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胎儿期先心病特点与超声筛查及诊断技术的
临床评价
陈欣林　黄慧
（湖北省妇幼保健院超声诊断科，湖北武汉　４３００７０）

【摘要】　胎儿先天性心脏病（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅ，ＣＨＤ，简称先心病）在出生婴儿中的平均发生率
为８‰左右，世界范围内的主要先天性异常约三分之一。来自中国妇幼健康监测中心（ｈｔｔｐ：∥ｗｗｗ．
ｍｃｈｓｃｎ．ｃｎ／）的数据显示，每年出生数１６００万，新增先心病先心病超过１３万例，每新发１例先天性心脏
病生命周期产生的疾病经济负担约为１０万元人民币，将造成社会经济损失约１３０个亿。提高胎儿先心
病诊断率是我们面临的挑战。胎儿期的先心病不等同于出生后的先心病，从病因学、病种分布、发生率、
胎儿期表现、胎儿先心病的筛查与检查技术等都有着胎儿期特点。我们需要熟悉上述各项特点，才有可
能提高胎儿先心病的诊断率，为胎儿先心病产前产后一体化管理提供重要的基础信息。
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　　先心病患病率在世界范围内不同地区和随着时
间的推移存在差异，ｖａｎｄｅｒＬｉｎｄｅ等［１］对１１４篇先
心病发生率的文章进行系统性分析显示，全球活产
儿先心病的发生率逐年上升，从１９３０年至１９３４年
间的０．６‰（９５％ＣＩ：０．４‰～０．８‰），到１９９５年后
的９．１‰（９５％ＣＩ：９．０‰～９．２‰）。来自中国妇幼
健康监测中心的数据（ｈｔｔｐ：∥ｗｗｗ．ｍｃｈｓｃｎ．ｃｎ／）
显示，中国先心病的发病率也有类似的变化，从
１９９６年的６．５／万，到２００５年的２３．９６／万（已排在
我国主要出生缺陷顺位第一位），再到２０１７年的
７１．５３／万。到目前为止全球多数文献报道活产儿先
心病发病率为８‰～９‰［１，２］。世界范围内先心病发
病率和多种因素相关。中国先心病发病率上升原
因，可能与产前诊断先心病综合水平的提高，特别是
产前超声筛查普及与诊断水平提高关系密切。我们
将对与胎儿先心病相关的特征和各项因素简述
如下。

一、胎儿先心病特征

１．病种分布　病种的分布取决于调!

人口的年
龄及对先心病的定义。早产儿中以动脉导管未闭及
室间隔缺损最为常见。胎儿期卵圆孔和动脉导管为
生存的循环通道，因此通常不诊断继发孔房缺和动
脉导管未闭。活产儿先心病类型及发病率根据报
道［３］，前１０位依次为：室间隔缺损３．５７‰、肺动脉
狭窄０．７２９‰、法洛氏四联症０．４２１‰、主动脉闭锁
０．４０１‰、主动脉缩窄０．４０９‰、房室间隔缺损
０．３４８‰、大动脉转位０．３１５‰、左心发育不良综合
征０．２６６‰、右心发育不良综合征０．２２２‰、右室双
出口０．１５７‰等，以严重与致死性心脏畸形多见。
由此可见，先心病仍是新生儿最常见的重症畸形。
２．胎儿先心病的危险因素可归为两大类：母体

与胎儿因素。
２．１　母体因素主要为代谢异常（如糖尿病，苯

丙酮尿症）、母体致畸因素（与药物有关）、人工辅助
受孕或母亲肥胖［４］。糖尿病孕妇的胎儿发生先心病
的危险性增加５倍。患胎儿酒精综合征的婴儿中
２５％～３０％有先心病。妊娠早期应用АСЕ抑制剂
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治疗高血压会增加胎儿先心病的危险性。ＳＳＲＩ是
新型的抗抑郁药物，妊娠２０周后应用ＳＳＲＩ的新生
儿发生持续性肺动脉高压的危险性会增加６倍。妊
娠早期应用抗惊厥药物（三甲双酮）受累胎儿中隔缺
损的发生率约为２０％。约５０％完全性心脏传导阻
滞的胎儿会发生先心病。对于母体相关高危因素，
产前需给予足够的关注，注意胎儿心脏的问题。
２．２　胎儿因素：多数患有先心病的胎儿并没有

明确的危险因素［５］。
（１）常规胎儿超声检!

时发现可疑心脏畸形是
先心病最重要的高危因素之一。其中４０％～５０％
的证实胎儿存在先心病［６，７］，因此胎儿心脏的系统
性超声检

!

