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什么是小颌畸形？

小颌畸形（有时称为下颌发育不全）是一种表现为下颌变小的发育障碍性疾病。与其他面部相比，

患者的下巴异常小。当观察面部轮廓时，小颌骨的典型特征是可见的。在这个侧面图中，下巴缩

回，这称为后颌骨。

有时小颌畸形是轻微的，也是儿童唯一的异常。然而，小颌综合症也可能是一般疾病（如骨骼或

肌肉疾病）或综合症的一部分。腭裂（嘴唇顶部裂开）通常与小颌畸形有关。有时，由于缺乏空

间，舌头会向后移动，并阻塞咽部。在这种情况下，小颌畸形会干扰孩子出生后的喂养和呼吸，

这可能会危及生命。与小颌骨结合，凹陷的舌头与气道阻塞，通常命名该病是皮埃尔罗宾序列。

小颌畸形是如何发生的？

小颌畸形在许多情况下表现为出生缺陷。这些情况可以通过遗传（通过父母的基因遗传），也可

以由胎儿体内新发生的基因突变引起。然而，在一些病例中，小颌畸形的原因仍不清楚。

我应该再做些更多的检查吗？

你应该询问是否可以在怀孕期间对胎儿进行专门的超声检查来发现其他异常情况。有时也可以进

行 MRI（磁共振成像）。核磁共振成像是一种获取子宫内胎儿不同图像的方法，在怀孕期间进行

成像是安全的。

小颌畸形可能是一般疾病或综合症的一部分。如果可见其他异常，那么小颌畸形是一般疾病或综

合征的一部分的风险就很高。特别是在这种情况下，咨询一下遗传专家尤为重要。可能侵入性检

测（例如，羊膜穿刺术）会提高给你选择来确认或排除这些情况。羊膜穿刺术涉及羊水穿刺，并

有很小的流产风险。因此，一些妇女选择不使用，因为她们害怕这个检查导致流产。必须谨记，

并不是所有的综合征都可以通过基因检查来诊断，如羊膜穿刺术，也不是所有的异常都可以在超

声检查中看到。
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在怀孕期间有什么要注意的事情呢？

有时，由于胎儿的吞咽问题，患有小颌畸形的胎儿会在怀孕期间导致羊水量增多。这种情况被称

为羊水过多。羊水过多可能会使子宫拉伸过多，并引发早产。如果提前了解了这个风险，你的医

生或助产士可以帮助你降低早产的风险。这就是为什么大多数专家会建议至少每 4周进行一次定

期的超声检查。

这对我的孩子出生后意味着什么？

结果因人而异，特别取决于是否有潜在疾病的存在，也取决于何时诊断出来（最好是在出生前）

和出生后的医疗护理。单纯的小颌畸形和产前检测的结果通常是好的。

一些胎儿在出生后就会立即出现严重的呼吸问题。因此，在大多数情况下，建议在专门处理气道

紧急情况的中心分娩。如果小颌畸形是一种一般疾病或综合症的一部分，那么胎儿在出生后可能

会有更多的问题。如果病情严重，胎儿甚至可能只能存活很短的时间。在以后的生活中，可能需

要进一步的手术或正畸和言语治疗。大多数儿童在骨骼成熟之前都会接受监测。

会再次发生吗？

单纯的小颌畸形再次发生的风险非常低。如果小颌畸形是一种一般疾病或综合征的一部分，那么

它再次发生的风险取决于潜在疾病的类型，咨询遗传专家可能有助于得到答案。

我还应该问什么其他的问题呢？
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我应该问什么其他的问题呢？

● 这看起来像一种严重的小颌畸形吗？

● 是否有其他异常？

● 是否建议进行侵入性检查？

● 羊水的量是多少？

● 我多久做一次超声检查？

● 我应该在哪里分娩？

● 婴儿出生后在哪里能得到最好的监护？

● 我能提前见到将在我的孩子出生时监护他的医生团队吗？


