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45 例右侧异构产前超声特异性表现分析 *
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摘要：目的  研究产前超声诊断胎儿右侧异构的临床意义。方法  收集 45 例确诊右侧异构胎儿的影像学、

解剖资料并分析总结产前超声特征。结果  产前超声提示心血管畸形：完全型肺静脉异位引流 33 例（73.33%），

完全型心内膜垫缺损 27 例（60.00%），功能性单心室 39 例（86.67%），心室双出口 42 例（93.33%），肺动脉狭

窄或闭锁 42 例（93.33%），动脉导管迂曲纤细 42 例（93.33%）；内脏畸形 ：水平、左位肝 39 例（86.67%），腹

主动脉与下腔静脉于脊柱偏同侧伴行 39 例（86.67%），无脾脏 42 例（93.33%），右位胃 45 例（100.00%）。产

前超声诊断与引产后标本解剖结果一致。结论   右侧异构多合并内脏异位及复杂心血管畸形，产前超声极具

诊断价值。
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右侧异构（right atrial isomerism, RAI）是一种罕

见的胎儿多系统畸形，主要包括复杂心脏畸形、内脏

异位畸形等，可能与基因突变、病毒感染及环境污染

等有关，鉴于大多数病例解剖提示脾脏缺失或劣势发

育，也称无脾综合征，国内外文献报道罕见 [1-2]。随着

产科影像学诊断的发展，右侧异构可产前准确诊断，

为产前咨询、干预性治疗及预后评估提供了有力支持。

本文回顾性分析 45 例右侧异构病例资料，评价产前

超声诊断右侧异构的临床意义。

1    资料与方法

1.1    一般资料

回顾性分析 2010 年 9 月至 2017 年 2 月在湖北

医药学院附属襄阳市第一人民医院胎儿产前筛查诊

断中心确诊的右侧异构资料 45 例。其中，女性 12

例，男性 33 例 ；产前筛查孕周 19.1 ～ 27.3 周，平均

（24.062±1.917）周 ；孕妇年龄 20.3 ～ 42.6 岁，平均

（30.222±5.652）岁 ；首次怀孕 21 例，≥ 2 次怀孕 24

例，9 例孕妇产前有服感冒药史，36 例孕妇无服药史。

本研究经该院伦理委员会批准（[2016] 伦审字（S109）

号），经胎儿父母知情同意，并签署知情同意书。

1.2    方法

1.2.1       影 像 学 仪 器    采 用 GE Voluson E8 和 GE 

Voluson 730 彩色超声诊断仪，凸阵探头，探头频率为

3.5 ～ 5.0 MHz。

1.2.2    影像学方法    选择中孕期产前超声诊断模式，

遵照 ISUOG 制定 [3] 的产前超声筛查规范逐个切面扫

查，包含以下切面 ：①四 / 五腔心、三血管、心底短

轴切面 ；②心脏各流出道、瓣膜切面 ；③肺动脉分叉

切面 ；④腹腔、胸腔横断面、纵断面 ；⑤气管切面 ；

⑥颅脑、肢体等冠、矢状切面。⑦胎儿附属物各切面

等。其中 15 例确诊 RAI 胎儿产前行 MRI 筛查获取合

并其他畸形的详细资料。产前及引产后的影像学资料

均以 Dicom 模式存入工作站，行比较分析。

1.2.3    RAI 内脏异位超声影像学诊断标准    肝胃正常

位 ：胃居于左季肋区，肝脏呈不规则楔形，偏向于右

侧季肋部，右叶膨大，左叶狭长 ；肝胃异位 ：胃肠等

位于左、右侧腹腔不定位等非正常位，肝脏楔形态消

失，近似方块形，整体居于腹腔正中并偏左位，左叶

膨大。脾脏探查方法 ：正常胎儿中孕期在左季肋区后
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外方可显示脾脏，可行矢状面、横断面或斜切探查半

