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彩超筛查胎儿先天性心脏病的临床资料分析
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【摘要】　目的　通过彩色超声心动图产前筛查胎儿先天性心脏结构异常，严重异常则选择性终止妊娠，

部分胎儿行染色体分析，以提高先天性心脏病的产前诊断、干预水平。方法　回顾分析２００６年１月至

２０１０年１２月，在产科行胎儿系统超声检查（孕１１～１４周和孕２２～２６周）发现胎儿心脏结构异常者的病

例资料，并结合产前诊断中心胎儿大体解剖、染色体异常情况进行综合性分析。结果　２８０５６位孕妇中

５９２例经超声心动图诊断先天性心脏病，经引产后尸解及产后随访证实先天性心脏病共８４例，占

１４．１９％。经尸解或产后随访证实的病例中，有３８例行染色体核型分析，发现异常１７例，其中１３例为

先天性心脏病合并心外畸形者，占３４．２１％（１３／３８）。结论　超声诊断先天性心脏病合并心外畸形者，应

进行产前染色体检查，避免染色体异常综合征的患儿出生，提高生育质量。
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　　我国新生儿出生缺陷中，先天性心脏畸形是最

常见的致死性畸形，发病率约为５‰～１２‰
［１］。我

国每年约有１２万～１５万先天性心脏病患儿出生，

给家庭和社会带来了极大的负担。目前，孕中期产

前彩色超声心动图对胎儿先天性心脏病的产前筛查

准确、可行，因此在临床上广泛应用。本院于２００６

年１月至２０１０年１２月年经彩超检查２８０５６例胎

儿心脏，其中５９２例诊断为先天性心脏病，其中７９

例因胎儿染色体检查异常、复杂型先天性心脏病或

合并其他器官畸形引产后进行尸体解剖证实，５例

产后随访确诊。证实先天性心脏病的胎儿中，有３８

４
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例行羊水穿刺或脐血穿刺进行染色体核型分析，１７

例确诊染色体异常，现报告如下。

１　资料与方法

１．１　临床资料　２００６年１月至２０１０年１２月本院

对２８０５６例门诊的孕妇行胎儿超声心动图检查，妊

娠１８～４１周，平均（２８．６５±５．１２）周，孕妇年龄１９～

４３岁，平均（２７．４８±４．３５）岁。所有孕妇检查前均

告知超声检查的准确性和局限性，并签署知情同意

书。４２５３例孕妇有以下高危因素：年龄３５岁以上、

近亲结婚或有家族史、早孕期有先兆流产、感冒服药

史、羊水过多或过少、不良妊娠史（既往有先天性心

脏病等畸形儿生产或引产史）、糖尿病、高血压及代

谢性疾病等，占１５．１６％。其中Ｂ超提示先天性心

脏病５９２例，占２．１１％（５９２／２８０５６）。

１．２　检测仪器　使用ＡＴＬ５０００及ＧＥ７３０型超

声诊断仪，探头频率３．５ＭＨｚ，仪器调整至胎儿条

件最佳状态。

１．３　常用切面及检查顺序　参照“胎儿心脏筛查指

南”［２］，首先确定心脏位置，在胎儿腹部横切面，根据

胃、腹主动脉、下腔静脉等结构判断心脏的位置是否

正常，确定心脏方位。本院超声心动图筛查胎儿先

天性心脏病常用以下４个切面
