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重庆乡镇 0~3 岁儿童先天性心脏病筛查与随访
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［摘要］　目的　筛查重庆乡镇 0~3 岁儿童先天性心脏病（CHD）的发病情况，随访确诊的 CHD 患儿，

探索适宜于该地区的 CHD 筛查、诊断、随访体系及筛查指标。方法　采取整群抽样法抽取重庆市涪陵区 0~3 岁

乡镇儿童，采用“乡镇 - 区县 - 省市”分级的筛查、诊断、评估体系，以“CHD 家族史、呼吸困难、青紫、特

殊面容、其他先天性畸形、心脏杂音、脉搏血氧饱和度（SpO2<95%）”7 项指标进行筛查，1 项及 1 项以上筛

查指标阳性者行超声心动图检查以明确有无 CHD，并评估 CHD 患儿病情，指导治疗及随访。结果　纳入调查

10 281 例儿童，实际筛查 10 005 例（应答率 97.32%）。175 例筛查指标阳性，其中 166 例行超声心动图检查，

确诊 CHD 60 例（患病率 6‰），其中单纯型 46 例（76.65%），复合型 11 例（18.33%），复杂型 3 例（5.00%）。

7 项单项筛查指标中，心脏杂音诊断 CHD 的 ROC 曲线 AUC 最大；心脏杂音 + 特殊面容 + 其他先天畸形联合对

诊断 CHD 的效果最好。对确诊 CHD 的患儿继续随访、外科或介入治疗，随访 6~18 个月，10 例自然闭合，13

例行介入或手术治疗，36 例继续随访，1 例因其他原因死亡。结论　心脏杂音单项指标及其与特殊面容和其他

先天畸形联合筛查对于诊断婴幼儿 CHD 有重要价值。合理运用各项临床筛查指标，采用“乡镇 - 区县 - 省市”

分级的婴幼儿 CHD 筛查、诊断和评估体系，有利于重庆地区婴幼儿 CHD 的早期发现、诊断及治疗。
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Abstract: Objective    To examine the incidence of congenital heart disease (CHD) in children aged 0-3 years 
in the rural areas of Chongqing, and to determine the suitable “screening-diagnosis-follow-up” system and screening 
indicators for CHD in these areas. Methods    Children aged 0-3 years from rural areas of the Fuling Disctrict of 
Chongqing were selected by cluster sampling. Using the "screening-diagnosis-evaluation system" employed at the levels 
of village/town, district/county, and province/city, the children were screened for seven indicators, i.e., family history 
of CHD, dyspnea, cyanosis, unique facial features, other congenital malformations, heart murmurs, and blood oxygen 
saturation (SpO2<95%). Children who were positive for one or more indicators accepted echocardiography (ECG) for 
the diagnosis of CHD. CHD patients were evaluated for disease progression, given guided treatments, and followed-
up by pediatric cardiologists. Results    Screening was performed for 10 005 out of the 10 281 children enrolled in the 
study (97.32% response rate). Among the 175 children who were positive for the indicators, 166 underwent ECG and 60 
(0.6‰) were diagnosed with CHD, including 46 cases of simple CHD (76.65%), 11 cases of combined CHD (18.33%), 
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先 天 性 心 脏 病（congenital heart disease, 

