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儿童前脑无裂畸形半球中央变异型的影像学诊断

刘俊刚，李欣，陈静，张琳

【摘要】　目的：探讨儿童前脑无裂畸形半球中央变异型的影像学特征。方法：回顾性分析５例前脑无裂畸形半球中

央变异型患儿的临床资料及ＣＴ、ＭＲＩ影像学表现，其中男３例，女２例；４例行 ＭＲＩ检查，１例行ＣＴ检查。结果：５例患

儿中，２例表现为额叶后部融合，２例为额叶后部及顶叶融合，１例为顶叶融合，融合部位半球间裂缺如，而融合部位前、后

的大脑半球分裂正常。全部患者侧脑室额角、枕角形成；４例累及额叶后部者额角变浅，体部融合，透明隔缺如。４例 ＭＲＩ

扫描均清晰显示不同程度的胼胝体缺如。４例可见双侧外侧裂池畸形成角、加深，跨越大脑顶部，并于中线区相沟通。全

部患儿基底节、丘脑结构正常分离，第三脑室形成，２例合并背囊畸形。另外，２例患者合并灰质异位，２例伴有小头畸形。

结论：影像学检查，特别是 ＭＲＩ能清晰显示本病融合部位、外侧裂及胼胝体等特征性的表现，对前脑无裂畸形半球中央变

异型的诊断具有重要价值。
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　　前脑无裂畸形半球中央变异型（ｍｉｄｄｌｅｉｎｔｅｒ

ｈｅｍｉｓｐｈｅｒｉｃｖａｒｉａｎｔｏｆｈｏｌｏｐｒｏｓｅｎｃｅｐｈａｌｙ，ＭＩＨ），又

称端脑融合畸形（ｓｙｎｔｅｌｅｎｃｅｐｈａｌｙ），为一种少见的先

天性前脑发育畸形，属于前脑无裂畸形的一种变异类

型，本文回顾性分析５例 ＭＩＨ的影像学表现，旨在探

讨本病影像学特征及其诊断价值。

材料与方法

搜集２００２年５月～２００９年６月我院就诊的５例

ＭＩＨ患儿资料，其中男３例，女２例，年龄５个月～４

岁，平均１．８岁。临床表现包括语言运动发育落后３

例，肌强直３例，２例合并小头畸形。

４例行 ＭＲＩ检查，１例行ＣＴ检查。ＭＲＩ检查采

用ＧＥ公司Ｏｐｅｎｓｐｅｅｄ０．７Ｔ磁共振成像系统，常规扫

描包括轴面 Ｔ１ＷＩ（ＴＲ４００ｍｓ，ＴＥ１０ｍｓ）和 Ｔ２ＷＩ

（ＴＲ４３２５ｍｓ，ＴＥ９６ｍｓ），层厚５ｍｍ，间隔１．５ｍｍ，

视野２２ｃｍ×２２ｍｍ；矢状面 Ｔ１ＷＩ（ＴＲ３００ｍｓ，ＴＥ

９ｍｓ），层厚３ｍｍ，间隔１ｍｍ，视野２２ｃｍ×２２ｍｍ；冠

状面ＧＲＥ（ＴＲ１０．３ｍｓ，ＴＥ２．３ｍｓ），层厚３ｍｍ，视

野２６ｃｍ×２０ｃｍ。ＣＴ 扫描采用西门子 Ｓｏｍａｔｏｍ

Ｓｅｎｓａｔｉｏｎ１６层ＣＴ机行断层扫描，１２０ｋＶ，８０ｍＡｓ，

层厚８ｍｍ，窗值７５／３０ＨＵ。原始图像进行 ＭＰＲ重

组处理，得到矢状面、冠状面图像。

结　果

５例患者中，２例表现为额叶后部融合，２例为额

叶后部及顶叶融合（图１），１例为顶叶融合（图２），融

合部位半球间裂缺如，融合部位前、后的大脑半球分裂

正常。全部患者侧脑室额角、枕角形成；４例累及额叶

后部者额角变浅，体部融合，透明隔缺如；１例仅累及

顶叶者表现为枕角变浅，体部分离，透明隔存在。本组
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图１　ａ）轴面Ｔ１ＷＩ示双侧额叶前部半球间裂形成，双侧基底节、丘脑正常分裂，双侧脑室额角形成但较浅，透明隔缺如；ｂ）冠