［３］：①胎儿四腔心切

面：观察左右房室位置及大小，房室瓣位置形态，十字

交叉、房间隔卵圆孔及卵圆孔瓣大小，室间隔连续性，

观察并测量心胸比例。②胎儿左右室流出道切面：观

察大动脉的起源、大小及起始部位交叉。③胎儿主动

脉弓及动脉导管弓切面：观察动脉弓的连续性及分支

情况。④胎儿上下腔静脉长轴切面：观察上下腔静脉

与右房的连接关系。应用彩色及脉冲多普勒，观察房

室瓣口、半月瓣口及动脉弓内的血流速度及方向。

产前超声心动图诊断为先天性心脏病的胎儿，

遵循胎儿伦理学原则［４］，在充分告知病情的基础上，

根据胎儿父母的意愿，选择是否终止妊娠及和（或）

行染色体检查、尸体解剖。继续妊娠的胎儿每２～

４周复查超声心动图直至分娩，出生后６个月内行

超声心动图复查。

２　结　果

２８０５６例孕妇产前超声心动图检查发现胎儿

先天性心脏病５９２例，心脏结构分布异常及所占百

分比见表１。其中有７９例在本院经引产后尸解先

天性心脏病，５例产后随访证实，占１４．１９％。８４例

先天性心脏病中有３８例行胎儿染色体检查（见表

２），４６例未行胎儿核型分析（见表３）。孕妇年龄为

１８～４０岁，平均（２８．２６±４．５４）岁；孕２１～４１周，平

均（２９．４０±４．７０）周。先天性心脏病合并其他心外

畸形共５０例，占８．４５％（５０／５９２）。

表１　胎儿心脏结构异常分布情况

心脏结构

异常
单心腔

左心发育

不全

肺动脉狭

窄

主动脉狭

窄

三尖瓣狭

窄或闭锁

主动脉弓

缩窄离断

心腔内占

位

肺静脉异

位引流

三尖瓣下

移畸形
右位心

百分比 ６．８１ ３．４０ ４．２１ １．９４ １．３０ ３．０８ １．７８ １．９４ １．３０ ２．７６

心脏结构

异常

右位动脉

弓

单纯永存

左上腔

单纯室间

隔缺损

法洛四联

症

右室双出

口

心内膜垫

缺损

大动脉转

位

永存动脉

干
其他

百分比 １．３０ ９．０８ ２６．７４ ４．５４ ４．７０ ８．４３ ５．６７ ７．２９ ３．７３

表２　３８例先天性心脏病胎儿临床资料和染色体分析

年龄（岁） 孕周 高危因素（例）
超声心

动图结果（例）

伴发心外

畸形（例）
随访结果 染色体分析

２０～４０ ２２～４１
高龄（３）

早孕期感冒史（１）
ＶＳＤ（１０） ９ 尸解证实

４７，ＸＸ＋２１（１）

４７，ＸＹ＋１８（２）

４７，ＸＹ，小Ｙ＋１８（１）

４６，ＸＹ／４７，ＸＸＹ（１）

４７，ＸＸ＋１８（２）

４６，ＸＹ（２）

４６，ＸＸ（１）

５
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（续表）

年龄（岁） 孕周 高危因素（例）
超声心

动图结果（例）

伴发心外

畸形（例）
随访结果 染色体分析

３８ ３４ 高龄 ＡＳＤ １ 尸解证实 ４６，ＸＸ

３４ ２６ 无 未见明显异常 １ 尸解证实ＶＳＤ ４７，ＸＸ＋２１

３４ ３８ 孕母ＡＳＤ修补术后 ＶＳＤ、右心增大 １ 尸解证实 ４７，ＸＸ＋２１

２５ ３８ 无 肺动脉狭窄、先天性发育不全右室壁增厚 ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ，小Ｙ

