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彩色多普勒超声检查对胎儿颅内畸形筛查的应用价值及染色体异常分析 *
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摘要 目的：探讨彩色多普勒超声检查对胎儿颅内畸形筛查的应用价值，并进行染色体异常分析。方法：选择 2016年 2月至 2019

年 5月本院收治的进行胎儿颅内畸形筛查的高危孕妇 120例，所有孕妇都给予彩色多普勒二维超声与三维超声筛查，对超声筛

查异常者进行染色体异常分析，记录预后情况。结果：在 120例孕妇中，二维超声诊断为胎儿颅内畸形 12例，三维超声诊断为 13

例(预后都确诊为胎儿颅内畸形)。染色体核型筛查检出胎儿颅内畸形 12例，其中 21-三体综合征 8例，18-三体综合征 3例，13-

三体综合征 1例。确诊为胎儿颅内畸形的孕妇超声 NT值都显著高于非胎儿颅内畸形孕妇，差异都有统计学意义(P<0.05)。孕妇选
择终止妊娠 10例，选择继续妊娠 3例，继续妊娠 3例胎儿都最终死亡。结论：产前彩色多普勒超声结合染色体核型在胎儿颅内畸

形筛查中具有很高的价值，两者可互相补充，共同发挥诊断与预后评估价值。
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Application of Color Doppler Ultrasonography in Screening Fetal Intracranial
Malformation and Analysis of Chromosomal Abnormalities*

To investigate the effects of color Doppler ultrasonography on the screening of fetal intracranial malforma-

tion and to analyze chromosomal abnormalities. From February 2016 to May 2019, 120 cases of high-risk pregnant women

who were screened for fetal intracranial malformation were enrolled in the hospital. All pregnant women were given color Doppler

two-dimensional ultrasound and three-dimensional ultrasound screening, and the abnormalities were analyzed for chromosomal abnor-

malities and the prognosis were recorded. In the 120 pregnant women, 2D ultrasound were diagnosed as 12 cases of fetal in-

tracranial malformation, and 13 cases were diagnosed by three-dimensional ultrasound (prognosis were diagnosed as fetal intracranial

malformation). Chromosome karyotype screening detected 12 cases of fetal intracranial malformation, include 8 cases of 21-trisomy syn-

drome, 3 cases of 18-trisomy syndrome, and 1 case of 13-trisomy syndrome. The ultrasound NT value of pregnant women diagnosed as

fetal intracranial malformation were higher than that of non-fetal intracranial malformation, and compared the difference were statistically

significant (P<0.05). The pregnant woman chose to terminate the pregnancy in 10 cases, choose to continue the pregnancy in 3 cases, and
continue to conceive 3 cases of the fetus will eventually die. Prenatal color Doppler ultrasound combined with karyotype is

of great value in the screening of fetal intracranial malformation. The two can complement each other and play a diagnostic and prognos-

tic value together.
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前言

当前，每年出生的先天残疾儿童约占总出生人口总数的

5.0 %左右，也是新生儿死亡的最主要原因之一[1]。胎儿颅内畸

形为比较常见的先天残疾疾病，主要表现为无脑儿、露脑畸形、

脊柱裂、脑膜脑膨出等[2,3]。胎儿颅内畸形的具体发病机制目前

还不明确，病因包括免疫溶血性疾病、感染性疾病、糖尿病、结

缔组织疾病、遗传基因缺陷、丙酮尿症、慢性酒精中毒、不正常

妊娠史、高龄孕妇等[4-6]。

孕期染色体检查是颅内畸形胎儿的常见筛查方法，但是有

一定的创伤，筛查效果受到限制[7,8]。随着影像学仪器分辨率的

不断提高及对胎儿病理生理知识认识的深化，在早孕期进行胎

儿疾病的影像学筛查越来越广泛[9,10]。产前超声具有安全、简便、

科学、有效、可重复等优点，也是胎儿畸形产前诊断的首选方
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法[11,12]。前三维超声能显示各平面的解剖学及病理学情况，提供

