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·病例报道·

孕妇，29岁，孕 3产 0，既往体健，夫妻双方均否认遗传病

史。孕 11+5周于我院行产前超声检查：宫腔内见一带状稍强回

声与胎儿前额相连（图 1），余未见明显异常。孕 13周复查超声

发现羊膜囊内带状强回声杂乱，宫腔内见数条带状稍强回声与

胎儿前额相连（图 2）；颅骨见宽约 0.18 cm连续中断，颅内结构

异常，鼻骨显示不清，颜面部显示不满意，上唇似见连续中断；胎

儿颈项透明层厚度 0.16 cm，头臀长 6.20 cm，羊水深度 3.30 cm，
胎盘位于前壁，厚约 1.40 cm，下缘达宫颈内口。三维超声成像

表现同前（图 3），随体位变化未见明显分离。综合上述检查结

果提示羊膜带综合征可能，建议专科咨询并进一步检查。MRI
检查示：宫腔内见数条带状信号与胎儿前额相连，胎儿颅内结

构信号紊乱（图 4），提示羊膜带综合征可能。孕妇遂行引产，后

证实为羊膜带综合征，于胎儿前额见一残余透明带状薄膜粘连

（图5），眼距明显增宽，鼻骨分成左、右两处未见融合，上唇中部

见一宽约 2.0 mm缺口；剪开额部皮肤见部分颅骨缺失，颅内结

构水肿紊乱（图 6）。染色体检测：未检出非整倍体或符合性染

色体连锁遗传及常染色体显性遗传方式的致病、疑似致病变

异；全外显子组测序检测：FGFR1基因上检出与受检者表型部

分相关的1个意义未明变异。

讨论：羊膜带综合征又称羊膜带序列，是一种先天性疾病，

表现为与胎儿胎盘纤维带相关的胎儿异常，可导致胎儿畸形。

其发病率为1∶15 000~1∶1200，无明显性别差异［1］。羊膜带综合

征临床表现包括较为常见的不对称分布手臂和腿部先天性缺

失，以及影响身体多区域的复杂畸形，如头部、面部或内脏器官

畸形，某些情况下会危及胎儿生命［2］。本例胎儿孕早期三维超

声成像示与胎儿前额相连的羊膜带，联合MRI检查及引产后临

床诊断发现胎儿除前额羊膜带粘连外还合并唇腭裂、眼距增

宽、鼻骨未融合、部分颅骨缺失及颅内结构紊乱，属于较罕见的

合并颅面畸形的羊膜带综合征。目前羊膜带综合征的发病机

制尚未明确，主流的假说包括内因论和外因论。内因论认为是
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图 1 孕 11+5周声像图示宫腔内一带状稍强回

声与胎儿前额相连

图 2 孕 13周声像图示宫腔内数条带状稍强回

声与胎儿前额紧密相连

图 3 孕 13周声像图示带状稍强回声与胎儿前

额相连
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基因因素导致遗传物质的改变，如胶原蛋白缺陷、凝血缺陷、血

管破坏等［3］，从而致使胎儿发生畸形；外因论则认为由于某些

外在因素导致妊娠早期羊膜破裂，与胎儿肢体、躯干、颜面发生

粘连，从而阻碍相关部位组织生长，导致对胎儿的机械损伤，如

收缩带和裂隙等［4］。本例胎儿全外显子组测序检测发现

FGFR1基因上存在与其畸形部分相关的未明变异，FGFR1基因

编码成纤维细胞生长因子受体，其缺失或激活突变与颅面骨畸

形相关［5］，表明基因变异可能在本例中发挥作用。文献［6］报道

大部分羊膜带综合征病例为散发，偶有家族性病例报告，提示

基因缺陷可能偶尔发挥作用，更多的是多因素导致羊膜带综合

征。建议临床产前超声检查怀疑胎儿存在羊膜带综合征时，除

联合MRI检查外，可行染色体及基因检测，明确有无相关变异，

防止家族性病例发生。
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图 4 MRI示宫腔内数条带状信号与胎儿前额

相连，颅内信号紊乱

图 5 引产后大体图示胎儿前额见一残余透明

带状薄膜

图6 引产后大体图示胎儿颅内结构水肿紊乱
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