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前言

胎儿畸形是指胎儿由于发育异常而引起身体器官的形态

缺陷，因畸形发生的多样性，复杂性及不可预测性，所以给产前

诊断带来了一定的困难。我国缺陷儿的出生率为 4％ -6％，给社
会和家庭带来了巨大的经济负担和精神压力。超声检差以其安

全，无创，直观，动态观察，可重复性成为胎儿畸形筛查的首选

方法，尤其中晚孕期胎儿超声检测是畸形胎儿排查工作发挥至

关重要的促进作用，有助于提升胎儿畸形筛查的准确率，改善

母儿生存质量，也是提高我国人口素质的重要方法之一[1-4]。胎

儿发育是一个动态发展过程，胎儿生长情况与母体健康、外界

环境、有无意外伤害等存在极大的联系，漏诊是影响胎儿畸形

判断正确与否的一个重要因素。部分孕妇认为胎儿早孕期超声

检测无畸形后，胎儿将不会出现畸形情况，这是极其片面的[5-7]。

本文选取我院 2011年 1月到 2013 年 1月间胎儿早孕期超声

检测正常孕妇 1240例，于胎儿中晚期再次行超声检测工作，分

析在不同孕周超声筛查胎儿畸形的情况，现报道如下：
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声检测正常孕妇 1240例，于胎儿中孕期（孕 21～ 25周）和晚孕期（孕 31～ 35周）各再进行一次超声检测工作，用 Excel表进行统

计分析，分类归纳统计胎儿畸形分类及各类畸形超声检出时间。结果：1240例胎儿早期超声检测正常孕妇中，胎儿中孕期检测显

示胎儿畸形 16例，检出率 1.3%；其中中枢神经畸形 3例，心脏畸形 1例，前腹壁畸形 2例，泌尿系统畸形 1例，骨骼以及四肢畸形
2例，双胎畸形 2例，消化系统畸形 2例，胎儿肿瘤 1例，胎儿水肿 1例，指趾异常 1例，胎儿晚孕期检测显示有畸形 3例，检出率

为 0.24%，分别为面部畸形 1例，指趾异常 1例，心脏畸形 1例。这 19例胎儿均证实为畸形胎儿。胎儿中孕期漏诊 3例，漏诊率
15.8%（3/19）。结论：超声检查是产前诊断胎儿畸形的重要诊断方法，诊断率高，安全性大，但部分胎儿畸形在中孕期超声仍未能诊

断，所以对胎儿晚孕期再次行超声筛查工作，尤其注意对胎儿颜面部、心脏，颅脑，四肢等器官仔细的扫描，可有效提高畸形胎儿

检测率，减少相应畸形的漏诊，为产科医生临床确诊和处理提供有效参考，具有极高的临床价值，同时可减少出生缺陷的发生，配

合国家人口系统完成出生缺陷一级预防工作。
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method to detect fetal malformation before delivery, it has high detect value and it is safe. To perform ultrasound screening again in

middle and late pregnancy can effectively improve the detection rate of fetal malformations. It can provide the effective references for

clinical diagnosis and treatment and has a high clinical value.
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1 资料与方法

