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1　病例资料　病例 1，孕妇甲，30 岁，孕 4 产 1。早

孕期曾感冒 1 次，发热高达 39 ℃，孕期外院产检，行

无创 DNA 检查，提示低风险。孕 32 周外院行胎儿畸

形筛查超声示胎儿心脏畸形，随后一周转诊至我院，

行胎儿心脏超声检查。腹围横切面显示降主动脉和下

腔静脉均位于脊柱左侧，胃泡位于腹腔右侧，中央胆

囊（图 1A），中央肝（图 1B），心尖指向胸腔左侧。

四腔心切面室间隔连续性中断 4.6 mm，房间隔连续

性中断 3.2 mm（图 1C、1D）。主动脉、肺动脉均发

自右心室，主动脉内径 3.4 mm，肺动脉内径 6.0 mm 
（图 1E），肺动脉瓣未见启闭且瓣膜回声增强。三

血管气管切面未见肺动脉，主动脉左侧另见一静脉

血管汇入右心房（图 1F）。左心房未见肺静脉汇入

（图 1G），心房后方见一静脉血管（共同肺静脉，

由于回声失落，图 1G 中二维及彩色多普勒超声共同

肺静脉显示欠清，彩色多普勒超声见左右肺静脉）

向下穿过膈肌进入肝脏门脉、流入下腔静脉至右心

房（图 1H）。下腔静脉内径 6.6 mm，上腔静脉内径 
2.3 mm。超声提示：胎儿右位胃、中央肝及中央胆

囊，心内膜垫缺损，右心室双出口伴肺动脉瓣闭锁，

完全型肺静脉异位引流（心下型），永存左上腔静

脉。最终诊断：胎儿心脾综合征（右侧异构）。考虑

胎儿预后不良可能性大，孕妇及家属决定终止妊娠。

入院行宫腔内注射依沙吖啶引产，阴道分娩 1 男婴，

未存活，体重 1 700 g，未行尸检。死胎皮肤行染色体

检查：基因组拷贝数变异测序（copy number variation 
sequencing，CNV-seq）检测引产胎儿组织拷贝数未

见异常。

病例 2，孕妇乙，26 岁，孕 2 产 1。孕 23 周于我

院行胎儿畸形筛查超声，上腹部横切面显示降主动脉和

下腔静脉均位于脊柱同侧（偏左侧，图 2A），胃泡位

于中线偏右靠近脊柱，中央胆囊，肝脏呈水平肝、两叶

对称，门静脉窦呈“T”字形分支（图 2B）。未见左右

肺静脉汇入左心房（图 2C），心房后方见一共同肺静

脉汇入右上腔静脉（图 2D）。主动脉内径 5.4 mm，肺

动脉内径 1.8 mm。肺动脉与主动脉血流方向相反，动

脉导管内见反流，反流入肺动脉（图 2E）。三血管气

管切面见主动脉弓位于气管右侧，主动脉弓左侧见一

血管回声（永存左上腔）向下进入心房（图 2F）。

左心室明显小于右心室，心房未见房间隔，二、三尖

瓣位于同一水平（图 2G）。功能性单心室伴单心房、

心内膜垫缺损（图 2H）。超声提示：功能性单心室
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伴单心房、肺动脉瓣闭锁、心内膜垫缺损，胎儿右位

胃、中央胆囊及中央肝，右位主动脉弓、永存左上

腔，肺静脉异位引流（心上型）。最终诊断：胎儿心

脾综合征（右侧异构）。告知病情后孕妇及家属决定

终止妊娠。2019 年 9 月 19 日行宫腔内注射依沙吖啶

引产，阴道分娩 1 女婴，未存活，未行尸检。死胎皮

肤行染色体检查：CNV-seq 检测引产胎儿组织拷贝数

未见异常。

图 1 孕妇甲胎儿超声心动图

A：降主动脉和下腔静脉均位于脊柱左侧，右位胃、中央胆囊；B：中央肝；C：心内膜垫缺损（二维超声）；D：心内膜垫缺损（彩色

多普勒超声）；E：右心室双出口，主动脉、肺动脉均发自右心室；F：三血管气管切面未见肺动脉，见左上腔静脉；G：左心房后壁

与降主动脉间可见共同肺静脉，左心房未见肺静脉汇入；H：心房后方见一静脉血管穿过膈肌进入肝脏门脉．DAO：降主动脉；

IVC：下腔静脉；ST：胃泡；GB：胆囊；Li：肝脏；RT：右侧胸腔；RV：右心室；AO：主动脉；PA：肺动脉；Tr：气管；SVC：上腔静脉；

LSVC：左上腔静脉；CPV：共同肺静脉；RPV：右肺静脉；LPV：左肺静脉；Di：膈肌.
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图 2 孕妇乙胎儿超声心动图

A：降主动脉和下腔静脉均位于脊柱同侧；B：右位胃、中央水平肝、中央胆囊；C：左心房未见左右肺静脉汇入；D：心房后方见共

同肺静脉；E：主动脉内径大于肺动脉，肺动脉瓣前向血流消失，肺动脉主干内可见来自动脉导管内的逆向血流；F：右位主动脉

弓、永存左上腔；G：左心室明显小于右心室，心房未见房间隔，二、三尖瓣位于同一水平；H：功能性单心室伴单心房，心内膜垫

缺损（彩色多普勒超声）．RT：右侧胸腔；ST：胃泡；DAO：降主动脉；IVC：下腔静脉；GB：胆囊；At：心房；SVC：上腔静脉；CPV：共

同肺静脉；RPA：右肺动脉；DA：动脉导管；AO：主动脉；Tr：气管；LSVC：左上腔静脉；LV：左心室；MV：二尖瓣；TV：三尖瓣．
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左侧结构，即多脾，称左侧异构；两侧均为右侧结构，

