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超声诊断胎儿泄殖腔畸形１例
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　　泄殖腔畸形是先天性肛门直肠畸形中的一种，

其特点为直肠、阴道、尿道共同开口于一个腔，其发

病率极低［１］。本院曾遇１例，现报道如下：

１　临床资料

１．１　一般资料　孕妇２５岁，Ｇ１Ｐ０，孕２４
＋２周。自诉

平时体健。２０１３年４月１日本院，超声描述：双顶径

６．２２ｃｍ，头围２３．０７ｃｍ，腹围１９．９０ｃｍ，股骨长

４．４９ｃｍ，羊水暗区４．２４ｃｍ，胎盘位于前壁，胎心率

１５７次／分。颅脑、胸部未见明显异常。腹部：胃泡可

见，左、右肾可见，膀胱未显示（图１），４０分钟后复查

膀胱仍未显示。外阴部呈“郁金香”状。脊柱可显示，

上肢肱骨、尺桡骨可显示，下肢股骨、胫腓骨可显示。

脐带血管数３根，脐带与腹壁插入处可显示。超声提

示：①单胎，头位；②胎儿先天性发育异常可能；③结

合临床，建议产前诊断排除染色体异常。患者于２０１３

年４月２日行羊水穿刺，确诊胎儿染色体核型为

４６ＸＸ。于２０１３年４月７日来本院进行Ｂ超复查，超

声描述：双顶径６．２５ｃｍ，胎先露臀，羊水暗区４．０９

ｃｍ。胎儿膀胱未显示，ＣＤＦＩ（彩色多普勒表现）可见

脐动脉进入胎儿腹部后往胎儿盆腔分为２支。超声

提示：①、单胎，臀位；②胎儿先天发育异常待排。

图１　两根脐动脉之间未见膀胱回声

１．２　引产标本　孕妇于２０１３年４月１０日行引产

术，引产示：胎儿下腹壁不连续，膀胱外翻，外生殖器

不明显，整个会阴稍显平滑，证实为胎儿泄殖腔畸形

（图２）。

图２　引产后证实膀胱外翻，外生殖器不明显

２　讨　论

泄殖腔畸形（ｃｌｏａｃａｌｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ）是罕见的畸

形组合，主要包括脐膨出（ｏｍｐｈａｌｏｃｅｌｅ）、内脏外翻

（ｅｘｓｔｒｏｐｈｙ）、肛门闭锁（ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅａｎｕｓ）、脊柱畸

形（ｓｐｉｎａｂｉｆｉｄａ），故也称 ＯＥＩＳ综合征
［２］。目前病

因尚不清楚，在胚胎学上，胚胎发育第３周末后肠扩

大与尿囊相通形成泄殖腔，而后进入分隔期，泄殖腔

被尿直肠隔分隔为前后两部分，前者为尿生殖窦，将

发育成膀胱和尿道，后者为原始直肠，将发育成直肠

和肛管下段；在泄殖腔形成与分隔的过程中，若受到

某些因素的影响，会导致各种畸形的产生。

对胎儿进行全程产前检查对于及早发现泄殖腔

畸形极为重要，而超声诊断可作为首选方法［３］。超

声常表现为下腹壁皮肤层回声的中断、缺损，盆腔内

无膀胱显示，并在缺损处可见包块，可合并有脊髓脊

膜的膨出及肛门闭锁的超声征象。当出现下列影像

学改变时常提示可能存在泄殖腔畸形［４］：①肾脏及

４４
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泌尿道的畸形病变；②胎儿盆腔发出的囊状结构、双

侧肾积水；③结肠和尿道内钙化的胎粪影；④膀胱和

尿道根部的膨大（键孔征）；⑤胎儿（２２周）前腹壁发

出的条索状组织突出影（象鼻征）。

胎儿泄殖腔畸形需与胎儿尿道下裂进行鉴别。

尿道下裂分阴茎头型、阴茎体型和阴囊会阴型。超

声常表现为阴茎短小、阴茎末端变钝、阴茎向腹侧弯

曲或阴茎阴囊分离征象。尿道下裂可合并其他畸

形，如隐睾、斜疝、膀胱尿道返流、泌尿系统畸形［５］。

因本例胎儿染色体核型为４６ＸＸ，故可排除胎儿尿

道下裂。

泄殖腔畸形通常是致死性畸形，多数婴儿出生

后不能成活且治疗困难，治疗以成形手术为主，修复

肠管、腹壁及生殖器，效果欠佳。
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视频导读

快速产前诊断技术简介与比较

许争峰

（南京医科大学附属南京妇幼保健院）

　　快速产前诊断技术由于无需培养、针对间期的胎儿细胞、操作

及阅片过程相对简单，因而大大缩短报告时间，从而减少孕妇因等

待报告而产生的焦虑。

在该视频讲座中，来自南京医科大学附属南京妇幼保健院的

许争峰教授介绍了目前快速产前诊断技术，主要分成以荧光原位

杂交为基础的技术（包括ＦＩＳＨ、ＰＲＩＮＳ、ＣＧＨ、ＳＫＹ、ＡｒｒａｙＣＧＨ）

以及以ＰＣＲ为基础的技术（包括ＱＦＰＣＲ、ＭＬＰＡ、ｄｉｇｉｔａｌＰＣＲ）。

对于现在临床常用的 ＦＩＳＨ、ＱＦＰＣＲ、ＭＬＰＡ 以及 Ａｒｒａｙ

ＣＧＨ这４种快速产前诊断技术，许争峰教授则在视频中对其技术原理、优缺点等方面作了总结和比较。
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