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【摘要】Ｕｈｌ畸形是一种罕见的先天性心脏病，Ｕｈｌ畸形患儿预后较差，手术治疗为目前主要治疗方法。现回顾既往相关文献，
总结Ｕｈｌ畸形患儿临床表现、诊断方法及手术治疗的方法及疗效，探讨Ｕｈｌ畸形患儿的最佳诊治方法。
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　　Ｕｈｌ畸形（Ｕｈｌ’ｓａｎｏｍａｌｙ，ＵＡ），最先由 Ｕｈｌ［１］于
１９５２年发现并命名。ＵＡ作为一种非常罕见的先天性
心脏病，主要表现为：先天性右心室发育不全，右心室

心肌部分或全部消失，室间隔、左心室心肌正常保留。

目前，ＵＡ的发病机制不明。两种假说主要包括：原发
性右心室心肌生长抑制，及由于胚胎学缺陷导致选择

性右心室心肌细胞持续凋亡，使右心室壁仅由单薄的

心内膜和心外膜构成，成羊皮纸样外观［２］。ＵＡ多在
胎儿或儿童期被发现，并迅速进展为心力衰竭（心

衰）、心律失常，甚至猝死。超声心动图和心脏磁共振

是ＵＡ患儿主要的影像学诊断方法。ＵＡ的预后极差，
目前没有针对ＵＡ的外科指南推荐。手术治疗主要包
括全腔静脉肺动脉连接术，一个半心室成形术合并右

心室部分切除术。心脏移植一般被认为是 ＵＡ终末期
治疗的唯一手段［３］。

目前，全球关于 ＵＡ的病例报道不超过１００例，
其中不足３０例患儿成功完成手术治疗。现综述 ＵＡ
患儿的临床表现、诊断方法、手术治疗方法及疗效，

以探讨 ＵＡ最佳诊治方法，为今后的临床工作提供
证据。

１　临床表现
ＵＡ的临床表现以右心室发育不全为主要特

征［４］。由于ＵＡ患儿的右心室心肌部分或完全缺失，
右心室功能严重受限，临床主要表现为右心衰竭，同

时可以伴随发绀、呼吸困难、心律失常、晕厥等其他非

特异性表现［３，５２１］。既往文献报道［５］中，发绀通常作为

ＵＡ患儿的首发表现。近５０年内报道的２１例０～１８岁
ＵＡ患儿，１３例（６１．９％）的首发症状中都包括发
绀［３，６，８，１３１５，１８２２］，且未经手术干预的患儿发绀逐渐加

重。除了发绀，多数患儿还会出现呼吸困难［９例
（４２９％）］［５１３］、 下 肢 或 面 部 水 肿 ［４ 例

（１９０％）］［１０１１，１４１５］、肝大［４例（１９．０％）］［７８，１０，１６］，甚
至不明原因晕厥［３例（１４．３％）］［１３１４，１７］等（表１）。值
得注意的是，有个别患者的首发症状可以为血栓栓塞

性表现，Ａｚｈａｒｉ等［１８］曾报道１例发绀３个月，伴急性
右半侧抽搐、偏瘫的 ＵＡ患儿，经头颅磁共振确认，该
患儿的抽搐与偏瘫极有可能是由心源性栓塞导致。

由于患儿生理结构不同，ＵＡ患儿出现临床表现的时
间也均不相同。Ｆｅｌｉｃｅ等［１９］曾报道１例１５岁无症状
ＵＡ患者，该患者因车祸于医院行全身检查时发现右
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心室扩张伴功能减低，但却一直无症状。患者２年后
突然出现运动时晕厥，之后虽持续行药物治疗，但多

次于家中出现心室颤动、心脏停搏，最后安装体内自

动除颤仪。可见，ＵＡ的症状有时存在隐匿性，若患儿
出现发绀、右心衰竭等临床表现，应及时完善检查，确

认或排除ＵＡ，并随访观察。
表１　目前已报道的ＵＡ患儿首发临床表现

临床表现　　　　 　ｎ（％）
发绀 １３（６１．９％）
呼吸困难／急促 ９（４２．９％）
水肿 ４（１９．０％）
肝大 ４（１９．０％）
晕厥 ３（１４．３％）
生长受限 ３（１４．３％）
呕吐 ２（９．５％）
腹水 １（４．８％）
血栓栓塞 １（４．８％）
心悸 １（４．８％）

２　影像学检查
由于 ＵＡ的临床症状存在隐匿性，极易误诊、漏

诊，借助影像学检查方法可以高效识别并辅助诊断。

临床上常使用（经胸／经食管）超声心动图、心脏磁共
振作为主要的影像学检查方法。ＵＡ患儿胸片中常见
心脏扩大，以右心扩大、心胸比增大至６５％为主。心
电图检查中，由于部分患儿右心房、右心室扩张程度

