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先天性心脏病(以下简称先心病)是最常见的

出生缺陷，在新生儿主要出生缺陷中占近1／3，是

导致围产期和5岁以下儿童非意外死亡的主要原

因之一。众多研究揭示，全球先心病的发生率由

上世纪40年代的o．6‰上升到了上世纪末的

9．1‰[1]。上升了近15倍。在我国，活产儿先心

病发病率在8‰左右，不仅占我国出生缺陷发生原

因的第一位(26．7％)，也是发生率增长最快的出

生缺陷(2011年我国先心病发生率为2000年的

3．56倍)[2|。据统计，我国每年约有15万左右的

新增患儿，其中复杂先心病在30％～40％。先心

病，特别是复杂先心病，已成为我国严重的公共卫

生问题之一。

随着产前诊断技术的快速发展，大部分的心脏

出生缺陷已经可以在产前畸形大筛查中被发现。据

文献统计，联合产前超声和胎儿心脏核磁共振技术，

严重心脏出生缺陷的检查准确率在98％以上，明确

诊断率在95％以上[3。4]。但目前存在的临床问题是

缺乏全国性的胎儿心脏出生缺陷诊断和临床评估、

缺乏分型分层的诊断规范和细化的评估体系，从而

不能为产前诊断医生和患儿家属提供清晰明了的诊

疗咨询指导，也不利于心脏出生缺陷患儿围产期适

宜的转运和多学科临床合作处置。

针对目前心脏出生缺陷诊疗的急迫性和存在的

盲区，以庄建教授为首的广东省心血管病研究所胎

儿心脏病学团队于2015年率先在广东省制订了区

域性专家共识与标准并取得了良好的效果[5剖。在

国内同道前期工作的基础上，在中华医学会胸心血

管外科学分会、中华医学会小儿外科学分会心胸外

科学组、国家心血管病中心先天性心脏病专业委员

会等学会的指导下，中国心脏出生缺陷一体化诊疗

协作组专家组成员经过多次讨论，撰写了本共识，重

点在于构建诊断规范和评估体系，对宫内和围产期

胎儿心脏出生缺陷进行科学、细化、规范的诊断及临

床评估。

一、胎儿心脏缺陷的产前诊断规范

1．常见胎儿心脏出生缺陷的产前诊断规范

胎儿心脏出生缺陷的主要诊断工具是胎儿超声

心动图，辅助诊断方式是胎儿心脏核磁共振[7。8]。胎

儿超声可对胎儿的先心病、心脏肿瘤、原发性心肌病

等进行诊断，对胎儿心律失常及心功能进行评估，对

心血管畸形的宫内介入治疗进行监测。孕16周至

足月出生前均可作胎儿超声检查，孕18～22周为最

合适的检查时间。应对所有孕妇行常规胎儿超声检

查；若条件有限，应对有高危因素者进行详尽的胎儿

超声检查眇““。
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(1)房间隔缺损、卵圆孔缩小或早期闭合

