
 

 
 

巨头畸形 
患者信息系列-您应该知道写什么，您应该问些什么 

 

什么是巨头畸形？  

巨头畸形是指当头围大于第 98 个百分位数或大于 2 个标准差时。最常见的巨头畸形是具有家族

遗传性的良性异常，没有任何临床意义。然而，在其他情况下，它也可能是一些遗传疾病的临床

表现之一。 

 

巨头畸形是如何发生的？  

巨头畸形可能是由颅内部分结构增大引起的，当除外由脑脊液，颅内肿瘤和大脑异常发育引起的

巨头畸形时，巨头畸形被称为巨脑症。 

 

最常见的巨头畸形是良性的家族性巨颅，即这种头大是遗传的，并且与其他家族成员的头围类似。

然而，巨头畸形也可出现在许多综合征中，和其他的结构异常和畸形同时存在，这种情况下，被

称为综合征性巨头畸形。 

 

巨头畸形是如何诊断的呢？  

胎儿头大可以通过孕期超声发现，但产前诊断巨头畸形仍具有挑战性，因为大多数病例发生在晚

孕期，而且很难区分是良性还是综合征性巨头畸形。  

 

我应该进一步检查吗？  

当头围测量值大于预期时，应仔细检查颅内结构异常和其他非中枢神经系统结构异常，建议进行

多学科会诊，许多孕妇会选择做更多的检查，以进一步了解胎儿的状况。  

 

MRI 可额外提供有关大脑相关畸形和细小结构差异的信息，这些信息可能难以通过超声检测到。

当怀疑遗传性因素导致的巨头畸形时，应进行羊水穿刺获得更详细的遗传学信息。 

 

孕期要注意什么吗? 

 

通过孕期超声监测，以评估胎儿头围增大情况并排除其他结构差异。患有巨头畸形的胎儿在分娩

中遇到困难的风险可能更高，剖腹产的可能性更大。 

 

这对我的宝宝出生后意味着什么？ 

 

胎儿出生后的状况取决于巨头畸形的病因，患有家族性良性巨头畸形的新生儿通常不需要治疗，

只需要定期监头围大小。如果您的孩子是由其他已知原因导致的巨头畸形，那么其预后取决于具

体原因。医生可能会针对宝宝的症状、基础疾病或相关残疾进行针对性的专业治疗。 

 

它会再次发生吗？ 

再发风险取决于引起巨头畸形的原因。 

  
 
 



 

 
 

巨头畸形 
患者信息系列-您应该知道写什么，您应该问些什么 

 
 

其他我应该问的问题? 

 

• 我该多久做一次超声检查？ 

• 可以在宝宝还在宫内时开始治疗吗？ 

• 我的宝宝是阴道分娩还是剖腹产？ 

• 我可以在怀孕期间和提前出生时见到协助我和宝宝的医生团队吗？ 
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