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·述 评·

先天性心脏畸形是一种常见的先天畸形， 其发病率在活产新

生儿中约占 0.5%～1.0%，在死胎中可高达 3%

［

1

］

。胎儿心脏异常形成

原因复杂、种类繁多，其中某些心脏异常可行宫内或母体治疗；某

些需要出生后立即予以对症治疗或手术治疗； 某些心脏异常为不

可矫正的致死性畸形，发现后应立即处理。目前研究

［

2

］

表明，胎儿心

脏异常与染色体异常密切相关， 因此早期检出胎儿心脏异常极为

重要，对减轻孕妇较大孕周终止妊娠的痛苦和精神创伤，减轻社会

及家庭负担，以及提高优生优育水平均有重要意义。近年来随着超

声仪器的不断更新和超声诊断水平的不断提高，孕 11～13

+6

周诊断

胎儿心脏畸形已逐渐成为可能。 心脏结构畸形是早孕期超声检查

的难点，早孕期主要进行胎儿严重心脏畸形的筛查。

一、早孕期胎儿心脏检查切面和最佳检查时机

国外关于孕 11～13

+6

周筛查胎儿心脏畸形切面的研究各异。

如 Lombardi 等

［
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］

应用四腔心切面、“X”征（交叉的大动脉形成）、

“b”征（动脉导管连接弯曲的主动脉弓和肺动脉形成）及“V”征（主

动脉弓峡部和动脉导管汇合处形成）检查胎儿心脏，得出在测量

胎儿颈项透明层（NT）厚度的同时行胎儿超声心动图检查是可行的。

Persico等

［
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］

报道在孕 11～13
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周应用腹围切面、四腔心切面、“X”征

及“V”征均可以诊断严重心脏畸形。 近年有研究

［
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］

指出

，

由于孕

11～13

+6

周胎儿左、右室流出道内径较小而不易显示，而左、右室

流出道切面的异常在四腔心切面和三血管气管切面会有相应的

异常表现，故三血管气管切面可作为四腔心切面的补充来筛查流

出道、主动脉及其分支、肺动脉及其分支及上腔静脉甚至四腔心

的异常。 我院 NT检查时主要应用二维和彩色多普超声在四腔心

切面和三血管气管切面观察胎儿心脏。

Haak 等

［
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对 85 例孕 11～13

+6

周的胎儿行超声心动图检查，

结果显示孕 13～13

+6

周是早孕期行胎儿超声心动图检查的最佳

时机。Smrcek 等

［
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］

认为早孕期经阴道、经腹或两者结合行胎儿超

声心动图检查在孕 12周后是合理、可行的。MarquesCarvalho等

［

9

］

研

究表明，孕 13 周后胎儿头臀长可达 64 mm，心脏切面显示率可

达 100%，故认为孕 13周是行早孕期胎儿心脏检查的最佳时机。

二、早孕期可检出的心脏畸形类型

Carvalho

［

10

］

认为早孕期可以检出的心脏畸形主要有三尖瓣

闭锁、肺动脉闭锁、二尖瓣闭锁、左心发育不良综合征、主动脉闭

锁、大动脉转位、心室双入口、房室间隔缺损、永存动脉干、法洛

四联症、大的室间隔缺损及左右心不对称的复杂畸形，其中房室
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周进行胎儿严

重心脏畸形的筛查成为可能。二维和彩色多普勒超声于四腔心切面和三血管气管切面可以较好地筛查早孕期胎儿严重心

脏结构畸形，若胎儿颈项透明层增厚和静脉导管血流频谱异常也能提高心脏畸形的检出率。 对于早孕期发现的先天性心

脏病胎儿，建议 2～3 周后再次复查胎儿超声心动图，并综合评估胎儿的预后以提供更好的产前咨询。

关键词 超声检查；心脏畸形，胎儿，早孕期

［中图法分类号］

R714.5

；

R540.45

［文献标识码］

A

Prenatal screening and counselling for fetal severe congenital heart defects in

early pregnancy

LI Shengli

Department of Ultrasound，Shenzhen Maternity & Child Healthcare Hospital Affiliated to Southern Medical University，

