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联合多切面超声心动图在妊娠中期诊断胎儿

先天性心脏病的价值分析

余勇　郭红梅　杨一　吴斯瑶　李颖清　李晓彬　黄秀玲

（广东省东莞市妇幼保健院 超声科，广东 东莞　５２３０００）

【摘要】　目的　探讨联合多切面超声心动图诊断妊娠中期胎儿先天性心脏病（ＣＨＤ）的临床价值。方法

回顾性分析２０１１年１月至２０１７年３月在本院常规产前超声检查及外院来本院会诊的可疑心脏结构异

常，并行超声心动图检查的１６５例中期妊娠胎儿病例资料，将超声心动图检查结果与最终尸检结果进行

对照，比较两者的差异。结果　①超声诊断并经尸检证实胎儿先天性心脏病共１０７例（６４．８５％）。其中

单纯型２６例，占２４．３０％；复杂型８１例，占７５．７０％。②存在室间隔缺损（ＶＳＤ）共６７例，占６２．６２％，发

病率最高，包括单纯型ＶＳＤ１２例（１７．９１％），复杂型５５例（８２．０９％）。③１０７例ＣＨＤ引产后与尸体解剖

相对照，两者完全符合８７例，占８１．３％；基本符合１３例，占９．８８％，不符合者７例，占６．５４％。④超声

心动图诊断复杂型ＣＨＤ与尸检结果具有良好的一致性，Ｋａｐｐａ值０．８０９（犘＝０．００），其敏感度和特异度

分别为９４．１２％和９０．９１％。结论　联合多切面技术的超声心动图对胎儿ＣＨＤ产前筛查具有较高准确

性，是产前筛查胎儿ＣＨＤ的重要方法，具有操作简便、敏感度等优点，具有很高的临床应用价值。
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　　先天性心脏病（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅ，ＣＨＤ）

是导致胎儿宫内死亡和新生儿死亡的重要原因，分

别占２０％和３０％
［１］，国内部分地区ＣＨＤ发病率占

据出生缺陷的首位［２］。简单的ＣＨＤ胎儿能及时通

过心脏手术而提高预后，而对复杂严重的ＣＨＤ胎

儿能及时终止妊娠，最大程度减少孕妇身体及心理
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的损害，提高优生优育，因此胎儿ＣＨＤ早期确诊是

