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中枢神经系统畸形胎儿产前超声诊断的脑室异常改变

吕永燕，陈永超，连　 娟，高　 源

　 　 ［摘要］ 　 目的　 探讨胎儿脑室异常超声表现在中枢神经系统畸形中诊断和鉴别诊断的意义。 方法 　 收集自 ２０１４ 年

１ 月－２０１６ 年 ５ 月在我院进行产前超声诊断中发现的 ９２ 例胎儿中枢神经系统畸形，回顾性分析脑室异常改变，总结并分析其

声像图改变特征及合并畸形情况。 结果　 收集的产前超声诊断为中枢神经系统异常 ９２ 例胎儿中透明隔腔缺如 ５１ 例，侧脑室

扩张 ６３ 例，第三脑室扩张 ４２ 例，第四脑室扩张 ３７ 例。 结论　 产前超声诊断可以动态检查中枢神经系统的发育情况，通过观

察脑室形态改变可对中枢神经系统畸形进行诊断及鉴别诊断。
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　 　 根据 ２０１２ 年我国出生缺陷报告显示我国出生

缺陷发生率约为 ５．６％，每年新增出生缺陷数约 ９０
万例［１］，神经管缺陷、先天性脑积水是位居前五位

的高发畸形，产前超声的早发现、早诊断具有重要

的临床意义，可以降低畸形儿的出生率。 本文总结

分析在我院进行产前超声筛查发现的 ６０ 例胎儿中

枢神经系统畸形脑室异常超声改变。

１　 对象与方法

１． １　 对象 　 ２０１４ 年 １ 月－２０１６ 年 ５ 月在解放军

１０５ 医院行产前系统超声筛查的孕妇 ４９ ４６７ 例，年
龄 １９～３９ 岁，孕周 ２０ ～ ３０ 周，收集的产前超声诊断

为中枢神经系统异常的 ９２ 例胎儿，进行比较分析。
１． ２　 超声检查　 采用美国 ＧＥ 公司生产的 Ｖｏｌｕｓｏｎ

Ｅ８ 彩色多普勒超声诊断仪，选用胎儿检查程序，经
腹探头频率 ３．０～７．０ ＭＨｚ，三维容积探头频率 ２．０ ～
６．０ ＭＨ，检查时孕妇取仰卧位，暴露腹部，经腹系统

检查胎儿各器官和附属物，发现颅脑异常后将图像

适当放大，多切面观察大脑镰、透明隔腔、侧脑室、
第 ３ 脑室、第 ４ 脑室及后颅窝池，观察面部中轴结构

如眼、鼻、唇、腭等，并对异常部位进行三维超声成

像，利用彩色多普勒观察胎儿颅内血管结构，如胼

周动脉，大脑基底动脉环。 详细记录胎儿异常情

况，由 ２ 名主治以上医师会诊后确定最终诊断，并应

用超声工作站以及光盘记录保存图像。

２　 结　 果

９２ 例胎儿检出中枢神经系统异常，其中 ５１ 例

伴有透明隔腔消失，６３ 例伴侧脑室扩张，４２ 例伴第

三脑室扩张，３７ 例第四脑室扩张。 所有病例均经引

产后死胎标本解剖或随访证实。
相关畸形的超声表现及合并畸形情况见表 １。

产前诊断引起脑室异常改变的 ９２ 例胎儿中，Ｄａｎｄｙ⁃
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Ｗａｌｋｅｒ 综合征 ２７ 例（图 １），其中 ３ 例透明隔腔消

失，４ 例侧脑室扩张，４ 例第三脑室扩张，２７ 例第四

脑室扩张。

　 　 透明隔腔消失，小脑蚓部完全缺失，两侧小脑半球分

离，第四脑室及颅后窝池扩张、相通

图 １　 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 畸形

脊柱裂 ２２ 例（图 ２），开放性 １７ 例，闭合性 ５
例，其中 ６ 例透明隔腔消失，１５ 例侧脑室扩张，１０ 例

第三脑室扩张，１０ 例第四脑室扩张。

　 　 Ａ：“香蕉”小脑，后颅窝池消失； Ｂ：四维成像显示皮肤缺损

图 ２　 开放性脊柱裂

重脑积水 ２０ 例（图 ３），１８ 例透明隔腔消失，２０
例侧脑室及第三脑室扩张。

　 　 侧脑室重度扩张，脉络丛漂移，第三脑室扩张

图 ３　 脑积水

　 　 前脑无裂畸形 １３ 例，无叶型 ６ 例（图 ４），半叶

型 ３ 例，叶状 ４ 例，１３ 例胎儿透明隔腔均消失，无叶

及半叶型均合并严重的颜面部畸形。

　 　 Ａ：单一原始脑室，丘脑融合，无脑中线；Ｂ：喙鼻

图 ４　 无叶型 ＨＰＥ

胼胝体缺失 １１ 例，所有病例均未显示透明隔

腔，侧脑室后角均见有不同程度的扩张，部分病例

第三脑室扩张。 所收集的 ９２ 例病例中除 ３ 例

Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 变异和 ２ 例叶状前脑无裂畸形未进行

尸体解剖，余病例产前超声诊断与产后死胎标本解

剖结果均一致。

３　 讨　 论

神经管缺陷、先天性脑积水是位居前五位的高

发畸形［２］，美国超声医学会 （Ａｍｅｒｉｃａｎ Ｉｎｓｔｉｔｕｔｅ ｏｆ
Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｉｎ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ，ＡＩＵＭ）指南［３］ 中要求，透明

