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　　小脑发育不全是指小脑的部分或全部的阙如，

是一种较为罕见的中枢神经系统畸形，包括原发性

及继发性两大类。Ｃｏｍｂｅｔｔｅｓ
［１］于１９８１年首次报道

一例１１岁女孩的小脑阙如，其小脑结构被连接于脑

干的膜状物取代。通过尸检统计中枢神经系统畸形

的发病率，Ｐｉｎａｒ等
［２］报道围产期和新生儿小脑畸形

占所有中枢神经系统畸形中的３％。有关文献报道

确诊小脑发育不全的年龄段从妊娠几周到出生后

７４岁不等
［３］。

１　病　因

小脑发育不全的病因目前尚不清。在胚胎发育

中，小脑发育出现较早却成熟最晚，其发育过程长，

形态结构变化复杂，期间任何因素的变化均会影响

其发育，包括遗传，如染色体疾病及基因突变，９染

色体、１３染色体、１８染色体及三倍体，ＰＡＸ６基因

的突变［３］，７ｑ２２的络丝基因（ＲＥＬＮ）的突变
［４］；代谢

疾病如先天性糖基化病［５］；宫内感染，特别是巨细胞

病毒；产前暴露于致畸药物如抗惊厥药物［６］或可卡

因［７］；小脑缺血改变［８］及出血性疾病［９］。

２　诊断及鉴别诊断

小脑发育不全的诊断主要依靠影像学检查，产

前检查常常包括超声、ＣＴ及磁共振检查，产后可行

尸体病理检查进一步确诊。超声以其简单无创和实

时成像的优势成为检查胎儿的常规手段，三维超声

的应用也为宫内小脑的测量提供了可能，但超声的

空间分辨力、组织分辨力相对较低，许多中枢神经系

统发育的畸形声像图表现一样，缺乏特异性，无法明

确诊断。普通ＣＴ因颅颈部骨性伪影且只能横断扫

描的诸多局限，诊断此病亦较困难，螺旋ＣＴ虽然可

进行颅颈部三维重建，但其步骤繁琐且患者受射线

量大，故也有较多局限。磁共振检查作为一种无侵

入性和无辐射损伤的临床检查方法，且 ＭＲ技术不

受扫描厚度、含气器官、骨骼影响，能清晰分辨显示

胎儿软组织、脑室及脑血管，有利于胎儿宫内中枢神

经系统疾病的诊断，但容易受扫描序列及胎动影响，

因此患儿小脑发育不全常常给临床医生的诊断和预

后提出一个挑战。

除先天性小脑发育不全外，Ｃｈｉａｒｉ畸形导致小

脑继发性发育不全亦不少见，两者共同特点是相对

较小的脑干和正常的脑桥结构。奥地利病理家

ＨａｎｓＣｈｉａｒｉ
［１０］于１８９１首次描述了小脑扁桃体经枕

骨大孔下移至椎管内，称为ＣｈｉａｒｉⅠ型；ＣｈｉａｒｉⅡ型

是在Ⅰ型基础上伴有延髓、第四脑室及小脑蚓部下

移至椎管内，此型常并有脑积水及其他颅内畸形；

ＣｈｉａｒｉⅢ型延髓、小脑、第四脑室疝入枕部或上颈段

脑、脊膜膨出中。Ｃｈｉａｒｉ畸形首选磁共振检查，主要

影像学表现为小脑扁桃体疝入脊椎管内，各期磁共

振表现如表１所示。

表１　各型Ｃｈｉａｒｉ畸形的磁共振表现

Ｃｈｉａｒｉ分类 磁共振表现

ＣｈｉａｒｉⅠ

小脑扁桃体向下移位，位于枕大孔以下（位于枕大孔

前后缘联线以下５ｍｍ以上），幕上脑结构及延髓、第

四脑室位置正常。常合并脊髓空洞症，ＭＲＩ表现为

髓内条状及串珠样低信号影，脊髓空洞可从颈髓段

起始直达脊髓圆锥部，Ｔ１加权像显示最为清晰。

ＣｈｉａｒｉⅡ

小脑扁桃体和延髓向下疝入颈椎椎管内，进一步下

降可达颈２、３椎体水平或更低，脑干和第四脑室也

相应拉长、变形且呈低位，枕大池及桥池闭塞，颈髓

扭结明显，几乎总是伴有幕上畸形。

ＣｈｉａｒｉⅢ
延髓、小脑、第四脑室下移疝入枕部或上颈段脑、脊

膜膨出之中，此型见于婴幼儿。

ＣｈｉａｒｉⅣ
严重的小脑发育不全，小脑缺失和发育不全，但不疝

入椎管内，脑干细小及后颅凹大部被脑脊液腔占据。
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　　小脑发育不全应与其他小脑缺陷相鉴别，包括

ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征、Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征和先天性橄

榄桥新小脑萎缩。ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征是以小脑

蚓部部分或全部发育不良、第四脑室背侧与后颅凹

囊腔相通、后颅凹扩张伴有横窦、小脑幕和窦汇的上

移为特征的一类畸形。Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征主要是小脑

蚓部发育不良或者伴随其他畸形，常见症状是发作

性气喘，在新生儿期出现发作性呼吸急促或呼吸暂

停。眼球常有急促运动，智力发育迟钝，由于小脑蚓

部发育不良而致共济失调和平衡障碍，某些患者的

视网膜发育不良或缺失，导致先天性失明。先天性

橄榄桥新小脑萎缩是一组原因不明的神经系统多部

位进行性萎缩变性疾病，以小脑共济失调为主要临

床表现，部分伴有自主神经及锥体外系症状以及其

他神经系统症状体征。此外小脑发育不全也应区别

于小脑的发育不良，发育不全指解剖结构部分或完

全缺失，而发育不良是结构完整，但容积原发性减

少，包含不同程度的脑萎缩成分的存在，Ｎｏｒｍａｎ

等［１１］研究发现该组织病理学的基础最常见于颗粒

细胞的变性。

３　临床表现及进一步处理

普遍观点认为小脑调控动作的协调性，其发育

不全通常引起运动的极度不协调，但不少文献报道

小脑发育不全与正常运动是可以兼容的，也就是说

小脑并非正常运动必须的。然而，Ｇｌｉｃｋｓｔｅｉｎ
［１２］总

结小脑发育不全病例，发现无论小脑部分还是完全

发育不全均与正常运动密不可分，小脑发育不全者

与“走路缓慢，说话慢及动作的笨拙”有关。越来越

多的证据表明，小脑涉及除动作的控制及协调性外

更高的认知功能［１３１９］。Ｓｈｅｖｅｌｌ和 Ｍａｊｎｅｍｅｒ
［２０］发

现小脑发育不全临床常见特征包括生长发育迟缓，

精细动作困难，肌张力低下，蹒跚，震颤，辨距不良，

眼球震颤，共济失调。Ｓｔｅｉｎｌｉｎ等
［２１］报道了先天性

非进行性小脑性共济失调有着显著认知障碍，从而

得出小脑在认知、社会和语言的发展中起到了重要

作用。

如果产前检查发现小脑发育不全，孕妇需要到

产前诊断中心进一步确诊，检查项目包括染色体、

ＰＡＸ６基因以及ＴＯＲＣＨ，同时患儿父母应被告知

关于小脑发育不全的临床症状的多样性［１２］。鉴于

小脑发育不全有诸多不良预后，一旦产前检查确诊

小脑发育不全，结合优生优育原则，在充分知情告知

患儿父母前提下，由患儿父母决定是否终止妊娠。

产前诊断小脑发育不全的婴儿经详细的影像学

检查后，需请医学遗传学家和神经外科医师会诊，出

生后的中枢神经系统影像学诊断包括ＣＴ及磁共振

检查。若产前未行染色体分析的患儿需要于新生儿

阶段进行检查，新生儿治疗的主要目标是明确稳定

婴儿状态，若明确为原发性，目前则无治疗手段，暂

行严密随访观察；若为继发性，出现临床症状者应尽

早行适当检查明确诊断，采取适当治疗措施。目前

临床多采用手术治疗，但手术一般也只能延缓或减

轻该疾病发展，并不能完全解除病理改变，更不能修

复已存在的脊髓功能的损害，可根据病变程度及类

型考虑行颅后窝减压术、改良的骨性减压术。王楠

等［２２］对１２０例病人行手术后随访，其中８４．８５％病

人症状不同程度的治愈或改善。另外，最新一项研

究表明神经干细胞（ＮＳＣｓ）合嗅鞘细胞（ＯＥＣｓ）移植

治疗脑萎缩已在动物模型及小范围的临床上取得了

一定成就，成为近年来治疗中枢性神经系统疾病的

热点［２３２５］。一旦患儿死亡，建议进行尸检进一步

确诊。

４　总　结

近年来随着影像学、基因技术的不断进步，使得

小脑发育不全诊断的敏感性及准确性大大提高，但

目前仍没有统一的指标用于明确诊断。目前对于小

脑发育不全的研究仍在不断探求、完善和成熟中，对

于产前检查发现胎儿小脑不全者，采用产前诊断小

脑发育不全的分类方法，通过产前超声和磁共振联

合检查并加强患者随访工作，或者产后尸检病理检

查配合超声或磁共振对照检查，从而提高小脑发育

不全的产前诊断水平，对于确诊继发性改变者，可考

虑手术或尝试神经干细胞联合嗅鞘细胞的移植手段

为患者找到最佳诊疗方法。
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