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　　［摘　要］　目的　评估歪嘴哭面容新生儿的临床特征及近期转归，为临床医师更深刻地认识该疾病提供信
息。方法　回顾性研究２０１０年１月至２０１２年２月间收治的１１例歪嘴哭面容患儿的临床特点，随访纠正胎龄
４４周和３月龄时的体格及神经发育情况。结果　１１例歪嘴哭面容患儿中，４例合并同侧耳部发育异常，２例先天
性心脏病，１例多指和并指畸形。男性８例，女性３例。８例病变为左侧，３例为右侧。父亲年龄超过３５岁者８例，
母亲年龄超过３０岁者７例；多次妊娠者８例，不良孕产史者４例，母亲妊娠期糖尿病者２例。纠正胎龄４４周时
１例体格发育指标在同胎龄同性别的Ｐ１０以下，２例ＮＢＮＡ评分小于３５分，２例ＧＭｓ评估扭动阶段为单调（轻度异
常）；生后３月时１１例患儿体格发育指标均在Ｐ１０～Ｐ９０之间，ＧＭｓ评估不安运动阶段均正常，但歪嘴哭面容均无
改善。结论　歪嘴哭面容患儿易合并其他畸形；患儿预后相对较好，但仍需长期随访，适时给予多学科合作干预。
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　　歪嘴哭面容（ａｓｙｍｍｅｔｒｉｃｃｒｙｉｎｇｆａｃｉｅｓ）是由于单
侧口角降肌发育不全造成的一种微小的先天发育异

常，患儿表现为哭吵时健侧口角下拉，而患侧口角不

动，左右口角不对称，看似嘴歪向健侧，但是两侧的前

额皱纹、鼻唇沟和双眼的闭合均对称，吸吮正常，无流

涎现象。当合并其他系统畸形时称为歪嘴哭综合征

（ａｓｙｍｍｅｔｒｉｃｃｒｙｓｙｎｄｒｏｍｅ）。近年来，国外有不少关于

歪嘴哭面容合并其他畸形的报道，特别是心血管系

统，引起了临床医师对该病的重视［１２］。然而，该病在

国内的报道较少，且认识尚不深，多数病例因其他疾

病就诊时才被发现［３］。本研究报道我院近两年诊治

的１１例歪嘴哭面容患儿，对其全面评估，并进行近期
的随访，分析其临床特征，为临床医师更深刻的认识

该疾病提供信息。
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１　资料与方法

对所有我院黄浦院区 ２０１０年 １月至 ２０１２年
２月出生的新生儿进行全面体格检查。发现患儿平
静时面容正常，哭吵时健侧口角下拉，而患侧口角不

动，左右口角不对称，但是两侧的前额皱纹、鼻唇沟和

双眼的闭合均对称时，诊断为歪嘴哭面容［１］。进行进

一步的检查，包括心血管、神经、泌尿系统的超声检

查，胸腹 Ｘ片检查，畸变产物耳声发射（ｄｉｓｔｏｒｔｉｏｎ
ｐｒｏｄｕｃｔｏｔｏａｃｏｕｓｔｉｃｅｍｉｓｓｉｏｎ，ＤＰＯＡＥ）听力检查及先
天性遗传代谢病串联质谱检查等，并调查其父母健康

情况、是否非近亲结婚；有无先天性、遗传性、家族性

疾病病史；母孕产史、围产期检查、分娩史等。所有诊

断为歪嘴哭面容的新生儿，在纠正胎龄４４周和３个
月时进行随访，监测其体格生长情况，并通过新生儿

２０项行为神经测定方法（ＮＢＮＡ）和全身运动（ｇｅｎｅｒａｌ
ｍｏｖｅｍｅｎｔｓ，ＧＭｓ）评估法随访患儿近期的神经发育
情况。

２　结果

２．１　一般资料
我院黄浦院区２０１０年１月至２０１２年２月出生

的新生儿共有 １４３５４名，出生缺陷患儿为 ２５１例
（１．７５％），先天性心脏病（９８例，０．６８％）为最常见的
先天异常，肢体畸形（４１例，０．２９％）及外耳畸形
（３２例，０．２２％）分列第二、三位。诊断为歪嘴哭面

容的共有 １１例（０．０７７％），均无难产及产伤史。
１１例歪嘴哭面容患儿临床特征见表１。男８例，女
３例；９例为足月儿，２例早产，为双胎之一。发生病
变侧以左侧者居多，为８例。１１例患儿中，４例伴有
同侧耳部发育异常（耳前赘生物、耳廓发育不全、小

