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一体化管理先天性心脏病胎儿预后及随访研究
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【摘要】　目的　探讨产前诊断、产后治疗的一体化管理先心病胎儿模式在临床实践中的指导作用及运
用。方法　回顾性分析自２０１７年至２０２４年于海南医学院第一附属医院、海南省儿童医院确诊先天性
心脏病胎儿，选取共１０５例心脏结构异常胎儿，根据是否实行一体化管理先心病胎儿分为对照组和实验
组，并将两组先心病胎儿进行围生期危险度评分分级，比较两组间胎儿出生后心脏情况以及临床手术情
况。结果　对照组共５４例先心病胎儿，其中Ⅰ级１例，Ⅱ级４９例，Ⅲ级３例，Ⅳ级１例，Ⅰ、Ⅱ级共５０例
先心病胎儿娩出后心脏情况良好；Ⅲ级先心病胎儿娩出后，１例心脏情况良好，２例接受手术，恢复良好；
Ⅳ级先心病胎儿娩出后于产后３天接受手术，恢复良好。实验组共５１例先心病胎儿，其中Ⅰ级９例，Ⅱ
级４２例，Ⅰ级９例分娩后正常未进行手术干预，Ⅱ级中４０例正常未进行手术干预，２例接受手术，恢复
良好。结论　一体化管理先心病胎儿模式可为围生期先心病胎儿的管理提供科学、简便、高效的决策方
案，为临床实践提供方向，减少不必要的引产，改善新生儿的心脏手术预后，保障母婴安全。
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ｉｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎ．２ｃａｓｅｓｕｎｄｅｒｗｅｎｔｓｕｒｇｅｒｙａｎｄｒｅｃｏｖｅｒｅｄｗｅｌｌ．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　Ｔｈｅｉｎｔｅｇｒａｔｅｄｍａｎａｇｅｍｅｎｔｏｆ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅｆｅｔｕｓｍｏｄｅｌｃａｎｐｒｏｖｉｄｅｓｃｉｅｎｔｉｆｉｃ，ｓｉｍｐｌｅａｎｄｅｆｆｉｃｉｅｎｔｄｅｃｉｓｉｏｎｍａｋｉｎｇｓｃｈｅｍｅｆｏｒ
ｔｈｅｍａｎａｇｅｍｅｎｔｏｆｐｅｒｉｎａｔａｌｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅｆｅｔｕｓ，ｐｒｏｖｉｄｅｄｉｒｅｃｔｉｏｎｆｏｒｃｌｉｎｉｃａｌｐｒａｃｔｉｃｅ，ｒｅｄｕｃｅ
ｕｎｎｅｃｅｓｓａｒｙｉｎｄｕｃｔｉｏｎｏｆｌａｂｏｒ，ｉｍｐｒｏｖｅｔｈｅｐｒｏｇｎｏｓｉｓｏｆｎｅｏｎａｔａｌｃａｒｄｉａｃｓｕｒｇｅｒｙ，ａｎｄｅｎｓｕｒｅｔｈｅｓａｆｅｔｙｏｆ
ｍｏｔｈｅｒａｎｄｃｈｉｌｄ．
【犓犲狔狑狅狉犱狊】　ＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＨｅａｒｔＤｅｆｅｃｔ；Ｆｅｔｕｓ；ＰｒｅｎａｔａｌＤｉａｇｎｏｓｉｓ；ＤｉｓｅａｓｅＭａｎａｇｅｍｅｎｔ

　　先天性心脏病（以下简称先心病）是先天性畸形
中最常见、最重要的出生缺陷，我国出生缺陷发生率
约为５．６％，每年新增出生缺陷数约９０万例［１］。先
心病的发病率约占新生儿的７％～８％，占我国０～５岁
儿童死亡原因的第一位［２］。随着超声诊断技术和基
因检测手段的发展与进步，产前诊断、咨询、产后治
疗的一体化先心病管理模式诞生。目前，对于围产
期孕妇的治疗也有了一些的专家共识，通过以产科、
儿童心脏内外科、新生儿科、医学影像等多学科合作
的先心病孕前指导、产前筛查诊断、产前咨询、生后
治疗“一体化”诊疗模式，提出新生儿及复杂先心病
的早期治疗方案［３，４］。一体化先心病胎儿诊疗模式
为围产期先心病胎儿的管理提供科学、简便、高效的
决策方案，为临床实践提供方向，减少不必要的引
产，改善新生儿的预后，保障母婴安全。本研究旨在
探究该模式在临床实际中的指导作用及运用，现报
道如下。