不能只局限于有已知危险因素的孕妇。
（２）胎儿颈项透明层（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，

ＮＴ）是早孕期重要的检查项目［８，９］。心脏畸形的发
生危险性随着ＮＴ厚度的增加而增加，但与先心病
的具体类型没有特别关系。染色体正常的胎儿如果
ＮＴ厚度大于或等于３．５ｍｍ，提示先心病的患病率
为２３％，该比率高于有先心病家族史的妊娠［１０］。因
此，如果ＮＴ大于或等于３．５ｍｍ行胎儿超声心动
图检

!

是必要的。非免疫性胎儿水肿心脏解剖结构
异常的发生率为１０％～２０％［６，７］。黄慧等［１１］报道
５３例早孕期胎儿水肿，合并心脏异常２４例，达４５．３％。

（３）胎儿心外解剖畸形经常与先心病发生有关，
常需行胎儿超声心动图检

!

。发生先心病的危险性
依赖于胎儿的具体畸形。超过

"

个器官的畸形会增
加先心病的发生风险且经常伴随着染色体异常，伴
有染色体异常的心脏畸形绝大部分合并有心外畸
形，约为５０％～７０％［１２１４］。来自笔者统计９２家医
院的先心病数据，１８１７１例先心病胎儿中合并心外
畸形者５９６１例（３２．８％），排在前２０位病种依次为
单脐动脉、唇腭裂、颈部淋巴瘤／胎儿水肿、胸／腹腔
积液、ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征、脉络丛囊肿、小脑延髓
池增宽、马蹄足内翻／摇椅足、侧脑室增宽、脐膨出等。

（４）胎儿先心病与某些遗传因素有相关性，包括
染色体数目异常、染色体缺失综合征及单基因病
变［４］：婴儿先心病存在染色体异常的发病率为５％
～１５％，胎儿先心病存在染色体异常的发病率为
３０％～４０％［１５１７］；存在明确的心血管畸形者，染色体

异常的比例占到１３％［１６］；心外畸形并非为一种畸
形，常常为染色体异常综合征一种临床表型特征。
与染色体异常最相关的特定心脏畸形主要包括房室
隔缺损、房间隔缺损、室间隔缺损以及法洛四联症。
与染色体异常相关性最小的特定心脏畸形主要包括
大动脉转位及内脏异位综合征。染色体数目异常如
２１三体综合征先心病的发病率为４０％～５０％；
Ｔｕｒｎｅｒ综合征为２５％～３５％；１３三体及１８三体综
合征中高达８０％。染色体缺失综合征最常见的
２２ｑ１１微缺失综合征（ＤｉＧｅｏｒｇｅ综合征），胎儿心血
管畸形的发病率高达８５％。最常合并的心脏畸形
包括法洛四联症、共同动脉干及主动脉弓发育异常
（主动脉弓离断）。单基因病变，如Ｎｏｏｎａｎ综合征
胎儿累及心脏发育的比率为８０％～９０％，所合并心
脏畸形绝大多数为肺动脉瓣狭窄及肥厚型心肌
病［１８］。对于所有的先天性心脏畸形，有７０％是孤立
性心脏畸形，即非遗传综合征性先天性心脏畸形，另
外有３０％的心脏畸形合并有基因异常。

（５）先心病的发病率在单绒毛膜胎盘胎儿中明
显增加［１９，２０］。即使在排除有双胎输血综合征（ｔｗｉｎ
ｔｗｉｎｔｒａｎｓｆｕｓｉｏｎｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＴＴＴＳ）的心脏畸形的
胎儿后，先心病的危险性仍然有所增加［１９］。

"

项包
含１６５对单绒毛膜双胎的#

究表明：其中
"

胎有结
构性先心病的总危险性为９．１％，在单绒双羊双胎
中危险性为７％，而在单绒单羊双胎中至少其中一
胎的危险性为５７．１％。如果"

个胎儿有病变，那么
双胎的另

"

个发生病变的危险性为２６．７％。在非
ＴＴＴＳ胎儿中室间隔缺损最常见，而在ＴＴＴＳ胎儿
中肺动脉狭窄及房间隔缺损的患病率更高。

（６）人工辅助生育的胎儿容易发生早产，低体重
儿，发育小于其孕周，并且同样会增加多胎及单胎新
生儿先心病发病率［２１］。一项对体外受精胎儿和对
照组胎儿出生后先天畸形进行的