CHD）在出生缺陷中居首位，且在近年有所增高 [1-2]。

据研究，每位新发 CHD 患者生命周期经济总负担

约 9.7 万，为全国带来每年 109~156 亿元的经济总

负担 [3]。目前我国 CHD 的诊断及治疗已达先进水

平，绝大部分 CHD 病种都能够治疗，大部分可根

治。现阶段，由于城市与农村医疗资源分布极不

平衡，广大乡镇地区医疗水平相对落后、基层医

生对 CHD 缺乏认识、检测仪器与技术人员配备不

足及留守儿童等社会问题的存在，导致欠发达地

区 CHD 患儿的诊断及治疗相对落后。建立适合我

国乡镇的具备充分可行性的 CHD 诊疗体系，选取

基层医生易于学习掌握的的筛查指标，开展在三

级甲等医院儿童心血管中心指导辐射下的培训、

转诊机制，对于提高现阶段我国整体 CHD 治疗水

平有重大意义。

重庆医科大学附属儿童医院参与并完成了

卫生部卫生行业科研专项项目“农村地区儿童先

天性心脏病的筛查和诊断技术应用”课题，纳入

了 重 庆 涪 陵 地 区 10 005 例 0~3 岁 儿 童， 本 研 究

在该课题基础上对 CHD 患儿进行了 6~18 个月随

访。在所有参与单位中，由我院主持的本地区筛

查 CHD 检出率明显高于其他地区 [4]。现将本地区

CHD 筛查、后期随访数据及方法、经验等报道如下。

1　资料与方法

1.1　研究对象

2011 年 10 月至 2012 年 6 月采取整群抽样法，

以乡镇为基本抽样单位，抽取重庆市涪陵区 10 个

乡镇 0~3 岁婴幼儿，被选中的该年龄范围的户籍

人口共 10 281 例，实际筛查人数 10 005 例，应答

率为 97.32%。

1.2　CHD 筛查医师及人员培训

参与 CHD 筛查者包括市级、区级及乡镇级人

员医师。其中市级医师为重庆医科大学附属儿童

医院心血管专科医师及心脏超声医师；区级医师

为涪陵中心医院儿科及涪陵区妇幼保健院心血管

专科医师及超声医师；乡镇级医师为涪陵地区辖

区 10 个乡镇医院儿科和 / 或儿童保健医师。

以重庆医科大学附属儿童医院作为培训中心，

以乡镇医院为筛查现场单位，每个筛查单位选派

2~4 名儿科和 / 或儿童保健医师，与涪陵中心医院

儿科及涪陵区妇幼保健院医师一同参加培训，重

点培训包括 7 项临床筛查指标的相关内容、CHD

分类、CHD 主要临床表现及并发症、心脏听诊、

CHD 治疗等基础知识。由市级心脏超声专科医师

对区级超声医师进行统一的标准化超声心动图诊

断培训。

1.3　筛查指标、诊断及评估流程

以“农村地区儿童先天性心脏病的筛查和诊

断技术应用”课题确立的 7 项筛查指标作为临床

CHD 筛查标准：CHD 家族史（以下简称“家族史”，

指三代以内直系亲属中有 CHD 患者）、呼吸急促、

青紫、特殊面容、心脏杂音、其他先天性畸形、

经皮血氧饱和度（SpO2）<95%。

在上述 7 项筛查指标中，筛查出 1 项及 1 项

以上指标阳性者，由区级或市级心血管专科医师

复核。复核具有阳性指标的婴幼儿，由区级或市

级超声医师行超声心动图检查，心血管专科医师

做出 CHD 诊断，并对病情进行详细评估及指导（包

括目前诊断、随访时间、内容，是否介入或手术等）。

超声诊断病例纳入标准：乡镇医院在 7 项筛

查指标中≥ 1 项筛查指标阳性，并经市级医师复

核确认的患儿。排除标准包括：（1）<5 mm 的房

间隔缺损；（2）3 个月内自然闭合的动脉导管；

and 3 cases of complex CHD (5.00%). Of the 7 screening indicators, heart murmur had the largest area under the ROC 
curve for the diagnosis of CHD. In addition, a combination of screening indicators (heart murmur, unique facial features, 
and other congenital malformations) was most effective for screening out CHD. The CHD patients were given surgical 
or intervention treatments, and followed up for 6 to 18 months. Ten patients improved without treatment, 13 patients 
received interventional or surgical treatment, 1 patient died of non-cardiac reasons. The remaining 36 patients were 
subjected to further follow-up. Conclusions    Heart murmur alone and in combination with unique facial features and 
other congenital malformations are valuable tools for CHD screening in children aged 0-3 years. The “village/town-
district/county-province/city” screening-diagnosis-evaluation systems are useful for the early detection, diagnosis, and 
treatment of CHD in infants and young children from the rural areas of Chongqing.

