
巨脑畸形
患者信息系列-你应该知道什么，你应该问什么

什么是巨脑畸形？

“巨头畸形”是一个用来描述头围增大的词语。这可能是由于多种不同的情况所导致的，

包括颅内液体增加、颅骨增厚或脑组织增大。“巨脑畸形”是用来描述后者的术语，即脑

组织本身是导致头围增大的主要原因。大多数巨脑畸形病例在出生后才被确诊。在出生前

确诊者多为晚期妊娠的病例。巨脑畸形可以是孤立性的，也可与潜在的遗传因素有关。

巨脑畸形的发病率如何？

据确切描述，巨头畸形约占所有妊娠的 2%。在这些病例中，大多数胎儿预后是正常的。巨

颅的严重程度很重要，头围越大，发育不良的可能性越大。巨脑畸形（巨头畸形的一种亚

型）在出生时的患病率尚不清楚。

染色体与巨脑症有何关系？

染色体是 DNA 的载体。染色体异常可导致遗传综合征。如果发现了巨脑畸形的潜在病因，

那么这将被称为巨脑症相关综合征。当头围明显增加，出现孕周较早（中孕晚期至晚孕早

期），并伴有其它颅脑和非颅脑畸形时，此种诊断的可能性更大。

我还需要做更多的检查吗？

大多数妇女会选择做进一步的检查，以了解更多关于婴儿情况的可能结果的信息。需要咨

询的检查包括：

•羊膜腔穿刺术：可以寻找染色体数目异常以及染色体结构异常。这是通过从胎儿周围的

羊水中提取一小部分样本将其送往实验室进行分析来完成的。

•胎儿头颅核磁共振（MRI）扫描（如果条件允许）：这种扫描使用强磁场和无线电波来创

建身体内部的详细图像。这像超声波一样，不涉及任何辐射，对妈妈和胎儿都是安全的。

如果可以提供巨脑畸形伴发的其他脑部异常有用的信息，这将有助于指导更详细的遗传学

检测，并协助对疾病的发展结果进行咨询。
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•胎儿心脏超声检查：这是一种在怀孕期间对胎儿心脏进行的专项超声检查，可以检测是否存在

心脏异常，这可能与巨脑畸形并存。

孕期需要注意什么？

患有巨脑畸形的胎儿在怀孕期间的风险并不会增加。然而，如果头围明显增大，您将面临剖宫产

的风险，因为在分娩过程中，增大的头部不能与骨盆衔接或下降通过骨盆最窄的部分。大多数专

家建议至少每 3-4 周进行一次常规超声检查，这将有助于确定头围的增长速度以及识别颅脑内外

是否合并其他异常。

这对我的孩子出生后意味着什么？

头围＜均数+2.5SD、无其他异常，且遗传学检测正常的胎儿可能患有良性家族性巨脑畸形。顾名

思义，这是一种完全良性的疾病，神经发育结果正常。一般来说，当巨脑畸形是由于潜在的遗传

因素所导致时，头围通常＞均数+2.5SD，预后将取决于潜在的遗传疾病。

巨脑畸形的一般症状包括癫痫发作、发育迟缓和运动功能障碍。因此，分娩应在具有丰富经验的

新生儿团队和神经影像团队的三级中心进行。婴儿出生后需要进行头部超声检查，通常在几个月

大时进行核磁共振检查，以及一系列的神经系统检查和儿童生长发育检查。

这种情况会再次发生吗？

如果没有发现其它遗传因素，那么再次发生这种情况的风险极低。如果有遗传原因，将为您和婴

儿的父亲和/或再次妊娠提供遗传学检测。该检测结果将决定复发风险。在未来的妊娠中，建议

对胎儿大脑进行有针对性的评估。
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