由于胎儿时期卵圆孔是开放的，产前一般不做

继发型房间隔缺损的诊断。出现下列情况生后有可

能存在继发孔型房间隔缺损：①卵圆孔>8 mm。②

卵圆孔瓣与房间隔成角>9()。。③卵圆孔瓣未能覆

盖卵圆孔或越过卵圆孔进入右心房面。

如超声显示房间隔几乎完全缺失，诊断单心房；

如房问隔下段(十字交叉处)缺失，考虑原发孔型房

间隔缺损；上述两者多合并发生于心内膜垫缺损。

卵圆孔缩小或早期闭合：卵圆孑L内径<3 mm，

右向左的分流速度>10()cm／s。

(2)动脉导管收缩或早闭

①动脉导管早期收缩：动脉导管内径明显变细、

右向左分流速度明显增高、动脉导管搏动指数减低。

②动脉导管早闭：二维结构显示不清、彩色多普勒超

声显示动脉导管处无血流信号。

(3)室间隔缺损

由于胚胎期肺动脉高压，心室水平大多为双向

分流，分流量小，一般不引起房、室腔大小的改变，胎

儿期室间隔缺损诊断易漏、误诊；注意彩色血流取样

速度要低；建议在超声束与室间隔垂直或大于45。

的切面进行检查；至少在2个及2个以上切面上显

示室间隔断端及分流才可确立诊断。

(4)房室间隔缺损

根据心脏十字交叉处缺失可以诊断。

根据有无室间隔缺损和有无两个完整的瓣环又

分为部分型、完全型。完全型房室间隔缺损常见左

室流出道梗阻，所以超声诊断需提示房间隔缺损和

间隔缺损的位置、大小、个数，房室水平分流方向判

断，房室瓣形态、瓣叶数目、有无双孔畸形、房室瓣有

无骑跨或跨越，房室瓣反流程度及左室流出道有无

延长梗阻。

完全型房室间隔缺损分为平衡型和不平衡型。

不平衡型要特别注意左、右心室的发育情况。

(5)肺动脉瓣狭窄

根据肺动脉瓣叶反射增粗开放受限，肺动脉瓣

口处高速湍流血流可以明确。同时注意观察肺动脉

瓣叶形态、活动度，肺动脉瓣环大小，肺动脉总干及

分支，右心室流出道宽度，跨肺动脉瓣血流速度；肺

动脉瓣反流的评估，三尖瓣反流的评估，右室大小、

肥厚程度，右心室功能的定性估测。

(6)法洛四联症

超声的诊断要点为室间隔缺损、主动脉骑跨、肺

动脉狭窄、右心室肥厚。需要观察肺动脉主干大小、

肺动脉分支大小，判断主动脉骑跨程度、室间隔缺损

位置及大小、动脉导管大小及血流方向[11|。

法洛四联症合并肺动脉瓣缺如者，肺动脉瓣环

小、瓣叶缺如、总干较短、总干分支明显扩张、动脉导

管大多缺如，注意气管是否受压。

法洛四联症合并完全性房室间隔缺损者，应对

共同房室瓣反流情况进行评估。

(7)肺动脉闭锁伴室间隔完整

根据肺动脉瓣增厚、闭锁、无过瓣前向血流和室

间隔完整可诊断肺动脉闭锁伴室间隔完整。出现下

列情况提示右心室发育不良：三尖瓣环z值<一2；

右心室腔内径Z值<一2；右心室纵径／左心室纵

径<o．5；大于3()孕周胎儿三尖瓣环<5 mm[121 4I。

(8)肺动脉闭锁／室间隔缺损

诊断依据是肺动脉与心室间不存在血流连接，2

个心室间存在缺损。注意肺动脉总干及分支的测

量；室间隔缺损大小及位置判断；肺动脉血供判断：

动脉导管大小及血流方向、侧支血管形成。

(9)右室双出口

根据两根大动脉根部一半以上的周边均连接至

右心室时即可诊断。根据室间隔缺损位置分成主动

脉下缺损型、肺动脉下缺损型、双动脉下缺损型、室

间隔缺损远离大动脉型。需观察心室一大动脉连接

关系；主动脉和肺动脉间的空间关系；主动脉、肺动

脉的宽度；主动脉瓣和二尖瓣分隔(肌性或纤维性)；

三尖瓣与主动脉瓣及肺动脉瓣的距离；室间隔缺损

位置、大小；室间隔缺损与主动脉、肺动脉的关系；室

间隔缺损的分流方向、分流量大小；右心室流出道血

流速度、压力阶差。

(1())大动脉转位

超声诊断需注意心房、心室位置的判断；房室连

接关系判断；大血管起源及位置的判断，包括主、肺

动脉起源，主、肺动脉位置关系，是否存在肺动脉狭

窄；心房水平分流方向，动脉导管分流方向，心室水

平分流方向判断。

完全性大动脉转位：心室与大动脉连接不一致，

左、右心室流出道失去交叉而呈平行关系是诊断大

动脉转位的重要线索。根据有无室间隔缺损和肺动

脉狭窄分为：室间隔完整型、室间隔缺损型、肺动脉

狭窄型。

矫正性大动脉转位：房室连接不一致、心室与大

动脉连接不一致；多合并室间隔缺损、三尖瓣畸形、

肺动脉狭窄。

(11)永存动脉干
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根据两侧心室底部只发出一大动脉干，只有一

