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胎儿全前脑合并染色体异常的产前筛查路径
▲ 广东省普宁市人民医院超声科 李冬玲

在胎儿发育的复杂过程中，大脑的形

成是最精妙的工程之一。正常情况下，怀孕

早期，胎儿的前脑会像一栋大楼被规划好一

样，分裂成左右两个对称的“半球”（房

间），形成我们熟悉的大脑结构。然而，在

极少数情况下，这个关键的“分裂”过程出

现了严重错误，导致一种称为全前脑畸形的

严重先天性疾病，产前超声是主要的筛查和

诊断工具。胎儿全前脑（又称前脑无裂畸形， 

HPE）是一种罕见但严重的先天性脑部发育

异常，表现为大脑半球未完全分裂，常伴随

颜面部畸形（如独眼、喙鼻、唇腭裂等）及

智力障碍。更令人担忧的是，其中 30%~50%

的全前脑胎儿会合并染色体异常，尤其是

13- 三体和 18- 三体综合征。这些染色体疾

病不仅会加重胎儿畸形程度，还可能导致流

产、死胎或新生儿死亡，即使存活者也多伴

随严重智力障碍、癫痫等。因此早期发现和

干预对家庭决策至关重要。

第一重防线：孕早期超声筛查

孕11~13 周是关键时期，此时胎儿颈项透

明层（NT）超声检查是全前脑筛查的首道防线。

若NT 增厚（≥3 mm），往往是染色体异常的

重要信号。倘若同时出现单脐动脉（正常胎儿

有2根脐动脉）、鼻骨缺失或发育不良，以及

法洛四联症、单心室等严重心脏畸形，就需高

度警惕胎儿可能存在全前脑问题。

第二重防线：孕中期胎儿系统性结构 
超声检查（俗称大排畸）+ 无创 DNA

孕 18~22 周迎来孕中期关键阶段，此

时系统超声检查堪称诊断全前脑的“金标

准”。在该检查中，全前脑有着典型表现：

正常胎儿本有两个侧脑室，可全前脑胎儿仅

有一个融合的脑室，即单一脑室腔；脑中线

结构缺如或不完整，大脑半球未分离，呈现

大脑半球融合状态；丘脑融合；还可能出现

颜面部畸形，像独眼、唇腭裂（尤其是正中

型）、喙鼻、鼻骨缺如等。一旦超声提示全

前脑，需即刻启动染色体异常筛查。无创产

前 DNA 检测（NIPT）是重要手段之一，通

过抽取孕妇外周血，检测胎儿游离 DNA 中 

21/18/13 三体的风险，准确率高达 99%，不

过对其他染色体异常检出率较低。血清学筛

查也不可或缺，它检测孕妇血液中甲胎蛋白

（AFP）、人绒毛膜促性腺激素（HCG）等指

标，结合年龄、孕周计算风险值，但单独用

于全前脑筛查敏感性欠佳，需与超声结果联

合解读，以更精准地评估胎儿状况。

第三重防线：侵入性产前诊断

当超声高度怀疑胎儿存在全前脑，或者 

NIPT、血清学筛查显示高风险时，就需借助羊

水穿刺或绒毛取样开展染色体核型分析，此

乃确诊染色体异常的“金标准”。羊水穿刺

一般在孕 16~ 22 周实施，通过抽取羊水中的

胎儿细胞，能检测所有染色体数目及结构异

常，不过流产风险约 0.5%。绒毛取样则在孕 

10~13 周进行，适合早期诊断，但流产风险约 

1%，略高于羊水穿刺。若核型分析结果正常，

还可进一步做染色体微阵列分析（CMA），它

对微缺失 /微重复的检出率比核型分析高 10% 

~15%。此外亦可进行特定基因Panel或全外显

