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Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征二例
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　图１　ａ）ＣＴ平扫示脑干发育异常，脚间窝加深，小脑上脚延长并加厚呈“磨牙征”（箭）；ｂ）

ＣＴ平扫示中脑、脑桥交界处层面呈“蝙蝠翼样”改变（箭）；ｃ）Ｔ２ＷＩ示中脑和桥脑连接部增

宽、变形，头侧至尾侧第四脑室增宽、变形，呈“蝙蝠翼征”（箭）；ｄ）Ｔ２ＷＩ示凹陷加深的脚间

池、增厚狭长的小脑上脚和缩小的脑干峡部形成“磨牙征”改变（箭）。　图２　ａ）Ｔ１ＷＩ示两

侧小脑半球不连续，呈“中线裂”征象（箭）；ｂ）Ｔ２ＷＩ示增宽的中脑、凹陷加深的脚间池和平行

状走行的小脑上脚在其周围脑脊液的衬托下，呈“磨牙征”（箭）。

　 　Ｊｏｕｂｅｒｔ 综 合 征 （Ｊｏｕｂｅｒｔ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＪＳ）是１９６９年由Ｊｏｕ

ｂｅｒｔ等
［１］首次报道，目前认为该

病是多基因常染色体隐性遗传

性疾病，其生化和分子学基础尚

未知，特异的染色体部分也尚未

得到证实。患者的临床表现并

不完全一样，仅少数共同的症状

可见于所有患者，可能遗传学基

础的不均一性最终导致了不同

的临床表现［２］。本病男性多见，

男女比例为３∶２，发病比例为

１／１０００００，预后通常较差。

病例资料　病例１，女，１岁

５个月。以智力发育低下，认知

障碍，肌张力低，斜视就诊。患

儿既往无早产史，顺产时有短暂

缺氧史，父母体健，非近亲结婚。

ＣＴ平扫：两侧小脑上脚与中脑

连接处呈“磨牙征”［３］（图１ａ），中

脑、脑桥交界处呈“蝙蝠翼征”

（图１ｂ），第四脑室形态不规则。

ＭＲＩ平扫：小脑蚓部部分缺如，

双侧 小 脑 半 球 分 离 不 连 续，

Ｔ２ＷＩ可见线样脑脊液信号向前

与第四脑室相通，呈“中线裂”征

象。第四脑室明显扩大，于中脑、脑桥交界处层面呈“蝙蝠翼

样”改变（图１ｃ），增厚狭长的小脑上脚与缩小的脑干峡部形成

“磨牙征”（图１ｄ）。

病例２，女，１岁６个月。患儿发育迟缓，共济失调，认知缺

陷，肌张力减低，巴彬斯基征阳性，眼球震颤、斜视，呼吸失调，

曾因Ⅰ型呼吸衰竭住院治疗。ＭＲＩ平扫：小脑蚓部缺如，双侧

小脑半球相邻，Ｔ２ＷＩ序列呈“中线裂”改变（图２ａ）。小脑脚细

长，脚间窝加深，呈“磨牙征”（图２ｂ）；中脑导水管明显增宽，第

四脑室明显扩大，小脑上脚增大，呈“蝙蝠翼样”改变。

讨论　Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征以男性多见，而本文２例均为女性，

可能与样本例数太少有关。ＪＳ的显性表现差异较大，甚至在同

胞间也可表现不一，常有以下临床表现：共济失调、肌张力减

低、发育迟缓、呼吸深快或呼吸暂停、认知缺陷。在患儿中还可

以看到其他异常，主要包括间断性呼吸深快、异常眼球运动及

特殊的面部表现，还可伴发伸舌、多囊肾、多指（趾）畸形、视网

膜缺损或视网膜发育不良［３］。其中共济失调和肌张力减低是

ＪＳ最主要的表现。产前超声检查如提示胎儿小脑发育异常，产

后应行ＣＴ或 ＭＲＩ检查。ＭＲＩ为其首选的影像学检查，能清楚

显示后颅窝畸形及相关的幕上畸形。ＪＳ在ＣＴ或 ＭＲＩ上特征

性的表现有“磨牙征”、“蝙蝠翼征”和“中线裂征”。“磨牙征”在

ＣＴ和 ＭＲＩ轴面上由于凹陷加深的脚间池、增厚狭长的小脑上

脚和缩小的脑干峡部在其周围脑脊液的衬托下，中脑和小脑上

脚形态犹如“磨牙”的侧面观，因此被称为“磨牙征”［３４］，在ＣＴ

平扫及 ＭＲＩ平扫轴面表现为两侧小脑半球间线样低密度影和

长Ｔ１、长Ｔ２ 信号影。“中线裂征”和“蝙蝠翼征”均与小脑蚓部

缺如相关，“中线裂”为两侧小脑半球间裂隙，主要由小脑蚓部

不发育或发育不全而形成，此征在Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征患儿中往往

发生于下蚓部；而“蝙蝠翼征”主要反映上蚓部发育不良，中脑

和桥脑连接部增宽、变形，导致头侧至尾侧第四脑室增宽、变

形，在ＣＴ和 ＭＲＩ上表现为第四脑室“蝙蝠翼”改变
［５］。

Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征需与ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征进行鉴别。Ｄａｎ