所观察脏器的多维空间信息，并为孕妇提供适当的产前遗传咨

询[13-15]。本研究主要探讨了彩色多普勒超声检查对胎儿颅内畸

形筛查的应用价值，并进行了染色体异常分析，以促进早期检

出胎儿颅内畸形。现报道如下。

1 资料与方法

1.1 研究对象

本院伦理委员会批准了此次研究。选择 2016年 2 月至

2019年 5 月本院收治的进行胎儿颅内畸形筛查的高危孕妇

120例，纳入标准：孕周 11-14周；单胎妊娠；临床、超声与随访

资料完整，都能够追踪到引产或胎儿出生后预后的病例；孕妇

年龄 30-40岁，具有高危孕妇特征；孕妇知情同意本研究；无特

殊病史。排除标准：临床资料缺乏者；具有超声检查禁忌者；外

院引产或自然流产，无法确定最终诊断者；失访患者。

年龄最小 20岁，最大 39岁，平均年龄 28.76± 4.33岁；平

均孕周 12.11± 0.18 周；平均孕次 2.44± 0.51 次；平均产次

1.72± 0.33次。

1.2 产前超声方法

1.2.1 超声仪器 采用 Voluson E8 型彩色多普勒超声诊断

仪，分别配有三维容积探头(探头频率 4.0-8.0 MHz)和二维凸阵

探头(探头频率 2.5-5.0 MHz)。

1.2.2 超声方法 孕妇取仰卧位，经腹扫查，确定胎儿的方位

与测量生长指标，详细扫描胎儿特征。在三维超声中，根据胎儿

体位选取合适的检查位置，对颅脑部位进行扫描检查，对超声

数据进行后续处理。由产科诊断经验丰富的超声科医生严格按

照测量流程操作完成胎儿颈项透明层(nuchal translucency，NT)

测量，NT≥ 3.0 mm为 NT增厚。

1.3 染色体检查

对所有孕妇选择羊水穿刺、绒毛或胎儿脐血取样对胎儿染

色体核型进行检查，分为染色体核型正常与异常，异常包括 21-

三体、18-三体与 13-三体。对孕妇选择继续妊娠的胎儿进行随

访监测并追踪妊娠结局。对引产后胎儿建议行尸检；若孕妇拒

绝，则引产后行胸片检查。超声检查结合引产胎儿尸检、出生后

影像学检查结果进行最终诊断。

1.4 统计学分析

选择 SPSS19.00软件数据分析，计量数据以 "均数± 标准

差 "表示，组间对比方法为 t检验，计数数据以率的形式表示，

组间对比为卡方 x2检验分析等，以 P<0.05为差异有统计学意义。

2 结果

2.1 产前超声结果

在 120例孕妇中，二维超声诊断为胎儿颅内畸形 12例，其

中无脑儿 6例、露脑畸形 3例、脊柱裂 2例、脑膜脑膨出 1例。

三维超声诊断为胎儿颅内畸形 13例，其中无脑儿 6例、露脑畸

形 4例、脊柱裂 2例、脑膜脑膨出 1例。

2.2 染色体异常情况

三维超声诊断胎儿颅内畸形 13例都进行了染色体核型筛

查，其中绒毛取样 6例，胎儿脐血取样 4例，羊膜腔穿刺 3例，

检出胎儿颅内畸形 12例，其中 21-三体综合征 8例，18-三体

综合征 3例，13-三体综合征 1例。

2.3 预后情况

在三维超声诊断胎儿颅内畸形 13例的孕妇中，孕妇选择

终止妊娠 10例，选择继续妊娠 3例，继续妊娠 3例胎儿都最终

死亡，预后都确诊为胎儿颅内畸形。具体情况见表 1。

2.4 NT增厚情况

在 120例孕妇中，超声筛查检出胎儿 NT增厚 11例，增厚

率为 9.2 %，平均 NT厚度为 7.86± 1.24 mm。确诊为胎儿颅内

畸形的孕妇超声 NT值都高于非胎儿颅内畸形孕妇，差异都有

统计学意义(P<0.05)，具体情况见表 1。

表 1 胎儿颅内畸形的超声特征、NT值、染色体异常情况、异常结果与预后情况(例，%)

Table 1 Ultrasound characteristics, NT values, chromosomal abnormalities, abnormal results and prognosis of fetal intracranial malformations (n,%)

Numbering NT(mm) Abnormal structure Karyotype analysis Prognosis

1 6.53 Spina bifida 21-trisomy syndrome Death after continuing pregnancy

2 8.24 No brain 21-trisomy syndrome Induction of labor

3 6.22 Meningocele 18-trisomy syndrome Death after continuing pregnancy

4 2.09 No brain 18-trisomy syndrome Induction of labor

5 7.59 No brain 13-trisomy syndrome Induction of labor

6 7.14 Open brain malformation 21-trisomy syndrome Induction of labor

7 8.44 Open brain malformation 21-trisomy syndrome Induction of labor

8 2.14 No brain 21-trisomy syndrome Induction of labor

9 7.39 No brain 21-trisomy syndrome Induction of labor

10 1.94 Open brain malformation 21-trisomy syndrome Induction of labor

11 8.92 Open brain malformation 18-trisomy syndrome Induction of labor

12 2.03 No brain Normal Induction of labor

13 7.11 Spina bifida 21-trisomy syndrome Death after continuing pregnancy
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3 讨论

