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先天性膈疝产前诊断及腔镜矫治研究进展

张永婷　综述　李索林　审校

　　先天性膈疝（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｄｉａｐｈｒａｇｍａｔｉｃｈｅｒｎｉａ，
ＣＤＨ）是胚胎期膈肌发育停顿所致膈肌缺损，在胸
腹腔压力差的作用下使腹腔内游动度较大的脏器疝

入胸腔。９０％的 ＣＤＨ发生在膈肌后外侧（胸腹裂
孔疝，Ｂｏｃｈｄａｌｅｃｋｈｅｒｎｉａ），９％发生在前中侧（胸骨后
疝，Ｍｏｒｇａｇｎｉｈｅｒｎｉａ），发病率约 １／２５００～１／３５００，
死亡率高达５０％［１］。曾有学者认为在生后即出现

症状的先天性膈疝是不能治愈的，然而随着产前诊

断的开展，术后康复及新生儿重症监护的建立，其发

病率及死亡率已有所下降，总体生存率也有所提

高［２］。现对ＣＤＨ的产前诊断及生后胸腔镜手术治
疗的特点作一综述。

一、产前诊断

随着我国卫生保健系统的完善及围产医学的发

展，产前诊断逐渐成为优生优育及指导产时及产后

治疗的重要手段。ＣＤＨ的产前诊断主要包括产前
超声及产前ＭＲＩ。肺发育不良及肺动脉高压的程度
越重，症状出现越早，病死率亦越高，因此，通过影像

学手段提前诊断疾病及量化肺发育不良的严重程度

对后续治疗方案有重要指导意义。

（一）超声检查

超声具有安全、无创、可重复等优点，是最早也

是最有效、最常用的 ＣＤＨ检查手段，便于早期诊断
以及随访观察。欧洲国家通过产前超声的 ＣＤＨ诊
断准确率已达 ６０％［３］。超声用于 ＣＤＨ的产前诊
断，首先需要明确膈疝的有无，膈疝的位置、内容物

及是否合并其他先天性异常；其次，可评估 ＣＤＨ的
严重程度，并判断预后。

超声可以显示胎儿膈肌，正常膈肌呈圆顶状突

向胸腔的薄带状低回声结构，但超声无法评价膈肌

是否完整，难以识别膈肌缺损，只有当腹腔内脏器疝

入胸腔后才能检出。ＣＤＨ的产前超声表现为膈肌

弧形低回声中断或消失，左右肺环绕四腔心切面特

征消失，胸腔内出现异常回声，心脏纵膈移位，肺组

织受压，合并羊水过多或其他结构异常。左侧膈疝

疝入组织可以为胃和肠管、胃和肝脏、肠管及脾脏；

右侧膈疝疝入组织可为肝脏、胃和肝脏、胃及肠管。

应用超声显像可提示胎儿病变严重程度并判断

其预后，不仅对于指导治疗方案有重要意义，也有助

于家属做好心理及财力的准备，进行产前一系列检

查，选择对胎儿的取舍，以利孕妇家庭健康和谐发

展。提示预后的指标主要包括是否合并其他畸形，

肝脏的位置及肺头比。对于已检测出先天性膈疝的

胎儿应更加重视系统筛查，观察是否合并其他畸形。

Ｈｅｄｒｉｃｋ等［４］将合并染色体异常或其他结构畸形的

ＣＤＨ胎儿诊断为重度 ＣＤＨ，其病死率明显高于单
纯ＣＤＨ患儿，故提倡予以终止妊娠。最近亦有研究
发现，在合并先天性心脏病的 ＣＤＨ胎儿中，部分胎
儿为轻度 ＣＤＨ［５］。我国对于合并染色体异常或其
他结构异常的 ＣＤＨ胎儿大多选择终止妊娠，其预
后评估尚不明确。Ｍｕｌｌａｓｓｅｒｙ等［６］提出肝脏疝入胸

腔与膈疝的不良预后有关，指出临床上应重视膈疝

伴肝脏疝入的诊断。一项随访调查显示，肝脏疝入

胸腔与肝脏未疝入胸腔的 ＣＤＨ新生儿病死率分别
为 ６５％与７％，进一步证明肝膈疝是重要的影响预
后的危险因素［４］。由于肺发育不良是影响预后和

死亡率的最主要原因，因此应用产前超声评估肺的

容积也就能较好的评估其预后，并为治疗提供依据。

Ｍｅｋｔｕｓ等［７］首次提出应用超声下胎儿肺头比

（ＬＨＲ）作为评价胎肺大小及预测胎儿预后的指标。
然而 ＬＨＲ与孕龄大小有直接关系，因此 ＬＨＲ实测
值与预测值的比值（Ｏ／ＥＬＨＲ）逐渐成为评估胎儿
预后的主要方法。

