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全内脏反位胎儿活产一例
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摘　要 ：本研究结合一例产前超声发现的胎儿完全性内脏反位（“镜面人”）病例，探讨其漏诊原因及临床处理。镜像右位心及

内脏反位多由胚胎期心管旋转异常引起，需通过系统超声明确诊断。本病例提示，该畸形虽常伴其他结构异常，但未见其必然

增加染色体异常风险。产前准确诊断和充分咨询至关重要，可避免盲目终止妊娠，因“镜面人”生理功能正常，通常无需特殊

治疗。
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1 临床资料

孕妇，36 岁，G2P1，剖宫产术后 7 年，自述月经

规律，5-7/27-30 天，停经 30+ 天自测尿 HCG 阳性。孕

早期开始感胃酸不适，未出现其它明显恶心、呕吐等早

孕反应。自述无保胎及不良用药史，孕 4+ 月开始自觉

胎动，活跃。自述孕期监测血压未见异常，孕期未出现

明显腹胀、水肿，无头痛、头晕及视物模糊等症状。自

述孕期未定期产检，孕 12W 行甲状腺功能检查未见明显

异常（TSH：1.41uIU/ml），孕 12W 行无创 DNA 检查均

提示：低风险（未见报告单）。孕期未行 OGTT 试验，

自觉监测空腹血糖和餐后血糖均正常。想在我院分娩，

于是前来检查并咨询后续入院前准备。2023 年 9 月孕

35W 就诊我院产科门诊，超声检查显示 : 胎儿胃泡、腹

主动脉、脾脏位于腹腔右侧，下腔静脉、大部分肝脏位

于腹腔左侧，心脏大部分位于右侧胸腔，心轴指向右侧，

提示:胎儿内脏反位、镜像右位心可能--建议产前咨询。

临床医生建议行羊膜腔穿刺术进行产前诊断，患者及家

属拒绝。随即自行前往北京大学第一医院会诊，彩超检

查提示 : 宫内孕活胎，胎儿完全性内脏反位，建议进行

产前诊断，患者及家属仍拒绝检查。2023 年 10 月返回

我院预引产终止妊娠，我院伦理委员会经过讨论，不予

通过。和孕妇及家属沟通，继续妊娠。2023 年 10 月 21

日孕 39W，患者准备剖宫产，门诊以“剖宫产史的妊娠;

孕产妇产前筛查的超声波异常所见 ( 胎儿完全性内脏反

位 )；孕 39 周孕 2 产 1 单胎头位”收住院。孕期精神

食欲可，睡眠饮食及二便正常，孕期体重增长 13Kg, 查

血压 98/67mmHg，胆固醇、甘油三酯稍高，肝肾功血常

规尿常规等检测均正常，心脏叩诊相对浊音界正常，见

表 1. 剖宫活产一健康男婴，手术顺利，术后产妇生命

体征平稳。

表 1 相对浊音界（左锁中线距前正中线 8cm）

右（cm） 肋间 左（cm）

2.0 II 2.5

2.0 III 3.5

3.0 IV 5.5

V 7.5

新生儿体重3500g，身长50cm，Apgar评分：10分。

新生儿一般情况及查体正常。新生儿心脏超声检查：

心脏位于右侧胸腔，升主动脉内径 :8.1mm, 主动脉根

部内径 :7.2mm, 左房内径 :9.8mm, 左室流出道 :8.0mm,

右室内径 :10.0mm, 右房内径 :12x15mm, 主肺动脉内

径 :10mm, 室间隔厚度 :3.0mm, 运动幅度 :3.2mm, 左

室后壁厚度 :3.7mm, 运动幅度 :3.9mm, 左室舒张末内

径 :19mm,EF:63%,FS:32%, 肺动脉流速 :73cm/s, 主动

脉流速 :70cm/s, 二尖瓣流速 E 峰 :64cm/s,A 峰 :51cm/

s. 超声所见 :（1）各房室内径大致正常。（2）左室

壁厚度及运动正常。（3）CDFI: 房间隔卵圆窝处可见

束宽约 3.7mm 左向右分流信号。（4）室间隔连续完

整，CDFI:(-)。（5）CDFI: 三尖瓣可见微量反流信

号，余瓣膜形态未见明显异常。（6）大动脉关系正
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常，降主动脉和主肺动脉间可见一异常交通，肺动脉

端内径约 2.0mm，CDFI: 大动脉水平可见双期连续性

左向右分流信号，CW: 左向右分流速约 Vmax:167cm/

s，PG:11mmHg。超声提示：卵圆孔未闭，动脉导管未

闭。2024 年 12 月 25 日电话随访：幼儿 14 个月，身高

78cm,体重 10Kg，外观正常，生长发育正常，智力正常。

幼儿8个月时复查心脏彩超，结果提示：右位心。（1）

各房室内径大致正常（2）左室壁厚度及运动正常。（3）

房、室间隔连续完整，CDFI:(-)。（4）各瓣膜形态未

见明显异常。（5）大动脉关系未见异常，CDFI:(-)。

   