２１ ３３ 无 双心房扩大，心脏旋位 １ 尸解证实 ４６，ＸＹ，小Ｙ

２１ ２７ 孕早期感冒 ＶＳＤ、ＴＧＡ、肺动脉狭窄 １ 尸解证实 ４６，ＸＹ

３０ ２９ 无 三尖瓣下移畸形，右室偏小 ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

２９ ２８ 无 三尖瓣下移畸形、卵圆孔间距１．１ｃｍ ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

２３～２４ ２４～３７ 孕早期感冒服药史 ＡＶＳＤ（２） ２ 尸解证实
６９，ＸＸＸ（１）

４６，ＸＹ（１）

２４～３０ ２５～２９ 孕早期感冒史（１） ＰＴＡ、ＡＶＳＤ（２） ０ 尸解证实
４７，ＸＸ＋１８（１）

４６，ＸＸ（１）

２７～３０ ３１～３８ 无 ＰＴＡ、ＡＶＳＤ（２） １
尸解示ＶＳＤ、二尖瓣

和三尖瓣发育差
４６，ＸＹ（２）

２２ ３２ 孕早期感冒史 ＡＶＳＤ、ＳＶ １ 尸解证实 ４６，ＸＸ

２９ ３２ 无 ＳＶ、ＴＧＡ ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

３３ ２６ 无 ＴＧＡ ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

２７ ３４ 无 ＳＶ、ＰＴＡ、卵圆孔间距０．９ｃｍ ０ 尸解证实
４５，Ｘ／４６，４６，Ｘ，ｒ（Ｘ）

（７１．７％，２８．３％）

３２ ３０ 无 右心体积增大、右心室壁增厚 １ 尸解证实 ４６，ＸＸ性反转

３５ ３０ 高龄 ＶＳＤ、卵圆孔间距１．２９ｃｍ １ 尸解证实 ４７，ＸＹ，小Ｙ＋１８

２４ ３２ 无 肺动脉狭窄 １ 尸解证实 ４６，ＸＹ

２７ ２６ 无 未见明显异常 １ 尸解示左心腔狭小 ４６，ＸＹ，小Ｙ

３１ ２８ 无 右室及肺动脉发育不良 ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

３３ ２６ 羊水过多 ＰＴＡ、ＶＳＤ １ 尸解证实 ４６，ＸＹ

３０ ２８ 无 ＶＳＤ、单流出道 ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ

２４ ２８ 否 ＶＳＤ、主动脉增宽、肺动脉狭窄 １ 尸解证实 ４６，ＸＹ

３７～４３ ２２～２９ 高龄（２） 法洛四联症（２） ０ 尸解证实 ４６，ＸＹ（２）

表３　４６例未行核型分析的先天性心脏病胎儿临床资料

年龄（岁） 孕周 高危因素（例） 超声心动图结果（例） 伴发心外畸形（例） 随访结果

２２～３４ ２６～３４
甲醛（１）

早孕期感冒史（２）
ＶＳＤ（６） ２ 尸解证实

２３～３０ ２３～３１ 无 未见明显异常（４） ４ 尸解证实ＶＳＤ

３０ ４０ 无 左室壁及室间隔横纹肌瘤 ０ 尸解证实

２１ ２１ 早孕期感冒史 ＳＡ、ＳＶ、单流出道 １ 尸解证实

２４ ２４ 无 ＶＳＤ、右心增大 １ 尸解证实

２０～３３ ２６～２８ 孕早期感冒史（１） 法洛四联症（３） １ 尸解证实

３１ ３０ 印刷厂工作 ＳＶ、ＴＧＡ、ＡＳＤ １ 尸解证实

２５ ２８ 无 ＳＶ、右室双出口、右心增大、二尖瓣缺如 ０ 尸解证实

２０～３３ ２８～３５ 无 ＰＴＡ、ＶＳＤ（２） ２ 尸解证实

３０ ２７ 无 肺动脉瓣膜畸形 １ 尸解证实
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（续表）

