廓畸形有无耳畸形（ａｎｏｔｉａ）、小耳畸

形（ｍｉｃｒｏｔｉａ）、耳低位（ｌｏｗｓｅｔｅａｒ）
［３］。无耳畸形是

指一侧或两侧耳廓不出现；小耳畸形是指耳廓发育

不全，形态明显异常；耳低位是指耳廓较正常低［３］。

由于外耳、中耳和多数面部结构胚胎来源相似，小耳

畸形常伴有外耳道闭锁，中耳异常和颌面部异常，是

伴唇、腭裂中最常见的耳畸形［４］。耳畸形与先天性

耳聋明显相关，可单独存在或与其他畸形同时存在，

或是某综合征的一部分。与耳畸形有关的主要畸形

综合征有：Ｔｒｅａｃｈｅｒｃｏｌｌｉｎｓ综合征（下颌面骨发育

不全综合征）、眼耳脊椎综合征、耳聋甲状腺综合

征、耳腭指（趾）综合征等
［３］。胎儿耳畸形的预后

取决于合并畸形的严重程度。

１９６６年，Ｔｈｅｌａｎｄｅｒ和Ｐｒｙｏｒ
［５］通过测量１４６例

１～１５岁的唐氏综合征患儿人体生物学数据，发现

其与常人最显著的差别是耳廓长度（耳上点至耳下

点的最大距离）。国内外研究表明，一些染色体病如

２１三体综合征、１８三体综合征等可伴发耳畸

形［６１１］。Ａａｓｅ等
［１２］发现唐氏综合征新生儿耳廓的

平均长度较正常新生儿的耳廓长度短２１％，耳廓长

度及耳廓宽度（耳前点至耳后点的距离）评估染色体

异常的特异性均为８４％以上
［６，７］。Ｃｈｉｔｋａｒａ等

［８］发

现３２．４％（１１／３４）染色体异常的胎儿耳廓长度缩

短，其中６例（１７．６％）胎儿产前超声检查仅发现耳

廓长度较短，而未发现其他结构异常，这一发现提示

胎儿存在染色体异常时，可仅表现为耳廓长度的异

常。Ｇｉｎｓｂｅｒｇ等
［１３］发现７１．８８％（２３／３２）耳廓角度

（耳廓与面部正中矢状面所成的角度）异常的患儿存

在１８三体、１３三体、２１三体等染色体异常。目前，

已有多种与先天性小耳畸形相关的由于单基因缺失

或染色体畸变引起的综合征被报道，这些基因包括
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Ｈｏｘａ２、ＨｏｘＢ６、ＰＭＸ１、Ｓａｌｌ１、Ｔｂｘ１、Ｔｃｏｆ１等
［１４］。

