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胎儿常染色体隐性遗传性多囊肾的 ＭＲＩ表现（附１０例分析）

邵剑波，马慧静，赵胜

【摘要】　目的：探讨胎儿双侧常染色体隐性遗传性多囊肾（ＡＲＰＫＤ）的 ＭＲＩ表现及其诊断价值。方法：对１０例经超

声和病理证实的胎儿双侧ＡＲＰＫＤ的 ＭＲＩ影像资料进行回顾性分析。结果：①８例双肾体积明显均匀增大，但肾外形保

持；②Ｔ２ＷＩ上，１例双肾信号呈中等以上增高，均匀一致；８例双肾皮髓质内见弥漫性针尖大小信号增高的囊泡影，呈放射

状排列，笔者称为“苦瓜样”改变，１例信号正常；③羊水无法显示５例，羊水极少５例；④８例未见膀胱显示；⑤合并９种畸

形，其中前脑无裂畸形１例，脑积水２例，ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征２例，枕部脑膜膨出２例，颅内出血并孔洞脑１例，肺发育

不良５例，多发性肝囊肿１例，唇裂１例，ＭｅｃｋｅｌＧｒｕｂｅｒ综合征１例。结论：ＡＲＰＫＤ的 ＭＲＩ表现具有特异性，且不受羊

水量和胎儿体位的影响，可作为产前超声检查的重要补充手段，并提高其合并畸形的检出率。
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　　胎儿常染色体隐性遗传性多囊肾（ａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅ

ｃｅｓｓｉｖｅｐｏｌｙｃｙｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ，ＡＲＰＫＤ）系胎儿多

囊性病变中最常见的一种，可单独存在，也可以与其他

疾病共存，或表现为综合征［１］，其产前影像学诊断主要

依赖于超声检查。近几年来，随着胎儿 ＭＲＩ扫描技术

的进步，且具有高组织分辨力、无辐射、多方位成像等

优点，使得胎儿 ＭＲ检查在临床逐渐应用，但国内有

关本病胎儿期 ＭＲＩ检查的报道较少，为了进一步提高

认识，笔者通过对１０例经超声和病理证实的胎儿双侧

ＡＲＰＫＤ的 ＭＲ影像资料进行回顾性分析，并结合相

关文献，重点探讨胎儿ＡＲＰＫＤ的 ＭＲＩ表现特征及其

临床诊断价值。

材料与方法

选自２００９年９月～２０１０年９月在武汉市妇女儿

童医疗保健中心和湖北省妇幼保健院经产前Ｂ超诊

断、产后病理证实的１０例胎儿双侧 ＡＲＰＫＤ的 ＭＲＩ

影像资料进行回顾性分析。其中，孕妇年龄为２３～２９

岁，平均２４．６岁，超声孕周为１８．４～３３．１周，平均

２８．７周，均为单胎妊娠。

ＭＲ扫描方法：采用ＧＥＳｉｇｎａｌＥｘｃｉｔｅ１．５ＴＨＤ

ＭＲ机，８通道阵列心脏线圈，孕妇采用足先进、仰卧

位或舒服体位，先行孕妇腹部三平面定位，再由此图像

行胎儿腹部三平面定位，采用的扫描序列：①单次激发

快速自旋回波（ＳＳＦＳＥ）序列，扫描参数：ＴＥ８５ｍｓ，ＴＲ

２０００ｍｓ，矩阵２８８×２５６，激励次数０．５，视野４２×４２，

层厚４～６ｍｍ；②快速平衡稳态采集序列（ＦＩＥＳＴＡ）。

扫描参数：ＴＥ１．７ｍｓ，ＴＲ４．３ｍｓ，矩阵２８８×２５６，激

励次数１，视野４２×４２，层厚４～６ｍｍ。

肾脏大小测量方法：肾脏大小测量参考严英榴主

编《产前超声诊断学》标准［２］。

羊水量评估方法：应用羊水深度和羊水指数（ＡＦＩ）
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　图１　胎儿双侧ＡＲＰＫＤ。ＭＲＩ轴面，示双肾体积增大，信号增高，肾外形保持（箭）。

