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先天性心脏病是最常见的出生缺陷，其在活产儿中的发

病率约为 8.89‰~13.3‰，占据致婴儿死亡疾病首位 42%［1-3］。

孕妇患有糖尿病、苯丙酮尿症、孕期致畸物接触史、风疹病毒感

染史、通过辅助生殖技术受孕，以及先天性心脏病家族史等均

为先天性心脏病发生的高危因素，但 90%先天性心脏病发生于

低危人群［4］，因此进行先天性心脏病产前筛查十分必要。本文

就产前超声心动图在先天性心脏病临床诊治中的应用价值进

行综述。

一、产前超声诊断先天性心脏病的准确性

1.常规二维超声心动图：是目前先天性心脏病产前筛查和

诊断的基本手段，可对胎儿的心脏、大血管解剖结构和血流动

力学状态进行详尽的评估。Zhang等［3］对 1990~2015 年共计

43篇相关文献的 308 029例胎儿进行Meta分析，证实产前超声

心动图诊断先天性心脏病的总敏感性 68.5%，总特异性 99.8%；

不同心脏超声切面对先天性心脏病诊断的敏感性不同：单独应

用四腔心切面时诊断敏感性仅为 48.7%（34.8%~67.2%），四腔

心联合左右心室流出道切面时诊断敏感性为 58.0%（40.3%~
73.9%），四腔心联合左右心室流出道、三血管-气管切面时诊断

敏感性提升至 73.5%（59.2%~84.1%），提示超声心动图对于胎

儿先天性心脏病具有较高的检出率。既往考虑到分辨率、心脏

结构发育进程等因素，通常选择胎龄14周后进行超声心动图检

查。近年来，早孕期先天性心脏病筛查日益受到关注。孕 8周
胎儿接受超声心动图检查时，52%能显示四腔心切面，4%能显

示心室流出道切面；孕 11周时，上述比例分别增加至 98%和
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72%，故建议可在孕 11周后进行早孕期超声心动图检查［5］。Yu
等［6］对早孕期产前超声心动图的临床研究进行了Meta分析，共

纳入 18项研究，包含 26 201例胎儿，结果发现早孕期（孕 11~
14周）超声诊断先天性心脏病的敏感性和特异性可达 75.0%
和 99.9%，提示早孕期超声心动图诊断先天性心脏病具有临

床可行性。然而，部分类型的心脏畸形（如瓣膜病变、主动脉缩

窄）在宫内可呈进行性发展，仅在早孕期接受检查可能导致疾

病漏诊，因此早孕期检查不可取代目前推行的中孕期超声

检查。

2.三维/四维超声成像技术：可对二维图像进行重建，使胎

儿心脏结构及大血管的空间位置关系显示更加直观和准确。

三维重建联合空间 -时间相关成像（spatio - temporal image
correlation，STIC）技术对胎儿心脏切面（如大动脉短轴切面、上

下腔切面、主动脉弓切面、导管弓切面）的显示率均显著高于常

规二维超声心动图（均P<0.05），从而增加了先天性心脏病的检

出率［7］。陶珍等［8］研究显示，三维超声联合 STIC技术与二维超

声心动图比较，显著提升了先天性心脏病产前诊断的特异性和

准确率（100% vs. 58.3%和 98.0% vs. 90.6%，均P<0.05），产前诊

断先天性心脏病的阴性预测值则高达 99.9％。目前部分超声

诊断仪配备自动三维图像识别软件，通过四腔心切面进行三维

容积数据采集时，检查者仅需对数据集上一些特定的心脏结构

进行标记，软件可自动提取常规诊断平面供超声医师解读，简

化胎儿心脏的检查，并减少对操作者的依赖性。Yeo等［9］研究

证实，根据自动三维图像识别软件提取的切面对先天性心脏病

诊断的敏感性和特异性分别为 98%和 93%；其中，与最终诊断

完全相符者达74%（37/50），轻微差异占12%（6/50）。

二、产前超声诊断对于先天性心脏病治疗方案的影响

1.产前超声诊断可降低复杂先天性心脏病出生率：复杂先

天性心脏病是指心脏或大血管的复杂解剖畸形，主要包括单心

室、纠正性/完全性大动脉转位、肺动脉闭锁伴/不伴室间隔缺

损、三尖瓣下移畸形、三尖瓣闭锁、主动脉弓离断、房室间隔缺

损、右心室双出口、完全型肺静脉异位引流、永存动脉干、法洛

四联症等［1，10］。其中手术死亡率高或需要多次手术，并对远期

生活质量有显著影响者，被定义为严重或高危复杂先天性心脏

病［10-11］。丹麦一项全国性的注册研究［1］对 1996~2013年 2695例
罹患复杂先天性心脏病的活产婴儿和流产胎儿进行了分析，结

果发现，复杂先天性心脏病的产前检出率由 4.5%增长至

71.0%，终止妊娠的比例由 0.6%增长至 39.1%，出生率从 0.23%
降至0.15%（P<0.001），下降了39%。

2.产前超声诊断可指导先天性心脏病宫内介入治疗：部分

先天性心脏病可在妊娠过程中逐渐进展，导致严重心室发育不

良、充血性心力衰竭甚至胎儿宫内死亡等严重后果。此类疾病

主要包括伴严重左室发育不良的主动脉瓣狭窄、伴严重右室发

育不良的室间隔完整型肺动脉瓣闭锁或狭窄、伴限制性房间通

道的左心发育不良综合征（hypoplastic left heart syndrome and
an intact or highly restrictive atrial septum，HLHS-IAS/RAS）。宫