1.1 临床资料

选取我院 2011年 1月到 2013年 1月间胎儿怀孕早期（20

周前）超声检测正常孕妇 1240例，年龄为 21-42岁，平均年龄

为 28.4± 1.6岁，其中孕妇无发热、感冒、服药、吸烟及大量饮酒

史，无接触放射性及分娩畸形胎儿史。

1.2 方法

于胎儿中孕期（孕 21～ 25周）和晚孕期（孕 31～ 35周）各

再进行一次超声检测工作。选用 Philips iU 22、和 Voluson730

以及 Logiq 7彩色多普勒超声诊断仪，腹部探头设置频率为
34.0MHz。所有孕妇均签署相关知情同意书，检测和诊断均由 2

名以上专业超声医师确认。孕妇取仰卧，将探头置于孕妇腹部

上方，探头从纵向、横向以及斜向对孕妇腹部进行扫描。先扫描

观察胎儿生长发育状况，检测胎儿双顶径、股骨长、头围、腹围、

胎盘分级、羊水暗区以及羊水指数。再扫描胎儿头部，观察胎儿

颅骨环、侧脑室、丘脑、小脑切面发育情况，然后纵、横切连续扫

描胎儿颈部至臀部，明确胎儿脊柱、胸、腹部内脏发育情况，最

后扫描胎儿四肢。如出现可疑部位需反复扫描，并由多名专业

超声医师进行确诊，记录相关扫描结果，随访观察。

1.3 胎儿畸形诊断标准

胎儿产后出现的可见身体结构异常均判定为畸形[8]，部分

胎儿畸形在超声重的成像特点：1）脑部畸形：检查颅骨光环、小

脑蚓部、丘脑、小脑、颅后窝池、侧脑室，如果脑组织有低或高回

声团块，有点状血流或显示胎儿头部不完整，成半月状，蛙头

状，提示颅内占位性病变；2）脊柱裂：脊柱连续性中断，不完整；
3）上唇部中断，可见上唇与鼻间有裂隙并偏离正中线提示唇

裂，如通过裂隙可观察到胎儿舌头提示腭裂；4）心脏畸形：筛查

有无单心房、单心室及心内膜缺损等畸形，如果心室或心房之

间不正常的血流成像可提示心血管畸形 5）肾脏：肾体积的改

变，有无无回声区的存在，血流的改变 6）四肢：观察胎儿肢体

长骨及手足形态结构。除以下情况外：胎儿于产后确诊先天心

脏病，并且心脏病为房间隔小缺损、不伴房室瓣结构畸形的房

室瓣反流以及动脉导管未闭型心脏病；单脐动脉；生物测值、软

指标低于 2倍标准水平但分娩正常；不伴发胎儿结构畸形的羊

水、胎盘异常等不属于胎儿畸形。

1.4 统计学分析

所有数据均通过 Excel表进行统计分析，分类归纳。

2 结果

1240例胎儿早期超声检测正常孕妇中，胎儿中孕期检测

显示胎儿畸形 16例，畸形率 1.3%；胎儿晚孕期检测显示有畸

形 3例，检出率为 0.24%，19例胎儿均经引产或产后证实为畸

形胎儿。胎儿中孕期漏诊 3例，漏诊率 15.8%（3/19）。19例畸形

胎儿中，中枢神经畸形 3例，心脏畸形 2例，面部畸形 1例，前

腹壁畸形 2例，骨骼以及四肢畸形 2例，泌尿系统畸形 1例，双

胎畸形 2 例，消化系统畸形 2例，胎儿肿瘤 1例，胎儿水肿 1

例，指趾异常 2例，详见表 1。其中胎儿中孕期超声检测漏诊畸

形为面部畸形 1例，指趾异常 1例，心脏畸形 1例。

3 讨论

产前超声检测是一项应用极其广泛的胎儿健康检测技术，

有研究显示，该项检测技术对染色体异常超声征象和胎儿细微

畸形检出率达 80%，并且安全、可靠[9-11]。由于胎儿超声检测工

作需要一定器械支持，因此其将带来一定的检测费用。这也导

致部分孕妇在完成胎儿早孕期超声检测后确认胎儿正常，就认

为无需继续检测，最终导致胎儿存在畸形隐患[12]。从远期来看，

如出现畸形胎儿，胎儿生存痛苦以及救治畸形胎儿的费用将远

大于二次或三次超声胎儿检测费用，因此中晚期胎儿超声畸形

筛查是极其必要，并且性价比最高的选择。有研究认为，胎儿中

晚期超声检测工作可以显著提高畸形胎儿检出率，有效避免漏

诊情况，规避医疗风险[13-15]。本次研究中，1240例胎儿早期超声

检测正常孕妇中，胎儿中孕期检测显示胎儿畸形 16例，检出
1.3%；胎儿晚孕期检测显示有畸形 3例，检出率为 0.24%，19例

胎儿均证实为畸形胎儿。胎儿中孕期漏诊 3例，漏诊率 15.8%，

中枢神经畸形 Central nervous malformation

心脏畸形 Cardiac malformation

面部畸形 Face malformation

前腹壁畸形 Abdominal wall malformation

泌尿系统畸形 Genitourinary malformation

骨骼以及四肢畸形 Skeletal malformation

双胎畸形 Twins malformation

胎儿肿瘤 Fetal neoplasm

胎儿水肿 Fetal edema

指趾畸形 Toes malformation

消化系统畸形 Gastrointestinal malformation

3（2.4‰）

1（0.8‰）

0

2（1.6‰）

1（0.8‰）

2（1.6‰）

2（1.6‰）

1（0.8‰）

1（0.8‰）

1（0.8‰）

2（1.6‰）

0

1（0.8‰）

1（0.8‰）

0

0

0

0

0

0

1（0.8‰）

0

畸形种类

Type of malformations

21～25周

Checked pregnancy week

31-35

Checked pregnancy week

表 1 1240例胎儿中、晚孕期超声检测畸形种类及检出周数

Table 1 1240 cases for the classified malformations and checked pregnancy week
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与同类研究结果的漏诊率 8.77%[16,17]存在一定差异，原因可能

是本次研究样本基数较少。

目前，我院建议将胎儿中晚孕期超声检测时间规定为孕

21～ 25周以及孕 31～ 35周。由于胎儿孕 21～ 25周期间，其羊

水较为充分，胎儿可自如活动，该时段胎儿解剖结构已形成，并

且可以被超声检测捕捉。与此同时，该时段胎儿骨骼尚未发育

完全，骨骼回声较小，超声检测可以有效反应胎儿内脏结构，保

证筛查工作的准确性[18]。我国卫生部将胎儿中孕期超声检测孕

周设置为 18-20周，但是在实际临床检测中发现，该时段胎儿
部分器官发育尚未完全无法，超声检测难以明确胎儿健康程

度，如胎儿心脏、面部结构等均无法明确[19,20]。当胎儿孕周＞ 25

周时，胎儿羊水量开始减少，体积开始偏大，超声检测难度也随

之增长。这也是本院将中孕期超声检测设置为孕 21～ 25周的
根本原因。值得强调的是，由于胎儿成长是一个发展的过程，部

分畸形必须在胎儿成长到一定程度才可通过超声检测发现，如

检测时间过早，脏器等未完全发育，将无法显示胎儿情况[21]，可

以发现胎儿晚孕期超声检测是极其必要的。我院将胎儿晚孕期

超声检测时间设置为孕 31～ 35周。该时段胎儿主要畸形部位
集中于头部、胸部以及腹腔脏器，这也是临床胎儿晚期超声筛

查的重度扫描对象。

综上所述，对胎儿中、晚孕期再次行超声筛查工作，可有效

提高畸形胎儿检测率，并为产科医生临床确诊和处理提供有效

参考，具有极高的临床价值，同时可减少出生缺陷的发生，配合

国家人口系统完成出生缺陷一级预防工作。
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