[Chin J Contemp Pediatr, 2017, 19(7): 748-753]
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（3）压力阶差 <20 mm Hg 的轻度肺动脉瓣狭窄、

主动脉口流速 <2 m/s 的轻度主动脉瓣狭窄，且在

随访中狭窄无进展。

1.4　质量控制

由市级心血管专科医师对区级、乡镇级儿科

医师进行筛查内容的统一培训，确保其达到筛检

患者的技能要求。筛查过程由区级和乡镇级医师

共同进行，区级医师对乡镇级医师进行现场再培

训和指导。筛查出的可疑 CHD 儿童，由市级医师

进行复核，确保筛查质量。因区级医师超声心动

图诊断技术在短期内不能达到相应诊断水平，为

确保筛查结果的准确性，由市级心脏彩超专科医

师到区级医院对可疑 CHD 患儿进行超声心动图检

查。

1.5　统计学分析

采用 SPSS 17.0 软件进行统计学分析。资料统

一录入“农村地区婴幼儿先心病筛查信息填报系

统”。计数资料用率（% 或‰）表示。对各筛查

指标进行 ROC 曲线评价及比较，求得相应的曲线

下面积（AUC）及其 95%CI。AUC 差异比较采用

Z 检验。P<0.05 为差异有统计学意义。

2　结果

2.1　基本临床资料

共 筛 查 0~3 岁 儿 童 10 005 例，1 项 或 1 项

以 上 筛 查 指 标 阳 性 者 175 例（175/10 005，

17.5‰），男 98 例，女 77 例，其中 166 例（166/175，

94.9%）行超声心动图确诊，异常者 78 例（78/166，

47.0%）。

2.2　筛查指标及确诊结果

175 例筛查指标阳性儿童中，心脏杂音阳性比

例最高，有 135 例（135/175，77.6%），其次为青

紫（27/175，15.4%）、SpO2<95%（15/175，8.6%）、

其他畸形（9/175，5.2%）、特殊面容（9/175，5.2%）、

家族史（8/175，4.6%）、呼吸困难（2/175，1.2%）。

175 例指标阳性儿童中，166 例行超声心动图检查，

发现超声心动图阳性儿童 78 例，其中确诊 CHD 

60 例（6‰，60/10 005），卵圆孔未闭 17 例，肥

厚型心肌病 1 例。60 例 CHD 的病种分布见表 1。

表 2　筛查指标阳性与超声心动图的诊断符合情况 *

指标　

筛查指标阳性
(n=166)

超声心动图确诊
CHD (n=60)

例次    百分比 (%) 例次 百分比 (%)

心脏杂音 128 77.1 55 91.7

青紫 24 14.5 6 10.0

SpO2<95% 15 9.0 7 11.7

合并其他先天畸形 9 5.4 5 8.3

特殊面容 9 5.4 6 10.0

家族史 8 4.8 1 1.7

呼吸困难 2 1.2 2 3.3

心脏杂音 +SpO2<95% 136 81.9 56 93.3

心脏杂音 + 青紫 145 87.3 56 93.3

心脏杂音 + 其他畸形 +
特殊面容

135 81.3 58 96.7

注：* 已去除卵圆孔未闭及肥厚型心肌病。

表 1　60 例 CHD 的病种分布

CHD 分类 / 类型 例数 构成比 (%)

单纯型 46 77

VSD 22 37

ASD 18 30

PDA 4 7

PS 2 3

复合型 11 18

VSD+ASD 3 5

VSD+PS 2 3

VSD+PDA 1 2

ASD+PS 2 3

ASD+AS 1 2

PDA+CoA 1 2

VSD+ASD+PS 1 2

复杂型 3 5

PA+VSD 1 2

TOF+PDA 1 2

AVSD+PS 1 2

合计 60 100

注：[VSD] 室间隔缺损；[ASD] 房间隔缺损；[PDA] 动脉导管
未闭；[PS] 肺动脉瓣狭窄；[AS] 主动脉瓣狭窄；[PA] 肺动脉瓣闭锁；
[TOF] 法洛四联症；[CoA] 主动脉缩窄；[AVSD] 房室间隔缺损。

60 例 CHD 中，男 33 例，女 27 例；<1 岁 25 例，

1 岁 ~ 15 例，2~3 岁 20 例。

心脏杂音等 7 项筛查指标及其部分指标联合

筛查阳性情况及与超声心动图检查对 CHD 的诊断

符合情况见表 2。
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2.3　筛查指标对诊断 CHD 的 AUC 比较