较轻，或病变并未累及传导束，其心电图可表现为正

常的窦性心律。但多数 ＵＡ患儿常合并一度／二度房
室传导阻滞、ＱＲＳ波群低电压等表现。ＵＡ患者也可
并发复杂的心律失常，Ｍｏａｋ等［１７］曾报道１例１２岁男
性ＵＡ患儿同时存在窄、宽 ＱＲＳ波群复杂性心动过
速。其中，窄ＱＲＳ波群心动过速由１２的房室传导
和窄ＱＲＳ波群心动过速发起，宽 ＱＲＳ波群心动过速
继发于心室折返机制，从远端 Ｈｉｓ束到右束支。由于
复杂的电生理结构，患儿首次出现症状即突发心搏骤

停。虽然心电图不作为诊断 ＵＡ的确定性证据，但可
间接评估 ＵＡ严重程度。对于已诊断 ＵＡ的患儿，无
论有无症状，心电图／２４小时动态心电图应作为长期
复查的检查项目。

超声心动图，尤其是经胸超声心动图经常作为

ＵＡ的主要诊断性检查之一。通过观察右心房、右心
室的扩张程度，右心室壁厚度，右心室收缩功能，瓣膜

功能，可以初步评估患儿心脏解剖及心脏血流动力学

情况，从而判断患儿右心功能及解剖畸形的严重程

度［７，２０］。ＵＡ患儿的超声心动图普遍表现为：右心室扩
张、室间隔偏移至左心室侧、心室壁薄、右心室游离壁

运动功能减低、右心室功能低下、射血分数下降（常低

于３０％）。同时也可伴随右心房扩张，不同程度三尖
瓣、肺动脉瓣反流，由于室间隔偏移导致左心室容量

减低，心房水平分流等。部分患者由于血流动力学、

心律失常及凝血功能影响，可在右心室发现附壁血

栓。Ｓｉｎｇｈ团队［１５］和ＬｏｚａｎｏＥｓｐｉｎｏｓａ团队［６］均在诊断

ＵＡ的患儿右心室中发现血栓，而 Ｄｕ等［２１］则是在术

后发现右心房内血栓并给予及时干预。值得注意的

是，虽大部分 ＵＡ患儿同时伴有中／重度三尖瓣反流，
但部分患者三尖瓣瓣膜位置良好，且为低流速三尖瓣

反流，因此是否需要对三尖瓣进行手术干预需要在术

中直视下再确认。既往病例报道中超声心动图检查

异常情况被总结于表２［３４，６８，１１１３，１５１８，２１２４］。
随着心脏磁共振检查在２１世纪初逐渐成熟，由于

心脏磁共振具有良好的组织成分区分能力，ＵＡ的诊
断也逐渐过渡到使用心脏磁共振观察患儿心室壁的

厚度及密度，估计组成成分，并与致心律失常型右心

室心 肌 病 （ａｒｒｈｙｔｈｍｏｇｅｎｉｃｒｉｇｈｔｖｅｎｔｒｉｃｕｌａｒｃａｒｄｉｏ
ｍｙｏｐａｔｈｙ，ＡＲＶＣ）和埃伯斯坦畸形相鉴别。ＵＡ患儿心
脏磁共振主要表现为右心室心肌被纤维组织替代，右