图２　胎儿双侧ＡＲＰＫＤ。ａ）ＭＲＩ轴面，示双肾体积增大，双肾皮髓质内见弥漫性针

尖大小信号增高的囊泡影，呈放射状排列，似“苦瓜样”表现（箭）；ｂ）病理标本：包膜

下多发囊腔遍布肾内，且囊腔呈放射状排列（箭）；ｃ）病理片，镜下示肾内弥漫分布囊

泡，没有肾小球结构，集合系统分界不清。

评估，其标准参考 Ｒｕｔｅｒｆｏｒｄ标准
［３］；或者利用 ＭＲ

ＡＷ４．３工作站体积测量软件算出羊水量。

肺总体积测量方法：目前国内尚无胎儿各胎龄肺

体积 ＭＲＩ标准，笔者设立两组对照。Ａ组：本组１０例

ＡＲＰＫＤ胎儿，由两位医生利用 ＭＲＡＷ４．３工作站和

图像存档软件对胎儿肺横断面图像进行分析测量，再

取两者平均值；Ｂ组：３０例脑部发育异常而无肺部发

育异常胎儿；每个ＡＲＰＫＤ胎儿与Ｂ组中３例相似孕

周胎儿作对照。但值得注意的是，肺部体积个体差异

较大。

结　果

本组１０例双侧 ＡＲＰＫＤ 胎儿 ＭＲＩ检查表现

（表１）及与超声及病理对照结果如下。

双肾体积大小：８例胎儿双肾体积呈不同程度增

大（参照超声标准［２］），但仍保持肾外形，大小范围：左

侧２．９ｃｍ×１．６ｃｍ×１．５ｃｍ 至８．８ｃｍ×４．７ｃｍ×

４．１ｃｍ；右侧２．８ｃｍ ×１．５ｃｍ×１．３ｃｍ至８．２ｃｍ×

４．０ｃｍ×３．９ｃｍ。

双肾信号表现：ＭＲＩＴ２ＷＩ上双肾信号主要表现：

９例双肾信号均呈中等以上增高的致密影（图１），超声

均显示为强回声；其中８例双肾皮髓质内见弥漫性针

尖大小信号增高的囊泡影，呈放射状排列，似“苦瓜样”

表现（图２ａ），超声上表现为强回

声，２例显示肾内含有细小蜂窝状

无回声区；病理检查，切开包膜见多

发囊腔遍布肾内，且囊腔呈放射状

排列（图２ｂ），其镜下观显示为肾内

弥漫分布囊泡，没有肾小球结构，集

合系统分界不清（图２ｃ）。

羊水量情况：Ｔ２ＷＩ上，５例几

乎无法显示出羊水信号，５例羊水

极少；超声羊水指数１．２７～６．８不

等，其中４例无法测量出羊水深度，

６例羊水极少。

膀胱显示情况：Ｔ２ＷＩ上，８例

未见膀胱显示；超声６例膀胱显示

不清。

合并畸形：其中，前脑无裂畸形

１例，脑积水２例，ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ

综合症２例，枕部脑膨出１例、脑膜

膨出１例，颅内出血并孔洞脑１例，

双肺体积发育细小５例（图３），多

发 性 肝 囊 肿 １ 例，唇 裂 １ 例，

ＭｅｃｋｌＧｒｕｂｅｒ综合征１例。除颅

内病变外，其它与超声所见基本一

致。

表１　１０例ＡＲＰＫＤ胎儿 ＭＲＩ表现

孕周
肾脏 ＭＲＩ
信号／体积

合并畸形
羊水量
（ｍｌ）

双肺总
体积（ｍｌ）

对照组双肺
总体积（ｍｌ）

１８．４ 增强，大 脑膨出，唇裂 ２９０↓ ７．７ １２．０

２０．２ 增强，大 － ５７↓ １０．１ ９．０

２１ 增强，稍大 脑积水 ６２↓ ８．７↓ １１．５

２６．２ 增强，巨大
前脑无裂畸形，
ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ

１０↓ １３．９↓ ３２

２９．２ 增强，正常 颅内出血并孔洞脑 １０↓ １６．５↓ ３７

３０ 增强，正常 － ２３↓ ２１．１↓ ３７．５

３０．１ 增强，大 ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ ３２↓ ２１．２↓ ３７．５

３１．１ 增强，大 脑膜膨出，多指 １１３↓ ２７．８↓ ３９．８

３２．３ 增强，大 多发性肝囊肿 ２１↓ ３７．１ ４０．５

３３．１ 正常，稍大 － ２４↓ ４２．５ ４３．１

注：胎儿１８～４０周羊水量过少标准＜３００ｍｌ；“－”表示无合并畸形。

讨　论

常染色体隐性遗传性多囊肾病（ａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅｃｅｓ

ｓｉｖｅｐｏｌｙｃｙｓｔｉｃｋｉｄｎｅｙｄｉｓｅａｓｅ，ＡＲＰＫＤ）是一种以肾

集合管和肝内胆管扩张、畸形及肝脏和肾脏纤维化为

特点的遗传性疾病，是胎儿期肾脏呈多囊性改变的首

位原因［４］。既往也称为肾小管扩张、海绵肾、假囊肾

病。其发病率约为１／２００００活产儿。

本病由单基因ＰＨＫＤ１突变引起，Ｏｎｕｃｈｉｃ等
［５］

使用经典的定点克隆方法，证实定位在６Ｐ２１，而其它

染色体的可能＜１％。基因的编码蛋白Ｐｏｌｙｄｕｅｔｉｎ／

ｆｉｂｒｏｅｙｓｔｉｎ高表达于肾脏，导致肾集合管上皮环状增
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图３　胎儿双侧ＡＲＰＫＤ合并双侧肺发育不良（箭）。　图４　双侧ＡＲＰＫＤ。ａ）ＭＲＩ冠状面：胎龄３３周，双侧肾脏体积稍大，