在单项筛查指标对 CHD 诊断的 AUC 比较中，

心脏杂音对 CHD 诊断的 AUC 最大，其次为特殊

面容、合并其他先天畸形及 SpO2<95%，见表 3。

将心脏杂音与其他指标联合筛查可提高 AUC

值，以心脏杂音联合其他先天畸形和特殊面容对

CHD 诊断的 AUC 最高（表 3）。Z 检验显示，心

脏杂音 + 其他先天畸形 + 特殊面容联合筛查及心

脏杂音单项指标筛查对 CHD 诊断的 AUC 均高于

心脏杂音 + 青紫联合筛查（分别 P=0.009、0.0005）。

心脏杂音单独或与其他指标联合筛查对诊断 CHD

的 ROC 曲线见图 1。

图 1　心脏杂音单独或与其他指标联合筛查对诊断

CHD 的 ROC 曲线

表 3　筛查指标及其组合对诊断 CHD 的 AUC

筛查指标及指标组合 AUC 标准误 95%CI

心脏杂音 0.614 0.044 0.528~0.700

青紫 0.465 0.046 0.375~0.555

SpO2<95% 0.521 0.047 0.428~0.613

合并其他先天畸形 0.523 0.047 0.430~0.615

特殊面容 0.536 0.047 0.443~0.629

家族史 0.475 0.046 0.385~0.566

呼吸困难 0.517 0.047 0.424~0.609

心脏杂音 +SpO2<95% 0.589 0.044 0.502~0.676

心脏杂音 + 青紫 0.547 0.046 0.457~0.636

心脏杂音 + 其他先天畸形 +
特殊面容

0.620 0.043 0.536~0.705

ASD 4 例，PDA 3 例），8 例行介入或外科手术治

疗（VSD 7 例，ASD 1 例），1 例 ASD 在 1 月龄时

因坏死性小肠结肠炎死亡，28 例继续随访中；11

例复合型 CHD 儿童中，1 例 ASD+PS 自然转归至

正常，1 例 PDA+CoA 行 介入治疗，2 例 VSD+ASD

行外科手术，1 例 VSD+ASD 自然转归为单纯型

VSD 继续随访中，1 例 VSD+ASD+PS 自然转归为

ASD 继续随访中，余 5 例也继续随访中；3 例复杂

型 CHD 儿童中，2 例（TOF+PDA、AVSD+PS）成

功行外科手术，1 例（PA+VSD）家属不愿意手术，

正随访中。17 例卵圆孔未闭随访至确诊后 6~12 个

月，期间 3 例自然闭合。

3　讨论

早发现、早诊断、正确评估、及时治疗对降

低 CHD 病死率，提高我国儿童健康水平至关重

要。超声心动图作为 CHD 确诊检查的首选，易在

经济发达地区尤其大城市广泛实施，可使绝大部

分 CHD 患儿在生后甚至产前得到确诊。马晓静等 [4]

主导的“农村地区儿童先天性心脏病的筛查和诊

断技术应用”项目为制订适宜于我国乡镇儿童的

CHD 筛查、诊断体系作出了有效的探索 [4]。该项

目分别选取了上海、江苏、山东、重庆和北京的 1

个区县的乡镇级医院，重庆是该项目唯一西部地

区现场。该课题结束后本研究继续对 CHD 患儿进

行预后及治疗的随访，总结分析本地区的数据及

筛检经验，对于制订适宜于本地区可行、简便、

易学及有效的 CHD 筛查、诊断体系具有重要意义。

乡镇居民多散居，不易集中，进行大规模筛

查有一定困难，在西部欠发达地区更是如此，依

托已覆盖乡镇的妇幼保健管理网络，使大规模儿

童健康筛检成为可能。CHD 筛查网络参与人员包

括基层卫生保健单位医务人员、省市级儿科心血

管专家、超声心动图医生，各级人员有机结合，

密切沟通、指导及交流，对于在乡镇进行有效的

CHD 筛查和管理极为重要。

强调对基层人员进行 CHD 基础知识的培训，

包括对筛检指标的识别与确立，仪器的规范使用，

正确填报筛检评估表格，且在项目进行中亦应再

培训，现场监督指导，省市级项目负责人实时跟

进项目进展，对筛检数据特别是阳性指标患者反

2.4　预后

对 60 例 CHD 随 访 至 确 诊 后 6~18 个 月。46

例单纯型 CHD 儿童中，9 例自然闭合（VSD 2 例，
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复确认，做好质控。筛查发现的可疑 CHD 儿童，

