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【摘要】 目的 探讨经腹部彩超在孕早期先天性心脏病(CHD)胎儿合并心外畸形诊断中的应用价值。

方法 选取于 2012年1月至2016年12月到福州总医院超声诊断科行孕早期(孕13周)超声畸形筛查诊断胎儿患有

CHD的孕妇42例作为研究对象，分析孕早期胎儿CHD合并畸形超声表现及其特征，追踪入选孕妇的妊娠过程及

胎儿的临床结局。结果 42例孕妇超声诊断及随访结果显示，复杂性CHD 29例，其中15例为完全型房室间隔缺

损，单纯型 CHD 13 例均为室间隔缺损。10 例 CHD 胎儿合并心外畸形，其中 6 例复杂型 CHD 合并心外畸形，占

14.28%；4例单纯型CHD合并心外畸形，占9.52%。包括4例完全型房室间隔缺损合并无脑儿、脐膨出、唇裂、桡骨

缺失、脑积水；4例室间隔缺损合并脐膨出、无脑儿、肾积水、成骨发育不全；1例左心发育不良合并脐膨出，1例右心

发育不良合并胸腹联体。合并心外畸形中，以神经系统畸形、脐膨出发生率最高。结论 孕早期CHD胎儿合并心

外畸形的发生概率较大。经腹超声能够在孕早期尽早诊断多数先天性心脏病及其合并心外畸形，因此早孕期彩超

检查有重要临床应用价值。
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Application of transabdominal ultrasonography in diagnosing fetal congenital heart disease and extracardiac
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【Abstract】 Objective To investigate the methodology and image characteristics of transabdominal ultrasonog-

raphy in diagnosing fetal congenital heart disease (CHD) and extracardiac anomalies in the first trimester of pregnancy.

Methods A total 42 pregnanct women with fetuses diagnosed as CHD by ultrasonography during the 13th week of ges-

tation at Department of Ultrasound of Fuzhou General Hospital from June 2012 to December 2016, were selected as the

research subjects. The ultrasonographic features and characteristics of fetal CHD with extracardiac anomalies were ana-

lyzed, and the pregnancy process and the clinical outcome of the pregnant women were followed. Results The results

of ultrasound diagnosis and follow-up of the 42 cases of pregnant women showed that there were 15 cases of complete

atrioventricular septal defect and 13 cases of single congenital heart diseases in 29 cases of complex CHD. Among the

10 cases of fetal CHD with extracardiac anomalies, there were 6 cases of complex CHD with extracardiac anomalies

(14.28%, 6/42) and 4 cases of single CHD with extracardiac anomalies (9.52%, 4/42). There were 4 cases of complete

atrioventricular septal defect with anencephaly, omphalocele, a cleft lip, lack of radius, hydrocephalus, 4 cases of ventric-

ular septal defect with anencephaly, omphalocele, hydronephrosis, osteogenesis hypoplasia, one case of hypoplastic left

heart with omphalocele, and one case of hypoplastic right heart with thoracopagus. Conclusion Transabdominal ultra-

sonography can diagnose most extracardiac diseases of fetal CHD. Antenatal ultrasound is an important method in the

early diagnosis of fetal CHD with extracardiac diseases．
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我国每年有 20万~30万的先天性畸形儿出生，相
当于每年出生人口总数的 4%~6%。近年来随着二胎
开放，高龄孕妇增多，胎儿畸形率居高不下。近年随
着产前超声筛查经验及超声仪器分辨率提高与发展，
早孕期的产前诊断成为可能。国内外开展了孕早期
胎儿各系统畸形方面的研究[2-3]，对CHD胎儿合并心外
畸形的研究较少。本研究应用经腹部超声对孕早期
胎儿进行系统畸形筛查，诊断孕早期胎儿先天性心脏
病(congenital heart disease，CHD)及其合并心外畸形，
并对孕早期CHD胎儿心外畸形的超声图像特征及分
类情况进行分析。

1 资料与方法
1.1 一般资料 选取于2012年1月至2016年12

月在福州总医院超声诊断科行孕早期(孕13周)超声畸
形筛查诊断胎儿患有 CHD 的孕妇 42 例作为研究对
象，年龄 21~40 岁，平均 (30.8±5.3) 岁。