年龄（岁） 孕周 高危因素（例） 超声心动图结果（例） 伴发心外畸形（例） 随访结果

２９ ３３ 无 心脏增大 １ 尸解证实

２３ ３７ 无 ＡＶＳＤ １ 尸解证实

３１ ３４ 孕早期感冒史 ＰＴＡ、ＡＶＳＤ ０ 尸解证实

２５ ３１ 孕早期感冒史 右房大、三尖瓣重度返流 １ 尸解证实

２８ ２５ 无 ＶＳＤ、右室双出口、右位心 １ 尸解证实

２８ ３４ 无 ＳＶ、ＴＧＡ、动脉导管缺如 １ 尸解证实

２２～２９ ２９ 孕早期感冒史（１） ＡＶＳＤ、ＰＴＡ、心肺反位（２） ２ 尸解证实

２４ ３２ 无 三尖瓣瓣环增厚、右室壁稍增厚 １ 尸解证实

２４ ２６ 无 三尖瓣下移畸形、三尖瓣狭窄伴关闭不全 ０ 尸解证实

２６ ３２ 孕早期感冒服药史 ＶＳＤ、主动脉骑跨 １ 尸解证实

３２ ２６ 无 ＶＳＤ、ＳＡ、ＴＧＡ、左心发育不良 １ 尸解证实

２３ ４１ 无 ＶＳＤ、右室壁增厚 ０ 尸解证实

２４ ３５ 无 心脏横位，体积增大 １ 尸解证实

２０ ２２ 高龄 ＶＳＤ、卵圆孔间距０．９ｃｍ ０ 尸解证实

２５ ２４ 单脐动脉 右旋心、ＡＳＤ、ＳＶ、单流出道 ０ 尸解证实

２９ ２５ 无 ＶＳＤ、主动脉增宽骑跨、肺动脉狭窄 ０ 尸解证实

２４ ３０ 孕早期感冒史 ＳＶ、ＳＡ、ＴＧＡ ０ 尸解证实

２６ ２５～２８ 无 ＡＶＳＤ、右室双出口、肺动脉狭窄、镜面右位心（２） ２ 尸解证实

表４　５例产后超声证实的先天性心脏病

年龄（岁） 孕周 高危因素（例） 超声心动图结果（例） 伴发心外畸形（例） 随访结果 染色体分析

３４ ３８ 高龄 ＶＳＤ ０ 产后超声证实 无

２８ ２５ 无 肌部ＶＳＤ ０ 产后超声证实 无

３３ ２５ 无 未见明显异常 ０ 产后超声ＶＳＤ、ＰＤＡ 无

２５～２８ ２５～３８ 无 卵圆孔间距＞１．２ｃｍ（２） ０ 产后超声ＡＳＤ 无

　　注：ＴＧＡ：大动脉转位；ＰＴＡ：永存动脉干；ＳＡ：单心房；ＳＶ：单心室；ＶＳＤ：室间隔缺损；ＡＳＤ：房间隔缺损；ＡＶＳＤ：心内膜垫缺损；ＰＤＡ：动脉

导管未闭

　　产前胎儿超声心动图检查出５９２例先天性心脏

病，其中部分病例因胎儿染色体异常、复杂型先心病

或合并其他脏器畸形，充分告知胎儿父母后，根据父

母的意愿行引产术，引产后部分胎儿尸检证实先天

性心脏病７９例，产后超声心动图证实为先天性心脏

病５例（见表４），共计８４例，占１４．１９％（８４／５９２）。

其中，先天性心脏病合并心外畸形５０例，占８．４５％

（５０／５９２）。漏诊室间隔肌部３例，膜部缺损各２例，

漏诊率为６．００％（５／８４）。有２例超声心动图诊断

为ＰＴＡ、ＡＶＳＤ，引产后尸解示ＶＳＤ、二尖瓣和三尖

瓣发育不良。９例胎儿卵圆孔大于８ｍｍ，产后心脏

超声正常。

产前胎儿超声心动图检查出先天性心脏病经尸

解或随访证实的８４例胎儿中，有３８例进行染色体

检查，其中发现染色体异常 １７ 例 （１７／３８），占

４４．７４％，其中１３例为先天性心脏病合并心外畸形

者（１３／３８），占３４．２１％，而单纯先天性心脏病者中

仅发现４例染色体异常（４／３８），占１０．５３％。

３　讨　论

先天性心脏病是人类最常见的出生缺陷之一。

绝大多数先天性心脏病是由遗传因素和环境因素共

同作用导致，占我国主要出生缺陷疾病的１／３
［５］。

因此，应重视孕妇产前的超声心动图检查，早期筛查

７
