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产前超声系统筛查法诊断胎儿先天缺陷的价值
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!!!摘要"!目的!探讨以彩色多普勒超声产前系统筛查法诊断胎儿先天缺陷的价值% 方法!对 #B78 例 "; X;6 孕周胎儿

进行彩色多普勒超声检查并对先天缺陷胎儿进行系统筛查诊断% 结果!#B78 例胎儿中超声筛查诊断先天缺陷 66 例#引产或

出生后证实先天缺陷 =8 例#漏诊 @ 例% 结论!超声系统筛查法对产前胎儿先天缺陷的诊断具有重要临床价值%

!!!关键词"!先天缺陷&超声筛查法&产前诊断

!!!中图分类号"!D89"<"!!!文献标志码"!\!!!文章编号"!"86#F#6"G##7"#$7BF7;99F7#

!!近年来#面对我国每年出生先天残疾儿童总数

高达 =7 X"#7万#占我国每年出生人口总数 B:X8:

的严峻现实'"(

#国内学者日益重视胎儿产前诊断问

题#相关产前诊断技术和水平日渐规范和提高'#FB(

%

超声作为一项无创)便捷)准确的检查技术#在胎儿

畸形产前诊断中发挥了重要作用% 本文对 #77@ 年

以来我院产前孕妇超声常规检查疑诊缺陷胎儿和

"= X#B 孕周胎儿进行彩超系统筛查进行总结#探讨

以超声系统筛查法产前诊断胎儿畸形的临床价值#

以期降低缺陷儿出生率#提高出生人口的质量%

?@对象与方法

?<?@对象@#77@ 年 "# 月至 #7"" 年 6 月在我院产

科产前彩超筛查畸形孕妇 #B78 例#"; X;6 孕周#平

均 #B 周#年龄 #7 XB#"#8 ?9$岁#部分为高龄)唐氏

筛查高风险#有畸形儿孕史#及已在他院诊断有胎儿

缺陷的孕妇%

?<A@仪器与方法@三维彩色多普勒超声诊断仪

"Z[公司Q%/.0%1 6;7$#探头频率 ;<9 X8<7 R]̂%

对 "= X#B 孕周及小于 "= 孕周和大于 #B 孕周常规

超声疑诊畸形的胎儿#按系统筛查法依序进行*头颅

"包括颅骨)大脑)脑中线结构)侧脑室$#颜面结构

"眼眶)鼻骨)唇$#脊柱#胸部"肺)胸腔$#心脏"至少

六个切面$#腹部"肝)胃)双肾)膀胱$#四肢长骨及

手足#胎儿附属结构"胎盘)脐带)羊水$检查#并行

有关参数测量#留存图片%

A@结@果

作者简介% 薛建设""@9;F$#男#河北邢台人#本科#主任医

师#从事超声诊断与介入治疗

作者单位% ;9777# 福建福州#南京军区福州总医院 B68 临

床部特诊科

!!本组 #B78 例胎儿超声检出缺陷儿 66 例#实际

引产或出生后随访发生先天缺陷共 =8 例#产前超声

诊断先天缺陷与产后诊断符合率 "77:% 漏诊 @

例#包括心脏先天缺陷 ; 例"大动脉转位)部分肺静

脉异位引流)室间隔缺损各 " 例$#唇裂及唇腭裂 #

例#足内翻 # 例#手叠指 " 例#肛门闭锁 " 例% 66 例

先天缺陷中小于 "= 孕周超声检出率 @<7@: "6b

66$#"= X#B 孕周检出率 97<89:";@b66$#大于 #B

孕周检出率 B7<#8:";"b66$% 先天缺陷产前超声

诊断与产后缺陷类型比较见表 "%

表 "!胎儿畸形产前诊断与产后缺陷类型比较

缺陷部位 总例数
产前检

出例数

漏诊

例数

畸形构成比

":$

颅脑及神经系统 "@ "@ 7 ##<7@

心血管系统 #7 "6 ; #;<#9

腹壁 # # 7 #<;;