1.2 检查仪器 使用Philips IU Elite及美国Sie-

mens2000、GE E8Voluson 型彩色多普勒超声仪。探头
频率为 5~8 MHz。

1.3 检查方法
1.3.1 产科超声筛查 对入选孕妇进行常规产

科超声检查，通过横断面及矢状面等多切面观察胎儿
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解剖结构，包括颅骨、脊柱、胸腔、腹腔、四肢等结构，
测量胎儿外周血流；测量胎儿颈项透明层厚度。胎儿
水肿及胎儿颈部淋巴水囊瘤则不列入本组胎儿畸形
的范围。

1.3.2 胎儿超声心动图检查 取胎儿胸部切面，
局部放大占据显示屏 1/2左右，显示胎儿心脏四腔心
及左、右流出道切面，观察大血管内径及走形等；彩色
多普勒观察心内及大血管血流情况。

1.4 追踪随访及复查 (I) 对发现可疑畸形的胎
儿，除孕妇选择终止妊娠外，对继续妊娠的胎儿于孕
16周复查，并建议染色体检查。(2) 对所有胎儿动态
追踪，对引产病例进行尸体解剖检查。所有资料均使
用图像存储与传输系统 PACS 系统保存或光盘保存。

2 结 果
2.1 孕早期胎儿心脏检查结果 超声诊断及随

访结果显示，42例CHD胎儿包括复杂性CHD 29例(15
例完全型房室间隔缺损、7例左心发育不良、2例右心
发育不良、2例法洛四联症，右室双出口2例、1例永存
动脉干)，其中2例为双胎之一胎儿CHD(1例左心发育
不良，1例完全型房室间隔缺损)；单纯型CHD13例，均
为室间隔缺损。

2.2 孕早期CHD合并心外畸形类型 42 例孕妇
超声诊断及随访结果显示 10 例合并心外畸形，占
23.8% ，其中 6 例复杂型 CHD 合并心外畸形，占
14.28%；4例单纯型CHD合并心外畸形，占9.52%。包
括 4 例完全型房室间隔缺损合并无脑儿、脐膨出、唇
裂、桡骨缺失、脑积水，占 9.52%；4例室间隔缺损合并
脐膨出、无脑儿、肾积水、成骨发育不全，占9.52%；1例
左心发育不良合并脐膨出，占 2.38%；1例右心发育不
良合并胸腹联体，占2.38%。

2.3 10 例孕早期 CHD 胎儿心外畸形超声表
现 (1)神经系统畸形：神经系统畸形 3例，其中无脑
儿2例，超声图像显示颅骨强回光环缺失，脑组织结构
不完整；脑积水1例，13周超声无明显征象，16周复查
双侧侧脑室积水(图1)；(2)脐膨出：脐膨出3例，超声图
像显示腹壁连续中断，腹腔脏器向外膨出，膨出物表
面有膜状包绕；(3)骨骼系统畸形：骨骼系统畸形2例，
包括成骨发育不全 1 例，13 周检查未见明显异常，16
周复查胎儿四肢短小、长骨弯曲且有多处骨折、胸部
变形；桡骨缺失(合并唇裂) 1例，超声表现前臂纵切和

横切图上均显示一根骨回声，而不能显示双骨回声
(图 2)；(4)左肾积水：左肾积水1例，超声显示左肾集合系
统无回声区；(5)胸腹联体双胎：胸腹联体双胎1例，超声
显示两个胎儿于胸腹相连，肝脏与肠管共用，胸腔内可
见紧贴的两心脏回声；(6)唇裂：唇裂合并桡骨缺失1例，
孕13周检查漏诊，16周复查胎儿上唇连续性中断。

2.4 10例孕早期CHD合并心外畸形胎儿染色体
检查结果及临床结局

2.4.1 染色体检查 10例CHD胎儿中 5例行羊
水穿刺染色体检查，染色体正常 3 例，染色体异常 2
例，其中一例完全房室间隔缺损伴唇裂、桡骨缺失，染
色体核型为18-三倍体；1例完全房室间隔缺损伴脐膨
出，染色体核型为21-三倍体。

2.4.2 妊娠结局 对10例合并畸形胎儿随访，其
中9例胎儿选择引产，尸检结果与产前超声诊断一致；
1例室间隔缺损合并左肾积水的孕妇选择继续妊娠，
产后检查结果与产前诊断基本一致，见表1。

图1 孕16周胎儿双侧脑室积水

图2 孕13周胎儿桡骨缺失

表1 10例孕早期CHD胎儿心外畸形检查结果及临床结局

例序

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

孕妇年龄(岁)

