
Advances in Clinical Medicine 临床医学进展, 2025, 15(9), 91-98 
Published Online September 2025 in Hans. https://www.hanspub.org/journal/acm 
https://doi.org/10.12677/acm.2025.1592461  

文章引用: 王鑫, 王勇. 人工智能在小儿先天性畸形诊疗的应用进展[J]. 临床医学进展, 2025, 15(9): 91-98.  
DOI: 10.12677/acm.2025.1592461 

 
 

人工智能在小儿先天性畸形诊疗的应用进展 

王  鑫，王  勇* 

华中科技大学附属武汉协和医院小儿外科，湖北 武汉 
 
收稿日期：2025年7月29日；录用日期：2025年8月22日；发布日期：2025年9月3日 

 
 

 
摘  要 

先天性畸形是小儿外科最常见的疾病之一，也是世界范围内的公共卫生难题。人工智能目前在小儿先天

性畸形诊疗中取得了不错的应用进展。体现在疾病的早期筛查与诊断、治疗方案个性化、手术决策与预

后各个方面，随着人工智能技术的发展和规范化，AI有望进一步推动小儿先天性畸形的精准医疗和个性

化治疗。 
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Abstract 
Congenital malformations are one of the most common diseases in pediatric surgery and a world-
wide public health problem. At present, artificial intelligence has made good progress in the 
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diagnosis and treatment of pediatric congenital malformations. With the development and stand-
ardization of artificial intelligence technology, AI is expected to further promote precision medicine 
and personalized treatment of pediatric congenital malformations. 
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1. 先天性畸形与人工智能 

1.1. 先天性畸形的流行病学 

小儿先天性畸形(Congenital malformations)是全球范围内重要的公共卫生问题，每年约 800 万新生儿

受先天性畸形影响，其中 5 岁前死亡的占 330 万，遗留下来的肢体或智力残疾占 320 万。总体患病率约

6%，导致全球每年 240 万新生儿死亡。在 2019 年，先天性畸形已成为 5 岁以下儿童死亡的第四大原因，

占死亡人数的近 10% [1]。据最新《中国出生缺陷防治报告》统计，我国出生缺陷发生率为 5.6%，每年大

约有 80~100 万缺陷儿出生。 

1.2. 人工智能的历史与现状 

人工智能(artificial intelligence, AI)是计算机科学的一个分支，结合了计算机科学、统计学和数据科学

等诸多领域的知识。人工智能(AI)技术的发展背景可以追溯到 20 世纪中期。1956 年，在达特茅斯会议上，

“人工智能”这一术语首次被提出，标志着人工智能的开端。早期的 AI 研究以逻辑推理和解题为主。然

而，由于硬件技术的限制和算法复杂性的挑战，进展较为缓慢。进入 21 世纪，人工智能技术迎来了飞速

发展的黄金时代，这得益于快速提升的计算能力、积累的海量数据和突破的算法。近几年，AI 技术被广

泛应用于各个医学领域，包括机器学习、深度学习和机器人技术，其可以通过数学算法对复杂医学数据

中的确定性相关性和模式进行识别，在临床诊断、治疗、预测以及疗效评估等各个方面都有不错的表现，

大大提高医疗服务的整体效率[2]。 

1.3. 人工智能应用于小儿先天性畸形的前景 

小儿先天性畸形主要累及中枢神经系统、心血管系统、胃肠道和骨骼肌肉系统。其中，先天性心脏

病、脊柱畸形、消化道畸形、泌尿系统畸形是需手术干预的常见类型。而人工智能(AI)正在外科手术领域

发挥越来越重要的作用，其应用涵盖了术前规划与决策支持、术中辅助与精准操作、术后管理与康复等

多个方面[3]。手术前，通过对患者影像资料的分析，可以借助深度学习算法模型辅助先天性畸形的早期

筛查和诊断，同时通过机器学习建立的风险预测模型对术后并发症进行预测，通过整合患者资料，生成

个性化的手术方案，优化手术时机的选择，指导手术方案的选择；在手术过程中，AI 能够对影像资料进

行实时处理，将精确的手术导航和指导提供给医生。此外，AI 驱动的机器人辅助手术系统可以执行高精

度的手术操作，从而减少人为误差，广泛应用于消化道畸形和泌尿系统畸形的手术治疗。手术后，AI 通
过分析手术视频来评估手术质量，并监测患者的康复情况，提供个性化的康复方案。这些技术的应用有
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望显著提高外科手术的安全性、准确性和效率。 