ｄｙＷａｌｋｅｒ综合征患者脑干峡部宽度正常，无“磨牙征”，故“磨

牙征”可作为两者的鉴别要点［６］。ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征不仅可

见小脑蚓部缺失，还可见第四脑室从缺失的蚓部向后上方扩
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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

通常伴发后颅凹的扩大［７］。“中线裂”、“磨牙征”并非Ｊｏｕｂｅｒｔ

综合征所独有，如“磨牙征”还可见于 Ａｒｉｍａ综合征、ＳｅｎｉｏｒＬｏ

ｋｅｎ综合征、ＣＯＡＣＨ综合征等
［４］，故在鉴别诊断时需密切结合

临床，中脑呈“磨牙征”、“蝙蝠翼”状，第四脑室和双侧小脑半球

间见“中线裂”，这些征象高度提示Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征。

作为一种罕见的颅脑先天发育畸形，Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征是一类

基因型和临床表现均有较大变异的疾病。ＭＲＩ多序列、多方位

的检查，有助于提高本病的检出率，并且 ＭＲＩ检查无创、无辐

射，更适合于儿童检查，因此 ＭＲＩ为Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征首选的神

经影像学检查方法。
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　　通过对ＧＥＯＥＣ９８００Ｃ型臂高频Ｘ线机同一个故障现象

的两个不同故障的分析，让读者对该机器的电源部分工作过程

有更加清晰的认识。

故障一

故障现象：打开工作站上的开关，系统不能正常启动。

故障分析：按照先易后难的检修思路，具体分析步骤如下：

①检查主电源，正常。观察绿色的电源指示灯ＤＳ１为正常。②

根据图纸分析并用数万用表测量，结果如下：电压经过ＣＢ１和

ＣＢ２然后通过Ｊ１进入ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ，电压正常输入。

查看输出，首先发现ｐｏｗｅｒｃｏｎｔｒｏｌＰＣＢ板指示灯不亮，根据手

册测量Ｐ１的４，６脚的２３０ＶＡＣ和１，３脚１１５ＶＡＣ不存在，说

明前面电路出现了问题。查看 Ｔ１和ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ

之间的通讯，发现Ｊ２的１，４脚和２，５脚的１１３Ｖ不存在，同时

４，５脚测量出电压１１３Ｖ，证明ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ上有原

件损坏，逐个排除。测量出板上的电阻Ｒ１不导通，确定Ｒ１损

坏。

故障解决：更换Ｒ１，将各插头恢复。正常开机，系统启动正

常，能正常曝光。

故障二

故障现象：打开工作站上的开关，系统不能正常启动。

故障分析：①检查主电源，正常。观察绿色的电源指示灯

ＤＳ１为正常。②首先想到之前遇到的ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ

故障，故障现象和该故障现象相同，于是根据图纸分析并用数

万用表测量，结果如下：电压经过ＣＢ１和ＣＢ２，然后通过Ｊ１进

入ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ，电压正常输入。查看输出，首先发

现ｐｏｗｅｒｃｏｎｔｒｏｌＰＣＢ板指示灯不亮，根据手册测量Ｐ１的４，６

脚的２３０ＶＡＣ和１，３脚１１５ＶＡＣ输入正常。故可推断前面的

供电是正常的。此时测量ＴＰ５的电压为０Ｖ，这是不正常的表

现，因为通常情况下当ＳｕｒｇｅＳｕｐｐｒｅｓｓｏｒＢｏａｒｄ的供电正常时，

ＴＰ５的１２Ｖ电压就应该一直存在。将ｐｏｗｅｒｃｏｎｔｒｏｌＰＣＢ拆

下，戴上绝缘手套，在通电的情况下，小心测量Ｔ１的初级电压

正常，次级电压输出也正常，但整流硅桥无输出，于是测量得知

整流硅桥无输入，根据电路板的走线，测量得知从Ｔ１的次级到

整流硅桥的输入端开路，Ｆ２是串在Ｔ１的次级到整流硅桥的，

测量知Ｆ２开路。故障确定。

故障解决：因没有相同型号规格的保险丝，用熔断电流略

小于Ｆ２的普通保险丝替换Ｆ２后，开机，故障消失。系统正常

启动，能正常曝光。
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