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摘)要!>Q3-83畸形是一种病理改变复杂的先天发育异常性疾病#以小脑扁桃体下疝至枕大孔平面以下为特征#常伴有脊

髓积水& 家族性 >Q3-83畸形的研究提示其致病原因可能与某些基因的突变相关'后颅窝形态学研究证实其发病机制可能

为后颅窝骨性发育不良#导致后颅窝拥挤所致'治疗方法多样#后颅窝减压术是目前治疗 >Q3-83畸形最主要的术式& 对于

合并颅底凹陷的复杂 >Q3-83畸形#可行经口齿状突切除%后外侧入路枕大孔减压加齿状突切除术及后颅窝减压加枕颈植

骨融合术等&

关键词!>Q3-83畸形'脊髓积水'后颅窝减压术

))小脑扁桃体下疝畸形#由奥地利病理学家

L-4@>Q3-83于 #'&# 年首次报道(#)

#故也称 >Q3-83畸

形 ! >Q3-83B-AS98B-:394# >," 或 D849A5/>Q3-83畸形

!D849A5/>Q3-83B-AS98B-:394# D>," & 其主要表现为

小脑扁桃体楔形延长%疝至枕大孔平面以下或可进

入椎管中#而引起小脑%脑干%脊髓%后组颅神经及

上段颈神经受损症状& 近年来#随着医学影像学的

发展#>Q3-83畸形的检出率逐年提高& 据报道#在行

磁共振!,<N"检查的病人中#达到小脑扁桃体下疝

畸形诊断标准的占 "EHH^

(!)

!女性多于男性#女+

男约为 #E( Z#EH

(()

" & 然而#>Q3-83畸形的病理改

变复杂#临床表现多样#其发病原因%病理机理%以

及诊断标准等目前均无明确结论#治疗方法不一&

现就 >Q3-83畸形研究进展综述如下&

EFC62&/2畸形及脊髓积水的病因及发病机制

EGEFC62&/2畸形的病因及发病机制

目前尚无确切结论& 曾有学者认为 >Q3-83畸形

是神经外胚层发育异常所致#尤其是 >Q3-83畸形 NN

型%NNN型& 然而#近年来关于后颅窝形态学的研究

表明小脑扁桃体下疝可能是由于后颅窝骨性发育

异常所致& W-6:;e34 等人测量了 #I 例 >Q3-83畸形 N

型!>, N"病人与 !I 例健康人以及 (" 例尸体标本

的后颅窝骨性形态 !枕大孔前后径%斜坡长%后枕

长等" 与脑组织形态 !后脑上下径%后脑前后径

等" #并相互对比#发现两组的脑组织形态没有统

计学差异#而 >, N病人的各个后颅窝骨性径线明

显小于对照组#从而推测 >, N病人小脑扁桃体下

移是由于后颅窝骨性发育异常导致后颅容积狭小%

而脑组织发育正常#从而使后颅窝拥挤所致& 并推

测 >, N的原发病变为旁中胚层起源的枕骨发育异

常#而非神经外胚层发育异常(%)

&

此外#近年来越来越多的家族性 >Q3-83畸形

!k-B3A3-A>Q3-83,-AS98B-:394# k>,"病例被报道#提

示 >Q3-83畸形可能有基因学改变(I)

& 0;4h-B34 等人

报道了 ( 例 k>,病例#指出 >Q3-83畸形可能由 # 个

或多个基因病变引起#并怀疑在体节分化过程中起

到重要作用的 1Dg# ! !" 7##E! " 等基因的突变可

能为致病原因(F)

&

EE)F脊髓积水的发病机制

文献报道 >, N合并脊髓积水的发生率为(H^Z

HI^

(H)

& 但 >, N伴发脊髓积水的发病机理至今未

完全清楚#目前比较认可的有 X-854;8的流体动力

学理论和 ?3AA3-B@的颅内与椎管内压力分离理论&

前者强调枕大孔区的梗阻# 造成脑脊液循环障碍#

使得脑脊液自第四脑室沿中央管上口分流入中央

管并通过 0水锤效应 1使之扩大#其动力为脉络丛

动脉搏动波的传递'后者强调在咳嗽% 打喷嚏及用

力前后#颅内与椎管内压力失衡导致脑脊液自
+

脑

室向中央管分流('#&)

