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５２例先天性心脏病胎儿产前诊断及临床分析
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【摘要】　目的　通过心脏畸形胎儿产前诊断及临床预后评分评估为先天性心脏病胎儿遗传咨询及临床
分析提供更多依据。方法　收集２０１８年４月至２０１９年１０月因胎儿心脏畸形来怀化市妇幼保健院产
前诊断中心就诊的５２例孕妇临床资料。通过产前诊断获得标本并行染色体核型及ＣＭＡ检测。结果
　５２例心脏畸形胎儿中染色体核型异常为１３．４６％（７／５２），核型正常的胎儿中有５例检出拷贝数变异
（ｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎ，ＣＮＶ），检出率为９．６％（５／５２）。４０例染色体核型及微阵列分析均正常的胎儿
中，按出生缺陷临床预后评分体系评分。其中０分Ⅰ级正常变异９例，均继续妊娠；１～３分Ⅱ级者共１７
例，继续妊娠１６例；４～６分Ⅲ级者共１１例，继续妊娠３例；７～９分Ⅳ级者３例，均引产。４０例中继续妊
娠２８例。结论　胎儿先天性心脏病与遗传因素相关，需行产前诊断，排除遗传因素后行临床预后评分
评估，对临床分析及围产期管理，改善胎儿预后，提高我国出生人口质量起到重要的作用。
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　　先天性心脏病（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅ，ＣＨＤ）
是由于胚胎期遗传和环境因素导致某些基因在不同
时间和（或）不同空间的先后表达和相互作用出现异
常而影响胎儿心血管的正常发育，导致心脏或大血
管大体的结构异常的一组出生缺陷［１］，为出生缺陷
之首，在新生儿主要出生缺陷中占近１／３。随着超
声诊断技术的发展，胎儿先天性心脏病的产前检出
率及诊断率逐年增高，本研究通过回顾性分析５２例
先天性心脏病胎儿的产前诊断，并通过临床预后评
分系统进行产前及出生后的预后咨询。对先天性心
脏病胎儿围产期进行一体化管理，改善胎儿预后，为
提高我国出生人口质量起到重要的作用。

１　资料与方法

１．１　研究对象　收集２０１８年４月至２０１９年１０月
期间因胎儿先天性心脏病来怀化市妇幼保健院产前
诊断中心就诊的５２例病例。孕妇年龄１７～４４
（２８．８±３．４）岁，就诊孕周１６～３３（２１．６±４．８）周，
５２例胎儿均行染色体微阵列分析技术（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌ
ｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，ＣＭＡ）检测及核型分析，对结果正
常者进行胎儿心脏出生缺陷临床预后评分评估。
１．２　研究方法　
１．２．１　产前超声心动图检查　采用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎ
Ｅ８彩色多普勒超声诊断仪，参考李胜利主编的《胎
儿畸形产前超声诊断学》第２版［２］。根据超声诊断

标准，诊断为先天性心脏病的胎儿进行介入性产前
诊断，并按胎儿心脏出生缺陷临床预后评分体系进
行评估，按预后好坏评分０～９分，并分成４级［３］。０
分Ⅰ级者无需干预；１～３分Ⅱ级者手术效果好，再
手术率和死亡率均低；４～６分Ⅲ级其术后严重并发
症少见，亦建议保留；而７～９分Ⅳ级者为复杂心脏
畸形，手术效果一般，死亡率较高。产前诊断结果正
常拟继续妊娠Ⅱ级以上先天性心脏病胎儿均给予儿
童心脏外科专家多学科会诊。
１．２．２　产前诊断　本研究均通过羊膜腔穿刺获取
标本。①进行细胞培养、制片及染色体核型分析；②
采用ＣＭＡ检查胎儿基因组中有临床意义的拷贝数
变异（ｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎ，ＣＮＶ）。

２　结果

２．１　产前诊断结果　染色体核型异常７例，异常率
为１３．４６％（７／５２）。分别为２１三体３例，１８三体２
例，１３三体２例。其中３６例心脏单发畸形核型异
常２例（５．５５％），心脏复合畸形７例，核型异常２例
（２８．６％），合并心外畸形９例，核型异常３例（３３．３％）。
４５例核型正常者中有５例检出异常ＣＮＶ，检出率
为９．６％（５／５２）（表１），有３例为２２号染色体ｑ１１．２１区
带存在２．８８～３．１８Ｍｂ不等片段微缺失，１例为１１
号染色体ｑ２４．３ｑ２５区带存在约７．０７Ｍｂ片段微缺
失，１例为染色体不平衡易位部分三体综合征。