月形及三角形均匀等回声团块，边界清晰，即可诊断

为有脾脏，若脾脏超声扫查不明显时，可延腹腔动脉

走形分支寻脾动脉终确定脾门位置分辨脾脏 [4]，此法

较难。胎儿心脏畸形诊断参考《简明胎儿畸形产前超

声诊断学》[5]。

1.2.4      解剖方法    45 例引产胎儿行常规解剖对照分

析。解剖方法 ：经胸壁行倒“T”形切口，剪开胸骨，

暴露胸腔，分离心包观察心外结构，完毕后打开心腔观

察内部结构并详细记录，经腹壁以竖“一”字形开口

打开腹腔观察腹腔各脏器及大血管形态、结构及位置。

2    结果

45 例 RAI 胎儿超声表现见附表。产前超声诊

断完全型肺静脉异位引流 33 例（73.33%），完全型

心内膜垫缺损 27 例（60.00%），功能性单心室 39 例

（86.67%），心室双出口 42 例（93.33%），双上腔静脉

24 例（53.33%），肺动脉狭窄或闭锁 42 例（93.33%）；

水平肝及左位肝共 39 例（86.67%），腹主动脉（AA）

与 下 腔 静 脉（IVC） 同 位 于 脊 柱 偏 同 侧 伴 行 39 例

（86.67%）， 无 脾 脏 42 例（93.33%）， 右 位 胃 45 例

（100.00%），单脐动脉 6 例（13.33%），右位主动脉弓

并镜像分支 21 例（46.67%），动脉导管迂曲纤细 42

例（93.33%），房间隔缺损 15 例（33.33%），单心房或

唇裂各 3 例（6.67%）（见图 1 ～ 5）。产前超声确诊

45 例 RAI，15 例产前行 MRI 复查合并畸形情况，经

上级医院复查后家属全部要求终止妊娠，后引产留 45

例标本进行解剖（15 例引产标本解剖前行 CT 扫查）。

结果证实产前影像学诊断与解剖结果一致。但解剖发

现 45 例 RAI 胎儿肺脏分叶均存在变异、33 例左心耳

异构，产前影像学无法分辨（图 6 ～ 9）。

安鹏，等 ：45 例右侧异构产前超声特异性表现分析

心血管及内脏畸形 产前超声诊断 / 例 解剖所见 / 例 总计 / 例 符合率 /% 占比 /%

无脾脏 42 42 42 100 93.33

右位胃 45 45 45 100 100.00

水平、左位肝 39 39 39 100 86.67

完全型肺静脉异位引流 33 33 33 100 73.33

AA、IVC 脊柱伴行 39 39 39 100 86.67

完全型心内膜垫缺损 27 27 27 100 60.00

功能性单心室 39 39 39 100 86.67

心室双出口 42 42 42 100 93.33

双上腔静脉 24 24 24 100 53.33

肺动脉狭窄或闭锁 42 42 42 100 93.33

双侧三叶肺 0 45 45 0 100.00

单脐动脉 6 6 6 100 13.33

右位主动脉弓并镜像分支 21 21 21 100 46.67

动脉导管迂曲纤细 42 42 42 100 93.33

单心房 3 3 3 100 6.67

房间隔缺损 15 15 15 100 33.33

唇裂 3 3 3 100 6.67

左心耳异构化 0 33 33 0 73.33

附表    右侧异构的胎儿畸形表现
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3    讨论

3.1    病因病理

RAI 与 多 脾 症 同 属 心 脾 综 合 征（cardiosplenic 

syndrome, CS），1940 年 POHLIUS 首 次 报 道 并 提 出

RAI，1955 年 IVEMARK 发表详细的论述，推断 RAI

可能与基因突变，常染色体隐性遗传有关，也称为

IVEMARK 综合征 [6]。通过解剖证实其有以下特点 ：

①无脾脏或脾脏劣势发育；②肝胃等内脏畸形或异位；

③多伴发房室结构、瓣膜联合畸形 [6] ；胎儿心内膜垫、

圆锥动脉、肺静脉等发育均发生于孕 25 ～ 35 d，脾

肾胃初期发育及肺分叶等也在期间完成，RAI 胚胎异

图 5    右位胃

图 6    右肺三叶肺 图 7    左肺三叶肺

图 9    右心耳图 8    左心耳呈右心耳形态

图 1    完全型肺静脉异位引流（心上型）：垂直静脉

图 2    肺动脉狭窄、主动脉与肺动脉平行、心室双出口

图 3    腹主动脉与下腔静脉于脊柱左前方同侧伴行， 

右位胃

图 4    左位肝
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常发育常始于妊娠 4 ～ 5 周，因此有学者推断 RAI 可

