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椲斔斿旟旝旓旘斾旙椵暋 斺旈旍旈斸旘旟斸旚旘斿旙旈斸椈旈旑旀斸旑旚椈旐斸旂旑斿旚旈斻旘斿旙旓旑斸旑斻斿旈旐斸旂旈旑旂
斈斚斏椇棻棸灡棻棾椆棽椆棷旉灡棻棸棸棾灢棾棽椄椆灡棽棸棻椄棸椂棻棾棾

囊肿型胆道闭锁 斖斠斏和 斖斠斆斝特征

吴慧莹棳徐文彪灣棳鹿连伟棳张暋虹棳刘暋强
棬广州市妇女儿童医疗中心医学影像中心棳广东 广州暋 棻棸椂棽棾棭

椲摘暋要椵暋目的暋分析囊肿型胆道闭锁棬斆斅斄棭的 斖斠斏和 斖斠胰胆管造影棬斖斠斆斝棭表现暎方法暋回顾性分析棽棿例经手术

病理证实的斆斅斄患儿术前 斖斠斆斝及 斖斠斏资料棳结合术中造影及病理结果棳分析斆斅斄的影像学特点暎结果暋棽棿例斆斅斄棳
斖斠斏均显示肝门区囊状结构棳棻棻例出现肝门区门静脉周围 斣棽斪斏高信号棳棽棾例显示胆囊宽径明显小于长径棳棻例胆囊未

显示椈 例显示肝门区纤维斑块暎棽棿例斆斅斄患儿 斖斠斆斝均可见肝外胆总管区囊性结构棳位于肝门区棽棽例棳位于左右肝管

区棽例椈棻椄例肝门区囊肿与胆囊管相通暎结论暋肝门区囊肿及纤维斑块暍胆囊大小暍形态及 斖斠斆斝显示的肝外胆管情况

是诊断斆斅斄的重要征象暎斖斠斆斝对于早期诊断斆斅斄具有一定价值暎
椲关键词椵暋胆道闭锁椈婴儿椈磁共振成像

椲中图分类号椵暋斠椂椃灡棿棿椈斠棿棿灡棽暋椲文献标识码椵暋斄暋暋椲文章编号椵暋棻棸棸棾灢棾棽椄椆棬棽棸棻椆棭棸棻灢棸棸椄椂灢棸

暋暋胆道闭锁棬斺旈旍旈斸旘旟斸旚旘斿旙旈斸棳斅斄棭是一种罕见的暍先天

发育障碍所致的胆道疾病棳以胆道系统炎症及肝纤维化

为基本病理特征棳以梗阻性黄疸为主要临床表现椲棻椵棳是
新生儿及婴儿期 严重的肝脏疾病之一棳发病率约为

棻棷棻椆棸棸棸暙棻棷 棸棸棸椲棽灢棿椵暎目前斅斄的病因和发病机制尚

不明确棳若不能及时治疗棳斅斄患儿多在棽岁以内发展为

肝硬化暍肝功能衰竭而死亡椲椵暎临床常将 斅斄 合并囊

肿棳即囊肿型斅斄棬斻旟旙旚旈斻斅斄棳斆斅斄棭误诊为胆总管囊肿而

暏椂椄暏 中国医学影像技术棽棸棻椆年第棾 卷第棻期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻椆棳斨旓旍棾 棳斘旓棻



