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先天性心脏病合并其他畸形病例分析

仇慧仙　张园海　陈其　吴蓉洲　项如莲

（温州医学院附属育英儿童医院心血管科，浙江 温州　３２５０００）
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　　先天性心脏病（简称先心病）是当今世界各国
儿童致残、致死的主要原因之一，居出生缺陷之首，

发病率约１％。先心病患儿合并其他畸形的发病率
远远高于正常儿童［１５］，有报道约５０％的先心病患
儿存在１个及１个以上的心外畸形［６］。先心病合并

的畸形类型是影响患儿预后的一个重要因素，因而

对于先心病的患儿尤其需注意是否合并其他畸形。

１　资料与方法

收集温州医学院附属育英儿童医院２００６年１
月至２００８年１２月住院的先心病患儿１２５４例，年龄
０～１６岁。所有患儿入院后行常规体格检查和心脏
彩色超声检查，部分患儿行腹部超声、胸部 ＣＴ及三
维重建、神经系统影像学检查、染色体等检查，观察

各种先心病合并心外畸形的类型。

２　结果

１２５４例先心病患儿中有８３４例患儿进行了腹
部超声检查，１０７例进行了胸部 ＣＴ及三维重建检
查，８９例患儿进行了中枢神经系统影像学检查，３６
例行染色体检查。

２．１　合并有心外畸形的各种先天性心脏病的构成
情况

在１２５４例先心病患儿中，合并１项及以上心外畸

形的患儿为１７６例，占总人数的１４．０％，其中以房间隔
缺损合并心外畸形所占比例最高，为３６．４％（６４／１７６），
其次为心内复合畸形（存在２种及２种以上心内畸形）
（２２．２％，３９／１７６）、室间隔缺损（１４．８％，２６／１７６）、动脉
导管未闭（９．７％，１７／１７６）；其他较少见的合并心外畸形
的先心病有完全性心内膜垫缺损５例（２．８％）、法洛四
联症４例（２．３％）、肺动脉瓣狭窄及完全性大动脉转位
各３例（１．７％）、主动脉缩窄或离断２例（１．１％）、主动
脉瓣狭窄１例（０．６％）以及心脏其他畸形，如心肌病、
心内瓣膜异常等１２例（６．８％）。
２．２　合并心外畸形的类型

在１７６例合并有心外畸形的患儿中，１３６例合并
１种畸形（７７．３％），３２例合并２种畸形（１８．２％），５
例合并 ３种畸形（２．８％），３例合并 ４种畸形
（１．７％），具体见表１。心外畸形包括：呼吸系统畸
形（气管狭窄、肺发育不全、先天性喉软骨发育不

全），泌尿系统畸形（肾缺如、肾发育不全，多囊肾、

尿道下裂等），中枢神经系统发育异常（脑发育不

全、脑积水、脉络膜囊肿等），消化系统畸形（肠闭

锁，肛门闭锁、巨结肠），腹壁发育异常（脐疝、腹股

沟斜疝），口腔发育异常（唇裂、腭裂），染色体异常

（２１三体综合征），生殖系统畸形（隐睾、鞘膜积
液），四肢异常（多指／趾、马蹄足），其他较少见的畸
形还有胸腹部连接异常如膈疝及免疫系统异常等，

共２３１人次，合并畸形的具体构成见表２。

表１　先心病合并心外畸形情况

合并心外畸形

先心病类型（例数）

房间隔

缺损

室间隔

缺损

心内膜垫

缺损

动脉导管

未闭

主动脉

缩窄

肺动脉

狭窄

主动脉瓣

狭窄

大动脉

转位

法洛四

联症
复合畸形 其他

１种（７７．３％）ａ ５３ ２２ ４ １２ ２ １ １ ２ ３ ２９ ７
２种（１８．２％）ｂ ８ ２ １ ５ ０ ２ ０ １ １ ８ ４
３种（２．８％） １ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １ １
４种（１．７％） ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １ ０

