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1 8三体综合征伴发多发性先天性畸形一例报告

雷显谋 高奉济

(第三附属医院 病理科 )

自E dwa r ds等 (i ) (1 9 6 0)首次报告 一 例一 8三体

综合征伴发多发性先天性畸形以来
,

国外已有不少

文献描述 (卜 e ) 。
1 9 8 3年 6 月我们在尸检工作中遇到

一例18 三体胎儿的多发性先天性畸形
,

报告如下
。

常
。

显微镜检查
:

脑无灰白质结 构
,

细 胞 显变

性
。

肝脏右叶见有海绵状血管瘤
。

其余各脏器除严

重死后改变 ( 固定不良 ) 外
,

未见异常
。

病例报告 讨 论

临床资料
:

胎儿
,

男性
,
2 胎 。产

。

其母亲26 岁
,

因停经 6

个月
,

不觉胎动而做
“ B超

”
检查

,

诊断 为无脑畸

形
,

来我院妇产科实验室作羊水染色体检查
,

发现

核型为 4 7
, x y , + 1 8

,

遂于 1 9 8 3年 6 月 4 日 ( 妊娠

2 7周 ) 引产
。

尸检
、

体表检查
:

男性胎儿尸 体
,

身长20

厘米
,

体重 160 克
。

头顶部无颅盖畸形
,

仅见不规则

的脑组织外露
,

颈 1 一 8 脊柱裂 畸 形 (图 1
、

2 ) ,

双耳低位
,

颈短而粗 ; 双手腕关节屈曲伴四指 ( 缺

拇指 ) 畸形 ( 图 ]
、

2 )
,

X光片 见 腕 骨发育不

全
,

5块掌骨
,

仅 4 块有第一指骨
。

双下肢及外生

殖器无畸形
。

体腔及内脏检查
: “

脑
”

无脑 半球及沟 回结

构
。

心脏血管畸形有
:

右室双出口
,

肺动脉起始位正

常
,

主动脉发自右室
,

位肺动脉及隔瓣后下方 ( 图

3 ) , 心室膜隔缺损
,

直径。 .

25 厘米
,

房间腑混合

型巨大缺损
,

直径 。 .

4厘米 , 肺动脉瓣呈双瓣畸形
,

主动脉左右冠瓣融合为一较大的半月瓣
,

中间有一

小
“
脊突

” ,

无冠瓣存在
,

冠状 动 脉 起 始位稍高

( 图 4 ) , 右心扩大
,

左室发育不全 , 动脉导管未

闭
。

肝脏左叶较大
,

右叶质软
,

海绵样
,
切面呈蜂

窝状
。

双侧肇丸下降不全
,

位双肾下极和骼总动脉

外上方之 间 ( 正常妊娠第 7 月
,

肇丸应下降至腹股

沟管内 )
。

其它肺
、 ’

肾
、

胰
、

脾
、

胃肠道等未见异

E dw a r d s等 ( 王 ) ( 1 9 6 0 ) 首次描述一例新的染色

体三体综合征
,

将额外的染色体定为第 17 染色体
。

同年 S m i t五等〔 “ )报告 2例
,

将额外的 染 色 体定为

第 18 染色体
,

并认为 E d w ar d“报告的一例亦应是 18

三体综合征
。

18 三体综合征可以伴发三个胚层起源的多发性

先天性畸形 ( i 一 e ) 。 L e w i s ( 母) ( 1 0 64 ) 发现
,

太病中胚

层起源器官如骨骼
、

泌尿生殖系和心脏的畸形最常

见 , 此外还有外胚层分化的中枢神经系统畸形以及

胃肠道
、

肝
、

肺等内胚层起源器官的异常等
。

虽然骨骼和神经系统的异常在 18 三体综合征中

是很常见的
,

但就我们查阅的文献中
,

有关 18 三体综

合征伴发
“
无脑

”
及脊柱裂的畸形尚未见报导

。

先天性心脏血管畸形是 18 三体综合征中最常遇

到的畸形之一
。

表现类型繁多
,

其中室缺 ( 多为膜

隔缺损 ) 约占9。%
,

高位右冠状动脉开 口约 80 %
,

肺和 /或主动脉瓣双瓣畸形约 50 %
,

动脉导 管和卵

园孔未闭分别为 65 %和 9 。%
,

主动脉右位 ( 右室双

出口 ) 或骑跨占13 %
。

此外还有心肌纤维化
,

房室

瓣闭锁或发育术全及左室发育不全等
。

本例有类似

R og e r s “ )报告的心脏血管畸形
,

即 右室 双出口
,

房
、

室间隔缺损
,

肺动脉瓣和主动脉瓣双瓣畸形
。

唯主动脉瓣为左
、

右冠瓣融合
,

中间有一小
“

脊突
” ,

左
、

右冠状动脉均开口于此瓣内
,

位置稍高
,

无冠

尊独立存在 ( 图 4 )
,

此种畸形文献未见描述
。

对
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8 1三体伴发右室双出 口的发生率
,

各家报导不一
,

K
u r i e n ( ” )收集 lj勺8 1例中有1 2 倒

,

约 占 2 3
.

6%
,

{}百

R o g e r s ( 4 ’
报告的 9 什J t}J就有 7 例为右室 双出日 畸

形
。

此种显著差 异
,

可能与病例的数量和随机选择

有关
。

关 J
几

先大性心 j{j王{l}
{

}上形 z均 , 硕LJ刁弓全
,

M 蕊
s u o k a ( “ )

提出在妊妊
: 6 一 8 周期间表现出心脏发 有障碍

。

区

为在此期间
,

膜隔融 含
,

房室瓣和半月瓣已全部兀

J戈
。

另外 L
e w i s ( a ’ ( 10 6通 ) 报告

,

在此期不仅有 亡

胜的畸形
,

而且还 仃具
’

已器官的畸形
。

从我们所贝

的尸检资科
,

似乎支持这种说法
。

价资熟

飞

华钱扩异

岑lù

麟流贰

军招嵌

}

图 1 背面观
:

无脑 ilI号形 伴颈部脊柱裂 ( 箭头示 )

双 于腕关节屈曲伴四指 ( 缺拇指 ) 阶形
。

图 2 丽面观
:

七脑畸形
,

双耳低位
,

而粗 (须蹼 )
,

双手腕关节屈曲嗬

2

颈 知

夕彤
。

滋粉ù

鑫黔努姆

羚泳

J`、 r

鬓{
咬老

八黔一、

右室剖而现
:

室起源
。

箭头

示主

血矛

劝咏和肺功脉均为右

肺动咏
,

个示主动月水

参 考

图 j l毛功 }{水孤
“

一

}孟予突
”

文 献

双漪睑形
,

箭头示漪内 ) J一月

冠 决云勺脉起源 {立较高
。
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