子组测序（WES），寻找相关的基因突变。

筛查后决策：科学评估，理性选择

若确诊胎儿全前脑合并染色体异常，

必须全面综合评估多方面因素。染色体异

常类型是关键考量，像 13/18 - 三体综合

征预后极差，胎儿多在宫内或新生儿期死

亡；部分全前脑胎儿可能存活至出生，但

智力和身体发育程度跟正常者差异较大，

需长期康复治疗。而某些微缺失综合征，

如 22q11.2 缺失，经早期干预治疗，其预后

可改善。畸形严重程度也不容忽视，若全

前脑还合并严重心脏畸形或颜面部畸形，

会极大影响术后生存质量。此外，家庭意

愿至关重要，要与遗传咨询师、产科医生

充分沟通，仔细权衡继续妊娠的风险以及

终止妊娠面临的伦理问题。

预防胜于治疗：备孕期的未雨绸缪

全前脑合并染色体异常虽难完全规避，

但备孕期积极行动可降低风险。首先，要在

孕前 3 个月至孕早期每日补充 0.4~0.8mg 叶

酸，能有效降低神经管缺陷风险。其次，务

必远离辐射、苯和甲醛等化学污染物，谨慎

使用抗癫痫药等致畸药物，戒烟戒酒，控制

好糖尿病、高血压等慢性病。最后，有染色

体异常家族史或反复流产史的夫妇，建议进

行遗传咨询并接受携带者筛查。

“我这月经咋老不停啊？”“每次来例

假都拖十来天，肚子还隐隐作痛。”“医生

说我得了‘瘢痕憩室’，这到底是啥？”别

慌，你并不孤单。今天我们就一起走进超声

探头背后的世界，揭开这个常被忽视却日益

常见的“女性困扰”——子宫瘢痕憩室。

“瘢痕憩室”？宫斗剧里的“反派”？
其实离你很近

“子宫瘢痕憩室”听起来像宫斗剧里的

神秘角色？其实，它比你想象的更常见。简

单说，它就是剖宫产手术后，子宫切口愈合

不良留下的“小坑”或“小口袋”。这个“小

口袋”可不省心：月经淋漓不净拖着不完？

它在“藏血”；经期下腹胀痛、腰酸？它在

“惹事”；备孕二胎困难？它在“捣乱”；

再次怀孕风险高？它在“埋雷”！而超声检

查，尤其是经阴道彩超（TVS），就像一位

经验丰富的“侦探”，能精准揪出这个藏在

子宫肌壁深处的“隐秘角落”。

子宫为啥“长口袋”？都怪剖宫产

不就是剖了个宫吗？怎么还留下个“洞”

呢？这得从剖宫产说起。剖宫产是在子宫下

段开一道切口迎接宝宝。正常情况下，伤口

会愈合良好，但如果愈合过程中出了岔子，

比如：切口位置不理想或不够规整；手术缝

合不够严密；产后恢复不佳；多次剖宫产，

瘢痕质量变差；子宫壁本身较薄弱、内膜修

复能力差等，都可能在瘢痕处形成一个凹陷，

好比布料缝合时没对齐，留下了一个“褶子”。

这个“褶子”，就是子宫瘢痕憩室。它不是

天生的，而是剖宫产术后的一种后遗症。

揪出“元凶”的“神探”：超声

超声（尤其是经阴道三维超声）是诊断

子宫瘢痕憩室的“黄金利器”。它分辨率高，

成像清晰，能直接“看到”瘢痕处的小坑、

通道和积血。它们形态各异：有的像“雨滴

打在沙滩上的小坑”；有的像“子宫前壁挂

着的月牙”；有的像“水珠挂在墙角，总也

流不干净”。医生会测量凹陷的宽度、深度、

剩余子宫前壁肌层厚度等参数，精准判断憩

室情况及其影响。超声不仅能“看见”，还

能“量尺寸”，真可谓“神通广大”。

要不要“收拾”它？看它“闹不闹”