34

39

30

31

36

28

40

27

24

38

胎儿心脏畸形

完全型房室间隔缺损

完全型房室间隔缺损

完全型房室间隔缺损

完全型房室间隔缺损

左心发育不良

右心发育不良

室间隔缺损

室间隔缺损

室间隔缺损

室间隔缺损

合并畸形

无脑儿

脐膨出

唇裂、桡骨缺失

脑积水

脐膨出

胸腹联体

脐膨出

无脑儿

左肾积水

成骨发育不全

染色体检查

无

21-三倍体

18-三倍体

正常

无

无

无

无

正常

正常

临床结局

引产

引产

引产

引产

引产

引产

引产

引产

产后证实

引产
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3 讨 论

胎儿在胚胎发育过程中，大部分器官在12周之前

基本发育完成[4]。早孕是整个胎儿发育过程中畸形发

生率最高的畸形易发期(敏感期)，而且此期发生的畸

形往往较为严重且复杂 [5]。早孕期，93.7%胎儿的完

整解剖学结构能在二维超声得到显示[6]。Economides

等[7]研究表明，在12~13周采用联合经腹部及经阴道超

声能够筛查出胎儿大部分的结构异常。本组资料也

显示多种胎儿结构异常在此阶段检出，包括心脏异

常、神经系统异常、腹壁异常、泌尿系统异常及骨骼系

统异常等。

何碧媛等[8]报道早孕期超声筛查最常见的胎儿畸

形依次是胎儿水肿、肢体异常、腹裂、露脑畸形及无脑

儿等严重的致死性结构畸形。本研究孕早期CHD胎

儿合并心外畸形中神经系统畸形、脐膨出发生率最

高，其次为骨骼系统畸形，与文献报道基本一致。这些

畸形中有的畸形在孕早期声像图特征明显，与中孕期

超声表现基本一致，可作出明确诊断，如无脑儿、脐膨

出、桡骨缺失等。本研究成骨发育不全、单纯唇裂、脑

积水等畸形在早孕期超声表现不明显，诊断较困难，在

中孕期复查时发现异常。有研究表明，在早期妊娠期，

结构异常胎儿的检出率为59%，而与妊娠中期检查相

结合的比率为81%[9]。所以，尽管大多数胎儿结构异常

可以在 11~14周的超声检查中检测到，但早孕与中孕

检查结合更能有效的检出胎儿畸形[4]560-561。

本次研究结果显示42例CHD胎儿类型包括完全

型房室间隔缺损、左心发育不良、右心发育不良、法洛

四联症、右室双出口、永存动脉干、室间隔缺损等。其

中完全型房室间隔缺损15例，占35.71%；室间隔缺损

13 例，占 30.95% ；左心发育不良 7例，占 16.67%。说

明孕早期能诊断的先天性心脏病类型较多，且以完全

型房室间隔缺损、室间隔缺损、左心发育不良较为常

见。结果显示 10 例 CHD 胎儿合并心外畸形 (占比

23.8%)，6例复杂型CHD合并心外畸形，占 14.28%；4

例单纯型CHD合并心外畸形，占9.52%。研究结果说

明孕早期CHD胎儿合并心外畸形的发生几率较大，其

中以复杂型CHD合并心外畸形较为常见。

许多产前超声研究表明，多发性结构畸形常伴有

染色体异常。产前超声检出的胎儿畸形部位越多，其

患染色体的可能性越大。如果超声检出的畸形数为2

个或2个以上，发生染色体异常的风险率为29%，而当

检出的畸形数为 5个或 5个以上，其风险率则上升至

70%以上。胎儿心脏畸形单独出现时染色体异常发生

率仅为16%，而当心脏畸形合并多发畸形时染色体异

常发生率则最高达66%。因此，早孕期超声检查发现

胎儿心脏畸形合并多发畸形时应建议行胎儿染色体

检查。本研究中 5例CHD胎儿行羊水穿刺染色体检

查，染色体异常2例，均为完全房室间隔缺损合并心外

畸形。因本研究中染色体检查例数较少，并不能直接

说明CHD胎儿合并心外畸形染色体异常发生率，有待

进一步研究。

综上所述，经腹超声能够在孕早期诊断多数先天

性心脏病及其合并心外畸形。在孕早期提早发现胎

儿结构畸形，能够使孕妇更早决定是否继续妊娠，孕

妇及临床医生可尽早拟定妊娠处理方案，减少中孕期

间终止妊娠带给孕妇的心理与生理伤害。可见早孕

期规范化超声检查对胎儿严重畸形筛查具有重要的

临床意义和社会意义。
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