Guangzhou 510515, China

ABSTRACT With the improvement of ultrasound technology and diagnostic skills in recent years，it is possible that the

screening of severe cardiac defects of the fetus can be done from 11 to 13
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weeks.The four chamber view and three vessels and

trachea view by two-dimensional and color Doppler ultrasound can be used to screen the severe cardiac malformations in early

pregnancy.In addition to visual observation of the fetal heart structures，the increased nuchal translucency thickness and the

abnormal ductus venosus blood flow increases the risk of congenital heart disease and chromosomal abnormalities.We advise to

reexamine fetal echocardiography 2~3 weeks later after the fetuses were detected congenital heart disease at the 11 to 13

+6

weeks，

and a comprehensive assessment of the prognosis of the fetus should be made to provide better prenatal counseling.
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间隔缺损、法洛四联症、大的室间隔缺损及左右心不对称的复杂

畸形等在早孕期易被忽略。 我院临床检查发现早孕期心脏严重

畸形主要包括：房室间隔缺损、单心室、单心房、左心发育不良、

右心发育不良、完全型大动脉转位、右室双出口、法洛四联症、主

动脉和肺动脉瓣均缺如、肺动脉瓣缺如、单一动脉干（主动脉闭

锁、肺动脉闭锁或永存动脉干）及下腔静脉中断等。 漏诊主要包

括：法洛四联症、右位主动脉弓、左位动脉导管、室间隔缺损及主

动脉弓缩窄。结合国内外文献

［

4

，

7

，

11-12

］

及我院临床检查经验，早孕

期可检出的主要严重心脏畸形及其超声表现见表 1。

三、早孕期应用二维和彩色多普勒超声于四腔心切面和三

表

1 早孕期可检出的主要严重心脏畸形及其超声表现

三血管气管切面超声表现

可显示为正常

与大动脉数目和瓣膜发育情况有关

可显示为正常

可显示为正常

主动脉弓内径明显较主肺动脉小；合并主动脉瓣闭锁时，

CDFI可探及舒张期主动脉弓的反向血流

主肺动脉内径明显较主动脉小；合并肺动脉瓣闭锁时，CDFI

可探及舒张期肺动脉的反向血流

主动脉内径可缩小或正常，CDFI可探及舒张期反向血流

主肺动脉内径可缩小或正常，CDFI可探及舒张期反向血流

伴右室流出道梗阻时，CDFI显示肺动脉内径缩小；伴肺动脉

闭锁时，CDFI可探及肺动脉舒张期反向血流

CDFI显示肺动脉内径较主动脉内径小

根据主肺动脉位置及发育情况，二维超声和 CDFI 可表现为

正常或异常（仅显示主动脉弓和上腔静脉）

CDFI仅显示主动脉弓和上腔静脉

