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孕11~13周NT超声检查联合孕中期四维彩超筛查胎儿畸形的价值分析*
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【摘要】目的 对孕11~13周NT(颈项透明层厚度)超声检查联合孕中期四维彩超在胎儿畸形筛查中的应用价值进行分析探讨。方法 选取2020年1月至2022年4月期间
在我院进行产检的孕妇1200例，孕妇孕11~13周时接受NT超声检查，在孕22~28周时再对其进行四维彩超检查，参考引产、分娩结果，观察产妇孕早期NT超声检
查联合孕中期四维彩超检查准确率。结果 接受NT超声检查的1200例孕妇中43例检出胎儿异常，检出异常率为3.83%，随访跟踪结果显示46例孕妇胎儿存在发育异
常，准确率为93.48%；四维彩超检查结果显示48例孕妇胎儿出现发育异常，检出异常率为4.00%，诊断仪随访跟踪结果显示，准确率为100.00%。结论 NT超声检
查能及时，准确发现孕11~13周胎儿畸形，而四维彩超能准确筛查出孕中期胎儿结构异常，在妊娠期胎儿畸形诊断中，可将NT超声检查和孕四维彩超联合使用，从
而提高胎儿畸形筛查准确率，实现优生优育。
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Value of NT Ultrasonography Combined with Four-dimensional 
Color Doppler Ultrasound in Screening Fetal Malformations 
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Abstract: Objective To analyze the application value of NT (thickness of nuchal transparent layer) ultrasonography combined with four-dimensional color 
Doppler ultrasound in the screening of fetal malformations at 11~13 weeks of gestation. Methods We selected 1200 pregnant women who underwent 
antenatal examination in our hospital from January 2020 to April 2022, the pregnant women received NT ultrasound examination at 11~13 weeks of 
gestation, at 22~28 weeks of gestation, they were examined by four-dimensional color Doppler ultrasound, Refer to the results of induced labor and 
delivery, to observe the accuracy of NT ultrasound in early pregnancy combined with four-dimensional color ultrasound in mid pregnancy. Results Among 
1200 pregnant women who received NT ultrasound examination, 43 were found to have fetal abnormalities, with an abnormality rate of 3.83%, the follow-
up results showed that 46 pregnant women and fetuses had abnormal development, the accuracy was 93.48%; the results of four-dimensional color 
Doppler ultrasound showed that 48 pregnant women and fetuses had abnormal development, the abnormal detection rate was 4.00%, the follow-up 
results of the diagnostic instrument show that, the accuracy is 100.00%. Conclusion NT ultrasonic examination can be carried out in time, Accurate detection 
of fetal malformations at 11 to 13 weeks of gestation, the four-dimensional color Doppler ultrasound can accurately screen the structural abnormalities 
of the fetus in the second trimester of pregnancy, In the diagnosis of fetal malformations during pregnancy, NT ultrasound and four-dimensional color 
ultrasound can be used together, so as to improve the accuracy of fetal malformation screening, to achieve eugenics.
Keywords: 11 ~ 13 Weeks Gestation; Thickness of Neck Transparent Layer; Four Dimensional Color Doppler Ultrasound; Fetal Malformation; Screening

　　受环境、遗传、基因及综合因素影响，部分胎儿在妊娠过
程中发生染色体异常，基因异常，导致胎儿先天性畸形，畸形
胎儿的出生后智力水平低下，生长发育受限，不仅会加重家庭
经济负担和精神压力，还会拉低国家人口整体素质，给社会造
成严重困扰，因此，产前胎儿畸形筛查尤为重要。羊水穿刺、
绒毛活检虽在胎儿畸形筛查中准确率较高，但会对产妇机体造
成创伤，风险性较高，容易导致产妇流产，无法在临床检查中
广泛应用[1]。近年来，超声检查技术日渐成熟，超声图像清晰
度显著提升，在产科检查中广泛推广，该检查方式不仅操作方
便，快捷，且不会对产妇机体造成创伤，安全性较高。NT超声
检查是孕妇孕早期超声检查重要指标，能清晰观察到胎儿NT是