１　资料和方法

１．１　一般资料　本研究回顾性分析自２０１７年至
２０２４年于海南医学院第一附属医院、海南省儿童医
院确诊先天性心脏病（以下称先心病）胎儿，筛查选
取共１０５例心脏结构异常胎儿，其中５４例未行一体
化管理诊疗模式，设为对照组；５１例行一体化管理
诊疗，设为实验组。１０５例先心病中孕周１９～３５周
产妇及家属均签署知情同意书。纳入标准：①单胎
妊娠，于就诊医院定期产前检查者；②于就诊医院行
胎儿超声心动图检查显示胎儿患有先心病者；③于

就诊医院产前诊断中心行介入性产前诊断者。④于
就诊医院产后筛查阳性患有先心病者。排除标准：
①双胎妊娠者；②诊断不明确的先天性心脏畸形者；
③合并有地中海贫血的心脏畸形者；④相关资料无
法收集完全者。
１．２　方法
１．２．１　超声检查　１０５例孕妇均于孕１９～３５周进
行胎儿系统超声检查，使用ＰｈｉｌｉｐｓＩＵ２２型彩色多
普勒超声诊断仪，凸阵探头，频率２．０～５．０ＭＨｚ。
按照中国医师协会超声医师分会《产前超声检查指
南》［１］为依据，对受检孕妇取仰卧位检查姿势，充分
暴露腹部，按常规产科检查顺序逐步检查。

超声心动图检查以２００６年国际妇产科超声学
会（ＴｈｅＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｏｃｉｅｔｙｏｆＵｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎ
ＯｂｓｔｅｔｒｉｃｓａｎｄＧｙｎｅｃｏｌｏｇｙ，ＩＳＵＯＧ）公布的《胎儿
心脏超声筛查指南》为依据，采用ＰｈｉｌｉｐｓＩＵ２２型彩
色多普勒超声仪，探头频率３～５ＭＨＺ，检查前孕妇
均被告知胎儿系统超声检查及胎儿心脏筛查的局限
性，并签署知情同意书，由具有产前超声诊断资格的
医师进行检查。

根据胎儿心脏病分级量表［２］按照心脏异常情况
以及《中国心脏出生缺陷围产期诊断和临床评估处
置专家共识》［５］进行胎儿心脏缺陷分型分层远期预
后危险度分级，Ⅰ级：轻微的心脏异常，如右位主动
脉弓、左上腔回流至右心房、心内解剖正常的心脏异
位等；Ⅱ级：简单的心脏异常，如中度以上的肺动脉
狭窄、室间隔缺损等；Ⅲ级：可进行手术治疗的复杂
先心病，如严重法洛四联症、完全型大动脉转位；Ⅳ
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级：严重且复杂的先心病，如左心发育不良综合征、
三尖瓣下移畸形、完全性房室传导阻滞等。
１．２．２　胎儿遗传学诊断　所有孕妇均签署羊膜腔
穿刺知情同意书，术前常规超声检查。采用超声诊
断仪（ＨｉｔａｃｈｉＥＵＢ５５００型）、超声穿刺针（２２Ｇ
２００ｍｍＰＴＧ）及腹部穿刺探头（ＥＵＰＢ５１４），选择穿
刺点及穿刺角度。脐带定位后经腹壁穿刺，行羊膜
腔穿刺抽取羊水。所有介入性操作严格按照产前诊
断管理办法中的介入性产前诊断穿刺术常规进行。

⑴染色体核型分析：所获取的羊水离心，取沉
淀中的羊水细胞培养，以Ｇ显带染色制备染色体标
本，染色体核型按人类细胞遗传学国际命名体制
（ＩＳＣＮ）进行描述。

⑵羊水ＣＮＶｓｅｑ检测：①使用ＭａｇＰｕｒｅＢｕｆｆｙ
ＣｏａｔＤＮＡＭｉｄｉＫＦＫｉｔ试剂盒，按照标准流程提取
基因组ＤＮＡ；②ＤＮＡ文库构建；③用测序平台
ＢＧＩＳＥＱ５００连续单向测序，并利用数据处理软件
ｚｅｂｒａｃａｌｌ读出原始测序数据；④生物信息学分析，然
后通过检索数据库进行ＣＮＶ临床意义的确定。