& 上述理论均认为脑脊液从第

四脑室流入中央管导致中央管扩张而形成脊髓积

水#但是后来许多研究证实大部分积水并不与第四

脑室相通& MA5S3;A5 等利用 ,<电影成像对此进行

了验证#并提出脑脊液脊髓实质渗透学说$当后颅

窝脑脊液流动受阻时#小脑扁桃体被迫起着 0活

*#(%*
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塞1的作用#使得随心搏产生的脑脊液压力波动不

能正常向下传递#而作用于颈髓蛛网膜下腔#使得

脑脊液通过脊髓血管间隙渗入髓内#产生积水(#")

&

)FC62&/2畸形的分型

传统上#>Q3-83畸形按严重程度常分为四型 !无

论有无脊髓积水" $

-

型 ! >, N" $小脑扁桃体向下

移位#进入椎管#但延髓%小脑蚓部与第四脑室位

置正常&

*

型 ! >, NN" $在
-

型异常的基础上#合

并脑干%小脑蚓部与第四脑室向下移位#此型常合

并脊髓脊膜膨出%脑积水或其他颅内畸形&

%

型

!>, NNN" $延髓%小脑甚至第四脑室疝入枕部或上

颈段脑!脊膜 "膨出之中& NO型 ! >, NO" $严重小

脑发育不全或缺如#并没有小脑扁桃体下疝& 此

外#近年来#许多学者在传统 >Q3-83畸形分型的基

础上提出了新的类型#并逐渐被广泛接受$

" 型! >, " " $无小脑扁桃体下疝但有脊髓积

水#有典型的 >Q3-83畸形的表现#且影像学检查排

除了导致脊髓积水的其他原因(##)

&

#EI 型!>,#EI " $指的是在 >, N的基础上合

并有脑干的下移#但无小脑蚓部%第四脑室的下

移(#!##()

&

JFC62&/2畸形的临床表现

>Q3-83畸形的主要临床表现大体如下$

!

枕颈

区压迫表现$小脑扁桃体下疝导致颅神经根和颈神

经根受压#引起头痛%颈项部疼痛及活动受限%声

音嘶哑%吞咽困难等& 头痛为 >Q3-83畸形病人最常

见的症状#出现几率约为 #I^ Z&'^#其特征为颈

枕部疼痛#咳嗽或深吸气后屏气 ! O-A@-AP-动作 "时

头痛加重(#%)

&

"

脊髓受损表现$躯干四肢感觉%运

动障碍及括约肌功能障碍#典型者可出现感觉分离

!即痛温觉消失#触觉正常" &

#

小脑损害表现$共

济失调%走路不稳及眼球震颤等&

(

合并脑积水

时#可表现为头痛%呕吐%眼底水肿等颅内压增高

症状& 此外#>Q3-83畸形也有脊柱侧弯%听力障碍%

睡眠呼吸障碍%夏科氏关节病等其他特殊表现&

LFC62&/2畸形的诊断标准

>Q3-83畸形目前并没有公认的诊断标准& 较为

普遍认可的标准为$在 ,<N正中矢状位上#小脑扁

桃体下疝至枕大孔平面以下 I BB即可诊断(#I)

&

然而#许多研究发现#部分病人小脑扁桃体疝至枕

大孔平面下 I BB以上#但没有临床表现#如 ,;-5/

9V@等研究的一组无症状 >Q3-83畸形病人#小脑扁

桃体超过枕大孔平面以下 H Z!! BB#平均##E% BB

(!)