CDFI仅显示单一动脉干和上腔静脉，可显示动脉干后壁或侧

壁直接发出左、右肺动脉，或降主动脉起始部发出肺动脉

CDFI 显示主动脉弓总呈横切面图像，其内径明显小于肺动

脉内径，且与降主动脉不连续

CDFI显示“V”型消失，仅见一条肺动脉

CDFI显示“V”型消失，仅见一条主动脉弓

主动脉内径可增宽；CDFI显示收缩期肺动脉及主动脉弓均为

前向血流，舒张期肺动脉为前向血流，主动脉弓为反向血流

肺动脉内径可增宽；CDFI 显示收缩期肺动脉及主动脉弓均

为前向血流，舒张期主动脉弓内为前向血流，肺动脉为反

向血流

主动脉弓位于气管右侧，主动脉弓与肺动脉距离增宽，CDFI

显示由“V”型变为“C”型或“U”型的彩环

CDFI 显示从降主动脉起始部发出一支在气管后方向右外

侧走行的动脉，与左位主动脉弓形成“C”型彩环

CDFI显示肺动脉左侧多一条血管

CDFI 显示扩张的奇静脉（半奇静脉）汇入右上腔静脉或左

上腔静脉内

畸形类型

单心房

单心室

大的室间隔缺损

完全型房室间隔缺损

左心发育不良

右心发育不良

二尖瓣闭锁

三尖瓣闭锁

三尖瓣下移畸形

法洛四联症

右室双出口

大动脉转位

永存动脉干

主动脉弓中断

主动脉闭锁

肺动脉闭锁

主动脉瓣缺如

肺动脉瓣缺如

右位主动脉弓

迷走右锁骨下动脉

永存左上腔静脉

下腔静脉离断

四腔心切面超声表现

“十”字交叉失常，房间隔不显示，仅显示一个心房腔

“十”字交叉失常，室间隔不显示，仅显示一个心室腔；CDFI 显

示血流情况与房室瓣数目和开发情况有关

室间隔可见明显的回声中断；CDFI可显示双向过隔血流

“十”字交叉消失，仅见一组共同房室瓣，4 个心腔相互交通；

CDFI显示一粗大血流束进入两侧心室，收缩期可见明显的

房室瓣反流

左心明显小于正常，右心常大于正常。 伴二尖瓣狭窄时，CDFI于舒

张期可探及通过左侧房室瓣血流束细小，右侧房室瓣血流增大；

二尖瓣闭锁时，CDFI可探及左侧房室瓣无前向血流信号

右心明显小于正常，左心常大于正常。 伴三尖瓣狭窄时，CDFI于舒

张期可探及通过右侧房室瓣血流束细小，左侧房室瓣血流增大；

三尖瓣闭锁时，CDFI可探及右侧房室瓣无前向血流信号

左室缩小或不显示；CDFI仅可探及右侧房室瓣血流， 而左侧

房室瓣无血流信号

右室缩小或不显示；CDFI仅可探及左侧房室瓣血流， 而右侧

房室瓣无血流信号

心脏可增大，以右房扩大为甚；三尖瓣明显下移至右室；CDFI

可显示三尖瓣严重反流

无大的室间隔缺损时，可显示正常；存在大的室间隔缺损时，

可见明显的室间隔回声中断，CDFI可探及双向过隔血流

无大的室间隔缺损时，可显示正常；存在大的室间隔缺损时，

可见明显的室间隔回声中断，CDFI可探及双向过隔血流

无大的室间隔缺损时，可显示正常；存在大的室间隔缺损时，

可见明显的室间隔回声中断，CDFI可探及双向过隔血流

无大的室间隔缺损时，可显示正常；存在大的室间隔缺损时，

可见明显的室间隔回声中断，CDFI可探及双向过隔血流

左、右室不对称，左室小于右室

多合并室间隔缺损， 可见明显的室间隔回声中断；CDFI 可探

及双向过隔血流

多合并室间隔缺损， 可见明显的室间隔回声中断；CDFI 可探

及双向过隔血流

可显示为正常

可显示为正常

可显示为正常

可显示为正常

多显示为正常，也可显示扩张的冠状静脉窦

多显示为正常
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血管气管切面诊断胎儿心脏畸形的主要依据

1.四腔心切面：①心脏位置异常（心房反位，心尖指向左，为

左旋心；心房反位，心尖指向右，心室左袢者为镜面右位心，心室

右袢者为孤立性心室反位镜像；心房正位，心尖指向右，为右旋

心；心房正位，心尖指向左，心室左袢，为孤立性心室反位；膈疝

或胸腔占位等导致心脏移位，为左移心或右移心；心脏异位到腹

