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男性先天性中高位肛门直肠畸形的诊断及伴发畸形评估的临床研究
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　　［摘要］　目的　探讨并总结男性先天性中高位肛门直肠畸形的准确诊断方法及伴发畸形情况，为
手术方案选择及预后评估提供参考。方法　回顾性分析２９例男性先天性中高位肛门直肠畸形患儿的
临床表现、辅助检查及伴发畸形，总结其临床特点、各项辅助检查对于准确诊断直肠盲端位置的价值及

伴发畸形随访变化情况。结果　（１）２９例患儿均以腹胀、呕吐为主要临床表现，其中仅有６例在术前发
现尿道排粪便；（２）倒立位摄片、会阴部超声、结肠造瘘后远端造影及肛门成型术时测得直肠盲端距肛
隐窝的距离分别为（２８．０８±１６．０３）ｍｍ、（１４．２９±７．３０）ｍｍ、（２６．５９±１４．４５）ｍｍ和（２７．５４±１５．９６）ｍｍ，经
统计分析，会阴部超声与倒立位摄片、结肠造瘘后远端造影、术中测值均有显著性差异（Ｐ＜０．０５）；倒立
位片及结肠远端造影测得直肠盲端位置与术中测值无显著性差异（Ｐ＞０．０５）；（３）伴发畸形中以先天性
心脏结构畸形、泌尿系统畸形和脊柱脊髓畸形最常见，其中部分合并心脏结构畸形和泌尿系统畸形患儿

可自愈；合并脊柱脊髓畸形可能会影响患儿术后排便功能。结论　结肠造瘘后远端造影检查与术中测
值相关性优于倒立位摄片，首次就诊时手术方式的选择需综合考虑临床表现、倒立位摄片及伴发畸形；

造瘘口远端造影检查为肛门成型术术中操作提供重要参考；伴发畸形需密切随访，尤其是合并脊柱脊髓

畸形可能会影响患儿术后排便功能。
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　　先天性肛门直肠畸形（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｎｏｒｅｃｔａｌｍａｌｆｏｒ
ｍａｔｉｏｎ，ＡＲＭ）是儿童最常见的消化道畸形，发病率为
１／１５００～１／５０００［１］；其常伴发其他系统畸形，发生率约
２８％～７２％。在肛隐窝位置无正常肛门开口即可诊断
为先天性肛门直肠畸形。根据直肠盲端距离肛隐窝位

置的高低可将其分为高位、中位和低位；低位 ＡＲＭ仅
需一期手术成型肛门，而中高位 ＡＲＭ则需要分三期
手术。因此准确判断直肠盲端的位置、直肠与邻近泌

尿生殖器官之间的异常窦道、有无伴发其他系统器官

畸形，成为 ＡＲＭ患儿手术方式选择和术后排便功能
预后评估的关键［２］。只有综合考虑以上因素并采取

合理的治疗措施，在修复肛门直肠解剖畸形的同时最

大限度恢复正常的控便能力及泌尿生殖功能［３］。笔

者收集了２９例男性先天性中高位肛门直肠畸形病例，
总结临床表现、辅助检查及伴发畸形情况，为手术方案

选择及预后评估提供参考，现报告如下。

１　资料与方法

１．１　临床资料
　　重庆医科大学附属儿童医院胃肠新生儿外科
２０１３年１月至２０１４年９月收治的２９例男性中高位
ＡＲＭ住院患儿，初诊年龄为５ｈ～５１ｄ（平均３．０６ｄ），
包括ＡＲＭ伴直肠尿道球部瘘１２例（４１．４％）；伴直肠
尿道前列腺部瘘 ６例（２０．７％）；伴膀胱颈部瘘 ２例
（６．９％）；不伴瘘管９例（３１．０％）。
１．２　使用仪器
　　倒立位摄片：ＧＥＤｉｆｆｉｎｉｕｍ８０００；会阴部超声：日
立 ＨＩＶＩＳＩＯＮＰｒｅｉｒｕｓ超声诊断仪；结肠远端造影检

查：ＰｈｉｌｉｐｓＥｓｓｅｎｔａＲＣ系统；骶尾部核磁共振：ＧＥＳｉｇｎ
ａｐｏｐｅｌｌｅｒＨＤ１．５ＴＥｃｈｏｓｐｅｅｄ型磁共振。
１．３　方法
１．３．１　直肠盲端位置的评估
１．３．１．１　倒立位摄片　　患儿出生１２ｈ后开展此项
检查，先头低卧位５～１０ｍｉｎ，用手轻柔按摩腹部，使气
体充分进入直肠。在会阴部相当于正常肛门位置的皮

