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什么是小脑发育不全？ 

 

小脑是脑后部一个重要的结构，主要负责维持平衡和协调运动。小脑发育不全是指小脑小于对应

胎龄的正常尺寸小脑发育不全可以孤立发生，也可以是其他疾病的组成部分，例如大脑畸形、先

天性综合征或继发性病变（例如脑出血或感染等）。 

 

小脑发育不全是如何发生的？ 

 

这取决于导致小脑发育异常的根本原因，遗传性或者继发性病变都会破坏小脑正常结构或者阻止

小脑的正常发育。小脑发育不全可能只影响小脑的一侧、或者只影响位于小脑两侧中间的小脑蚓

部，也可能影响整个小脑的发育，从而导致小脑发育的不同严重程度。如果只有小脑中心部分发

育不良，那么这种情况被称为小脑蚓部发育不全，具有不同的临床意义。有的时候，小脑发育不

良是由小脑内出血、病毒感染或者严重的胎儿贫血引起的。在其他情况中，小脑发育不良也可由

遗传疾病（染色体断裂或特定基因突变）引起。 

 

我还需要做更多检测吗？ 

 

一旦发现胎儿小脑小于该孕周对应的大小（小于第 10 百分位），应该对对大脑结构和身体其他

系统进行更高级专业的影像学检查。首先需要进行一个专门的神经系统超声（详细的超声检查）

和遗传咨询。如果有必要且可行，那么建议进行羊水穿刺术对胎儿基因进行检查。根据超声检查

结果，需要通过实验室检查感染或凝血情况。在一些情况下，还需要进行胎儿磁共振成像

（MRI），尤其是在孕晚期具有更高的临床价值。 

 

在我的孩子出生之后，这对他意味着什么？ 

 

具有小脑发育不全的孩子预后与其主要病因和有无其他结构畸形有关。当病变仅局限在小脑时大

部分孩子会有神经系统问题，例如在婴儿早期就出现的走路困难（即“运动失调”）、肌无力和

不同程度上的发育迟缓（60%以上孩子会出现这种情况）。在 35% 的孩子中，发育迟缓会非常

严重。之后，还会出现动眼问题、语言障碍和脑容量小的问题。当临床表现不会随着时间的推移

而恶化时，孩子的预后相对较好。当存在其他结构异常时，临床表现会相对更加严重，并且其预

后取决于其他受影响的器官。 

 

这种情况还会再次发生吗？ 

对于先天性小脑发育不全，其复发的风险取决于具体的遗传病类型以及遗传变异是否来自于父母

一方或双方。如果遗传变异是指多出一整条额外的染色体，那么这种情况一般是独立出现的，不

会再次发生。在一些情况中，染色体的部分缺失或重复经常是有遗传性的。如果是基因的一个位

点发生突变，那么则取决于父母双方是否是“携带者”。如果是，那么该突变就会在不同风险比

例下传递给下一代。在那些父母双方具有突变基因（不论父母是健康还是畸形）的情况下，那么

再发风险在 25%-50%之间。在一些情况下，产生异常结果的几率还与胎儿性别有关。如果小脑

发育不全是继发性的，那么复发的概率会变得非常小。由于很多小脑发育不全的病例都具有遗传

性病因，所以进行遗传咨询是非常重要的。 
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其他我应该问的问题? 

 

• 这看起来像严重的小脑发育不全吗？ 

• 有其他器官收到影戏那个吗？ 

• 小脑发育不全会对分娩的时间和方式有影响吗？ 

• 我多久做一次超声检查？ 

• 我是否应该被转诊到三级中心进行进一步检查和分娩？ 
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