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　　胎儿心脏肿瘤较为罕见 [1]，其中最常见的

是心脏横纹肌瘤(cardiac rhabdomyoma，CR)，
占胎儿原发性心脏肿瘤的60%~86%[2-3]。目前认

为CR为良性肿瘤，其大小、数目、位置、有无

心律失常、有无血流动力学改变及有无合并结
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　　【摘要】　目的：探讨胎儿心脏横纹肌瘤(cardiac rhabdomyoma，CR)的产前超声特征及预后。方法：回顾性分析

产前超声检出的胎儿心脏肿瘤影像学资料，结合产前和产后MRI及基因检测结果，观察胎儿CR的预后及其与结节性硬化症

(tuberous sclerosis complex，TSC)的关系。结果：2008年1月—2016年10月产前超声共发现36例CR胎儿，其中失访3例。

纳入研究的33例中，单发10例、多发23例，多位于左心室和右心室。5例合并胎儿心功能异常。产前或产后MRI共发现16例

合并室管膜下或脑皮质结节样病灶，TSC发生率为48.5%(16/33)。对6例TSC患儿进行基因检测，发现5例TSC1或TSC2基因

突变。14例自由分娩的TSC患儿心功能均正常，9例CR消失，9例频发或偶发癫癎，7例智力落后。结论：产前超声是检出

胎儿心脏肿瘤的首选方法，结合胎儿颅脑MRI和遗传学检测可及时发现有无合并TSC，对围生期管理及预后指导具有重要 

意义。
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　　【Abstract】 Objective: To evaluate the features of prenatal ultrasound examination of cardiac rhabdomyoma (CR) and its 
prognosis. Methods: Imaging data of fetal cardiac tumors detected by prenatal ultrasound examinations, information of prenatal 
and postnatal fetal brain MRI results, and genetic test results were retrospectively analyzed to assess the prognosis of CR and its 
association with tuberous sclerosis complex (TSC). Results: A total of 36 cases were detected by prenatal ultrasound examinations, 
including 3 cases lost to follow-up. For the 33 cases included in the analyses, 10 were single, and 23 were multiple. Most of the 
lesions were localized in the left or right ventricles. Five of the 33 CR cases had abnormal cardiac function. Prenatal or postnatal MRI 
discovered 16 cases combined with subependymal or cortical nodule lesions. And the incidence rate of TSC was 48.5% (16/33). Six 
cases of TSC underwent genetic tests, and TSC1 or TSC2 gene mutations were reported in 5 of them. All 14 delivered TSC cases had 
normal cardiac function, CR in 9 cases disappeared, 9 cases had frequent or occasional seizures, and 7 cases had mental retardation 
or developmental delays. Conclusion: Prenatal ultrasound examination is the preferred method of detecting fetal cardiac tumors. 
In combination with brain MRI and genetic tests, prenatal ultrasound examination can be used to detect the coexistence of TSC. 
Therefore, prenatal ultrasound examination is of great significance in the management of perinatal period and guidance of prognosis.
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节性硬化症(tuberous sclerosis complex，TSC)
等，均是影响胎儿预后的重要因素 [4-6]。CR与 
TSC关系密切。TSC是一种多系统受累的常染

色体显性遗传性疾病，常累及心脏、神经、皮

肤和肾脏等多个脏器，易合并癫癎、智力落
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TSC主要特征，多发肾囊肿和骨囊肿等属次要

特征，明确诊断TSC需具备2个主要特征或1个

主要特征加2个次要特征[7]。2012年国际TSC大

会达成共识：抑癌基因TSC1或TSC2致病性突变

时也可明确诊断为TSC[8]。患儿的智力发育情况

通过电话询问家长进行初步判断，内容包括运

动能力、语言能力、社会适应能力和智力等，

任一项发育不完善，看作智力发育落后。

1.4　统计学处理

　　采用SPSS 16.0软件对数据进行分析。计数

资料采用频数及率表示，组间差异比较采用卡方

检验，P<0.05为差异有统计学意义。

2　结　　果

2.1　胎儿CR大小、数目、位置及对心功能的

影响

　 　47例胎儿心脏肿瘤中，36例诊断为胎儿

CR，其中分娩14例、引产19例、失访3例。纳

入本研究33例，孕妇平均年龄为(28.3±4.2)岁，

胎儿CR诊断的平均孕周为(29.5±3.7)周(最低值

22.4周，最高值35.7周)，其中16例诊断为TSC 
(16/33，48.5%)(表1)。
　　33例胎儿CR中，单发10例(30.3%)、多发23
例(69.7%)。声像图特征为心腔或心肌内见单个

