
前 言

胎儿中枢神经系统发育异常为胎儿围产期死亡

率较高的胎儿发育异常的常见疾病［1］。超声（US）为

胎儿检查的常见且主要的方法之一；磁共振（MRI）检

查在近年来的表现受人关注，其成像清晰度及多面

化是其优势［2］；胎儿染色体微阵列分析（CMA）作为

产前诊断的必要手段，可以检测大于 100 kb 的基因

组异常，从而发现基因组微小缺失或重复导致的疾

病［3-4］。提高胎儿颅脑异常检出率及选择相应预后措

施，可以提高孕妇及胎儿的幸福指数［5］。但因本病检

查需要达到一定孕周，并不利于胎儿中枢神经系统

发育异常的早期诊断［6］。大部分的神经异常胎儿的

预后是极差的，如能尽早而准确地对异常胎儿做出

诊断很有意义［7-9］。本研究探讨US、MRI及染色体基

因检测联合诊断胎儿颅脑发育异常的临床价值。

1 资料与方法

1.1 一般资料

选择秦皇岛市妇幼保健院2018年1月~2021年9月

期间影像检查提示胎儿颅内可能存在发育异常的孕妇

120例，孕妇年龄23~36岁，平均年龄（21.03±10.33）岁。

纳入标准：①均行US、MRI及CMA检查；②均为单胎且
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【摘要】目的：探讨超声（US）、磁共振（MRI）及染色体基因检测联合诊断胎儿颅脑异常的临床价值。方法：回顾性分析影

像检查提示胎儿颅内可能存在异常的孕妇120例作为研究对象。通过对胎儿染色体微阵列分析（CMA）及颅脑US、MRI

检查比较，对 MRI与 US的诊断结果符合率进行分析。结果：MRI与 US诊断结果符合率差异无统计学意义（P>0.05）。

US、MRI及CMA联合诊断结果中，特异性90.83%，灵敏性90.00%，假阳性10.83%，假阴性10.00%。结论：US、MRI可有

效诊断胎儿颅内发育异常情况；MRI较US对透明隔间腔检查占优；有指征的孕妇应该进行US、MRI及CMA联合诊断。
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Abstract: Objective To explore the clinical value of the combination of ultrasound (US), magnetic resonance imaging (MRI)

and chromosomal gene detection in the diagnosis of fetal brain abnormalities. Methods A retrospective analysis was carried

out on 120 pregnant women with imaging findings suggesting possible brain abnormalities in the fetuses. The diagnosis rates

of MRI and US were analyzed by comparing fetal chromosome microarray analysis (CMA) with brain US and MRI. Results

There was no significant difference between MRI and US in diagnosis rate (P>0.05). The combination of US, MRI and CMA

had a specificity of 90.83%, sensitivity of 90.00%, false positive rate of 10.83% and false negative rate of 10.00% for the

diagnosis of fetal brain abnormalities. Conclusion Both US and MRI can effectively diagnose fetal brain abnormalities, but

MRI is superior over US in the detection of cavity of septum pellucidum. US, MRI and CMA should be combined for

pregnant women with the corresponding indications.
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孕周大于22周；③均通过出生后检查随访或尸检。排