临床亟待解决的问题。产前超声对筛查中孕期胎儿

严重ＣＨＤ具有经济、安全、无创、操作简便、敏感性

较高等诸多优点［３］。目前，超声心动图检查已成为

非侵袭性产前筛查胎儿心脏异常最主要的方法［４６］，

能明显提高ＣＨＤ产前检出的比例及准确率，对胎

儿期ＣＨＤ早期诊断和早期治疗、改善新生儿预后

具有重要意义。本研究通过对２０１１年１月至２０１７年

３月在本院高度怀疑存在心脏结构异常的１６５例胎

儿进行胎儿超声心动图检查，将产前超声筛查结果

与胎儿引产尸检结果进行对照，旨在探讨联合多切

面超声心动图检查技术诊断胎儿ＣＨＤ的价值。

１　资料与方法

１．１　研究对象　收集２０１１年１月至２０１７年３月

本院产科超声产前筛查存在心脏结构畸形高危胎儿

的孕妇１６５例，年龄１８～４２岁；均为单胎妊娠，胎龄

１８～２８周，平均（２４．２±２．５）周。１６５例高度怀疑

ＣＨＤ的胎儿中，颈项透明层（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，

ＮＴ）或颈项部软组织厚度（ｎｕｃｈａｌｆｏｌｄ，ＮＦ）增厚

４５例，中枢神经系统畸形１６例，脊柱畸形４例，泌

尿系畸形１５例，肢体缺如或畸形１８例，唇腭裂

１０例，心率失常２１例，母体血清生化筛查染色体异

常高风险１５例，另外合并多种畸形者２１例。

１．２　仪器设备和方法　采用ＧＥ７３０及ＧＥＶｏｌｕｓｏｎ

Ｅ８彩色多普勒超声扫描仪，经腹部探头频率３．５～

５ＭＨｚ，输出功率＜１００ｍＷ／ｃｍ
２，调至胎儿心脏检

查模式，采用局部放大和回放功能。孕妇取仰卧位，

必要时取侧卧位，取以下胎儿心脏检查的主要标准

切面：①四腔心切面；②左室流出道观；③右室流出

道观；④心底短轴切面；⑤主动脉弓及动脉导管弓长

轴切面；⑥三血管气管切面；⑦上下腔静脉长轴切

面。对上述切面进行逐一检查。胎儿超声心动图检

查由具有多年丰富心脏超声检查经验的主治医师以

上职称操作。当出现所需检查切面显示不清时，嘱

孕妇走动后再行检查，直到获取清晰的图像。

１．３　随访　所有超声心动图诊断心脏结构存在异

常的胎儿，均在父母同意下终止妊娠并引产，后经家

属同意后均对胎儿心脏进行解剖，并且与超声诊断

进行对照。

１．４　分析和统计方法　超声心动图检查心脏结构

畸形结果与尸检结果对照，诊断准确性１００％视为

完全符合，超声及尸检完全不一致者视为不符合，而

对于复杂型ＣＨＤ，只要超声心脏畸形诊断准确性达

到“ｎ１”（ｎ为尸检的心脏结构畸形诊断项目），则视

为基本符合，若漏诊主要畸形诊断如大动脉转位、内

膜垫缺损、ＴＯＦ、单房室、单室双出口等重要畸形，

直接视为不符合。超声诊断复杂型ＣＨＤ的效能，

采用计算ｋａｐｐａ值，并且计算其诊断敏感度和特异

度。

２　结果

２．１　胎儿ＣＨＤ尸检的基本情况　高度怀疑胎儿

ＣＨＤ共１６５例，超声诊断ＣＨＤ并经引产后尸体解

剖证实共１０７例，其中单纯型ＣＨＤ（只存在１种心

脏结构畸形）２６例，占２４．３０％，而复杂型ＣＨＤ（存

在２种或以上心脏结构畸形）８１例，占７５．７０％（８１／

１０７），明显高于单纯型。本组１０７例ＣＨＤ的心脏

结构主要畸形类型见表１，其中存在室间隔缺损

（ｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒｓｅｐｔａｌｄｅｆｅｃｔ，ＶＳＤ）共６７例，占６２．６２％，

发病率最高，包括单纯型ＶＳＤ１２例（１７．９１％），复杂

型ＶＳＤ５５例（８２．０９％）；另外心房室发育不良综合

征１３例（左侧８例，右侧５例），心内膜垫缺损１１例

（部分型３例，完全型８例），主动脉弓缩窄９例，肺

动脉狭窄１６例，右室双出口２０例且均合并室间隔

缺损（图１），大动脉转位１０例，单心房室１３例（图２），

三尖瓣闭锁５例，法洛四联症（ｔｅｔｒａｌｏｇｙｏｆＦａｌｌｏｔ，

ＴＯＦ）１４例（图３），永存左上腔静脉１５例，永存动脉

干９例。

图１　孕妇，３２岁，孕２３周，右室双出口畸形

　　ａ．图彩色多普勒超声图像，显示肺动脉（ＰＡ）和主动脉（ＡＯ）

均发自右心室；ｂ．图解剖图，证实肺动脉及主动脉平行走行

并均发自右心室
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图２　孕妇，２７岁，孕２７周，单心房室畸形（ＳＡ、ＳＶ）。ａ图和ｂ图

