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产前超声常规筛查胎儿耳廓畸形的可行性研究 

李玉兰  李  伟  李春容  田小燕  杨  霞 

（宜昌市夷陵区妇幼保健院超声科  宜昌  443100） 

摘要：目的：探讨孕 20 周-30 周超声常规筛查胎儿耳廓可行性及对耳廓畸形的诊断价值。方法：回顾性分析筛查 9699 例胎儿中 14 例胎儿耳廓畸形

的超声图像特征，并随访临床结果。结果：9699 例胎儿中，耳廓异常共计 14 例，其中无耳畸形 1 例，小耳畸形 4 例，副耳 3 例，耳前皮赘 6 例，5

例合并耳道闭锁。产前超声筛出的 9 例耳廓畸形引产或分娩后得到证实，无耳畸形 1 例，小耳畸形 3 例，副耳 2 例，耳前皮赘 3 例，其中引产 4 例

均合并耳道闭锁。结论：产前超声筛查可以 99.9%显示胎儿外耳廓，能筛查出胎儿耳廓严重畸形，产前超声筛查胎儿耳廓畸形有可行性。 
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随着产前超声医学技术的发展和诊断技术的不断提高，产前超声筛

查已经从胎儿结构畸形逐渐筛查到胎儿微小结构异常。但胎儿外耳廓畸

形尚未引起足够的重视，漏诊率极高，在所有漏诊的微小畸形病例中，

外耳畸形所占比例居于前 4 位，其发生率约为 18.8％，在出生后缺陷中

高达首位[1]。作为微小畸形的一种，虽不危及生命，但严重外耳廓畸形

常常合并耳道闭锁，给家庭及社会带来沉重的负担，孕期如果能明确诊

断则有利于孕妇做出优生优育的选择。本文运用回顾性分析本院自 2014

年 1 月-2021 年 9 月 9699 例产前超声筛查资料，外耳廓显示率可达

99.99%，分析产前耳廓超声异常影像及产后证实的病例，旨在探讨产前

超声常规筛查耳廓畸形的可行性和应用价值。 

资料与方法 

1. 研究对象 

选择 2014 年 1 月至 2022 年 4 月 9699 例在本院行产前超声筛查的

胎儿，孕妇年龄 16~ 49 岁，平均(28.7±4.2)岁；筛查孕周时间为 20-24

周、28-30 周。 

2. 仪器与方法 

采用 GE-E10 或 GE-E8 或 GE-730pro 或 Philips iU Elite 彩超仪，

腹部凸阵探头及容积探头，频率 3.5—5.0MHz，在胎儿结构筛查过程中，

常规检查颅脑结构时对每一个胎儿双侧外耳廓进行多切面扫查，留存规

范性耳廓的长轴（不测量大小）切面，纳入到质控检查中去。重点观察

其形态、大小、位置，平均耗时 11±5 秒左右，疑异常或者低位耳时启

动三维模式。 

3. 胎儿外耳超声扫查切面 

超声扫查胎儿外耳廓分三个切面进行，（1）枕前位时外耳廓矢状面：

第一步显示颈椎正中矢状切面向胎儿面部方向倾斜、向外侧摆动探头

30-40 度即可得到胎儿外耳廓矢状切面，可显示外耳廓呈清晰明亮的

“C”型或“S”型回声，绝大部分呈“C”型。（2）耳廓横切：显示明

亮的“C”型或“S”型外耳轮廓旋转 90 度轻轻摆动探头直到显示完整

外耳廓，可以显示耳甲艇和耳甲腔；（3）胎儿头面部斜冠状切：显示下

颌骨与颅骨之间的低回声即颞颌关节，颞颌关节与眼外侧颅骨缝处于同

一水平，耳廓的上缘在颞颌关节上 1/3 处，怀疑低位耳时可以启动三维

模式扫查更为直观。 

若因胎方位因素使胎儿耳廓显示不清时，可轻轻推动胎体或改变孕

妇体位以促使胎儿改变位置，若图像仍不满意，可嘱孕妇起床饮食、喝