三维超声技术的发展，明显提高了ＣＤＨ的产前
诊断以及预后评估的准确性，但超声诊断仍有其局

限性。系统超声检查虽能在产前检测出胎儿先天性

膈疝，但并非所有病例都能得到及时诊断，除与操作

者经验密切相关外，还与疝缺损的大小、膈疝的进展

（如受胸腔压力改变的影响、交通性膈疝等）有关。

部分进入胸腔的腹腔内容物大小形态在胸腹腔压力
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变化的影响下，可在２次检查中有不同的表现。因
此小的膈疝如无腹腔脏器进入胸腔，或滑动性膈疝

未有腹腔脏器滑入胸腔内时，超声产前常难以诊断。

其次，孕妇肥胖、羊水过少、双胎妊娠以及胎位异常

等均会影响 ＣＤＨ的诊断，一方面造成 ＣＤＨ的漏诊
和误诊，另一方面影响胎肺容积的测量，导致无法准

确判断 ＣＤＨ的预后。
（二）ＭＲＩ
利用胎儿高含水量特征以及生活的羊水环境，

可以将磁共振水成像应用于胎儿，对宫内胎儿进行

整体成像。１９８３年，Ｓｍｉｔｈ［８］最先将 ＭＲＩ应用于观
察胎儿情况。ＭＲＩ用于膈疝的诊断具有快速、多角
度、多方位、多次重复优质成像的特点，图像质量不

受孕周、胎位和羊水的影响。ＭＲＩ的软组织分辨率
高，于胎儿冠状面及矢状面能清晰显示整个膈肌是

否完整，并能根据不同结构的不同特征信号在同一

平面区分腹腔结构和胸腔结构。对于超声诊断困难

的肝脏疝入胸腔的 ＣＤＨ胎儿其漏诊和误诊率也明
显减少。

在评估预后方面，ＭＲＩ可通过软件自动计算胎
儿肺体积，通过计算总肺体积实测值与预测值的比

值（ｏｂｓｅｒｖｅｄ／ｅｘｐｅｃｔｅｄｔｏｔａｌｆｅｔａｌｌｕｎｇｖｏｌｕｍｅｏ／ｅ
ＦＬＶ）评估胎儿肺发育情况，从而判断预后。胸腔内
的肝脏由于其信号强度与胸腔内脏器不同，因此，

ＭＲＩ比 Ｂ超更容易诊断［９］。而且对于疝入胸腔肝

脏的大小描述到目前为止仅有ＭＲＩ的报道，而没有
Ｂ超的描述［１０］。胎儿肝脏是否疝入胸腔及其疝入

百分比明显影响患儿预后［１１］。而 ＭＲＩ可通过测量
疝入胸腔的肝脏体积与整个肝脏的体积之比，预测

ＣＤＨ患儿的预后。ＭＲＩ还可以通过测量左右肺动
脉的横径之和与膈面水平降主动脉横径之比，评估

胎儿肺动脉高压的程度。然而，ＭＲＩ检查成本高，检
查时间长，且胎儿图像质量易受孕妇呼吸及胎动的

影响，产生运动性伪影，目前还难以成为胎儿检查的

常规方法。

二、腔镜手术矫治

先天性膈疝是一种威胁新生儿生命的疾病，出

现缺氧、发绀和呼吸闲难症状越早，病情越重，预后

也越差。出生后６ｈ内出现缺氧、发绀和呼吸困难
症状的ＣＤＨ患儿，常被称为重症 ＣＤＨ，其肺发育不
良较重，病死率在６０％以上［１２］。因此，需要较早手

术治疗。传统手术方法是经腹或经胸开放式修补缺

损。经腹手术因病变部位深在，显露困难，切口较

大，疼痛较重，小儿以腹式呼吸为主，较大切口造成

的体壁神经和肌肉切断将影响术后呼吸功能的恢

复，住院时间长。经胸手术虽对膈肌缺损显露较好，

便于修补，但不能探查和处理腹腔内脏器的合并畸

形，若遗漏还需再次开腹手术。开放手术的缺点是

术中探查困难，切口较大，术后疼痛较重且影响美

观。腔镜手术逐渐成为治疗先天性膈疝的标准方

法。微创手术应用于先天性膈疝的治疗始于１９９５
年，ｖａｎｄｅｒＺｅｅ与Ｂａｘ［１３］完成第１例腹腔镜小儿先
天性膈疝修补术。同期，Ｓｉｌｅｎ等［１４］也成功完成第１
例胸腔镜先天性膈疝修补。由于小儿腹腔脏器疝入