或多个边界清晰、内部回声均匀的等回声或高

回声肿块(图1)，肿瘤大小为3.7~40.0 mm。单发

患者中，6例CR位于左心室，3例位于右心室，1
例二尖瓣回声增强。多发患者中，14例CR位于

左心室和右心室，4例位于左心室，1例位于右

心室，1例位于左室和左房，1例位于左室和左室

外侧壁，1例位于右心室和右房外侧壁，1例位

于右室、右房和左房。单发患者中6例合并TSC 
(6/10，60.0%)，多发患者中10例合并多发性TSC 
(10/23，43.5%)，两组患者TSC发病率无显著性

差异(校正χ2=0.244，P=0.621)。
　　33例胎儿CR中，5例(15.2%)合并心功能异

常。2例心脏稍增大合并心包积液，2例左室流

出道变窄，主动脉流速增快，1例心动过缓，

2:1房室传导阻滞，1例三尖瓣重度反流。其中4
例胎儿引产，1例心室稍增大合并心包积液的胎

儿分娩后心功能基本正常。

后、自闭症等严重症状，因此产前早期发现并

诊断TSC具有重要临床意义。本研究回顾性分

析胎儿CR的超声图像特征及随访预后，探讨产

前超声诊断胎儿CR的临床应用价值。

1　资料和方法

1.1　研究对象 

　　回顾性收集2008年1月—2016年10月于复旦

大学附属妇产科医院就诊并被胎儿超声心动图检

出胎儿心脏肿瘤的45位孕妇的资料，其中1例为

单绒毛膜双羊膜囊双胎，两个胎儿均检出心脏肿

瘤，1例孕妇两次妊娠均发现胎儿心脏肿瘤，最

终合计获得47例胎儿心脏肿瘤。收集患者病史资

料或以电话形式进行随访，随访内容包括胎儿或

新生儿MRI检查结果、基因检测结果、临床结局

和分娩后小儿临床表现。

1.2　仪器和参数

　　超声检查仪器包括GE公司Voluson E 8、

Voluson E6，PHILIPS公司iU 22、CX50彩色多

普勒超声诊断仪。经腹探头频率为2~5 MHz，

经胸探头频率为3~8 MHz。

1.3　检查方法及诊断标准

　　全部患者均行系统的胎儿超声心动图检

查。于胎儿心脏四腔心、左室流出道、右室流

出道、短轴和三血管等多切面观察心腔大小及

室壁厚度。如果发现心脏肿瘤，观察其数量、

大小、形态、回声、附着部位及其对心脏瓣

膜、心室流入道或流出道有无影响。采用频谱

多普勒测量各瓣口的血流速度，判断有无狭窄

或反流。再采用M型超声观察心房率和心室率

是否规律。对有心律不齐、心脏杂音或氧饱和

度异常的新生儿，常规行新生儿超声心动图检

查。胎儿MRI平扫使用SIEMENS公司Avanto 
I-class 1.5 T 磁共振仪，采用8通道相控阵体线

圈，行胎儿颅脑以及胸的腹横断、矢状、冠状3
个平面扫描。

　　心脏肿瘤多发、自动消失或患儿已确诊为

TSC时，超声心动图即可诊断CR。TSC诊断标

准依据美国TSC协会(1998年版)标准，脑部室

管膜下结节、脑皮质结节、室管膜下巨细胞性

星形细胞瘤、CR和肾脏血管平滑肌脂肪瘤等为

胎儿心脏横纹肌瘤的产前诊断及预后
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表 1　16例TSC患儿的影像学特征和预后

患
者
序
号

孕妇
年龄 
(岁)

诊断孕
周(周) CR部位及大小 其他 

异常

产前
胎儿
MRI

新生
儿头

颅MRI
TSC基
因检测

妊娠
结局 性别 癫癎

心脏
CR 

随访

智
力
落
后

1 24 34+6 右心室12 mm×10 mm× 
9  m m ； 右 心 房 外 侧 心
包腔内40 mm×36 mm× 
32 mm

心包 
积液

无 TSC 突变 分娩 男 频发 稍变小 重
度

2 24 31+5 左 心 室 6 . 7  m m × 
3.8 mm；右心室心尖处
12.6 mm×9.1 mm

无 无 TSC 无 分娩 女 偶发 消失 无

3 28 34+3 左 心 室 侧 壁 7  m m × 
5 mm×5 mm；右心室底
部12 mm×11 mm×10 mm

无 无 TSC 无 分娩 女 偶发 消失 重
度

4 26 23+2 右 心 室 6  m m × 5  m m × 
5 mm；
2 9 + 2 周 复 查 1 0  m m × 9 
mm×9 mm

无 无 TSC 无突变 分娩 男 偶发 无变化 重
度

5 32 29+1 左 心 室 近 室 间 隔 处 
6 . 9  m m × 5 . 7  m m × 
5 . 8  m m ； 左 室 壁 外
侧 心 包 腔 内 2 6  m m × 
17 mm×31 mm