分别为二维超声和彩色多普勒超声图像，四腔心切面示单心房（ＳＡ）

和单心室（ＳＶ）。Ｃ图为解剖图，证实胎儿为单心房室畸形

图３　孕妇，３２岁，孕２９周，法洛四联症畸形

　　ａ．三血管切面示肺动脉狭窄，主动脉（ＡＯ）增宽；ｂ．图左室流出道

切面示室间隔（ＶＳＤ），主动脉骑跨于室间隔上，左右心室血流

同时进入主动脉；ｃ．图四腔心切面示右心室（ＲＶ）壁稍增厚。

ｄ、ｅ．解剖图，证实胎儿为ＴＯＦ

２．２　超声与尸检结果　对照１０７例ＣＨＤ引产后

与尸体解剖相对照，两者完全符合８７例，占８１．３％；

基本符合１３例，占９．８８％，其中漏诊永存左上腔静

脉５例，室间隔缺损２例，主动脉弓缩窄１例，肺动

脉狭窄２例，三尖瓣下移畸形１例，肺动脉异位起源

１例，右位主动脉弓１例；不符合者７例，占６．５４％，

其中误诊左室发育不良２例，ＴＯＦ２例，三尖瓣闭锁

１例，ＶＳＤ２例。超声心动图诊断复杂型ＣＨＤ结果

与尸检结果具有良好的一致性，Ｋａｐｐａ值０．８０９

（犘＝０．００），其敏感度和特异度分别为９４．１２％和

９０．９１％。

表１　尸体解剖证实１０７例ＣＨＤ胎儿的畸形分类（狀＝１０７）

ＣＨＤ类型 例数（例） 构成比（％）

心房／心室发育不良 １２．１５

　左侧 ８

　右侧 ５

室间隔缺损 ６２．６２

　单纯性 １２

合并复杂畸形 ５５

心内膜垫缺损 １０．２８

　部分型 ３

　完全型 ８

主动脉弓缩窄 ９ ８．４０

肺动脉狭窄 １６ １４．９５

右室双出口 ２０ １８．６９

大动脉转位 １０ ９．３５

单心房室 １３ １２．１５

三尖瓣闭锁 ５ ４．６７

法洛四联症 １４ １３．０８

永存左上腔静脉 １５ １４．０２

永存动脉干 ９ ８．４０

３　讨论

ＣＨＤ是胎儿最为常见的先天性致死性疾病，据

报道ＣＨＤ在胎儿期发病率高达４％～１０％，而在高

风险人群的ＣＨＤ发病率为７．８％～１４．４％，高于普

通人群［７］，因此，产前ＣＨＤ的筛查及准确诊断显得

十分重要。ＣＨＤ约９０％为遗传和环境共同作用的

结果［８，９］，因此大多数ＣＨＤ存在筛查的高危因素。

本研究１６５例胎儿均因发现ＣＨＤ高危因素而进行

心脏结构畸形筛查，最后确诊ＣＨＤ１０７例，发病率

６４．８５％，高于既往报道
［７］，主要与筛查的群体有关，

本研究ＣＨＤ筛查均为明确有高危险因素的胎儿。

研究发现心外畸形、心律失常、胎儿早期ＮＴ值高或

颈部淋巴结水囊瘤、染色体异常、ＨＤ家族史、羊水

量异 常 等 均是 筛查 胎儿 ＣＨＤ 的 独 立 危 险 因

子［７，９１１］。胎儿ＣＨＤ筛查最佳时间在１８周后，近来

随着对ＣＨＤ胎儿染色体筛查的普及，高风险因素

的认识不断深入，有研究发现结合超声软指标，认为

ＣＨＤ筛查可提前至妊娠１４周以前
［１２］。本研究所

有的胎儿的胎龄１８～２８周，此时心脏发育比较完

３３
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善，胎位易调整，心脏各切面图像容易获取并且显示

清楚，能大大提高ＣＨＤ阳性率及准确性，也是本研

究ＣＨＤ检出率明显高于既往研究的重要原因。本

结果及既往的报道［１０，１２］均提示胎儿ＣＨＤ往往伴发

心外结构的畸形，必须重视ＣＨＤ的高危因素胎儿

的心脏结构产前筛查，另外适当的孕周选择直接影

响筛查结果。

室间隔缺损是最为常见的 ＣＨＤ 类型，杨岚

等［１３］对６１例超声诊断ＣＨＤ胎儿进行产后随访发

