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目的!评价
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对胎儿结节性硬化症的诊断价值'方法!
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例孕妇&
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岁!孕龄
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周&平均
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周&产前超声发现胎儿心脏横纹肌瘤或其他畸形行
>(0

检查&

将产前
>(0

诊断与出生后随访或引产后尸检结果对照&评估
>(0

对胎儿结节性硬化症的诊断价值'

结果!

,)

例孕妇&超声筛查发现心脏横纹肌瘤
,9

例&腹裂
!

例&行
>(0

检查&产前
>(0

发现室管膜下结

节
&

例&脑皮质结节
$

例&室管膜下结节伴皮质结节
!

例&室管膜下结节伴心脏横纹肌瘤
-

例&心脏横纹

肌瘤
,

例&

)

例未发现阳性征象&

!-

例产前诊断为结节性硬化症&均由出生后随访或引产后尸检证实&

!

例产前
>(0

诊断为心脏横纹肌瘤&产后诊断为
;78

'结论!

>(0

对超声难以检出的胎儿脑内室管膜下

及皮质下结节敏感&对结节性硬化病的产前诊断具有重要价值'
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结节性硬化症#

EQWFDAQOO3BFDAO6O

!

;78

$是累及

全身多系统多部位的常染色体显性遗传疾病!在胎儿

期主要表现为脑内室管膜下或皮质下结节及心脏横纹

肌瘤%超声检测对胎儿心脏横纹肌瘤具有优势!但对

胎儿脑内的室管膜下结节及皮质下结节不具优势!

>(0

可检测出超声难以发现的胎儿脑内结节性硬化!

对
;78

的诊断及治疗具有重要价值%

材料与方法
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一般资料

搜集我院
,"!!

年
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月
',"!&

年
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月的
,)

例胎
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儿
>(0

资料!

,)

例孕妇!

,9

$

$%

岁!平均
,&19

岁*孕

龄
,,1$

$

$)1"

周!平均
,91&

周!产前超声发现胎儿心

脏横纹肌瘤或其他胎儿畸形行
>(0

检查%所有
>(0

检查均由
)

年以上
>(0

产前检查经验的影像科技术

人员扫描%

,p

检查方法

患者准备&孕妇头先进!仰卧位或侧卧位%先行孕

妇中下腹及盆腔定位扫描!再行胎儿颅脑)胸腹部轴

面)矢状面)冠状面
;

,

a0

扫描及胎儿颅脑)胸腹部轴

面
;

!

a0

扫描%每一个序列的定位像均以前一个序列

为准'

!

(

%

扫描序列&西门子
!1); >(0

成像仪!

&

通道相控

阵体线圈%

;

,

a0

序列采用半真稳态进动快速成像序

列#
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b*7;K

$!扫描包括轴面)冠状面及矢状面!

;

,

a0

;DQFM07C

序列&

;($1%)<O

!

;K!1#!<O

!层厚

9<<

!层间隔
"<<

!翻转角
))s

!视野
$,"<<l

$,"<<

!矩阵
,,9l,,9

!扫描时间
!"

$

,"O

%

;

,

a0

b*7;K

序列&

;(!$)"<O

!

;K%"<O

!层厚
9<<

!层

间隔
"<<

!翻转角
9"s

!视野
$,"<<l$,"<<

!矩阵

,)&l!%,

!扫描时间
!"

$

!)O

%轴面
;

!

a0

序列采用

超快速
MX*7b

序列#

;QDWAMX*7b

$&
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!

;K91-<O

!层厚
9<<
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#"s
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野
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以下'

,

(

%

影像分析&

>(0

诊断均由
)

年以上
>(0

产前诊

断经验的影像学医师分析%随访胎儿出生后或引产结

果!与产前
>(0

诊断结果对照!分析
>(0

对
;78

的

诊断价值%

结
!

果

!p

诊断结果

,)

例孕妇!超声筛查发现
,9

例胎儿心脏横纹肌

瘤!

!

例胎儿腹裂而行
>(0

检查!产前
>(0

发现胎儿

室管膜下结节伴心脏横纹肌瘤
-

例!室管膜下结节
&

例!脑皮质下结节
$

例!室管膜下结节伴皮质下结节
!

例!心脏横纹肌瘤
,

例!

)

例未发现阳性征象!

!-

例产

前
>(0

诊断为
;78

!均由出生后或尸检证实*

!

例产

前
>(0

诊断为心脏横纹肌瘤!产后随访诊断为
;78

!

