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胎儿胆囊未显示的产前诊断及临床预后分析
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【摘要】　目的　探讨胎儿胆囊未显示产前诊断结果及预后情况。方法　收集２０１８年１月至１２月于广

东省妇幼保健院超声科行产前超声检查发现胎儿胆囊未显示的４４例病例，根据超声结果分３组：孤立

性胆囊未显示组、胆囊未显示合并微小异常组、胆囊未显示合并结构异常组，分析各组超声特征、产前遗

传学检测、妊娠结局及预后情况。结果　４４例胆囊未显示病例成功随访４０例，孤立性胆囊未显示组中

７例活产儿胆囊出生后均可见，２例无创产前基因检测正常。胆囊未显示合并微小异常组中１３例活产，

１例患儿出生后诊断为胆道闭锁，余１２例患儿出生后胆囊可见，２例患儿染色体核型异常，３例染色体

核型正常。胆囊未显示合并结构异常组中５例活产儿胆囊出生后均可见，１例提示１８三体，７例产前遗

传学检测正常。结论　超声检查是胎儿胆囊未显示产前检查及随访观察的有效手段。孤立性胆囊未显

示、胆囊未显示合并微小异常预后良好，当超声怀疑宫内感染时应警惕胆道闭锁可能，胆囊未显示合并

结构异常者非整倍体风险增加。
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　　产前超声检查胎儿胆囊未显示较少见，发生率