图 1 孕妇 35W 胎儿头部彩超                   

图 2 孕妇 35W 胎儿腹部彩超

图 3幼儿 8个月心脏超声显示

2 讨论

先天性右位心是一种较少见的情况，而合并

全内脏反位更是罕见 [1]，俗称“镜面人”（Situs 

inversus），又称全内脏反位，即心脏、肝脏、脾脏、

胆等器官的位置发生变化，与正常人相反。目前胎儿全

内脏反位的发病机制并不明确，可能与遗传、环境暴露、

基因突变以及胚胎发育异常等相关[2]。有医学专家推测，

全内脏反位或许和人体胚胎发育阶段的基因突变存在关

联。他们解释说，要是父母双方体内某个相同的基因位

点都出现了突变，这种突变的基因就可能传给孩子，让

孩子成为 “镜面人”。不过要留意的是，这类突变属

于隐性遗传，所以在现实人群里，它的遗传概率其实比

较低。尽管这类人群的内脏位置完全颠倒，但内脏本身

的功能并不会受到影响，依然保持正常。镜像综合征指

的是这样一种情况：胎儿出现水肿，或者胎盘发生水肿，

与此同时母体也会出现不同程度的水肿，期间可能还会

伴有高血压、蛋白尿等类似先兆子痫的表现，也可能不

出现这些症状。[3]。镜像综合征在临床上特别少见，从

已有的文献报道来看，它的发生率只有 0.0154%[4]。目

前，医学界还没完全弄清楚这种病的发病机制。不过已

经观察到，像胎儿免疫性水肿、胎儿非免疫性水肿，还

有胎儿出生缺陷、胎盘疾病这类问题，都有可能引发镜

像综合征 [5]。 

本例孕妇误将“镜面人”当作镜像综合征，拒绝

产前穿刺并要求终止妊娠。我院伦理委员会审议后认为，

胎儿除内脏反位外超声、胎心均正常，孕妇也无相应异

常症状，不符合引产指征，故未予支持。后孕妇于 39

周剖宫产顺利分娩一健康男婴，一年随访显示孩子一切

正常，结局令人欣慰。

由于镜像综合征复杂的临床表现和尚未明确的发

病机制，所以在临床上很容易和子痫前期混淆，不好区

分，而且这种病的影响还挺大，不仅会让围产儿的发病

率和死亡率变高，还会增加母体在妊娠期出现并发症的

风险 [6]。因此孕妇一定要及时进行产检，发现内脏反

位一定要产前诊断，不能存在侥幸心理，预防出生缺陷，

守护生命起点健康。

本病例是我院发现的第一例全内脏反位，据中国

福利会国际和平妇幼保健院和湖南省妇幼保健院两家产

科中心统计发现在 2023 年 1 月 -7 月，两家中心共发现

52 例全内脏反位和 4 例部分内脏反位。发病率达到了
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2014 ～ 2022 年间平均年发病率的 4 倍多，具体确诊例

数也明显高于往年（往年内脏反位总例数介于 18 ～ 38

例之间）。发病率虽然有所增加，但内脏反位仍极其罕

见，即使上升了 4、5倍，也还是一个罕见病 [7]。

本病例早期产检漏诊原因可能早期胎动比较频繁，

在检查过程中胎儿体位可发生多次改变，以至于容易混

淆胎儿左右；此外检查医生对全内脏反位认识不足，在

做常规超声检查时未对胎儿左右进行确认以致漏诊。因

此检查医生首先根据胎儿方位判定胎儿的左右是诊断全

内脏反位不可缺少的前提。在这个病例里，最先观察到

的是胎儿有右心位的情况。临床上，右位心主要分成两

种类型，一种是镜像性右位心，另一种是右旋性右位心。

其中镜像性右位心有几个明显特点：心脏的大部分会位

于脊柱中线的右侧，心尖朝着右前方的方向，要是从正

面去看，它的形态和正常心脏完全是镜像对称的样子，

即对胸部正中矢状面来说，心脏里的各个心房、心室，

还有那些主要的大血管，它们的位置都完全正常，它们

的前后关系并无改变。其原因为胚胎早期原始心管向左

前方扭曲，并向右侧旋转和移位所致。镜像性右位心可

单独存在，或伴有部分或全部内脏反位，因为大多数镜

像右位心胎儿合并其它结构畸形，需进行规范化的全身

系统超声检查，因此，检查医生为胎儿进一步进行系统

检查，最终诊断全内脏反位，本病例胸腹腔内所有脏器

都在左、右易位，左肺分三叶、右肺二叶，胃和脾脏位

于右膈下，肝脏移至左膈下。虽然例数较少，但结合中

内外文献，未见全内脏反位增加染色体异常风险的相关

报道，因此我们推测胎儿全内脏反位与染色体异常没有

必然相关性，但还需要更多的病例加入进一步研究。

随着医疗水平发展，X线、B超等检查日益普及，“镜

面人”检出率提高。其内脏功能与常人无异，通常不影

响生活，遗传概率也较低，一般无需特殊治疗。临床医

生应向孕妇做好相关科普，避免因发现胎儿内脏反位就

盲目终止妊娠。产前超声可准确诊断，建议结合羊膜腔

穿刺等进一步评估，以预防出生缺陷，科学应对。
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