⑶羊水ＱＦＰＣＲ检测：①羊水ＤＮＡ提取：取
１．９ｍｌ羊水离心去上清，沉淀使用核酸提取试剂盒
提取羊水基因组ＤＮＡ，微量分光光度计检测ＤＮＡ
的质量和浓度，－２０℃保存；②ＱＦＰＣＲ检测分析：
采用达瑞试剂盒；③ＰＣＲ扩增；④ＧｅｎｅＭａｐｐｅｒ５．０
分析数据。
１．２．３　一体化管理方法　根据胎儿先心病检查规
范和我国胎儿心脏出生缺陷围产期诊断及专家共
识，对疑诊胎儿进行积极的会诊以确诊胎儿先心病。
会诊明确后，指导家属前往小儿门诊咨询专科医师，
充分告知家属先心病的相关知识，包括心脏畸形出
生后的表现、症状，保守治疗的预期寿命、现有主要
的治疗手段、治疗方法、费用、风险及有效性等，在遵
循亲属意愿的情况下，若选择继续妊娠，可在当地或
就诊医院建档，继续进行后续检查，包括系统排畸、
基因及染色体筛查，并根据国内外共识争取在３９～
４０周分娩，如无剖宫产指征，尽量选择经阴道自然
分娩，胎儿娩出后，根据国家卫健委关于出生缺陷疾
病防治中先天性心脏病多学科处理原则［６］，Ⅰ级先
心病胎儿出生后，在产房接受常规处理和新生儿评
估，确定状况正常后可以出院；Ⅱ级先心病胎儿出生

后，会安排儿科心血管专家进行会诊，并进行新生儿
评估；Ⅲ级先心病产妇分娩时，将安排新生儿医生在
产房待命，胎儿出生后在产房接受护理，如有必要，
可使用前列腺素维持，随后迅速转运至儿童心脏病
治疗中心；Ⅳ级产妇分娩时，将安排新生儿医生待命
并准备必要设备，胎儿出生后立即转运至儿童心血
管重症监护室进行治疗。对于选择引产的家属，应
在孕２８周前按照我国相关法规签署同意书进行引产。
１．３　观察指标　统计胎儿先心病分级情况、娩出后
心脏评估情况以及是否接受临床手术干预，统计一
体化管理初步结果。本研究通过海南医学院第一附
属医院伦理委员会审核（２０２２Ｌ４９）。

２　结果

２．１　１９～３５周孕妇常规进行胎儿心脏筛查　运用
产前超声检查及基因检测手段筛查确诊共１０５例先
心病胎儿，其中５４例未行一体化管理诊疗模式，设
为对照组；５１例行一体化管理诊疗，设为实验组。
并将两组先心病胎儿进行围产期危险度评分分级。
对照组共５４例先心病胎儿，其中Ｉ级１例（１．８５％），
Ⅱ级４９例（９０．７％），Ⅲ级３例（５．５６％），Ⅳ级１例
（１．８５％），实验组共５１例先心病胎儿，其中Ｉ级９例
（１７．６４％），Ⅱ级４２例（８２．３５％），见表１、表２。

表１　对照组胎儿心脏缺陷分型分级
分级 心脏结构异常类型 例数

Ⅰ级 三尖瓣轻度反流 １
肺动脉轻中度狭窄 １１
主肺动脉比例失调 １１

血管环 ７
卵圆瓣冗长 ２
肺动脉交叉 １
心包积液 ３

Ⅱ级 左侧三房 １
房间隔膨出瘤 １

室缺 ２
心率失常 ２

心肌致密化不全 １
三尖瓣大量反流 ４
脐静脉发育异常 ３

肺动脉瓣狭窄、房间隔膨胀瘤 １
Ⅲ级 主动脉缩窄、永存左上腔 １

Ｂｅｒｒｙ综合征 １
Ⅳ级 完全型肺静脉引流 １
总计 ５４

３
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表２　实验组胎儿心脏缺陷分型分级
分级 心脏结构异常类型 例数