约０．１０％
［１］。多数病例复查后胆囊可显示，但少数

病例可能与胆道闭锁、孤立性胆囊发育不良、囊性纤

维化、染色体畸变等有关［２］。文献报道，约２４％的

胆囊未显示病例中可发现其他超声异常［３］，这不仅

增加了染色体异常风险，也与患儿预后相关，因此产

前发现胆囊异常及是否合并其他畸形，对产前管理

及患儿出生后得到及时的诊治具有重要意义。本文

通过回顾性分析广东省妇幼保健院胆囊未显示胎儿

的产前诊断结果及妊娠结局，总结疾病特点，为临床

诊疗提供依据。

１　资料与方法

１．１　临床资料　收集２０１８年１～１２月在广东省妇

幼保健院超声科进行胎儿超声检查的孕妇４４例，其

中６例为本院常规产检超声检查发现，３８例为外院

转诊，转诊原因为胎儿胆囊未显示或其他超声指标

异常。孕妇年龄为１９～４３岁，首次诊断胎儿胆囊未

显示的孕周为１７＋～３７
＋周。

１．２　仪器与方法　

１．２．１　仪器　采用美国ＧＥ公司的Ｅ１０型、Ｅ８型、

ＳａｍｓｕｎｇＷＳ８０ＡＣ型彩色多普勒超声诊断仪，探头

频率为１．０～５．０ＭＨｚ，根据孕周及孕妇情况选择合

适的胎儿检查条件。

１．２．２　方法　按照国际妇产科超声协会制定的胎

儿系统超声检查指南详细扫查胎儿各系统及其附属

物，二维声像图常规留取胆囊长轴切面，即显示标准

腹围切面后探头稍向胎儿尾侧偏斜，于脐静脉肝内

段右下方可显示胆囊。正常胎儿胆囊长轴呈梨形、

矩形或纺锤形的囊性结构［４］，横切面呈类圆形，彩色

多普勒显示囊性结构内无血流信号。当超声检查发

现胎儿胆囊未显示时，认真扫查胎儿肝胆、胃肠道及

其他器官以排除是否合并其他异常。在孕妇休息１

～２小时后再次检查（胎儿胆囊未显示合并其他异

常时）或２～３天后再次检查（孤立性胆囊未显示

时），若动态观察仍未见胆囊，则超声提示胎儿胆囊

未显示。建议胆囊未显示的孕妇进行产前咨询及产

前遗传学检测，继续妊娠者建议间隔４周进行超声

复查或胎儿 ＭＲＩ检查，患儿出生后行肝、胆超声检

查。产前、产后的超声检查均由两位经验丰富的超

声医师共同完成。

１．２．３　分组　按照超声检查结果分为３组：①孤立

性胆囊未显示组：超声检查提示胎儿胆囊未显示，不

合并其他异常；②胆囊未显示合并微小异常组：出生

后半年内不需要接受手术治疗及产前找不到明确病

因的非结构异常，包括后颅窝池增宽（１０～１５ｍｍ）、

侧脑室扩张（１０～１５ｍｍ）、鼻骨发育不良、房间隔膨

胀瘤、肝脏强光斑、轻度肾盂扩张（肾盂前后径＜

１０ｍｍ）、腹腔积液、肠管回声增强、腹腔强回声光

斑、肠管扩张（小肠肠管内径＞７ｍｍ，结肠肠管内径

＞１８ｍｍ）、股骨短、四肢长骨短、单脐动脉、羊水量

异常；③胆囊未显示合并结构异常组：超声检查发现

单个或多个系统结构异常。

２　结果

２．１　孤立性胆囊未显示组　

２．１．１　产前检查结果　本研究共４４例胎儿胆囊未

显示。孤立性胆囊未显示组共９例（９／４４，２０％），其

中２例于妊娠中期发现，７例于妊娠晚期发现，１例

妊娠期超声复查后胆囊可见。２例无创产前基因检

测提示低风险。

２．１．２　妊娠结局　９例中１例失访，１例引产，余７

例活产，随访至出生后半年活产儿胆囊可见，胆道系

统未见明显异常。

２．２　胆囊未显示合并微小异常组　

２．２．１　产前检查结果　胆囊未显示合并微小异常

组共１７例（１７／４４，３９％），其中３例于妊娠中期发

现，１４例于妊娠晚期发现，４例妊娠期超声复查胆囊

可见，１例胎儿 ＭＲＩ检查观察到胆囊。５例行产前

遗传学检测，２例提示染色体异常，３例遗传学检测

结果正常。

２．２．２　妊娠结局　１７例中３例失访，１例引产，１３

例活产，其中１例于出生后诊断为胆道闭锁，患儿于

外院行肝脏移植手术，余１２例活产儿胆囊可见，胆

道系统未见明显异常。结果见表１。
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表１　胆囊未显示合并微小异常组产前检查结果及结局

序号 年龄（岁） 发现孕周（周） 超声异常表现 产前遗传学结果 妊娠期复查胆囊情况 随访 预后

１ ３１ ２８＋ 后颅窝池增宽  超声可见 活产 －

２ ３０ ３２＋ 侧脑室扩张 － － 活产 －

３ ２７ ２４＋ 鼻骨发育不良 － － 活产 －

４ ２４ ２２＋ 鼻骨发育不良 － 超声可见 引产

５ ３７ ３３＋ 房间隔膨胀瘤，羊水偏少 － － 失访

６ ２８ ３６＋ 肝脏强光斑 － ＭＲＩ可见 活产 －

７ ２７ ２８＋ 肾盂分离 － 超声可见 活产 －

８ ２５ ３７＋ 腹腔积液，肠管回声增强 ＣＭＡ － 活产 出生后胆道闭锁

９ ３６ ２８＋ 腹腔积液，肠管回声增强 ＣＭＡ，ＣＳ 超声可见 活产 －

１０ ３２ ３３＋ 腹腔积液，腹腔强光斑，股骨短 ＣＳ － 活产 －

１１ ３７ ３１＋ 腹腔积液 Ｙ染色体异常 － 活产 －

１２ ３１ ２４＋ 肠管回声增强 － － 活产 －

１３ ３１ ３３＋ 肠管扩张，羊水过多 － － 活产 －

１４ ３２ ３３＋ 四肢长骨短 Ｘ染色体异常 － 失访

１５ ２２ ２７＋ 羊水过多 － － 活产 －

１６ ３３ ３３＋ 羊水过多 － － 活产 －

１７ ２４ ２３＋ 单脐动脉 － － 失访

　　注：产前遗传学结果“－”表示未检测，ＣＭＡ：ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙ染色体微阵列分析，ＣＳ：ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ染色体核型分析，１１Ｙ染色体

