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产科超声对胎儿畸形筛查的精准性研究
胡 琼
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【摘 要】：产科超声作为产前筛查胎儿畸形的核心技术，凭借无创、便捷、实时成像等优势，已成为孕期常规检查的重要组成

部分。本文基于孕早期、孕中期、孕晚期的阶段性筛查特点，系统探讨产科超声在胎儿结构畸形与染色体异常相关指标筛查中的

应用价值，分析影响筛查精准性的关键因素，包括检查孕周、超声技术类型、操作人员水平等，并结合临床实践提出优化策略，

旨在为提升胎儿畸形筛查准确率、降低出生缺陷率提供参考。研究表明，规范开展多阶段超声筛查，结合颈后透明层厚度测量、

系统超声检查等核心手段，可有效提高胎儿重大畸形的检出率，其中联合血清学指标、无创产前基因检测的整合式筛查方案能进

一步优化精准性，为产前诊断与临床干预提供可靠依据。
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出生缺陷是全球公共卫生领域的重要挑战，而胎儿畸形作

为最常见的出生缺陷类型，涵盖中枢神经系统、心血管系统、

颜面部、四肢等多部位结构异常及染色体异常相关病变。据统

计，我国新生儿出生缺陷发生率约为 5.6%，其中胎儿畸形占比

超过 30%，给家庭和社会带来沉重的医疗负担与精神压力。产

前精准筛查是预防胎儿畸形出生的关键环节，而产科超声凭借

无辐射、可重复、实时动态观察等独特优势，已成为胎儿畸形

筛查的首选技术，其应用贯穿整个孕期，从孕早期的风险预警

到孕中期的系统筛查，再到孕晚期的补充评估，形成了完整的

筛查体系。随着超声技术的不断发展，从二维超声到三维四维

超声，从单纯结构观察到血流动力学分析，再到与人工智能辅

助诊断系统的融合应用，产科超声的筛查范围与精准性持续提

升，但在临床实践中仍受多种因素影响，存在一定的漏诊或误

诊风险。因此，深入研究产科超声对胎儿畸形筛查的精准性，

明确各阶段筛查的核心价值与优化路径，对于完善产前筛查体

系、降低出生缺陷率具有重要的临床意义与社会价值。

1 产科超声筛查胎儿畸形的应用现状与精准性表现

1.1分孕周筛查的核心内容与效能

产科超声筛查胎儿畸形的核心逻辑是基于胎儿不同孕周

的发育特点，针对性观察关键结构与指标，实现早发现、早评

估：孕早期 11至 14周的超声筛查以颈后透明层厚度测量为核

心，该指标是评估胎儿非整倍体畸形如唐氏综合征和先天性心

脏异常的重要早期标志，正常胎儿颈后透明层厚度应在 0至 3

毫米范围内，超过 3毫米则提示异常风险增加，且厚度数值与

畸形发生风险呈正相关，当厚度达到 6毫米时，唐氏综合征发

生风险可增加 36倍。此阶段联合血清学指标如妊娠相关血浆

蛋白 A和游离β人绒毛膜促性腺激素进行综合评估，可将唐氏

综合征的检出率提升至 85%，假阳性率控制在 5%左右，为孕

早期高风险人群的进一步诊断提供重要依据；孕中期 20至 24

周是胎儿畸形筛查的黄金时期，此时胎儿各器官发育成熟，羊

水量适中，便于超声全面观察胎儿结构，该阶段的系统超声检

查即大畸形筛查，可对胎儿头颅、脊柱、心脏、腹部、四肢等

关键部位进行逐一评估，明确诊断无脑畸形、严重开放性脊柱

裂、唇腭裂、先天性心脏病、脐膨出、肾缺如等重大结构畸形。

临床数据显示，规范的孕中期系统超声筛查对胎儿重大结构畸

形的检出率可达 80%以上，其中四维超声凭借多方位多角度成

像优势，能更清晰地显示胎儿颜面部、四肢等细微结构，在唇

腭裂、多指畸形等筛查中具有独特优势，可有效弥补二维超声

的不足；孕晚期 32至 36周的补充超声筛查则主要针对孕中期

未明确或可能进展的异常情况进行评估，如胎儿生长受限相关

畸形、羊水异常伴随的结构异常等，同时验证胎盘位置、脐带

状态对胎儿的影响，为分娩方式选择提供参考[1]。

1.2特殊类型畸形的超声筛查表现

染色体异常相关的超声软指标筛查也是产科超声精准性

的重要体现，除颈后透明层厚度外，胎儿鼻骨缺如、颈项软组

织增厚、肠管强回声、肾盂轻度扩张等指标，虽单独出现时特

异性较低，但联合多个软指标及血清学检查，可显著提升染色

体异常的筛查效能。例如，孕早期超声发现颈后透明层增厚同

时伴随鼻骨缺如时，胎儿染色体异常风险会大幅升高，需进一

步通过无创产前基因检测或侵入性诊断明确诊断[2]。此外，超

声对胎儿心血管系统畸形的筛查也已形成标准化流程，通过四

腔心切面、左室流出道切面、右室流出道切面等多个标准切面

的系统观察，可检出单心室、单一大动脉等严重先天性心脏畸

形，为胎儿出生后的治疗干预争取时间。近年来，人工智能辅

助超声诊断技术在胎儿畸形筛查中逐步推广，通过算法自动识

别标准切面、标记可疑异常区域，有效降低了因操作人员经验

差异导致的漏诊风险，尤其在基层医疗机构的应用中成效显著

[3]。

2 影响产科超声筛查精准性的关键因素

2.1客观条件因素

检查孕周的选择是影响筛查精准性的首要因素，不同孕周
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胎儿的器官发育成熟度与超声成像条件存在显著差异：孕早期