无 无 TSC 突变 分娩 男 偶发 稍变小 轻
度

6 26 30+1 左 心 室 近 房 室 交 界 处 
11 mm×11 mm×11 mm

无 未见 
异常

TSC 突变 分娩 男 偶发 消失 正
常

7 29 35+2 左心室11 mm×6 mm及 
5 mm×3 mm

双侧侧
脑室 
扩张

TSC TSC 无 分娩 男 频发 无变化 重
度

8 36 29+6 左 心 室 近 心 尖 处 
9 . 7  m m × 7 . 8  m m ， 左
心 室 近 心 底 部 2 3  m m × 
20 mm

无 无 TSC 突变 分娩 男 偶发 消失 轻
度

9 36 29+6 左 心 室 近 心 尖 部 
4 . 8  m m × 4 . 7  m m 及 
4.0 mm×3.7 mm；右心
室8.0 mm×7.5 mm，及
5.4 mm×5.1 mm

无
无

TSC 突变 分娩 男 偶发 消失 重
度

10 26 27+2 左 心 室 ： 1 4 . 1  m m × 
7.6 mm×9.4 mm

无 TSC - 无 引产 - - - -

11 23 30+3 右 心 室 1 4 . 1  m m × 
1 1 . 9  m m × 1 0  m m ；
右 心 房 1 4 . 9  m m × 
1 2 . 9  m m × 1 0 . 4  m m 及 
5 . 9  m m × 4  m m × 3 . 7 
mm； 左心房4.9 mm× 
4.3 mm×3.7 mm

2:1房
室传导

阻滞

TSC - 无 引产 - - - -

12 24 22+5 左 心 室 近 室 间 隔 处 
8.5 mm×6.5 mm×4.8 mm

心脏偏
大；心
包积液

TSC - 无 引产 - - - -

13 28 26+3 左 心 室 近 心 尖 处 
9.7 mm×9.0 mm×8.5 mm

无 TSC 
(颅脑
及肾
脏多

发 
结节)

- 无 引产 - - - -

14 35 31+1 左 心 室 1 1 . 5  m m × 
7 . 5  m m 、 7 . 4  m m × 
5.1 mm及直径4 mm；右
心室6.2 mm×5.8 mm及
直径4 mm

无 TSC - 无 引产 - - - -
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患
者
序
号

孕妇
年龄 
(岁)

诊断孕
周(周) CR部位及大小 其他 

异常

产前
胎儿
MRI

新生
儿头

颅MRI
TSC基
因检测

妊娠
结局 性别 癫癎

心脏
CR 

随访

智
力
落
后

15 34 29+5 左 心 室 见 5 枚 ， 最 大 
6 . 0  m m × 4 . 8  m m × 
4.0 mm；右心室见4枚，
最大27.4 mm×18.4 mm× 
18 mm

无 TSC - 无 引产 - - - -

16 30 22+3 左心室及二尖瓣多个强
回声结构

双侧侧
脑室扩
张，小
脑下段

分离

TSC；
小脑
下蚓
部发
育不

良

- 无 引产 - - - -

续表1

图 1　胎儿心脏横纹肌瘤影像学表现

  A、B：患者14岁，左心室和右心室多发小结节；C~F：患者11岁，右心室、右房和左房多发结节，伴2：1房室传导阻滞，胎儿颅脑和肾
脏MRI提示多发结节样异常信号灶；G、H：右房外侧壁大结节和右心室心尖部小结节

2.2　产前或产后MRI检查和基因检测结果分析

　　33例胎儿CR中，20例于产前和(或)产后行

MRI检查。其中12例行胎儿MRI检查，7例发现

颅内多发结节性病灶，1例发现颅内和肾脏多发

结节性病灶，3例胎儿颅内未见明显异常(其中

1例产后MRI发现颅内多发结节)，1例疑似室管

膜下小结节性病灶(外院复查MRI提示颅内未见

异常，出生后未复查MRI，CR消失)。10例产

后进行MRI检查，9例发现颅内多发结节性病灶

(其中1例产前MRI未见明显异常，1例产前MRI
发现颅内多发结节)，1例颅脑未见明显异常。

　　对6例TSC患儿及其父母同时进行基因检

测，发现5例患儿TSC1或TSC2基因突变，1例患

儿及其父母未发现基因突变。
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素。本研究中， CR胎儿的TSC发病率为48.5% 
(16/33)，单发与多发组TSC发病率无显著性差

