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胎儿心室强光点及染色体异常的关系探讨

燕凤　徐慧　陈必良　陈柳　王德堂　赵海波　王红娜　张建芳

（第四军医大学西京医院 妇产科产前诊断中心，陕西 西安　７１００３２）

【摘要】　目的　探讨胎儿心室强光点及染色体异常的关系。方法　对西京医院２０１１年１月至２０１２年

４月孕周在１６～２８周的１５００例孕妇行胎儿Ｂ超和胎儿心脏Ｂ超筛查胎儿心室强光点，同时对发现心

室强光点的孕妇行羊膜腔穿刺术抽取羊水，采用羊水Ｇ显带法和ＦＩＳＨ法同时筛查胎儿染色体。结果

　１５００例孕妇中发现胎儿心室强光点６６例，检出率４．４％，同时对６６例心室强光点的胎儿进行羊水染

色体筛查，结果发现４例染色体异常，其中５２例单纯心室强光点病例中发现２例染色体异常，异常率为

３．８％。另外１４例合并其超声异常的心室强光点发现染色体异常２例，检出率１４．２％，这２例为室间隔

缺损伴随主动脉骑跨。结论　合并其它超声异常的染色体异常的检出率比单纯心室强光点的检出率

高。而对有合并症的胎儿，可直接进行胎儿系统超声和心脏Ｂ超或羊膜腔穿刺术。

【关键词】　胎儿心脏Ｂ超；心室强光点；染色体异常

【中图分类号】　Ｒ７１４．５３　　　【文献标志码】　Ａ

犚犲犾犪狋犻狅狀狊犺犻狆犅犲狋狑犲犲狀犐狀狋狉犪犮犪狉犱犻犪犮犎狔狆犲狉犲犮犺狅犵犲狀犻犮犉狅犮狌狊犪狀犱犆犺狉狅犿狅狊狅犿犪犾犃犫狀狅狉犿犪犾犻狋犻犲狊犻狀犉犲狋狌狊　

犢犪狀犉犲狀犵，犡狌犎狌犻，犆犺犲狀犅犻犾犻犪狀犵，犆犺犲狀犔犻狌，犠犪狀犵犇犲狋犪狀犵，犣犺犪狅犎犪犻犫狅，犠犪狀犵犎狅狀犵狀犪，狕犺犪狀犵

犑犻犪狀犳犪狀犵
．

（犘狉犲狀犪狋犪犾犇犻犪犵狀狅狊犻狊犮犲狀狋犲狉，犇犲狆犪狉狋犿犲狀狋狅犳 犗犫狊狋犲狋狉犻犮狊犪狀犱犌狔狀犲犮狅犾狅犵狔，犡犻犼犻狀犵 犎狅狊狆犻狋犪犾，犉狅狌狉狋犺

犕犻犾犻狋犪狉狔犕犲犱犻犮犪犾犝狀犻狏犲狉狊犻狋狔，犡犻’犪狀７１００３２，犆犺犻狀犪）

【犃犫狊狋狉犪犮狋】　 犗犫犼犲犮狋犻狏犲　 Ｔｏｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｅｔｈｅｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐｂｅｔｗｅｅｎｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｕｓａｎｄ

ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓｉｎｆｅｔｕｓ．犕犲狋犺狅犱　ＷｅｐｅｒｆｏｒｍｅｄａｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅａｎａｌｙｓｉｓｆｒｏｍＪａｎｕａｒｙ２０１１ｔｏ

Ａｐｒｉｌ２０１２ｉｎＸｉｊｉｎｇＨｏｓｐｉｔａｌ．Ｗｅｒｅｖｉｅｗｅｄａｌｌｃｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｙａｎｄｆｅｔａｌｅｃｈｏｃａｒｄｉｏｇｒａｐｈｙ

ｏｆ１５００ｃａｓｅｓｆｒｏｍ１６ｔｏ２８ｗｅｅｋｓｇｅｓｔａｔｉｏｎｉｎｓｉｎｇｌｅｔｏｎｐｒｅｇｎａｎｃｉｅｓ．Ｆｅｔａｌｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｒｅｓｃｒｅｅｎｅｄｗｉｔｈ

ＦＩＳＨｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔｔｏｇｅｔｈｅｒｗｉｔｈｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓ．犚犲狊狌犾狋狊　Ｆｅｔａｌｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｉｗｅｒｅ

ｄｉａｇｎｏｓｅｄｉｎ６６ｃａｓｅｓ，ｆｏｒ４．４％ｉｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｏｆ１５００ｃａｓｅｓ．ＦＩＳＨｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔｓｔｏｇｅｔｈｅｒｗｉｔｈ

ｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓｗｅｒｅｃａｒｒｉｅｄｏｕｔｓｉｍｕｌｔａｎｅｏｕｓｌｙ，ａｎｄｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓｗｅｒｅｄｉａｇｎｏｓｅｄｉｎ４

ｃａｓｅｓ．Ａｍｏｎｇｔｈｅｓｅ５２ｉｓｏｌａｔｅｄｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｉ２ｃａｓｅｓ ｗｅｒｅｄｉａｇｎｏｓｅｄｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌ

ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ（３．８％）．Ａｎｄａｍｏｎｇｔｈｅｓｅ１４ｉｎｔｅｒｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒｓｅｐｔａｌｄｅｆｅｃｔｓｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄｂｙａｏｒｔｉｃ

ｏｖｅｒｒｉｄｉｎｇｓ２ｃａｓｅｓｗｅｒｅｄｉａｇｎｏｓｅｄｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ（１４．２％）．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀狊　Ｄｅｔｅｃｔｉｏｎｒａｔｅｏｆ

ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓｗｉｔｈｃｏｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｉｓｈｉｇｈｅｒｔｈａｎｔｈａｔｏｆｉｓｏｌａｔｅｄｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｕｓ．

Ｗｅｒｅｃｏｍｍｅｎｄｔｈａｔｉｆｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｕｓｉｓｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄｂｙａｂｎｏｒｍａｌｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｙｔｈｅｇｒａｖｉｄａ

ｓｈｏｕｌｄｕｎｄｅｒｇｏｃｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｙｃａｒｄｉａｃｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｙｏｒａｍｎｉｏｃｅｎｔｅｓｉｓ．

【犓犲狔狑狅狉犱狊】　ｆｅｔａｌｅｃｈｏｃａｒｄｉｏｇｒａｐｈｙ；ｆｅｔａｌｅｃｈｏｇｅｎｉｃｉｎｔｒａｃａｒｄｉａｃｆｏｃｕｓ；ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ

通讯作者：张建芳，Ｅｍａｉｌ：ｚｈａｎｇｊｆ＠ｆｍｍｕ．ｅｄｕ．ｃｎ

　　胎儿心室强光点指直径为１～６ｍｍ的斑状、灶

状或条索状的结构，其回声强度与周围骨结构接近，

可为单发，也可为多发，以左室乳头肌处最常见，也

可见与右心室、或左右心室心室同时存在，是妊娠期

较常见的超声表现。目前胎儿心脏Ｂ超已经在妇

女孕期筛查中非常普遍，但而胎儿心室强光点与染
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色体异常的相关性研究并不多见，现将本研究１５００