并非所有瘢痕憩室都需要手术。如果它

很小、不流血、不痛不痒，定期观察即可。

但如果你遇到以下情况，就该考虑“出手整

治”了：经期延长超过10天，严重影响生活；

反复下腹胀痛、尤其月经后隐痛；备孕困难，

怀疑与憩室有关；超声显示凹陷明显，子宫

前壁肌层显著变薄（增加妊娠风险）。

如何“防患于未然”？产后是关键

既然憩室是剖宫产的“后遗症”，我们

能预防吗？能！关键在于：1. 选择规范医疗

机构：确保手术技术和质量。2. 精细缝合，

充分止血：术中操作是关键一步。3. 重视产

后恢复：关注子宫复旧，遵医嘱复查 B 超。

4. 警惕异常信号：产后出现月经淋漓不尽、

腹痛等，尽早就诊。5. 合理安排再次妊娠：

剖宫产后，建议至少间隔 2 年再怀孕。

写在最后：别让“小口袋”偷走你的健康

子宫瘢痕憩室不是肿瘤，也非绝症，但

它像个潜伏的“小麻烦”，可能让你每月为

“姨妈”烦恼，甚至影响生育计划。不过别

担心，只要做到：及时察觉身体信号，借助

超声明确诊断，在医生指导下科学应对（观

察或治疗），你就能有效化解它的困扰，让

子宫恢复良好状态，告别经期拖沓和腹痛，

迎接每个月“清爽利落”的日子。

超声下的真相：揭秘子宫瘢痕憩室
▲ 广东省英德市中医院医学影像科  叶丽娟

儿童特应性皮炎属于较为普遍的慢性、

容易反复发作且具有炎症特征的皮肤疾病。

其典型症状表现为患儿皮肤呈现干燥状态，

同时伴有难以忍受的瘙痒感。除了药物治

疗，饮食管理和环境控制也是重要的护理

策略，能有效缓解症状、减少复发。

精准饮食管理，规避过敏风险

食物过敏是诱发儿童特应性皮炎的常

见因素之一。家长可带患儿到医院进行过

敏原检测，明确可能引起过敏的食物。除

了专业检测，日常观察也很重要。为患儿

添加新的食物时，要少量尝试，密切观察 2 

~3 天，看是否出现皮肤症状加重、腹泻、

呕吐等过敏反应，一旦发现要避免食用该

食物。对于母乳喂养的患儿，母亲要注意

自己的饮食情况。如果怀疑某种食物引起

患儿过敏，可尝试暂停食用该食物2 ~4周，

观察患儿症状是否改善。若症状好转，再

逐渐重新引入该食物，否则哺乳期间应避

免食用。当患儿确诊对牛奶蛋白存在过敏

反应时，在配方奶的选择上需谨慎考量。

深度水解蛋白配方奶是一种可行的选择，

其通过特定的水解工艺，将牛奶中的大分

子蛋白质分解为小分子肽以及氨基酸，从

而有效降低蛋白质的致敏性。而氨基酸配

方奶则是由游离氨基酸完全组成，不包含

任何具有潜在致敏性的蛋白质成分，因此

更适用于那些牛奶蛋白过敏症状较为严重

的患儿。随着患儿年龄增长，先添加不易

过敏的食物，如米粉、蔬菜泥，待患儿适

应后再逐渐添加其他食物。要密切观察患

儿的反应，如有过敏症状应及时停止食用。

在避免过敏食物的前提下，要保证患儿摄

入多样化的食物，以获得全面的营养。如

果患儿因饮食限制导致某些营养素缺乏，

可在医生指导下适当补充。

全面环境控制，减少刺激因素

对于患有特应性皮炎的儿童而言，室内

温湿度的合理调控至关重要。建议将室内温

度控制在20~22℃的范围内，相对湿度保持在

50%~60%。若室内温度过高，患儿皮肤的新陈

代谢加快，汗液分泌增多，汗液中的成分会对

皮肤产生刺激，进而加重皮肤不适。反之，若

室内湿度过低，皮肤表面的水分会加速散失，

导致皮肤干燥缺水，瘙痒症状愈发明显。尘螨

是儿童特应性皮炎常见的过敏原之一。要对床

上用品和毛绒玩具定期清洗，使用热水（55℃

以上）烫洗可有效杀死尘螨。

对于患有特应性皮炎的儿童，环境与日

常用品管理是护理的关键环节。寝具方面应选

用具备防尘螨特性的床垫、枕头及被套，同时

建立定期更换的制度，以降低尘螨滋生对患儿

皮肤的不良影响。室内清洁需保持常态化，建

议每周至少开展一次全面吸尘工作，且要使用

配备高效过滤网的吸尘器。高效过滤网能够有

效拦截灰尘、尘螨等微小颗粒，防止其在吸尘

过程中再次扬起，从而更彻底地清洁室内环境。

在花粉传播的高峰期，应尽量减少患儿的外出

活动。若必须外出，需为患儿佩戴合适的口罩

和眼镜，口罩可过滤空气中的花粉颗粒，眼镜

则能防止花粉进入眼睛，减少过敏原与患儿的

接触机会。紫外线照射可能会加重特应性皮炎

的症状，因此外出时要给患儿做好防晒措施。

可以选择佩戴宽边帽子、太阳镜，使用儿童专

用的防晒霜，避免在阳光强烈的时间段外出。

外出时尽量避免让患儿接触花粉、灰尘，如果

接触后出现皮肤不适，应及时用清水清洗皮肤。

儿童特应性皮炎的饮食管理和环境控制

是一个长期而细致的过程，需要家长密切关注

患儿的情况，根据病情变化及时调整护理策略。

通过合理的饮食管理和有效的环境控制，可以

帮助患儿缓解症状、减少复发，提高生活质量。

儿童特应性皮炎饮食管理与环境控制的护理策略
▲ 广东省清远市妇幼保健院皮肤科  林杏梅


