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摘  要 

体外受精技术成熟，全球广泛应用，但多胎妊娠、卵巢过度刺激等风险仍存在，DOCK基因的研究处于早

期阶段，病例数据较少。本文报导并讨论一例IVF合并DOCK基因变异、羊水过少、胎儿生长受限的孕妇

的妊娠监督及其终止妊娠时机，方法的选择。一名停经30 + 5周孕妇，因下腹部发紧13小时余入院，试

管婴儿妊娠状态合并胎儿生长发育迟缓、羊水过少、完全性前置胎盘、胎盘血窦、胎盘植入不伴出血？

羊水穿刺医学外显子检测(父母子)发现：DOCK基因变异，经保胎治疗至36 + 1周，介入下行子宫下段剖

宫产术，产后大出血，予输血止血治疗，胎儿送至新生儿科治疗，术后恢复可，出院，本例复合多种病

症，复杂且严重，其妊娠监督注意事项，终止妊娠方式和时机的选择为复杂高危妊娠的治疗提供了新证

据。 
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Abstract 
It is mature for the in vitro fertilization technology, which is widely used worldwide. However, there 
is a risk in the existence of multiple pregnancy and ovarian hyperstimulation. The research on the 
DOCK gene is in the early stage, and there are few case data. Report and discussion have been car-
ried out in this study, which is to attain a selection of the pregnancy supervision of a pregnant woman 
with IVF combined with DOCK gene variants, oligohydramnios, and fetal growth restriction, like-
wise the timing and pregnancy termination. A pregnant woman who had stopped menstruation for 
30 plus 5 weeks was hospitalized due to tightness in the lower abdomen for more than 13 hours, 
and the IVF pregnancy status was combined with fetal growth retardation, oligohydramnios, complete 
placenta previa, placental blood sinus, and placenta implantation without bleeding? It was found that 
the pregnant woman can be discharged after fetal protection treatment to 36 plus 1 weeks, by the 
interventional lower uterine cesarean section, postpartum hemorrhage, blood transfusion to stop 
bleeding, fetus sent to neonatology for treatment, and reaching postoperative recovery through am-
niocentesis medical exome detection (parent-child). New evidence has been provided for the treat-
ment of complex high-risk pregnancies with the precautions for pregnancy supervision, and the se-
lection of pregnancy termination mode and timing, in this complex and severe combination of mul-
tiple diseases case. 
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1. 病例报告 

患者，女，32 岁，孕 30 + 5 周，因“下腹部发紧 13 小时余”于 2024 年 6 月 8 日就诊于广州市华侨

医院。患者于 2023 年 9 月 12 日，行双侧输卵管结扎手术，丈夫因 2019 年行“精索高位结扎手术”后性

功能障碍，故本次妊娠为试管妊娠状态。2023 年 11 月 25 日于揭阳艾维医院移植冷冻周期 5 天囊胚，移

植前口服芬吗通，环孢素，黄体酮等药物持续至孕 10 周。孕 6 周时自觉阴道少量流血症状，超声提示宫

腔少量积血，予低分子肝素至孕 12 周时因阴道流血量增多停用。孕 12 + 3 周行 NT 筛查，测值为 1.1 mm，

考虑宫腔少量积血；孕早期筛查提示地中海贫血基因携带者，自孕 13 周起口服红源达纠正贫血治疗，

2024 年 6 月 5 日复查血红蛋白(HGB)：106 g/L，提示轻度贫血。孕 16 周后超声提示：胎盘前置状态，胎

盘血窦，绒毛膜下血肿。孕 20 周自感胎动。孕 22 + 2 周超声提示：完全性前置胎盘。2024 年 5 月 8 日

行口服 75 g 葡萄糖耐量试验(OGTT)：空腹 4.9 mmol/L，1 小时 10.74 mmol/L，2 小时 9.2 mmol/L，诊断

为妊娠期糖尿病，予饮食、运动控制后血糖可，2024 年 6 月 4 日，外院复查糖化血红蛋白：数值为 5.7 
mmol/L。2024 年 6 月 3 日，外院超声提示：宫内单活胎，约孕 26 + 5 周大小，头位(EFW 982 g)，胎儿

体重小于 3th%，考虑胎儿生长受限(FGR)，完全性前置胎盘，胎盘内血池，局部胎盘与前壁肌层分界欠

清，未排除胎盘植入可能，建议磁共振检查，羊水过少(羊水指数：40 mm，羊水最深区：17 mm)，孕 30 
+ 1 周时因胎儿偏小 1+月，前往汕头大学医学第一附属医院就诊，入院后完善相关检查，免疫组化相关

结果未见明显异常，予补液，肝素改善微循环，监测胎心等处理，复查超声后告知病情及风险出院。孕
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期无阴道流液，无头痛，眼花，视物模糊，心悸，胸闷等不适。现孕 30 + 5 周，自诉当日凌晨 1 点起偶