状面Ｔ１ＷＩ，示双侧额叶后部、顶叶融合，半球间裂缺如。　图２　轴面Ｔ２ＷＩ示双侧顶叶融合，双侧额叶正常分裂，前部半球间

裂分裂正常。　图３　矢状面Ｔ１ＷＩ，示胼胝体体部、膝部、喙部缺如，残留部分压部（箭）。　图４　双外侧裂异常加深，于顶部

跨越中线，两侧相互沟通。　图５　矢状面示第三脑室后部可见背囊形成（箭头），同时可见胼胝体体部、压部缺如，残留膝部、

喙部（箭）。

除１例ＣＴ扫描不能清晰显示胼胝体形态以外，其余４

例 ＭＲＩ扫描患者均清晰显示不同程度的胼胝体缺如

（图３），３例累及额叶后部者表现为压部存在，体部缺

如，伴有不同程度的膝部、喙部发育不良；１例仅累及

顶叶者表现为喙部、膝部存在，体部、压部缺如。５例

患儿中，４例可见双侧外侧裂池畸形成角、加深，跨越

大脑顶部，并于中线区相沟通（图４）。全部患者基底

节、丘脑结构正常分离，第三脑室形成，２例合并背囊

畸形（图５）。另外，２例患者合并灰质异位，２例伴有

小头畸形。

讨　论

前脑无裂畸形为妊娠４～８周时原始前脑分裂、憩

室化及脑室系统分化障碍所致，过去将前脑无裂畸形

分为未分叶型、半分叶型和分叶型［１］。１９９３年Ｂａｒ

ｋｏｖｉｃｈ等
［２］将 ＭＩＨ归为前脑无裂畸形的一个新的变

异类型。本病发生相对少见，Ｓｉｍｏｎ等
［３］对一组１２１

例前脑无裂畸形患儿的研究中，发现 ＭＩＨ２１例，占

１７％。

１．发病机理和形态学发生

目前认为，ＭＩＨ是由于神经管闭合后胚胎顶板的

有丝分裂细胞凋亡异常，引起半球间裂形成障碍，而导

致的双侧大脑半球融合畸形［４］。基因研究显示本病与

位于１３ｑ染色体的ＺＩＣ２基因异常有关
［５］，ＺＩＣ２基因

主要表达于胚胎神经管的背侧，在胚胎顶板的分化中

起作用，因此本病多累及前脑背侧结构［６］，而腹侧结构

多发育正常，表现为额叶后部、顶叶融合，而额叶前部、

枕叶、前脑底部结构包括下丘脑和基底节分裂正常或

接近正常［７］。丘脑是 ＭＩＨ 最易受累的深部灰质核

团，其受累程度较尾状核和下丘脑更显著。约４０％

ＭＩＨ患者合并背囊，可能是由于丘脑融合较其它灰质

核团相对更多。过去的研究［８］显示背囊畸形的发生与

丘脑融合有密切关系，其发生机理可能是由于丘脑融

合，导致脑脊液自第三脑室流出受阻，第三脑室背侧部

分（阻力最小的部位）扩张形成囊肿。胼胝体的发生与

半球间裂密切相关，因此胼胝体畸形在本病常见。正
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常情况下胼胝体膝部的后份和体部的前份首先形成，