腔或胸腔外，为心脏异位）；②左右心比例失常（左心小：二尖瓣

狭窄或闭锁、左心发育不良综合征、主动脉狭窄或闭锁及主动脉

弓中断等；右心小：三尖瓣狭窄或闭锁、右心发育不良综合征及

肺动脉狭窄或闭锁等；左心增大：主动脉瓣严重狭窄或主动脉瓣

缺如等；右心增大：三尖瓣下移畸形、肺动脉瓣缺如、室间隔完整

的肺动脉闭锁合并三尖瓣关闭不全及肺动脉瓣严重狭窄等；全

心增大：主动脉瓣或肺动脉瓣缺如等）；③房室数目异常：单心房

或单心室；④间隔缺损：房间隔缺损或室间隔缺损；⑤房室瓣异

常：二尖瓣狭窄或闭锁、三尖瓣狭窄或闭锁、三尖瓣下移畸形及

共同房室瓣畸形等。

2.三血管气管切面：①大动脉数目减少：大动脉转位、永存

动脉干、肺动脉闭锁及右室双出口等；②大动脉血流束比例失

调：主动脉弓缩窄、主动脉弓发育不良、法洛四联症、肺动脉闭锁

及主动脉闭锁等；③主动脉弓位置异常：右位主动脉弓等；④血

流方向的异常（主动脉瓣和肺动脉瓣均缺如时，收缩期肺动脉和

主动脉弓均为前向血流， 舒张期肺动脉和主动脉弓均为全舒张

期反向血流；肺动脉瓣缺如时，收缩期肺动脉和主动脉弓均为前

向血流，舒张期主动脉弓内为前向血流，肺动脉为全舒张期反向

血流；主动脉瓣缺如时，收缩期肺动脉和主动脉弓均为全舒张期

前向血流，舒张期主动脉弓为反向血流，肺动脉为前向血流；肺

动脉瓣闭锁时，收缩期主动脉弓为前向血流，肺动脉未见明显血

流信号，舒张期主动脉弓内为前向血流，肺动脉为反向血流；主

动脉瓣闭锁时，收缩期主动脉弓未见前向血流，肺动脉内为前向

血流信号，舒张期主动脉弓为反向血流，肺动脉为前向血流）。

如在上述切面发现异常，应增加其他切面（如左、右室流出道

等切面）扫查进一步验证心脏是否存在异常及存在何种异常；如仍

不能明确者，建议 2～3周后（孕 14～17周）复查胎儿超声心动图。

四、NT 与胎儿心脏畸形

早孕期胎儿 NT 检查主要用于胎儿染色体异常的筛查，但

研究

［

10

，

13

］

发现 NT 增厚与心脏畸形有较好的相关性。一项研究早

孕期 NT 与严重心脏畸形关系的 Meta 分析指出，在非整倍体胎

儿中以 NT 值第 99 百分位数作为截点预测胎儿心脏畸形的检

出率为 23%，在 NT 临界值位于第 95 及第 99 百分位数时，胎儿

心脏畸形的检出率分别为 37%及 31%

［

13

］

。 在染色体正常的胎儿

中， 严重心脏畸形的发生率随 NT 增加而呈指数上升， 从位于

NT 值第 95 百分位数以下的胎儿畸形发生率为 0.16%， 增加至

NT为 2.5～3.4 mm时的胎儿畸形发生率为 1%，NT 为 3.5～4.4 mm

时的胎儿畸形发生率为 3%，NT 为 4.5～5.4 mm 时的胎儿畸形发

生率为 7%，NT 为 5.5～6.4 mm 时的胎儿畸形发生率为 20%，

NT≥6.5 mm 时的胎儿畸形发生率增高至 30%。 Carvalho

［

10
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也认

为，NT 值越高，胎儿患心脏畸形的几率越大。

英国胎儿医学基金会认为， 严重心脏畸形的最佳筛查方案

是孕 11～13

+6

周时行胎儿超声心动图检查测量 NT 厚度及中孕

期常规筛查四腔心切面是否异常。NT 增厚与胎儿心脏异常相互

关联，早孕期胎儿心脏的严重畸形如法洛四联症、大动脉转位及

主动脉缩窄等在四腔心切面可未见异常， 但这些胎儿大部分会

出现 NT 增厚。

在我院的研究中，以 NT 增厚大于第 95 百分位数来筛查胎

儿心脏畸形，敏感性为 81.2%，较文献

［

14

］

报道的敏感性 54.5%高；

并发现 NT 增厚与胎儿心脏异常有关，随着 NT 值增大，胎儿心

脏异常的风险逐渐增加，但对于诊断心脏畸形的具体类型并无

特异性。

五、静脉导管血流频谱与胎儿心脏畸形

早孕期行胎儿 NT 检查时， 常规检测静脉导管血流频谱也