例羊水中发现６６例心室强光点，对６６例心室强光

点胎儿进行羊水染色体筛查报道如下。

１　材料与方法

１．１　材料　２０１１年１月至２０１２年４月孕１６～３０

周在西京医院产前诊断中心进行胎儿超声检查的的

孕妇和自第２４～２８周之间进行胎儿心脏Ｂ超的孕

妇共１５００例，筛查心室强光点，同时对发现心室强

光点的孕妇进行羊膜腔穿刺术抽取羊水筛查胎儿染

色体。

１．２　检查仪器　采用 ＧＥＶＯＬＵＳＯＮＥ８型彩色

多普勒超声仪，探头频率为２～７ＭＨｚ。

１．３　检查方法　常规首先进行胎儿全身系统检查，

排除明显畸形后，再进行胎儿心脏彩超，具体方法如

下：孕妇取仰卧或侧卧位，暴露腹部，探头置于母体

腹壁滑动。首先进行产科常规检查，了解胎儿生长

发育情况，确定胎位和有无心脏外畸形；超声检查：

四腔心切面，观察心脏的位置，心尖朝向及各心脏比

例；左右房室腔的大小、比例，房室间隔及房室瓣情

况；卵圆孔大小和卵圆孔瓣的开放朝向。注意室间

隔是否完整，房室瓣的形态及运动是否正常、左右心

室大小、右心室心尖部的调节束、室间隔的完整性。

多普勒超声观察主动脉和肺动脉瓣口的血流情况。

三血管切面：观察肺动脉长轴切面和主动脉、上腔静

脉短轴切面的排列是否正常。主动脉弓长轴切面：

观察主动脉有无狭窄。动脉导管弓的长轴切面：观

察动脉导管弓是否通畅。用频谱、彩色多普勒探测

各个瓣膜１∶３的血流速度、各个腔室内大动脉内有

无异常的血流信号。

１．４　产前诊断　采用Ｂ超检测下进行羊膜腔穿刺

术，抽取羊水采用Ｇ显带培养和ＦＩＳＨ法同时进行

胎儿染色体分析。

２　结　果

２．１　１５００例胎儿中检出胎儿心室强光点６６例，检

出率４．４％。其中单纯心室强光点５２例，合并其他

超声异常的心室强光点１４例，具体结果见表１。

表１　６６例胎儿超声筛查结果

类型 例数
单一心脏

畸形

合并其它

心内畸形

合并心外

畸形

合并

其它

单纯心室强光点 ５２

伴随室间隔缺损 ４ ２ １ １

伴随心包积液 ２ ２

伴随单脐动脉 ４ ４

伴随重复肾 １ １

伴随室扩张 １ １

伴随ＮＴ值增大 １ １

伴随羊水过多 １ １

总数 ６６ ２ １ １ １０

２．２　６６例染色体核型与ＦＩＳＨ结果分析　６６例胎

儿心室强光点孕妇全部进行羊膜腔穿刺术筛查胎儿

染色体，筛查出染色体异常４例，染色体异常率

６．１％。其中５２例单纯心室强光点病例中发现２例

染色体异常，异常率为３．８％。另外１４例合并其他

超声异常的心室强光点发现染色体异常２例，检出

率１４．２％。其中，右心室强光点伴随室间隔缺损和

主动脉骑跨１例筛查出染色体核型异常４７，ＸＹ，＋

１８联合ＦＩＳＨ结果为１８三体占６６％，１３、２１性染色

体正常。左心室强光点伴随室缺筛查出染色体４６，

ＸＹ，Ｙ＞１８，ＦＩＳＨ 结果正常。左心室强光点２例，

分别筛查出染色异常４６，ｘｘ，ｉｎｖ（９）（ｐ１２ｑ１３）和４６，

ｘｙ，２１ｐ＋，ＦＩＳＨ结果均正常。

２．３　随访结果　６６例胎儿心室强光点中５２例单

纯心室强光点，均进行系统Ｂ超、胎儿心脏Ｂ超和

定期产检监测，监测时间在孕２４～２８周之间。５２

例中有４０例心室强光点消失；１２例心室强光点增

多，１２例中１例２８周左室腱索强回声伴随偶发心

律不齐，后家属要求引产；其中３例Ｂ超监测出现

大面积的多个强回声，这３例中有２例为ＩｇＭ 弓形

体和巨细胞病毒感染，１例后来诊断为胎儿心脏横

纹肌。这３例大面积的多个强回声的孕妇均终止妊

娠；１２例中有２例出生后复查卵圆孔未闭合，有６

例妊娠后期无明显变化，胎儿出生后均正常。心脏

畸形的合并心内畸形或其它超声异常的孕妇在羊水