内心脏介入术（主动脉瓣成形术、肺动脉瓣成形术、房间隔造口

及支架植入术）可促进胎儿心室的发育与功能恢复，保障房间

交通，以改善出生后患儿的血流动力学状态及手术治疗的远期

预后。国际胎儿先天性心脏病宫内干预注册项目［12］汇总了来

自全球多家医学中心的数据，成功接受主动脉瓣成形术的胎儿

出生后实现双心室循环的比例为 31.3%（25/80），而该比例在未

手术者中仅占 18.5%（5/27）。目前行肺动脉瓣成形术胎儿较

少，有研究［13］纳入七家医学中心共 28例FPV的临床数据，研究

表明 FPV技术成功率为 71%，出生后 43%实现双心室循环。

Jantzen等［14］对HLHS-IAS/RAS胎儿进行宫内房间隔造口术或

同时予以支架植入，以保证房间交通，研究表明手术的技术成

功率为 77%（36/47），活产儿中 45%（18/41）建立了非限制性房

间通道。虽然HLHS-IAS/RAS宫内介入组与非介入组出院存

活率比较差异无统计学意义，但当宫内介入术成功建立非限制

性房间通道后，患儿 1年生存率（59%）较非宫内介入组（19%）
明显提高（P=0.03）。总之，宫内心脏介入术为部分先天性心脏

病胎儿提供了一种保证宫内存活及改善远期预后的治疗方式，

产前超声诊断是手术得以成功实施的先决条件。首先，手术指

征的确定依赖于产前超声心动图的解剖学诊断和心室功能评

估，目前国际上采用的宫内心脏介入术的适应证均是基于产前

超声心动图的评价指标［12-13，15］，如左、右心室长轴比值和二、三

尖瓣环比值或瓣环 Z值，以及心腔内血流方向、瓣膜反流程度

等；其次，宫内介入术极具技术挑战性，术中超声心动图的引导

与监测是手术成功实施的关键；最后，术后早期超声心动图的

密切随访以及时发现并发症并予以相应处理也是保障手术成

功的重要环节［16］。

3.产前超声诊断有助于降低危重先天性心脏病术前死亡

率和并发症发生率：危重先天性心脏病是指由于严重的血流动

力学紊乱，患儿于出生后 28 d内死亡或必须接受治疗的先天性

心脏病［1-2，17］。对于此类患儿，从出生到接受干预的时段非常重

要，应避免病情在短时间内进行性恶化，导致出现脏器不可逆

的损伤甚至患儿死亡。危重先天性心脏病的产前诊断使得医

师能为胎儿制定最优的分娩及出生后治疗方案，具体：①在胎

儿宫内状况恶化之前选择提前分娩；②建立分娩后快速转运通

道，以对新生儿进行及时评估与治疗；③及时提供必要的机械

通气支持及前列腺素维持动脉导管开放等有效治疗措施；④避

免罹患危重先天性心脏病的新生儿被漏诊出院以致发生致命

性心血管事件［18］。Holland等［16］对1316例危重先天性心脏病患

儿的术前生存率进行Meta分析，其中包含 297例（22%）产前超

声诊断和 1076例（78%）产后超声诊断，结果发现产前超声诊断

危重先天性心脏病患儿与产后超声诊断患儿术前死亡率分别

为 0.5%和 3.2%，产前超声诊断的危重先天性心脏病可通过优

化的围产期策略显著降低术前死亡率（pooled OR=0.25；95%可

信区间：0.08~0.84）。此外，产前超声诊断显著改善了危重先天

性心脏病患儿术前状态，产后超声诊断患儿术前使用机械通

气、发生肝功能不全、肾功能不全的风险分别为产前超声诊断
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患儿的 3.44倍、4.32倍及 1.34倍［19］。Weber等［20］研究表明，产

后超声诊断单心室的危重先天性心脏病患儿入院平均日龄达

7.58 d，显著落后于产前超声诊断患儿（0.22 d），差异有统计学

意义（P<0.0001）；延误入院治疗导致产后超声诊断患儿使用机

械通气、肾上腺素及高剂量前列腺素比例均显著高于产前超声

诊断患儿（27% vs. 2%、22% vs. 10%和 15% vs. 3%，均P<0.05）。

因此，产前超声诊断的建立使得临床医师团队通过优化分娩方

案与及时的出生后治疗，可降低危重先天性心脏病新生儿术前

死亡率及并发症发生率，为下一步手术矫治创造了良好的

条件。

三、总结及展望

综上所述，产前超声心动图对于先天性心脏病具有较高检

出率，近年来早孕期产前超声心动图及三维/四维产前超声心

动图的开展，有望进一步提高其诊断准确率。产前超声心动图

在临床的广泛应用及推广不仅可降低新生儿复杂先天性心脏

病的出生率，还为先天性心脏病的宫内介入治疗提供了可能，

有助于降低危重先天性心脏病术前死亡率和并发症发生率，从

而显著改善先天性心脏病的诊治结局。
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