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　图１　横轴面 ＭＲＩ示小脑蚓部缺如，两侧小脑半球间可见“中

心裂征”（黑箭），第四脑室扩大，呈“蝙蝠翼征”（白箭）。ａ）

Ｔ１ＷＩ；ｂ）Ｔ２ＷＩ。

　　病例资料　患者，男，３岁。临床表现为智力运动发育落

后，步态不稳，不能说话，坐卧位不能自行站立，间断出现双眼

发直，呈喘息样呼吸。查体：四肢肌张力低，肌力Ⅳ级，巴宾斯

基征阳性。无多指畸形。影像学检查：ＭＲＩ示小脑蚓部发育不

良，两侧小脑半球间可见裂缝，呈“中线裂”征。第四脑室扩大，

呈“蝙蝠翼征”（图１），大脑未见异常。临床诊断为Ｊｏｕｂｅｒｔ综合

征。

讨论　Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征由Ｊｏｕｂｅｒｔ等
［１］于１９６９年首先报道，

是一种较为罕见的发育畸形，属于常染色体隐性遗传疾病［２］。

症状和体征包括：肌张力减低（必有的体征）、平衡障碍和发育

迟缓，可有视觉异常、肾脏和指（趾）的畸形。典型神经病理学

改变为小脑蚓部发育不良或不发育，齿状核、桥脑基底部及延

髓的神经核团也可发育不良，锥体交叉几乎完全缺如［２，３］。

ＭＲＩ为Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征首选的神经影像学检查方法，能清楚显

示后颅窝畸形及相关的幕上畸形，特征性表现包括：①“臼齿

征”，由于增宽的中脑、凹陷加深的脚间池和平行状走行的小脑

上脚在周围脑脊液的衬托下，ＭＲＩ横轴面上小脑上脚形态呈

“臼齿征”；②“中线裂征”，ＭＲ横轴面上表现为两侧小脑半球间

线样长Ｔ１、长Ｔ２ 信号影；③“蝙蝠翼征”，由于小脑蚓部发育不

良，导致第四脑室增宽变形。本例横轴面Ｔ１ＷＩ及Ｔ２ＷＩ像均

表现特征性“蝙蝠翼征”及“中线裂征”，但未见明确“臼齿征”表

现，可能与本例小脑上脚发育尚可有关。

鉴别诊断：部分或完全的小脑蚓部缺如可独立存在或作为

Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征、Ｄａｎｄｙｗａｌｋｅｒ综合征、Ｄｏｗｎ综合征、菱脑联合

的一部分。ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征不仅可见小脑蚓部缺如，亦可

见第四脑室从缺失的蚓部向后上方扩张，后颅凹异常大的囊性

病变，小脑半球向前外方分离退缩，并常伴后颅凹的扩大。菱

脑联合表现为两侧小脑半球间无“中线裂征”存在，且无Ｊｏｕｂｅｒｔ

综合征特征性的临床表现。Ｄｏｗｎ综合征根据临床表现或染色

体组型为２１三染色体可明确诊断。
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