'

而部分病人下疝未达枕大孔平面下 I BB却表现出明

显的小脑%脊髓受压的症状#如 ,3AQ98-:等人的研究

中#(F% 例病例中有 (! 例小脑扁桃体疝出小于

I BB#但有典型的 >Q3-83畸形的表现(()

& 因此#单

纯以影像学诊断小脑扁桃体下疝畸形显得有些狭

隘#必须结合病人的临床表现&

RFC62&/2畸形的治疗

正因为 >Q3-83畸形的致病机制为后颅窝狭窄%

枕骨大孔区梗阻#导致枕大孔区脑脊液循环障碍#

所以#其治疗主要遵循一个原则$解除枕大孔区梗

阻#恢复脑脊液正常循环#进而恢复脑%脊髓功能&

然而#在 >Q3-83畸形具体的治疗策略方面#不同学

者有不同的理解#目前并没有统一的规范& 首先#

关于哪些病人需要手术治疗方面& 部分学者认为

对于无症状病人不应行手术治疗#因为病人可能终

生无症状#且有报道称部分无症状病人的脊髓积水

可能自行消失(#F)

& C9P;649等人对 ## 例无症状及

## 例症状轻微的 >, N患儿做了跟踪随访#平均随

访 IE& 年#发现 #H 例患儿! HHE(^"仍无症状或症

状进展缓慢#I 例患儿 ! !!EH^"症状恶化#因此建

议对于无症状 >, N病人应采取保守治疗并长期随

访(#H)

& 然而#也有 NB7;8-:9等学者认为合并脊髓积

水的 >Q3-83畸形是手术的绝对适应症#无论有无症

状或症状轻重#因为早期治疗可以将病情阻止在早

期阶段%有助于防止病情进展(#')

&

其次#关于治疗 >Q3-83畸形的手术策略方面#后颅

窝减压术式 !19@:;8398k9@@-W;.9B78;@@394# 1kW"是目

前治疗 >Q3-83畸形最主要的术式& 然而#传统后颅窝

减压术采用大骨瓣开窗#切除枕骨和第 # Z% 颈椎椎

板#大范围充分减压并开放硬膜& 该术式存在明显的

缺陷$一是后颅窝过分开放#使小脑失去骨性支持#引

起小脑下垂(#&)

'二是硬脑膜敞开#致使肌肉渗血进入

颅内#造成脑膜刺激症状#并可能引起后颅窝蛛网膜

粘连而导致梗阻性脑积水& 三是硬脑膜敞开后切口

脑脊液漏和中枢神经系统感染的发生率较高&

为了避免或减少这些并发症的发生#许多学者

对传统术式进行了改良#如减小减压范围%关闭硬

膜等& 然而#在具体手术步骤方面#如减压所需的

骨窗大小%是否需要硬膜减张以及是否需要处理小

脑扁桃体疝体等#国内外诸多学者仍存在争议& 关

于 1kW所需骨窗的大小#有学者认为应行大骨窗

减压#骨窗范围约 I ZF .B#以充分减压#防止复

发'然而#也有学者认为应行小骨窗减压#以避免

*!(%*
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小脑下垂等并发症& 虽然此问题仍有争议#但近年

来越来越多的学者选择小骨窗减压#骨窗直径约

!EI Z( .B

(!")

& 关于后颅窝减压术是否需要开放

硬脑膜#有学者认为开放硬膜效果优于未开放硬膜

者#但也有学者的研究表明开放硬膜并没有提高疗

效#反而增加了术后感染等并发症的发 生 率&

n3AB-d等人在基于小脑扁桃体下疝的程度上对是

否需要硬膜减张进行了研究#发现对于小脑扁桃体

疝体位于第一颈椎!># "后弓下缘以上的病人是否

行硬膜减张#病人预后无统计学差异'而对于疝体

下疝至 ># 后弓下缘以下的病人#在临床症状改善

程度以及脊髓积水的缩小程度等方面#行硬膜减张

组均好于未行硬膜减张组& 然而#行硬膜减张组病

人手术并发症的发生率明显高于未行硬膜减张组&

因此建议对于疝体下疝至 ># 后弓下缘以下的病

人进行硬膜减张#对于未达到 ># 后弓下缘以下的

病人不进行硬膜减张(!#)

&

分析近年来国内外文献可知#目前应用最广泛

的 1kW手术步骤包括$ 枕骨小骨窗减压 ! 直径

!EI .BZ(E" .B" #># 后弓切除 !根据小脑扁桃体

下疝的程度#部分病人需行 >! 椎板切除" #硬膜减

张缝合!有学者强调行硬膜壁层减张缝合而硬膜

脏层保持完整(!!)

