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·病例报道·

孕妇，31岁，孕 2产 1，无家族遗传疾病史，孕前数月及孕期

均无药物服用史。头胎男孩，健康。此为第二胎，孕 24周首次

来我院行胎儿系统超声检查：双顶径 5.91 cm，头围 21.16 cm，腹
围 19.48 cm，股骨 4.16 cm；颜面部、颅脑、心肺、双肾、膀胱、肛

门、脊柱、肢体及附属结构等均未见明显异常，脐血流测值、羊

水指数正常。超声提示：单活胎，孕 23+6周。该次检查及 2周后

复检外生殖器均因胎位不佳及脐带遮挡显示不满意。孕 30周
行Ⅱ级常规超声复查：各测量参数正常，颅脑、胸腹腔脏器等均

未见明显异常；阴囊冠状切面其下端前方未见阴茎声像（图1A），

双侧睾丸可见，大小正常；斜切面于阴囊根部近下腹壁处见一

阴茎样回声（图 1B），较短，长约 0.7 cm，基底部较宽，头端较圆

钝，指向胎儿头侧，尿道口显示不清；整个检查过程中未见射尿

声像，未能获取矢状切面。超声提示：单活胎，孕 30+2周，外生

殖器发育异常可能（阴茎短小？隐匿性阴茎？包皮过长伴阴茎

弯曲？不排除其他阴茎异常可能）。建议上级医院超声及相关

科室会诊、染色体、MRI检查。上级医院会诊后提示“外生殖器

异常可能”，夫妻及胎儿脐血穿刺检查提示：染色体均正常，胎

儿核型为 46，XY”。未行MRI检查，选择继续妊娠。其后孕妇

在其他医院产检，孕 37+周来我科复查，阴茎形态与孕 30+2周相

似，长约1.2 cm，余检查项目未见异常。

1周后足月顺产一男婴，体质量 3120 g，Apgar评分满分，头

面部、肢体等均正常，于阴囊根部见形态失常的阴茎，呈扁圆

形，长约 1.3 cm，宽约 1.4 cm，头端圆钝，背屈紧靠腹壁，腹侧皮

肤完整，前端呈三角形包绕部分阴茎头，背侧皮肤及包皮缺如。

向下牵拉阴囊，阴茎背侧及根部得以充分暴露，见阴茎根部较

细小，紧贴腹壁“插入”盆腔内，背侧黏膜与腹壁皮肤不相连，阴

茎体中间闭合的尿道口缝隙被牵拉后显示为较宽大的沟槽状，

长约1.2 cm，可见尿液溢出（图2）。产后确诊为尿道上裂畸形。

患儿出生后生长发育尚可，但一直尿失禁，尿液从阴茎背

侧溢出，长期依赖尿不湿。2岁时住院治疗，排泄性尿路X线造

影显示尿道形态明显失常，CT平扫显示耻骨联合间距增宽；行

“尿道上裂修复术+膀胱颈成形术+尿道成形术”，术中见“完全

性尿道上裂，膀胱颈宽大”。8个月后再次行“膀胱颈重建+膀胱

镜检术”。经数次手术，3岁时其阴茎外观已有改善，但仍短小、

上弯回缩（图3），仍不能自控排尿。

讨论：胎儿泌尿生殖系畸形约占所有胎儿畸形的 20%，外

生殖器异常发病率约为 0.26%，以男性尿道下裂最多见，而单纯

尿道上裂极少见，约万分之 0.20~0.33，男女之比 3~5∶1［1-2］。男

性尿道上裂表现为尿道背侧部分或完全缺如，尿道开口于阴茎

背侧，是胚胎发育异常所致，常与膀胱外翻或泄殖腔外翻合并
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效能尚待进一步扩大样本量证实。
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存在。男性尿道上裂分为阴茎头型、阴茎体型及完全型，其中

完全型常伴有耻骨联合分离、尿道括约肌发育不全，膀胱直接

向外开口及尿失禁［2］。本例胎儿出生后经进一步检查考虑为

完全型。孕 16周后超声虽可显示外生殖器，但因其位置隐蔽、

结构较小，若胎位不佳、脐带遮挡等，外生殖器可能显示欠清。

胎儿外生殖器畸形是产前超声诊断最困难的畸形之一［1］。尿

道上裂是罕见病，检查者认知及经验不足，更易导致产前漏诊

或误诊。我科经反复超声检查才最终提示异常。孕期随访、羊

水穿刺染色体检查、MRI检查等对提高本病诊断准确率也有帮

助，但产前分型较困难。

单独的尿道上裂虽不会危及患儿生命，但给家庭带来的经

济和心理压力较大，患儿成年后的心理和性生活、生育等问题

也会受影响。而完全性尿道上裂治疗非常困难，预后不确定性

较大。本例患儿出生后经多次手术，依旧不能自控排尿，影响

正常生活。因此产前检查尽早、尽可能做出诊断，评估其预后、

转归，让孕妇及家属尽早获得相关学科咨询和更早更多的选择

机会意义非常重大，同时也避免了医疗纠纷的发生。
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A：冠状切面观；B：阴囊斜切面观示阴茎短小，基底部较宽，头端圆钝指向

胎儿头侧

图 1 孕 30周胎儿外生殖器超声图像（红色箭头示阴囊下端前方未见阴

茎声像；TES：睾丸；PE：阴茎；SC：阴囊）

向下牵拉阴囊，暴露阴茎背侧沟槽

状尿道口及阴茎根部

图2 出生后1 d患儿尿道上裂图像

阴茎外观已有改善，但仍短小、上弯

回缩

图3 患儿3岁时经多次手术后尿道

上裂图像

A B
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