否增厚，染色体是否异常，结构有无畸形，是否在宫内良好存
活，但NT超声检查无法观看到胎儿全身，难以判断胎儿全身结
构是否正常。孕中期四维彩超能实时追踪胎儿运动，通过不同
视角及方位，观察宫内胎儿全身结构，及时发现胎儿骨骼发育
异常、脊柱裂、唇腭裂[2-3]。本研究观察我院接受检查的1200例
孕妇结果发现，孕11~13周和22~26周接受NT超声检查和四维
彩超联合检查，能准确判断胎儿畸形，现报告如下。

1  资料与方法
1.1 一般资料  选取2020年1月至2022年4月期间在我院进
行 产 检 的 孕 妇 1 2 0 0 例 ， 年 龄 最 小 2 2 岁 ， 最 大 3 9 岁 ， 平 均
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(30.5±3.4)岁；孕周最短11周，最长24周，平均(17.5±1.2)
周；其中680例为初产妇，520例为经产妇。
　　纳入标准：产妇均没有不良孕产既往史，单胎妊娠；父母
双方均无染色体异常；临床资料齐全；体格健康；愿意配合研
究，对研究内容知情，无异议。排除标准：双胎、多胎妊娠；
宫内死亡；有妊娠终止计划，既往严重创伤，重要手术史；妊
娠高血压、妊娠糖尿病；家族遗传病史；心脏病、肝肾疾病、
肺疾病；妊娠前用药史、妊娠期烟酒嗜好者；精神疾病、认知
障碍、沟通障碍；无法全程配合研究者。
1.2 方法  NT超声检查：孕妇在孕11~13周时接受NT超声检
查，选用美国GE Voluson E8型彩色多普勒超声检测仪进行检
查，探头选用3D/4D曲阵探头，腔内探头频率和腹部探头频率
分别设置到5.0~10.0MHz和3.5~5.0MHz；根据孕妇和胎儿情
况对仪器增益幅度进行调整，直到胎儿清晰显示为止，在孕
妇腹部观察宫内胎儿自然屈位时面部正中矢状切面，确认心
脏四腔，颅骨光环，上下肢是否存在异常，从测定宫内胎儿
NT值，测定时从胎儿颈椎上软组织无回声带至皮肤之间最大
距离，测量3次，测定结果以最大值为准，精确到小数点后一
位。NT测量标准参考英国胎儿基金会，当NT厚度超过2.5mm
时，胎儿存在畸形可能。
　　四维彩超检查：四维彩超检查必须在22~26周进行，检查
前孕妇需加大饮水量，使膀胱保持充盈，检查过程中，孕妇保
持右侧卧姿，现使用常规二维超声检对胎儿全身畸形情况进行
评估检查，头部、面部、心脏、肺部、肝部、肠胃、肾脏、膀
胱、四肢、脊柱等细节处进行四维筛查，仔细观察各个部位发
育情况，并向图像工作站上传检出的异常部位图像和器官标准
切面。
1.3 观察指标  如NT超声检查、四维彩超检查结果均存在异常
孕妇，询问孕妇妊娠意愿，并对继续妊娠者分娩结果和引产者
结果进行随访记录，以最终妊娠结果和引产结果为参考，分析
NT超声检查和四维彩超检查结果。
1.4 统计学方法  采用SPSS 24.0统计学软件进行数据分析，计量
资料用(χ- ±s)表示，两组间比较采用t检验；计数资料采用率
表示，组间比较采用χ