延误手术时机暎本研究回顾性分析棽棿例经手术病理确

诊的 斆斅斄 患儿的术前 斖斠斏及 斖斠胰胆管造影棬斖斠
斻旇旓旍斸旑旂旈旓旔斸旑斻旘斿斸旚旓旂旘斸旔旇旟棳斖斠斆斝棭资料棳并与术中胆道

造影相对照棳探讨 斖斠斏及 斖斠斆斝在斆斅斄早期诊断以及

鉴别诊断中的价值暎
棻暋资料与方法

棻灡棻暋一般资料暋回顾性分析棽棸棸椄年棻月暘棽棸棻椂年

棻棽月于我院经手术及病理证实的棽棿例 斆斅斄 患儿的

资料棳男 棻棸 例棳女 棻棿 例棳年 龄 棽棿暙棽棻棸 天棳平 均

棬椂棽灡棻暲棽椂灡椆棭天椈均表现为黄疸进行性加重棳伴淡黄色

乃至白陶土样大便棳临床疑诊为胆总管囊肿或 斅斄暎
所有患儿术前均接受生化检查及 斖斠检查棳临床及影

像学资料完整暎本研究经我院伦理委员会审核通过棳
所有患儿监护人签署知情同意书暎
棻灡棽暋仪器与方法暋采用 斝旇旈旍旈旔旙斄斻旇旈斿旜斸棻灡 斣 双梯

度超导型 斖斠扫描仪棳相控阵 通道心脏并行采集线

圈暎检查当日患儿禁食水棿暙椂旇棳检查前给予棻棸棩水

合氯醛棸灡 旐旍棷旊旂体质量口服棳待其熟睡后进行检查暎
采集轴位快速梯度回波棬旀斸旙旚旀旈斿旍斾斿斻旇旓棳斊斊斉棭序列

斣棻斪斏棳斣斠棻棸 旐旙棳斣斉棿灡椂 旐旙椈单次激发 斣斢斉 序列

斣棽斪斏棳斣斠棾椃灡椄暙椂椂棻灡椂旐旙棳斣斉椄棸旐旙椈冠状位二维

平衡快速梯度回波棬棽斈灢斺斸旍斸旑斻斿旀斸旙旚旀旈斿旍斾斿斻旇旓棳棽斈灢
斅斊斊斉棭序 列 斣棽斪斏棳斣斠棿灡棸暙椃灡棻 旐旙棳斣斉棻灡椆椆暙
棾灡椂棸旐旙棳层厚 旐旐棳无层间隔暎棾斈灢斖斠斆斝扫描采用

棾斈灢斣斢斉序列棳斣斠棻棻椂灡椃暙棻棽椃棽灡棸旐旙棳斣斉椂棸旐旙棳
层厚棸灡椄旐旐棳无层间隔棳矩阵棽棸棸暳棽棸棸暎
棻灡棾暋图像分析暋由棽名高年资放射科医师在不知晓

手术及病理结果的情况下观察 斖斠斏及 斖斠斆斝资料棳
意见有分歧时经协商达成一致暎观察内容包括椇栙肝

脏形态及信号椈栚胆囊形态及大小棳于冠状位测量胆囊

的长径和宽径棳并计算比值椈栛肝内外胆管显示情况棳
包括囊肿与胰胆管合流通道暍十二指肠乳头部的显示

情况以及与囊肿的关系椈栜肝门部是否存在纤维斑块椈
栞肝门区囊肿的大小暍形态及其与胆道的关系棳于冠状

位测量囊肿的 大径暎比较术中胆道造影与 斖斠斆斝
对肝内外胆管的显示情况暎斖斠斆斝检查与术中造影

间隔时间在椃天以内暎
棻灡棿暋统计学分析暋采用斢斝斢斢棽棸灡棸统计分析软件暎
计量资料以 暲 表示棳计数资料以频数棷百分率表

示棳斖斠斆斝与术中造影对胆管显示情况比较采用配对
棽检验暎 椉棸灡棸 为差异有统计学意义暎

棽暋结果

棽棿例斆斅斄棳术前误诊为胆总管囊肿棻椆例棳其余

例因肝门区显示纤维斑块诊断为斅斄暎
棽棿例斆斅斄术后病理均提示 斅斄 所致肝纤维化椈

棽棻例胆囊发育不良棳棽例胆囊炎棳棻例胆囊未发育暎棻
例合并脊髓栓系并骶尾部脂肪瘤棳棽例合并脐疝棳棻例

合并马蹄肾棳棻例合并卵圆孔未闭椈棻例出现胆红素脑

病暎棻例产前诊断为巨细胞病毒感染棳棿例产前 斖斠斏
诊断为胆总管囊肿暎
棽灡棻暋肝脏及肝门区纤维斑块暋棽棿例斆斅斄患儿肝脏信

号尚均匀棳未见明确结节形成椈棽棾例肝脏形态规整棳棻例

肝脏表面欠光滑暎 例肝脏冠状位斣棽斪斏见肝门区纤维

斑块棳表现为肝门附近条状暍三角形略高信号棳纤维斑块

长径棾灡棾暙椄灡棸旐旐棳平均棬灡椄椄暲棻灡椆棸棭旐旐暎棻棻例门静

脉周围斣棽斪斏信号增高棳边缘毛糙暎椃例合并腹腔积液暎
棽灡棽暋肝门区囊肿暋棽棿例肝门区均可见小囊样结构棳
斣棻斪斏呈低信号棳斣棽斪斏呈高信号棳其内信号均匀棳边
缘清 晰 锐 利暎囊 肿 大 径 棸灡椂棾暙棾灡椆椂斻旐棳平 均