心室壁极薄，心肌少见。既往研究［２４］发现，ＵＡ患儿心
脏磁共振中晚期钆增强主要集中在右心室壁，常提示

原发性右心室病变。Ｔ１信号区右心室壁无脂肪、心肌
填充，提示右心室同时存在脂肪、心肌缺失，与 ＡＲＶＣ
鉴别。三尖瓣位置正常与否可排除埃伯斯坦畸形。

病理结果作为诊断ＵＡ的金标准随着时间的变化也进
行了细化和明确。Ｆｒｅｎｃｈ等［２２］曾将临床上观察到的

右心室壁心肌组织部分或完全缺乏，伴随脂肪细胞填

充作为ＵＡ的病理诊断依据。然而，ＵＡ的病理表现其
实有别于Ｏｓｌｅｒ［２５］在１９０５年统称的羊皮纸心，当时定
义的病理表现主要为双心室心肌萎缩及心室壁变薄、

透明。而Ｆｏｎｔａｉｎｅ等［２６］发现的 ＡＲＶＣ，主要病理表现
为右心室心肌局限性缺乏或被纤维脂肪组织替代，换

言之，ＡＲＶＣ患者的右心室壁存在脂肪组织。由于ＵＡ
与ＡＲＶＣ较为相似，Ｇｅｒｌｉｓ等［２７］列举了二者的异同，进

行区分。ＵＡ患儿更早出现心衰的症状，少有家族史，
常不伴有其他先天性心脏畸形。组织学上，ＵＡ表现
为完全性右心室壁心肌组织缺失，仅由心内膜、心外

膜及其间少量的纤维组织构成室壁。脂肪组织在 ＵＡ
患者的心室壁中总是缺失的［３，１４］。ＵＡ与 ＡＲＶＣ、埃伯
斯坦畸形的鉴别见表３［２８２９］。
３　药物治疗

药物治疗一般作为无症状或右心室功能尚可的

ＵＡ患者对症治疗方法，有时也作为手术或心脏移植
前的姑息治疗方法。ＵＡ患儿常见的药物治疗主要为
抗心衰治疗：正性肌力药物、利尿剂或抗心律失常

药［１２，１４，１６１７］，部分患儿因血流动力学因素合并血栓也

会考虑同时行抗凝治疗，如低分子肝素、华法林等［１５］。
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表２　既往病例报道ＵＡ患儿超声心动图及心脏磁共振检查结果

年份及国家 超声心动图 心脏磁共振

１９７５美国［２２］ 三心室，肺动脉瓣关闭不全 ＮＡ
２００１日本［４］ 右心室显著扩张，右心室壁薄伴功能受限，中度三尖瓣反流，右心室

容量为正常值的３７８％
右心室显著扩张，右心室壁薄伴功能受限

２０００土耳其［１１］ 右心重度扩张，右心室壁薄，呈羊皮纸样，重度三尖瓣反流，轻度二尖

瓣反流

ＮＡ

２００１巴西［１２］ 三尖瓣异常，右心室扩张，右心室壁扩张功能减低，游离性心包积液，

右心室前壁附壁血栓

右心室壁厚度显著减低

２００２沙特阿拉伯［１８］ 右心室、右心房扩张，右心室壁显著变薄，整体活动减低，矛盾室间隔

运动，重度三尖瓣反流，右心室舒张末期压力升高

ＮＡ

２００３日本［１６］ 右心室、右心房扩张，右心室壁薄、运动功能减弱 ＮＡ
２０１０英国［８］ 完全反常运动的房间隔，重度低流速三尖瓣反流 右心室心肌被纤维组织替代，重度三尖瓣反流，重

度肺动脉反流，重度右心房扩张，扩张且运动功能

减低的右心室压迫左心室收缩期收缩力减低

２０１１伊朗［７］ 右心显著扩张，重度低压力三尖瓣反流，右心室功能显著降低

术中经食管超声心动图：右心室壁厚度２ｍｍ
ＮＡ

２０１５法国［１３］ 重度二尖瓣反流，微量三尖瓣反流，右心室、右心房扩张 ＮＡ
２０１５美国［２３］ 右心室重度扩张、功能减低，右心房、肝静脉扩张，房水平分流 ＮＡ
２０１６印度［１７］ 右心房、右心室扩张，右心室收缩期功能异常，重度低压三尖瓣反流，

右心室游离壁薄

重度扩张，薄壁的右心室，缺乏肌小梁，右心室壁

无脂肪信号

２０１７印度［３］ 极度扩张的右心房、右心室，心肌组织极少，重度三尖瓣关闭不全，中

度肺动脉瓣反流，室间隔弯向左心室，右心室ＥＦ２５％
右心室扩张、薄壁、功能减退，轻度心包积液

２０１８美国［２４］ 右心房、右心室扩张，右心室运动功能低，中度肺动脉瓣反流，三尖瓣

反流

ＮＡ

２０１９印度［１５］ 右心房、右心室扩张，右心室功能严重下降，右心室巨大附壁血栓 ＮＡ
２０２０哥伦比亚［６］ 重度右心室扩张，心室壁薄（２ｍｍ），游离壁运动功能低，中到重度三

