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暋暋胎儿小颌畸形较为罕见棳多因下颌骨发育不全所
致棳主要表现为下颌骨短小暍下颌骨及唇部后缩棳常伴多
种染色体或基因异常棳而产前常难以明确诊断暎本研究
报告棾胎小颌畸形胎儿产前超声表现与产后转归暎
棻暋资料与方法
棻灡棻暋研究对象暋回顾性分析棽棸棽棻年棿月暘棽棸棽棽年棿
月大连市妇女儿童医疗中心棬集团棭产前超声提示胎儿
小颌畸形的棾名孕妇棳年龄分别棾棸棬序号棻棭暍棽椀棬序号
棽棭及棿棽岁棬序号棾棭棳孕周分别为孕棾椀周暍孕棽棿周及
孕棽棿周棬表棻棭椈孕妇及其配偶面部外观均正常棳且无
家族 遗 传 病 史暎本 研 究 经 院 伦 理 委 员 会 批 准
棬棽棸棽棽棸棽棾棭棳检查前孕妇均知情同意暎
棻灡棽暋仪器与方法暋采用斍斉斨旓旍旛旙旓旑斉棻棸彩色多普
勒超声诊断仪暍频率棾灡椀暙椀灡棸斖斎旡的斆椀灢棻经腹凸阵
探头及频率椀灡棸斖斎旡的斠斖椃斆经腹容积探头棳以二
维超声观察胎儿面部矢状切面棳并测量面下部角
棬旈旑旀斿旘旈旓旘旀斸斻旈斸旍斸旑旂斿旍棳斏斊斄棭椇在胎儿面部正中矢状切
面中于鼻根处垂直于额骨画棻条直线作为参考线棳并
于上唇最突出点至颏下点之间进行连线棳两线之间的
夹角即为斏斊斄棳以斏斊斄椉椀棸曘为小颌椲棻椵椈并应用三维超
声表面成像技术观察胎儿面部暎
棻灡棾暋随访暋记录妊娠结局与新生儿状况暎
棽暋结果
棽灡棻暋产前超声检查暋超声显示棾胎均存在小颌畸形棳
表现为下颌短小暍后缩棬表棻棳图棻斄暍棻斅暍棽斄暍棾斄暍棾斅棭棳

斏斊斄分别为棽椄曘暍棾棸曘暍棾棿曘椈均为复杂畸形且合并羊水过
多棳其中序号棻胎儿合并双侧耳位低暍颈短宽及宫内生
长受限棳序号棽合并双耳外耳廓形态异常伴耳屏前赘
生物暍胼胝体周围脂肪瘤棬表棻棳图棽斅暍棽斆棭棳序号棾合
并草莓头暍鼻骨未显示暍双侧脉络丛囊肿暍双手垂腕呈
暟钩状暠及室间隔缺损棬表棻棳图棾斆暍棾斈棭暎
棽灡棽暋妊娠结局及产后转归暋序号棻孕妇选择继续妊
娠棳于孕棾椄棲椀周经剖宫产娩出棻名男婴椈新生儿重度
小颌畸形暍张口困难暍腭裂暍舌后坠暍双侧耳位低暍喉会
厌发育不全暍右手拇指末端并指畸形棬图棻斆暍棻斈棭棳家
系全外显子组测序提示纳赫尔棬斘斸旂斿旘棭综合征相关

基因存在棻个致病变异暎序号棽孕妇于孕棽椀
周终止妊娠棳引产标本外观与产前超声诊断一致棬图
棽斈棭暎序号棾孕妇接受羊膜囊穿刺遗传学检测棳结果
显示染色体核型为棻椄灢三体棳后于孕棽椀周终止妊娠棳引
产标本外观与产前超声诊断一致暎见表棻暎
棾暋讨论

小颌畸形是以先天性下颌骨发育不全为特征性表

现的综合征棳常合并其他面部异常棳如唇腭裂暍面横裂暍
耳位低及舌后坠等椲棽椵椈产前常难以诊断暎严重小颌畸
形胎儿出生后易发生呼吸困难及气道梗阻等并发症棳
预后较差椲棾椵暎

面部畸形与多种疾病表现相似并存在重叠暎小颌
畸形是部分综合征最具代表性的表现棳于孕中期利用超
声测量胎儿斏斊斄有助于提高检出率椲棿椵暎纳赫尔棬斘斸旂斿旘棭
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表棻暋棾胎小颌畸形胎儿产前超声表现与产后转归
胎儿