信号尚正常，皮髓质分界可见（箭）；ｂ）生后４个月ＣＴ增强，示双侧肾脏体积明显增大，肾实质强化时间延迟，肾小叶间隔呈轮

辐状，皮髓质区见弥漫分布囊状低密度影（箭）。

殖使集合管延长并梭形扩张，而肾单位及肾小球形成

未受影响，肾小球的数量亦正常。

正常生理状况下，肾集合管上皮的功能是吸收液

体并将液体输送到肾间质内，当肾集合管上皮异常增

殖后，失去正常吸收液体功能，而转变为分泌，且所分

泌的液体含有丰富的上皮因子，进一步促进上皮增殖、

集合管伸长并梭形扩张。这些大量扩张伸长的管状结

构呈放射状排列并向肾门集中，肾脏体积增大。显微

解剖和电子显微镜扫描显示扩张的集合管非梗阻所

致，系形成集合管输尿管芽胚间质部分的增生和扩张，

尸检显示为弥漫分布的细小囊腔，排列成放射状，自髓

质向皮质形成圆柱状或梭形扩张的间隙，使皮髓质难

以分界［６］。此外，ＰＨＫＤ１基因的编码蛋白也高表达于

肝脏和肺组织，同样可以导致肝内胆管扩张、中央胆管

缺如、门静脉发育不良、肝纤维化和肺发育不良等［７］。

目前，超声检查是胎儿ＡＲＰＫＤ产前影像学诊断

的主要方法，主要表现为双侧肾脏体积增大，由于大量

存在的微小囊泡结构造成丰富的界面反射而致肾实质

回声增强，仔细观察似筛孔状结构，胎儿腹围增大，羊

水过少，膀胱不显示。本组８例超声均显示双侧肾脏

不同程度增大、回声增强，３例肾实质内见细小蜂窝状

无回声区。１０例羊水过少，且３例无法测量出羊水深

度，６例膀胱显示不清，与国内外文献报道基本一致
［６８］。

ＭＲＩ是一种对超声检查的重要补充手段，美国

ＦＤＡ建议在妊娠３个月后进行较为适宜
［９］，国外有关

文献［９］及本组病例表现显示胎儿 ＡＲＰＫＤ在 ＭＲＩ上

具有显著的特异性：①双肾体积明显增大，但仍保持肾

外形；②Ｔ２ＷＩ上双肾信号明显增高，呈致密影，或皮

髓质内见弥漫性针尖大小信号增高的囊泡影，呈放射

状排列，呈“苦瓜样”表现，是诊断本病的特有征象；③

ＭＲＩ对于肾内针尖大小囊泡的显示率（本组８／１０）明

显高于超声（本组３／１０）；④羊水过少，膀胱不能充盈

显示是ＡＲＰＫＤ的普遍和重要的征象；⑤双肺发育不

良，常继发于肾功能不全所致的羊水过少。值得一提

的是，对于颅内畸形，如脑积水、ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合

症、颅内出血等的显示明显优于超声，对于羊水量、膀

胱、胃泡的显示与超声大致相同。

但本组１例 ＡＲＰＫＤ孕３３周胎儿，ＭＲＩ表现并

不典型，仅显示羊水过少，双肾体积稍大，双肾信号无

异常，皮髓质分界可见（图４ａ），生后ＣＴ检查发现双肾

典型ＡＲＰＫＤ表现，同时合并肝Ｃａｒｏｌｉ病（图４ｂ）。故

对于羊水过少胎儿，应警惕本病。

本病产前影像学诊断，应与 ＡＤＰＫＤ鉴别。两者

均表现为双肾体积增大，伴或不伴羊水减少，单纯从影

像学难以区分。但是，后者常常具有以下几个特点，可

助鉴别［１０］：①父母一方常有多囊肾病史，而 ＡＲＰＫＤ

胎儿父母＞３０岁仍无肾囊肿形成；②肾髓质回声低，

无明显增大；③羊水量一般正常，膀胱可显示。而

ＡＲＰＫＤ胎儿孕２０周后，肾集合管扩张，胎儿尿液生

成减少，导致羊水过少，甚至无法显示。此外，必要时

可行基因学检测。

胎儿ＡＲＰＫＤ常合并其它畸形，如脑积水、Ｄａｎ

ｄｙＷａｌｋｅｒ综合征、脑膜膨出、肺发育不良、多发性肝

囊肿等，本组共有９种。

胎儿ＡＲＰＫＤ的预后较差，７５％的胎儿在产后数

小时到数天内死亡，致死的原因主要是双侧巨大肾脏

使横膈抬高以及先天性肺发育不良引起呼吸衰竭、肾

功能不全。既使渡过新生儿期的患儿１５年生存率为
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５０％～８０％
［１１］。胎儿肾脏体积大小也是影响生存的