过早进行超声检查，胎儿结构尚未完全形成，难以准确判断畸

形；而孕中期超过 24周后，胎儿体积增大，羊水相对减少，

胎儿体位受限，可能导致部分结构显示不清，影响筛查效果。

例如，孕 20至 24周是胎儿心脏结构筛查的最佳时期，此时心

脏各腔室与大血管分化完全，且羊水量充足，便于超声探头多

角度观察，错过该孕周后，胎儿胸廓骨骼发育会遮挡心脏视野，

增加漏诊风险。孕早期颈后透明层厚度测量的最佳时间为孕 11

至 14周，过早测量可能因胎儿过小导致数值不准确，过晚则

透明层可能逐渐消失，无法获得有效数据。

超声技术类型与设备性能直接决定成像质量，进而影响筛

查精准性。二维超声是胎儿畸形筛查的基础，可清晰显示胎儿

各器官的解剖结构，但在复杂结构如颜面部、脊柱的立体观察

中存在局限；三维四维超声通过立体成像技术，能更直观地呈

现胎儿结构的空间关系，有效提高细微畸形的检出率，尤其在

唇腭裂、多指并指、脊柱裂等畸形筛查中优势明显。此外，超

声设备的分辨率、探头频率等性能参数也会影响成像效果，高

分辨率超声设备能更清晰地显示胎儿细小结构如鼻骨、冠状动

脉等，为精准判断提供支持。而基层医疗机构若设备性能不足，

缺乏人工智能辅助诊断系统，可能导致部分微小畸形无法被识

别，降低整体筛查准确率。

2.2人为与个体因素

操作人员的专业水平与经验是影响筛查精准性的核心人

为因素。产科超声筛查要求操作人员不仅具备扎实的超声影像

学知识，还需熟悉胎儿不同孕周的发育特点、畸形的超声表现

及相关鉴别诊断要点。熟练的操作人员能准确把握检查流程，

获取标准切面，对可疑异常进行多角度细致观察，避免因操作

不当导致的漏诊；而经验不足的操作人员可能因未能识别畸形

的典型超声特征，或遗漏关键检查切面，导致筛查结果不准确，

例如，胎儿先天性心脏病的超声筛查需要操作人员熟练掌握多

个标准切面的获取方法，若未能清晰显示左室流出道或右室流

出道切面，可能导致室间隔缺损、大动脉转位等畸形漏诊。

操作人员的责任心与细致程度也至关重要，系统超声检查

需对胎儿各器官进行全面评估，任何部位的疏忽都可能导致异

常漏诊[4]。胎儿自身状态与母体条件也会对筛查精准性产生影

响。胎儿体位是常见的干扰因素，如胎儿面部朝向母体脊柱、

四肢蜷缩等体位，会导致颜面部、四肢等部位无法清晰显示，

影响结构评估，此时需要孕妇适当活动调整胎儿体位后再进行

检查。羊水量异常如羊水过多或过少，会影响超声成像的清晰

度，羊水过少时胎儿周围缺乏足够的声窗，导致器官显示模糊；

羊水过多则可能因胎儿活动频繁，难以获取稳定的标准切面[5]。

母体因素如腹壁脂肪过厚、子宫肌瘤、腹腔积液等，会增加超

声穿透难度，降低图像分辨率，尤其对肥胖孕妇，超声筛查的

漏诊风险相对较高。此外，部分胎儿畸形如某些染色体异常相

关的细微结构改变，在超声图像上缺乏典型特征，也会增加筛

查难度，导致精准性下降[6]。

3 提升产科超声筛查精准性的优化策略

3.1流程与时机规范化优化

规范筛查流程与检查时机是提升精准性的基础，应建立覆

盖孕早期孕中期孕晚期的多阶段筛查体系，明确各阶段的核心

检查内容与时间窗口：孕早期 11至 14周重点完成颈后透明层

厚度测量与胎儿数目、胎心搏动等基础评估，对颈后透明层厚

度异常者及时联合血清学检查、无创产前基因检测进行风险分