肤上固定一金属标记，再提起患儿双腿倒置１～２ｍｉｎ［４］。
摄片后测量盆腔气体阴影与金属标记间的距离即代表

直肠盲端的高度（图１）。
１．３．１．２　会阴部超声检查　　患儿取头低臀高仰卧
位，将高频探头轻轻置于肛门隐窝皮肤处，以直肠盲端

内粪块或气体回声为参照，测量直肠盲端外缘至肛门

皮肤距离［５］，有瘘管者同时观察瘘管大小、长度及走

向（图２）。
１．３．１．３　结肠造瘘口远端造影检查　　将ｆｏｌｅｙ尿管
放入横结肠双腔造瘘的造瘘远端肠管内并注气胀满球

囊堵闭造瘘口，注入欧乃派克造影显示直肠盲端的位

置及与邻近泌尿生殖器官异常瘘管的位置［６］，必要时

经尿道插管造影显影尿道及膀胱（图３）。
１．３．２　伴发畸形的评价　　心脏彩超：了解心脏结构
畸形；腹部彩超：了解泌尿生殖系统畸形；骶尾部ＭＲＩ：
了解脊柱脊髓畸形。

１．４　统计学方法
　　应用ＳＰＳＳ１７．０软件，计量资料以珋ｘ±ｓ表示，两组
数据间比较，采用配对 ｔ检验，多组数据间比较，采用
方差分析；计数资料以率（ｐ）表示，采用卡方检验对数
据进行统计学分析。
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图１　倒立位侧位片显示直肠盲端距离肛隐窝的距离２０．０ｍｍ
图２　会阴部超声显示直肠盲端距离肛隐窝距离２４．０ｍｍ　ａ：直肠盲端位置距离肛隐窝距离３０．０ｍｍ；ｂ：瘘管位置

图３　结肠造瘘口远端造影侧位片显示ＡＲＭ伴直肠尿道前列腺部瘘

２　结果

２．１　临床表现
　　患儿出生后无胎粪排出或仅有少量胎粪从尿道排
出，正常肛隐窝位置无肛门开口，伴有呕吐、腹胀等低

位肠梗阻症状，２９例患儿中，２１例（７２．４％）有腹胀；
１２例（４１．４％）有呕吐；６例（２０．７％）有尿道排粪便。
２．２　辅助检查／直肠盲端位置的评估比较
　　患儿造瘘术前通过倒立位摄片、会阴部超声及结
肠造瘘后远端造影检查，了解直肠盲端距肛隐窝的距

离分别为（２８．０８±１６．０３）ｍｍ、（１４．２９±７．３０）ｍｍ、
（２６．５９±１４．４５）ｍｍ，并与Ⅱ期行经骶会阴肛门成型
术时测量直肠盲端距肛隐窝的实际距离（２７．５４±
１５９６）ｍｍ作比较。经方差分析 ＳＮＫｑ检验，会阴部
超声与倒立位摄片、结肠远端造影和术中测值均有显

著性差异，Ｐ＜０．０５；倒立位摄片与结肠远端造影、术
中测值均无显著性差异，Ｐ＞０．０５；结肠远端造影与术
中测值无显著性差异，Ｐ＞０．０５。采用配对 ｔ检验，分
别将倒立位摄片、会阴部超声及结肠造影的测值与术

中测值配对比较分析，结果显示倒立位摄片和结肠远

端造影与术中测值无显著性差异，Ｐ＞０．０５；会阴部超
声与术中测值有显著性差异，Ｐ＜０．０５。
２．３　伴发畸形
２．３．１　先天性心脏结构畸形　　患儿初诊及Ⅱ期手
术时分别行心脏超声检查了解心脏结构畸形，造瘘术

前心脏超声检查发现：２９例患儿中有２４例存在心脏
结构畸形，占８２．８％，其中１９例ＰＤＡ、１９例ＡＳＤ、５例
ＶＳＤ。Ⅱ期手术时复查，１９例ＰＤＡ已有１８例愈合，自
愈率９４．７％；１９例ＡＳＤ有１２例愈合，自愈率６３．２％；
５例ＶＳＤ有２例愈合，自愈率４０．０％。经卡方检验，
ＰＤＡ与ＡＳＤ、ＶＳＤ自愈率均有显著性差异，Ｐ＜０．０５；
ＡＳＤ与ＶＳＤ愈合率无显著性差异，Ｐ＞０．０５。

２．３．２　泌尿系统畸形　　２９例患儿在造瘘术前行腹
部超声检查，发现１５例发现有泌尿系统的异常，发生
率为５１．７％；包括：肾盂扩张７例、肾积水４例、融合
肾３例、一侧肾缺如１例。Ⅱ期手术时随访，７例肾盂
扩张和４例肾积水恢复正常。
２．３．３　脊柱脊髓畸形　　２９例患儿在Ⅱ期手术前均
行骶尾部核磁共振检查，发现１２例异常，包括：终丝脂
肪变性５例、脊髓空洞２例、腰骶椎畸形２例、椎管内
脂肪瘤１例、脊髓末端囊性病变１例、尾骨缺如１例。

３　讨论

　　本组病例均为中高位 ＡＲＭ，２９例伴泌尿系统异
常瘘管瘘者有２０例，但仅有６例在初诊时发现有粪质
样物质从尿道口排出（６／２０，３０％），所以即使 ＡＲＭ伴
有瘘的患儿也不一定能在初诊时发现胎便从异常瘘管