因素，因为与扩张导管的数量成正比，若胎儿期ＡＲＰ

ＫＤ的肾脏体积大于同龄儿肾脏体积的４个标准差，

则预后较差，建议终止妊娠［４］。关于先天性肝脏纤维

化，不是ＡＲＰＫＤ特有的改变，在胎儿期表现不明显，

尤其是门静脉高压多在５～１３岁出现，故胎儿期常常无

明显改变，本组病例肝脏未见明显纤维化形成的征象。

总之，胎儿ＡＲＰＫＤ的 ＭＲＩ表现具有特异性，尤

其是“苦瓜样”表现，结合羊水过少可明确诊断，可作为

胎儿超声检查的重要补充手段，值得在临床推广应用。
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膀胱脂肪瘤合并膀胱壁慢性炎症一例 ·病例报道·

邱乾德
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图１　ＣＴ显示膀胱四周壁厚薄不均，前

壁内见７．８ｃｍ×９．４ｃｍ低密度影，边界

清，ＣＴ值－９９．４ＨＵ。

　　病例资料　患者，女，５０岁。自感下

腹不适３年，近半年来时有隐痛，尿频、尿

急、尿痛。体检：脐左外下方４ｃｍ处有固

定压痛。Ｂ超示膀胱区内探及７．８ｃｍ×

９．４ｃｍ回声暗区，回声均匀。

ＣＴ检查：膀胱四周壁厚薄不均，外壁

不光整（图１）。术中见膀胱四周壁轻度增

厚，前壁７．８ｃｍ×９．４ｃｍ大的脂肪样团块

突起，表面光整，质软，呈淡黄色，有完整

胞膜，易与膀胱壁分离，完整取下脂肪团

块。切开团块，内容物为脂肪组织。病

理：肉眼见肿瘤呈淡黄色脂肪样组织，有

完整胞膜，镜下见肿瘤由成熟脂肪组织构

成，间质见纤维、血管，膀胱壁炎性细胞浸

润，病理诊断：膀胱脂肪瘤伴膀胱壁慢性

炎症。

讨论　脂肪瘤是由脂肪组织组成的

良性肿瘤，全身任何部位的脂肪组织均可

发生脂肪瘤，但多见于皮下、腹膜后，也见

于颅内、肝、肺、喉、子宫、心脏、肠系膜、胸

腔内和甲状腺等，发生于膀胱者罕见，国

外文献仅见个案报道［１３］，检索国内近１０

年文献未见报道。文献上认为结肠脂肪

瘤主要与炎症刺激致结缔组织变性，组织

内纤维小梁的腺管周围浸润或由于组织

的淋巴供应和血液循环发生障碍，导致脂

肪组织沉积有关［４］。Ｂｒｏｗｎ等报道５例膀

胱脂肪瘤合并尿道感染［１］，本例术中见膀

胱四周壁不光整增厚，呈炎性浸润改变，

病理诊断为膀胱脂肪瘤合并膀胱壁慢性

炎症。本例和Ｂｒｏｗｎ等报道５例虽有合

并膀胱和尿道感染，可以认为膀胱脂肪瘤

也由炎症刺激致结缔组织变性，组织内纤

维小梁的腺管周围浸润或由于组织的淋

巴供应和血液循环发生障碍，导致脂肪组

织沉积有关，由于病例太少，难以说明问

题，有待进一步研究。
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ｔｏｍｓ［Ｊ］．Ｕｒｏｌｏｇｙ，２００５，６６（３）：６５３６５４．

［３］　ＥｇｇｅｎｅｒＳＥ，ＨａｉｒｓｔｏｎＪ，ＲｕｂｅｎｓｔｅｉｎＪＮ，ｅｔ

ａｌ．Ｂｌａｄｄｅｒｌｉｐｏｍａ［Ｊ］．ＪＵｒｏｉ，２００１，１６６

（４）：１３９５．

［４］　陈志平，潘群雄，庄建良．结肠脂肪瘤７例

分析［Ｊ］．中国误诊学杂志，２００２，２（１）：

１３７．

（收稿日期：２０１００５１０）
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