组动脉瓣，可以诊断。明确永存动脉干类型、动脉干

跨越的程度；肺动脉总干、左肺动脉、右肺动脉起源

以及距共同瓣的距离；流出道狭窄；总干共同瓣的数

目、形态、反流程度、狭窄等信息[1 5|。

(12)主动脉瓣狭窄

超声提示主动脉瓣叶增厚、开放受限、主动脉瓣

口湍流，同时要注意左室大小。轻度主动脉瓣狭窄

大多漏诊；左心室明显肥厚者至少为中一重度主动脉

瓣狭窄。

(13)主动脉缩窄

主动脉弓峡部区域(左锁骨下动脉起始点与动

脉导管／导管韧带附着点之间)易发生狭窄。胚胎期

主动脉血流较肺动脉少，因此主动脉相对偏细，孕晚

期可出现类似主动脉缩窄的假象；主动脉偏细不是

主动脉缩窄诊断的唯一指标。建议参照下列标准进

行诊断：①三血管切面峡部与导管内径比值≤()．75。

②主动脉弓峡部内径z值≤一2。③主动脉弓降部

出现逆向血流信号。

(14)主动脉弓中断

超声显示升主动脉、弓横部、峡部和降主动脉出

现不连续。根据问断的部位不同将主动脉弓中断分

为3型：①A型，间断在左锁骨下动脉远端。②B

型，间断在左颈总动脉与左锁骨下动脉之间。③C

型，间断在无名动脉与左颈总动脉之间。

(15)完全性肺静脉异位连接

四腔心切面未见肺静脉回流人左心房、左心房壁

与降主动脉间距增宽、左心房与降主动脉间见静脉管

腔存在提示完全性肺静脉异位连接存在的可能。如

果至少一支肺静脉回流入左心房，可排除完全性肺静

脉异位连接[16。。完全性肺静脉异位连接根据异位引

流回流的位置分为：心内型、心上型、心下型和混合

型。注意判断肺静脉回流是否存在梗阻。

(16)单心室

超声提示只有一侧功能性的心室，另一侧从形

态和功能上发育不良。单心室分成左室型单心室、

右室型单心室和不明确型单心室。需要明确单心室

的形态及功能；检测房室瓣数目及功能，瓣叶房室瓣

有无骑跨或跨越；反流的严重程度；大动脉起源、形

态、大小，瓣叶活动情况及反流程度；肺静脉回流情

况‘1引。

(17)三尖瓣闭锁

根据三尖瓣口无前向血流可以诊断。三尖瓣闭

锁常见合并室间隔缺损、肺动脉狭窄、大动脉转位，

超声还需观察室间隔缺损部位、大小、分流方向；心

室大动脉连接关系；肺动脉瓣形态、开放活动情况；

肺动脉瓣环大小；肺动脉总干、分支大小；肺动脉瓣

前向血流、反流的评估。

(18)三尖瓣下移畸形

诊断要点在于三尖瓣瓣环附着点下移至部分右

心室成为房化心室[18I。超声需要明确三尖瓣位置、

形态和反流程度；右心房、房化右心室、功能性右心

室大小测量。

(19)三尖瓣和二尖瓣病变

原发性的三尖瓣狭窄或反流。超声需明确瓣膜

形态、活动情况，瓣环大小，开口大小，腱索、乳头肌

观察；房室瓣前向血流、速度、频谱形态及反流程度

的判断。心房、心室大小及心功能的评估。

(20)主肺动脉间隔缺损

超声显示主一肺动脉之间出现缺损，明确缺损的

大小、位置，及缺损与肺动脉分支的距离、关系[1 9I。

(21)三房心

胎儿心脏超声显示左房内有隔膜可以确诊。但

还需提示隔膜位置、开口大小，隔膜开口处血流速

度、压差，房间隔缺损与隔膜的关系，肺静脉回流判

断，二尖瓣有无狭窄和反流。

(22)血管环

三血管一气管切面是判断气管与周围血管关系

的最佳切面，该切面见血管形成环形包饶气管，可以

诊断血管环。常见的需要手术干预的血管环为双主