穿刺后７天均终止妊娠。１例心室强光点伴随ＮＴ

值增大，羊水染色体结果正常，继续妊娠出生后正

常。１例心室强光点伴随羊水过多，染色体结果正

常，但出生后３个月发现孩子为先天性心脏病。

４例心室强光点伴随单脐动脉孩子出生后均正常。

０２



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１２年第４卷第２期 ·论著·　　

１２例没有随访结果。

３　讨　论

国外学者报道胎儿心室强光点的发生率为

２．３％～５％
［１］。本研究发现，心室强光点的发生率

为４．４％，与相关文献报道基本一致。心室强光点

的发病机制和原因不是很清楚，病理学上可见乳头

上的微钙化灶，可能与宫内感染或胎儿染色体异常

有关，是染色体异常的高危因素［２］。大多数的研究

报道单纯性的心室强光点常无临床意义，极大多数

为胎儿期常规产科超声检查所见的胎儿心脏发育过

程中的一种变异［３］，也可能是一过性的超声表现，可

能为增厚的腱索、乳头肌，或异位肌束有关［４］。本文

研究发现，大多数的单纯性心室内强光点随着孕周

的增加超声显示强光点自然消失或者淡化，只有１２

例出现心室强光点增多。对于多个心室内强光点要

定期遗传咨询、结合临床因素谨慎处理必要时进行

羊膜腔穿刺术筛查染色体、出生后随访和新生儿心

脏复查工作。单纯性心腔内强光点无其他超声表现

一般建议进行定期Ｂ超监测和孕期检查，不进行羊

膜腔穿刺术。

另外本研究中发现，持续至孕晚期Ｂ超监测仍

存在心脏强光点者或后期心脏强光点比孕中期增多

者，且胎儿超声心动图检查正常的出生后仍应随访

超声心动图，排除胎儿期可能检查不出的心血管畸

形。研究表明８０％的强回声灶出现在左室、右室或

两心室同时，两心室同时检出相对较少。

６６例胎儿心室强光点筛查出染色体异常４例，

染色体异常率６．１％。５２例单纯心室强光点，检出

２例染色体异常率３．８％。１４例合并其他超声异常

的心室强光点发现染色体异常２例，检出率１４．

２％，相对于单纯心室强光点染色体异常的检出率高

了１０．４％。２００９年国内研究指出，单纯心室强回声

的染色体未见异常，而合并其它指标异常的心室强

光点染色体异常率为２４％
［５］。而本研究中５２例单

纯心室强光点检出２例染色体异常与大部分研究不

一致，但也有少数报道指出，单纯心室强光点发现染

色体异常［６］。单纯心室强光点与染色异常的关系争

议颇多。本研究虽然指出心室强光点与染色体异常

可能相关，但研究样本数较少，因此有待扩大样本数

进一步的论证。同时本研究指出，合并其它异常的

心室强光点染色体异常率比单纯心室强光点染色体

异常的检出率高。这与２００１年国内相关报道中指

出的合并其它超声异常其染色体异常的风险率增加

的结论一致［７］。

本研究在对以上确定进行羊膜腔穿刺术的病人

可进行适当分类，孕晚期病人建议羊水培养和

ＦＩＳＨ法同时进行染色体筛查，而早期病人考虑减

轻病人的经济负担一般可建议直接进行羊水培养法

筛查染色体，因为孕早期病人的时间相对充裕。因

为孕晚期病人孕周均较大，ＦＩＳＨ 较快出报告的优

点可以减轻病人的焦虑心理。ＦＩＳＨ检测不要求细

胞必须处于分裂中期，诊断快速，而且样本要求量是

羊水培养的１／３，因此对于羊水过少的患者也相对

适应。ＦＩＳＨ对染色体数目异常的筛查具有独特的

灵敏性，并且是低嵌合体检出的黄金新标准。同时

羊水培养相对ＦＩＳＨ 成本低能够获得较多的分裂，

因此筛查的比较全面并且在染色体结构异常的筛查

上是ＦＩＳＨ不可替代的。
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