棬棽灡棻椆暲棸灡椄棸棭斻旐暎棿例产前诊断为胆总管囊肿棳产后

斖斠斆斝所示囊肿 长径与产前变化不明显棳 大径相

差均曑 旐旐棬图棻暍棽棭暎
棽灡棾暋胆囊暋棽棾例显示胆囊棳胆囊狭长棳壁毛糙棳边缘

欠光整棳呈 锯 齿 状暎胆 囊 长 径 棻灡棸暙棿灡棸斻旐棳平 均

棬棽灡棽棾暲棸灡椆棭斻旐椈宽径棸灡棾暙棸灡椆斻旐棳平均棬棸灡棿 暲
棸灡棻 棭斻旐棳长径与宽径之比平均为 灡棻棿暶棻棶棸棸暎棻例未

见胆囊显示棳术中造影及术后病理证实胆囊未发育暎
棽灡棿暋胆管

棽灡棿灡棻暋肝外胆管暋棽棿例斆斅斄 患儿 斖斠斆斝均可见肝

外胆总管区囊性结构棳棽棽例棬棽棽棷棽棿棳椆棻灡椂椃棩棭位于肝

门部肝总管走行区棳棽例棬棽棷棽棿棳椄灡棾棾棩棭位于左右肝

管暎棽棿例 斖斠斆斝均未显示胰胆管合流通道暎棻棽例显

示十二指肠降段棳均未见囊肿末端进入十二指肠乳头

部椈棻棽例十二指肠未显影棳未能评估囊肿末端是否进

入十二指肠乳头部暎棻椄例可见胆囊管与肝门区囊肿

相通暎棽例见胰管显示暎
棽灡棿灡棽暋肝内胆管暋棻例显示肝左叶胆管局限性囊状

扩张棳棽棾例肝内胆管无明显扩张暎
棽灡 暋斖斠斆斝与术中胆道造影对照暋术中造影显示棽棿
例斆斅斄患儿肝门区囊性结构均未与肝内胆管相通棳其
中棿例显示左右肝管扩张棳亦均未与肝内胆管相通椈肝
内胆管未见显影棳肝门区胆管呈云絮状显影暎

斖斠斆斝与术中造影对胆总管暍肝总管的显示率差异

无统计学意义棬 均椌棸灡棸 棭棳对胆囊管及左右肝管的显

示率差异有统计学意义棬 均椉棸灡棸 棭棳见表棻暎斖斠斆斝
显示肝内胆管和胰管各棻例棳而术中造影均未显示暎

暏椃椄暏中国医学影像技术棽棸棻椆年第棾 卷第棻期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻椆棳斨旓旍棾 棳斘旓棻



图棻暋患儿女棳棻个月棳出生后黄疸棳孕棽棸周诊断为胆总管囊肿暋斄棶孕棽棸周冠状位 斖斠斏示肝门区长圆形囊肿椈斅棶产后棻个月冠状位斣棽斪斏
示肝门区囊性病灶棳胆总管显示不清棳相应汇管区信号增高棳可见稍高信号三角形纤维斑块棬箭棭椈斆棶斖斠斆斝示肝门区囊肿棳左右肝管显示不

清棳汇管区信号增高棬箭棭椈斈棶术中造影示肝门区囊性病灶棳与肝内胆管不相通棳肝内胆管显影呈云絮状棳胆总管暍胰管均未见显示暋暋图棽暋
患儿女棳棽个月棳孕棽棿周诊断为胆总管囊肿暋斄棶孕棽棿周冠状位 斖斠斏示肝门区圆形囊肿棬箭棭椈斅棶斖斠斆斝示肝门区囊肿棳左右肝管显示不清棳
胆囊暍胆囊管棬箭头棭与肝门区囊肿相通棳十二指肠降段棬箭棭与囊肿末端不相通椈斆棶术中造影示肝门区囊性病灶棳与肝内胆管不相通棳肝内胆