异常结果为４６，Ｘ，ｉｎｖ，（Ｙ）（ｐ１１ｑ１２）（在Ｙｐ１１ｑ１２位置发生倒位），１４Ｘ染色体异常结果为Ｘｐ２２．３３ｐ２２．１１（１６８５５１２４２３３３５９）×１，Ｘｐ２２．

１１ｑ２１．３１（２４２４５００４８８９２７２５４）×１２，Ｘｑ２１．３１ｑ２８（８８９４４５４３１５５２３３０９８）×２３（在Ｘｐ２２．３３ｐ２２．１１位置发生缺失，在Ｘｐ２２．１１ｑ２１．３１发生

嵌合缺失，在Ｘｑ２１．３１ｑ２８位置发生嵌合重置）；妊娠期复查胆囊情况“－”表示未显示或未复查；预后“－”表示患儿出生后胆囊可显示

２．３　胆囊未显示合并结构异常组　

２．３．１　产前检查结果　胆囊未显示合并结构异常

组共１８例（１８／４４，４１％），其中３例于妊娠中期发

现，１５例于妊娠晚期发现，１例妊娠期超声复查后胆

囊可见（合并肾积水）。结构畸形以心血管异常最常

见，其次为泌尿生殖系统、消化系统、骨骼系统及神

经系统等。心血管异常以室间隔缺损、永存左上腔

静脉、法洛四联症多见，泌尿生殖系统异常主要表现

为肾积水、肾发育不良。８例行产前遗传学检测，１

例１８三体合并心血管系统及骨骼系统异常，５例染

色体微阵列分析及染色体核型分析结果均未见异常

（１例合并心血管系统异常，１例合并心血管系统及

胃泡位置异常，１例合并心血管系统及泌尿系统异

常，１例合并肾积水，１例合并腹腔隔离肺），１例无

创产前基因检测提示低风险（合并尿道下裂），１例

实时定量ＰＣＲ结果未见异常（合并全身水肿）。

２．３．２　妊娠结局　１８例中１３例因多发异常引产，

余５例活产，随访至出生后半年活产儿胆囊可见，胆

道系统未见明显异常，结果见表２。

３　讨论

妊娠期胎儿胆囊未显示较罕见，发生率约

０．１０％
［１］。其妊娠结局与预后差异大，多数可在随后

的产前超声复查或出生后超声检查中胆囊显示，原

因为早期提示胆囊不显示时胆囊处于收缩状态不易

显示，但仍有７％～９％病例为胆囊缺如或发育不

全、胆道闭锁、囊性纤维化［５，６］，也可合并其他系统

结构畸形或存在染色体异常。由于部分疾病会导致

严重的临床症状，影响患儿生存及预后，因此产前超

声检查胎儿胆囊及对胆囊未显示者进行超声随访和

鉴别诊断尤为重要。

本研究中单纯胆囊未显示组所占比例为２０％，

低于其他文献研究［７，８］，可能与目前我国产前超声

检查指南未将胆囊纳入常规检查内容有关，也与本

研究中大部分外院转诊病例合并其他异常指标有

关。该组除１例引产外，余存活儿在妊娠后期或出

生后超声检查发现胆囊，随访至生后６～１２个月均

未发现明显胆道系统异常，说明孤立性胆囊未显示

预后良好，该结论同其他研究一致［９］。妊娠期胆囊

未显示，妊娠晚期或出生后超声检查可观察到胆囊，

可能与妊娠期胎儿胆囊具备收缩功能有关［１０］。

胆囊未显示合并微小异常组比例约占３９％，高

于王银等［１１］的研究，与分组方法不同及本组资料中

大多为外院转诊病例有关。微小异常以肠管回声增

０２
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表２　胆囊未显示合并结构异常组产前检查结果及预后

序号
年龄

（岁）

孕周

（周）
超声异常表现 产前遗传学结果 随访 预后

１ ２８ ２６＋ 可疑室间隔缺损，双主动脉弓，永存左上腔静脉 ＣＭＡ，ＣＳ 引产