动脉弓、肺动脉吊带、右位主动脉弓伴左侧动脉导管

及迷走左锁骨下动脉乜”J。

(23)左心发育不良综合征

左心流人道和流出道发育不良引起的一组先天

性心血管畸形，分为4种类型：主动脉瓣与二尖瓣狭

窄、主动脉瓣与二尖瓣闭锁、主动脉瓣闭锁与二尖瓣

狭窄和主动脉瓣狭窄与二尖瓣闭锁。注意观察左室

大小，房水平分流及主动脉弓发育情况。

(24)心脏异位及内脏异位症

心脏异位：包括右位心(先天性右位心、获得性

右位心，镜像右位心、孤立性右位心、右移心)、孤立

性左位心、中位心、异位心(颈型、胸型、胸腹联合型、

腹腔型)。超声显示心脏异位，需要仔细辨别是否存

在心内畸形和其他器官畸形(如胸骨缺如、心包缺

如、腹壁疝、肺囊腺瘤、膈肌裂)。

内脏异位症：①右房对称位(异构)，也称为无脾

综合征、Ivemark综合征，均合并复杂心脏畸形。常

见组合为：单心房、完全性房室隔缺损、单心室、肺动
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脉狭窄、右室双出口或大动脉转位、双侧上腔静脉、

肺静脉异位连接。②左房对称位：也称多脾综合征，

合并的心脏畸形有完全或部分性房室间隔缺损、右

室流出道梗阻、肺动脉狭窄(闭锁)、室问隔缺损、法

洛四联症等。

(25)william综合征之心脏病变

超声提示主动脉瓣上狭窄和肺动脉分支狭窄的

胎儿，需怀疑william综合征的可能。窦管连接小

于主动脉瓣环则为瓣上狭窄。肺动脉分支狭窄判断

包括肺动脉分支管壁粗、内径狭小、血流速度、和狭

窄程度判断。

(26)原发性心肌病

常见的为扩张型心肌病及肥厚型心肌病。扩张

型心肌病的超声检查可见：心腔明显扩大、室壁回声

增强及增厚，射血分数降低，房室瓣明显反流，心律

失常常见。肥厚型心肌病的超声可见：心室壁非对

称性明显增厚、室间隔回声增强及明显增厚，舒张功

能降低、流出道往往存在梗阻的表现。

(27)原发性心脏肿瘤

常见的有横纹肌瘤、纤维瘤和粘液瘤。超声需

显示：肿瘤的个数、大小、位置、质地、边界，有无流人

道或流出道梗阻，有无瓣膜反流，心功能评估，心包

积液测量，横纹肌瘤常合并多囊肾、结节性硬化症。

(28)心律失常

胎儿超声是目前诊断胎儿心律失常最有价值的

方法，结合二维超声、M型超声及多普勒超声可以

同时了解心房收缩、心室收缩及二者间的相互关系。

正常胎儿心率在120～160次／分，胎儿心率持续

性>18()次／分、<1()0次／分或胎心律不规则均应视

为心律失常。心律失常可分为不规则心律失常、快

速心律失常和慢速心律失常。

(29)心包积液

心包积液的深度、范围，积液内有无纤维蛋白条

索状物；是否为包裹性积液；右心房／右心室舒张期

塌陷；二尖瓣、三尖瓣前向血流的改变；左心室大小／

功能；肝静脉／上腔静脉的脉冲多普勒频谱；是否有

胸腔积液、腹腔积液、皮肤水肿。

2．心脏出生缺陷的产前基因诊断规范

(1)适应证L210

①胎儿复杂先心病：复杂先心病的定义为除室

间隔缺损、房间隔缺损、动脉导管未闭、单纯性肺动

脉狭窄、单纯性主动脉弓缩窄之外的先心病。②除

先心病外，伴有其他器官异常，如脑积水、脊柱裂、胎

儿肢体畸形、手足畸形、宫内发育迟缓等。③二胎以

上有先心病孕史，或家族直系亲属有明确的遗传性

心脏疾病。

(2)技术规范[22]