管显影呈云絮状棳胆总管暍胰管均未见显示椈斈棶病理图棬斎斉棳暳棻棸棸棭

表棻暋斖斠斆斝与术中胆道造影胆管显示

情况比较棬例棳椊棽棿棭
方法 胆总管 肝总管 胆囊管 左右肝管

斖斠斆斝 棻椂 棽棻 棻椄 椃
术中造影 棿 棽棻 棻 棿

棽 值 棸棶棻棿棿 椃棶棸棸棸 椂棶椄椃棽 棻棻棶棻椃棻
值 棸棶椆棾 棸棶棻棽 棸棶棸棻 棸棶棸棸棾

棾暋讨论

棾灡棻暋斅斄的病因及分型暋根据闭锁胆道的位置棳斅斄
可分为棾型椲椂椵椇栺型为胆总管下端闭锁棳肝管未闭锁

棬约占 棩棭椈栻型为肝总管水平闭锁棬约占棽棩棭椈栿型

为肝门部肝外胆道闭锁棬占椆棸棩以上棭暎部分 斅斄 合

并肝门部囊肿统称为斆斅斄棳约占斅斄的椄棩暙棻棻棩椲椃椵棳
斢旛旡旛旊旈等椲椄椵认为 斆斅斄 属于栺型 斅斄暎笔者在临床工

作中发现各型斅斄 患儿肝内胆管均发育不良棬胆道造

影中肝内胆管均未见显影棭棳且分型与患儿预后暍手术

方式无明显关联棳由此认为不必刻意区分其分型椈另一

方面棳斆斅斄 常被误诊为胆总管囊肿而延误手术时机棳
故早期鉴别斆斅斄与胆总管囊肿的临床意义重大暎
棾灡棽暋斆斅斄 的 斖斠斏和 斖斠斆斝 特征 暋 研究椲椆灢棻棸椵显示

斖斠斆斝对 斅斄 的 诊 断 价 值 较 高棳其 诊 断 准 确 率 为

椄棽棩暙椆椄棩棳敏感度为椆棸棩暙棻棸棸棩棳特异度为椃椃棩暙
椆椂棩暎笔者认为应从肝门区囊性结构暍肝门区纤维斑

块暍胆囊形态及 斖斠斆斝肝内外胆管显示情况等多个方

面观察棳以准确诊断斆斅斄暎
棾灡棽灡棻暋肝门区囊性结构暋判断肝门区囊状结构是否

为扩张的胆总管对诊断及鉴别诊断十分重要暎通过分

析本组病例特点棳笔者认为应该重点观察以下方面椇栙
囊肿大小及动态变化棳斆斅斄 的囊肿一般较小棳胎儿期

与新生儿期对比变化不大棳边缘光滑棳内部信号均匀棳
无胆总管结石或胆汁沉积征象椈本组棽棿例囊肿 大径

为棬棽灡棻椆暲棸灡椄棸棭斻旐棳其中棿例胎儿期误诊为胆总管囊

肿棳出生前后囊肿变化不大棬 大径均曑 旐旐棭棳与
斢旛旡旛旊旈等椲椄椵报道相似椈栚囊肿末端不进入十二指肠棳

暏椄椄暏 中国医学影像技术棽棸棻椆年第棾 卷第棻期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻椆棳斨旓旍棾 棳斘旓棻



笔者认为囊肿末端暍即闭锁的胆总管末端不进入十二

指肠乳头部棳斖斠斆斝表现为囊肿末端与十二指肠降段

乳头部距离较大棳与术中造影发现胆总管末端未见显

影相一致棳提示胆总管末端梗阻棬闭锁棭可能棳但该征象

显示率较低棳本组仅显示棻棽例棳其余棻棽例十二指肠未

显影棳可能与检查前患儿禁食暍禁水有关暎
棾灡棽灡棽暋肝门区纤维斑块暋本组棻棻例可见门静脉周围

斣棽斪斏信号增高棳边缘毛糙棳 例肝门区见纤维斑块暎
纤维斑块显示率较低的原因可能与检查时患儿年龄较

小暍纤维斑块较小有关暎闭锁的胆管周围继发水肿和

炎症可能是导致肝门区高信号的原因之一棳也是早期

诊断斅斄的重要征象棳此征象在 斖斠斆斝原始图像棬薄
层重水冠状位 斣棽斪斏棭中显示 为清晰暎
棾灡棽灡棾暋胆囊形态暋杜妍妍等椲棻棻灢棻棽椵研究发现 斅斄 患者

的胆囊均发育异常棳多表现为胆囊狭小暍形态不规则暍
胆囊壁黏膜线消失棳少数显示胆囊呈索条状或未显示暎
王晓曼等椲棻棾椵认为胆囊形态是超声诊断 斅斄 的重要征

象棳合并肝门区小囊肿即可确诊为 斆斅斄暎本研究中棻
例未见胆囊显示棳其他棽棾例胆囊均呈狭长形棳长径与

宽径之比约为 灡棻棿暶棻棶棸棸棳与既往报道椲棻棿椵基本一致暎
斅斄多合并胆囊发育不良棳斖斠斏表现为胆囊形态僵硬暍
固定棳边缘不规整棳胆囊壁增厚棳表面略呈锯齿状改变暎
棾灡棾暋斖斠斆斝 在 斆斅斄 诊断及鉴别诊断中的价值 暋
斢旈旍斿旙等椲棻 椵发现 斖斠斆斝对于小于棾个月婴儿的肝外胆