水活动半小时后再继续检查，直至双侧耳廓均清楚显示为止。 

4. 验证与随访 

2014 年 6 月至 2022 年 4 月共对 9699 例胎儿行产前超声筛查，当

超声筛查中发现胎儿耳廓异常则留下影像资料，对在本院出生或引产的

胎儿追踪随访，验证超声诊断耳廓符合性，同时对耳廓异常影像资料进

行回顾性分析统计。 

结果 

1.  超声外耳廓的显示情况： 

9699 例双侧外耳廓显示率为 99.9%。3 例(0.03%)只能显示一侧外耳

廓，分别是宫内发育迟缓症 1 例并羊水少，双肾发育不良 1 例，双胎 1

例。 

2.  超声诊断标准 

（1）小耳畸形：表现为耳廓发育不全、形态明显异常，分 3 级，1

级主要为耳廓小［2］，2 级和 3 级合并主要为耳廓形态明显异常、残缺，

伴有外耳道狭窄或闭锁；（2）低位耳：表现为耳廓位置明显下移，上缘

平或者低于颞颌关节；（3）无耳畸形：表现为在该显示胎儿耳廓的地方

无法探及耳廓，伴外耳道闭锁；（4）副耳：外耳廓耳屏前方见数目不一、

大小不等的竹笋样，突起基底部宽窄不一，内有软骨结构；（5）耳前皮

赘：外耳廓耳屏下方面颊部角外区域的竹笋样突起，可多发，大小不等，

无软骨结构。 

3.  产后随访情况 

9699 例胎儿中，外耳廓异常共计 14 例，其中无耳畸形 1 例，小耳

畸形 4 例，附耳 3 例，耳前皮赘 6 例。9 例外耳道正常，5 例合并耳道

闭锁，其中 4 例小耳均合并一侧的耳道闭锁，1 例无耳畸形合并耳道闭

锁。2 例合并其他结构异常，1 例小耳畸形并低位耳合并双侧外耳道闭

锁合并轻微的小下颌畸形伴羊水过多，1 例无耳畸形合并左侧耳道闭锁

合并脊柱侧弯，有 2 例耳道闭锁合并羊水过多。 

4. 产前超声筛查情况和临床验证结果 

产前超声筛出 9 例耳廓畸形，在本院经引产或分娩后得到证实，分

别是小耳畸形 3 例，无耳畸形 1 例，副耳 2 例，耳前皮赘 3 例。漏诊 5

例，漏诊率 35.7%，小耳畸形 1 例，漏诊率 20%，副耳１例，漏诊率 33.3%，

耳前皮赘 3 例，漏诊率 50%，无耳畸形 0 例， 

讨论 

耳廓畸形的病因不明，部分病例与遗传因素有关，也可能与妊娠早

期病毒性感染、药物、辐射、环境污染和精神刺激等有关，在发育过程

中发生障碍，导致耳廓的大小、形态和位置等方面发生变异以致出现畸

形[3]。耳廓畸形的发生与胚胎发育过程中第 1 鳃沟及周围的第 1、2 鳃

弓的异常发育有关[4]。耳廓的发育始于胚胎第 6 周，第 1 鳃沟发育形成

外耳道，周围的第 1、2 鳃弓发生 6 个围绕外耳道口的耳丘，并融合形

成耳廓雏形；胚胎第 13～14 周，位于颈上段的耳廓随着下颌骨的生长

逐渐上升至两眼内眦水平以上，且位置固定；胚胎第 20 周，耳廓的解

剖学特征与成人相似[5]。 

耳廓根据大小、形态、位置等异常，可分为无耳、小耳、副耳、低

位耳、耳前皮赘等。 而副耳可发生在耳发育过程中移动路线的任何位

置，故有学者认为耳前皮赘也是副耳［6］。出生后根据基底部及其内软骨

成分来诊断，宫内副耳和耳前皮赘不易区分。副耳、大耳、招风耳、猿

耳这类畸形，属轻微的耳廓畸形，可手术矫正，预后较好，对患儿正常

生存无影响。但严重的耳廓畸形虽不致死，对听觉及语言学习可造成不
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同程度影响，给患儿及家庭带来巨大伤害，还易并发其它严重的结构异