　　与其他各组比较，ａ：χ２＝２６８．４，Ｐ＜０．０１；ｂ：χ２＝１１．５，Ｐ＜０．０１

·６８６·
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表２　先心病合并心外畸形类型及构成

合并畸形类型 例次 构成比（％）

呼吸系统畸形 １６ ６．９
泌尿系统畸形 ２１ ９．１
中枢神经系统发育异常 ２４ １０．４
消化系统畸形 ２５ １０．８
颌面部异常 １４ ６．１
腹壁畸形（脐疝、腹股沟斜疝） ６５ ２８．１ａ

生殖系统畸形 ２０ ８．７
染色体异常 ２２ ９．５
四肢异常 １３ ５．６
其他（膈疝、免疫系统异常） １１ ４．８
合计 ２３１ １００

　　ａ：与其他各组比较，χ２＝９３．４，Ｐ＜０．０１

３　讨论

先心病患儿合并其他畸形的发病率较正常儿童

高［１，５］，而合并的畸形类型及严重程度影响先心病

患儿的治疗及预后。本研究收集先心病住院患儿

１２５４例中，合并有 １项及以上的心血管外畸形患儿
为 １７６例（２３１人次），远高于正常儿童的 ６‰ ～
１４．５４‰［６７］。在合并有心外畸形的先心病类型中，

房间隔缺损、复合畸形及室间隔缺损所占的比例较

高，考虑为房间隔缺损、室间隔缺损发病率较高，因

而在本资料中所占比例较高，此外还可能与部分复

杂畸形患儿生后不久即夭折或放弃治疗有关。而肺

动脉瓣狭窄、大动脉转位及复合心脏畸形易并发 ２
种及 ２种以上心外畸形，对此类心脏病应提高警
惕，认真进行各系统检查以发现是否存在其他心外

畸形。国外文献报道，５０％以上的先心病患儿存在
１个及１个以上的合并畸形［８］。在先心病患儿中

９．５％ 伴发有口腔畸形［９］，２３％存在消化道畸
形［１０］，８％合并泌尿系畸形［１１］，１１％ ～１５％存在膈
疝［１２］，２．７％存在隐睾［１３］，均高于本研究结果。本

研究结果显示，先心病合并畸形发生率最高的为腹

壁发育异常，考虑脐疝、腹股沟斜疝发病率较高，且

通过体格检查即可发现，检出率高。国外报道先心

病患儿中合并的中枢神经系统异常有脑积水、胼胝

体发育不全、小脑蚓部发育不全等，腹部异常有肝囊

肿、肝血管瘤等［８］。本研究未发现这些畸形，合并

畸形的种类及发生率均明显低于国外资料。另在先

天畸形患儿细胞遗传学分析中发现，先心病患儿中

存在多种染色体核型异常，最常见的为 ２１三体综
合征，也存在 １８号染色体三体或短臂缺失、１３号染
色体异常等［６］，但由于实验室条件限制，本研究染

色体异常仅有 ２１三体综合征。文献报道，将近

５０％的先心病患儿存在 １项或 １项以上的心外畸
形和／或遗传基因异常［８］，明显高于本研究的检出

率（１４％）。可能原因为临床上对于先心病患儿合
并其他系统的畸形尚未引起足够重视，进行腹部、颅

内超声及染色体等检查比例较低，使合并畸形的检

出率明显偏低；其次，很大一部分存在多脏器畸形的

患儿未得到救治，这也是导致本研究合并畸形比例

较低的原因之一。综上，本研究发现先心病患儿合

并心外畸形的比例较高，但国内先心病合并心外畸

形的发病率还需大样本及多中心的临床研究证实。
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ｐａｃｔｏｎｍａｎａｇｅｍｅｎｔ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔＣＳｅｍｉｎＭｅｄＧｅｎｅｔ，
２００７，１４５Ｃ（２）：２０１２１６．

［１３］ＣｈｅｎｇＷ，ＭｙａＧＨ，ＳａｉｎｇＨ．Ａｓｓｏｃｉａｔｅｄａｎｏｍａｌｉｅｓｉｎｐａｔｉｅｎｔｓ
ｗｉｔｈｕｎｄｅｓｃｅｎｄｅｄｔｅｓｔｅｓ［Ｊ］．ＴｒｏｐＰｅｄｉａｔｒ，１９９６，４２（４）：２０４
２０６．

（本文编辑：王庆红）
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