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(病例报告(

新生儿前脑无裂畸形 ! 例

付春花!夏世文

"湖北省妇幼保健院新生儿科!湖北 武汉&GL$$b$#

&&&&!中图分类号"&:b##&&!文献标识码"&Q&&!文章编号"&!$$@ d@@L$%#$$%&$" d$?$G d$#

&&患儿#男#!@ (#因胎龄 L# 周#生后呼吸急促

!@ (入院) J

!

1

!

#母产前阴道流血#自然分娩#羊水

清#脐带胎盘无特殊#阿氏评分 b n@ 分#生后气促呻

吟#当地治疗无好转转入我院) 母亲 #! 岁#平时身

体健康#孕期产检未见明显异常#否认感染及接触放

射线及有毒物质史) 入院体检' 早产儿外貌#营养

发育差#体重 ! "?$ K#头围 #?7? ;/#前囟 L7? ;/#胸

围 #? ;/#面容较特殊#右耳较左耳大#右耳外耳道

处有一附耳%腮裂原残余&#约黄豆大小#眼距近#鼻

似鹰勾#上唇呈鸟嘴状#左手六指畸形%两拇指&#气

促*偶呻吟*三凹征不明显#心前区无杂音#腹部无特

殊) 入院后给予对症支持治疗#患儿呼吸困难缓解#

顺利开奶) 日龄第 " 天颅脑 'H示'两侧大脑半球

前部未分开#局部大脑镰缺如#侧脑室双侧融合#未

见透明隔#前角不明显#三脑室可见#双侧丘脑分离#

胼胝体未见#颅内皮髓质交接处有少许钙化灶

%图 !&) 考虑/前脑无裂畸形#颅内钙化灶#宫内感

染可能0) 颅脑M超示'颅内实质光点分布不均匀#

沟回显示不清晰#侧脑室前角融合成单一脑室#未见

第三脑室#未见正常胼胝体及透明隔#无正常胼周动

脉#丘脑分离#脑组织血管呈放射状#有双侧脉络丛

组织#位于侧脑室枕部#Z)66)A环基本可显示#双侧

大脑总动脉平行走向#顶叶及枕叶可见少许脑裂回

声%图 #&) 诊断'侧脑室融合#胼胝体及透明隔缺

失#前脑无裂畸形%半叶形或叶状形.&) 该患儿染

色体检查示核型为 G"Xp) HW:'R''E5CKJ及

:5PCKJ阳性#余阴性) 尿 'E5PS8TP1':阴性) 心

脏彩超*肝胆肾胰腺等腹部彩超未见异常) 临床诊

断前脑无裂畸形#住院 @ 2 家长放弃治疗#自动出

院) 现患儿年龄 L 个半月#成活#体重 ? gK#会抬头)

&&图 EP新生儿前脑无裂畸形脑?S影像图P

9'两侧大脑

半球前部未分开#局部大脑镰缺如#双侧丘脑分离#胼胝体未见$ \'

侧脑室双侧融合#未见透明隔#三脑室可见#胼胝体未见)

&&

图 BP新生儿前脑无裂畸形脑超声声像图P

9'侧脑室前

角融合成单一脑室#未见第三脑室#未见正常胼胝体及透明隔#丘脑

分离#顶叶及枕叶可见少许脑裂回声$ \'侧脑室前角融合成单一脑

室#未见正常胼胝体及透明隔#丘脑分离#顶叶及枕叶可见少许脑裂

回声)

讨论'前脑无裂畸形%(,6,04,A.*;.0(36F# R1Q&

是中枢神经系统常见的畸形之一#是由于胚胎期前

脑不分裂或不完全分裂所导致的一系列脑畸形和颜

面部畸形) 但在临床上很少遇到#因为这类胎儿多

死于流产或生后不久死亡) 存活 R1Q患儿临床多

表现为面部畸形*发育迟缓及癫
!