现中，单纯性室间隔缺损４６例，占７５．４１％；而向静

文等［１０］结果同样显示单纯性ＶＳＤ比例最高，占３９．２８％。

本结果显示１０７例ＣＨＤ胎儿尸检证实存在 ＶＳＤ

的共６７例，高达６２．６２％，与既往研究一致
［１０，１３］；而

不同的是，本结果提示 ＶＳＤ 伴复杂型心脏畸形

５５例，远远高于单纯型ＶＳＤ（１６例）。另外，本结果

显示右室双出口畸形均伴有 ＶＳＤ。本组研究对象

均为存在ＣＨＤ高危因素胎儿，既往研究发现存在

多项超声软指标异常的胎儿，复杂型的ＣＨＤ发病

率明显增高，且超声诊断敏感性及特异性明显增

高［１１，１４］，本组结果显示复杂型ＣＨＤ共有８１例，占

７５．７０％（８１／１０７），明显高于单纯型，与以往研究相

符［１４］。笔者认为对具有ＣＨＤ高危因素的胎儿，在

发现ＶＳＤ征象时注意排除其他心脏结构畸形的存

在，避免漏诊。

既往不同研究［２４，１５，１６］表明，超声的切面选择直

接影响ＣＨＤ筛查的结果，不同切面对显示不同的

心脏结构畸形效果具有明显差异性。四腔心切面容

易显示房室结构异常［１５］，而三血管切面更好显示大

血管畸形［１６］，因此多切面检查是胎儿筛查最理想方

案。本研究采用国际妇产科超声学会（ＩＳＵＯＧ）推

荐的心脏加强等级超声筛查方法，联合多切面技术

（心脏四腔心切面、左室流出道切面、右室流出道切

面、三血管切面、主动脉弓切面、动脉导管弓切面及

上下腔静脉切面等）全面观察胎儿心脏结构。结果

示１０７例ＣＨＤ引产后与尸体解剖相对照，两者完

全符合病例可达８１．３％，而基本符合病例主要在漏

诊某些结构畸形，其中漏诊比例最高为永存左上腔

静脉（５例），漏诊病例均为复杂型ＣＨＤ，包括右室

双出口２例，单心房室３例；漏诊原因笔者认为主要

是检查者过多集中在重要心脏结构畸形的观察，而

忽视了其他征象的观察，也提示在上述心脏畸形中

需要注意观察永存左上腔静脉存在的可能性。另

外，本结果室间隔缺损也容易漏诊的心脏畸形，尸检

发现漏诊的ＶＳＤ病例，缺损均小于２ｍｍ，既往研究

均一致认为较小缺损的 ＶＳＤ 存在极高的误诊

率［１１，１３］，多切面及多角度动态观察有助于提高ＶＳＤ

的诊断准确性。主动脉缩窄或肺动脉狭窄是难以明

确的ＣＨＤ类型，本研究漏诊３例，漏诊原因笔者认

为在于胎儿期动脉导管保持开放，主动脉缩窄或肺

动脉狭窄往往主要依据血管内径和房室大小来判

断，而这些数据个体差异较大，同时国内尚无关于正

常人心室及大血管内径大样本的定量研究。本结果

不符合者仅占６．５４％，值得注意的是法洛四联症均

误诊为右室双出口（ＤＯＲＶ），两者在鉴别诊断上的

确存在困难。而单纯性 ＶＳＤ 也是容易误诊的

ＣＨＤ，主要原因为妊娠中期膜部室间隔可能发生回

声失落，本结果中误诊２例ＶＳＤ误诊。

据国内文献报道［１６，１７］，胎儿超声心动图诊断胎

儿先天性心脏病的灵敏度为８０％～９３．６％以上；国

外文献报道，多切面筛查筛查胎儿先天性心脏病的

敏感性可达到８８％以上
［１８］。本研究发现超声心动

图诊断复杂型ＣＨＤ结果与尸检结果具有良好的一

致性，Ｋａｐｐａ值０．８０９（犘＝０．００），其敏感度和特异

度分别为９４．１２％和９０．９１％，高于既往报道
［１６１８］。

笔者认为严格联合多切面全面观察心脏结构，重视

心脏外异常指标等高危因素均是提高诊断效能的重

要因素。
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