综上，胎儿耳廓发育异常与染色体或基因异常密切

相关。

３　胎儿耳廓的正常解剖结构的超声表现及最佳检

查时机

　　正常胎儿耳廓回声呈左右匀称且大小基本无差

别的鲜明的“Ｃ”或“Ｓ”型强回声分界，耳廓上缘在双

眼内眦水平以上［１５］。ＳｉｖａｎＹ等
［１６］通过对８７例新

生儿及１１１例２７～４１孕周的胎儿进行耳廓长度测

量及耳廓位置的观察，发现男女耳廓长度没有统计

学差异，把２个标准差（ＳＤ）内的耳廓长度作为正常

参考值，３０％的耳廓长度位于双眼内眦水平线以上

判断耳的位置，为孕期诊断耳廓畸形提供了参考标

准。Ｈａｔａｎａｋａ等
［１７］通过三维成像得出１９～２４孕

周的胎儿耳廓长度的参考值，并指出所得参考值与

二维 超 声 成 像 所 得 数 据 无 明 显 统 计 学 差 异。

Ｓｈｉｍｕｚｕ等
［１８］通过超声观察胎儿耳廓，不仅发现胎

儿耳廓长度及宽度与孕龄存在线性关系，还发现耳

廓长度与其他生物学测量值如双顶径、头围、腹围等

明显相关，而耳廓长度与宽度之比及双顶径与耳廓

长度之比在孕期基本恒定，亦有其他研究证实了这

一发现［１９］。胎儿耳廓长度随孕周增加呈线性增长，

有可能作为胎儿生长发育指标之一，但仍需进一步

研究。胎儿耳廓在１２周初具雏形，在形态学上支持

早孕期进行胎儿耳廓的超声检查。Ｓａｃｃｈｉｎｉ等
［９］通

过对４５０例１１～１４孕周胎儿耳廓的观察，１００％获

取了胎儿双侧耳廓的超声图像，证实早孕期可通过

超声观察胎儿耳廓。

近年来，随着产妇和产科医生对产前超声期望

的增加，国内学者也开始关注胎儿耳廓的超声观察。

国内学者［２０，２１］建立了胎儿耳廓超声测量值的正常

范围，为诊断胎儿耳异常提供了参考标准，并把颈后

横斜切面及外耳旁矢状切面作为超声观察胎儿外耳

的标准切面，而下颌横斜切面及外耳冠状切面作为

标准切面的补充，为进一步研究胎儿耳廓提供了方

法学。唐静等［２２］通过观察４２１１８例１６～４０周正常

胎儿耳廓后，指出胎儿耳廓显示率随着孕周增加而

减小，２０～２４
＋６孕周为超声观察胎儿耳廓的最佳

时期。

综上，胎儿耳廓长度随着孕周增加呈线性增长，

且与双顶径、头围等明显相关，颈后横斜切面及外耳

旁矢状切面可以作为超声观察胎儿外耳的标准切

面。其中中孕期为胎儿耳廓超声检查的最佳时期。

４　胎儿耳廓畸形的产前超声诊断研究进展

耳廓畸形主要有无耳畸形、小耳畸形及耳低位。

超声图像上，无耳畸形表现为耳廓及外耳道不显示，

小耳畸形则表现为正常耳形态不出现，代之以团状、

点状或明显异常的软组织回声，常伴外耳道消失［３］。

１９８３年ＳｉｖａｎＹ等
［１６］将耳廓长度低于正常孕周２

倍ＳＤ的胎儿诊断为小耳畸形，位于双眼内眦水平

线以上的耳廓长度少于全长的３０％的胎儿诊断为

耳低位，表明产前超声可诊断耳畸形，为伴发小耳畸

形的综合征提供更详尽的信息。Ｄｕｄａｒｅｗｉｃｚ等
［２３］

提出胎儿耳廓长度缩短及异常的耳廓形态可以作为

胎儿染色体异常的超声标志，但是，早孕期难以利用

耳廓长度作为染色体异常的超声指标［９］，而双顶径

与耳廓长度之比大于或等于４．０时，染色体异常风

险将增加，但此比率独立或者联合耳廓长度评价染

色体异常时，其敏感性及预测价值并未提高［６，８，１１］。

吴琼等［２４］通过产前超声筛查出７例外耳畸形，结合

染色体核型分析时发现，有２例２１三体综合征胎儿

仅有外耳畸形，未发现其他结构改变，说明２１三体

综合征患儿可仅表现为耳廓畸形。另外还发现１例

２１三体综合征和１例１８三体综合征患儿表现为耳

廓位置低，提醒我们在观察胎儿耳廓形态、大小时，

还应注意观察胎儿耳廓的位置。由于胎儿耳廓长度

随孕周增加呈线性增长，胎儿耳廓异常有可能作为

胎儿宫内生长发育受限的一个新的临床指标［２５］，但

需要更多的研究。

随着三维超声技术的进步，胎儿表面结构畸形

的诊断得到飞跃性的提高，胎儿耳廓三维超声成像

应用却不多。１９９８年，Ｓｈｉｈ等
［２６］首次通过表面成

像方式进行耳廓的三维超声成像，获得８６％（１０８／

１２５）的胎儿双侧耳廓图像，提出三维图像较二维图

像更直观的显示胎儿耳廓的形态，有利耳廓畸形的

检出，Ｃｈａｎｇ 等
［１１］也证实了这一观点。Ｓｆｏｒｚａ

１３
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等［２７］通过对比４４９例正常胎儿及２３例２１三体综

