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产前超声诊断椄旔三体胎儿复杂心脏畸形棻例
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图棻暋产前心脏超声暋斄棶四腔心切面显示左心室明显缩小棳二尖瓣回声增强棳未见开闭运动棳心脏中央暟十字暠交叉形态失常棳室间隔上部及房

间隔下段连续性中断棳斆斈斊斏左房室瓣舒张期血流未见显示椈斅棶心室流出道切面显示肺动脉及升主动脉大部均发自右心室棳两者起始部呈平行

排列棳斆斈斊斏肺动脉及主动脉血流均来源于右心室暋棬斕斨椇左心室椈斕斄椇左心房椈斠斨椇右心室椈斠斄椇右心房椈斄斚椇主动脉椈斝斄椇肺动脉棭

暋暋孕妇棻椄岁棳孕棾产棸棳本次妊娠于孕棽个月时自觉轻度感

冒棳曾服用药物棬具体不详棭棳早期唐氏筛查低风险棳孕棽椀周外

院超声检查发现胎儿心脏畸形棳遂来我院复查暎胎儿心脏超

声椇四腔心切面示左暍右心房及心室不对称棳左心室明显缩小棳
左心房偏小椈左侧房室瓣瓣环小于右侧棳二尖瓣回声增强棳未见

开闭运动椈斆斈斊斏未见左房室瓣舒张期血流椈心脏中央暟十字暠交
叉形态失常棳室间隔上部回声连续性中断棳位于主动脉瓣下椈房
间隔下段连续性中断棬图棻斄棭椈心室流出道切面示肺动脉及升

主动脉大部均发自右心室棳起始部呈平行排列椈斆斈斊斏肺动脉及

主动脉血流均来源于右心室棬图棻斅棭椈三血管气管切面示升主动

脉内径明显小于肺动脉棬升主动脉内径约棸灡棾椀斻旐棳肺动脉内径

约棸灡椂棾斻旐棭椈主动脉弓长轴切面示主动脉弓明显缩窄暎超声诊

断椇胎儿复杂性先天性心脏畸形棳左心发育不良综合征棬二尖瓣

闭锁暍主动脉狭窄暍升主动脉发育不良棭棳右心室双出口暍主动脉

瓣下心室缺失棳部分型房室间隔缺损暎引产后取样脐带血及父
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短臂重复变异棬椄旔三体棭棳父母均未发现相同变异暎
讨论暋椄旔三体是一种极罕见的染色体异常棳可由单纯重复暍

倒位或遗传性异位所致棳是第椄对染色体之一的短臂部分片段重

复棳多源自亲代染色体平衡易位携带者暎该病预后极差棳产前诊

断尤为重要暎遗传学研究提示椄旔棽棾存在与心脏发育相关的基

因暎本例样品在椄旔棽棾灡棾暙椄旕棻棻灡棻区带存在部分片段重复棳产前

心脏超声结果涉及心脏瓣膜暍大血管内径及连接关系暍房室间隔

等多种异常棳进一步证实椄旔棽棾存在与心脏发育相关的基因暎
产前超声检查作为产前无创筛查方法已在临床广泛应用暎

超声发现胎儿多处结构异常暍尤其合并复杂性心脏畸形时棳需
考虑是否存在染色体异常暎
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