耳耳道闭锁）；２例伴有先天性心脏畸形，分别为室
间隔缺损（ＶＳＤ）和房间隔缺损（ＡＳＤ）；病例８伴有
多指和并指畸形。病例 １血荧光原位杂交显示无
２２ｑ１１染色体微缺失。耳声发射听力检查均通过
（除病例７、８的小耳侧因耳道闭锁未测试），先天性
遗传代谢病串联质谱检查１１例均无异常，颅脑及双
肾Ｂ超、胸腹Ｘ摄片均未见异常。其孕母情况详见
表２。１１例患儿中，父亲年龄超过３５岁的有８例，
母亲年龄超过３０岁的有７例，有不良孕产史的母亲
占４例。１０例孕妇本次妊娠均进行正规产前检查，
其中２例诊断为妊娠期糖尿病，２例产前唐氏筛查
高危，但产前羊水穿刺结果为阴性。

２．２　典型病例
２．２．１　病例１　　患儿女，３９周剖宫产出生，１分
钟Ａｐｇａｒ评分８分。生后即发现哭吵时右侧口角下
拉，左侧口角不动，表现为口角向右侧歪斜，安静时左

右口角对称，左耳前５枚直径约０．１～０．２ｃｍ赘生
物，左耳廓发育不良，余外观未见畸形。生后连续５ｄ
心脏听诊各瓣膜区均未闻及杂音，纠正胎龄４４周随
访体检时心前区可闻及２／６级收缩期杂音。生后第
２天心脏彩色Ｂ超检查见室间隔不连续，膜周部回
声中断４．２６ｍｍ，卵圆孔及动脉导管均未闭。颅脑
及双肾Ｂ超未见异常，胸腹Ｘ摄片未见异常。

表１　１１例歪嘴哭面容患儿临床特征

病例
出生体重／头围／身长

（ｇ／ｃｍ／ｃｍ）
分娩方式 胎龄（周） 性别 病变侧 合并畸形 耳声发射

１ ３６４５／３７／５１ 剖宫产 ３９ 女 左 ＶＳＤ／左耳廓发育不良／耳前赘生物 通过

２ ３２４０／３５／５０ 顺产 ４１ 男 左 无 通过

３ ３４５０／３６／５１ 顺产 ３９ 男 右 无 通过

４ ３６８５／３６／５２ 剖宫产 ３９ 男 左 左耳前赘生物 通过

５ ３３８５／３５／５１ 剖宫产 ４１ 男 左 无 通过

６ ３２００／３５／５０ 剖宫产 ３８ 女 左 无 通过

７ ２９５０／３４／４９ 顺产 ３９ 男 右 ＡＳＤ／右耳小耳无耳道 通过

８ ２１２０／３２／４５ 顺产 ３５ 男 左 左耳小耳无耳道／右耳形态异常／右手拇指
并指／左手拇指六指畸形

通过

９ ２６５５／３４／４７ 顺产 ３９ 女 左 无 通过

１０ ３３５０／３５／５０ 产钳 ４０ 男 右 无 通过

１１ ２３００／３３／４６ 剖宫产 ３６ 男 左 无 通过
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表２　１１例歪嘴哭面容患儿母亲情况

病例 孕母／父年龄（岁） 孕／产次 产前检查 不良孕产史 妊娠合并症

１ ３８／３８ ３／１ 阴性 无 妊娠期糖尿病

２ ３０／４０ ３／１ 阴性 自然流产１次 无

３ ３４／３８ ６／２ 阴性 无 无

４ ３０／３８ ３／１ 阴性 无 无

５ ２６／２７ １／１ 阴性 无 无

６ ３７／３９ ４／３ 唐氏高危（羊水穿刺阴性） 胎死宫内、新生儿死亡各１次 妊娠期糖尿病

７ ３７／３９ ３／１ 阴性 难免流产２次 无

８ ３５／３７ ３／３ 阴性 自然流产１次 单卵双胎妊娠

９ ２９／３１ １／１ 唐氏高危（羊水穿刺阴性） 无 无

１０ ２９／３０ １／１ 阴性 无 无

１１ ３８／４０ ５／４ 无 无 双卵双胎妊娠

２．２．２　病例６　　患儿女，３８周剖宫产出生，１分钟
Ａｐｇａｒ评分９分。生后即发现哭吵时右侧口角下拉，
左侧口角不动，表现为口角向右侧歪斜（图１），安静
时左右口角对称，余外观未见畸形。心脏彩色Ｂ超、
颅脑及双肾Ｂ超未见异常，胸腹Ｘ摄片未见异常。