合征的胎儿耳廓三维图像，指出正常胎儿的耳廓长

度、面积均明显大于２１三体综合征患儿，而２１三

体综合征胎儿的耳廓角度及耳廓宽度与长度之比却

明显大于正常儿。利用三维超声成像，小耳畸形伴

发的一些综合征也得以准确诊断，如ＴｒｅａｃｈｅｒＣｏｌ

ｌｉｎｓ综合征、半侧面部肢体发育不良、Ｇｏｌｄｅｎｈａｒ综

合征等，可使孕妇在产前更好的认识这些畸形［２８］。

Ｈａｔａｎａｋａ等
［２９］研究指出胎儿耳廓角度与孕周、双

顶径、股骨长度的相关性较弱，但是［１３］耳廓角度可

作为早孕期胎儿染色体异常的超声指标，并提出用

耳廓指数（ｅａｒｉｎｄｅｘ）
［３０］判断耳廓的位置，以双眼内

眦水平将耳廓分为上下两部分，上部分耳廓长度与

下部分耳廓长度之比即为耳廓指数，发现耳廓位置

异常有利于染色体异常的诊断，但是耳廓位置与双

顶径、股骨长度等生物学测量值却没有明显相关性。

超声诊断胎儿结构异常依赖于胎儿形态学上的

变化，胎儿耳异常中仅耳廓异常有形态学变化，能被

超声检出，外耳道、中耳及内耳的异常超声难以发

现［３１］。然而，随着超声技术的发展，超声观察胎儿

鼓环也得以实现。Ｚ．Ｌｅｉｂｏｖｉｔｚ等
［３２］对８０例不同

孕周正常胎儿鼓环进行二维及三维超声成像评估胎

儿鼓环超声检查的实用性，发现１６～２２
＋６及２３～

３１＋６孕周胎儿的鼓环获取率分别为９０％及８０％，高

于其他孕周，提示将来有可能通过产前超声检查鼓

环筛查先天性耳聋。

５　总　结

超声检查作为产期诊断的重要手段之一，在胎

儿结构畸形中起着重要作用。胎儿耳廓长度、宽度、

角度、位置、形态、面积及双顶径与耳廓长度之比等

均可作为染色体异常的超声指标，联合胎儿耳廓超

声检查，对胎儿结构畸形及染色体异常诊断有重要

价值，可为孕妇提供更全面、科学的产前诊断咨询。
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本刊对照片及图像的要求

照（图）片每３张图单独占１页，集中附于文后，分别按其在正文中出现的先后次序连续编码。每张照（图）片均应有必要

的图题及说明性文字置于图的下方，并在注释中标明图中使用的全部非公知公用的缩写；图中箭头标注应有文字说明。大体

标本照片在图内应有尺度标记，病理照片要求注明特殊染色方法和高、中、低倍数。照片要求有良好的清晰度和对比度，并在

背面标明图号、作者姓名及图的上下方向。说明文字应简短，不应超过５０字，所有的图在文中相应部分应提及。电子图片采

用ｊｐｇ格式，分辨率不低于３００像素／英寸，并应经过剪切后充分显示关键部分。

动态图像分别按其在正文中出现的先后次序连续编码，文中应标记为“动态图×”。视频资料要求图像清晰稳定，剪接顺

畅，保持可能获得的最高清晰度模式，视频文件采用ＡＶＩ格式，大小在５Ｍ 以内。每个文件名均应与文中的名称相符，如“动

态图×”。
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