即无脾，称右侧异构。

心脾综合征发病率约为全部活产儿的 0.01%，

预后差、病死率高，若不治疗，90% 以上患儿会在 

1 岁内死亡［1］。早期诊断尤其是产前诊断，对于临床

处理和妊娠结局的评估及预测具有重要意义。彩色多

普勒超声作为无创、无辐射的影像学检查技术，是产

前检查最常用的手段，近年来随着胎儿心脏超声的逐

步开展，越来越多的胎儿复杂先天性心脏畸形在孕中

期即可得到诊断，协助判断胎儿预后。但目前国内多

是对出生后患儿进行超声、CT 及 MRI 检查明确心脾

综合征诊断并进行后续治疗，产前诊断心脾综合征的

报道较少。心脾综合征相关的心脏畸形类型复杂，合

并畸形的新生儿预后主要与肺静脉异位引流有关［2］。

有文献报道，在胎儿期，左侧异构与右侧异构的心脏

畸形在导致严重生命期限受损上没有显著差异，但出

生后，右侧异构的患儿往往较左侧异构者表现出更严

重的心脏畸形［3］。

心脏的形成始于一条直的中线管，经过一系列有

序的折叠和旋转，最终在身体左侧，形成一个流出道

与流入道对齐排列的四腔器官。心内膜垫的生长、圆

锥动脉干的分隔以及心房和静脉丛之间连接的建立发

生在妊娠后 28～35 d，与脾脏从胃系膜左侧出现的时

间相同。此时发生的胚胎学损伤，有可能是发生偏侧

性缺陷的致病机制。Berg 等［3］提出，在亚洲人群中右

侧异构占优势，Lin 等［4］在对 29 例心脾综合征的研

究中仅发现 4 例是左侧异构。右侧异构合并的心内畸

形常缺乏特异性，最复杂的心脏畸形之一是部分或完

全型肺静脉异位引流。右侧异构患儿尤其是合并肺动

脉闭锁及肺静脉异位引流者，其自然病程往往十分严

峻，常于出生后1年内夭折。右侧异构治疗非常困难，

由于心脏缺陷病变严重，需行各种肺动脉下心室旷置

术，常不能行双心室矫正［5］。且右侧异构因脾脏缺如，

患儿免疫力极低，易感染致脓毒血症，需长期使用抗

生素预防感染［6］。因此产前明确诊断对于妊娠结局的

评估、后续临床处理、患儿出生后随访等意义重大。

尽管多普勒超声心动图对心脾综合征的诊断价值

较高，出生后患儿的多普勒超声检查与心血管造影及

MRI 结果相比，诊断符合率达 90%，能够较准确地诊

断。但产前检查因受胎儿体位、胎体遮挡、孕妇腹部

脂肪等影响，诊断率相应下降。因此产前检查建议通

过规范的筛查方法提高检出率。石伟元等［7］提出“三

步节段法”诊断胎儿内脏异位综合征，我院产前超声

诊断的本组 2 例胎儿心脾综合征右侧异构中，我们根

据声像图表现出的胃泡反位或移位，心脏移位及心轴

偏移伴心脏复杂畸形，考虑心脾综合征可能。再根据

降主动脉与下腔静脉的位置、走行及相互关系，识别

病例为左侧异构还是右侧异构。右侧异构超声声像图

主要为表现降主动脉和下腔静脉位于脊柱同侧或中线

之上，降主动脉在后，下腔静脉在前；中央肝、中央胆

囊，右位胃（有时为左位胃或中央胃），无脾，双侧右

心房，肺静脉在心房后方汇成共干，肺静脉异位引流，

完全性心内膜垫缺损，右心室双出口，肺动脉狭窄等。

而左侧异构中，表现为双侧左心房、多脾，主动脉位于

脊柱前方，下腔静脉肝段中断，（半）奇静脉延续，奇

静脉紧靠脊柱旁位于降主动脉后方，膈肌平面以下的

静脉血经奇静脉或半奇静脉汇入上腔静脉为其主要超

声声像图特征。左侧异构易发生房室传导阻滞致胎儿

水肿，因此胎儿宫内死亡的发生率较右侧异构者高［3］。

心脾综合征的发生原因尚未明确，大部分心脾综

合征胎儿染色体检查正常，左侧异构染色体异常发生率

约为 3.0%，右侧异构染色体异常发生率约为 4.0%［8］，

且主要与 13、18 三体综合征及 22q11 微缺失综合征

有关［3］。有文献报道，通过小鼠模型研究以及对与内

脏异位相关的人类基因位点进行定位分析后发现，单

基因缺陷可能会导致胚胎无法正常发育成左右不对称

结构［9］。Wang 等［10］报道过 1 例右侧异构病例，在该

病例中发现环磷酸鸟苷依赖蛋白激酶 1 基因突变，但

临床意义未明。本组中 2 个病例均行染色体检查，未

见明显致病拷贝数变异，但未行基因检测。因此心脾

综合征的病因仍需进一步探究。

提高胎儿心脾综合征的检出率对超声医师的检

查手法及诊断思路提出了较高的要求。超声医师需

要掌握胎儿脏器正常的解剖结构，能准确判断胎儿方

位，并在检查过程中严格遵循一定的检查规律，对几

个关键切面进行详细检查。产前超声诊断胎儿心脾综

合征对临床诊疗、疾病预后评估、孕妇优生优育等均

具有重大指导意义，因此超声医师需在详细的超声检

查基础上进行仔细分析，力求明确诊断，为临床医师

提供有力支持，共同努力，为减少出生缺陷、提升出

生质量贡献力量。
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