感下腹部发紧发硬，一次约 5 min，间隔 1 h，持续 2 h，胎动如常，无下腹部明显疼痛，无阴道流血流液

等不适。体温 36.8℃，脉搏 116 次/分，呼吸 20 次/分，血压 123/81 mmHg。腹部见腹腔镜术后疤痕，其

余无特殊异常。宫高 26 cm 腹围 90 cm，胎心监护显示反应型 NST，胎先露为头位，未扪及规律宫缩。

未行阴道检查。 
入院检查：① 影像资料：孕 30 + 5 周本院 B 超示：FGR、中央性前置胎盘、羊水指数 57 mm，最大

深经 25 mm，宫颈内口血窦、胎盘植入评分 6 分。孕 31 + 1 周羊水穿刺外显子检测(父母子)结果提示：

DOCK6 基因变异。孕 31 + 5 周 B 超示：双顶径 71.3 mm、枕额径 97.6 mm、头围 265.3 mm、腹围、246.9 
mm、股骨 50.5 mm，预测胎儿体重：1205 g。中央性前置胎盘，胎盘成熟的 I 级。羊水最大径线：45 mm，

羊水指数 113 mm。孕 32 + 1 周 B 超示：中央性前置胎盘，羊水最大径线 35 mm，羊水指数 108 mm，胎

儿大小与孕周基本相符。孕 30 + 5 周 MRI (见图 1)提示：胎儿脑结构及径线未见明显异常。完全性前置

胎盘；子宫双侧侧壁胎盘附着处局部肌层低信号模糊带、中断，胎盘信号不均匀，右侧侧壁局部胎盘向

外凸，似突破浆膜层，周围见较多粗大血管；胎盘完全覆盖宫颈口。扫及母体右肾下极见一肿块影，T2W1
呈低信号，大小约 4.2 cm × 5.0 cm。② 检验资料：孕 30 + 5 周入院抽血平均红细胞体积(MCV)：66.40↓
fL，平均红细胞血红蛋白量(MCH)：21.80↓pg，葡萄糖(GLU)：8.13↑mmol/L，凝血功能、肝肾功能等其

余抽血检验结果未见明显异常。 
 

 
Figure 1. Abdominal MRI images 
图 1. 腹部 MRI 图 

 
入院诊断：1) 先兆早产；2) 胎儿生长发育迟缓；3) 羊水过少；4) 完全性前置胎盘；5) 胎盘血窦；

6) 胎盘植入不伴出血？7) 妊娠合并地中海贫血；8) 妊娠期轻度贫血；9) 妊娠期糖尿病(WhiteA1)；10) 
试管婴儿妊娠状态；11) 孕 1 产 0，宫内孕 30 + 5 周，宫内单活胎。 

治疗经过：患者合并完全性前置胎盘、胎儿生长发育迟缓、胎盘血窦、羊水过少、试管婴儿，与患者

及其家属沟通后，患者坚持继续妊娠，要求保胎治疗。2024 年 6 月 11 日送胎儿医学科行羊膜腔内灌注

及染色体基因检测，予以地塞米松促胎肺成熟，硫酸镁胎儿脑保护，黄体酮胶囊降低子宫敏感度，盐酸

利托君、阿托西班抑制宫缩，检测胎心胎动、胎儿血流，监测血糖并控制，2024 年 6 月 28 日羊水穿刺医

学外显子检测(父母子)结果提示：DOCK6 基因变异，告知相关风险后，患者及家属表示要求保留胎儿，

遂继续保胎至 36 + 1 周，于 2025 年 7 月 15 日介入下行子宫下段剖宫产术，术中娩出一早产单活胎，术

后予输血、放置宫腔水囊止血、抗感染、促进子宫收缩、子宫复旧、腹部伤口护理、促排气等对症治疗，

产后 24 小时出血：1315 mL，恢复可出院。 
回访：9 个月后电话回访患者，患者诉患儿儿童保健检查结果无明显异常，育儿过程中患者及其他家

属未发现患儿身体，行为，心理特殊异常。 
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2. 讨论 

2.1. DOCK6 基因变异原理及临床表现 

DOCK 家族分为 11 类，与多种免疫缺陷疾病的致病机制有关，其变异可导致感染易感性增加、自身

免疫异常及肿瘤倾向等表现[1]。DOCK6 基因位于 19 号染色体 19p13.2，由 48 个外显子组成。DOCK6 基

因突变常常导致 Adams-Oliver 综合征 2 型(AOS2)，有神经发育异常，血管发育异常以及癌症风险，有部

分研究称 DOCK6 基因突变通过抑制 CDC42 和 Rac1 蛋白的活性，干扰肢芽外胚层的血管生成与发育。

这种功能异常会导致四肢末端及颅顶区域血管系统受损，进而引发皮肤组织发育障碍和远端肢体结构缺

陷，最终表现为 Adams-Oliver 综合征(AOS)的典型临床表型[2] [3]。AOS2 有的临床表现只表现为较轻的

智力发育缓慢，而有的呈现多系统的异常，如皮肤、癫痫、心血管、眼部等[4]。AOS 发病率为 0.44/100,000，
而 DOCK6 基因引起的 AOS 属于常染色体隐性形式[5]，目前针对 DOCK6 变异尚无特异性治疗，主要针