胸腔，在腹腔镜手术过程中脏器的回纳会较困难，尤

其是由于脾脏光滑、质软，易脆，易损伤出血，在不损

伤脾脏被膜或系膜的情况下还纳脾脏需要更高的技

术，而在胸腔镜下还纳就相对容易。然而，由于新生

儿的操作空间更小，对手术的耐受性差、病死率高，

在很长一段时期内新生儿的胸腔镜膈疝修补术都存

在很大争论，主要是因为其术后复发率较高［１５］。但

是Ｊａｎｃｅｌｅｗｉｃｚ的研究团队通过对２３例ＣＤＨ新生儿
的研究表明，通过应用体外加固缝合及补片、以及较

长的学习曲线后，其复发率可明显减小［１６］。Ａｒｃａ
等［１７］认为对于Ｍｏｒｇａｇｎｉ疝来说腹腔镜的效果更好，
而胸腔镜治Ｂｏｃｈｄａｌｅｋ疝更好。

胸腔镜手术的优势使得经胸腔修补术应用越来

越广泛。首先，充分肌松后，较小的胸腔气压即能形

成与腹腔的压力差从而使疝及其内容物还纳腹腔，

且还纳后再疝入胸腔的机会小；其次，由于先天性膈

疝患儿大多合并同侧肺发育不良且处于萎陷状态，

疝内容物还纳后，可获得较大的操作空间及视野，且

内脏复位后能较好的显露膈肌边缘利于缝合操作；

再者，膈肌修补、撤除气胸后，在胸廓的自然张力下

也可直接显露术野，明确直观地检查修补后的膈面

是否光整、缝合是否有遗漏，避免手术不彻底而造成

复发，从而降低了复发率。除此之外，较低的胸腔气

体压力，也使患儿吸入较少的ＣＯ２，对代谢的影响相
对较小。由于对腹腔的干扰小，其术后肠梗阻的几

率也大大减小。２０１３年 Ｔａｋａａｋｉ［１８］通过总结１４例
传统手术和１０例胸腔镜手术的ＣＤＨ新生儿的手术
效果得出结论：两组手术时间没有差异，胸腔镜术中

出血要比开腹明显少，术后患儿 Ｃ反应蛋白及饮食
恢复正常的时间也有所减少。最近，Ｈｕａｎｇ等［１９］总

结６０例胸腔镜手术修补 ＣＤＨ的经验，术中患儿取
侧卧位，患侧朝上，气胸压力设定２～４ｍｍＨｇ，于腋
中线第三肋间放置胸腔镜，腋前线和腋后线第四肋

间分别放置操作器械，以无损伤钳还纳疝入脏器后，
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以２—０不可吸收线间断缝合缺损边缘。在修补膈肌
缺损后角时，可将缝线绕过肋骨以增强缝线力度，无

需放置胸腔引流管，效果良好。对于存在疝囊的情

况，在胸腔镜下多数术者不予切除，仅还纳后缝合即

可［２０］。然而，仍有学者考虑到手术过程中血气紊乱

问题而对胸腔镜手术持有异议，由于患儿本身存在

肺发育不良，再加上人工气胸和手术操作对患侧肺

的机械压迫，使得传统机械通气时，肺内会出现严重

的不均匀通气，进而引起部分肺泡过度充气，增加气

压伤和气胸的发生率。Ｂｉｓｈａｙ等［２１］对胸腔镜及传

统开腹手术治疗 ＣＤＨ对血气的影响进行随机对照
研究，发现胸腔镜组确实比开腹手术组有较高的高

碳酸血症和酸中毒的发生率，然而随着术中“允许

性高碳酸血症”概念的流行和应用，新生儿胸腔镜

膈疝修补术可明显降低气胸发生率，且对术中

ＰａＣＯ２、术后机械通气时间和术后住院时间均无明
显影响［２２］。但目前还没有确切的“允许值”的范

畴。高碳酸血症对于全身系统的影响及脑灌注的影

响尚未可知，Ｂｉｓｈａｙ［２３］等进行了一项关于新生儿胸
腔镜手术时脑灌注的研究，认为胸腔镜手术治疗

ＣＤＨ后大脑的氧合确实有明显降低，但未明确指出
其对大脑的发育是否会造成不可逆性损伤。虽然胸

腔镜治疗ＣＤＨ的优缺点仍在争论中，但 Ｍｅｔａ分析
表明胸腔镜手术创伤更小，恢复较快，术后肠梗阻几

率小，美容效果也很好［１５］。对新生儿膈疝亦有较好

的效果，有报道称胸腔镜手术治疗ＣＤＨ对即使有多
重心脏畸形的患儿也是可行有效的。因此，胸腔镜

手术治疗ＣＤＨ，尤其是新生儿渐成为一种标准治疗
方案。

总之，ＣＤＨ在孕期通过超声及ＭＲＩ可早期诊断
并推测预后，采取胸腔镜手术修补缺损、缓解症状是

其较为高效的手段。虽然产前诊断存在一定的缺陷

及漏诊、误诊率，但其产前诊断依然有赖于超声和

ＭＲＩ，且随着影像技术的发展，其诊断的准确性及特
异性会逐渐提高，为其及时救治提供依据。但胸腔

镜手术作为微创手术的代表术式需要较长的学习曲

线，且掌握程度因人而异，随着手术经验的积累、技

术的进步及器械的改进，必将成为矫治ＣＤＨ的标准
术式。
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