见表
!

%

>(0

结合超声诊断
;78

的准确率为
!-

"

!%

!

漏诊率为
!

"

!%

!对脑内结节的显示率为
!-

"

!%

!对心脏

横纹肌瘤的显示率为
!"

"

,9

%

,p

影像表现

胎儿脑内室管膜下结节表现为侧脑室体旁实性结

节!皮质下结节表现为脑皮质下实性结节%脑内结节

在
;

!

a0

表现为稍高信号!在等低信号的脑实质及低

信号的脑脊液衬托下显示清晰*

;

,

a0

表现为低信号!

室管膜下结节在高信号脑脊液衬托下显示更为明显%

;

,

a0b?OEF

序列较
;DQR6

序列显示更佳#图
!

)

,

$%

>(0

对胎儿脑内结节的显示较超声更敏感!对脑内结

节的显示率为
!-

"

!%

%

胎儿心脏横纹肌瘤表现为&心腔内实性占位!尤以

左心室横纹肌瘤最多见!

;

,

a0b?OEF

序列呈高信号

或稍高信号!在血流呈低信号的心腔衬托下显示清晰!

;

,

a0;DQR6

序列呈等信号或稍高信号!信号低于心腔

内的血流高信号!但没有
b?EOF

序列显示清晰!本研

究中
b?OEF

序列观察到
!"

例心脏横纹肌瘤!而
;DQR6

序列仅观察到
)

例心脏横纹肌瘤%心脏横纹肌瘤在

;

!

a0

序列中显示不佳#图
$

$%超声对胎儿心脏横纹

肌瘤的显示更敏感!而
>(0

对胎儿心脏横纹肌瘤的显

示率仅为
!"

"

,9

%

表
!

!

,)

例胎儿
>(0

表现与产前诊断

超声表现
>(0

表现 产前诊断 产后诊断 例数

心脏横纹肌瘤
室管膜下结节
心脏横纹肌瘤 ;78 ;78 -

心脏横纹肌瘤 室管膜下结节
;78 ;78 &

心脏横纹肌瘤 脑皮质下结节
;78 ;78 $

室管膜下结节
腹裂%脑皮质下结节 ;78

合并腹裂
;78

合并腹裂
!

心脏横纹肌瘤 心脏横纹肌瘤 心脏横纹肌瘤 心脏横纹肌瘤
,

心脏横纹肌瘤 无阳性发现 心脏横纹肌瘤 心脏横纹肌瘤
9

心脏横纹肌瘤 无阳性发现 心脏横纹肌瘤
;78 !

讨
!

论

!p;78

诊断标准

;78

是累及全身多系统多部位的常染色体显性

遗传疾病!表现为中枢神经系统)心脏)肾脏及骨骼系

统的良性错构瘤!病因是肿瘤抑制基因
;78

,

和
;78

-

突变!父母和同胞均可染病!但可能无体外症状而无

法发现'

$

(

%

;78

-

型心脏横纹肌瘤更多见!与
;78

-

基因移码突变有关!临床表现也较
;78

,

型更严

重'

9

(

!表现为妊娠晚期胎儿心脏横纹肌瘤与脑内结节

性硬化%

诊断
;78

需要结合两个主要标准!或一个主要标

准和两个次要标准!两个器官受损或同一器官两处不

同类型的受损也可诊断为
;78

%主要标准包括脑皮

质下结节!室管膜下结节*室管膜下巨细胞瘤!视网膜

错构瘤结节!面部血管纤维瘤!心脏横纹肌瘤!肺淋巴

管肌瘤病!肾脏血管平滑肌脂肪瘤!非创伤性指甲或甲

周纤维瘤!脱色斑!鲨革斑%次要标准包括脑白质放射

状移行束!视网膜色素缺失斑!齿龈纤维瘤!牙釉质凹

陷!肾脏错构瘤!非肾性错构瘤!多发性肾囊肿!错构瘤

!)#$

放射学实践
,"!-

年
!"

月第
$$

卷第
!"

期
!
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!
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图
!

!

>(

显示胎儿室管膜下结节伴皮质下结节'

?

#

;

,

a0b?OEF

矢状面

示胎儿顶叶皮质下及侧脑室体部数枚低信号结节"箭#!

W

#

;

!

a0

矢状面

示胎儿顶叶皮质下及侧脑室体部数枚高信号结节"箭#!

3

#

;

!

a0

轴面示

胎儿左顶叶皮质下高信号结节"箭#!