能是由此阶段胚胎发育异常导致的侧化缺损而形成

的 [7-8]。RAI 特征在胎儿 24 ～ 27 周表现显著，国外学

者认为此阶段是胃、十二指肠及肺动静脉等发育的最

后固定时期 [9]，这一时期与产前超声诊断时机相符合。

3.2    影像学特点分析

本研究发现，腹部大血管位置异常，肺分叶变异，

心脏异构，复杂心脏畸形并肝胃等内脏异位是 RAI 产

前超声特异性表现。同时腹部大血管异常、复杂先

心及内脏异位是无脾症、多脾症的共同特点。腹部

大血管畸形较复杂，以 IVC 离断，AA、IVC 于脊柱同

侧伴行常见。前者常见于多脾症，也称左侧异构，占

85% ～ 100%，后者常见于 RAI[10]，本次占 86.67%，是

RAI 极具特征性的大血管产前超声标志，胎儿腹围横

断面可清晰显示 AA、IVC 位置，表现为紧邻脊柱同

侧伴行的两根搏动大血管，IVC 位于 AA 前方。RAI

病例心脏畸形复杂，心脏异构常伴心室 - 动脉、心房 -

静脉连接异常，内脏异位畸形常合并严重的心脏畸形，

以往的病例报道未详细归纳，本研究发现 RAI 最常见

的心血管畸形包含完全型肺静脉异位引流（73.33%），

功 能 性 单 心 室（86.67%）， 心 室 双 出 口（93.33%），

肺动脉狭窄或闭锁（93.33%），动脉导管迂曲纤细

（93.33%）；遵照 ISUOG 标准心脏切面扫查易明确检

出，操作者仍需谨慎观察避免漏诊。肝胃异常是 RAI

易观察且具代表的内脏畸形表现；依据表格数据分析，

RAI 胎儿右位胃的发生率达 100%，肝变异为 86.67%，

胎儿胃泡常充盈，产前超声可完整显示胃腔及十二指

肠结构，于胎儿腹腔膈下至双肾上断面扫查易明确诊

断胃异位、肝脏变异。

3.3    解剖补充分析

通过尸解发现 RAI 胎儿均存在肺分叶变异，发生

率达 100%，左侧表现为三叶肺，补充了 IVEMARK 等

的解剖结论 ；由于胎儿期肺脏无呼吸功能在产前超声

上常显示为均匀等回声团块组织，故产前超声不能分

辨肺叶，但文献指出 [10-11] 产前超声可通过支气管、肺

脏形态及心脏位置疑似分辨肺叶变异可能，这点在产

后 CT 得到证实，但仍需做产前超声前瞻性诊断分析

与解剖对照的相关性研究。此外，33 例 RAI 两侧心耳

均呈右心耳形态，产前超声常难以判断，解剖可以清

晰显示，文献报道特殊 RAI 病例左心耳基底部较宽大、

呈三角形 [12-13]，超声可提示疑似右心耳改变，本研究

产前超声未关注心耳形态学表现，需进一步研究证实。

3.4    预后及超声评估、鉴别

RAI 患儿常具有单心室、心内膜垫缺损、肺静

脉异位引流等复杂心脏畸形，90% 患儿手术无法成功

矫治，在高精度心外科手术矫治的今天，RAI 仍具较

高的致残率及病死率，是目前预后最差的先天性心脏

病。80% RAI 患儿于 1 岁前死亡，死因多为呼吸衰竭、

心力衰竭及感染 [14]，文献报道仅 1 例 RAI 患者生存至

21 岁 [15]，国内赵宇东报道 1 例 7 岁 RAI 患儿行双侧

Gleen 手术治疗并恢复较好，个案经验推断 RAI 胎儿

心脏畸形越简单，手术生存率越高 [16]。目前产前超声

可以准确诊断 RAI 并评估预后，发现 RAI 时应先排除

其他致死性畸形后重点筛查心脏畸形，测量胎儿心功

能、心胸比值，胎儿水肿程度、宫内窘迫度等综合评

估手术治疗预后。RAI 需同内脏反位鉴别，RAI 常合

并复杂心脏及其他畸形，内脏反位仅仅是镜像改变，

多不合并复杂先心病，腹横断面显示 AA 位于脊柱右

侧，IVC 位于左侧，属镜像排列因素。

产前超声影像学发现，胎儿复杂先心、胸腹腔内

脏异位并 AA、IVC 于脊柱同侧伴行，可提示 RAI 并

评估预后。
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