①胎儿染色体核型分析：染色体数目异常、明显

结构变异，检测样本为羊水、胎儿组织、脐带血等。

②无创产前基因检测：只能诊断21，18，13三体综合

征，故仅适合拒绝有创检查的孕妇，检测样本为孕妇

外周血。③染色体全基因组芯片分析：染色体数目

异常、微小的拷贝变异数，检测样本为羊水、胎儿组

织、脐带血等。④高通量基因组测序(全外显子组、

先心病Panel等)：由单基因突变引起的先心病或相

关综合征，检测样本为羊水、胎儿组织、脐带血等。

⑤其他如FISH、MLPA等：基因组特定区域拷贝数

变异，如Williams—Beuren和DiGeorge综合征等，检

测样本为羊水、胎儿组织、脐带血等。

(3)诊断要点【23]

个体化的基因检测方法始于全面临床评估后的

假定诊断。注意选择合适的基因检测项目：①染色

体结构或数目异常可通过细胞遗传学方法诊断，如

Downs和Turner综合征等。②基因拷贝数变异可

通过基因芯片、FISH等方法诊断，如williamS-

Beuren和DiGeorge综合征等。③单基因引起的综

合征可通过高通量测序方法诊断，如Noonan、

Alagille、Holt Oram综合征等。

目前在大多数先心病表型中，遗传学病因仍未

明确。因此对于先心病的基因诊断，目前仅限于少

数具有较强的表型外显率的先心病，且无有效临床

干预手段的疾病类型。例如：①染色体结构或数目

异常的Down和Turner综合征等。②基因拷贝数

变异的williams—Beuren和DiGeorge综合征等。③

单基因引起的Noonan综合征、A1agille综合征和
H01t Oram综合征等。

二、胎儿心脏缺陷的临床评估及多学科协作处

置

1．常见胎儿心脏缺陷的临床远期预后评分体系

随着医学的发展，大部分心脏出生缺陷，包括复

杂心脏出生缺陷的诊疗效果已非常满意。简单心脏

出生缺陷的近、远期死亡率几乎为零。在我国专业

的儿童心脏中心，大部分复杂心脏出生缺陷的近、远

期死亡率也已控制在1()％之内。

但心脏出生缺陷解剖畸形变化复杂，且大部分

心脏出生缺陷往往合并多种心脏畸形，给精准的临

床预后评估带来了挑战和难度。此外，儿童处于生

长发育时期，近期预后不能完全代表临床长期预后。
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因此，在排除胎儿先天性染色体畸变和基因病后，为

了给非儿童心血管专业的产前诊断和围产医学医生

提供简明扼要、专业、结合临床远期预后及根据临床

诊断亚型细化的临床评估判断，结合我们目前儿童

心血管专业的诊治综合水平，我们以胎儿心脏结构

异常为界定(不包括胎儿心脏以外的伴发缺陷和心

脏功能异常)，拟定了胎儿心脏出生缺陷临床预后评

分体系。按预后从好到坏评为o～9分，并分成4

级：①I级：0分，正常变异，无需医疗干预的心脏出

生缺陷。②Ⅱ级：1～3分，强烈建议保留。出生后

外科或内科干预效果非常好的心脏出生缺陷，术后

严重并发症罕见，死亡率<3％，再手术率<5％。③

Ⅲ级：4～6分，建议保留。出生后外科治疗效果良

好的心脏出生缺陷，术后严重并发症少见，死亡率<

5％，再手术率<10％。④Ⅳ级：7～9分，建议儿童

心血管专家会诊并提供详尽的远期临床预后，由家

属决定保留或放弃。外科手术治疗效果一般，往往

需要分期手术。近期死亡率在10％左右，远期死亡

率在20％～30％。

说明：评分以胎儿心脏出生缺陷的主要诊断为

167

主，个别伴随畸形的评分是否需要累积评分，需儿童

心血管专科医生进行具体病种的个体化咨询。

2．常见胎儿心脏缺陷分型分层远期预后危险度

评分‘24_27]