层，高风险人群建议进一步行羊膜腔穿刺等侵入性诊断；孕中

期 20至 24周严格按照系统超声检查规范，对胎儿头颅脊柱心

脏腹部四肢等 11个大类结构进行全面评估，确保每个关键部

位都获得标准切面，避免遗漏重要结构；孕晚期 32至 36周重

点补充评估胎儿生长发育情况、胎盘位置、羊水指数及孕中期

未明确的异常指标，形成完整的筛查链条。同时，加强筛查前

的孕妇宣教，告知其检查前的准备事项如避免易产气食物穿着

宽松衣物等，减少因准备不当导致的检查干扰。

3.2技术与能力提升策略

推进超声技术升级与规范化应用，基层医疗机构应逐步普

及三维四维超声设备及人工智能辅助诊断系统，提升复杂结构

畸形的成像质量与识别效率，尤其在胎儿颜面部、心血管系统

筛查中发挥技术优势。建立超声影像标准化培训体系，加强对

操作人员的专业培训，重点强化胎儿各器官标准切面的获取技

巧、畸形超声特征识别及鉴别诊断能力，定期开展病例讨论与

质量控制，提升操作人员的专业水平与经验。推广超声筛查质

量控制标准，明确各阶段筛查的最低检出率要求，对筛查结果

进行定期复盘分析，针对漏诊误诊案例查找原因并优化流程。

此外，鼓励超声技术与大数据、人工智能的深度融合，持续优

化胎儿畸形智能识别算法，提高对细微畸形、罕见畸形的检出

能力，辅助操作人员进行图像分析，减少人为疏忽导致的漏诊。

3.3多学科协同模式构建

构建多学科协同筛查模式，加强超声科与产科、遗传科、

检验科的协作，实现筛查数据的共享与综合分析。对于超声筛

查发现异常指标的孕妇，及时组织多学科会诊，结合血清学检

查、无创产前基因检测结果及孕妇年龄、既往妊娠史、家族遗

传病史等因素，进行全面风险评估，制定个性化的进一步诊断

方案。例如，超声发现颈后透明层增厚合并鼻骨缺如时，联合

遗传科医生评估染色体异常风险，建议行羊膜腔穿刺等侵入性

诊断明确诊断。建立完善的筛查随访机制，对筛查结果异常的

孕妇进行全程跟踪，及时反馈诊断结果与临床干预建议，确保

孕妇获得及时有效的医疗指导。同时，加强对孕妇的心理支持，

缓解其因筛查异常产生的焦虑情绪，提高其对进一步检查与干

预的依从性。
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4 结论

产科超声作为胎儿畸形产前筛查的核心技术，在不同孕周

的筛查中均展现出重要的应用价值，其精准性直接关系到出生

缺陷防控的效果[1]。孕早期颈后透明层厚度测量联合血清学检

查、无创产前基因检测可有效预警染色体异常风险，孕中期系

统超声检查能显著提高重大结构畸形的检出率，孕晚期补充筛

查可完善评估结果，三者形成的多阶段筛查体系是提升精准性

的关键。然而，筛查精准性受检查孕周、超声技术、操作人员

水平、胎儿状态及母体条件等多种因素影响，临床实践中需通

过规范筛查流程、推进技术升级、构建多学科协同模式等优化

策略，最大限度降低漏诊误诊风险。未来，随着超声技术的持

续发展与人工智能、大数据的深度融合，产科超声对胎儿畸形

的筛查精准性将进一步提升，为实现精准产前筛查与干预提供

更有力的技术支撑，为降低出生缺陷率、保障母婴健康发挥更

大作用。
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