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先天性心脏病的产前筛查和诊断方法探讨

祝菁　杨祖菁
　王蓓

（上海交通大学医学院附属新华医院 产前诊断中心，上海　２０００９２）

【摘要】　目的　了解先天性心脏病的产前筛查和诊断情况。方法　收集２０１０年４月至２０１１年１２月

期间在本院进行产前筛查和诊断的先天性心脏病胎儿以及产前未发现异常而出生后诊断的先天性心脏

病患儿，分析其诊断时间、主要畸形和围产儿结局。结果　２０１０年４月至２０１１年１２月期间经产前筛查

和诊断的先天性心脏病共３３例，其中９例足月分娩，２４例引产终止妊娠。漏诊室间隔缺损１１例、肺动

脉狭窄２例、肺动脉闭锁１例。结论　通过孕２０～２４周超声筛查胎儿心脏结构，能够较好地发现复杂

型先天性心脏病，并通过胎儿超声心动图确诊，降低围产儿死亡率。
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　　先天性心脏病是新生儿出生缺陷的主要部分，

在活产儿中的发病率约为４‰～８‰
［１］。一些复杂

型先天性心脏病不仅治疗困难，新生儿的死亡率也

较高，因此孕期对胎儿先心病的筛查显得尤为重要。

随着超声胎儿畸形筛查和胎儿超声心动图检查的开

展，我们能够在产前诊断出一些严重的先天性心脏

病，并且在这些先心病新生儿出生时做好准备，将其

转运到先心病中心治疗。

１　资料和方法

１．１　研究对象　２０１０年４月至２０１１年１２月在本

院产前诊断中心进行胎儿畸形筛查和诊断的胎儿先

心病，以及引产和出生后的先心病资料。

１．１．１　本院建卡产检，于２０～２４孕周进行胎儿超

声系统畸形筛查，发现胎儿心脏异常者行胎儿超声

心动图进一步诊断。
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１．１．２　外院产检发现胎儿心脏异常者转诊本院行