隔腔及侧脑室是进行中枢神经系统系统扫查必须

检查的项目。 大脑组织在整个胚胎时期不断的生

长、发育、分化，组织结构在一定时间才发育完成，
因此在此之前不宜做出异常诊断，以免造成误诊。

了解 ＣＮＳ 生长发育的规律和特征，掌握诊断时

机是提高 ＣＮＳ 异常的正确诊断率的关键因素之一。
在孕 １６ 周前和 ３７ 周后未显示 ＣＳＰ 可以是一种正

常现象［４］，孕 １６ 周以上未显示 ＣＳＰ 超声才能做出

透明隔腔缺如的诊断。 胼胝体于孕 ２０ 周左右发育

完成，故诊断胼胝体发育不全应在孕 ２０ 周后［５］，本
组病例中产前超声诊断为胼胝体缺如的 １１ 例胎儿，
孕周在 ２２ 周以后。 研究发现孕 １８ 周前小脑尚未发

育完全，蚓部未闭合，因此在孕 １８ 周前不能做出

Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 畸形的诊断［６］，部分究资料表明，一
部分胎儿蚓部的闭合甚至要延迟至妊娠 ２４ 周［７］ 特

别是 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 变异型，无合并畸形的胎儿应随

访至 ２４ 周。 孕 ２０ 周以前胎儿侧脑室可能出现暂时

性功能失调，因而此前诊断胎儿脑积水需谨慎。 无

叶和半叶型 ＨＰＥ 在孕早期即可发现异常脑室改变，
国内 报 道 诊 断 前 脑 无 裂 的 最 早 孕 周 是 在

孕１１＋４周［８］。
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表 １　 透明隔腔缺如及脑室扩张胎儿相关畸形

超声诊断 ｎ 产前超声表现 合并畸形

Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 综合征 ２７
　 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 畸形 １８ 两侧小脑半球分离，小脑位于半球间的小脑蚓部完

全缺失，第四脑室及颅后窝池扩张，两者相通
胎儿宫内生长受限，伴膈疝，脑膜膨出

　 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 变异 ９ 小脑下蚓部发育不良，第四脑室与颅后窝池相连 唇裂，右眼球缩小，单脐动脉，多指、趾，
脑积水，透明隔腔缺如，三尖瓣下移畸
形，胸腔积液，左心发育不良、主动脉弓
离断，室间隔缺损

脊柱裂 ２２
　 开放性 １７ 脊柱后方皮肤连续性中断，脊柱成角，部分椎弓缺

失，并有脊膜或脊髓脊膜膨出，脊柱横切面上显示
椎弓骨化中心呈“Ｕ”或“Ｖ”形改变，脊柱冠状切面
上显示两椎弓间距离增宽

颅骨形态异常、脑积水，小脑横径小于
孕周呈“香蕉”状，后颅窝池变窄，足内
翻，胎儿宫内生长受限，脐膨出

　 闭合性 ５ 脊柱后方皮肤连续性完整，病变部位部分椎弓缺失 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌ 肺发育不良，胸腔积液，永
存动胎儿宫内生长受限，法洛氏四联
征，单脐动脉。