异，这可能是由于14例多发CR患儿选择引产，

无法确定是否合并TSC，最终导致数据偏倚。

CR胎儿是否合并TSC，需结合胎儿MRI或基

因遗传学检查。国内余旭东等[14]研究发现，产

前超声诊断的22例CR胎儿中，14例有室管膜

下或脑皮质结节，TSC阳性率为63.6%。本研

究中，1例左心室单发CR胎儿产前颅脑MRI未

见明显异常，产后6个月因癫癎发作复查小儿

颅脑MRI时发现颅脑内多发结节性病灶，最终

诊断为TSC。有研究报道，CR常是TSC最早出

现的病变，可能早于脑及肾损伤数月至数年出 

现 [4-5]。2012年国际TSC大会提出，抑癌基因

TSC1或TSC2致病性突变时可明确诊断TSC，同

时指出10%～25%的TSC采用常规遗传学检测方

法未发现TSC1或TSC2基因突变，因此基因检测

结果未见异常并不能完全排除TSC的可能性[8]。

TSC基因自然突变率高，60%为自身新发的TSC
基因突变 [15]，一般建议CR患儿及其父母一起

检测TSC基因有无突变。刘晓伟等[16]报道，8例

CR胎儿中有7例TSC基因发生突变，其中6例为

TSC2基因突变，1例为TSC1基因突变。本研究6
例CR胎儿中，5例TSC基因突变。有研究报道，

TSC2突变患儿发生严重智力障碍的风险显著高

于TSC1突变患儿[17]。

　　TSC患儿脑部肿瘤没有自发退化的现象，神

经系统异常是其首要死因。本研究14例小儿中，

9例频发或偶发癫癎，5例重度智力落后，患儿生

存质量较低且医疗成本较高。因此，孕期若确诊

为TSC，从优生优育的角度考虑，原则上应建议

终止妊娠。胎儿CR诊断的平均孕周为(29.5±3.7)
周，而常规胎儿结构畸形筛查时间为孕20～24
周，很有可能在孕期漏诊CR胎儿。因此，对于

有TSC家族史的孕妇，中晚孕期建议加强胎儿心

脏检查。胎儿超声心动图是检出胎儿CR的首选

检查方法，结合胎儿MRI和基因遗传学检查，便

于早期发现TSC，对围生期管理及预后指导具有

重要意义。

2.3　小儿CR的预后情况和临床表现

　　14例分娩的TSC患儿中，11例为男孩、3例

为女孩。随访期间，9例CR消失，消失时间多

为0～3岁；3例稍变小；2例无明显变化。所有

患儿产后心功能均正常。9例频发或偶发癫癎，

5例重度智力落后，2例轻度智力落后。

3　讨　　论

　　胎儿心脏肿瘤发病率较低。但随着超声诊

断仪分辨率的不断提高和胎儿超声心动图技术

的不断完善，越来越多的胎儿心脏肿瘤得以宫

内诊断[4,9]。胎儿心脏肿瘤常见类型包括横纹肌

瘤、畸胎瘤、纤维瘤、黏液瘤、血管瘤和错构

瘤等，其中半数以上为CR[2]。胎儿CR可多发或

单发，前者常见，肿瘤大小差异较大，可位于

心肌组织或心腔内，以左、右心室多见，少数

可位于心房、心外膜或肺动脉内 [10-12]。超声表

现为圆形或椭圆形、内部回声均匀、等回声或

稍高回声肿块。心脏畸胎瘤多表现为心包腔内

单发的混合性肿块，常合并心包积液；心脏纤

维瘤常表现为心房内单发的等回声肿块，可合

并钙化；心脏黏液瘤常为附着于心房的单发带

蒂赘生物，瘤体随心动周期摆动；错构瘤和血

管瘤较罕见。根据超声图像特点，可大致鉴别

不同的心脏肿瘤。

　　胎儿CR对心脏的影响与其发生的位置及大

小有关，大部分CR对心脏无明显影响，少数会

引起左右室流出道梗阻、心律失常、瓣膜功能

异常、心力衰竭，甚至猝死[4-6,11]。胎儿CR瘤体

较大、胎儿心律不齐和胎儿水肿常预示预后不

良[4-5]。本研究中，仅5例CR胎儿出现心功能异

常。分娩的14例CR患儿均复查超声心动图，心

功能未见明显异常，且9例CR自然退化。CR患

儿一般不需进行心脏手术治疗，除非已严重影

响心功能。有研究报道手术部分切除后仍有自

行消退可能[13]，但其机制尚不明确。

　　Benyounes等 [11]的荟萃分析显示，57.1％

的TSC患儿CR为多发，42.9％为单发。Chao
等 [4]的荟萃分析显示，CR患儿中TSC发病率为

63.9% (85/133)，多发CR是发生TSC的高危因
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