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·病例分析·
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【摘要】 颅面复制畸形是一种极为罕见的出生缺陷。该先天性畸形表型变异度较大，目前尚未

达成统一的治疗标准，需要基于患者畸形波及软、硬组织范围及具体影响的生理功能进行个性化设

计。本文介绍 1例单侧完全性唇裂伴上颌骨复制畸形的病例，详细描述其畸形特征及手术治疗过

程，并对该罕见疾病的病因机制和临床管理方案进行系统文献评价。
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【Abstract】 Craniofacial duplication is a kind of extremely rare birth defect. This congenital
deformity demonstrates significantly various phenotypes and must be treated with personalized protocol
based on the extent of soft and osseous tissue involvement and affected physiologic functions. Here we
report a case of complete unilateral cleft lip complicated with maxillary duplication. Its clinical
manifestation and surgical procedures are described. The literature covering its etiology and management is
also systematically reviewed.
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颅面复制畸形（craniofacial duplication）或双面

畸形（diprosopus）是一种极为罕见的先天缺陷，目前

文献报道不足 35例［1］，其中国内仅四川大学华西口

腔医院报道过1例累及下颌骨及下唇的复制畸形病

例［2］。颅颌面局部（部分）复制畸形通常见于口腔及

下颌等部位，且伴随有 Klippel⁃Feil 综合征、Pierre
Robin序列征、眶距增宽和大口畸形等其他发育异

常，然而患者的中枢神经系统在结构与功能方面均

呈现正常状态［1⁃2］。上颌及上唇复制畸形是颅面部

分复制畸形的表型之一，十分罕见，在临床实践中
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暂未形成公认的诊疗标准，易造成误诊、漏诊，贻误