２ １９ １７＋ 完全性房室间隔缺损，下腔静脉离断，胃泡位置异常 ＣＭＡ，ＣＳ 引产

３ ３１ ２５＋ 室间隔缺损，肺动脉闭锁，永存左上腔静脉，左肾发育不良 － 引产

４ ２０ ２６＋ 室间隔缺损，左足趾姿势异常 － 引产

５ ３４ ２７＋ 室间隔缺损 － 活产 －

６ ２２ ２１＋ 法洛四联症，右手多指、左手手指姿势异常，双侧髂骨粗短、骨盆发育不良 １８三体 引产

７ ２８ ２６＋ 侧脑室前角相通，法洛四联症，右肾异位合并多囊性发育不良、左肾缺如或异位 ＣＭＡ，ＣＳ 引产

８ ３３ ２８＋ 法洛四联症，永存左上腔静脉，第８胸椎椎体发育异常，左肾囊性发育不良 － 引产

９ ２４ ２２＋ 永存左上腔静脉，十二指肠梗阻 － 引产

１０ ３６ ２７＋ 左肾积水 ＣＭＡ，ＣＳ 活产 －

１１ ３７ ３１＋ 左肾积水 － 活产 －

１２ ３６ ２６＋ 盆腔异位肾 － 引产

１３ ３５ ３０＋ 尿道下裂 无创低风险 引产

１４ ２６ ２８＋ 胼胝体缺如 － 引产

１５ ３１ ３０ 蛛网膜囊肿 － 引产

１６ ４３ ２６＋ 腹腔隔离肺 ＣＭＡ，ＣＳ 活产 －

１７ ２２ ３１＋ 隔离肺 － 活产 －

１８ ３１ ３４＋ 全身皮肤水肿，三尖瓣轻度反流，双侧胸腔积液 ＱＰＣＲ 引产

　　注：产前遗传学结果“－”表示未检测；预后“－”表示患儿出生后胆囊可显示

强、羊水量异常、鼻骨发育不良多见。该组多数患儿

预后良好，出生后胆囊可见，随访至出生后３～１２个

月，无明显胆道系统异常。但１例产前合并腹腔积

液、肠管回声增强（怀疑胎粪性腹膜炎）的胎儿妊娠

期超声随访胆囊始终未显示，出生后行超声检查提

示胆囊未见及肝内外胆管显示不清，因“梗阻性黄

疸”于出生后１个月行腹腔镜胆道探查及肝活检术，

最终确诊为胆道闭锁。胆道闭锁病因不明，可能与

先天性畸形、围生期感染、胆汁酸毒性作用及肝胆系

统解剖异常有关［１２］。部分学者认为胆道闭锁与胎

粪性腹膜炎之间有一定关联，Ｈａｎ等
［８］报道了１７１

例胆道闭锁患者中５例存在小肠闭锁导致的胎粪性

腹膜炎，所有患儿于出生后２４～６６天诊断为胆道闭

锁，与本研究病例类似。本研究中胆道闭锁患儿产

前超声表现为腹腔积液及肠管回声增强（产前疑诊

胎粪性腹膜炎），胎粪性腹膜可引起严重、持久的炎

症反应，导致进行性纤维化，从而引起肝内外胆管系

统继发性闭塞，病情进一步发展可能导致胆囊无胆

汁充盈，因此可推测该病例患儿的胆道闭锁可能在

胎儿期已形成，特征可能就是胎粪性腹膜炎合并胎

儿胆囊始终未显示，但由于样本量及阳性病例数少，

很难说明这个特征是共性还是个别情况。通过该组

病例研究，当产前超声提示胆囊未显示且合并微小

异常，尤其合并肠管回声增强及腹腔积液时，应于孕

期及出生后密切观察肝、胆情况，及时发现胆道闭

锁，为患儿诊疗提供最佳时机。

胆囊未显示合并结构异常组占４１％
［３］，高于其

他研究，与本组资料中外院转诊病例比例高（３８／

４４），且大部分合并结构异常有关。结构畸形以心血

管异常最常见，其次为泌尿生殖系统、消化系统、骨

骼系统及神经系统等。心血管异常以室间隔缺损、

永存左上腔静脉、法洛四联症多见，泌尿生殖系统异

常主要表现为肾积水、肾发育不良，多数病例只检出

合并１个系统结构异常，少数合并２个系统及以上

畸形。当胎儿胆囊未显示合并结构异常时，染色体