严重脑积水 ２０ 脑实质受压变薄，脑中线存在，侧脑室内径 ＞ １５
ｍｍ，脉络丛漂移，严重者移至对侧，悬挂于脑室内，
第三脑室扩张，内径＞３ ｍｍ

透明隔腔消失，左心发育不良、单脐
动脉

前脑无裂畸形 １３
　 无叶 ６ 单一扩张的脑室，脑中线、透明隔腔、胼胝体及第三

脑室均消失，丘脑融合，无明显大脑组织
独眼，眼距过近，喙鼻，单鼻孔，中央型
唇腭裂，完全型心内膜垫缺损，脐膨出，
多指、趾

　 半叶 ３ 单一脑室呈“Ｕ”形，显示部分后角，无脑中线、透明
隔腔及第三脑室，两侧丘脑部分融合，可显示部分
大脑组织

眼距过近，无鼻，中央型唇腭裂，右室双
出口，左心发育不良

　 叶状 ４ 透明隔腔缺失，两侧脑室前角融合

胼胝体缺失 １１ 透明隔腔缺如，侧脑室前角间距增宽，后角扩张，呈
“水滴状”，大脑半球与脑中线见距离增大，弧形带
状低回声胼胝体及胼周动脉消失

ＣＮＳ 发育异常及畸形常常会导致脑脊液循环

障碍，引起脑室扩张、变形，许多 ＣＮＳ 畸形同时引起

几个脑室异常改变，其中侧脑室和透明隔腔受累最

常见。 ＣＳＰ 缺如有 ３ 个主要原因：①发育性前脑畸

形，例如 ＨＰＥ、ＡＣＣ、脑裂畸形和露脑畸形等；①继

发性畸形，如孔洞脑、严重脑积水和 Ａｒｎｏｌｄ⁃Ｃｈｉａｒｉ 畸
形等；①单纯性 ＣＳＰ 消失。 脑积水可以由中脑导水

管狭窄及神经系统结构畸形引起，中脑导水管狭窄

是导致胎儿脑积水最常见的原因。
本组病例中发现引起 ＣＳＰ 缺如的发育性前脑

畸形有 ＨＰＥ、 ＡＣＣ，继发性畸形有严重脑积水、
Ａｒｎｏｌｄ⁃Ｃｈｉａｒｉ 畸形和 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 综合征。 本组病

例中发现 ＨＰＥ１３ 例，无叶型 ６ 例，半叶型 ３ 例，叶状

４ 例，无叶和半叶型 ＨＰＥ 均无 ＣＳＰ、胼胝体、第三脑

室，单一扩张的原始脑室，９ 例胎儿均伴有严重中线

颜面部结构畸形，如独眼、喙鼻、无鼻以及唇腭裂

等，无叶型 ＨＰＥ 脑中线消失，丘脑融合，原始脑室呈

新月形，半叶型 ＨＰＥ 原始脑室形成部分后角，呈
“Ｕ”形改变，有部分脑中线结构，丘脑部分融合。 ４
叶状 ＨＰＥ 超声显示 ＣＳＰ 消失，侧脑室前角融合，胎
儿颅脑冠状切面上显示叶状 ＨＰＥ 胎儿融合的侧脑

室前角呈“蝴蝶形”，内有融合的弯隆柱。 １１ 例 ＡＣＣ
胎儿超声声像图显示 ＣＳＰ 消失，侧脑室前角远离中

线，体部与脑中线平行，呈三线征，后角扩张呈“水
滴”状改变［９］，第三脑室扩张上抬，胼周动脉走形异

常［１０］。 诊断 ＡＣＣ 的最佳切面是正中矢状切面，此
切面二维超声较难获得，可以利用三维成像，方便

快捷获取比二维图像更多的信息［１１］。
本研究中 ２０ 例由中脑导水管狭窄引起的脑积

水胎儿，超声表现为侧脑室重度扩张及第三脑室扩

张，第四脑室正常，１８ 例 ＣＳＰ 缺如。 重度脑积水时

室间孔病理性增大破坏透明隔，使侧脑室与 ＣＳＰ 相

通，导致继发性 ＣＳＰ 缺如。 脊柱裂分两类，开放性

和闭合性［１２］，其中开放性占 ８５％，好发于腰骶部。
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开放性性脊柱裂同时伴有头部异常改变是 Ｃｈｉａｒｉ Ⅱ
畸形。 本组 ２２ 例脊柱裂中 １７ 例为开放性，均发生

于腰骶部，１５ 例伴颅脑异常改变，超声颅脑异常显

示为：“柠檬头”，侧脑室重度扩张，脉络丛漂移甚至

移至对侧，小脑发育不良，呈“香蕉”状，小脑延髓池

＜２ ｍｍ，６ 例胎儿伴有 ＣＳＰ 缺如。 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 综

合征有 ２０％ 的病例可伴侧脑室扩张［１３］， Ｄａｎｄｙ⁃
Ｗａｌｋｅｒ 综合征是小脑蚓部发育不全，第四脑室出口

闭锁，阻断脑脊液的循环，导致侧脑室、第三及第四

脑室均扩张，本研究还发现 ４ 例伴 ＣＳＰ 消失。 １ 例

胎儿于 ２１ 周产前超声检查诊断 Ｄａｎｄｙ⁃Ｗａｌｋｅｒ 变异

型，侧脑室轻度扩张，ＣＳＰ 存在，３ 周后超声复查侧

脑室重度扩张，ＣＳＰ 消失。 结合以上病例发现不论

何种原因引起的脑积水，发展到一定程度都会导致

脑组织破坏，引起 ＣＳＰ 消失。
许多 ＣＮＳ 畸形颅内结构异常改变不明显，超声

声像图表现相似，诊断相当困难，产前超声检出 ＣＳＰ
缺如是诊断这些疾病的一个重要的诊断线索，并通

过脑室形态变化可以识别这些畸形并加以鉴别

诊断。
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