除标准［10］：①体内有金属植入无法检查的患者；②依从

性差，不配合治疗的患者；③患有家族遗传或严重疾病

的患者及羊膜腔穿刺禁忌者。

US 检查胎龄 23~26 周，平均（24.11±1.32）周，

MRI检查胎龄28~31周，平均（29.98±1.44）周。120例

病例MRI检查如下；胎儿小脑蚓部发育不良 18例，胎

儿小脑发育不良 12 例，胎儿侧脑室扩张 40 例（伴透

明隔间腔小 9 例），胎儿透明隔间腔小 27 例，胎儿胼

胝体发育不良 14例，未见明确异常 9例。120例病例

US 检查如下；胎儿小脑蚓部发育不良 18 例，胎儿小

脑发育不良 12 例，胎儿侧脑室扩张 40 例（伴透明隔

间腔小或欠清 28例），胎儿透明隔间腔小 25例，胎儿

透明隔间腔欠清（可能阴性）10 例，胎儿胼胝体发育

不良 15例。在 120例基因检测中，有 95例致病性，13

例可能致病，7例可能良性，5例良性。其中MRI符合

109例，不符合11例；US符合108例，不符合12例。

1.2 方法

胎儿给予颅脑影像学检査。选择专业超声波检查

设备对孕妇进行US检查，对胎儿脑室、胼胝体、透明隔

腔等胎儿颅内结构进行检测，孕妇仰卧位，期间为便于

观察孕妇可适当变换体位。采用1.5T MRI，对冠状位、

矢状位、横轴位分别采用 trufi（TR 4.4 ms，TE 1.8 ms）、

haste（TR 1 000 ms，TE 92 ms）两种序列扫描，同样对胎

儿脑室、胼胝体、透明隔腔等胎儿颅内结构是否正常发

育进行检测。根据相关的细胞遗传学专业规则，对胎

儿进行染色体基因检测。在患者及家属签署知情同意

书后，确保孕妇无先兆流产发生，体温正常，凝血功能

正常，无盆腔感染现象，经腹壁通过穿刺针进入子宫及

羊膜腔，抽取羊水，收集出胎儿DNA进行CMA检查。

1.3 观察指标

观察入组患者 MRI 与 US 检查的诊断结果符合

率，MRI、US及CMA检测联合诊断结果中特异性、灵

敏性、假阳性、假阴性等，研究MRI、US在透明隔间腔

检查的差异。

1.4 统计学处理

采用 SPSS20.0 统计学软件进行统计分析，符合

正态分布的计量数据采用均数±标准差表示，组间比

较采用 t检验，率的比较采用 χ 2检验。P<0.05为差异

有统计学意义。

2 结 果

2.1 MRI与US检查的诊断结果符合率比较

MRI与 US检查的诊断结果符合率比较，差异无

统计学意义（P>0.05, 表1）。

2.2 MRI、US及CMA检测联合诊断的结果分析

MRI、US 及 CMA 检测联合诊断结果中，特异性

为 90.83%（109/120），灵敏性为 90.00%（108/120），假

阳性为10.83%（13/120），假阴性为10.00%（12/120）。

2.3 MRI、US对透明隔间腔的诊断结果分析

MRI、US 对透明隔间腔的诊断结果共 99 例，其

中MRI检查显示透明隔间腔小或欠清伴胎儿侧脑室

扩张 9例，胎儿透明隔间腔小或欠清 27例；US检查显

示透明隔间腔小或欠清伴胎儿侧脑室扩张 28 例，胎

儿透明隔间腔小或欠清 35例。MRI检查符合率高于

US，差异有统计学意义（χ 2=10.26, P=0.001, 表2）。

3 讨 论

胎儿神经系统发育异常是临床中有较高发病率

及死亡率的胎儿发育异常疾病之一，其生存率较低，

病情复杂，可预估性差，严重影响患者的生命安

全［11］。由于婴幼儿免疫力较弱，神经细胞易被破

坏［12］。初期临床表现不明显，后期临床表现为羊水

减少或增多［13］。由于婴幼儿免疫力普遍较差，当脑

部器官受到破坏及毒素的侵袭时，脑部的组织及神

经细胞表现为脑实质减少炎症状态，继而将导致全

身的多个脏器被感染并破坏［14］。且作为胎儿发育异

常的明确指标，脑部实质器官将会随着脑细胞被破

坏而出现一些显著变化［15］。胎儿发育异常的患者在

发病初期临床表现大多比较轻微，所以并不能充分

引起临床上的重视［16］。若患者不能及时被诊断并得

到有效的治疗，胎儿神经系统发育异常将影响患儿

的身心健康，严重者也会危及生命安全。通常US对

检查方法

MRI

US

n

120

120

符合

109（90.83）

108（90.00）

不符合

11（9.17）

12（10.00）

表1 MRI与US检查的诊断结果符合率比较［例数（%）］

Table 1 Comparison of diagnosis rates between MRI
and US［cases (%)］

方法

MRI

US

合计

CMA致病性

30

32

62

CMA良性

6

31

37

合计

36

63

99

表2 MRI、US对透明隔间腔诊断结果比较

Table 2 Comparison of diagnostic results of MRI and US
for cavity of septum pellucidum
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于软组织的检查的分辨率是偏低的，而且视野又小，

羊水量及胎儿颅骨也会对US质量产生一定影响［17］。

MRI 虽然在这些方面占优，但在观察脉络丛及室管

膜的表现却不如 US 效果好［18］。US、MRT 检査具有

较高的安全性，并且操作简单，检查过程中所需时间

较短，可以为临床医生提供实时的影像学检查结果。

US、MRT 可有效诊断出胎儿颅内病变、确定囊肿位

置、观察脑组织异常、脑部发育不良等发育异常情

况，很大程度上避免了孕妇腹部脂肪、羊水量、胎位

等的影响［19］。对于是否存在脑室扩张、胼胝体是否

发育异常、胎儿透明隔腔是否正常发育、胎儿的头围

是否达标、小脑下蚓部情况、颅结构是否出现异常等

情况都可实时地直观表现出来。本研究发现对透明

隔间腔的检查，MRI要优于US。CMA检查具有良好

的准确性、较高的全面覆盖性、性价比高的特点。

CMA作为一种基因芯片，能够发现传统的核型分析

不能发现的微缺失/微重复，故联合检查能够提高胎

儿染色体出现异常的检出率［20］。胎儿早期影像学检

查出现异常建议进行染色体基因检测来实现排查诊

断。综上所述，US、MIR可有效诊断胎儿颅内发育异

常情况，应对有指征的孕妇进行UR、MRI及CMA检

测联合诊断，有效提升诊断的准确率。
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