异常的风险增加。文献报道胎儿胆囊未显示多数与

常染色体三体畸变有关，包括８ｐ三体综合征
［１３］、部

分１６ｑ三体综合征
［１４］、２２三体综合征

［１５］等，本研究

该组中１例确诊为１８三体，合并心血管系统及骨骼

系统异常。该组１８个病例中１３例引产未尸检，５

例活产儿生后肝、胆超声检查胆囊可见，因此胎儿胆

囊不显示不能说明胆道系统一定存在异常，但可将

其视为类似超声软指标的作用，发现胆囊未显示时，

要注意扫查其他系统，尤其心血管系统，注意有无室

间隔缺损、永存左上腔等容易漏检的结构异常。胆

囊未显示合并结构异常时，胎儿的预后由所合并的

１２
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结构异常及遗传学结果决定，因此产前咨询策略中

不仅建议该部分孕妇行产前遗传学检测以排除染色

体及基因异常，还应该注意评估所合并结构异常的

预后情况。

４　结论

超声检查是胎儿胆囊未显示产前检查及随访观

察的有效手段。孤立性胆囊未显示预后良好，多数

病例在妊娠晚期或出生后发现胆囊。胆囊未显示合

并微小异常大多预后好，当超声怀疑宫内感染胎粪

性腹膜炎时应警惕胎儿期发生或出生后进展为胆道

闭锁可能。胆囊未显示合并结构异常时染色体异常

风险增加，患儿预后与伴发畸形及染色体异常相关，

因此胎儿胆囊未显示孕妇进行产前咨询时，不仅建

议定期超声复查及行产前遗传学检测以排除染色体

及基因异常，还需要正确分析胎儿预后情况，不应过

度引产，以及出生后及时诊疗。
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［１２］　ＭｏｒｅｃｋｉＲ，ＧｌａｓｅｒＪＨ，ＣｈｏＳ，ＢａｌｉｓｔｒｅｒｉＷＦ，ｅｔａｌ．Ｂｉｌｉａｒｙ

ａｔｒｅｓｉａａｎｄｒｅｏｖｉｒｕｓｔｙｐｅ３ｉｎｆｅｃｔｉｏｎ［Ｊ］．ＮＥｎｇｌＪＭｅｄ，１９８４，

３１０（２４）：１６１０．

［１３］　ＦｒｙｎｓＪＰ，ＰｅｔｉｔＰ，ＭｏｅｒｍａｎＦ，ｅｔａｌ．８ｐｔｒｉｓｏｍｙｉｎａｍａｌ

ｆｏｒｍｅｄｆｏｅｔｕｓ［Ｊ］．ＡｎｎＧｅｎｅｔ，１９８２，２５（３）：１６２１６３．

［１４］　ＨａｔａｎａｋａＫ，ＯｚａｋｉＭ，ＳｕｚｕｋｉＭ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉｓｏｍｙ１６ｑ１３—

ｑｔｅｒｉｎａｉｎｆａｎｔｆｒｏｍａｔ（１１；１６）（ｑ２５；ｑ１３）ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎｃａｒ

ｒｉｅｒｆａｔｈｅｒ［Ｊ］．ＨｕｍＧｅｎｅｔ，１９８４，６５（３）：３１１３１５．

［１５］　ＧａｎｇｂｏＥ，ＬａｃｏｍｂｅＤ，ＡｌｂｅｒｔｉＥＭ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉｓｏｍｙ２２ｗｉｔｈ

ｔｈｙｒｏｉｄｉｓｔｈｍｕｓａｇｅｎｅｓｉｓａｎｄａｂｓｅｎｔｇａｌｌｂｌａｄｄｅｒ［Ｊ］．Ｇｅｎｅｔ

Ｃｏｕｎｓ，２００４，１５（３）：３１１３１５．

（收稿日期：２０１９０７２１）

编辑：宋文颖
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