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产前超声检查诊断胎儿先天性畸形的价值
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【摘要】 目的 探讨产前超声检查在胎儿畸形筛查及诊断中的应用价值，并分析胎儿畸形的漏诊原

因。方法 回顾性分析 2013 年 1 月至 2014 年 6 月在我院行产前超声检查的 15 392 例孕妇的超声存图切面。

结果 15 392例中经产后、引产或尸检证实畸形574例，超声检出胎儿畸形 561例，漏诊13例，检出率为97.74%

(561/574)，漏诊率为2.26% (13/574)。结论 超声检查是目前诊断胎儿畸形的首选方法，规范化产前超声检查可

有效提高畸形胎儿检测率，减少相应畸形的漏诊。
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·经验交流·

近年来随着超声诊断技术的不断进步，超声检查
已成为诊断胎儿畸形及监测胎儿生长发育的重要手
段，对降低围产儿死亡率及提高出生人口质量等方面
有重要作用。本文旨在探讨超声对胎儿畸形产前筛
查的应用价值。

1 资料与方法
1.1 临床资料 收集2013年1月1日至2014年

6月30日在我院行产前超声检查孕妇15 392例，孕妇
年龄 17~45 岁，孕周 11~40 周，其中常规及系统产前
超声检查孕妇 14 483例，11~13+6周颈后透明层厚度
(Nuchal translucency，NT)检查 909例，并与引产或产
后结果对照。

1.2 检查方法 使用 GE Voluson E8 及麦迪逊
A30三维超声诊断仪，容积探头频率3.5~5.0 MHz，按

照产前超声检查指南[1]检查方法进行常规检查及系
统产前超声检查，对部分疑有染色体异常的孕妇，建
议做染色体检查，按卫生部产前诊断要求，所有畸形
病例均经过 2位具有产前诊断资质的医师检查并签
名(其中1位必须有副高级以上职称)。

2 结 果
2.1 胎儿畸形检出情况 15 392例孕妇，经产后，

引产或尸检证实畸形574例，超声共检查出胎儿畸形
561例，畸形检出率为97.74%(561/574)，部分畸形胎儿
进行了染色体检查，羊水及脐带血穿刺检出染色体核
型异常4例，其中21-三体2例，18-三体1例，Turner综
合征1例，各系统胎儿畸形中发生率较多的系统依次为
心血管系统19.2%、泌尿系统16.6%、水肿胎14.1%，唇
腭裂畸形11.4%，神经系统畸形10.2%，见表1。
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表1 中晚孕期胎儿畸形产前超声诊断与引产尸检或产后结果对照(n=561)
类型

非免疫性胎儿水肿

中枢神经系统

颜面部畸形

前腹壁畸形

心血管系统

胸腔畸形

消化系统畸形

泌尿系畸形

四肢骨骼畸形

双胎异常

其他系统

例数

79

57

65

17

108

22

34

93

34

16

36

构成比(%)

14.08

10.16

11.59

3.03

19.25

3.92

6.06

16.58

6.06

2.85

6.42

畸形分类(例)

胎儿水肿综合征(52)，颈部水囊瘤(21)，单纯浆膜腔积液(6)

无脑或露脑畸形(16)，脑积水(17)，脊柱裂(4)，脑膨出(1)，全前脑(9)，Dandy-walker (3)，其他畸形(7)

唇裂或腭裂(64)，面部多发畸形(1)

腹裂(5)，脐膨出(12)

室缺(25)，心内膜垫缺损(11)，法洛氏四联征(12)，左心发育不良综合征(8)，肺动脉狭窄(7)，右室双出口(6)，

三尖瓣下移及发育不良(6)，单心房、单心室(6)，右心发育不良综合征(4)，大动脉转位(3)，主动脉狭窄(3)，

主动脉弓离断(2)，永存动脉干(3)，其他(12)

膈疝(9)，先天性肺囊腺瘤(8)，隔离肺(5)

十二指肠狭窄或闭锁(24)，食道闭锁或狭窄(2)，肠道梗阻(3) ，胎粪性腹膜炎(3) ，肝内占位(2)

肾囊性病变(27)，肾缺如或发育不良(11)，肾积水(46)，其他畸形(9)

肢体短缩(10)，桡骨缺失(3)，缺趾(1)，左手掌缺失(1)，马蹄内翻足(3) ，肢体短小 (10) ，脊柱侧弯(1)，其他(5)