" & 部分学者会在上述基础上打

开蛛网膜#探查%疏通四脑室流出通道并切除下疝

的小脑扁桃体& 此外#本文作者前期曾报道 0超

在 1kW术中的应用(!()

& !""F Z!""& 年#作者所在

单位在术中 0超辅助下行小骨窗后颅窝减压术治

疗 >,N病人 !# 例#效果良好& 打开硬膜前行 0超

检查未见明显枕大池#行硬膜减张缝合后术中即再

次行 0超 检 查 发 现 蛛 网 膜 下 腔 恢 复# 间 隙 为

( ZF BB& 我们认为术中 0超可以实时评估减压效

果#对减压效果进行量化'只有重建后的蛛网膜下

腔间隙在 ( BB以上才认为减压成功&

对于合并齿状突上移%寰枢关节脱位%脊髓腹

侧明显受压的复杂 >Q3-83畸形病例#单纯行后颅窝

减压术效果不佳& 对于此类病人#尤其是以肌张力

高%腱反射亢进%锥体束受累为表现者及 ,<N正中

矢状位显示颈延髓受压明显者#,;4;d;@等学者建

议行经口咽齿状突切除术#并一期或二期后路固定

融合术#效果良好(!%)

& *-8-B等学者建议后外侧入

路同时行枕大孔减压加齿状突切除及一期后路内

固定术#尤其对于颈延髓背腹侧同时受压的病人此

入路有较大的优势#可同时行前后路减压(!I)

& 也

有 =T8;等学者报道颈侧方入路行齿状突切除术#

并认为此术式不会导致寰枕关节不稳定(!F)

& 此

外#对于颅底成角畸形不严重且不合并完全性寰枢

关节脱位的病人#有学者行后颅窝减压加枕颈植骨

融合术#取得良好效果(!H)

&

SF展望

在 >Q3-83畸形的病因方面#基因学方面的研究

或可找到 >Q3-83畸形确切的致病原因'在治疗方

面#应基于对病人术前症状体征的评估%术前影像

学检查以及术中超声等方面#为病人设计合理的%

个体化的治疗方案#不应千篇一律&
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( #I ) ,3eTA3@Ẁ # W3-dM# b66A34 =*# ;:-AEO-83-4.;9S:Q;79@3/

:394 9S:Q;.;8;2;AA-8:94@3A@V3:Q -6;$ 78;A3B34-8U8;798:E<-/

539A96U# #&&! # #'( ! ( " $ H!I/H!'E

( #F ) 0965-49PbN# ,;45;A;P3.Q bXE_U834R@3d;-45 5T8-:394 9S

@UB7:9B@78;53.::Q;7-.;9S78968;@@3P;BU;A97-:QU$ 8;:89/

@7;.:3P;-4-AU@3@9S#"( T497;8-:;5 .-@;@V3:Q .8-439.;8P3.-A

hT4.:394 B-AS98B-:394@-45 @U83469BU;A3-E>A34 C;T89AC;T89/

@T86# !""! # #"% ! ! " $ &"/&HE

( #H ) C9P;649k# >-A5-8;AA3,# ,-@@-D# ;:-AE=Q;4-:T8-AQ3@:9/

8U9S:Q;>Q3-83=U7; N-49B-AUE `C;T89@T86 1;53-:8#

!""' # ! ! ( " $ #H&/#'HE

( #' ) NB7;8-:9D# _;4;.-O# >39SS3O# ;:-AE=8;-:B;4:9S>Q3-83

B-AS98B-:394 $ VQ9# VQ;4 -45 Q9VEC;T89A_.3# !"## # (!