序号

孕妇年龄

棬岁棭 孕周 下颌超声表现 其他超声异常 遗传学检测 妊娠结局及产后转归 最终临床诊断

棻 棾棸 棾椀 下颌短小后缩棳
斏斊斄棽椄曘

双侧耳位低暍颈短宽暍宫
内生长受限暍羊水过多

棿椂棳斬斮棳纳赫尔棬斘斸旂斿旘棭
综合征相关 基

因致病变异

孕棾椄棲椀周剖宫产椈新生儿重度小
颌畸形暍张口困难暍腭裂暍舌后坠暍
双侧耳位低暍喉会厌发育不全暍并
指畸形棳于新生儿期死亡

纳 赫 尔

棬斘斸旂斿旘棭综
合征

棽 棽椀 棽棿 下颌短小后缩棳
斏斊斄棾棸曘

双耳外耳廓形态异常伴

耳屏前赘生物暍胼胝体周
围脂肪瘤暍羊水过多

未检测 孕棽椀周终止妊娠 第一暍二鳃弓
综合征

棾 棿棽 棽棿 下颌短小后缩棳
斏斊斄棾棿曘

草莓头暍鼻骨未显示暍双
侧脉络丛囊肿暍双手垂
腕暍室间隔缺损暍羊水过多

棻椄灢三体 孕棽椀周终止妊娠 棻椄灢三 体 综

合征

图棻暋序号棻胎儿棳纳赫尔棬斘斸旂斿旘棭综合征暋斄暙
斅棶孕棾椀周产前二维棬斄棭及三维超声棬斅棭图示胎
儿小下颌椈斆暍斈棶新生儿外观图示小下颌棬斆棭及
手指畸形棬斈棭暋暋图棽暋序号棽胎儿棳第一暍二鳃
弓综合征暋斄棶孕棽棿周产前三维超声图示胎儿
小下颌椈斅棶孕棽棿周产前二维超声图示胎儿胼胝
体周围脂肪瘤棬箭棭椈斆暍斈棶孕棽棿周产前二维超
声图棬斆棭及引产后标本图棬斈棭示耳廓畸形

图棾暋序号棾胎儿棳棻椄灢三体综合征暋斄暍斅棶孕棽棿周产前二维棬斄棭及三维棬斅棭超声图示胎儿小下颌椈斆暍斈棶孕棽棿周二维超声图示胎儿双手姿势
异常棬斆棭及室间隔缺损棬斈棳箭棭
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综合征是罕见的面部骨骼发育不全疾病棳为常染色体
显性遗传棳其主要特征包括面部骨骼畸形棬小颌畸形暍面
中部后缩等棭和轴前型肢体畸形棬桡骨和拇指发育不全
或缺失棭椈产前主要依靠超声检出下颌畸形和全外显子
组测序进行诊断椈出生后新生儿易出现呼吸和喂养困
难棳预后较差椲椀椵暎特雷彻暏柯林斯棬斣旘斿斸斻旇斿旘斆旓旍旍旈旑旙棭综
合征的主要特征包括颧骨及上暍下颌骨发育不全棬如小
颌畸形棭棳常伴眼部异常而不伴肢体畸形椲椂椵暎棻椄灢三体综
合征表现为胎儿宫内发育迟缓暍小颌畸形及肢体姿势异
常等暎第一暍二鳃弓综合征表现多样棳主要为单或双侧
面部骨骼发育不全棳轻者仅表现为口角裂或耳廓不对
称棳产前诊断较困难棳需注意是否伴有唇或面横裂暍外耳
廓形态异常及耳屏前赘生物暍小颌畸形及羊水过多椲椃椵暎

综上棳产前超声扫查胎儿面部正中矢状切面时应
关注其下颌形态椈疑诊小颌畸形暍尤其斏斊斄椉椀棸曘时棳应
建议进行遗传学检测暎
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三线表的规范格式

暋暋書表序和表题椇表序即表格的序号棳一篇论文中如只有棻个表格棳则表序编为表棻棳表题即表格的名称棳应准
确得体并能确切反映表格的特定内容且简短精练暎

書项目栏椇指表格顶线与栏目线之间的部分棳栏目是该栏的名称棳反映了表身中该栏信息的特征或属性暎
書表身椇三线表内底线以上棳栏目线以下的部分叫作表身棳是表格的主体表身内的数字一般不带单位棳百分数

也不带百分号棳均归并在栏目中表身中不应有空项棳如确系无数字的栏棳应区别情况对待棳在表注中简要说明棳不
能轻易写暟棸暠或画暟棴暠线等填空棳因暟棴暠可代表阴性反应棳暟棸暠代表实测结果为零暎

書表注椇必要时棳应将表中的符号标记代码棳以及需要说明的事项棳以最简练的文字棳横排于表题下作为表注
也可附注于表下暎
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