尖瓣、肺动脉瓣反流，室间隔偏移

右心室壁极薄，无正常心肌，ＥＦ９％，右心室内
血栓

２０２２中国［２１］ 重度三尖瓣反流，重度右心房、右心室扩张，术后左心房血栓 右心房、右心室重度扩张，壁薄，运动能力下降，右

心室心肌纤维化，室间隔偏移，右心室ＥＦ１４％

　　注：ＮＡ，无该项检查结果；ＥＦ，射血分数。

表３　ＵＡ与ＡＲＶＣ、埃伯斯坦畸形鉴别

项目 ＵＡ ＡＲＶＣ 埃伯斯坦畸形

家族史 较少 多见 可有

患儿年龄 群体更年轻 各年龄段均有诊断 各年龄段均有诊断

组织学 完全性右心室壁心肌缺失，仅由薄层的

心内膜、心外膜，及其间少量的纤维组织

构成，无脂肪，室间隔部位心肌正常

室壁内存在局灶性脂肪组织，有

时可累及左心室

三尖瓣移位同时合并瓣膜本身发育异常（瓣

膜肥大、发育不全或缺如）

症状 心衰症状出现较早 一半以上的患者双心室受累，运

动后更易出现晕厥等症状

症状表现不全相同，与三尖瓣、右心室畸形严

重程度相关

合并其他先天性畸形 少见 可见 常合并其他先天性心脏病

４　手术治疗与预后
目前已报道的对ＵＡ患儿进行手术治疗的方法有

限，主要包括：（１）单心室化手术（双向 Ｇｌｅｎｎ术 ＋关
闭三尖瓣＋折叠修补右心室）；（２）一个半心室＋部分
右心室切除术；（３）心脏移植［２３，３０３２］。除了心脏移植

被认为是ＵＡ患者终末期有效手术方法，单心室和一
个半心室都是通过手术使正常回心血流部分或全部

绕过右心室，从而减轻右心室负荷，为 ＵＡ患儿提供有

效治疗［１６，３３］。Ａｚｈａｒｉ等［１８］曾报道对 ５月龄的 ＵＡ患
儿行单心室化手术：Ｇｌｅｎｎ术 ＋右心室切除术 ＋补片
关闭三尖瓣。Ｙｏｓｈｉｉ等［４］和Ｔａｎｏｕｅ等［１６］则报道对ＵＡ
患儿行一个半心室成形术。由于残存的右心室游离

壁经常是患儿远期心律失常复发的主要原因，对于行

一个半心室手术的患儿，虽保留了一部分右心室，但

若术后存在持续性心室扩张，也需要切除残存的右心

室，并行全腔静脉肺动脉连接术。Ｔａｋｉｚａｗａ等［３１］报道

·８８６· 心血管病学进展２０２３年８月第４４卷第８期　ＡｄｖＣａｒｄｉｏｖａｓｃＤｉｓ，Ａｕｇｕｓｔ２０２３，Ｖｏｌ．４４，Ｎｏ．８



一例婴儿期行一个半心室手术合并部分右心室切除

术，５年后又对患儿行全腔手术和右心室切除术的成
功案例。根据Ｔａｋｉｚａｗａ等［３１］的报道，全腔手术＋右心
室切除术有可能成为ＵＡ患者的理想手术方法。

如何更好地为ＵＡ患儿选择手术方法呢？结合既
往病例报道，总结了以下术者需要评估的问题。（１）
患儿的左心室从容量、功能上是否均可以支持体循环

的循环血量？（２）当下ＵＡ患儿右心室收缩能力如何？
（３）应该如何有效缩小患儿右心室？（４）是否有必要
行房间隔切开术？术后远期的心律失常发生概率是

否会增大？（５）患者是否为高危血栓患者？若患儿已
被诊断为右心衰竭终末期，肺动脉内只有心房收缩时

的前向血流，右心室功能严重减退，收缩力极差，就要

首先考虑行单心室化手术。若经评估后患儿右心室

存在一定的收缩功能，且左心室目前无法支持体循环

血流量，则考虑一个半心室手术。

心源性血栓形成和继发性栓塞是严重且常见的

ＵＡ术后并发症。部分 ＵＡ患儿术前室间隔凸向左心
室内，导致左心室容积减少或波动，血流动力学不稳

定，易形成血栓。因此术后应密切关注患者凝血情况

及血栓形成，及时抗凝处理，预防栓塞性并发症。Ｄｕ
等［２１］报道了１例２０月龄的ＵＡ患儿行双向Ｇｌｅｎｎ术＋
房间隔切开术＋部分右心室切除术，术后平稳直到第
８天超声心动图提示右心房切口处１９ｍｍ×１４ｍｍ血
栓形成。充分评估后行华法林与肝素联合抗栓治疗，

国际标准化比值控制于２～３。抗栓治疗３周后，血栓
逐渐消失。

５　总结与展望
ＵＡ是一种罕见的先天性心脏病，首发症状主要

为右心衰竭、心律失常等。超声心动图及心脏磁共振

是诊断ＵＡ的有效方法。病理检验为 ＵＡ诊断的金标
准。ＵＡ患儿预后较差，手术治疗为目前主要治疗方
法，其中包括：单心室化手术、一个半心室成形术和心

脏移植。术前对患者进行充分评估，术中精细操作，

术后密切关注血栓形成等并发症、定期复查方可提高

ＵＡ患儿疗效，改善预后，延长生存时间。
利益冲突　所有作者均声明不存在利益冲突
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