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胎盘间叶发育不良 1例报道及文献复习
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【摘 要】 报道 1例胎盘间叶发育不良( PMD) 患者的临床资料，并进行文献复习。
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【Abstract】 This article reports a rare case of placental mesenchymal dysplasia (PMD) with clinical data and conducts

a literature review.
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患者，女，24岁，因“停经 21+4周，B 型超声提示部分性葡萄
胎 12 d”于 2025年 4月 14日入院。患者平素月经规律，末次月
经为 2024年 11 月 14 日，预产期为 2025 年 8 月 21 日。生育
史: G3P1，2023年顺产 1子，体质量 3．55 kg，现体健。2024 年 6

月因“孕 6+周稽留流产”行药物流产，未送染色体检查。患者既
往史、家族史无特殊。患者本次妊娠为自然受孕，孕早期因“孕
酮数值低”外院予口服黄体酮胶囊 2 周保胎治疗，孕早期其余
产检资料未见明显异常。2025 年 4 月 3 日患者于外院行产检
彩色超声提示:部分胎盘呈水泡样改变，胎盘部位妊娠滋养细

胞疾病未排，建议追踪复查。患者为进一步就诊，于 4月 9日在
我院行三维彩色超声提示:宫内妊娠，单活胎，胎儿大小相当于

19周 6天。腹围第 3百分位数、体质量低于第 3百分位数。胎
盘声像图改变: 考虑部分型葡萄胎可能; 羊水范围正常 ( 见图

1A、1B) 。患者无特殊不适，门诊医师建议严密随诊，但患者因
个人因素要求终止妊娠，遂拟诊“部分性葡萄胎”入院。入院后
予利凡诺羊膜腔穿刺术引产，同时抽取羊水送检。患者于 4 月
17日排胎，死胎为女性，外观未见明显畸形，体质量 0．37 kg，胎
盘大小 16 cm×14 cm×1．5 cm，检查胎盘可见散在水泡样组织，

胎盘胎膜全送检( 见图 2A、2B) 。患者排胎后于 4月 18日复查
血常规、C 反应蛋白、D 二聚体未见明显异常，血 HCG
2 628 IU /L。送检胎盘病理提示: 送检孕 22 周单胎胎盘，固定
后重 200 g，镜下部分绒毛间质水肿明显伴中央池形成，绒毛内
间质增生，间质内可见厚壁血管，诊断为胎盘间叶发育不良;脐

带近边缘位，可见 2A1V( 见图 3A、3B) 。羊水染色体核型分析:
46，XN，inv( 9) ( p12q13) 。一条染色体发生臂间倒位，胎儿羊水
细胞染色体 G显带 320条带水平。羊水QF-PCＲ快速诊断:未见

21号、18号、13号及性染色体数目异常。胎儿及胎盘送染色体
拷贝数变异检测( CNV-seq) 结果提示，胎儿、胎盘样本在低深度
全基因组高通量测序检测范围内，未检出染色体非整倍体或

100 kb以上已知的、明确致病的基因组拷贝数变异 ( CNVs) 。
患者出院后恢复良好，定期随访示血 HCG 降至正常水平，复查
妇科 B型超声未提示明显妊娠组织物残留。

注: A．胎盘下部可见多发囊样无回声区，较大范围 80 mm×28 mm;
B．彩色多普勒血流图( CDFI) :多发囊样无回声区内未见明显血流信号。

图 1 胎盘超声图像

讨 论 胎盘间叶发育不良( placental mesenchymal dyspla-
sia，PMD) 是一种以胎盘增大、胎盘水泡样变和绒毛膜血管扩
张为特征的罕见疾病。该疾病最早于 1991 年由 Moscoso 等［1］

提出，其发病率为 0．002%～0．02%［2-3］。
胎盘间叶发育不良的发生机制尚未阐明，目前主要存在 3

种假说。首先，雄激素 /双亲嵌合体假说是相对主流的解释。
该假说认为，受精卵在早期分裂时发生异常，产生一个包含父

母双方遗传物质的正常二倍体细胞，及一个仅携带父源基因组

的异常细胞系。后者选择性定植于绒毛膜板及胎盘血管中，与
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注: A．胎盘母体面; B．胎盘胎儿面，胎盘可见散在水泡样组织。