发作等) 其脑部

畸形有'前连合缺如*锥体束缺如或形成不全*脑血

管异常*垂体缺如*脑干发育不全等) 颜面部畸形可

分为 G 型'

(

独眼畸形'以单眼眶为特征$

)

头发育

(G$?(
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不全型畸形## 个眼眶# 眼距小# 喙状鼻在眼的上方

或无鼻$

*

猴头畸形## 个眼眶# 眼距小# 单鼻孔$

+

双侧唇腭裂) 其他全身畸形尚有先天性心脏病*内

脏转位*生殖泌尿道畸形*手足畸形*副脾等)

该病病因尚不清楚# 是多因素的结果#与环境

和遗传因素有关) 常见的原因有染色体异常%!L#

!?#!@ 号染色体&#宫内感染#妊娠早期出血*母体有

糖尿病#严重酒精中毒和可卡因中毒等) 是胎儿发

育中#脊索前面原发性中胚叶的缺陷所致!!"

) 胚胎

第 G 周#神经管形成原始的脑泡#即前脑*中脑和后

脑) 胚胎第 ? 周#前脑再分化成为两个二次脑泡#即

端脑和间脑) 胚胎第 ? 周末时#端脑已部分形成两

侧半球) 如果前脑完全不能或部分不能形成两侧半

球和各个脑叶#便形成 R1Q) 这种畸形在纵向上不

能形成纵裂#因而不能形成两侧半球#在横向或水平

方向上不能划分端脑和间脑) 前脑畸形直接关系到

脊索前中胚层的间充质组织#这些间充质组织又与

端脑的脑裂以及中线面部结构的发育有关) 因此大

多数重度或者中度R1Q的患儿同时有面部的畸形)

故而从面部畸形可以推测脑发育畸形)

R1Q根据脑裂发育不全的程度#可以分为 L

型#即无叶型*半叶型和叶型) 无叶型是畸形程度最

严重的一型# 是指大脑半球完全融合无分裂# 仅存

单一原始脑室# 丘脑融合# 脑镰*胼胝体*视束及嗅

球等中线结构缺如$半叶型畸形程度较轻# 前脑后

侧部分分裂# 但仍只有单一脑室#丘脑融合或部分

融合$叶型是畸形程度最轻的一型# 大脑结构大致

正常# 畸形范围可以仅仅是透明隔或胼胝体缺如#

侧脑室的前角部在正中融合# 或呈方形# 产前常常

无法作出诊断) 无叶型及半叶型全前脑胎儿预后极

差# 多死于宫内或出生后存活期极短# 叶型全前脑

可存活# 但常伴有脑发育不全# 智力低下等) 无叶

型和半叶型R1Q产前超声检查多能发现脑部结构

异常)

产前超声检查是诊断R1Q的重要方法#诊断准

确率高#@"_的 R1Q可由产前超声检出# 但无叶型

与半叶型两者很难鉴别!##L"

) R1Q颅脑结构的声像

图有其特殊性#主要表现为中线结构的缺失!G"

#多

伴有面部中轴异常) 研究指出严重的颜面部畸形只

出现在严重的R1Q中# 林琪等!?"认为利用 R1Q的

颅脑异常与颜面部畸形高度相关的特点对于诊断及

鉴别诊断大有裨益) 因此产前超声观察到单一脑

室*胼胝体*透明隔*第三脑室等结构消失#丘脑融合

时#要注意面部中轴结构) 反之#当观察到眼距变

窄*独眼*喙鼻*单鼻孔*中央性唇*腭裂等面部中轴

异常时#要仔细观察颅内结构) 两者相互印证# 可

提高诊断准确率# 避免漏诊误诊)

R1Q是一种神经系统严重畸形#预后极差) 临

床提高对该疾病的认识和尽早诊断非常重要) 产前

一旦确诊应终止妊娠#临床上如遇见有严重唇腭裂

等面部畸形或并发多器官畸形如复杂先天性心脏病

的患儿#应该常规做颅脑检查或染色体分析辅助诊

断#以免漏诊)
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