_T77A( $ _((I/((&E

( #& ) =3@;AA,# ?-AA@e96 #̀ Y345;,EY946/:;8B 9T:.9B;-S:;8

@T86;8U S98 >Q3-83N B-AS98B-:394E D.:- C;T89A_.-45 #

!""& # #!" ! I " $ !&I/!&&E

( !" ) fQ-46n# fQ-46C# m3T L# ;:-AED4 ;SS3.-.U-4-AU@3@9S

79@:;8398S9@@-5;.9B78;@@394 :;.Q43\T;@34 :Q;:8;-:B;4:9S

>Q3-83B-AS98B-:394 V3:Q -@@9.3-:;5 @U83469BU;A3-E >̀A34 C;T/

89@.3# !"## # #' ! #" " $ #(%F/#(%&E

( !# ) n3AB-dD# *-4-:D# ,T@ATB-4 D,# ;:-AE?Q;4 3@5T8-/

7A-@:U8;\T38;5 34 :Q;@T863.-A:8;-:B;4:9S>Q3-83B-AS98B-:394

:U7;N2-@;5 94 :94@3AA-85;@.;4534668-5346@.-A;E?98A5

C;T89@T86# !"## # HI ! ! " $ ("H/(#(E

( !! ) C-P-889<# MA-P-883-X# _;@Q-583<# ;:-AE_T863.-A8;@TA:@

9S79@:;8398S9@@-5;.9B78;@@394 S987-:3;4:@V3:Q >Q3-83NB-A/

S98B-:394E>Q3A5@C;8P_U@:# !""% # !" ! I " $ (%&/(IFE

( !( ) 徐宇伦 # 吴量 # 姚宁 # 等E0超辅助下颅后窝小骨窗

减压结合枕大池重建术治疗 D849A5/>Q3-83畸形E中国

微侵袭神经外科杂志 # !"#" # ! "H " $ ("'/("&E

( !% ) ,;4;d;@DLE_T863.-A-7789-.Q;@$ 79@:97;8-:3P;.-8;-45

.9B7A3.-:394@0:8-4@98-A/:8-4@7-A-:97Q-8U46;-A-7789-.Q :9:Q;

.8-439.;8P3.-AhT4.:394 1 E >Q3A5@ C;8P _U@:# !""' # !%

! #" " $ ##'H/##&(E

( !I ) *-8-B n<# ,;4;d;@DL# =8-U4;A3@O>E19@:;89A-:;8-A-7/

789-.Q;@ :9 :Q; .8-439P;8:;28-A hT4.:394E C;T89@T86;8U#

!"#" # FF ! ( _T77A" $ #(I/#%"E

( !F ) =T8;a# 1-B38,CEbR:8;B;A-:;8-A/:8-4@-:A-@-7789-.Q S98

8;@;.:394 9S:Q;5;4@9S:Q;-R3@E C̀;T89@T86# !""! # &F ! #

_T77A" $ H(/'!E

( !H ) 马原 # 顾建文 # 匡永勤 #等E>Q3-83畸形合并颅底凹陷

的外科手术治疗E解放军医学杂志 # !"## # (F ! ! " $

##&/#!#E

收稿日期!!"#! $"H $!" "修回日期!!"#! $"& $"'

作者简介!高进苗!#&'H $"#男#在读硕士研究生#主要从事胶质瘤基础和临床研究&

通讯作者!张晓东!#&F# $"#男#主任医师#副教授#硕士生导师#主要从事颅脑肿瘤基础和临床研究&

大脑胶质瘤病的临床诊治进展
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摘)要!大脑胶质瘤病!6A39B-:9@3@.;8;283#X>"是一种罕见的中枢神经系统原发性肿瘤性疾病#以弥漫性白质浸润及多部

位发生为特点& 因临床表现缺乏特异性#常导致误诊#结合影像学检查及组织病理检查可与相关疾病进行鉴别#从而做

出正确的诊断& 对于其治疗#术后放疗是目前主要的治疗手段#辅以化疗可延长生存期#但预后不佳'如何改善患者预后

及生存质量需要更深一步的研究&

关键词!大脑胶质瘤病'磁共振成像'诊断'治疗
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