联体(1)，双胎输血综合征(5)，双胎之一死亡(2)，双胎之一异常(6)，双胎均异常(2)

骶尾部畸胎瘤(3)，口腔畸胎瘤(1)，体表血管瘤(2)，其他(9)，盆、腹腔囊性占位(21)
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2.2 漏诊情况 漏诊13个畸形，畸形漏诊率为

2.26%，漏诊类型及例数：上肢畸形3例(2例为多指，1

例为手掌缺如) ，右耳耳廓畸形 l例 ，肛门闭锁 1例，

腹裂 1 例，尿道下裂 1 例，脐膨出 1 例，膜周部室缺 1

例，房间隔缺损1例，左眼缺如1例，法洛氏四联征并

左肾缺如1例(为双胎之一异常)，见表2。

表2 超声漏诊胎儿畸形13例

畸形分类

肛门闭锁

腹裂

脐膨出

房间隔缺损

室间隔缺损

手掌缺失

多指

尿道下裂

右肾缺如

法洛氏四联症

右耳廓畸形

左眼球缺失

例数

1

1

1

1

1

1

2

1

1

1

1

1

回顾超声存图切面

中孕期未见异常，晚孕期肠管轻度扩张

孕龄较大，脐带根部图像不清晰

脐带根部未见明显膨出物

四腔心、左、右室流出道结构正常，房间隔卵圆瓣结构显示不清

四腔心、左右室流出道结构正常。

无上肢远端图像

胎儿手掌呈握拳状

未显示外生殖器

双肾横切面图像不清晰

四腔心切面正常，心尖朝后，左、右室流出道结构显示不清

未显示双耳

胎儿左枕前位，孕周较大，左眼位于下方，未能显示晶状体

3 讨 论

3.1 胎儿畸形的产前超声检出情况 我国缺陷

儿的出生率为4.0%~6.0%，给社会和家庭带来了巨大

的经济负担和精神压力。近年来随着超声显像技术

的发展及超声医师经验的积累，产前超声诊断胎儿畸

形符合率有了大幅提高。李琴等[2]报道产前超声诊

断胎儿先天性畸形的符合率可达 94.44%。我院自

2013 年 1 月年规范产前超声检查以来，至 2014 年 6

月，胎儿先天畸形超声检出率为3.52% (561/15 392) ，

检出率高于国内胡秋云等[3]报道的 2.15%，原因可能

是我院为梅州地区唯一一家三级甲等医院，外院转诊

率较高有关。胎儿全身各系统均可发生畸形，我国出

生缺陷监测资料显示神经管缺陷是最常见最严重的

胎儿先天畸形之一，约占全部畸形的 1/4。国内多项

研究亦表明，神经系统畸形检出率最高[4-5]。而本组

数据中，发生率最高的是心脏畸形19.25%，其他依次

为泌尿系统 16.58%，水肿胎 14.08%，唇腭裂畸形

11.41%，神经系统 10.16%。原因可能为目前超声仪

器分辨率较高，对于胎儿心脏结构显示较清晰有关，

本组数据中检出 2~4 mm的膜周部室间隔缺损 5例，

均于产后复查新生儿超声心动图证实。胎儿水肿综

合征的高发生率可能与地域不同有关，广东省是地中

海贫血的高发地区，而本例胎儿水肿综合征中有 22

例地贫基因诊断为重型α-地中海贫血，因此筛查地

贫儿仍是目前的主要任务。唇腭裂畸形发生率较高，

其原因可能是由于这些病例中部分来自外院经过筛

选后再转至本院就诊有关，亦有可能与本组数据样本

数较少有关，是否与环境因素有关有待进一步研究。

3.2 胎儿畸形的漏诊 该资料漏诊 13个畸形，

畸形漏诊率为2.26%，上肢畸形3例(2例为多指，1例

为手掌缺如) ，右耳廓畸形 l例 ，肛门闭锁1例，腹裂1

例，生殖器发育不良 2例，脐膨出 1例，左眼球缺失 1

例，膜周部室缺1例，房间隔缺损1例，法洛氏四联征并

左肾缺如 1例，最后一例为同一胎儿，为双胎之一异

常。本组数据表明，肢体畸形漏诊率较高，其中手掌

缺失一例为孕晚期，初次产检，羊水较少，远端肢体显

像欠清。而手指数目异常漏诊原因主要是因为胎儿

呈握拳姿势而漏诊。漏诊2例尿道下裂畸形和1例外

耳廓畸形，原因是产前超声没有常规观察外生殖器官