2. 人工智能在各系统畸形的应用进展 

2.1. 人工智能在小儿心血管畸形的应用 

先天性心脏畸形指胎儿期心脏或大血管发育异常导致的结构缺陷，是先天畸形中发病率最高的类型。

这类畸形占所有先天性异常的约 1%，是导致婴儿死亡和发病的首要原因[4]。 
人工智能(AI)通过大数据对医学影像资料如超声心动图、CT、MRI 自动分析可显著提高先天性心脏

病(congenital heart defects, CHDs)的早期检出率[5]-[7]。Nurmaini [7]等人基于深度学习的方法，收集了 1149
张 18~24 周孕妇的胎儿心脏图像，采用 Mask-RCNN 模型进行实例分割，自动分割胎儿心脏标准视图，

并检测心脏缺陷。研究显示，模型在标准视图分割中取得了 79.97%的交并比和 89.70%的 Dice 系数。在

CHDs 检测方面，患者内的平均精度(mAP)为 98.30%，患者间为 82.42%。Xu [5]等人的研究提出了一种基

于 CT 图像的先天性诊断 AI 系统。通过图像分段识别和深度学习的方法，在 14 年中对 3750 多名先天性

患者的数据集进行模型训练后得出最终模型，结果显示对于大多数类型的先心病，其诊断准确率(86.03%)
与世界卫生组织在中国指定的研究与合作中心的初级心血管放射科医生(86.27%)相当，并且获得比初级

心血管放射科医生(76.18%)更高的敏感性(82.91%)。此外，也有研究人员通过基于 AI 的听诊系统分析心

音数据辅助识别 CHDs。Yang [6]等人的研究选取收集了 1892 例先天性心脏病心音病例用于学习和记忆

辅助诊断，构建了一个基于递归神经网络(Recurrent Neural Network, RNN)的辅助诊断工具，并在 326 例

先天性心脏病病例中验证了诊断率和分类识别度，最后通过 518,258 例先天性心脏病筛查中采用听诊和

人工智能辅助诊断，比较先天性心脏病和肺动脉高压的检测准确性。结果显示人工智能对室间隔缺损和

动脉导管未闭分类的检测准确性高于听诊。同时对于正常病例，递归神经网络在肺动脉高压诊断中的准

确率高达 97.77%。 
随着人工智能的发展，有研究者基于机器学习构建了先天性心脏病术后主要不良结局的预测模型。

Tong [8]等人回顾性研究了 23,000 例先天性心脏病手术的患儿评估了 5 种机器学习模型对于先天性心脏

病的主要不良结局(Major adverse postoperative outcomes, APOs)的预测性能。5 种机器学习算法在预测手

术后四种主要不良结果低心输出量综合征(LCOS)、肺炎、肾衰竭和深静脉血栓(DVT)形成的结果显示：

CatBoost 算法的表现优于其他算法，LCOS 的平均 AUC 为 0.908，肾功能衰竭的平均 AUC 为 0.957。在

测试队列中，每个主要 APO 表现最好的 ML 模型具有以下平均 AUC：LCOS (LightGBM)，0.893(95% CI: 
0.884~0.895)；肺炎(LR)，0.929 (95% CI: 0.926~0.931)；肾功能衰竭(LightGBM)，0.963 (95% CI: 0.947~0.979)，
DVT(LightGBM)，0.970 (95% CI: 0.953~0.982)。仅使用临床变量的 ML 模型的性能略低于使用组合数据

的模型，LCOS 的平均 AUC 为 0.873，肺炎为 0.894，肾功能衰竭为 0.953，DVT 为 0.933。其研究结果表

明基于机器学习的预测模型在先天性心脏病术后的主要不良结局中取得了较好的预测性能。 

2.2. 人工智能在脊柱畸形的应用进展 

先天性脊柱畸形是由于胚胎期椎体发育异常导致的脊柱结构异常，根据其临床表现可分为先天性脊

柱侧弯、后凸、前凸[9]等。其中以先天性脊柱侧弯最为常见，其发病率在 0.5/1000 至 1/1000 之间[10]。
随着人工智能的不断发展，目前 AI 在脊柱畸形的筛查、诊治、手术决策、术中操作和并发症预测等方面