@

#

;

!

a0

轴面示胎儿左侧脑室后角

数枚高信号结节"箭#'

性直肠息肉!偏心性骨囊肿!皮肤损伤和婴儿痉

挛'

)

!

&

(

%

,p

胎儿期
;78

表现

胎儿期
;78

主要累及大脑和心脏!表现为脑内室

管膜下结节或皮质下结节!及心脏横纹肌瘤%胎儿期

心脏横纹肌瘤可能是产前结节性硬化症的早期表现形

式'

#

(

%产前诊断
;78

多依赖于超声检测出心脏横纹

肌瘤!超声最早可在
,"

周检出'

-

(

%

7A46

N

A

等'

%

(研究

发现
-#:

的胎儿心脏横纹肌瘤是
;78

%然而!只有约

)":

的胎儿
;78

表现为心脏横纹肌瘤!由于脑内结节

较心脏横纹肌瘤更常见!而超声对

脑内结节的显示多为阴性'

!"

(

!并

且
,"

周之前超声难以发现心脏横

纹肌瘤!因此大部分胎儿
;78

在

,"

周之前的产前筛查并未被发

现%

>(0

对胎儿尤其是中枢神经

系统的显示具有优势!对脑内结节

的显示敏感性高!产前超声联合

>(0

!有助于提高
;78

产前诊断

率'

!!

(

!降低
;78

的漏诊率%

$p

胎儿期
;78>(0

表现

脑内室管膜下结节)脑皮质下

结节和心脏横纹肌瘤!是诊断胎儿

;78

的主要标准!本研究基于超

声首先筛查出胎儿心脏横纹肌瘤!

再行
>(0

检查观察有无脑内病

变!发现脑内结节性硬化而确诊为

;78

%

>(0

可更好的显示胎儿脑内

室管膜下及皮质下结节的大小)

位置及数量!并能显示脑白质区异

常信号'

!,

(

!对
;78

脑内病变敏感

性较高%胎儿
;78

脑损伤主要表

现为室管膜下结节及皮质下结节%

室管膜下结节变现为侧脑室旁实

性结节!为与伪影鉴别!诊断标准

为至少两个层面上观察到结节并

且有侧脑室轮廓的变形'

!!

(

%皮质

下结节表现为脑皮质下结节状或

小的不规则状实性结节%脑内结

节
;

!

a0

表现为稍高信号!

;

,

a0

表现为低信号!原因可能为病灶细

胞含量多'

!$

(

%由于
;

!

a0

等信号

脑实质及低信号脑脊液的衬托!脑

内高信号结节更易于发现%结节

有钙化时!

;

,

a0

可表现为极低信

号结节!室管膜下结节由于周围高

信号脑脊液的衬托而比较明显%

;

,

a0b?OEF

序列较

;DQR6

序列显示更佳!考虑为
b?OEF

序列分辨率更高!

但
b?OEF

序列对运动伪影较
;DQR6

序列更敏感!可能

因伪影影响而漏诊!因此需结合两个序列观察%本研

究
>(0

对胎儿脑内结节的显示率为
!-

"

!%

!远远优于

超声对脑内结节的显示%

胎儿心脏横纹肌瘤表现为心腔内实性占位!尤以

左心室横纹肌瘤最多见!

;

,

a0b?OEF

序列表现为高

信号或稍高信号!由于
b?OEF

序列血流信号呈低信号!

#*#$
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图
,

!

>(

示胎儿室管膜下结节'

?

#

;

,

a0b?OEF

矢状面示胎儿侧脑室体部

数枚低信号结节"箭#!

W

#

;

!

a0

轴面!

3

#

;

,

a0b?OEF

轴面!

@

#

;

,

a0;DQF

M07C

轴面示胎儿双侧脑室前角及后角数枚高(低信号结节"箭#'

图
$

!

>(

示胎儿心腔内横纹肌瘤'

?

#

;

,

a0b?OEF

矢状面示胎儿心腔为低信号"黑血序列#&心尖处见
!

枚

高信号结节"箭#!

W

#

;

,

a0;DQFM07C

矢状面示胎儿心腔为高信号"白血序列#&心尖处见
!

枚稍高信号结节

"箭#!

3

#

;

,

a0b?OEF

冠状面示胎儿心腔呈低信号&心尖处见
!

枚高信号结节"箭#!

@

#

;

,

a0b?OEF

轴面示胎

儿低信号的心腔内
!

枚高信号结节"箭#'

病灶在低信号的心室腔衬托下显示清晰!