#

究显示，ＩＶＦ新
生儿先心病发生率是对照组的４倍，心脏畸形主要
为房、室间隔缺损［２２］。

二、超声筛查及诊断技术临床评价

超声用于胎儿心脏筛查与诊断是目前其他任何
影像学技术都难以替代的，它包括二维、多普勒、三

２
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维／四维、心脏功能成像等检查技术。虽然检查方法
繁多，但临床应用最多的方法还是传统的二维与彩
色多普勒。
１．中孕期胎儿心脏检查，２０～２４周为最重要

时间。
国际与中国相继发布了多个指南［２３２６］，如国际

妇产科超声协会（ＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｏｃｉｅｔｙｏｆＵｌｔｒａ
ｓｏｕｎｄｉｎＯｂｓｔｅｔｒｉｃｓａｎｄＧｙｎｅｃｏｌｏｇｙ，ＩＳＵＯＧ）（２００６
＆２０１３）、美国超声心动图协会（ＡｍｅｒｉｃａｎＳｏｃｉｅｔｙ
ｏｆＥｃｈｏｃａｒｄｉｏｇｒａｐｈｙ，ＡＳＥ）（２００４）、全国胎儿心脏
协作组（２０１１）。指南与共识对中孕期胎儿心脏检查
有明确的标准和要求。胎儿心脏四腔心切面为筛查
先心病最常用也是最重要的切面。标准为胎位正
常，心胸比例正常，双房大小基本相等，卵圆瓣位于
左房；双室大小基本相等，右心室心尖部见调节束回
声；房室间隔正常，房室瓣正常、三尖瓣位置较二尖
瓣靠近心尖。每一个要求点都是我们做胎儿心脏的
超声医生必须熟练掌握的。四腔心切面异常我们可
以诊断的心脏畸形有二尖瓣／主动脉瓣闭锁、三尖
瓣／肺动脉瓣闭锁、Ｅｂｓｔｅｉｎ畸形／三尖瓣发育异常、
房室间隔缺损、单心室（双入口）、严重主动脉／肺动
脉狭窄、严重主动脉弓缩窄、完全性肺静脉连接异
常、心肌病／心脏肿瘤。四腔心切面可以诊断多数心
脏结构异常，但有些心脏畸形四腔心切面表现是正
常的，如法洛氏四联症、大动脉转位、右室双出口、共
同动脉干、主动脉弓异常等。因此在２０１３年
ＩＳＵＯＧ胎儿心脏指南做了重要的修订［２７］，增加的
左室流出道、右室流出道及三血管气管切面，有助于
发现上述提到的四腔心切面不能发现的心脏畸形，
避免漏诊与流出道异常相关的心脏畸形。尽管胎儿
超声心动图的准确性很高，但是孕中期先心病检出
率仍不高，

"

项非选择性人群调查研究表明，大部分
先心病的检出率为５７％，孤立性心脏异常的检出率
是４４％［２８］。超声医生依据指南要求接受培训和完
成胎儿超声心动图检查，保证检查规范、标准与质量
的控制，对提高人群中胎儿先心病检出率，避免漏诊
率起到了重要的作用［２９，３０］。
２．早孕期心脏筛查
２０１３年早孕期指南仅观察心脏的活动和四腔

心是否对称［３１］。经过１０年，２０２３年对早孕期指南
做了更新［３２］，在２０１３年基础上增加了心脏与内脏
位置、心轴、彩色多普勒勾画的四腔图与三血管气
管，观察静脉导管前向性血流，三尖瓣是否有反流等
指标。早孕期四腔心与三血管切面能检出的畸形主
要为单心室、左心发育不良、单一的大动脉、二尖瓣
或三尖瓣闭锁、大的房室间隔缺损、心室不对称、右
位心、心脏传导阻滞和严重的三尖瓣关闭不全。开
展早孕期心脏筛查，使严重致死性心脏畸形诊断的
关口明显前移，但早期超声筛查还不能取代孕中期
的超声检查。
３．多普勒超声
超声多普勒是胎儿超声心动图的重要组成部