Ⅰ级 永存左上腔 ６
三尖瓣轻度反流 ３

室缺 １３
血管环 １３

轻度法洛四联症 ２
主肺动脉比例失调 ７

Ⅱ级 肺动脉轻中度狭窄 ３
左右肺动脉交叉 １
心包积液 １

部分型肺静脉异位 １
心横纹肌瘤 １

总计 ５１

２．２　预后及随访　对照组中，心脏缺陷分级为Ⅰ
级、Ⅱ级共５０例先心病胎儿娩出后心脏评估良好，
未进行手术干预；Ⅲ级的３例先心病胎儿中１例先
心病胎儿娩出后心脏评估良好，未进行手术干预，１
例先心病胎儿诊断Ｂｅｒｒｙ综合征：主动脉窗、右动脉
起源升主动脉、主动脉弓离断（Ｂ型），产后２周新生
儿进行临床手术，术后恢复良好，１例诊断肺动脉狭
窄、房间隔膨胀瘤，５个月后进行临床手术，术后恢
复良好；Ⅳ级先心病胎儿娩出后诊断完全性肺静脉
异位引流，产后３天进行临床手术，术后恢复良好。
实验组中，心脏缺陷分级为Ｉ级共９例娩出后心脏
评估正常，未进行手术干预；分级为Ⅱ级４２例中４０
例娩出后心脏评估正常未进行手术干预，２例于分
娩后诊断法洛四联症，进行手术干预，术后恢复良好
（表３、表４）。

３　讨论

多学科合作的先心病孕前指导、产前筛查诊断、
产前咨询、生后治疗“一体化”诊疗模式，具有安全
性、有效性、经济性及群体可接受性，是适合我国国
情的先心病早期干预模式［７］。据２０２２年中国专家
共识认为，胎儿声心动图检查是实施产前产后“一
体化”诊疗模式的基础，是产前诊断不可或缺的一部
分，产前筛查发现胎儿心脏异常的建议转诊至三级
机构进行诊断［８］。

表３　实验组胎儿娩出后心脏评估
分级例数 胎儿娩出后心脏评估 手术例数
Ⅰ级 ９ ９例均正常，未进行手术干预 ０
Ⅱ级４２ ４０例正常，２例异常 ２（２例法洛四联症）

表４　对照组胎儿娩出后心脏评估
分级例数 胎儿娩出后心脏评估 手术例数
Ⅰ级 １ 正常 ０
Ⅱ级４９ ４９例均正常 ０
Ⅲ级 ３ １例正常，２例异常 ２（１例Ｂｅｒｒｙ综合征：

１例室间隔膨出瘤）
Ⅳ级 １ 异常 １（完全性肺静脉异位引流）

　　一体化管理先心病胎儿模式运用超声技术及遗
传学检测手段筛查先心病，对先心病胎儿进行心脏
缺陷分层分级建立档案，并定期随访检测，联合产
科、新生儿心内外科、胎儿医学科、医学影像科等科
室进行多学科会诊，制定、优化治疗方案，使先心病
胎儿的诊疗从产后前移至产前，做到早诊断、早治
疗，减少不必要的引产、减少致死性先心病胎儿的出
生率。提高先心病的检出率、救治率、存活率，做到
优生优育，保障母婴安全。

因此本研究旨在探索一体化管理先心病胎儿模
式在实际临床应用中的指导与经验，将理论付诸于
实践，为临床工作提供支持。本研究通过分析于海
南医学院第一附属医院、海南省儿童医院确诊的
１０５例心脏畸形胎儿进行一体化管理与否的数据，
发现了解过并且愿意接受先心病胎儿一体化管理的
实验组孕妇在经过产前筛查中共检出心脏结构异常
胎儿且≥Ⅲ级先心病胎儿后均选择终止妊娠，与施
国鲜等回顾性分析１１４２０例产前筛查中共检出心脏
结构异常胎儿的７７例，引产３１例，引产率４０．３％
的数据结果存在较大的差距［９］。与韩舞群等分析
４０１９例心脏畸形病患胎儿的孕妇选择终止妊娠率
６６．６％也存在较大差距［１０］。

分析可能原因为本研究数据容量相对较小，容
易出现抽样偏差；实验组无Ⅲ、Ⅳ级先心病胎儿，导
致数据不具代表性、误差较大等不足之处。

一体化管理先心病胎儿模式可为围产期先心病
胎儿的管理提供科学、简便、高效的决策方案，为临
床实践提供方向，减少不必要的引产，改善新生儿的
心脏手术预后，但本研究缺乏大样本数据及心脏缺
陷Ⅲ、Ⅳ级数据支持，以及对先心病的分析与应用还
不够完整，部分的Ⅲ、Ⅳ级未得到明确和随访，这是
我们今后需要进一步研究的地方。我们将来会继续
研究，期待以此为引，吸引更多的临床工作者及研究
人员关注一体化管理先心病胎儿模式，扩大样本容

４
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量，探索符合中国国情的一体化管理模式。
综上所述，一体化管理先心病胎儿模式为围生

期先心病胎儿的管理提供科学、简便、高效的决策方
案，对实际临床工作具有极大指导作用，该模式可减
少不必要的引产，做到优生优育，有利于改善新生儿
的预后，保障母婴安全。
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