;

,

a0;DQR6

序列血流信号呈高信号!在高信号的心室腔内可见低

于血流信号的等或稍高信号的病灶!没有
b?EOF

序列

显示清晰%本研究
b?OEF

序列观察到
!"

例胎儿心脏

横纹肌瘤!而
;DQR6

序列仅观察到
)

例心脏横纹肌瘤%

胎儿心脏横纹肌瘤在
;

!

a0

序列中显示不佳!原因为

;

!

a0

分辨力低于
;

,

a0

!且对运动伪影更敏感%

>(0

对心脏横纹肌瘤的显示率仅为
!"

"

,9

!考虑为心脏搏

动伪影影响!

>(0

对心脏的显示不如超声清晰%

本组研究
!%

"

,9

的胎儿心脏横纹肌瘤为
;78

!

7A46

N

A

等'

%

(研究结果中
-#:

的胎儿横纹肌瘤是
;78

!

余旭东等'

!,

(研究表明
#":

的心脏横纹肌瘤伴有
;78

#

!9

"

,"

$!考虑差异的原因可能为人种不同以及样本量

均不够大%本研究中超声筛查及
>(0

检查均未发现

大脑和心脏以外其他系统的病变!提示胎儿期
;78

对

其他部位的受损极少见!与文献报道一致'

!9

(

%

本组研究中
!

例超声发现胎儿腹裂畸形!进一步

行
>(0

检查!

>(0

除发现胎儿原有腹裂畸形之外!意

外发现胎儿脑部皮质下及室管膜下结节性硬化!而诊

断为
;78

合并腹裂畸形!提示
;78

可能伴随其他部

位畸形!因此超声发现胎儿畸形!进一步
>(0

检查不

但可以明确病变!也可以发现其他伴随畸形!对产前诊

断有重要价值%

!

例产后诊断为
;78

!而产前
>(0

未

发现阳性表现!考虑原因可能为漏诊!或胎儿行
>(0
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检查之后或出生后出现了脑内结节%
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#收稿日期&
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!

修回日期&
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$

本刊网站及远程稿件处理系统投入使用

!!

本刊网站与远程稿件处理系统已开发测试完毕&已于
,""-

年
$

月
!

号正式开通投入使用'

作者进行网上投稿及查稿具体步骤如下$请登录)放射学实践*网站"

JEE

P

$%%

UUU1RÒO

2

14FE

#点击

进入首页
'

点击+作者投稿,

'

按提示注册"请务必按系统提示正确填写个人信息&同时记住用户名和

密码&以便查询稿件处理进度#

'

用新注册的用户名和密码登录
'

点击+作者投稿,进入稿件管理页

面
'

点击+我要投稿,

'

浏览文件
'

上传文件"浏览文件后请点击后面的+上传,按钮&只有系统提示

+稿件上传成功,方可进行下一步录入操作&文章须以
a/(.

格式上传&图表粘贴在文章中#

'

录入稿

件标题(关键词等
'

最后点击+确定,即可完成投稿'投稿后请速寄审稿费"

!""

元%篇#以使稿件迅速进

入审稿处理'

作者自投稿之日起可不定期登录本刊网站查看稿件处理进度&不必打电话或发邮件查询&具体步骤

如下$用注册过的用户名和密码登录
'

点击+作者查稿,进入稿件管理页面
'

点击左侧导航栏+我的稿

件库,

'

+稿件状态,显示稿件处理进度
'

点击+查看,

'

选择+当前信息,或+全部信息,查看稿件处理

过程中的具体信息'稿件退修和催审稿费"版面费#的信息作者亦可在注册时填写的邮箱中看到&作者

在邮箱看到相关信息后须进入本系统进行相应处理'

作者如从邮箱和邮局投稿"或网上投稿成功后又从邮箱或邮局再次投稿#&本刊须花费大量精力将

稿件录入系统中&部分稿件重复多次处理&这给我们的稿件统计及处理工作带来巨大困难'本刊作者需

登录本刊网站投稿'如果通过邮箱或邮局投稿&本刊会通知您通过网上投稿'

由于准备时间仓促及经验不足&网站及远程稿件处理系统必然会存在一些缺点和不足之处&希望各

位影像同仁不吝赐教&多提宝贵意见&予以指正'

如果您在投稿中遇到什么问题&或者对本系统及网站有好的意见和建议&请及时联系我们'

联系人$石鹤
!

明桥
!!

联系电话$
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