对并发症进行管理。如：手术矫正心血管异常，外科修复皮肤肢体结构缺陷，针对癫痫发作的抗癫痫治

疗，以及针对智力、运动障碍的康复训练[6]。 

2.2. 复杂重症的妊娠监督注意事项 

完全性前置胎盘合并胎盘植入风险是妊娠期严重并发症[7]，需通过高频次超声及 MRI 动态评估胎盘

位置、植入深度及周围血管分布[8]。本病例中，孕 16 周即发现胎盘前置状态，孕 22 + 2 周确诊完全性前

置胎盘，结合胎盘血窦及分界不清表现，高度警惕胎盘植入风险。需密切监测阴道出血量及子宫张力，

避免剧烈活动或腹部受压，必要时提前备血。同时警惕前置胎盘导致的隐性失血[9]。本例孕 6 周、12 周

阴道流血反复发作，低分子肝素的使用需权衡抗凝需求与出血风险。患者OGTT异常，糖化血红蛋白5.7%，

提示需控制血糖。通过饮食、运动干预及血糖监测，必要时使用胰岛素控制血糖，避免高血糖加重胎儿

生长受限(FGR) [10]及羊水过少风险[11]。试管婴儿妊娠患者多经历长期生育焦虑[12]，合并多并发症时

需加强心理疏导。本病例中与患者关于 DOCK 基因变异及终止妊娠开展了多轮沟通，突显了知情决策在

高危妊娠管理中的价值。 
DOCK 基因变异还可能与多个系统发育异常相关[4]，需查询文献联合遗传学专家解读变异致病性，

告知家属远期预后。同时地塞米松(促胎肺成熟)与硫酸镁(脑保护)的应用为早产儿存活提供了关键支持。

本例胎儿体重小于 3th%，羊水指数 40 mm，提示胎盘功能不足。需通过超声多普勒(脐动脉血流 S/D 值、

大脑中动脉血流)及胎心监护(NST/BPP)评估胎儿宫内安危。羊膜腔内灌注虽暂时改善羊水量，但需警惕

感染风险[13]。完全性前置胎盘及母体出血风险可能引发胎儿窘迫[14]，同时 DOCK 基因变异可引发胎儿

多系统的异常[4]，需提前与新生儿科协作，制定窒息复苏、低体重儿监护及基因异常随访计划。 
终止妊娠时机的决策需平衡母胎风险，尽管孕 30 + 5 周已出现先兆早产，但通过宫缩抑制剂(利托君、

阿托西班)联合治疗可促胎肺成熟治疗，延长孕周至 36 + 1 周，使胎儿体重及器官发育接近足月水平，降

低新生儿呼吸窘迫综合征(RDS)风险[15]。完全性前置胎盘合并可疑胎盘植入的出血风险随孕周增加而升

高，且此类孕妇的产时、产后出血不可控且无法预知。本例孕 36 周时胎盘植入风险明确，且胎儿已具备

较好存活率，故选择择期终止[16] [17]。FGR 合并羊水过少提示胎盘功能进行性衰退，继续妊娠可能导致

胎死宫内。动态监测胎儿血流(如脐动脉舒张末期血流缺失)是终止妊娠的重要指征。 
本例手术方式选择介入下子宫下段剖宫产术，完全性前置胎盘合并胎盘血窦及植入风险，传统剖宫

产术中出血风险极高。介入放射科预置腹主动脉或髂内动脉球囊，术中临时阻断血流，显著减少出血量

[17]。子宫下段剖宫产需结合胎盘位置选择切口，避免切开胎盘组织。术中采用高位切口避开胎盘，减少

胎儿娩出过程中的出血。产后需立即放置宫腔水囊压迫止血，联合缩宫素、卡贝缩宫素等多途径促进子
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宫收缩，必要时行子宫动脉栓塞，避免子宫切除。本例术后恢复良好，印证了多模式止血策略的有效性。 

3. 总结与启示 

本病例展示了 IVF 妊娠合并 DOCK6 基因变异及多种并发症的管理策略和干预经验。高危妊娠管理

需“双轨并行”，母亲侧重出血、代谢及心理管理，胎儿侧重生长、遗传及宫内环境监测。终止妊娠时机

需动态评估，36 周是衡量胎儿成熟度与母体风险的合理节点，但需个体化调整(如严重 FGR 需提前至 34
周)。介入手术革新高危分娩，多学科协作下介入技术的应用显著改善母婴结局。本案例提示，IVF 妊娠

的复杂性要求临床医生具备整合产科、遗传学及影像学的能力，并为患者提供精准化、人性化的全程管

理。 

同意书 

该病例报道已获得病人的知情同意。 
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