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咱基金项目暂 国家自然科学基金渊猿园怨苑猿圆猿员冤
鄢通信作者渊悦燥则则藻泽责燥灶凿蚤灶早 葬怎贼澡燥则冤袁耘鄄皂葬蚤造院曾则早怎燥岳灶躁皂怎援藻凿怎援糟灶

丹迪原沃克综合征 渊阅葬灶凿赠鄄宰葬造噪藻则爷泽 泽赠灶凿则燥皂藻袁
阅宰酝冤又称丹迪原沃克畸形袁或先天性第四脑室中
侧孔闭锁袁系小脑蚓部部分或全部缺失袁第四脑室
囊性扩张袁常合并脑积水的罕见疾病遥 其发生率约
员 辕 猿园 园园园咱员暂袁占儿童先天性脑积水的 圆豫耀源豫袁缘园豫的
患儿在出生时就死亡遥 通过产前超声诊断尤其是中
孕期的胎儿超声系统筛查可以早期发现胎儿颅脑发

育异常袁减少漏诊率袁提高出生质量遥现将本院 圆园园苑
年 员 月耀圆园员员 年 苑 月产前超声检查诊断的胎儿
阅宰酝 员缘例临床资料进行回顾性分析袁报告如下遥
员 对象和方法

员援员 对象

选择 圆园园苑年 员月耀圆园员员年 苑月在本院行产科
超声检查诊断的胎儿 阅宰酝 员缘例袁 孕妇年龄 员怨耀源圆
岁袁孕龄 员愿耀猿怨周遥 员圆例为定期产前超声检查发现袁
猿例为外院会诊袁均经引产或 酝砸陨证实遥
员援圆 方法

使用美国 粤灶贼葬则藻泽和 孕澡蚤造蚤责泽彩色多普勒超声诊
断仪袁探头频率为 圆援缘耀猿援缘 酝匀扎遥 孕妇取仰卧位袁必要
时取侧卧位袁充分暴露腹部袁先从胎儿头尧颈尧脊柱尧
胸尧腹及四肢由上而下系统检查袁发现胎儿脑部有异
常者对脑部仔细进行横切面尧冠状面尧矢状面多个切
面检查袁观察胎儿颅骨光环袁再依次观察大脑尧脑中

线尧侧脑室尧第三脑室尧脉络丛尧丘脑尧小脑尧小脑蚓部尧
颅后窝袁注意观察小脑蚓部是部分或完全缺失袁测量
第四脑室和后颅窝池增宽宽度袁两者是否相通袁侧脑
室有无增宽袁并仔细检查有无合并其他部位畸形遥
圆 结 果

典型 阅宰酝 员圆例袁 均有第四脑室扩张增宽至
员园耀员远 皂皂袁后颅窝池增宽至 员圆耀源园 皂皂袁均见第四脑
室与后颅窝相通袁其中 远例伴有胼胝体缺如曰变异
型 猿例袁可见第四脑室扩张增宽至 员园耀员远 皂皂袁圆例
后颅窝池增宽至 员员耀员远 皂皂袁 均可见第四脑室与后
颅窝相通遥 员缘例中袁远例见脑积水袁员员例合并神经系
统外畸形袁包括院胎儿心脏畸形 缘例袁肾脏发育不全
圆例袁脊柱形态异常 圆例袁脐疝 员例袁唇腭裂 圆 例袁
手尧足发育异常 猿例袁单脐动脉 源例遥 员猿例经 酝砸陨
检查证实袁员园例经引产后病理证实渊表 员冤遥 此外袁在
这次观察中袁除了检出 阅宰酝畸形和 阅宰酝变异型袁
亦发现 圆源例单纯小脑延髓池增宽遥
猿 讨 论