治疗时机，给专科医师带来极大的挑战。本文详细

报道新疆医科大学第一附属医院（附属口腔医院）

收治的 1例上唇及上颌骨复制畸形病例，分享其诊

治经过，并对该类畸形特征和要点进行总结，旨在

提高专科医师对本病的认识，为这一特殊疾病的诊

断及治疗提供参考。

病例资料

一、一般资料

患者，男，4岁，哈萨克族，因“唇裂修补术后3年
唇鼻畸形要求治疗”于 2023年 12月收治于新疆医

科大学第一附属医院口腔颌面肿瘤外科。患者家

长代述于 2020年 7月在新疆维吾尔自治区第三人

民医院接受“单侧完全性唇裂修补术”，因家长发现

上唇外形和鼻外形不理想，要求进一步整复治疗。

患者言语正常，无明显腭裂语音，肢体活动良好，互

动良好。目前，患者上唇至鼻底裂隙已关闭，但是

存在明显手术后畸形。否认外伤史、传染病史，否

认食物或药物过敏史。患者全身营养情况一般

（PNRS评分=2分［3］），无系统性疾病史。

二、家族史

患者系第二胎，第一产，足月顺产，无窒息史。

母亲无吸烟史，母孕期无饮酒、服药史，无特殊疾病史。

患者家族无颅面部复制畸形史，无相关综合征病史。

三、临床检查

1. 查体：患者神志清晰，生命体征平稳。头颅、

四肢、胸、腹和脊柱等均未见畸形及其他异常，四肢

手指及脚趾未见异常，足底未见扁平足，全身皮肤

未见异常色素沉着。未见气道阻塞症状。患者中

枢神经系统发育正常。肌张力未见明显异常。无

明显学习障碍，智力发育、语言发育、社会交往及互

动能力均未见明显异常。

2. 专科：眶距略宽，左侧鼻翼塌陷，鼻尖偏斜，左

侧鼻底宽，上唇可见陈旧性手术瘢痕，上唇人中处较

宽，唇珠不明显，上唇前突丰满。口内可见上颌存在

2个独立的牙弓和牙列分居中线两侧，未见腭裂和牙

槽突裂。2个独立牙弓分别含有左右侧乳中切牙、乳

侧切牙、乳尖牙和第一乳磨牙，靠近双侧的颊部可见

第二乳磨牙，而在腭中线区仅能见2个牙弓的第一乳

磨牙。腭部正中黏膜隆起，下方质硬。黏膜未见异

常。软腭正常。下颌牙弓为正常牙弓形态，但咬合时

可见左侧后牙为正锁牙合状态。右侧咬合尚好。前牙

区因上颌有双牙弓，前牙咬合时仅有个别牙有接触。

3. 辅助检查：心脏B超未见心脏异常。三维CT
显示上颌为左右 2个独立的牙弓，出现上颌复制现

象。下颌骨及牙齿正常。2个独立上颌牙弓各自左

右侧乳牙列基本对称，乳牙下方均可见恒牙胚。头

颅未见异常。

四、诊断及诊断依据

实验室检查结果未见明确异常。2020年第1次
手术前CT显示上唇右侧唇裂，左侧上唇的前唇处有

明显球形软组织，上颌牙弓乳牙尚未全部萌出，仅能

见下颌乳前牙和上颌部分乳前牙，左侧上颌骨前份

骨质堆积，并可见乳牙有左右2个牙弓的可能（图1）。
2023年第 2次手术前三维CT显示上颌为左右 2个

独立的牙弓，出现上颌复制现象。下颌骨及牙齿正

常。2个独立上颌牙弓各自左右侧乳牙列基本对

称，乳牙下方均可见恒牙胚（图2）。因此，结合患者

临床表现、专科检查及影像学资料，初步诊断为：

（1）颅面复制畸形；（2）唇裂修补术后。

五、治疗

完善血、尿、便常规、肝肾功能和血浆生化等全

面的实验室检查，排除全身麻醉手术禁忌后鼻腔插

图 1 单侧完全性唇裂伴上颌骨复制畸形患者第 1次术前CT扫描

影像 A：左侧 30°正面观；B：右侧 30°正面观；C：轴位观显示 2个独

立完整的上颌牙弓；D：随着进一步向根方扫描，可见乳牙下方有恒

牙胚；E：左侧30°三维重建影像；F：三维重建影像正面观。
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管行复制畸形整复术。上下颌取印模，并灌制石膏

