
左心发育不全综合征（HLHS）
患者信息系列-你应该知道些什么，你应该问些什么。

什么是 HLHS？

HLHS 是一种复杂而罕见的先天性（出生时存在）心脏缺陷，其心脏左侧严重发育不全，不能支

撑血液通过心脏流到身体。

HLHS 是如何发生的？

HLHS 的病因尚不清楚，并且该病是多因素导致的。该病比较罕见，每 1000 例活产婴儿中会出

现 0.1 至 0.25 例。一些胎儿的基因或染色体发生了变化，但在大多数情况下，HLHS 是偶然发生

的，没有明确的原因。不到三分之一的 HLHS 胎儿会在其他器官上出现其他问题。

染色体是如何与 HLHS 产生相关性？

染色体保存了我们大部分遗传信息。我们通常有 46 条成对配对的染色体： 23 条来自父母中的

一方，另 23 条来自另一方。例如，唐氏综合症患者有一条多出来的 21 号染色体编号。在这些婴

儿中常见的相关染色体异常是特纳综合征、13 三体和 18 三体。除染色体异常外，已有多种遗传

综合征的报道，包括努南综合征、史密斯-伦利-奥皮兹三氏综合征、霍尔特-奥拉姆综合征。

我应该再做些更多的检查吗？

许多妇女会选择做更多的检查，以进一步了解胎儿的情况。可用的检查取决于您所居住的位置。

要询问的检查包括：

● 用羊膜穿刺术来检查染色体数目的是否出现问题和染色体内的一些问题。

● 这是通过抽取胎儿周围的少量羊水来完成的。 一种寻找相关遗传综合征的基因检查。

● 详细的胎儿超声检查，以排除其他器官的相关问题。

● 胎儿超声心动图——一种怀孕期间对胎儿心脏进行的一项特殊超声检查，利用声波产生

的“回声”显示胎儿心脏结构的一种检查方法。

在怀孕期间有什么要注意的事情呢？

患有 HLHS 的胎儿在怀孕期间会有出现一些异常的风险。这就是为什么大多数专家建议每 4到 6

周定期进行一次超声检查，因为心功能的损害会随着时间的推移而发展，或者胎儿在怀孕期间可

能有生长障碍的风险。在一些患有 HLHS 的胎儿中，可能会采用子宫内治疗，在某些情况下，可

以促进左心脏的生长或防止高压和对肺血管发育的损害，并改善预后。
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这对我的孩子出生后意味着什么？

胎儿 HLHS，刚开始的几天正常的心脏开口（动脉导管未闭和卵圆孔未闭）还没有关闭，可能不

会出现什么问题，但这些开口闭合式，病情会迅速发展，如出现蓝色皮肤颜色，脉搏微弱和呼吸

问题。脉搏血氧仪是一种简单的床边检查，可以确定胎儿血液中的氧量，在出现任何症状之前，

低氧水平可能是 HLHS 的特有表现。

医生可以发现这些症状，或者可能听到心脏杂音（由异常的血液流动引起的异常声音）。如果存

在这些症状，卫生保健提供者可能会要求你进行超声心动图检查或更多的检查来做出诊断。超声

心动图检查也有助于长期跟踪新生儿的健康状况。

那些在染色体内的信息也发生了改变的胎儿和 HLHS 在出生后可能会有更多的问题。这将取决于

遗传疾病的性质。

有一些与 HLHS 相关的健康问题的治疗方法，如药物、营养和外科手术。出生后不久，就需要进

行多次手术（按特定的顺序），以增加流向这些器官的血流量，并绕过小的左侧心脏。这些手术

并不能治愈 HLHS，但它们可尝试恢复心脏功能，并将血液泵到新生儿的器官中。

当他们长大后，患有 HLHS 并存活下来的婴儿可能会有终身的问题。他们将需要接受心脏病专家

的定期随访。如果 HLHS 非常复杂，或者心脏变得虚弱，就可能需要进行心脏移植。接受心脏移

植的婴儿一生都需要药物，以防止发生身体对新心脏的排斥。

事实上，许多幸存者面临着广泛的神经发育问题带来的挑战。在出生后第一年接受心脏手术的婴

儿在以后的生活中出现发展、学习和行为问题的风险更高。多种因素可以影响这些儿童的神经发

育，包括相关的神经异常、遗传条件和手术技术。

会再次发生吗？

如果没有其他遗传原因可以解释 HLHS，这种情况再次发生的风险非常低。如果有遗传原因，这

将决定风险高低，而咨询遗传专家可能有助于帮助解决这个问题。

如果在家庭中有一个孩子患有 HLHS，那么有另一个患有类似情况的婴儿的风险更高（在未来怀

孕中复发的风险，估计为 2-4%），但在出现两个患病孩子的家庭中，风险增加到 25%。
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我还应该问什么其他的问题呢？

● 这看起来像是一个严重的 HLHS 吗？

● 我多久做一次超声检查？

● 怀孕期间可以做手术吗？

● 我的孩子能从子宫内的手术治疗中受益吗？

● 我应该在哪里分娩？

● 婴儿出生后在哪里能得到最好的护理？

● 我能见见那个将帮助我的孩子提前出生的医生团队吗？