分［３４，３５］。多普勒超声心动图通过评估血流运动特
点来反映胎儿心血管系统功能，可帮助理解胎儿血
流动力学生理和认识正常及疾病状态下胎儿的整体
状态。它用于评估心脏房室瓣、腔静脉与肺静脉、主
动脉与肺动脉、主动脉弓和导管弓，及明确瓣膜或血
管的血流方向、闭锁或关闭不全、狭窄、反流和流速；
早孕期ＤＶＰＩ（ｐｕｌｓａｔｉｌｉｔｙｉｎｄｅｘ，ＰＩ）增高，或Ａ波
反向是心功能不全的重要提示，提高了早孕期心脏
畸形诊断的准确率。心脏功能与心外循环关系密
切，最常应用的参数有子宫动脉（ｕｔｅｒｉｎｅａｒｔｅｒｙ，
ＵｔＡ）、脐动脉（ｕｍｂｉｌｉｃａｌａｒｔｅｒｙ，ＵＡ）、大脑中动脉
（ｍｉｄｄｌｅｃｅｒｅｂｒａｌａｒｔｅｒｙ，ＭＣＡ）和静脉导管（ｄｕｃｔｕｓ
ｖｅｎｏｓｕｓ，ＤＶ）。这些参数和胎儿生长指标参数一样
建立了不同孕周的正常值并用于临床监测高危妊
娠［３６４１］。我们应用脑／胎盘比值（ｃｅｒｅｂｒｏｐｌａｃｅｎｔａｌ
ｒａｔｉｏ，ＣＰＲ），即ＭＣＡＰＩ／ＵＡＰＩ来反映心输出量
向脑循环的再分配状况，较低的ＣＰＲ反映心输出量
向脑循环的再分配状况良好，并已被证明在预测不
良预后方面比单独的大脑中动脉或脐动脉多普勒具
有更高的准确性。妊娠晚期ＣＰＲ是死产和围产儿
死亡率的独立预测因子。这些传统的多普勒血流参
数指标成为产科临床应用最多，评价宫内妊娠安危
的重要参数。
４．胎儿心功能监测：心血管整体评分
综合评价胎儿心脏我们需关注心脏功能成

像［４２］，已有成熟的综合心血管整体评分表将许多参

３
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数结合在一起来评估胎儿心血管状况。评分的五要
素为①是否存在水肿；②脐静脉和静脉导管的静脉
多普勒评估；③心脏大小；④心室轴缩短率（收缩功
能）或单峰还是双峰流入血流（舒张功能）；⑤脐动脉
多普勒血流模式。如果以上每项都是正常的则获得
１０分，出现异常会相应扣除分数。综合心血管整体
评分评估了胎儿心血管健康的整体情况，该评分与
心肌功能指数异常具有相关性，是复杂先天性心脏
病和胎儿生长发育受限等的预后指标。
５．心肌功能指数（ｍｏｄｉｆｉｅｄｍｙｏｃａｒｄｉａｌｐｅｒ

ｆｏｒｍａｎｃｅｉｎｄｅｘ，ＭＰＩ）与超声斑点追踪技术
分析心动周期中多普勒频谱时间间隔可以帮助

了解心脏功能，左心室和右心室的心肌功能指数
（ＭＰＩ）正常值已有报道。胎儿的ＭＰＩ在整个妊娠
期基本保持不变，随孕周增加可能会有轻微增长。
在孕２０周到４０周之间的１２５个正常胎儿中，左心
室ＭＰＩ为０．３６±０．０６，右心室ＭＰＩ为０．３５±０．０５。
孙丽娟等２０２１年报道了来自中国８个省份９个医
疗中心的胎儿左心室ＭｏｄＭＰＩ的正常参考
值［４３４５］。超声斑点追踪和心肌形变分析应用速度向
量成像软件（西门子公司）可以进行心肌应变分析，
将心内膜进行描记。通过该技术可以生成左心室和
右心室纵向心肌应变以及应变率参数。心肌形变分
析目前仍停留在研究阶段，尚未常规应用于临床实
践［４３］。
６．时空图像相关的心脏超声成像技术
三维超声近年发展迅速［４６，４７］，具有时空图像相

关的三维和四维（３Ｄ／４Ｄ）超声成像（４犇犛犜犐犆）可以
在多平面和渲染模式下获得胎儿心脏容积及其静态
和实时分析［４７］。它有多种采集与显示模式，对理解
正常及异常心脏解剖结构无疑大有帮助。三维超声
已可以实现远程应用。对心脏取样容积数据分析与
后处理等技术，还不能实现像二维与彩色多普勒一
样，对心脏实时直观快速诊断作用。目前它作为二
维超声心动图有价值的补充，尚无法普及。

三、结论

鉴于多数患有先心病的胎儿并没有明确的高危
因素，所有胎儿均应该接受常规胎儿心脏超声筛查。

二维超声与彩色多普勒为最常选用的检查方法。关
注先心病母体与胎儿的高危因素，认识胎儿期先心
病特点，合理选择影像学技术方法，对胎儿期先心病
进行早期筛查与早期诊断，开展临床多学科综合防
控，将为有效降低严重先心病发生率及先心病出生
后综合救治率，提供重要的基础信息。
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