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出先天性心脏病胎儿，及早对病情进行遗传诊断和

分析，并作出相应的处理，可达到优生优育的目的。

超声心动图是诊断胎儿心血管疾病首选的无创

检查方法，现已广泛运用于胎儿先天性心脏病的筛

查［２］。文献报道，通过胎儿四腔心切面、左室长轴切

面和大血管短轴切面这３个切面的心脏检查可以排

除９０％的先天性心脏病
［６］。本院采用胎儿四腔心

切面、左右室流出道切面、主动脉弓及动脉导管切面

及上下腔静脉长轴４个切面，明显提高了胎儿先天

性心脏病筛查技术的敏感性和准确性，是胎儿心脏

筛查的首选技术［３］。但是超声心动图也有一定的局

限性，即使在全面的胎儿超声心动图检查中，室间隔

缺损、大动脉异位及动脉缩窄也最常被漏诊［７］。

本组漏诊室间隔肌部缺损３例，膜部缺损２例。

由于室间隔缺损大多发生在膜部或膜周部，小于

０．５ｃｍ以内的缺损难以发现，并且胎儿时期左右房

室间压力差不大，频谱一般不能显示分流情况，常会

漏诊小的室间隔缺损。动脉导管和卵圆孔在胎儿时

期持续开发，大多数出生后立即闭合或逐渐关闭，因

而在胎儿期是无法诊断ＰＤＡ的。而卵圆孔在胎儿

时期大于８ｍｍ，出生后应注意有无ＡＳＤ存在。随着

介入治疗和心脏外科手术的发展，ＶＳＤ、ＡＳＤ和ＰＤＡ

在生后可以得到根治，且患儿远期生存质量好。

先天性心脏病是一种多基因遗传病，所涉及的

多种基因在表达质或量上的异常，都可能影响心脏

的发育，导致先天性心脏病的发生。本研究发现在

证实为先天性心脏病的８４例胎儿中，有３８例进行

染色体核型分析，发现染色体异常合并先天性心脏

病或心外畸形者１７例，占４４．７４％（１７／３８）；其中患

有先天性心脏畸形伴有心外畸形者 １３ 例，占

３４．２１％（１３／３８），其中２１三体３例，１８三体５例，

克氏综合征１例，三倍体１例，４６，ＸＸ性反转１例，

４６，ＸＹ，小Ｙ２例；染色体异常仅伴有心脏畸形者仅

有４例，占１０．５３％（４／３８），其中１８三体２例，４５，

Ｘ／４６，４６，Ｘ，ｒ（Ｘ）１例，４６，ＸＹ，小Ｙ１例。文献显示

导致心内膜垫缺损的染色体异常有２１三体、三倍

体；导致房间隔缺损的染色体异常有１８三体、易位

型部分三体；导致单心房、单心室的染色体异常有

１８三体；导致大动脉转位、狭窄及永存动脉干的染

色体异常有三倍体及易位型部分三体；导致三尖瓣

反流、闭锁、下移及狭窄的染色体异常有２１三体及

易位型部分三体；导致二尖瓣狭窄及畸形的有１８

三体；导致肺动脉缺如、狭窄及闭锁的染色体异常有

三倍体；导致右室双出口及法洛四联症的染色体异

常有２１三体等
［８］。由于种种原因，虽然该研究中的

染色体异常的例数不多，但与该趋势大致相似。因

此，我们认为，在日后的产前诊断工作中，对筛查出

胎儿先天性心脏病合并心外畸形的孕妇，不论孕周，

均应告知其进行染色体检查的必要性，有利于对本

次妊娠制定合理的处理方法，并为以后妊娠提供合

理的建议。

综上所述，染色体异常可伴有多基因的增加或

减少，表现为胎儿伴发心脏畸形或心外畸形，因此超

声心动图提示胎儿心脏畸形合并心外畸形者，还需

进行产前细胞遗传学诊断以排除染色体异常，避免

染色体异常综合征患儿的出生，达到优生优育、提高

人口素质的目的。
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