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1  临床资料
患者女性，39岁，因停经20+周于本院就诊，月经史：13岁

5/35天，末次月经：2023-09-28。个人孕产史：G4P1，人工流
产1次。既往体健，孕期无服用药物、无病毒感染，无接触放射
性物质及毒物史。查彩超提示：内见单胎，头位(LOA)，双顶径
42mm，头围149mm，腹围103m，股骨长径21mm。双侧脑室
体部增宽，右侧宽径约13.1mm，左侧宽约13.0mm。胎心率153
次/分。胎儿肠管回声稍增强。胎盘位于子宫后壁，成熟度0级，
厚约15mm。羊水最大径线33mm。颈周未见条脐带回声。考虑
胎儿双侧侧脑室扩张(图1)，胎儿肠管回声II°增强(图2)。2周后复
诊，采用MRI序列BTFE、SSh-TSE、T1WI、DWI进行胎儿头面部
平扫(负间隔扫描)提示：胎盘附于子宫体左后壁及宫底壁，胎盘
最大厚度约20mm，脐带插入点距胎盘边缘约15mm，羊水最大
径约46mm。胎儿头围约184.4mm，双顶径约50.8mm，双侧大
脑半球脑实质明显变薄，以顶枕叶为著，厚约6.8mm，右侧顶枕
叶部分缺如，双侧侧脑室部分融合，可见双侧脉络丛和双侧脑室
前角融合，横跨于脑室中央，透明隔间腔缺如，双侧侧脑室前角
浅而圆钝，体部、后角及颞角明显扩张，右侧宽约16mm，左侧
宽约12mm，双侧丘脑融合，胼胝体缺如，大脑镰部分可见，后
颅窝池宽约5.7mm，小脑宽约为19mm。胎儿眼内距过窄，宽约
2.1mm，双侧眼球小，眼球直径约3.5mm，结构模糊，眼眶水平
上部中线区见一短管状软组织突起，长约14mm，唇部软组织尚
连续，鼻区未见正常鼻骨及外鼻，硬腭区结构模糊。考虑脐带边
缘插入，前脑无裂畸形(脑叶型)(图3),伴颜面部畸形：筛骨发育不
良-喙鼻(图4、图5)、小眼及眼距过窄(图5)，上颚发育异常。引产
一男死婴，证实为脑叶型前脑畸形，喙鼻，双侧眼眶内可见2个
极小眼球，上颚发育异常(图6)，与引产前影像诊断一致。

2  讨　论 
2.1 前脑无裂畸形与颌面部畸形的形成机制  前脑无裂畸形
(holoprosencephaly, HPE)的发生因素很多，与感染、居住环
境、药物以及辐射有关[1]，另外，基因突变(SHH、ZIC2等)和染
色体中的13、18三体的异常与HPE的发生存在相关，已有研究
证实[2]。在胎儿的中枢神经系统发育周期内，神经管头端主要形
成3个囊泡，包括前脑泡，中脑泡和菱脑泡。前脑发育过程包括
形成、分裂和中线结构发育，发育过程的障碍可导致不同程度的
前脑无裂畸形，DeMyer等人将大脑的缺损的程度为根据进行分
型：无脑叶型，半脑叶型和脑叶型[3]。孕5-6周时，由脊索前间
充质诱导，神经管头端的原始脑泡分裂形成大脑半球和间脑，以
及第三脑室、丘脑和下丘脑，脊索前间充质也负责诱导胎儿面部
结构的分化。无脑叶型HPE及半脑叶型HPE常伴发颌面部的畸形
及其他系统的畸形，如独眼畸形，眼距过窄或眼距过宽，长鼻畸
形，正中面裂，心脏畸形等[4]。因此在临床工作中，正确识别前
脑无裂畸形的类型对于判断是否合并其他部位的畸形具有一定的
指导意义。
2.2 前脑无裂畸形合并喙鼻临床、影像诊断分析  超声(ultrason-
ography, US)检查是目前产前筛查的首选方案，对部分的胎儿畸形
具有较好的诊断价值，但是受孕周体重、羊水量、颅骨伪影等因
素的干扰。因此超声检查对于诊断胎儿HPE的分型方面的能力有
所不足。MRI(magnetic resonance imaging, MRI)在诊断胎儿HPE
方面具有以下优势：(1)多方位、多参数成像，脑结构得到多角度
观察；(2)优秀的软组织分辨率，能够了解胎儿脑组织细微结构；
(3)对比超声，MRI受检查者主观判断影响程度低；(4)受到气体及
骨骼伪影影响较小。因为超声图像中不同的脑结构分辨受限，透
明隔间腔缺如为前脑无裂畸形重要提示征象之一，此类征象对于
诊断意义重大，为了较好地观察神经系统解剖结构时，MRI是进行
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评估的最佳手段[5]。胎儿HPE的产前影像诊断及分型标准为：(1)
无脑叶型：大脑半球未完全分开，大脑镰及半球缺失，单脑室，
丘脑融合；(2)半脑叶型：大脑半球及侧脑室在后侧分开，前方仍
然相连，单脑室，丘脑融合或不完全融合；(3)脑叶型：表现为透
明隔腔消失，侧脑室前角部分融合，体部及后角可能扩张；胼胝
体或发育不良、缺失，也可能存在，大脑半球基本完全分开，脑
中线或存在[6]。本病例患者诊断为脑叶型HPE并喙鼻畸形，而HPE
合并颌面部畸形的发生以脑叶型HPE合并颌面部畸形的可能性最
低，相关报道较少，且诊断困难，因此临床医生对于此类疾病的

诊断需要提高警惕，另外在诊断工具选择上也需要一定的优化。
2.3 前脑无裂畸形合并喙鼻的诊疗体会  随着人们对产前诊断
的重视程度逐渐提高，对于产前诊断的准确性要求愈加严格，产
前诊断技术的发展尤其显得重要。由于传统产前超声检查受检查
者主观影响较大，超声图像上脑组织分辨率不足等因素，因此提
示的诊断依据有限，但由于近年来产前MRI检查的高速发展，磁
共振多参数成像、受到伪影干扰程度低、脑部细微解剖结构显示
清晰等优势，诊断结果往往比较明确。因此，在产前诊断方面，
MRI能够极大程度提高诊断准确性。

图1 超声横切面示双侧脑室体部明显增宽。                       图2 胎儿超声图像示肠管回声稍增强。
图3 SSh-TSE序列示胎儿双侧脑室前角融合，透明隔间腔缺如。      图4 SSh-TSE序列示胎儿眼眶上部软组织突起(喙鼻)。
图5 SSh-TSE序列示胎儿眼内距过窄，双侧小眼，畸形而突出的喙鼻。图6 引产后颜面部示喙鼻，双侧极小眼球。
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