都取得了显著的进步。 
先天性脊柱的早期筛查是诊疗工作的重要部分，实现早期筛查与诊断可以帮助疾病进行早期干预。

随着人工智能的发展，不少研究者探究了人工智能在先天性脊柱早期诊断的应用。Yang [11]等人使用深

度学习的方法，对背部图像识别用来检测脊柱侧弯，并对其严重程度进行分级。其模型具有较高的敏感
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性(80%以上)和特异性(接近 90%)。此外，在检测严重度为 20˚及以上的脊柱侧弯时，该算法的准确性达

到甚至是超过从事脊柱畸形约 30 年的专家级水准。Wu [12]等人采用深度学习方法开发了一种辅助诊断

模型，用于自动评估青少年特发性脊柱侧弯(adolescent idiopathic scoliosis, AIS)。通过全脊柱 X 光影像数

据集进行训练和验证模型后，用于辅助进行脊柱关键点检测和 Cobb 角度测量。研究结果表明，该模型在

AIS 检测中的敏感度达到 97.35%，与金标准相比，Cobb 角度的均方根误差(RMSE)为 1.5˚，标准差(SD)
为 4.09˚，整体表现出较高的准确性和稳定性。此外，用机器学习或者深度学习指导脊柱畸形治疗决策可

以提高治疗的整体质量和安全性，Mohanty [13]等人的研究使用了 k-means 聚类方法对数据进行了群体划

分，这使得患者可以基于术前的健康状态、虚弱程度、疼痛水平等特征被分入不同的群体。这些数据为

脊柱畸形手术的决策提供了实证依据，帮助医生根据患者的具体情况(如矢状面与冠状面畸形的类型、

SVA 值等)做出个体化的治疗方案。 
同时，将人工智能应用于脊柱畸形的手术治疗中，可以缩短手术时长、减少手术创伤、降低术后并

发症的发生率，从而达到提高手术安全性的目的[14]。例如，机器人系统作为术中辅助工具在脊柱畸形手

术中的使用越来越广泛，其在脊柱畸形手术中的应用已被证明能够显著提高手术精度，减少经验不足的

外科医生在操作中的失误，并有效缩短手术时间。此外，机器人辅助手术还可降低并发症风险，进而为

患者和医生带来显著的益处[15]。尤其在儿童脊柱畸形的治疗中，机器人辅助手术表现出了较高的安全性

和可靠性，研究表明其并发症发生率仅为 3.3% [16]。此外，随着机器学习的模型研究的不断推进，尤其

是神经网络算法的发展，基于机器学习的预测模型在脊柱畸形的术后并发症也表现出良好的预测性能[17] 
[18]。 

2.3. 人工智能在消化系统畸形的应用进展 

先天性消化系统畸形是指胎儿在发育过程中，由于各种内外因素的作用，导致消化系统(包括食管、

胃、小肠、大肠、肛门等部分)结构或功能的异常[19]。临床上，先天性消化系统畸形常表现为呕吐、腹

胀、无便、便秘或胎便排出延迟，以及腹部包块等症状，需要及时诊断与治疗[20]。近年来，随着 AI 在
医疗领域的应用与普及，为小儿消化道畸形的诊疗提供了新的思路和工具。在消化道畸形的诊断中，影

像学检查是关键手段之一。随着 AI 技术的发展，尤其是深度学习在医学影像中的应用，影像分析的精度

和效率大大提高。 
人工智能技术还可在小儿消化道畸形的手术治疗中提供支持。随着机器人技术的迅速发展，尤其是

达芬奇手术系统的推广，机器人辅助手术技术在小儿外科，特别是小儿消化道畸形的治疗中，展现了巨

大的优势。AI 辅助的机器人手术系统能够在微创手术中提高精度，大大减少医生的操作负担。汤绍涛[21]
等人的研究表明，机器人手术在处理食管闭锁、胃食管反流性疾病、胆道畸形及肛门直肠畸形等多种小