图 2 胎盘肉眼观

注: A．镜下见绒毛内间质增生，间质内可见厚壁血管( ×100) ; B．镜

下绒毛间质水肿明显伴中央池形成( ×200) 。

图 3 胎盘镜下观( HE染色)

正常细胞形成嵌合体，导致胎盘过度增生和结构异常［4］。近年
来，Xuncllà等［5］进一步提出，该嵌合体可能源自一个卵子和两
个精子结合形成的三细胞系复合物，为理解其起源提供了新的

视角。其次，贝克威斯 －维德曼综合征 ( Beckwith-Wiedemann
syndrome，BWS) 相关假说也备受关注。BWS 是一种与 11p15．5
染色体区域印记基因表达失调相关的过度生长综合征，临床常

表现为巨舌症、内脏肥大、脐膨出等［6］。该区域的基因异常表
达不仅与 BWS有关，也可能诱发 PMD，这解释了为何约 20%的
PMD胎儿同时合并 BWS［7-9］。此外，部分学者提出中胚层发育
不良假说。Gerli等［10］发现，PMD 患者病变组织中的间叶细胞
与正常绒毛膜中胚层细胞相似，推测 PMD 可能与胎盘间叶组
织的原发性发育障碍有关。

PMD与多种母胎并发症相关。胎儿并发症主要以胎儿生
长受限( 发生率 33% ～ 72%) 、早产( 发生率 53% ～ 64%) 和胎死
宫内( 发生率 13%～ 18%) 最为常见［11］。其发生多与胎盘内弥
漫性血管异常有关，血管内的血液分流及血栓形成可导致胎儿

血流灌注不足及慢性缺氧［12］。此外，部分 PMD 病例可出现胎
儿贫血和血小板减少，偶见胎儿肝间充质错构瘤等良性肿瘤，

后者若生长迅速可能会影响胎儿循环导致预后不良［13］。母体
并发症以妊娠期高血压疾病为主，发生率约为 12．8%［11］。此
外，因胎盘体积增大及血管异常，患者发生产后出血、前置胎盘
乃至羊水栓塞的风险也较普通孕妇高［14-15］。

PMD的诊断需综合影像学、实验室及病理检查，并与葡萄
胎及其他胎盘疾病鉴别。超声检查是首要筛查手段，其特征主
要包括胎盘异常增大、多发性囊状无回声区以及迂曲扩张的绒
毛膜血管。具有鉴别意义的是其血流动力学特点: PMD病灶在
孕 24周前常呈现持续性静脉低灌注的表现，与葡萄胎的滋养

层高速血流、绒毛膜血管瘤的丰富高灌注以及胎盘血肿的无血
流状态均不相同，为鉴别提供了重要依据［16］。
实验室检查也具有辅助诊断价值。PMD 患者血清人绒毛

膜促性腺激素( human chorionic gonadotropin ，HCG) 水平通常与
孕周相符，而血清甲胎蛋白 ( alpha-fetoprotein，AFP ) 常升高，因
此，可与葡萄胎 ( HCG 显著升高，AFP 通常正常) 形成鲜明对
比［1］。此外，行介入性产前诊断明确胎儿胎盘染色体核型也是
鉴别的关键，PMD几乎均为正常的二倍体核型，而部分性葡萄
胎多为三倍体。
胎盘病理检查是诊断的金标准［17］。大体观可见胎盘显著

增大，并常伴有异常血管( 如卷状绒毛膜扩张血管) 和脐带异常

( 如脐带过长、插入点异常等) 。镜下虽可见类似葡萄胎的水肿
绒毛与中央池形成，但 PMD 的根本鉴别点在于其缺乏滋养细
胞间质包涵体及滋养细胞增生。
总体而言，PMD患者的预后优于葡萄胎［18］。有学者认为，

孕 20周前若出现胎儿生长受限或羊水过少，常提示不良妊娠
结局风险增加［19］。因此，当超声提示 PMD可能时，需完善血清
AFP、HCG检测、胎儿染色体核型分析等检查与葡萄胎鉴别;在
明确诊断后，需制定个体化诊疗方案，重点监测胎儿发育、羊水
量及母体并发症，以避免误诊导致的不必要妊娠终止，并通过

系统性管理以改善围产结局。
综上，PMD是一种涉及多机制的罕见疾病，其临床处理关

键在于精准鉴别、动态评估与审慎干预。
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