随后是体部的后份和压部，喙部最后形成，因此胼胝体

喙部、压部为胼胝体畸形中最常见的受累部位，即最后

形成的部分最先受累。而本病胼胝体畸形比较特殊，

表现为胼胝体体部畸形程度最严重，而膝部和压部受

累相对较轻。另外，由于 ＭＩＨ 主要累及胚胎神经管

背侧结构，因此本病较少合并面部畸形，即使发生面部

畸形，其程度相对较轻。

２．临床表现

ＭＩＨ多于婴儿期发病，肌强直为本病最常见的临

床症状［９］，可能为大脑融合区域接近大脑运动皮层所

致，本组２例（５０％）。其它临床表现还包括肌张力减

退、癫痫、语言运动发育延迟等。由于基底核团、下丘

脑发育畸形在本病中很少发生，因此在其它类型的前

脑无裂畸形中常见的舞蹈手足徐动症、内分泌功能障

碍等的发生率非常低［１０］，本组未见１例。

３．影像学表现及鉴别诊断

ＭＩＨ特征性表现之一为双侧大脑半球于额叶后

部和／或顶叶融合，而额叶前部、枕叶半球间裂多发育

正常，本组２例融合发生于额叶后部，１例累及顶叶，２

例同时累及额叶后部和顶叶，ＭＲＩ冠状面图像显示融

合部位半球间裂、大脑镰缺如。由于额叶前部、枕叶半

球间裂形成，５例患者双侧脑室额角、枕角均已成形、

接近正常，但除１例顶叶融合病例外，其余４例均合并

透明隔缺如，双侧脑室体部融合。ＭＩＨ另一个特征性

表现为双侧外侧裂池畸形成角、加深，跨越大脑顶部，

并于中线区相沟通。这种表现的形成机制目前尚不明

确，但在其它类型的前脑无裂畸形及其它的大脑发育

畸形中很少发生，本组４例可见这种表现。畸形外侧

裂邻近双侧大脑半球融合部位，提示此征象可能与畸

形部位脑组织形成有关［１１］。另外，ＭＩＨ 胼胝体畸形

表现为胼胝体体部畸形程度最严重，而膝部和压部受

累相对较轻，本组除１例ＣＴ扫描胼胝体显示不清外，

其余均呈此表现，这种表现也是本病的特点之一。本

病患儿前脑底部结构如下丘脑、双侧基底节区结构发

育正常，本组同样未见丘脑融合病例，第三脑室基本形

成。２例合并背囊畸形，表现为第三脑室后部囊性扩

张的脑脊液间隙。灰质异位为本组唯一可见的合并脑

畸形，表现为皮层灰质团块。

既往对本病认识不足，本组５例患儿均被诊断为

分叶型前脑无裂畸形。而事实上，本病影像学表现与

分叶型前脑无裂畸形有许多不同之处，分叶型前脑无

裂畸表现为额叶前部、底部融合程度最严重，同时合并

深部脑结构如基底节、下丘脑和中脑等结构受累，临床

上患儿常出现舞蹈手足徐动症、内分泌功能障碍等症

状。另外，分叶型前脑无裂畸形常合并面部畸形，如梨

状孔狭窄及位于中央的单一上颌中切牙等，本组未发

现。而本病特征性的外侧裂、胼胝体畸形的表现，在分

叶型前脑无裂畸形患者中几乎均未出现。根据以上影

像学表现，同时结合患儿的临床特征一般能明确诊断。

此外，本病需要鉴别的疾病还包括双侧脑裂畸形和双

外侧裂池多小脑回畸形，这两种畸形均无中线区融合

的表现，凭此可予以鉴别。

影像学检查为本病确诊的重要依据，ＣＴ扫描能

基本满足本病诊断的需要，在观察颅内表现的同时，可

观察是否合并颅面部的畸形，这对于鉴别诊断非常重

要。ＭＲＩ具有良好的组织对比度及多平面扫描的能

力，能很好显示本病融合的部位、外侧裂及胼胝体的形

态等特征性的表现，同时结合临床特点可以与其它疾

病相鉴别。由于本病在形态发生、临床表现及影像学

表现等多方面与其它前脑无裂畸形存在许多的不同，

因此，正确认识本病有助于正确的诊断和治疗，可提高

患儿的生活质量。
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