2检验，以P<0.05为差异有统计学意义。

2  结　果
2.1 受检孕妇NT超声检查结果分析  接受NT超声检查的1200
例孕妇中43例检出胎儿异常，检出异常率为3.83%，随访跟踪
结果显示46例孕妇胎儿存在淋巴管囊瘤、四肢发育异常、胎
死宫内、巨膀胱、脐膨出、脑腹壁破裂、脑积水、无脑儿、全
前脑、露脑儿，准确率为93.48%，43例孕妇中20例孕妇胎儿
死于宫内，最终接受引产，23例孕妇选择继续妊娠分娩，具
体数据详见下表1。
2.2 受检孕妇四维彩超检查结果分析  接受四维彩超检查的
1200例孕妇中48例胎儿出现异常，检出异常率为4.00%，诊
断仪随访跟踪结果显示，48例孕妇胎儿出现双手内翻、四肢
短小、足内翻、水肿综合征、泌尿系统发育异常、膈疝、消化
道发育异常、腹部囊性包块、心血管发育异常，隔离肺、肺囊

腺瘤，唇腭裂、脑积水、全前脑、胼胝体缺失发育异常，诊断
准确率为100.00%，具体数据详见下表2。

3  讨　论
　　胎儿宫内发育时期容易受药物、病毒感染、遗传及外界因
素影响，导致器官发育异常，严重者可能造成宫内胎儿直接
死亡。据相关资料统计[4]，我国每年出血缺陷儿达到80~120
万，占新生儿4%~6%，畸形胎儿的出生加重了家庭和社会负
担，影响国家人口素质，因此，产前胎儿畸形筛查，及时终止
畸形胎儿妊娠，对降低畸形胎儿出生具有重要价值。近年来，
我国优生优育理念深入人心，如何减少缺陷新生儿受到医务工
作者重视，值得庆幸的是国家及社会重视度也在显著提升，在
2002年我国卫生部发布了《产前诊断技术管理办法》[5]，进一
步规范产前检查技术。目前，胎儿畸形筛查方式较多，血样检

表1 受检孕妇NT超声检查结果分析[n(%)]
畸形情况	          随访结果       NT检出结果	    漏诊

淋巴管囊瘤       13(28.26)       13(28.26)           0(0.00)

四肢发育异常   1(2.17)           1(2.17)                0(0.00)

胎死宫内	          20(43.48)      20(43.48)           0(0.00)

巨膀胱	          1(2.17)           1(2.17)                0(0.00)

脐膨出	          4(8.70)           4(8.70)                0(0.00)

脑腹壁破裂        1(2.17)           0(0.00)                1(2.17)

脑积水	          1(2.17)           1(2.17)                0(0.00)

无脑儿	          3(6.52)           3(6.52)                0(0.00)

全前脑	          1(2.17)           0(0.00)                1(2.17)

露脑儿	          1(2.17)           0(0.00)                1(2.17)

合计	          46(100.00)    43(93.48)           3(6.98)

表2 受检孕妇四维彩超检查结果分析[n(%)]
畸形情况	                      随访结果	        四维彩超检查

双手内翻	                     3(6.25)	        3(6.25)

四肢短小	                     5(10.42)	        5(10.42)

足内翻	                     2(4.17)	        2(4.17)

水肿综合征	 5(10.42)	        5(10.42)

泌尿系统发育异常	 12(25.00)	       12(25.00)

膈疝	                     2(4.17)	       2(4.17)

消化道发育异常	 5(10.42)	       5(10.42)

腹部囊性包块	 2(4.17)	       2(4.17)

心血管发育异常	 2(4.17)	       2(4.17)

隔离肺、肺囊腺瘤	 2(4.17)	       2(4.17)

唇腭裂	                     2(4.17)	       2(4.17)

脑积水	                     2(4.17)	       2(4.17)

全前脑	                     2(4.17)	       2(4.17)

胼胝体缺失发育异常	 2(4.17)	       2(4.17)