儿消化道畸形方面，已逐渐成为一种安全、可靠且精确的治疗手段。机器人系统凭借其高分辨率的三维

视野和灵活的机械臂，在狭小空间和复杂解剖结构下，能够执行精准的手术操作，降低了手术风险，提

高了术后恢复质量。在食管闭锁的治疗中，机器人辅助手术通过其精细的操作，能够减少术后并发症的

发生，如吻合口瘘和狭窄问题。对于胃食管反流性疾病，机器人手术能够在精准定位和微创切割方面提

供更好的效果，从而减少胃食管穿孔及迷走神经损伤等风险。此外，机器人在肛门直肠畸形的手术中，

能够有效保护盆底神经及外括约肌系统，减少了传统手术中的并发症。Zhang [22]等人的研究对比了机器

人辅助手术(RAP)和传统腹腔镜手术(LAP)治疗先天性巨结肠，发现机器人辅助手术在减少组织损伤、保

护盆腔神经反射方面具有明显优势，能够显著改善患者的短期和中期功能结局，研究数据显示，RAP 组

的肛门牵引时间显著缩短(45 min vs 62 min, P < 0.001)，且术后尿潴留率更低(0% vs 5.52%, P = 0.006)。同

时，对于婴幼儿患者(年龄 < 3 月)，在术后 1 年的随访中，RAP 组表现出更好的肛管静息压力和术后排
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便控制能力，提示对于婴幼儿患儿，RAP 更有利于患儿肛门括约肌功能恢复和排便神经保护。 

2.4. 人工智能在泌尿系统畸形的应用 

肾脏和泌尿道先天性异常(congenital anomalies of the kidney and urinary tract, CAKUT)是在发育过程中

出现的胚胎疾病，会导致肾脏和流出道(包括输尿管、膀胱和尿道)出现一系列缺陷，发病率约为 2/1000 
[23]，占小儿先天性畸形的 20%~30% [24] [25]。 

影像学检查如超声、磁共振尿路造影、CT 尿路造影、核素肾显像可早期检出 CAKUT。基于深度学

习的图像识别可以快速处理影像图像，缩短诊断时间。Erdman [9]等人研究表明，基于超声图像的深度学

习模型可以有效地预测梗阻性肾积水，特别是定制的卷积神经网络模型(Custom 模型)显示出非常强的性

能，在训练集 AUROC 为 1.000，验证集 AUROC 为 0.870，测试集 AUROC 为 0.932，表明该模型表明模

型有很强的泛化能力，能在测试数据上维持较好的性能，准确地预测肾积水。这些模型能够减少对侵入

性检查的依赖，特别适用于远程医疗和资源匮乏的环境中。Rani [26]等人收集了包含 2304 张 KUB-X 射

线图像的数据集，提出了基于语义分割的 KUB-UNet 模型，用于肾脏、输尿管和膀胱的分割。模型在训

练数据集上报告了最小损失值为 0.002，Dice 系数、Jaccard 系数和二进制准确率分别达到了 99.51%、

97.09%和 99.8%。此外，Jin [27]等人的研究显示深度学习模型在尿路系统(UUT)分割方面表现出色，尤其

是在非增强 CT(NECT)扫描中，模型达到了 85%的精确度和 71%的召回率。相比于 CTU 扫描，深度学习

模型在尿路回收率上表现更高(82.5% vs 69.1%)，尽管存在一定的假阳性率。他们的研究表明深度学习模

型能够很好地识别尿路系统的结构，有助于 CAKUT 的辅助诊断，同时可以减少对小儿进行侵入性检查

的需求，降低风险。 
儿童上尿路重建手术是针对儿童肾盂及输尿管的先天性畸形或后天性尿路损伤进行尿路结构及功能

重建的手术。主要用于治疗肾盂、输尿管及其连接部位的梗阻、损伤或狭窄。常见术式包括肾盂成形术、

输尿管切除与重建、输尿管–膀胱吻合术，以及回肠尿道成形术。这些手术可以通过传统开腹手术、腹

腔镜或机器人辅助手术进行，旨在恢复尿流通畅、避免肾功能衰竭，并减少术后恢复时间和并发症[28]。
其中，机器人辅助手术治疗作为人工智能辅助手术治疗的一种应用，展现了独到的优势，梅红[29]等人的