管具有良好的分辨率棳能较好地显示肝外胆管暎本研

究发现 斖斠斆斝对斆斅斄 患儿胆总管暍肝总管的显示率

与术中造影差异无统计学意义棳而对胆囊管及左右肝

管的显示率高于术中造影棳可能与患儿胆囊发育不良棳
致术中无法分离胆囊管棳而只能于囊肿中注射对比剂

行逆行造影有关暎
斖斠斆斝显示囊肿多位于肝总管走行区棳且胰胆管

合流通道不显示暎本组棽棽例斆斅斄患儿的囊肿位于肝

门区棳且多与胆囊管相通棬 椊棻椄棭棳与术中造影一致暎
如囊肿较大棳则 斖斠斆斝很难区分扩张的胆管是否累及

胆总管暎斖斠斆斝应重点观察胰胆管共同通道的显示

情况椇斆斅斄 囊性病灶末端多为闭锁的胆总管棳不与胰

管合流形成共同通道椈如 斖斠斆斝显示胰胆管合流的共

同管道进入十二指肠乳头部棳则不支持斆斅斄诊断暎
棾灡棿暋鉴别诊断暋斆斅斄 与胆总管囊肿的实验室检查暍
临床症状及体征均相似暎笔者认为以下各点有助于鉴

别椇栙斆斅斄肝门部囊肿较小暍信号均匀棳而胆总管囊肿

相对较大棳可合并胆泥淤积暍充盈缺损或液液分层等表

现椈栚肝门区纤维斑块是 斆斅斄 的特异性表现椈栛胆总

管囊肿患者胆囊较大棳且易合并结石椈栜斆斅斄 由于胆

管壁水肿及炎症可出现肝内胆管壁 斣棽斪斏信号增高椈
栞斆斅斄胰胆管合流通道多不显示棳胆总管囊肿多表现

为正常或异常汇合暎
总之棳斖斠斆斝及常规 斖斠斏对于诊断 斆斅斄 及鉴别

诊断具有重要作用暎斖斠斆斝发现胆总管末端未显示棳
胆囊长径与宽径比值增大棳且胆管壁及肝门区三角形

高信号时棳高度提示斆斅斄棳应尽早安排胆道造影确诊棳
以免延误手术时机暎
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斲棻斴暋斢旈旍斿旙斝敩斄旙斻旇斿旘旓斄敩斍旓旘旈旑斻旓旛旘斍敩斿旚斸旍敭斄 旔旘旓旙旔斿斻旚旈旜斿旔旈旍旓旚

旙旚旛斾旟敽斆斸旑旚旇斿斺旈旍旈斸旘旟旚旘斿斿斺斿旜旈旙旛斸旍旈旡斿斾旈旑斻旇旈旍斾旘斿旑旟旓旛旑旂斿旘旚旇斸旑
棾 旐旓旑旚旇旙旓旑 斖斸旂旑斿旚旈斻 斠斿旙旓旑斸旑斻斿 斆旇旓旍斸旑旂旈旓旔斸旑斻旘斿斸旚旓旂旘斸旔旇旟斂
斝斿斾旈斸旚旘斠斸斾旈旓旍敩棽棸棻棿敩棿棿敤椆敥敽棻棸椃椃灢棻棸椄棿敭

椲第一作者椵祁平安棬棻椆椄椆暘棭棳男棳甘肃临夏人棳本科棳主治医师暎斉灢旐斸旈旍椇棻棾椂椂椆棾棸棻椂棿棿椑棻椂棾棶斻旓旐
椲收稿日期椵棽棸棻椄灢棸棾灢棻棿暋暋椲修回日期椵棽棸棻椄灢棸椃灢棻椆

斝旘斿旑斸旚斸旍旛旍旚旘斸旙旓旑旈斻斾旈斸旂旑旓旙旈旙旓旀斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑
旙旟旑斾旘旓旐斿椇斆斸旙斿旘斿旔旓旘旚