消化系统 B ; " B<89

泌尿系统 = = 7 @<;7

呼吸系统 " " 7 "<"8

脊柱四肢 = 9 ; @<;7

唇裂及唇腭裂 = 8 # @<;7

颈部水囊瘤 " " 7 "<"8

双胎输血综合征 " " 7 "<"8

胎儿水肿 8 8 7 8<@=

单脐动脉 = = 7 @<;7

合计 =8 66 @ "77<77

B@讨@论

!!出生缺陷的产前诊断涉及临床遗传学)产前影

像学)产前实验室诊断等多个学科领域% 尽管有学

者'9(认为RD5检查结果能够提供足够信息#但现今

超声新技术的发展大大改善了超声图像的质量#
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亦提高了超声在产科检查中的应用价值'8(

#使其以

无创)安全)便捷)实时成为产前影像学检查首选方

法% 本组胎儿先天缺陷构成前三位依次为心血管畸

形#颅脑及神经系统畸形和唇裂及唇腭裂#此结果与

近年来国内学者的筛查结果一致'6F=(

%

本组 "; X"6 孕周#"= X#B 孕周及 #9 X;6 孕周

胎儿分别检出胎儿畸形 6 例 " @<7@:$# ;@ 例

"97T89:$和 ;" 例"B7<#8:$% 其中以 "= X#B 孕

周检出胎儿畸形数为多##9 X;6 孕周居次% 中孕及

晚孕胎儿各系统脏器的发育已经可供超声形态学辨

认和测量#尤其是中孕期宫内适中的羊水和空间具

备良好的透声窗#为筛查提供了便利条件#因此畸形

检出率增高% 在 A"= 孕周检出的 6 例中#无脑儿 #

例#脑积水 # 例#脑膜脑膨出)颈部水囊瘤和脊柱裂

各 " 例#可见颅脑及中枢神经系统畸形因有特征性

声像可及早诊断% 本文产前超声诊断漏诊 @ 例#漏

诊率 "7<B6:#其中心血管畸形和手足畸形各 ; 例#

唇裂及唇腭裂 # 例#肛门闭锁 " 例% 分析漏诊原因*

!

筛查工作早期经验不足#扫查切面不到位#没有对

疑点线索作进一步追查%

"

过多关注主要畸形检

查#忽视对合并异常的检查%

#

受胎位)羊水过少的

影响#肢体远端结构显示不清影响诊断#提示心血管

及肢体远端形态结构在产前检查中应给予更多关

注% 本组漏诊 " 例肛门闭锁#通过复习超声筛查留

存图像未发现肠管扩张征象#可能有部分肛门闭锁

胎儿缺乏典型声像表现#应引起重视%

胎儿畸形种类繁多#声像表现繁杂#多种畸形合

并存在并非少见#提高胎儿先天畸形检出率的关键

是对胚胎发生发育过程和畸形相关知识的深刻认

识% 胎儿的大部分结构畸形发生在早孕期#但一些

畸形的显示往往要到中孕期才能表现出来% 尤其是

胎儿颅脑神经系统和复杂的心血管畸形对胎儿危害

甚大#越早明确诊断越有利于孕妇选择不同的处理

方式#有利于减轻孕妇的心理压力和产后带来的精

神和经济负担% 其次必须规范检查#特别要把显于

观察的异常征象作为深入检查的线索% 本文认为在

产前规范筛查的所有胎儿结构中#神经系统和心血

管系统是重点% 神经系统畸形多有明显的诊断线索

和特征性声像表现#诊断并不困难% 而难点是心血

管系统#胎儿心脏小#心搏快#血流动力学表现复杂#

无疑给心血管检查带来难度#仅仅扫查四腔心)左右

室流出道切面容易发生漏诊% 近年来研究证明'@F""(

采用不同超声切面组合可明显提高胎儿心脏畸形的

产前诊断敏感性和特异性% 我们的经验亦表明在兼

顾超声安全剂量和诊断需求基础上增加三血管或三

血管F气管切面)主动脉弓)动脉导管弓)上下腔静脉

长轴切面#并启动彩色多普勒功能短时间观察心脏

各瓣口及大动脉血流#可提供常规二维切面无法获

得的有用信息和诊断线索#提高心血管畸形检出率#

减少误漏诊率%
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