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孕妇，26岁，孕 1产 0，孕 19

+5

周。孕早期唐氏筛查提示低风

险。 产前常规超声检查提示 14周时：颈项透明层厚度 1mm，单脐动

脉；19周时：侧脑室明显扩张，宽约 1.40 cm，透明隔隐约可见。双侧

眼球可显示，两侧不对称，左侧较大，右侧较小，眼外距 1.48 cm，

左侧眼球距 0.67 cm，右侧眼球距 0.50 cm，两侧眼球内部结构不

清，细小眼球无回声内可见点状强回声，晶体显示不清。第 11胸

椎左侧椎体未显示，脊柱稍向右侧弯曲成角，其余隔断弯曲度

及椎体排列未见明显异常。 胎儿膀胱仅右侧可见一条脐动脉。

超声提示：中孕期单活胎，双侧小眼畸形，双侧侧脑室增宽，单

脐动脉，考虑脊柱 11 胸椎半椎体可能性大（图 1）。 胎儿心脏超

声心动图表现： 主动脉瓣环处内径 0.21 cm， 主动脉峡部内径

0.08 cm。肺动脉瓣环处内径 0.39 cm。三尖瓣右房侧可见反流，反

流束超过右房 1/2。房室沟处可见扩张冠状静脉窦，宽约 0.22 cm，

后汇入右房。 三血管气管切面示肺动脉左侧可见一血管横切

面，其汇入扩张冠状静脉窦。 在主动脉弓的右侧可显示右上腔

静脉。 左无名静脉未显示。 超声心动图提示：主动脉狭窄，以峡

部明显；双上腔静脉，冠状静脉窦增宽；三尖瓣中重度反流。 考

虑胎儿多发畸形。 与孕妇及家属充分沟通后放弃本次妊娠，引

产后证实为双侧小眼畸形，余外观无明显异常（图 2），未进行进

一步探查。

讨论： 先天性小眼畸形是由原发性视神经管发育缺陷引起

的胎儿罕见异常，为眼睛的肉眼可见的缺失，存在组织学眼残余，

可单侧或者双侧发病

［

1

］

，染色体异常、遗传缺陷、感染和产前药

物暴露是最常见的潜在原因，新生儿发病率为万分之 0.7~1.9
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指出当眼球的轴径小于平均值低于 2 个标准差时，可通

过产前超声诊断先天性的小眼畸形，单侧小眼畸形产前超声表

现为病变眼眶及眼球明显小于健侧， 在双眼横切面上明显不对

称；双侧小眼畸形表现为双侧眼眶及眼球明显缩小，可伴有眼内
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A：二维超声示小眼畸形；B：三维超声示 11胸椎半椎体可能；C：二维超声示侧脑室增宽；D：二维多普勒超声示单脐动脉。
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距增大，两眼直径，眼内距不成比例，眼内距明显大于眼眶左右

径，小眼球内可有异常回声，透声差。 先天性小眼畸形常伴有全

身的异常（50%~90%），当产前诊断出该病时，应该对潜在原因

和相关异常进行详细的评估，充分了解家族性病史，需要母体血

清检测来鉴别宫内感染， 同时应该注意筛查其他组合异常。 由

于单纯的小眼畸形极为罕见，常合并有其他畸形，因此其预后通

常取决于合并其他异常的情况
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本例胎儿右眼眼球距小于左

眼眼球距，细小眼球无回声内可见点状强回声，符合小眼畸形诊

断，且本例同时合并神经、脊柱、心脏等系统多发畸形，预后较

差，因此考虑引产。 总之，小眼畸形是一种罕见的产前可诊断的

先天性异常， 产前超声发现有小眼畸形的时候应注意扫查是否

合并其他畸形，并进行羊水穿刺做胎儿核型分析及遗传分析，以

评估胎儿的预后情况。
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。 本研究病例组 7 例右侧膈疝胎儿，胃泡位置均发生明显

后移， 仔细扫查发现部分肝脏及门静脉穿过膈肌， 位于右侧胸

腔。 ③胎儿腹围较小，亦是一个重要的提示，由于腹腔脏器疝入

胸腔所致。 本研究病例组中 60例提示腹围较小，其他因脏器疝

入胸腔较少，致腹围减小不明显。 ④羊水增多，部分可出现胸腔

积液、腹腔积液等
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。 本研究病例组中羊水过多胎儿有 30例，若

产前超声发现羊水多时，需仔细观察胎儿膈肌；2 例合并羊水过

少，其中 1 例是中孕期（24.4 周），合并双肾发育不良，1 例是晚

孕期（38.1周），合并腹裂。 ⑤常合并其他系统畸形。 文献
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约 1/3 先天性膈疝合并其他畸形， 本研究病例组中合并其他畸

形共 35例（占 46.67%），各个系统均有涉及，以心血管系统最常

见，其次为神经系统、泌尿系统和骨骼系统等。 由此可见，若产

前超声发现其他畸形，应仔细检查胎儿膈肌是否完整。 需要注

意因膈疝可以是交通性的，随着腹腔的压力不同，疝入物可回纳

至腹腔；若腹腔脏器未疝入胸腔内，导致部分膈疝直至孕晚期甚

至临产时因子宫收缩腹压增高才能确诊。

先天性膈疝的预后并不乐观，其预后主要影响因素有：①膈

疝发生时间、类型、部位及大小等，膈疝发生时间越早，预后越

差；单侧膈疝如肝脏疝入胸腔，预后较差

［
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；双侧膈疝几乎是致

死性的。 ②合并其他畸形或染色体异常者，预后差。 ③羊水过

多，这可能是膈疝影响胎儿静脉回流及羊水吞咽、胃肠道受压梗

阻所致
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。 ④LHR＞1.6 时，产后胎儿生存率明显升高；LHR＜1.0

则死亡率为 100%
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。 本研究病例组 LHR＞1.6 者 33 例，合并其

他畸形 13 例；LHR＜1.0 者 20 例， 合并其他畸形 14 例；LHR

1.0～1.6 者 22例，合并畸形 8 例。 但大多数患儿家属选择引产，

仅 3 例存活直至生产（LHR 均＞1.6）。 ⑤胎儿大脑中动脉血流情

况与预后的关系仍存在争议。 本研究中，与正常对照组比较，病

例组胎儿大脑中动脉峰值流速明显减低（P＜0.05），搏动指数和

阻力指数比较差异均无统计学意义，这可能是膈疝导致了心脏

受压移位，左心系统血液输出障碍，致使胎儿大脑中动脉流速减

低；但是血液成分仍为富氧血，未能引起脑血管扩张及“微脑保

护效应”，因此搏动指数和阻力指数未发生改变
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综上所述， 产前超声可以准确诊断先天性膈疝及其合并畸

形情况，了解膈疝胎儿健侧肺的 LHR 及大脑中动脉血流情况，

可能为膈疝胎儿产前管理及生后干预提供更多的参考信息。
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