胎儿超声心动图检查诊断。

１．１．３　产前超声检查未发现异常而出生后新生儿

检查发现有心脏杂音，行超声心动图检查诊断。

１．２　方法　采用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎ７３０Ｅｘｐｅｒｔ彩色多普

勒超声诊断仪，探头频率为４～８ＭＨｚ，采用二维彩

色多普勒检查。对于胎儿心脏结构的筛查我们主要

选择四腔心平面（图１）、左、右室流出道平面（图２、

３）、三血管气管平面（图４）进行常规筛查，必要时

加用大血管短轴平面、主动脉弓或动脉导管弓长轴

切面，同时观察瓣膜活动的启闭及彩色血流。

图１　四腔心平面

图２　左室流出道平面

图３　右室流出道平面

图４　三血管气管平面

２　结果

２．１　２０１０年４月至２０１１年１２月在本院行２０～２４

孕周胎儿畸形筛查孕妇共６３７３例，筛查出胎儿心脏

异常７例；外院筛查发现胎儿心脏异常后转我院复

诊者２６例。以上病例均行胎儿超声心动图检查诊

断，共３３例，其中２４例引产，占产前诊断先心病的

７２．７％，选择引产的病例均为复杂型先心病。９例

足月分娩，新生儿出生后即转儿科救治。先心病分

类及结局见表１。

表１　产前诊断出的先心病胎儿和结局超声心动图诊断的主要

先心病种类 例数（百分比） 诊断时平均孕周 足月分娩数

法洛四联征 ５（１５．１５％） ２５ ３

房室隔缺失 ３（９．０９％） ２６ ０

永存动脉干 ７（２１．２１％） ２３．６ ０

大动脉转位 ３（９．０９％） ３０．２ １

单心房单心室 ３（９．０９％） ２６．３ ０

右室双出口 ６（１８．１８％） ２７．５ １

左心室发育不良 １（３．０３％） ２５ ０

室间隔缺损 １（３．０３％） ３２ １

肺动脉闭锁 １（３．０３％） ３４ １

心脏横纹肌瘤 ２（６．０７％） ３３ １

心脏畸胎瘤 １（３．０３％） ３０ １

２．２　产前检查未能发现胎儿心脏异常，新生儿出生

后听诊发现心脏杂音而行心脏彩色多普勒超声发现

者共３０例，其中１１例为室间隔缺损、２例为肺动脉

狭窄、１例肺动脉闭锁，余１６例为房间隔缺损、卵圆

孔未闭或动脉导管未闭，新生儿均存活、儿内科

随访。
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３　讨论

先心病是目前临床上出生缺陷中发生率最高的

疾病，在上海２０１０年的出生缺陷中的构成比为

３３．２％，为第一位。先心病在产前诊断有影像学和

基因等诊断方法，但在临床上使用方便和重复性好

的方法是超声检查。在产前胎儿心脏结构筛查中四

腔心平面（图１）是最重要也是最基本的筛查平面，

通过胎儿胸腔的横断面，显示包括左右心房、心室，

室间隔、房间隔、卵圆孔、肺静脉口。四腔心切面能

观察：①心脏位置、大小、功能及心律是否正常；②四

个心腔情况，即左心房、右心房、左心室、右心室大小

是否成比例，室壁运动是否正常；③房室瓣膜情况，

即二尖瓣、三尖瓣是否处于同样高度，“十字”交叉结

构是否完整，是否呈海鸥征，瓣叶是否活动自如。按

规范仔细检查四腔心平面上的所有结构，能检出的

心脏畸形有：右位心、左心发育不良、右心发育不良、

心内膜垫缺损、单心室、三尖瓣下移、大型室间隔缺

损、全肺静脉回流异常等。病例１（图５）孕２５＋５周

房室间隔缺失，通过四腔心平面可见“十字”交叉

消失。

图５　病例１：孕２５＋５周房室隔缺失

　　早期的一些研究报道用四腔心平面筛查先天性

心脏病的敏感性可以达到６４％～９２％
［２，３］，然而在

随后的一些报道中，尤其是在多中心低危人群中筛

查的敏感性均低于６０％
［４，５］。在另一个多中心研究

中［６］报道，使用四腔心＋左、右心室流出道切面在低

危人群中进行产前筛查，其敏感性为６５．５％，而单

纯四腔心切面筛查的敏感性为６０．３％。单纯应用

四腔心平面筛查容易造成漏诊的病例主要有房间隔

缺损、室间隔缺损、完全性肺静脉异位引流、完全性

大动脉转位、主动脉缩窄、法洛四联症、永存动脉干。

三血管气管平面能显示主动脉弓横断面、肺动脉干、

上腔静脉及其三者大小、位置关系，对于一些大动脉

异常能够做出更好的提示。病例２（图６）孕２３＋１周

完全性大动脉转位，四腔心平面未见明显异常，但是

通过左右心室流出道平面可见大血管无交叉。病例

３（图７）孕３２＋２周右室双出口，通过右室流出道平面

可见右心室与两根大动脉相连。

图６　病例２：孕２３＋１周完全性大动脉转位

图７　病例３：孕３２＋２周右室双出口

　　Ｃｏｍｓｔｏｃｋ
［７］总结了单纯应用四腔心切面筛查

导致漏诊的原因：①四腔心不能显示大动脉；②一些

病变太小以致难以发现，如小型的室间隔缺损；③一

些异常表现在筛查之后出现；④检查者经验不足或

设备原因导致未发现异常的四腔心图像。为了减少

胎儿先天性心脏病的漏诊率，本院在常规筛查时选

择增加左、右心室流出道及三血管气管平面，以增加

对大血管畸形的检出率。在我们的资料中，本院产

前筛查出的７例先心病患儿中永存动脉干４例、完

全性大动脉转位１例、右室双出口２例，而在转诊本

院的先心病患儿中也以法洛四联症、大动脉转位、右

室双出口、永存动脉干等病例为主，这些心脏大血管

畸形如果单纯应用四腔心平面检查则很可能出现漏
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诊或误诊的情况。当超声筛查发现心脏可疑异常

后，再做系统的胎儿超声心动图检查诊断胎儿先天

性心脏病是一种可靠的诊断方式。由于先天性心脏

病的种类较多，且复杂型先天性心脏病的治疗复杂、

预后较差，给家属带来经济和精神上的双重负担，因

此产前通过胎儿超声心动图进一步诊断胎儿心脏畸

形显得至关重要，本组３３例胎儿时期发现心脏异常

者均行胎儿超声心动图进一步诊断，最后２４例家属

选择引产终止妊娠，占产前诊断先心病的７２．７％，

选择引产的病例均为复杂型先心病（表１）。

当然我们也存在先心病的产前漏诊病例，漏诊

的主要为１１例室间隔缺损、２例肺动脉狭窄、１例肺

动脉闭锁。这是由于胎儿时期特殊的循环结构，即

卵圆孔和动脉导管呈开放状态，且卵圆孔的位置恰

与继发房间隔的位置相近，因此在胎儿时期很难做

出继发孔型房间隔缺损的诊断。对于漏诊的主要病

例，我们需要考虑在以后的工作中除了重视二维灰

阶图像外，还需要重视彩色多普勒血流及更多心脏

切面的观察，结合产前、产后超声检查和尸检结果对

照，不断更新、扩展知识面，并且进行必要的系统培

训。ＭｃＢＲＩＥＮ
［８］报道，在英国，即便进行最简单的

胎儿心脏超声检查培训，也能显著提高胎儿先天性

心脏病的产前诊断率。目前本院进行正规产前检查

的孕妇一般在孕２０～２４周进行胎儿畸形筛查，此孕

周也是检查胎儿心脏结构异常较好的时间。由于目

前超声仪器分辨率的提高，这一时间段的胎儿心脏

一般情况下都能较好的显现，且成像不容易受脊柱、

肋骨声影的影响，若发现严重复杂先心，也便于优生

引产。国外相关研究［９］在早孕期高危孕妇中通过经

阴道超声检查来早期诊断胎儿先天性心脏病，这一

方法可能今后在高危孕妇早期筛查中开展。

通过资料发现，在中孕期确诊胎儿先心病是切

实可行的，提早诊断对于孕妇选择分娩方式、降低围

产期死亡率均有极大益处。综上所述，胎儿四腔心

作为先心病的初筛手段简便易行，可发现大多数先

心病，但不易诊断大动脉畸形，而四腔心＋左、右心

室流出道切面＋三血管气管切面能够大大减少大动

脉畸形的漏诊率，同时我们需要进一步仔细观察多

普勒彩色血流图像，多切面观察胎儿心脏结构，不断

提高我们产前诊断的水平。在中孕期胎儿心脏筛查

发现异常后再进行系统的超声心动图检查确诊，有

助于早期发现胎儿复杂型先心病，减少异常人口的

出生。
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