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·综述·

“二胎时代”心室强光点对 21- 三体综合征的风险评估
徐梦婷，谢莹莺，马萌，何岑盈

（青海大学附属医院妇产科，青海  西宁）

摘要：“二胎时代”唐氏儿的产前筛查成为现目前我国产前筛查工作的重点，产前超声筛查一直是唐氏儿筛查的重要方法，其中软指标是重
要的部分。但由于对于软指标的认识及处理方法尚未统一，给产科医生及产妇带来困扰。本文主要阐述了心室强光点在产前筛查中的临床价值。 
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0   引言
唐氏综合征（down syndrome，DS），即 21- 三体综合征，是最

常见的智力发育迟缓的原因，唐氏综合征是先天性缺陷的一种，是
因胚胎发育时期，生殖细胞减数分裂配子形成时或受精卵有丝分
裂过程中，21 号染色体未分离，使得胚胎细胞出现一条额外的 21
号染色体，从而导致的疾病 [1]。目前，我国约有 60 万唐氏综合征
患者，由于该病无法治疗，故对患者家庭以及社会造成较大经济负
担。随着“二胎政策”的开放，我国必定会出现大量高龄产妇。唐
氏综合征中的 21 号染色体随着母亲年龄的增加而发生。随着医
学的发展，对于产前筛查唐氏综合征出现了血清学筛查方法，而对
于 35 岁以上的母亲，在常规接受了血清学筛查后被告知其有中度
风险时，他们通常会在进一步进行羊水穿刺及堕胎中犹豫不决。
产前超声筛查一直是唐氏综合征重要的产前筛查手段之一，其中
各个软指标的研究是其中的重要部分。若能准确分析及利用超声
软指标，将对产前筛查唐氏儿提供很大的帮助。本文主要探讨其
中的心室强光点对筛查唐氏儿的意义。

1   左心室强光点的概述
1987 年，Schechter 首次在左心室描述了 EIF，产前超声检测

胎儿心室强光点对畸形胎儿相关 风险的提示从此走进了人们的
视野，他将其归因于腱索增厚 [2,3]。EIF 是一种典型的小结构，位
于乳头肌或腱索区域的心室内，与二尖瓣或三尖瓣同步运动，不与
三尖瓣连在一起，与胎儿骨结构相似 [2,4,5]。

2   左心室强光点与 21- 三体的关系
心室强光点在唐氏筛查中的意义仍不确定，BromLey[6] 收集了

290 例心室强光点并随访其妊娠结果，大于 35 岁的 125 名高龄产
妇中有 8 个非整倍体胎儿，而 165 个年轻产妇中有 6 个非整倍体
胎儿，但高龄产妇中的 8 个非整倍体胎儿只有 1 个具有孤立性的
心室强光点。 BromLey[6] 证实与无唐氏综合症的 4.9% 的胎儿相比，
患有唐氏综合症的胎儿 EIF 发生率为 18%。这项研究表明心室强
光点确实与 21- 三体综合征有着关系，但其阳性预测值为 0.39%，
仅略高于国际公认的提供核型评估的阈值。

BromLey [7] 等 人 收 集 了 1334 例 因 高 龄 等 原 因 而 非 超 声 异
常进行羊水穿刺的病例，他们发现其中心室强回声的发生率为
4.9%。并且在唐氏儿中有心室强光点与没有心室强光点的比率没
有显著差异。他们的结论是低风险人群中心室强光点病灶真正意
义尚不确定，值得进一步研究。而当遇到心室强光点时，超声医生
偶尔要求评估排除存在心脏横纹肌瘤合并结节性硬化症。胎儿心
脏肿瘤发生率非常罕见，但 Holley[8] 在他回顾性收集了 14000 例
胎儿超声心动图中发现了 19 例心脏肿瘤。

Gary [9] 在 25 例出现心室强回声病灶的胎儿中统计了孕妇的
相关信息，发现年龄、孕重、胎次、超声孕周、分娩孕周并无统计学
意义，他们也同样认为，心脏异常低风险的病人的孤立性心脏强回
声病灶是一个正常的变异，不值得后续的临床评价。

Shippd 等 [10] 人发现各民族间心室强光点的患病率存在显著
差异，他们发现 30.4% 的亚洲妇女有一个心室强光点染色体正常
的胎儿，与其他民族相比亚洲人群的基因中心室强光点的作用可
能比较小。

2014 美国胎儿超声影像协会提出了妊娠中期胎儿超声软指
标阳的处理意见：伴随心室强光点阳性的胎儿，均应进行系统胎儿

超声心动图检查，并行染色体非整倍体筛查。而一些学者认为孤
立性强回声点不作为超声心动图的指征，也不影响 19w-28w 胎儿
超声心动图的常规测量。如 Mohammed [11] 等人指出，心室强光点
确与增加非整倍体胎儿的风险有关。但若仅发现孤立性的心室强
光点，不需要其他超声，包括超声心动图的检查。

3   总结
当出现左心室强光点时，若为孤立性，则不应该将其作为 21-

三体筛查的高风险指标，若伴随其他心室强光点则应该引起重视，
但不管出现单个还是多个软指标阳性，都应与血清学筛查结合评
估 21- 三体的风险。在我国迎来了二胎时代的大环境下，我国产
妇的人口结构将会发生巨大变化，虽然很多研究表明 21- 三体与
孕妇年龄息息相关，但因为 35 岁以上孕妇的社会经济背景可能会
与之前有所不同，故将孕妇年龄加入评估因素之内，则应考虑其相
应的社会经济背景。这样可以提供更多的信息，帮助医生及患者
确定侵入性产前检查的必要性。
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