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　图１　男，１０个月。ＣＴ平扫示小脑蚓部缺如，两侧小脑半球间“中线裂

征”（箭），呈线状脑脊液样液体密度影；脑桥和中脑连接部增宽、变形，

第四脑室呈“蝙蝠翼征”。　图２　女，２岁。横轴面Ｔ２ＷＩ示小脑蚓部

部分缺如，小脑上脚平行增厚、延长、上抬，脚间池深大，与中脑形成“磨

牙征”（箭）。　图３　女，４岁。ａ）横轴面Ｔ１ＷＩ示第四脑室呈“蝙蝠翼

征”（箭）；ｂ）横轴面Ｔ２ＷＩ示第四脑室呈“三角形征”（箭）；ｃ）横轴面

Ｔ２ＷＩ示小脑上脚增粗、延长，与中脑形成“磨牙征”（箭）；ｄ）矢状面

Ｔ２ＷＩ示小脑上脚增粗，与脑干近于垂直（箭），直窦上移。

　　病例资料　病例１，男，１０个月。智力低下，语言

障碍，呼吸急促，步态不稳，四肢肌张力低。既往无早

产史，无宫内窘迫史，父母体健，非近亲结婚。ＣＴ平扫

结果见图１。病例２，女，２岁。运动发育落后，颈不能

伸、双手不能持物。ＭＲＩ检查结果见图２。病例３，女，

４岁。智力运动发育落后，四肢肌张力低，不能抬头，

间断出现双眼发直。ＭＲＩ检查结果见图３。

讨论　Ｊｏｕｂｅｒｔ综合征（Ｊｏｕｂｅｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＪＳ）是一

种罕见的先天性脑发育畸形。ＪＳ属于常染色体隐性遗

传性疾病，但有遗传异源性，目前已定位的基因位点有

９ｑ３４．３，１１ｐ１２ｑ１３．３和６ｑ２３，并可能存在其他位点
［１］。

ＪＳ发病率约１／１０００００，男女比例约３：２，其主要临床表

现为：呼吸异常、不规则眼球运动、发育迟缓、无定向震

颤、共济失调、癫痫发作等。呼吸异常、不规则眼球运

动在新生儿较明显，而发育迟缓在儿童期较明显，本组

病例表现与之相符。部分ＪＳ患者可伴其他发育异常，

如小头畸形、面部畸形、视网膜缺损或萎缩、胼胝体发

育不良，多指（趾）畸形等。目前，ＪＳ无特异治疗方法，

主要是康复训练和对症治疗。ＪＳ预后不一，轻者仅表

现为轻度发育落后，而智力正常；重者五年存活率为

５０％左右
［２］。

ＪＳ病理表现：小脑蚓部发育不全或不发育，伴小脑

核、下橄榄体、三叉神经束、背侧核、部分椎体交叉发育

不良及灰质异常。

由于小脑蚓部部分或完全缺如、第四脑室变形、小

脑上脚增宽，ＪＳ在ＣＴ和 ＭＲＩ上特征性影像表现为：“中线裂

征”、“三角形征”、“蝙蝠翼征”、“磨牙征”［３］。前三个征象均与

小脑蚓部的部分或完全缺如相关。由于小脑蚓部的缺如，两侧

小脑半球在中线部位紧密相邻而又不相连，脑脊液进入其中而

形成“中线裂征”，在ＣＴ和 ＭＲＩ分别表现为线状脑脊液样液体

密度影和长Ｔ１、长Ｔ２ 信号影；脑脊液通过中线裂与第四脑室相

通，使四脑室变形呈“三角形”，而由于脑桥和中脑连接部增宽、

变形，导致第四脑室增宽变形呈“蝙蝠翼”状。“磨牙征”与ＪＳ患

者小脑上脚纤维束缺乏正常交叉有关，一方面小脑上脚垂直于

脑干走行于小脑与脑干之间，小脑上脚增宽、平行；另一方面中

脑前后径变短，导致脚间池加深。在ＣＴ和横轴面 ＭＲＩ上，增

宽的中脑、凹陷加深的脚间池、平行增宽的小脑上脚在周围脑

脊液的衬托下表现为“磨牙状”外观，称为“磨牙征”。本组病例

可见以上特征性影像表现。

与ＣＴ相比，ＭＲＩ对ＪＳ的显示更有优势。首先，ＭＲＩ没有

后颅窝骨伪影的干扰，使小脑蚓部的细微结构得以清楚显示；

其次，ＭＲＩ能多角度显示小脑蚓部的结构特征，利于发现ＪＳ各

种征象；另外，扩散张量成像（ＤＴＩ）在一定程度上能清楚显示脑

组织纤维束的连接方式及发展方向，据此推测ＤＴＩ能显示小脑

蚓部纤维束的发生、发展，故其可能在一定程度上清楚显示小

脑蚓部是缺失还是发育不全。

综上所述，ＪＳ是一种罕见的先天性脑发育异常，通过“中线

裂征”、“三角形征”、“蝙蝠翼征”及“磨牙征”等典型影像学表

现，并结合其特征性的临床表现，可对其做出明确诊断。
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