表１　１３例超声先天性心脏病胎儿行产前诊断异常列表
先天性心脏病胎儿超声表型 核型或ＣＭＡ异常 相关综合征 妊娠结局

室间隔缺损 ４７，ＸＮ，＋２１ ２１三体综合征 引产
完全性房室间隔缺损 ４７，ＸＮ，＋２１ ２１三体综合征 引产
室间隔缺损＋颈项透明层增厚 ４７，ＸＮ，＋２１ ２１三体综合征 引产
法洛四联症＋左侧唇腭裂 ４７，ＸＮ，＋１３ １３三体综合征 引产
法洛四联症＋鼻骨缺失 ４７，ＸＮ，＋１８ １８三体综合征 引产
室缺＋主动脉狭窄 ４７，ＸＮ，＋１８ １８三体综合征 引产
室缺＋双主动脉弓 ４７，ＸＮ，＋１３ １３三体综合征 引产
肺动脉狭窄，动脉导管缺如 ２２ｑ１１．２１存在２．８８Ｍｂ微缺失，含４５个ＯＭＩＭ基因，明确致病 ２２ｑ１１．２缺失综合征 引产
法洛四联症 ２２ｑ１１．２１存在３．１７Ｍｂ微缺失，含犜犅犡１等４７个ＯＭＩＭ基因，明确致病 ２２ｑ１１．２缺失综合征 引产
法洛四联症＋肺动脉重度狭窄 ２２ｑ１１．２１存在３．１Ｍｂ微缺失，含犜犅犡１等４３个ＯＭＩＭ基因，明确致病 ２２ｑ１１．２缺失综合征 引产
单心房、单心室，胎儿左侧胸腔积
液，胎儿颈脊部皮肤增厚

２ｑ３７．２ｑ３７．３存在约７．０Ｍｂ微缺失，４ｑ２８．３ｑ３５．２存在约５５．５Ｍｂ微
重复，均明确致病

２ｑ３７．３缺失综合征
４ｑ部分三体综合征 引产

单心室，主动脉严重狭窄或闭锁，
不排除完全性肺静脉异位引流 １１ｑ２４．３ｑ２５存在７．０７Ｍｂ微缺失，含２５个ＯＭＩＭ基因，可能致病 １１ｑ部分缺失综合征 引产
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２．２　胎儿心脏出生缺陷临床预后评分及妊娠结局：
４０例染色体核型及ＣＮＶ均正常的胎儿中继续妊娠
２８例，其中０分Ⅰ级正常变异９例，均继续妊娠；

１～３分Ⅱ级者共１７例，继续妊娠１６例；４～６分Ⅲ
级者共１１例，继续妊娠３例；７～９分为Ⅳ级３例，
均引产（表２）。

表２　胎儿心脏缺陷分级评分及妊娠结局
心脏缺陷 等级 评分 例数（例） 妊娠结局

右位主动脉弓 Ⅰ ０ ４ ４例继续妊娠
左上腔回流到右心房 Ⅰ ０ ５ ５例继续妊娠
双主动脉弓 Ⅱ ２ ２ ２例继续妊娠
房间隔缺损 Ⅱ １ １ １例继续妊娠
室间隔缺损 Ⅱ １ ７ ７例继续妊娠
房室间隔缺损（部分型） Ⅱ ２ ２ ２例继续妊娠
肺动脉瓣狭窄（轻中） Ⅱ １ ２ ２例继续妊娠
法洛四联症（单纯型） Ⅱ ３ ３ ２例继续妊娠
房室间隔缺损（完全型） Ⅲ ４ ２ １例继续妊娠
肺动脉瓣狭窄（重） Ⅲ ４ １ １例引产
法洛四联症（合并完全性房室间隔缺损） Ⅲ ５ １ １例引产
法洛四联症（合并肺动脉瓣缺如） Ⅲ ５ １ １例引产
肺动脉闭锁／室间隔缺损 Ⅲ ５ １ １例引产
完全性大动脉转位（无肺动脉狭窄） Ⅲ ４ ２ １例继续妊娠
右室双出口（ＶＳＤ位于肺动脉下） Ⅲ ４ １ １例引产
完全型肺静脉异位引流（心下型） Ⅲ ５ １ １例引产
肺动脉吊带 Ⅲ ６ １ １例继续妊娠
完全性大动脉转位（有肺动脉狭窄） Ⅳ ５ １ １例引产
左心发育不良综合征 Ⅳ ８ ２ ２例引产