排出。患儿生后初期没有明显的腹胀，胎便要通过瘘

管排出所需要的腹腔压力不够；而且闭锁的直肠盲端

常被一层漏斗状肌肉包绕，使得直肠远端萎瘪［７］；如

果胎便经过异常瘘管排出，腹腔压力必须达到一定程

度才能克服直肠盲端肌肉包绕所产生的压力。膀胱颈

部瘘患儿常常因为瘘管较粗大，胎便在膀胱内与尿液

混合后很容易经尿道排出，而无明显呕吐、腹胀临床表

现，本组２例膀胱颈部瘘患儿中，除１例腹部稍膨隆
外，均无其他表现。无瘘患儿临床表现差异较大，与患

儿就诊时间早晚有关，晚期患儿出现呕吐粪质样物、腹

胀等低位肠梗阻表现。因此，ＡＲＭ患儿临床表现对于
ＡＲＭ临床分型及手术方式选择并无特异性。
　　不同的 ＡＲＭ临床类型决定了手术方式的选择。
而直肠盲端距肛隐窝的距离是临床分型的关键，也是

选择一期还是分期肛门成型手术的关键。本组病例研

究结果显示倒立位摄片及结肠造瘘远端造影更能准确

地判断直肠盲端距肛隐窝的距离。本资料中倒立位摄
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片、结肠造瘘远端造影与术中测值的相关性分析，提示

倒立位摄片对ＡＲＭ伴瘘管位置判断准确性劣于造影
检查，其主要原因可能与直肠盲端气体从异常瘘管排

出，使得摄片时直肠内无气体影或气体影最高位与肛

穴处金属标志物的距离大于实际距离。会阴部超声检

查结果与术中测值有统计学差异，Ｃｈｏｉ等［８－９］报道，影

响超声分类准确性的原因之一是间距值偏小，因为超

声检查时难免压迫肛穴皮肤，超声测量的间距值较实

际值偏小１～３ｍｍ。如加压过重，最大可偏小５ｍｍ。
因此超声检查时注意不要加压，避免超声测量间距值

较实际值偏小而出现分类错误，进而导致首次手术方

式的选择错误。在行Ⅱ期肛门成型术前做结肠造瘘口
远端造影检查，不仅可以了解直肠盲端的准确位置，还

可以显示异常瘘管开口的位置和走行，指导手术准确

操作。但是结肠造瘘远端造影必须在完成结肠造瘘术

后进行，所以患儿初诊时，特别是缺乏尿道异常排便的

临床表现时，倒立位摄片仍然是比较准确判断闭锁直

肠盲端位置的辅助检查手段，为确定采用一期成型手

术还是分期手术提供重要的参考。

　　手术方式的选择，不仅要考虑直肠盲端的性质，患
儿的发育情况及其对手术的耐受力也极为重要，尤其

是对于早产儿、低体重儿及合并其他系统畸形的患儿

来说，需要简化手术操作，争取分期手术。本资料中先

天性心脏结构畸形和泌尿系统畸形为 ＡＲＭ伴发畸形
前两位，因此在初诊时行超声检查等了解是否伴发严

重心脏血管及泌尿系统等畸形是必须遵循的原则。

ＡＲＭ患儿术后排便功能不仅与肛门直肠畸形类型有
关，同时与伴发畸形，特别是与伴发泌尿生殖系统及脊

柱脊髓畸形有密切关系［１０－１１］。虽然后矢状路经骶会

阴肛门成型术可以让外科医生清楚地看到各种畸形的

解剖，在直视下进行修补，并合理的处理直肠及泌尿生

殖系统各器官间的复杂关系［１２－１３］。但是即使手术非

常成功的修复了肛门直肠畸形在解剖上的异常，患者

术后仍可能发生大小便失禁的情况，因为除了局部解

剖异常外，骶骨发育不良、神经支配缺陷、脊髓的异常

都会影响术后排便功能的恢复［１４－１５］。因此行骶尾部

ＭＲＩ检查，了解有无脊椎脊髓畸形等，是非常必要的。
　　综上所述，对中高位 ＡＲＭ的男性患儿来说，在未
行结肠造瘘术前，倒立位摄片仍是比较准确判断直肠

盲端位置的辅助检查，但要注意检查前尽可能减少体

位不正、倒立时间过短等因素对直肠盲端位置判断的

影响。在Ⅱ期肛门成型术前做结肠造瘘口远端造影检
查，能更明确直肠盲端位置和异常瘘管情况，更好的指

导手术。中高位 ＡＲＭ常常伴随其他系统器官畸形，
术后排便功能不仅与 ＡＲＭ类型有关，同时与伴随的
脊柱脊髓及泌尿生殖系统发育缺陷有密切关系。因

此，在出生时就应该尽量明确这些畸形，便于病情的评

估和手术方式及时机的选择，还可作为患儿术后排便

功能预后评估重要参考指标。
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