　　图１　患儿面部特征　患儿哭吵时右侧口角下拉而左侧口
角不动。

２．２．３　病例８　　患儿男，双胎之小，３５周出生，顺
产，１分钟Ａｐｇａｒ评分８分。生后即发现哭吵时右侧
口角下拉，左侧口角不动，表现为口角向右侧歪斜，

安静时左右口角对称，左耳小耳并耳道闭锁，右耳形

态异常，右手拇指并指，左手拇指六指，余外观未见

畸形，心脏各瓣膜区听诊无杂音，心脏彩色 Ｂ超、颅
脑及双肾Ｂ超，胸腹Ｘ摄片均未见异常。双胎之大
仅见左耳小耳无耳道，未见歪嘴哭面容，各项辅助检

查无阳性结果。

２．３　随访结果
１０例患儿在纠正胎龄４４周时体重、身长及头

围测量均位于同性别、同胎龄的第１０至９０百分位
之间，仅有病例 ７位于第 １０百分位以下，见表 ３。
在ＮＢＮＡ评分和 ＧＭｓ质量评估中，ＮＢＮＡ显示２例
小于３５分，分别为病例７和病例８，且 ＧＭｓ评估扭

动阶段为单调，属轻度异常，余９例ＮＢＮＡ评分均大
于３５分且ＧＭｓ评估无异常。１１例患儿在纠正胎龄
为３月龄时体重、身长及头围测量均位于同性别、同
胎龄的第１０至９０百分位之间。在 ＧＭｓ质量评估
不安运动阶段，包括病例７和病例８在内的１１例患
儿均正常。１１例患儿歪嘴哭面容在纠正胎龄４４周
和３月时均无改善。见表４。

　　表３　１１例患儿纠正胎龄４４周及３月龄时间体格发育
情况

病例
体重／头围／身长（ｇ／ｃｍ／ｃｍ）

４４周 ３月龄

１ ４９８５／３８／５６ ６４００／４２／６１
２ ４８６０／３９／５７ ６５００／４２／６２
３ ５０１０／３９／５８ ７１００／４３／６３
４ ５２００／３９／５８ ７１００／４３／６３
５ ５０００／３９／５７ ６６３０／４２／６２
６ ４９５０／３８／５６ ６６３０／４２／６２
７ ３９００／３８／５３ ６３８０／４１／６１
８ ３０１０／３６／５０ ６２３５／４１／６１
９ ４８１０／３７／５３ ７４５０／４２／６４
１０ ５２３５／３８／５５ ６４５０／４１／６４
１１ ４３２０／３６／５０ ６２４５／４１／６１

　　表４　１１例患儿纠正胎龄４４周及３月龄时神经发育等
随访结果

病例
ＮＢＮＡ评分

（４４周）

ＧＭｓ质量评估（４４周扭动

阶段／３月龄不安运动阶段）
歪嘴哭面容

１ ３７ 正常／正常 无改善

２ ３８ 正常／正常 无改善

３ ３９ 正常／正常 无改善

４ ３８ 正常／正常 无改善

５ ３９ 正常／正常 无改善

６ ３８ 正常／正常 无改善

７ ３４ 单调（轻度异常）／正常 无改善

８ ３４ 单调（轻度异常）／正常 无改善

９ ３９ 正常／正常 无改善

１０ ３９ 正常／正常 无改善

１１ ３７ 正常／正常 无改善
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３　讨论

歪嘴哭面容是因单侧的口角降肌发育不全，导

致患儿哭吵时患侧口角不能下拉，健侧口角降肌仍

下拉造成不对称的哭嘴［４５］。而两侧的前额皱纹、鼻

唇沟和双眼的关闭均对称，肌电图检查病变侧口角

降肌显示运动单位活动降低，而对侧正常。目前导

致单侧的口角降肌发育不全的病理机制还不是很清

楚。近来的研究发现歪嘴哭面容与染色体异常有

关，ｄｅＥｃｈａｎｉｚＥｓｐｅｊｏ等［６］报道１例合并有多种畸
形的歪嘴哭综合征患者，其染色体核型是４７，ＸＸ，＋
ｉ（１８ｐ）。２２ｑ１１染色体微缺失是我们熟知的面部和
心脏发育异常的遗传因素［７８］，歪嘴哭综合征患者尤

