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图棻暋斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征胎儿声像图暋斄棶颅骨光环回声连续性中断棳可见脑组织膨出棬箭棭椈斅暍斆棶双肾明显增大棬箭棭棳其内可见微小囊

泡结构椈斈棶足底多趾

暋暋孕妇棾椂岁棳孕棾产棸棳既往体键棳否认近亲结婚棳棿年前因胎

儿多发畸形引产棻胎棳棽年前胚胎停止发育棻次棳本次妊娠棽棸棲

周棳外院经母体外周血高通量测序筛查结果正常棳因超声提示

胎儿发育异常来我院就诊暎超声椇胎头轮廓不完整棳颅骨光环

回声中断棳后枕部可见脑组织样回声向外突出棬图棻斄棭棳胎儿颜

面部暍四腔心切面显示不清棳胃泡暍膀胱未显示棳双肾显著增大棳
肾实质回声略增强棳其内可见多个微小囊状结构棬图棻斅暍棻斆棭椈
因羊水较少棳胎儿肢体仅部分切面可显示足趾棳可见多趾棬图
棻斈棭暎综合考虑产前超声发现胎儿脑膨出暍多囊肾暍多趾畸形等

多种畸形棳诊断为 斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征暎引产后经尸检证实棳

除符合上述超声所见结果外棳同时存在多指表现暎
讨论暋斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征是一种常染色体隐性遗传的

致死性疾病棳其典型表现为枕部脑膨出暍多囊肾暍多趾棬指棭棳常
合并唇腭裂暍心脏发育异常暍肝胆管发育不良暍生殖器形态异常

等其他畸形及羊水过少暎斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征发病率较低棳
已发现与 斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征相关的椂个基因突变位点棳位
于不同 的 染 色 体 上棳分 别 为 棻椃旕棽棻灢棽棿暍棻棻旕棻棾暍椄旕棽棻灡棾灢旕棽棽灡棻暍
棻棽旕棽棻灡棾棻灢旕棽棻灡棾棾暍棻椂旕棻棽灡棽暍棿旔棻灡棾棽暎所有基因均涉及纤毛功

能棳因此目前认为 斖斿斻旊斿旍灢斍旘旛斺斿旘综合征的致病机制与纤毛功

能异常有关暎因该病遗传异质性强棳致病基因位点多棳每一位

点均可有多种突变棳采用常规 斈斘斄 高通量测序方法确定突变

较困难暎超声表现可为临床诊断提供诊断线索暎通过家系分

析的方式确认突变基因棳可为家系进行产前诊断或胚胎植入前

遗传学诊断提供依据暎
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