模型。仰卧体位取肩下垫枕，伸颈，头后仰。术野

皮肤常规消毒，铺巾。口内上颌近腭中份两侧牙弓

相对处沿着牙齿边缘切开腭部黏膜，将中线区的所

有乳牙和其下方的恒牙胚均拔除，并修正骨质，使

腭部趋于穹隆状。剩余的上颌牙弓恢复成 1个牙

弓，并保持左右侧的乳牙数目与正常乳牙数目一

致。缝合牙龈。并用碘仿纱条反加压缝合，消除死

腔，术后常规应用抗生素，1周拆除碘仿纱包。术区

愈合良好，上颌成为单一牙弓形态（图3）。

六、治疗结果、随访及转归

患者术后无不适，未出现相关并发症，术后6个月

随访，患者术区愈合良好（图4），进食、呼吸、语音基

本正常，无不适主诉。

讨 论

双面畸形或颅面复制畸形通常是联胎的一种

表现形式，可伴发无脑畸形，发病率约为 1/180 000
至 1/15 000 000［4］。颅面部部分复制畸形是指患者

在只有 1个头颅和躯干的前提下，颅面部单个器官

或 1个器官部分结构的复制畸形［5］。复制畸形在女

性中发病率更高，男女比例为1∶2，发生复制畸形的

患者常伴发其他合并症，如唇腭裂、皮罗氏序列征

（小下颌-舌下垂综合征）、Klippel⁃Feil综合征等［6］。

本病临床表现各异，颌面部局部复制畸形常发生在

口腔、上颌及下颌，且常伴发其他异常，包括眶距增

宽、唇腭裂、大口畸形和先天性颈椎融合畸形（也称

颈椎分节不良）等［7］。

该病临床表现变异度大，给诊断工作带来了极

大挑战。回顾文献发现，颅面复制畸形目前已报道

4种分型体系［8⁃11］（表 1）。根据Hamberis等［1］对既往

临床分型工作的总结和改良，本病例的患者属于Ⅱ
型，即复制的口腔和正常口腔结构相连，带有上颌

骨的上唇。该类型的复制畸形常伴随其他畸形，如

本病例所描述的单侧完全性唇裂，且复制结构的分

化程度一般，为中到高［1］。

目前，该畸形的病因及胚胎发生过程尚不明

确。正常的面部发育发生在胚胎第4 ~ 8周，始于神

经嵴细胞，其形成颅面间充质的过程经历复杂的遗

传信号控制。调控Meckel软骨形成的基因，如转化

生长因子β1（transforming growth factor⁃β1，TGF⁃β1）
受体ALK5［12］和结缔组织生长因子［13］在异常时可能

导致复制畸形的发生。至今尚未发现与复制畸形

明确相关的突变基因，现将现存的几个病因假说描

图 2 单侧完全性唇裂伴上颌骨复制畸形患者第 2次术前CT扫描

影像 A：冠状位观；B：轴位观；C：右侧 15°三维重建影像；D：左侧

15°三维重建影像。

A

C

B

D

图3 单侧完全性唇裂伴上颌骨复制畸形患者手术过程 A：充分暴

露术区；B：切开显示复制的牙弓形态；C：拔除复制的牙齿；D：切除

复制的牙槽嵴；E：修整后的上颌牙弓；F：闭合剩余的软组织缺损并

用碘仿油纱荷包加压固定。

E

A

C D

B

F

图 4 单侧完全性唇裂伴上颌骨复制畸形患者术后 6个月口内观

可见术区愈合良好，初步形成单一牙弓形态。
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注：a在Ⅱ型和Ⅲ型畸形中，口腔可能部分复制呈现出大口畸形的形态或完全复制呈现为单独的口腔结构，复制下颌骨中的多生牙通常具

有规则的形态。b在Chen和 Noordhoff（1989）［9］分类基础上进行改良。
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具体分型特征

