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1 病例介绍
孕妇，22 岁，孕 32 周，孕 1 产 0，因外院超声检

查示羊水过多而来我院检查，无遗传病史。二维及
三维超声检查: 妊娠子宫，双顶径: 80 mm，股骨长:
65 mm，胎头椭圆形，脑室不扩张，上唇部未见明显
缺损，胎儿下唇及下颌正常曲线消失，下颌后缩，下

唇后移，呈小弧形，双侧耳廓明显下移，到达下颌角

下方，三维超声直观显示小下颌，耳位低 ( 图 1a ～
d) 。胸部外形正常，胸腔内未见明显液暗区，心胸
比例正常，胎心率 134 次 /min，律整。腹部外形正
常，腹腔未见明显液暗区，胃泡及膀胱暗区显示清

晰，双肾对称。脊柱椎骨排列整齐，四肢上臂、前臂、
大腿、小腿比例正常，胎动好。胎盘位于子宫前壁，
厚 31 mm。羊水指数 380 mm，清晰。脐带显示清
晰，呈三管状，长度及位置未见明显异常。超声诊
断:宫内妊娠，单活胎，胎儿小下颌畸形、胎儿双耳位
低，羊水过多。孕妇随后入院，家属要求生下胎儿，
入院后给予相关检查，娩出一女活婴，下颌内收，小

嘴，耳位低，舌后坠，胎儿出生后出现呼吸道梗阻等

并发症，家属放弃治疗，4 h后胎儿死亡。

2 讨论
小下颌畸形的主要特征是下颌小，颏后缩，下唇

较上唇位置更后。轻者外观可无明显异常，也可能
为正常变异，严重者下颌骨极小，外观上几乎看不出

明显的颏或仅为一小颏，且明显后缩，下唇明显后

缩。明显下颌畸形常伴发于许多染色体畸形、综合
征和骨骼系统发育不良性疾病中，因此常伴有胎儿

其他结构或系统的畸形［1］。小下颌畸形本身即可
导致新生儿死亡，原因是严重小下颌可导致呼吸困

难而死亡［2］。小下颌畸形时往往伴有羊水过多和
宫内生长受限［3］。产前超声关于胎儿耳的观察文

献报道也较少，因胎儿耳的显示受羊水量、胎方位及
胎儿肢体遮挡等的影响，使胎儿耳廓异常检出困难，

漏诊率较高。耳畸形的预后取决于合并畸形的严重
程度［4］。该例胎儿有明显的小下颌畸形并伴有耳
位低，羊水过多，应为小下颌畸形中的 Treacher Col-
lins综合征( 下颌骨发育不全综合征) ［5］。三维超声
在产前筛查中广泛应用，通过三维表面成像，在胎儿

正中矢状切面和冠状切面可立体、直观显示胎儿颜
面部和耳廓形态、位置、大小，耳轮上缘与周围结构
的关系能得到更好地显示，提供更丰富的诊断信息，

并可旋转不同角度进行观察分析，在羊水和胎儿体

位合适的时候，有利于胎儿颜面部和外耳畸形的观

察，为优生优育及提高出生人口质量提供有益的

帮助。

a．胎儿面部正中矢状面显示小下颌; b．正面显示小下颌; c．侧面显示

小下颌; d．背面显示耳位低

图 1 胎儿三维成像图
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