及时转诊至区级及省市级单位，并进行确诊、治

疗及后续随访。本地区筛检 CHD 发病率是其他现

场的 2 倍以上 [4]，马晓静等 [4] 分析总结可能的原

因是本地区筛查对象≤ 1 岁儿童比例显著高于其

他地区，以及市级心血管专科医生在项目进行期

间仍反复培训，指导筛查及超声诊断。

据流行病学调查，我国 0~3 岁婴幼儿 CHD

患病率约为 3.03‰ ~ 6.87‰ [5-7]。本研究显示重庆

市涪陵区该年龄阶段儿童 CHD 患病率为 6‰，以

单 纯 型 多 见， 其 中 VSD（ 单 纯 及 复 合 CHD） 占

50%，ASD（单纯及复合 CHD）占 42%，与全国

其他地区报道结果一致 [7-8]。

由于单项筛查指标不能检出所有的 CHD，本

研究选取心脏杂音、青紫、SpO2<95%、特殊面容、

其他先天畸形、家族史、呼吸困难 7 项涵盖病史、

体格检查及 SpO2 作为筛查指标，评估筛查对象，

阳性患儿经超声心动图检查确诊，目的在于探索

早期发现 CHD 的简单易行、基层医师容易掌握、

较为经济的筛查指标。现场培训及观察中发现，

基层医务工作者对 7 项指标判别的正确性有明显

差异。判定心脏杂音、特殊面容、合并其他先天

畸形及家族史较易，上级医院对具有上述阳性指

标的患儿进行复核，结果基本准确，但青紫、SpO2

及呼吸困难的筛检结果则有较大出入。

心脏杂音在 CHD 诊断中具有最重要的作用。

本研究中，心脏杂音的诊断 AUC 值明显高于其他

指标。本项目检出心脏杂音者 135 例，检出率为

13.5‰（135/10 005），在 7 项筛查指标中所占比

例最高。完成超声心动图的 126 例心脏杂音儿童

确诊 CHD 55 例，占 43.7%，筛查出 91.7% 的 CHD

患者（55/60）。当然仅凭心脏杂音进行筛查可能

导致漏诊，但心脏杂音仍是发现 CHD 最重要且有

效的筛查指标，在基层医院运用中，医务人员易

于掌握，简单可靠。

CHD 是心脏胚胎发育异常所致，患儿可伴

特殊面容或其他先天畸形，以此作为筛查指标，

对早期发现 CHD 具有一定意义。有研究显示，

CHD 患儿染色体异常多为三体型 [9]，约占各种

CHD 的 8%~10%[1]，以 21- 三体综合征较常见，约

40%~50% 的 21- 三体综合征合并 CHD[10]。据报道，

391 例诊断 CHD 的患儿中，185 例（47.3%）有染

色体异常，21- 三体综合征者 157 例（157/185，

84.9%）[11]。特殊面容及其他先天畸形在筛检中易

于识别，本研究中特殊面容者 9 例（4 例 21- 三体

综合征，44%），其他先天畸形者 9 例（包括多

指、泌尿道畸形、无耳、耳廓发育畸形等），特

殊面容及其他先天畸形 18 例儿童中，诊断 CHD 

11 例。在本研究确诊的 60 例 CHD 患儿中，通过

特殊面容及其他先天畸形对 CHD 的检出率为 18%

（11/60）。结合此两项筛查指标，可提高心脏杂

音单项指标对 CHD 诊断的 AUC 值，也是本项目中

提高心脏杂音对 CHD 诊断的 AUC 值的唯一组合。

因此在筛检中，要强调对特殊面容及其他先天畸

形的识别，对该类患儿应进一步完善 CHD 确诊检

查。

青紫对紫绀型 CHD 诊断有重要提示作用，

非紫绀型 CHD 婴幼儿，在肺炎、剧烈哭吵时，肺

动脉压短暂增高，产生右向左分流，也可出现暂

时性青紫。在现场筛检中，对于青紫较易误判，

部分唇周欠红润、唇色偏深甚至肤色较深儿童被

误认为青紫，经复核确认的 24 例青紫儿童仅有 6

例诊断为 CHD，其中 2 例为青紫型 CHD，4 例非

青紫型 CHD，18 例超声心动图正常者均为哭吵后