其是合并有心脏畸形的多存在染色体２２ｑ１１微缺
失［９］。本组病例仅完成了病例１的染色体检测，但
未发现异常。因歪嘴哭面容的发生率与染色体

２２ｑ１１微缺失的发生率存在很大的差异［３］，两者的

关系有待进一步研究明确。

目前，有关父母年龄关系与染色体异常的研究

以非整倍体为最多，例如母亲年龄增大增加了２１
三体的风险，高龄父亲是否会增加此类异常至今仍

有争议［１０１１］。由于本病例组仅有 １例染色体检测
结果，父母年龄与歪嘴哭面容的确切关系仍需进一

步研究。另有报道位于染色体８ｑ１３．３的 ＥＹＡ１基
因突变是歪嘴哭综合征的遗传因素［１２］。然而，研究

显示该疾病在一级亲属中高发，同卵双胎的表型也

有差异［１３］，提示该疾病并非为单基因异常。同时，

妊娠期糖尿病母亲所生婴儿先天畸形发生率是非糖

尿病母亲婴儿的２～８倍［１４１５］，特别是妊娠早期高

血糖的致畸作用明显［１６１７］，本病例组中２例患儿的
母亲存在妊娠期糖尿病，结合本组病例的临床特征，

对于父母高龄、多孕产次及有妊娠合并症母亲的婴

儿应给予更多关注。

多数单侧口角降肌发育不全是单独存在的，然

而这类畸形大约有２０％ ～７０％的病例也会合并有
其他先天异常。以心血管系统为最常见［１８］，有些病

例在出生后的体格检查时可无明显的心脏杂音（如

病例１、７），但心超最后确诊为先天性心脏畸形，提
示歪嘴哭面容的病人必须行心脏超声检查。本研究

的病例中３６％的患儿伴有同侧的耳部异常，提示在
临床工作中，面部存在这些微小异常时需进一步仔

细检查，一旦发现歪嘴哭面容，需进行全面检查。也

有报道歪嘴哭面容合并多发畸形及其他综合

征［１９２０］。

根据本研究统计，歪嘴哭面容的发生率为

０．０７７％，相较国外报道的发生率低（０．６８％）［２１］，但
是与国内２００７年报道的发生率相近（０．０９％）［２２］，可
能与人种有关。在本研究的病例中，歪嘴哭面容发生

于左侧者多于右侧（８例 ｖｓ３例），同时我们也注意
到，耳部发育异常者多位于病变同侧，这与国外报道

也相符［２３］。国外有一项１１年的大样本调查研究，
６７２８９个新生儿中有２５８个（０．３８％）歪嘴哭面容者，
其中女性、左侧、室间隔缺损占多数［２４］。而本研究中

男性占多数（８例），究竟男性多发还是女性多发，需
多中心大样本的研究来进一步证实。

歪嘴哭面容要与面神经麻痹相鉴别，面神经麻

痹有产伤性和发育性的，产伤性（有产程延长、应用

产钳助产及患儿鼓室积血或头颅血肿等表现）的神

经电图学显示神经传导正常，而且 ９０％会在生后
４周内自然完全恢复［２５］。而发育性的面神经麻痹

（先天性中枢性面瘫）则神经电图学显示面神经功

能缺失或很弱。表现左右口角不对称同时有鼻唇

沟、额纹、双眼闭合等均左右不对称、伴流涎等，且肌

电图检查有面神经麻痹表现。

由于歪嘴哭面容多合并其他系统畸形，常出现

不同年龄段临床症状侧重点不同，甚至在随访中发

现生长发育迟缓，精神运动发育落后等，因此对该

类患儿需进行长时间跟踪观察，适时给予干预。本

研究的近期随访，在纠正胎龄４４周时患儿体格发育
指标仅１例位于同胎龄同性别的第１０百分位以下。
应用ＮＢＮＡ和ＧＭｓ质量评估法检测患儿近期的神经
发育情况，发现２例 ＮＢＮＡ评分异常；ＧＭｓ评估扭
动阶段为单调，属轻度异常，有可能发展为不安运动

缺乏以至于到后来的脑瘫，即使不发展为脑瘫，也可

能在３岁左右出现认知功能障碍等［２６］，１１例患儿
随访至纠正胎龄３个月时无１例ＧＭｓ评估异常，远
期的认知、学习、社会交往能力正常与否，需进行长

期的神经发育随访。外耳和中耳畸形常合并传导性

和感觉神经性听力缺失。歪嘴哭面容合并同侧耳部

畸形的多，小耳无耳畸形需生后查骨导脑干诱发电

位，早期干预。

以前对歪嘴哭面容无有效治疗方法，只是等待，

患儿随着年龄增长，哭吵减少，不哭时面容正常。近

年来有国外研究表明可以通过减弱未受累口角降肌

的肌力来改善歪嘴哭面容。注射肉毒素杆菌毒素

Ａ［２７］和筋膜移植方法［２８］治疗均有效。本研究近期

随访的１１例患儿中，无１例歪嘴哭面容有改善，亦
需长期随访，是否给予外科干预仍需进一步研究。

综上，歪嘴哭面容虽为微小畸形，产前检查可无
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异常，但因其常合并其他系统畸形，临床工作中需警

惕，特别是高龄、不良孕产史、多孕产次、妊娠期合并

症等的孕产妇，但其相关性还需今后大样本临床多

中心对照研究来证实。临床上，一旦发现歪嘴哭面

容者，需更深入的检查及长期随访，以早期发现其他

系统畸形，并给予多学科模式干预治疗以期更好地

改善患儿预后。
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