及耳廓，缺乏外生殖器及耳廓畸形的诊断经验。1例

脐膨出漏诊，我们回顾存图切面发现脐根部未见异常

膨出物，不除外分娩中受挤压腹腔压力升高所致的可

能性；1例肛门闭锁，合并直肠尿道瘘，孕期未发现肠

管扩张，故漏诊。1例左眼球缺失，孕妇于孕晚期检

查，颜面部受胎位影响显示不清；房间隔缺损及小的

室间隔缺损产前检出率亦极低。国外文献报道 [6]，

房间隔缺损产前超声检出率为 0~5.0%，室间隔缺损

产前超声检出率为 0~66.0%。臧玲等 [7]回顾分析了

44 391例胎儿心脏超声检查资料，新生儿期共发现漏

诊50例，其中房间隔、室间隔缺损39例。本例漏诊的

膜周部室间隔缺损，出生后超声心动图显示缺损部周

围可见膜部瘤形成，可能是漏诊的主要原因；而双胎

之一一侧肾缺如合并法洛氏四联症漏诊主要因为胎

儿体位影响，无法获得清晰的肾脏图像及心脏流出到

切面。综上所述，漏诊的原因有客观因素亦有主观因

素，超声诊断的基础是胎儿解剖结构上的改变，改变
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大易检出，改变小或无明显改变的则不易检出，还受

胎儿孕周、体位及羊水量、孕妇腹壁厚度等客观因素

影响。而操作者经验不足，常常满足发现一处畸形也

易漏诊其他畸形，另一方面繁重的工作任务使检查时

间大大缩短，检查不够细致也是发生漏诊原因之一。

3.3 超声筛查胎儿畸形的时机 胎儿畸形是一

个动态形成及发展的过程，受多种因素的影响，因此

检查时机非常重要。我院根据产前超声指南将胎儿

孕期超声检测时间规定为 11~13+6周NT检查，孕 18~

24周系统产前超声检查及 31~35周常规产前超声检

查，以中孕期筛查为主，孕11~13+6周初步筛查并测量

NT值，孕 31~35周再进行胎儿畸形的补漏检查。中

孕期结构筛查的重要性已得到共识。近年来，NT测

量时期胎儿畸形筛查成为研究热点，因为妊娠 12周

时胎儿的主要器官已发育形成，某些畸形在妊娠早期

即表现出来并持续存在，如无脑儿、联体双胎等[8-9]。

目前，应用先进的超声仪器，必要时经阴道探查，在孕

11~13+6周即可观察胎儿四腔心结构，使胎儿心脏畸

形的筛查时间大大提前。本例数据中孕11~13+6周胎

儿的筛查发现异常10例，其中颈部淋巴水囊瘤5例；

脑膜脑膨出2例；无脑儿合并颈胸段脊柱裂1例；单心

房、单心室合并NT增厚(16周复查胎儿心脏证实) 1

例，1例四腔心切面左、右心比例不对称，疑左心发育

不良，合并鼻骨缺失，孕18周超声复查证实。早孕期

筛查部分严重畸形并及时处理，能大大减少孕妇痛

苦。由于胎儿成长是一个发展的过程，部分畸形要发

展到一定阶段才能被超声检出，部分异常随着孕周改

变会有不同转归。本组数据中，1例肛门闭锁和 1例

小肠闭锁中孕期超声筛查无异常，到 34周和 32周才

表现出肠管扩张；1例肝脏占位在孕18周、24周超声

检查均无异常，孕32周常规产前超声检出；1例孕25

周超声筛查时发现有胸腔强回声占位，疑肺囊腺，32

周复查强回声消失。因此，晚孕期的超声检查也必不

可少，不仅可以查漏补缺，也可动态观察部分畸形的

转归。上述三个时期的检查不能相互替代，不同时期

检查内容及意义不同。但在筛查出来的 561例畸形

病例中有15例是足月妊娠后第一次做超声检查时才

发现畸形，已错过最佳干预时期。因此今后要加强产

前检查的宣传工作，尤其是产前超声检查的时机。

综上所述，超声检查筛查出绝大多数胎儿畸形，

把握最佳检查时机，进行规范化的检查能提高检出率

并降低漏诊率。但超声也存在一定的局限性，其诊断

率难以达到100%，应于检查前积极与孕妇沟通，并签

署知情同意书，让孕妇对产前超声检查有客观认识，

尽可能减少医患矛盾和纠纷。
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