口周青紫。该年龄阶段儿童由于对医务人员存有

恐惧心理，在筛检现场易出现剧烈哭吵，被判为

青紫阳性。根据本研究数据，青紫结合心脏杂音

诊断 CHD 的 AUC 反而低于心脏杂音单独诊断的

AUC 值。筛查中对青紫的界定若为安静时青紫可

能会减少误判，有助于提高青紫这一指标的诊断

价值。总之，在基层筛查 CHD 现场，青紫这一指

标的采用应慎重考虑。

SpO2 检测较青紫更为客观，亦具有方便易行

的特点。本研究中 SpO2<95% 较青紫诊断 CHD 的

AUC 高，SpO2<95% 联合心脏杂音也较青紫联合心

脏杂音的 AUC 高。运用 SpO2 筛检 CHD 新生儿被

认为是“先心病历史上的里程碑”[12]。近年国外多

项研究显示，诊断患有严重 CHD 的无症状新生儿，

SpO2 检测灵敏度、特异度分别为 76.5%~78.9%、

99.9% [13-14]，可用于大范围筛查新生儿 CHD [13,15]。

多个国家已建议将 SpO2 列入新生儿常规筛查项

目 [16-17]。国内一项大样本研究发现，SpO2 联合心

脏杂音与 SpO2 联合 4 项临床评估（家族史、特殊

面容、心脏杂音、心外畸形）识别新生儿 CHD 相
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比较，两者灵敏度相似 [18]。SpO2 对于筛检新生

儿 CHD 的价值已毋庸置疑，5 个筛检现场总数据

说明心脏杂音、紫绀和 SpO2 这 3 项筛查指标具备

与 7 项指标相同的敏感度水平 [4]，但未做统计分

析比较。本研究统计分析提示，SpO2<95%、青紫

联合心脏杂音并不能提高 0~3 岁儿童 CHD 诊断的

AUC。比较本项目与新生儿 CHD 筛查研究，医务

人员在院内对于新生儿 SpO2 的反复测定与确认可

能较在乡镇现场对非安静状态的婴幼儿更为准确，

且新生儿 CHD 血流动力学较其他年龄阶段的 CHD

患儿亦有不同，可能为本项目结论与其他新生儿

CHD 研究结论有差异的部分原因。

多数学者认为，CHD 有明显的家族倾向，具

有一定的遗传背景。据重庆地区 4 387 个 CHD 的

家系调查，各种 CHD 先证者的各级亲属患病率

为 8.62%，其中一级亲属患病率（16.49%）明显

高于二级亲属（1.89%）[19]；广西地区 49 例 CHD

高发家系中，一级亲属的患病率为 20.60%，二级

亲属为 5.00%[20]。本研究中有 CHD 家族史者 8 例

（8/10 005，0.8‰），诊断为 CHD 1 例，但该指标

诊断 CHD 的 AUC 值低于参考线，提示家族史作

为 CHD 筛检指标的意义值得商榷。

当呼吸困难不能用其他心外原因（如肺源性、

中毒等）解释时，应警惕 CHD，本筛查中未发现

单一呼吸困难者，2 例呼吸困难者均与心脏杂音、

青紫、SpO2<95% 等合并出现，均诊断为 CHD。

综上所述，经过培训的区级及乡镇儿科医师

对 CHD 临床症状、体征等基础知识有较好的掌握，

并能熟练使用 7 项筛查指标进行 CHD 筛查，心脏

超声医师采用超声心动图检查对可疑者进行诊断，

儿科心血管医师对确诊 CHD 患儿病情作出评估、

随访和治疗，初步建立“乡镇 - 区县 - 省市 ”分

级的筛查、诊断、评估体系。筛查中，应强调对

心脏杂音、特殊面容及其他先天畸形的识别，对

该类婴幼儿应高度重视及密切随访，常规行超声

心动图检查，如有条件应将 SpO2 列入临床常规

检查项目。安静时皮肤、黏膜青紫多提示紫绀型

CHD，但哭吵后青紫需结合其他指标综合判断。
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