阅宰酝畸形是一种特殊类型的脑畸形袁发生率
约 员 辕 猿园 园园园咱员暂袁女婴多见袁男女比为 员颐员援缘遥 员怨员源年
阅葬灶凿赠 与 月造葬糟噪枣葬灶 首先报道了此类畸形袁员怨源圆 年
栽葬早早藻则 和 宰葬造噪藻则 将此类畸形命名为阅葬灶凿赠鄄宰葬造噪藻则
畸形遥 其病因与遗传尧染色体异常尧宫内风疹病毒
感染或巨细胞病毒感染有关袁饮酒或母体糖尿病等袁
也可是某些综合征的表现之一袁 如 允燥怎遭藻则贼综合征尧

丹迪原沃克综合征的产前超声诊断

吴晶晶袁曹 荔袁郭锡熔鄢

渊南京医科大学附属南京市妇幼保健院超声科袁江苏 南京 圆员园园园源冤

咱摘 要暂 目的院探讨产前超声检查对于胎儿丹迪原沃克综合征的诊断价值遥 方法院回顾性总结 圆园园苑年 员月耀圆园员员年 苑月在本
院行超声检查的 员缘例胎儿丹迪原沃克综合征的超声表现袁并将检出的 员园例病例与病理结果比较遥结果院员缘例胎儿均可见丹迪原
沃克综合征的典型超声表现袁小脑蚓部全部或部分缺失尧第四脑室和后颅窝池增宽遥其中 员员例中伴有院心脏畸形 缘例袁胼胝体缺
失 远例袁单脐动脉 源例袁手尧足发育异常 猿例袁肾脏发育不全 圆例袁脊柱形态异常 圆例袁脐疝 员例袁唇腭裂 圆例遥 员园例引产后进行
了尸检证实袁员猿例经 酝砸陨证实遥 结论院产前超声检查对早期诊断胎儿丹迪原沃克综合征有重要价值遥
咱关键词暂 超声曰胎儿曰丹迪原沃克综合征曰产前诊断
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表 员 员园例 阅葬灶凿赠鄄宰葬造噪藻则畸形超声和病理检查比较
例数

圆
圆
员
员
员
圆
员

超声表现

脑积水

脑积水心脏畸形

心脏畸形单脐动脉

肾脏发育不全

脊柱形态异常手足发育异常

唇腭裂

变异型 阅酝宰

病理检查结果

小脑蚓部缺失袁脑积水
小脑蚓部缺失袁脑积水心内膜垫缺损
小脑蚓部缺失袁心脏大动脉转位袁单脐动脉
小脑蚓部缺失袁双肾发育不良手指异常袁并指
小脑蚓部缺失袁 脊柱裂袁足内翻手指尧足趾异常
小脑蚓部缺失袁唇腭裂袁一例小下颌尧小耳畸形合并
肛门闭锁小脑蚓部发育不良袁下半部分缺失

符合率

完全符合

完全符合

完全符合

基本符合

基本符合

基本符合

完全符合

郧燥造凿藻灶综合征等袁也可为独立的畸形咱圆原猿暂遥
胎儿小脑蚓部的发育与孕周有关袁胎儿两侧的

小脑半球在妊娠 怨周时开始向中线融合袁至 员缘周完
成遥 月则赠葬灶灶等咱源暂员怨怨源年对小脑蚓部发育的超声监测
结果表明正常胎儿要到妊娠 员愿周时蚓部才能完全
闭合遥 在孕 员愿周前小脑蚓部的发育还不太完全袁有
一定变异范围遥 因此袁 对孕 员愿耀圆愿周的孕妇进行 员
次全面的超声系统筛查袁可以预防在常规产科超声
检查中易漏诊的小脑蚓部切面遥 对颅脑的系统检查
主要是通过丘脑水平横切面袁 侧脑室水平横切面袁小
脑水平横切面来观察袁 该标准切面应包括透明膈腔尧
第三脑室尧小脑及后颅窝池咱缘暂遥当颅后窝增宽逸员园 皂皂
时袁应注意观察小脑蚓部袁这可能是小脑蚓部缺失尧
阅宰酝的重要线索遥
因其超声探查的切面咱远暂很重要袁对于小脑下蚓

