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·病例报道·

孕妇，28岁，孕 1产 0，自然受孕，平素体健，既往月经规律，

否认高血压、糖尿病、乙肝、结核等慢性病及传染病史，否认家

族性遗传病史，否认吸烟、饮酒或孕期放射暴露史、致畸药物服

用史。孕 12+2周产前超声提示：胎儿颈项透明层厚度 2.2 mm；
唐氏筛查示低风险。孕 23+4周产前系统超声提示：胎儿透明隔

腔未见明显显示，左侧侧脑室正常高值（约9.3 mm）。见图1。孕

27周胎儿MRI提示：透明隔腔缺如，左侧侧脑室轻度增宽（约

10.4 mm），后颅窝池正常高值（约9.0 mm）。
见图 2。经孕妇及其丈夫知情同意后对

胎儿及夫妻双方行染色体核型分析和高

通量测序检测提示：胎儿染色体核型为

46，XY；Xp22.31重复 1.68 Mb（6460000_
8140000），遗传来自母亲（图 3）。经产前

咨询家属决定引产。

讨论：Xp22.31微重复是最常见的拷

贝数变异之一，临床意义尚未明确，一般

表现为行为和认知表型，也可见癫痫发

作。Xp22.31主要包含 STS、VCX、HDHD1

和PNPLA4等基因，其中 STS缺失与X-连

锁鱼鳞病、隐睾症、良性角膜混浊、心律失常、情绪障碍等发生

有关［1］；VCX（又称 VCX1、VCX-B1）、VCX2在精子生成过程中特

异表达，VCX3A在大脑中表达，与异常的神经认知表型有关［2］，

而这种表型在神经发生调节中发挥作用；HDHD1是编码一种

水解酶的超家族成员，PNPLA4是编码参与脂肪细胞甘油三酯

稳态的一种酶家族成员，对正常的早期发育均至关重要［3］。

MacColl 等［4］报 道 了 1 例 涉 及 基 因 STS 和 PNPLA4 区 段 的
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图 1 孕 23+4周产前系统超声提示透明隔腔未见

明显显示，左侧侧脑室正常高值（约9.3 mm）
图 2 孕 27周胎儿MRI提示透明隔腔缺如，左侧

侧脑室轻度增宽（约 10.4 mm），后颅窝池正常高

值（约9.0 mm）
（下转第53页）
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Xp22.31重复 1678 kb的女婴，该片段遗传自轻度马蹄内翻足的

母亲，患儿主要表现为双侧马蹄内翻足、小头畸形、肌张力减退

和发育不良等，2岁时因癫痫猝死。Brinciotti等［5］报道母子 3人
均存在Xp22.31重复 1.7 Mb（6449233_8135644），母亲无症状，

两子女出生时均存在双侧足外翻畸形，精神运动发育均正常，

但其子至学龄期出现癫痫发作、语言障碍、学习书写困难，其女

至 13岁出现上肢肌痉挛、癫痫发作。Faletra等［6］也报道了 1例
Xp22.31重复 1.5 Mb（6526735_8101017）男婴，主要临床表现包

括全身性肌张力减退、双足外翻、轻度特殊面容及精神、运动发

育迟缓等。研究［4］报道Xp22.31微重复患者约 14%~44%可出

现癫痫发作，约 33%~67%出现发育迟缓，可能与神经发育过程

中其他变化有关。本例胎儿存在 1.68 Mb（6460000_8140000）
的DNA片段重复，完全包含了MacColl等［4］和 Faletra等［6］报道

的重复区段，且与Brinciotti等［5］报道的病例有类似的重复区段

及大小，推测胎儿预后可能较差。通常情况下，孤立性透明隔

腔缺如患儿出生后预后多良好，约 7%可有神经功能障碍。本

例胎儿产前系统超声未明显显示透明隔腔，MRI提示透明隔腔

缺如，加之存在Xp22.31微重复，结合文献报道的关于Xp22.31
微重复患儿预后不良，有效指导了产前咨询和妊娠计划。另

外，研究［3］报道Xp22.31微重复胎儿产前超声提示颈项透明层

增厚、脉络丛囊肿、迷走右锁骨动脉等异常，而本例胎儿产前影

像学提示透明隔腔缺如，以上异常表现与Xp22.31微重复的相

关性尚待进一步研究。总之，当产前超声发现透明隔腔未明显

显示时，应结合其他产前检查以明确诊断，并综合评估胎儿出

生后风险，为产前咨询提供参考，避免出生缺陷。
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图3 胎儿高通量测序检测提示存在Xp22.31重复1.68 Mb（6460000_8140000）
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