研究报道了 35 例机器人辅助腹腔镜手术在儿童上尿路重建中的初步应用，发现机器人辅助腹腔镜手术相

比传统开腹手术，患者的术后恢复时间明显缩短，住院时间也更短，同时手术并发症发生率较低，这表

明这项技术不仅提升了医生的操作精度和安全性，也大大减少了患者的创伤，改善了治疗效果。 

3. 人工智能在先天性畸形的诊疗的挑战与展望 

目前，人工智能作为作为医疗领域变革的新方向，已经深入地结合在先天性畸形诊疗过程中，尤其

是在早期诊断、辅助决策、机器人手术、预测与早期干预等方面展现了较好的适应能力。然而，AI 面临

的挑战也不容忽视，包括数据隐私和安全问题、不同医疗机构之间数据标准不统一、AI 技术的普及与不

同时代的接受度问题，以及算法模型的透明性和可信度问题[30]-[32]。 
其中，首要且核心的挑战在于儿童健康数据的极端敏感性所引发的隐私与安全问题。小儿先天性畸

形诊断涉及大量高度私密的个人健康信息，包括详细的影像学数据(如胎儿超声、MRI)、遗传学检测结果

(可能揭示家族性疾病风险)以及完整的电子病历。这不仅受到通用数据保护法规的严格约束，更触及深刻

的伦理边界。其次，AI 模型固有的“黑箱”特性构成了临床采纳的重大障碍，即透明度与可信度问题。

当前许多高性能的深度学习模型，其内部决策逻辑复杂且难以直观理解。对于临床医生而言，当 AI 系统

给出一个诊断建议(尤其是对罕见或复杂畸形)时，无法清晰地获知其推理路径和关键依据，这与医学实践

中强调的循证决策和可解释性背道而驰。这种透明度缺失直接导致医生对 AI 辅助诊断的信任度降低，担
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心过度依赖可能导致误诊或漏诊，并且在出现诊断分歧或不良后果时，难以界定人机责任归属。此外，

医疗专业群体内部对 AI 的接受程度存在显著的代际和认知差异。经验丰富的资深儿科医生或影像学专

家，其诊断决策往往高度依赖长期积累的临床经验和直觉，他们可能对 AI 工具持审慎甚至怀疑态度，担

忧其会替代专业判断或降低医疗的人性化关怀。相对而言，年轻一代的医生成长于数字时代，对技术更

开放，更易接受 AI 作为辅助工具。最后，医疗数据生态系统的碎片化与标准缺失构成了技术落地的结构

性难题。不同医疗机构之间，甚至同一机构的不同部门之间，在影像设备型号、数据采集协议、存储格

式、电子病历系统(结构化和非结构化数据混杂)以及病历记录规范等方面存在巨大差异。这导致高质量、

大规模、多中心数据的汇聚异常困难。而 AI 模型的训练、验证和泛化能力高度依赖于数据的规模、质量

和多样性。缺乏统一、互操作的数据标准，不仅阻碍了稳健模型的开发，也使得在一个机构训练验证的

模型难以直接推广应用到其他机构，极大地限制了 AI 解决方案的可扩展性和通用价值。 
对于数据安全与隐私问题，确保数据在采集、存储、传输及用于模型训练过程中的强匿名化处理、

端到端加密以及严格的访问控制至关重要。任何潜在的泄露或滥用都可能对儿童及其家庭造成不可估量

的长期伤害，并严重削弱公众对医疗 AI 的信任基础。对于 AI 模型的透明度与可行度问题，发展可解释

人工智能技术，使模型能够提供直观、可信的决策解释，是推动 AI 应用于医疗邻域不可或缺的环节。对

于 AI 技术的接受度问题，年轻一代的医生成长于数字时代，对技术更开放，更易接受 AI 作为辅助工具。

弥合这种“数字鸿沟”需要针对性的策略，包括提供强有力的临床验证证据证明 AI 的有效性、设计符合

临床工作流的用户友好界面，以及开展持续的、基于实际案例的 AI 素养培训和教育，让医生理解 AI 的
优势与局限，将其视为提升而非威胁自身专业价值的伙伴。对于不同诊疗机构的数据差异问题，推动跨

机构、跨区域的数据标准化和互操作性建设是解决此问题的关键基础，建立多中心医联体，构建大模型

云数据中心是未来发展趋势。 
随着技术的进步和规范化的推动，AI 在这一领域的应用将逐步克服这些挑战，进一步助力提升先天

性畸形诊疗的效果与质量。尤其是在先天性畸形的早期诊断与手术治疗方面，通过融合人工智能技术，

实现诊断早、手术优、愈后好的高标准诊疗。 
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