常及染色体异常，预后极差［7］。超声虽不能检出胎儿耳道闭锁，但耳道

闭锁常常合并严重外耳廓畸形。本文主要讨论产前超声常规筛查胎儿外

耳廓，来评判能否筛查出胎儿耳廓严重畸形至耳道闭锁。胎儿严重耳廓

畸形包括无耳畸形、小耳畸形、低位耳等[8]。 

无耳畸形表现在该显示胎儿耳廓的地方无法探及外耳廓，伴外耳道

闭锁。超声反复多次扫查均没有显示耳廓可以诊断外耳廓缺失，本文 1

例复核 4 次均未显示耳廓，引产后证实左耳缺失，同时伴有 2 个胸椎半

椎体。 

小耳畸形表现为耳廓发育不全、形态不规则，常伴外耳道闭锁及中

耳畸形；在超声图像上，则表现为正常耳形态消失，代之为团状、点状

或形态明显畸形的软组织回声。先天性小耳畸形国外发病率为十万分之

8~17，国内发病率约万分之 5［9］。小耳一般可分为 3 级：第 1 级：耳廓

小于正常，但各部尚可辨认；外耳道存在或部分闭锁，鼓膜存在，听力

正常，本级病变主要在外耳。第 2 级：耳廓呈条索状突起，相当于耳轮，

外耳道闭锁，鼓膜未发育，锤骨发育不全或未发育。第 3 级：耳廓残缺，

仅有不规则的突起，外耳道闭锁，鼓膜未发育，听骨链畸形或未发育，

内耳功能障碍，此级病变除发生于外耳、中耳外，主要为内耳功能障碍
[10]。第 2 级和第 3 级均有外耳廓的异常，而且合并耳道闭锁，超声主要

是将第 2 级和第 3 级的小耳畸形筛查出来才有临床意义。正常的外耳廓

均可显示耳甲艇和耳甲腔为无回声区，由于耳廓形态不规则，操作者测

量耳廓的大小来诊断小耳，准确率很难把握，本研究认为如果耳甲艇和

耳甲腔不能显示，应该仔细检查排除有无小耳的可能，查阅国内外文献

均无这方面的报道。本文统计小耳畸形发病率约万分之 4.1，比国内万

分之 5 略偏低，主要因为我们是基层医院统计又局限在本院，另一方面

第 1 级小耳没有功能异常，产科可能没有上报，但耳道闭锁的发病率约

万分之 5.15。 

低位耳表现为耳廓位置明显下移，上缘与肩部距离明显缩短，上界

低于两眼内眦水平连线。通过观察耳廓上缘与胎头侧面颅骨颞顶缝的水

平进行判断[11]。本研究发现头面部斜冠状切显示颞颌关节呈一条低回声

带，耳廓的上缘在颞颌关节上 1/3 处，如果耳廓上缘低于颞颌关节就要

考虑低位耳，这样方法更直观一些，查阅国内外文献均无这方面的报道，

颞颌关节有望成为评估低位耳的指标可能，有待进一步研究。 

2013 年 4 月本院出生了 1 例右耳耳廓缺失合并右耳耳道闭锁的新

生儿，引起了笔者高度重视，并认为孕期观察胎儿耳廓具有重要意义。

并在此后产前筛查过程中总结耳廓声像图特征：正常耳廓上缘与眼外侧

颅骨缝处于同一水平，左右两侧对称，大小基本相等，呈“C”型或 “S”

型的强回声界限[12]，大多呈“C”型。自 2014 年 1 月开始将耳廓纳入到

20-24 周系统筛查，28-30 周的小筛查必检项目中，对存图要求更为规

范。在产筛的过程中，99.9%的胎儿可以在短时间内显示耳廓。经过不

断学习和经验积累，历经 8 年，本组资料 14 例耳廓畸形胎儿中，9 例

经产前超声筛出，5 例合并耳道闭锁，2 例只有单纯的羊水过多，也有

作者有相应的报道[13], 1 例合并轻微的小下颌畸形并羊水过多，1 例无耳

畸形羊水正常但合并 2 个胸椎的半椎体，因超声发现共引产 4 例均合并

耳道闭锁。上述病例在产前行无创 DNA 检查，均未发现异常，但遗憾

的是由于经济等原因均未做羊水穿刺进行染色体核型检查。 

耳廓畸形产前检出率的提高需要选择合适的超声筛查时间，目前认

为产前超声筛查胎儿畸形的最佳时期是中孕阶段[14]，耳廓的显示可能受

胎盘、羊水、胎方位、孕妇腹壁厚度等因素的影响，更受超声医师的操

作规范和经验的影响。通过本研究筛查外耳廓严重畸形最佳孕周是

20-30 周。筛查过早不能确定诊断反而增加了孕妇经济和心理的负担，

筛查太晚不利于孕妇决策。20-30 周具有羊水量较多，胎动更活跃，胎

方位相对不固定的优势，可更好显示胎儿耳廓，对小耳畸形、低位耳及

无耳畸形的诊断准确率高。本院 1 例小耳畸形合并耳道闭锁误诊最主要

的原因是产筛医生经验不足。现由专职医生进行产前筛查，对严重耳廓

畸形均能准确诊断，但副耳、耳前皮赘的产前诊断符合率低，漏诊比例

较高。原因是副耳和耳前皮赘影响不大，没有仔细去扫查。常规快速筛

查主要是一个矢状面，发现有异常再进行横切面及其他补充切面。孕

28 周如果发现单纯的羊水过多一定要仔细筛查耳廓有无异常，有 2 个

外耳廓严重畸形合并耳道闭锁均在本阶段发现。 

先天性耳廓畸形的产前筛查检出率很低、漏诊率高，主要是超声检

查对外耳的筛查不在 2012 年卫生部的《产前超声检查指南》要求范围

内[15]，但产前超声检查过程中 99.9%以上的胎儿耳廓能显示清楚，回顾

分析发现 5 例耳道闭锁均合并外耳严重的异常，超声对耳廓严重的畸形

——无耳畸形的诊断准确率最高，能够有效筛出 80%的耳廓严重畸形。

而超声检查是一种无创、廉价、便捷、可重复、有效的检查方法，适用

于孕期的各阶段，特别是具有高危因素的孕妇，本研究认为将胎儿耳廓

畸形纳入产前超声常规筛查是可行的。 

结论 

产前超声可以 99.9%显示胎儿耳廓，能筛查出严重的胎儿外耳廓畸

形。把产前胎儿耳廓畸形的检查作为超声常规筛查具有可行性，从而可

减少严重耳廓畸形儿的出生，有利于优生优育。 
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