部部分缺失的病例袁如只显示较完整的上蚓部而忽
略下蚓部袁则易造成漏诊遥 超声诊断最重要的是显
示胎儿脑部正中矢状面咱苑暂遥 诊断典型 阅宰酝较简单袁
但是变异型 阅宰酝较易误诊咱愿暂遥 探查时一定要多个
切面尧多个角度逐层探查袁在横切面显示小脑时上下
摆动探头袁以显示完整的小脑蚓部遥典型 阅酝宰畸形
要注意与 阅酝宰变异型尧 单纯后颅窝池增宽鉴别袁
阅酝宰变异型表现为小脑下蚓部缺失袁 第四脑室轻
度扩张袁 而小脑上蚓部和后颅窝池宽度可表现正
常遥 单纯后颅窝池增宽表现为增宽的小脑延髓池袁
小脑蚓部一般完整袁第四脑室正常袁小脑幕上结构
无异常咱怨暂遥 此外袁阅宰酝畸形还应与后颅窝蛛网膜囊
肿相鉴别袁后颅窝蛛网膜囊肿图像上一般病灶略偏
一侧袁小脑蚓部尧脑室系统均正常袁必要时可结合
酝砸陨检查进行诊断遥
据文献报道袁阅宰酝 的病因是非特异性和多样

化的袁可由染色体异常袁常伴发多种遗传综合征袁也
可以是致畸药物或先天性感染所致 咱员园暂遥 本研究 员缘
例中袁圆例羊水检测证实为 员愿原三体综合征遥 阅宰酝
预后差袁产后病死率高袁脑积水尧智力和神经系统发

育障碍也很高袁因此诊断 阅宰酝畸形袁应及时进行染
色体检查袁并建议尽早终止妊娠遥
随着产科超声的不断发展袁 发现一些小脑及小

脑蚓部均正常袁后颅窝池不与第四脑室相通袁而小脑
延髓池增宽渊跃 员援园 糟皂冤病例咱员员原员圆暂袁对此部分胎儿的处
理及预后观察目前尚缺依据遥 此次观察中袁发现 圆源
例单纯小脑延髓池增宽袁其中 员愿例分别于孕期及产
后行新生儿颅脑检查袁 其小脑延髓池宽度逐渐降至
正常袁新生儿生长发育情况正常遥 因此袁对小脑延髓
池增宽在 员员耀圆猿 皂皂咱员员原员圆暂且未合并其他异常者提出
终止妊娠的意见证据不足袁应定期复查袁动态观察其
变化遥
因胎儿小脑蚓部形态不规则袁 二维超声较难提

供客观准确的立体测量数据遥运用三维超声技术袁对
二维的胎儿颅脑正中矢状面进行修补袁 可以获得小
脑蚓部的体积袁有一定的准确性咱员猿原员源暂遥 但由于胎龄尧
胎头位置及胎头周围羊水量的影响袁 并不是所有的
胎儿小脑结构都能用三维超声清晰显示袁 因此三维
技术仍存在一定的局限性遥 此次观察的 员缘例袁仅 缘
例用实时三维超声成像袁进一步明确二维超声诊断遥
本病预后不良袁匀葬泽等咱员缘暂报道 苑愿例胎儿 阅宰酝

畸形袁仅 苑例存活袁且均存在神经系统疾患袁影响预
后的主要因素包括院有小脑下蚓部缺失袁没有小脑幕
上移者袁预后较好袁患儿智力可发育正常曰合并其他
部位神经系统异常及神经系统以外的异常改变者袁
预后不良遥
产前超声检查作为筛选 阅宰酝 畸形的首选方

法袁可有效检出 阅宰酝畸形及其伴发的胎儿畸形咱员远暂袁
从而在明确 阅宰酝畸形后适时终止妊娠袁 或者在继
续妊娠时选择羊水穿刺鉴定核型以排除高风险的染

色体畸形遥
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