３　讨论

３．１　国内文献报道，ＣＨＤ染色体核型异常检出率
为１０．６％～１８％［４，５］，国外文献报道为１５％～２５％
［６，７］，在本研究中染色体核型异常检出率为１３．４６％
（７／５２），与国内报道相似，且心脏复合结构畸形和心
脏畸形合并心外畸形染色体异常概率更高，分别为
２８．６％和３３．３％。与国内文献报道亦相符［８］，在
ＣＭＡ检测中共５例检出异常ＣＮＶ，将染色体异常
检出率提高了９．６％，１例为１１号染色体ｑ２４．３ｑ２５
区带存在约７．０７Ｍｂ微缺失，１例为染色体不平衡
易位导致的部分三体。有３例为２２号染色体ｑ１１．２１
区带存在２．８８～３．１７Ｍｂ不等片段微缺失，该微缺
失与２２ｑ１１缺失综合征相关。临床表现为腭裂、先
天性心脏病、免疫缺陷和低钙血症等，致病区域为
２２ｑ１１．２，致病基因为犜犅犡１［９］。此变异大部分为
新生突变，约占９３％，仅７％由父母遗传所致，本研
究３例２２ｑ１１．２缺失综合征中有１例孕妇本人为先
天性心脏病，行ＣＭＡ对照，检出与胎儿同片段缺

失，胎儿该片段缺失遗传自其母亲。故胎儿心脏畸
形建议产前诊断。
３．２　对于先天性心脏病胎儿是否继续妊娠，经染色
体排查后的４０例病例中均对心脏结构畸形进行风
险评估，每一例病例均在充分咨询知情同意下选择。
Ⅱ～Ⅳ级评分４分以上者均在小儿心外科专家多学
科会诊咨询。本研究中根据胎儿心脏出生缺陷临床
预后评分体系［３］评分，在Ⅰ级０分的共９例，均继续
妊娠，Ⅱ级１～３分的１７例，继续妊娠１６例，其中包
括３例单纯型法洛四联症。Ⅲ级４～６分１１例中有
３例病例选择继续妊娠，１例为完全性大动脉转位
（无肺动脉狭窄）此结构畸形为新生儿期最常见手
术，预后良好，可达到正常小孩生活质量，１例为肺
动脉吊带，此结构畸形为左肺动脉起源于右肺动脉，
如宫内即导致先天性气管狭窄，手术难度大，但如果
无严重气管狭窄，手术仅需将异位肺动脉切断、复
位、吻合，手术难度降低。１例为完全型房室间隔缺
损珍贵儿选择继续妊娠，出生后再次超声评估为部
分型房室间隔缺损，评分风险降低至Ⅱ级２分，出生
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后３月行手术治疗，效果好，现随访生长发育可。Ⅳ
级７～９分者３例，因担心手术效果及风险或经济原
因均选择引产。对于Ⅱ级及Ⅱ级以上先天性心脏
病，以往大部分都盲目选择了终止妊娠。近年来，随
着小儿外科的发展迅猛，国内比较好的心脏中心，手
术总体死亡率已降低至１％以下，先天性心脏病手
术无论数量还是质量均达到前所未有的水平［１０］。
本研究接受咨询的４０例先天性心脏病胎儿中终止
妊娠１２例（３０％），继续妊娠２８例（７０％），胎儿宫内
死亡０例。Ⅰ、Ⅱ级０～３分先天性心脏病２６例，引
产１例，保留率９６．１％（２５／２６），Ⅲ～Ⅳ级４～９分
１２例病例中引产１１例，保留率２１．４３％。本研究
中对于孕期的管理及预后的咨询为重点，也包括了
孕妇的分娩方案，简单低风险心脏畸形胎儿可在普
通医院正常分娩，中等风险心脏畸形胎儿选择在有
新生儿重症监护病房（ｎｅｏｎａｔａｌｉｎｔｅｎｓｉｖｅｃａｒｅｕｎｉｔ，
ＮＩＣＵ）的中心分娩，鼓励足月妊娠，避免早产增加
的心脏手术风险。对于动脉导管依赖性心脏畸形以
及需要新生儿期尽早干预的心脏畸形胎儿，产前与
产科、新生儿科、小儿心外科等多学科专家会诊，安
排在邻近儿童心脏内外科的中心分娩。做好先天性
心脏病胎儿的围生期一体化管理，将先天性心脏病
胎儿由出生后的被动转运提前到宫内转运。本中心
地处偏远山区，病例多为市县级转诊，大部分地方医
院对胎儿期、新生儿至婴幼儿期先天性心脏病的诊
疗尚处于一个较低的水平。所以临床预后评估及围
产期管理至关重要。对改变先天性心脏病胎儿的妊
娠结局选择，并为改善先天性心脏病患儿的预后及
生存质量起到重要的作用。

综上所述，对于先天性心脏病胎儿需行产前诊
断，积极临床预后评分评估，对临床分析、围产期管
理、改善胎儿预后、提高我国出生人口质量起到重要

的作用。
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