详见表1。

三、胎儿心脏缺陷的围产期危险度评分及多学

科协作处置原则

胎儿期心脏缺陷检出率的逐年提高使越来越多

的临床医师认识到完善的围产期危险度评分、围产

期管理与治疗方案及产科一新生儿一儿童心脏外科多

学科合作的重要性。对于一些特定的胎儿心脏缺

陷，胎儿期的药物干预、完善产房治疗策略可明显提

高分娩后患儿生存率与远期预后[3卜33|。

在本部分共识内容中，我们细化了针对先心病

胎儿的围产期危险度评分，强调基于疾病严重程度

及解剖分类的分娩一产房模型与多学科处置策略，以

期为心脏出生缺陷围产期风险评估与围产期多学科

合作管理提供指导与参考，以期减少患儿生后死亡

率、住院时间与近远期不良事件发生率。

具体评分等级和多学科处置原则如表2[33。8|。

表1 常见胎儿心脏缺陷分型分层远期预后危险度评分
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续表1 常见胎儿心脏缺陷分型分层远期预后危险度评分

心脏缺陷 等级评分(分) 备注

注：VSD：室间隔缺损
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表2胎儿心脏缺陷的围产期评分等级和多学科处置原则

169

等级 定义 代表病种 分娩建议 产后多学科协作处置建议

I 出生及新生儿期无血流房间隔缺损，室间隔缺损，房室间隔缺损，肺动①分娩后安排儿童心血管专业①常规产房处理；②新生儿

动力学风险的先天性心脉发育良好的法洛四联症，轻一中度肺动脉瓣狭医生会诊或门诊就诊；②普通评估；③正常出院
脏病 窄、部分性肺静脉异位连接、无心内畸形的主动医院正常分娩

脉弓缩窄

Ⅱ 出生及新生儿期间血流

动力学基本稳定，但是

需要进一步评估

Ⅲ 出生一转运血流动力学

基本稳定；新生儿期间

需要心脏内外科干预治

疗

肺动脉发育良好的肺动脉闭锁／室间隔缺损、动

脉导管未闭、肺动脉发育欠佳的法洛四联症、主

动脉瓣狭窄、三尖瓣闭锁、功能性单心室

室间隔缺损／主动脉弓缩窄，肺动脉闭锁／室间

隔缺损伴左右肺动脉发育不良，重度肺动脉狭

窄，完全性大动脉转位／室间隔缺损(非限制

性)、完全性肺静脉异位连接

Ⅳ 出生转运血流动力学主动脉弓中断、完全性大动脉转位／室间隔完

基本稳定、存在新生儿整、肺动脉闭锁／室间隔完整、左心发育不良综

急诊手术可能 合征、发生肺静脉梗阻的完全性肺静脉异位引

流

选择有新生儿重症监护病房的

中心分娩

①选择有新生儿重症监护室的

中心分娩；②临近儿童心脏疾

病治疗中心

①孕38～39周计划终止妊娠；

②必要时剖宫产；③在能够提

供快速生命支持的医院分娩；

④临近儿童心脏疾病治疗中心

①分娩后安排儿童心血管专

业医生会诊；②新生儿评估

①新生儿医生在产房待命；

②常规产房护理，必要时前

列腺素维持；③转运至儿童

心脏疾病治疗中心

①新生儿医生、心血管专业

医生产房待命，准备必要设

备；②分娩后立即转运至儿

童心血管重症监护室

(洪海筏张玉奇王剑 刘锦纷执笔)

参与本共识制定的专家(按照单位拼音排序)：北京大学第一
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