Ⅰ型：眼鼻复制畸形，伴或不伴上颌或下颌复制畸形

Ⅱ型：鼻复制畸形，伴或不伴上颌复制畸形

Ⅲ型：下颌复制畸形，伴或不伴下颌或垂体复制畸形

Ⅰ型：单一口腔伴上颌牙弓复制

Ⅱ型：下颌旁出现附口

Ⅲ型：单一口腔伴下颌部分复制

Ⅰ型：含有乳牙或牙胚的对称复制的下颌牙弓，可能伴舌复制畸形及唇腭裂（可能表现为部分复制的口腔）

Ⅱ型：单侧下颌体和升支复制畸形，复制的下颌骨可以从下颌联合延伸至颞下颌关节作为独立的下颌结构

Ⅲ型：为牙槽型，其特征是多生牙区的复制的牙槽骨与正常下颌骨相连

Ⅳ型：双侧下颌升支复制畸形，并通常与Klippel⁃Feil综合征相关

Ⅰ型：正常功能的口腔和位置不定的附口，可能包含上唇和下唇大部分口腔结构

Ⅱ型：复制的口腔和正常口腔结构相连，带有上颌骨的上唇，或带有下颌骨的下唇

Ⅲ型：正常口腔位于中心，复制的口腔和正常口腔结构相连，由口腔的软组织和骨组织结构构成

表1 根据文献回顾部分颅面复制畸形的分类及特征

述如下：（1）脊索异常，如脊索分裂综合征（split
notochord syndrome）又称脊髓纵裂畸形；（2）第一鳃

弓的复制；（3）下颌生长中心的复制；（4）神经嵴细胞

迁移异常等。多数学者认为脊索是导致复制畸形的

关键［5⁃6］（图5）。Mews等［14］回顾了口腔复制畸形的病

例特征，发现发生复制的结构都来自于第一鳃弓，故

提出第一鳃弓的复制是最有可能的病因。然而，也

有部分病例无法用此理论解释，如Hamberis等［1］报

道的病例中，患者还存在面神经支配的肌肉无力，

这提示第二鳃弓异常。另外，亦可能存在除了基因及

胚胎环境之外的其他导致联胎的致畸风险因素，如

叶酸缺乏或代谢异常、病毒感染、理化因素或基因

变异等，也被认为可能导致复制畸形的发生［2，4⁃6］。

笔者认为，了解胚胎环境及调查与复制畸形明确相关

的突变基因可为将来明确该疾病的病因机制提供

可靠证据。全外显子测序（whole⁃exome sequencing，

WES）技术是近年来新兴的高科技医学检测手段，

能够深入探索个体的遗传信息，为筛查家族遗传

病、产前诊断，以及新生儿疾病的预防与诊断提供

重要线索［15］。本课题组拟对患者及其母亲外周血

标本进行亲本WES分析，由于缺乏父亲的样本（单亲

母亲），目前对潜在致病基因变异的全面评估仍然

不完整。父系遗传信息的缺失对确定遗传模式造

成困难［16］。此外，某些遗传性疾病可能表现出不完

全外显，导致共享相同遗传变异的个体之间出现不

同的临床表现，包括一些无症状的个体［16⁃17］。故纳

入父亲的基因数据将有助于排除或识别异常基因。

及时有效的外科干预是颅面复制畸形的首要

治疗手段，患者手术后通常也都可获得较理想的预

后效果。目前对于手术时机尚未达成共识，有文献

指出在不影响患者生存质量的前提下，手术时机应

尽量推迟到 3岁以后［1］，以便更好地区分乳、恒牙，

图5 人类胚胎的纵向示意图 A：正常；B：脊索“分叉”导致复制畸形。

A B
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避免过早手术损伤恒牙胚。亦有学者认为，早期切除

复制结构有助于恢复颅面部骨骼正常的生长模式，

可以在一定程度上自发矫正畸形［5，14］。在本病例中，

由于首诊外科医师当时未能准确了解该疾病特点，

分析患者右侧唇裂，将左侧前唇的球形软组织赘生

物考虑为左侧部分唇组织进行唇裂手术，故一期术后

上唇较宽，不协调，唇珠、唇峰不明显，左侧鼻底宽，

鼻小柱歪斜。此外，患者多生骨段位于正常上颌骨

内，且在上腭中线处与正常骨体有连接，考虑对上

颌骨的正常生长模式影响较大，为了更好地区分

乳、恒牙，选择在患者4岁时行二期手术。在二期手

术时去除了患者复制的上颌牙弓及乳牙列，但患者

仍存在相应的硬、软组织畸形，需密切随访，择期行

正畸、正颌联合治疗及软组织三期修复手术以达到最

佳的治疗效果。手术设计需兼顾骨骼正常结构与

软组织的功能和美学效果。尽管，有学者提出手术

时应尽可能去除所有重复的黏膜以避免潴留囊肿

的形成，但这在实际手术过程中较难实现［2，18］。

综上所述，本文报道了 1例罕见的上颌骨及上

唇复制畸形病例，患者在一期及二期手术后恢复了

较好的形态及咀嚼和语音功能，但仍需完善三期手

术以进一步修复相关软硬组织畸形。对于颅面复

制畸形患者临床上应引起足够重视，详细询问病

史，认真体检，可有效减少误诊漏诊，避免不恰当的

治疗。由于尚缺乏对本病例足够的亲本信息进行

WES分析，故仍无法全面评估患者的特定致畸基因

及其具体遗传变异。
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