合计	                     48(100.00)     48(100.00)
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查、超声检查及基因筛查均可达到胎儿畸形筛查效果，但超声
检查操作便利，快捷，可重复进行检查，经济性高，且不会对
孕妇机体造成辐射，安全性高，在临床广泛推广。
　　NT主要指胎儿颈背部无回声带，在胎儿发育过程中颈后
部会聚集皮下组织内液体，在超声检查过程中，胎儿自然屈曲
时，截取正中矢状切面胎儿上胸部和头部，判断胎儿羊膜和皮
肤，并对深部软组织和皮肤最宽无回声带进行测量，测量3次
以上后，最大数值为胎儿NT值[6]。研究表明[7]，当胎儿发育出
现异常时，淋巴回流出现异常，颈后皮下组织内会积聚大量淋
巴液，导致NT增厚[8-9]。染色体承载着人类遗传基因，当遗传
信息发生改变时，染色体结构和数量也会发生改变，一般情况
而言，NT增厚多与染色体异常有关，而13、18及21号染色体
有基质蛋白、胶原基因，当以上染色体出现额外染色质，则会
过度生成胶原蛋白亚型。当细胞基质、胶原蛋白生成过度时，
组织弹性和渗透性则会相应上升，引起颈部水肿[10]。当胎儿
NT增厚时，胎儿B超出现鼻骨缺失、心室内强光点、三尖瓣反
流、脉络膜囊肿、静脉导管血流，由于胎儿在宫内是一个动态
发育过程，因此，在妊娠期孕妇需多次接受畸形筛查[11]。孕
11~13周时胎儿结构已经基本发育成熟，胎儿大部分结构已经
能通过超声图像进行判断，加之，80%胎儿在12周容易发生
先天性畸形，因此，在孕11~13周时通过NT超声检查能及时
发现无脑儿、全前脑、脑膨出、颅脑畸形等头颅神经系统疾病
及单房单室、心内膜垫缺损心脏畸形疾病，判断胎儿是否存在
腹裂、脊柱裂和巨膀胱、多囊肾、肾缺如、脐膨出、四肢骨骼
及体蒂异常[12]。本研究观察结果显示，1200例孕妇NT检查结
果发现43例检出胎儿异常，检出异常率为3.83%，随访跟踪结
果显示46例孕妇胎儿存在淋巴管囊瘤、四肢发育异常、胎死
宫内、巨膀胱、脐膨出、脑腹壁破裂、脑积水、无脑儿、全前
脑、露脑儿，准确率为93.48%，但由于孕11~13周时胎儿脏
器还未完全发育成熟，检查过程中容易发生假象，加之，部分
胎儿随着孕周增加，畸形类型消失，导致检查结果判断错误，
因此，当NT增厚时，孕妇可进一步接受唐氏筛查，提高13、
18及21号染色体异常检出率[13]。
　　四维彩超基于三维超声将静态图像转为动态图像，有效提
升了图像的立体度和清晰、直观度，在胎儿检查过程中能多
切面、多角度查看胎儿情况，准确评估胎儿解剖结构及功能发
育情况[14-15]。相较于二维超声，四维彩超能获得胎儿冠状面图
像，在一个图像中就能观察到胎儿头面部、四肢、脊椎、胸壁
信息，且电子修饰刀能将成像干扰信息排除，图像清晰度更
高，可评估胎儿是否存在泌尿系统发育异常、心血管发育异
常、胃肠发育异常及颜面畸形[16-17]。当胎儿发育到孕22~26周
时已基本发育完善，且该时期羊水量适中，是胎儿畸形筛查最
好时期[18-20]。本研究1200例孕妇接受四维彩超检查发现48例
胎儿出现异常，检出异常率为4.00%，诊断仪随访跟踪结果显
示，48例孕妇胎儿出现双手内翻、四肢短小、足内翻、水肿
综合征、泌尿系统发育异常、膈疝、消化道发育异常、腹部囊

性包块、心血管发育异常、隔离肺、肺囊腺瘤、唇腭裂、脑积
水、全前脑、胼胝体缺失发育异常，诊断准确率为100.00%。 
由此可见，在11~13周接受NT检查能及时发现胎儿是否存在
染色体异常，而孕22~26周时接受四维彩超检查能及时检查胎
儿结构异常，在妊娠期胎儿畸形诊断中，可将NT超声检查和
孕四维彩超联合使用，从而提高胎儿畸形筛查准确率。
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