
 

 
 

结节性硬化症伴脑皮层错构瘤 

这本小册子旨在帮助您了解什么是巨头畸形，巨头畸形是如何发生的，您需要做哪些检查以及宝

宝出生后被确诊可能对其造成的影响。  

 

什么是结节性硬化症（TSC），它对胎儿有什么影响？  

结节性硬化症是一种具有遗传性的疾病，会影响大脑、心脏和肾脏等多个器官系统。新生儿中发

病率约为 1:5000-10000。 

神经系统症状是该病最严重的表现。许多 TSC 患儿都患有顽固性癫痫、智力障碍和/或自闭症。

患者通常死于神经系统疾病，最常见的是癫痫状态（无法控制的癫痫发作）。 

结节性硬化症伴脑皮层错构瘤（TSC-H）是如何发生的？  

该病变与 TSC 基因突变有关，TSC 基因突变会使神经网络发育过程中细胞分裂过度活跃，导致

大脑皮层的非典型生长和脑细胞的异常细胞分化，从而产生肿瘤。 

染色体与 TSC-H 有什么关系？ 

染色体保存大部分的遗传信息。我们一般有 46 条成对的染色体：其中 23 条来自父亲，另外 

23 条来自母亲。 TS 基因的变化，即基因突变，可导致结节性硬化症的发生。  

有一种被称为 "二次打击假说 "的理论可以解释这种疾病的发生。第一次 "打击 "发生在影响 

TSC1 或 TSC2 基因的生殖细胞（精子或卵子）中，这种突变可导致轻微症状和一些形态异常。

如果在体细胞（神经系统细胞、心脏细胞）中发生第二次"打击"，则会引发形态病变，如大脑或

心脏肿瘤。 

我还需要做更多检查吗？ 

对胎儿进行评估以进一步了解病情是非常重要的： 
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胎儿超声心动图检查——在孕期对胎儿心脏进行的一种专门的超声检查，以排除一种经常与结节

性硬化症相关的心脏肿瘤（称为横纹肌肉瘤）存在。 

胎儿神经超声检查——在孕期对胎儿大脑进行的一种专门的超声检查，以排除脑皮质错构瘤及其

他大脑结构的改变。 

如果有条件，有时还可以进行磁共振扫描，以提供有关胎儿状况的信息。这种扫查可使用强磁场

和无线电波来创建身体内部的详细图像。 

此外，还应该做产前遗传咨询去了解适用于各种诊断相关基因突变的不同诊断测试。基因检测包

括羊膜穿刺术等技术，用于寻找染色体数目或结构改变的问题。具体做法是抽取胎儿周围的少量

羊水，然后送去分析。 

怀孕期间需要注意什么？ 

目前还没有对于胎儿的治疗方法。不过，建议每 4 周进行一次的超声扫查以密切随访，监测神

经系统和心脏肿瘤的进展情况，以及异常心律（心律失常）、脑积水或心力衰竭迹象（脑积水）

的发展情况。 

如果胎儿或产妇没有并发症，可以在妊娠 38 周时在设有新生儿重症监护室的医院分娩。阴道分

娩没有禁忌症。如果存在胎儿肾积水，最好选择剖腹产。 
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宝宝出生后会有什么影响？ 

病情的严重程度取决于病变的部位和大小。大多数 TSC 患者会有各种行为、认知和/或精神问

题，还有一些可能会有难以控制的癫痫发作。 

疾病会再次发生吗？ 

据报道，如果父母双方都有 TSC 基因突变（常染色体显性遗传），复发风险为 50%。如果父母

双方都携带受影响的基因，而基因的改变（突变）是自发产生的（从头突变），则复发风险不会

增加。这种情况大约发生在 65% 的病例中。 
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我还应该问什么问题? 

• 我应该进行哪些产前检查？ 

• 我的宝宝可以接受哪些产前治疗吗？ 

• 多久应该做一次超声检查？ 

• 我应该在哪里分娩？ 

• 宝宝出生后在哪里会得到最好的照顾? 

• 可以提前见一下帮助孩子出生的医生团队吗? 