出生缺陷即各种原因引起的胎儿在出生时所伴随的结构

或功能异常，其极大的影响了人口素质的提高，也将影响社会

的发展[16,17]。胎儿颅内畸形为出生缺陷的一种，也是一种严重的

畸形，主要表现为脊柱裂、无脑儿、脑膨出等[18]。该病的病因不

明，发病因素众多，在产前确诊胎儿颅内畸形，及时中止妊娠或

产后及时治疗，对挽救患儿生命与改善产妇预后具有重要的临

床价值和医学伦理意义[19]。

超声为筛查胎儿畸形的主要方法，不仅能清晰显示胎儿解

剖结构，而且安全性好，对孕妇和胎儿无明显影响，也具有简

便、可重复、科学、有效等优势[20]。当前胎儿畸形筛查的理想时

间是 20-30周，有助于孕妇早期决定妊娠结局[21]。本研究显示在

120例孕妇中，二维超声诊断为胎儿颅内畸形 12例，三维超声

诊断为 13例(预后都确诊为胎儿颅内畸形)。二维超声是胎儿畸

形的重要筛查手段，一旦发现可疑颅内畸形，应当由有专门经

验的超声医师进行更为详尽的胎儿超声检查，不过由于受到胎

方位、羊水量、胎儿脊柱、肋骨遮挡、孕妇肥胖腹壁肥厚等多种

因素的影响，导致诊断效果有待提高[22]。三维超声技术包括最

大模式、多平面模式和表面模式等，能显示各平面的解剖学及

病理学情况，提供所观察脏器的多位信息，有利于清晰显示可

疑部位，有助于提高产前诊断胎儿颅内畸形的能力[23]。

胎儿染色体核型筛查是预测胎儿畸形的比较前沿的方法，

最常见方式的是绒毛取样，若绒毛取样失败，则应进行脐带血

管穿刺，但此为有创性检查，一般在发现 NT增厚后才进行检

测[24]。本研究显示三维超声诊断胎儿颅内畸形 13例都进行了

染色体核型筛查，其中绒毛取样 6例，胎儿脐血取样 4例，羊膜

腔穿刺 3例，检出胎儿颅内畸形 12例，其中 21-三体综合征 8

例，18-三体综合征 3例，13-三体综合征 1例。21-三体综合征

是临床最常见的染色体异常，NT值越大，胎儿患 21-三体综合

征的风险也越大，测量时可结合胎儿头臀长测量 NT值，可提

高诊断敏感性。其他染色体异常如 18-三体综合征、13-三体综

合征，除 NT增厚外，超声显示还伴有其他畸形[25]。

NT是胎儿颈后部皮下积聚的生理性液体的厚度，也为胎

儿颈椎水平矢状切面皮肤至皮下软组织之间的最大厚度[26]。NT

增厚常常与胎儿染色体异常有关，孕早期胎儿 NT增厚提示胎

儿患染色体异常及结构畸形的风险增加，可为胎儿畸形的产前

筛查提供较为准确且方便的筛查指标。但是也有研究显示染色

体异常检出率并非会随 NT厚度增加而成比例增长，临床上不

应只根据 NT厚度来判定胎儿染色体异常发生的几率[27]。本研

究显示在 120例孕妇中，超声筛查检出胎儿 NT增厚 11例，增

厚率为 9.2 %，平均 NT厚度为 7.86± 1.24 mm。确诊为胎儿颅

内畸形的孕妇超声 NT值都高于非胎儿颅内畸形孕妇。从机制

上分析，随着胎儿颈部皮肤细胞外透明基质增加等因素的因

素，在胚胎大约第 10周时，淋巴系统开始发育，可于 14周左右

发育完善成为淋巴管，但是颈部静脉、淋巴管还不能完全相通，

会有少量淋巴液集聚在颈后方形成 NT。如果出现颅内畸形，淋

巴液未能被静脉引流或继续增加，则可导致超声 NT值增加[28]。

由于各种因素的影响，当前我国出生缺陷儿呈增多趋势，

给社会和家庭带来了沉重负担和精神痛苦。流行病学调查显示

当前我国出生缺陷的发生率约占所有新生儿的 4 %，每年可能

有 100万例缺陷儿出生[29]。颅内畸形是复杂的多基因疾病，由

遗传、环境因素共同作用所致，多需要及时进行引产。本研究显

示在三维超声诊断胎儿颅内畸形 13例的孕妇中，孕妇选择终

止妊娠 10例，选择继续妊娠 3例，继续妊娠 3例胎儿都最终

死亡。主要在于三维超声技术有助于检查过程中更为直观地对

颅内组织进行立体观察，提高诊断胎儿颅内畸形的准确性[30]。

本研究也存在一定的不足，病例样本数量较少，导致诊断效果

还有待继续优化提供。

总之，产前彩色多普勒超声结合染色体核型在胎儿颅内畸

形筛查中具有很高的价值，两者可互相补充，共同发挥诊断与

预后评估的价值。
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