产前超声诊断斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑综合征棻例

祁平安棻棳王艺璇棻棳李天刚棻棳练芮含棽
棬棻棶甘肃省妇幼保健院功能检查科棳棽棶小儿综合内科棳甘肃 兰州暋椃棾棸棸棸棭

暋暋椲斔斿旟旝旓旘斾旙椵暋旀斿旚旛旙椈斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑旙旟旑斾旘旓旐斿椈旛旍旚旘斸旙旓旑旓旂旘斸旔旇旟棳旔旘斿旑斸旚斸旍
暋暋椲关键词椵暋胎儿椈斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑综合征椈超声检查棳产前

暋暋斈斚斏椇棻棸灡棻棾椆棽椆棷旉灡棻棸棸棾灢棾棽椄椆灡棽棸棻椄棸棾棸椆棻
暋暋椲中图分类号椵暋斠椃棻棿灡棾椈斠棿棿灡棻暋椲文献标识码椵暋斅暋暋椲文章编号椵暋棻棸棸棾灢棾棽椄椆棬棽棸棻椆棭棸棻灢棸棸椆棸灢棸棻

图棻暋斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑综合征胎儿声像图暋斄棶三维超声显示胎儿舌体位于口腔外椈斅棶二
维超声示胎儿舌体明显增厚棳不能还纳入口腔椈斆棶胎儿脐孔处见无回声脐膨出区

暋暋孕妇棽椆岁棳孕棻产棸棳孕中期超声

筛查未见明显异常暎孕棾椃棲棽周时超声

检 查椇胎 儿 双 顶 径 椆灡棸 斻旐棳头 围

棾棽灡棸斻旐棳腹 围 棾椃灡椄 斻旐棳股 骨 长

椃灡椃斻旐棳估测胎儿体质量为棬棿椄棸棸暲
棿棻椃棭旂椈胎 儿 舌 体 厚 棻灡棽斻旐棳舌 体 长

椂灡棸斻旐棳约棽灡 斻旐的舌体始终位于口

腔外棬图棻斄暍棻斅棭棳多次复查均不能还

纳入口腔椈胎儿脐孔处见约棾灡棾斻旐暳
棽灡棸斻旐低回声区域棬图棻斆棭椈肝脏及双

肾体积增大棳羊水指数棽椄灡 斻旐暎产前

超声提示胎儿舌体巨大暍腹围过大暍脐孔处回声异常棳综合考虑

斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑综合征棬斅斿斻旊旝旈旚旇灢斪旈斿斾斿旐斸旑旑旙旟旑斾旘旓旐斿棳
斅斪斢棭暎孕妇要求引产棳娩出活婴体质量棿椆棸棸旂棳身长 棽斻旐棳
棻旐旈旑时 斄旔旂斸旘评分为 分棳 旐旈旑时棿分椈面颊部呈火焰状棳双
耳可见皱褶棳舌体巨大棳始终位于口腔外棳脐孔处可见囊状包

块棳四肢粗大棳脐带增粗棳应家属要求不予抢救暎 终临床诊断

为斅斪斢暎
讨论 暋斅斪斢 又 称 巨 舌灢巨 体灢脐 膨 出 综 合 征棳棻椆椂棾 年

斅斿斻旊旝旈旚旇和棻椆椂棿年 斪旈斿斾斿旐斸旑旑分别对该病进行了较详细的描

述棳其发病率在活产儿中约为棻棷棻棾椃棸棸棳棻棻旔棻灡 区域母源或父

源性印迹基因表达缺陷为本病的致病因素暎斅斪斢是以巨大舌暍
脐膨出和生长过剩为主要临床表现的综合征棳其他特征还包括

内脏巨大暍耳朵皱褶以及出生后暂时性低血糖等暎因缺乏特异

性诊断指标棳斅斪斢产前诊断较困难棳有学者提出具备主要标准

棬腹壁缺损暍巨舌暍巨体棭中的棽项或棻项主要标准加棽项次要标

准棬巨肾或肾脏畸形暍肾上腺细胞肥大暍基因或染色体异常暍羊
水过多等棭即可诊断暎

关于斅斪斢的治疗棳目前主要针对特有畸形予以矫正治疗棳
及时应对新生儿时期的暂时性低血糖棳大部分 斅斪斢患儿经矫

正畸形后预后尚可暎斅斪斢患儿儿童期罹患胚胎源性肿瘤的概

率显著高于正常儿童棳应长期密切随访棳及时发现肿瘤暎斅斪斢
患儿预后与畸形的矫正密切相关棳产前超声诊断有重要意义棳
尽早发现畸形胎儿棳对可疑胎儿行多学科会诊并评估胎儿存活

能力棳有利于减少畸形胎儿出生暎
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