能提高心脏畸形的检出率。Matias等

［

15

］

研究显示，11例静脉导管

异常的胎儿（a波反向或消失）中 7例为心脏严重畸形，其中 5例

NT 厚度>5 mm。 Chelemen等

［

16

］

研究显示，85例心脏严重畸形胎

儿中，a 波反向者 24 例（28.2%），无心脏严重畸形的病例中 a 波

反向者 856例（2.1%）。 不考虑 NT 值，仅用 a 波反向来预测心脏

严重畸形，对 NT 值位于第 99 百分位数以上的病例行胎儿超声

心动图检查，能检出 38.8%的心脏畸形，假阳性率为 2.7%，证实

心脏严重畸形发生的风险随着 NT 厚度的增加呈指数增加。 对

于 NT 增厚的胎儿，如果静脉导管血流频谱同时出现 a 波反向，

心脏严重畸形的风险则会增加；如果无 a 波反向，心脏严重畸形

的风险则会降低。 Papatheodorou 等

［

17

］

应用静脉导管血流频谱筛

查胎儿心脏畸形，不考虑 NT 值，总的敏感性为 50%，特异性为

93%；在 NT 增厚的胎儿中，总的敏感性为 83%，特异性为 80%，

明显高于单纯应用静脉导管频谱或 NT增厚筛查的敏感性和特异

性。 Timmerman等

［

18

］

研究证实，约 2/3 NT 增厚、染色体正常的心

脏畸形胎儿静脉导管搏动指数会增加， 认为其可作为一项连续

性变量，结合 NT 测值能提高筛查心脏畸形的特异性。

六、联合应用 NT 和静脉导管血流频谱筛查胎儿心脏畸形

胎儿 NT 增厚与心脏畸形有相关性。 静脉导管反映了血流

动力学状态，也可能与胎儿心脏异常间接相关，而静脉导管 a 波

倒置与染色体异常相关，同时也增加了先天性心脏病的发生几

率。 Maiz 等

［

19

］

分析了胎儿先天性心脏病与静脉导管异常和 NT

增厚的关系， 以及胎儿出现先天性心脏病的 NT 依赖的推理风

险值与静脉导管频谱是存在否异常有关，若 NT 值为 3.5 mm 的

胎儿出现先天性心脏病的风险为 2.6%，但如果静脉导管 a 波异

常， 则风险值会增加到 11.9%， 而 a 波正常则风险值下降到

1.0%。 刘洁等

［

20

］

单独应用 NT 增厚和静脉导管血流频谱异常及

两者联合筛查先天性心脏畸形，发现联合筛查的特异性和准确

率可以进一步提高。 Clur 等

［

21

］

认为 NT 增厚联合三尖瓣反流和

静脉导管频谱异常是筛查胎儿先天性心脏病的有力指标，当 NT

增厚伴有三尖瓣反流或（和）静脉导管频谱异常时，应提早行胎

儿心脏专项检查。 因此，在胎儿先天性心脏病的筛查中，单独应

用 NT 或静脉导管频谱预测胎儿出现先天性心脏病的风险是不

全面的，应该两者联合起来进行胎儿心脏畸形的筛查，从而进一

步提高筛查的敏感性。

七、小结

常规胎儿心脏专项检查通常在孕 20～24 周与胎儿整体畸

形检查同时进行，但近年早孕期胎儿心脏畸形筛查已成为趋势，

这有赖于高分辨率超声仪器的发展和超声医师技术的提高。 虽

然 NT 增厚和静脉导管频谱的异常提高了筛查早孕期胎儿先天
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性心脏病的准确率， 但直接发现胎儿心脏结构的异常才能明确

诊断早孕期心脏畸形；如发现不能明确的心脏异常或心脏未见

明确异常但伴有 NT 增厚或（和）静脉导管频谱异常者，建议于

2～3周后（孕 14～17 周）复查胎儿超声心动图。 对于早孕期诊断

为先天性心脏病的胎儿，其预后的评估不应仅着眼于心脏本身，

而应结合 NT 值和静脉导管频谱进行分析， 必要时行胎儿染色

体核型和染色体微阵列分析检查，力求全面、综合地分析胎儿预

后，给予孕妇及其家属提供更好的产前咨询。
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