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·专家笔谈·

先天性膈疝诊治中的若干争议问题

陈　功　郑　珊

　　先天性膈疝在活产婴儿中发病率约１／２４００～
３０００［１］。我国尚缺乏大样本发病率的报道，部分可
能产前或生后未经诊治而死亡。既往认为胸腹膜管

闭合障碍是膈疝形成的原因，２０１５年 Ｍｅｒｒｅｌｌ提出
胸膜腹膜返折发育缺陷才是先天性膈疝形成的组织

学基础［２］。孤立性膈疝约占先天性膈疝的６０％，其
余合并多发畸形，其中一半为心脏畸形，约５０种基
因与这些多发畸形有关。由于以往研究中，先天性

膈疝病情轻重程度差异较大，缺乏标准的衡量方法，

且各医院治疗方案不尽相同，关于先天性膈疝的诊

治问题仍然存在很多争议，现阐述如下。

一、先天性膈疝严重程度的判断

随着产前检查技术水平的提高，产前 Ｂ超可明
确诊断先天性膈疝。随之而来的问题是如何判断这

些胎儿病情的轻重，并给予产妇合适建议。多数研

究认为：孕２５周前 Ｂ超发现膈疝、左侧膈疝肝脏疝
入胸腔者预后不良。近年来，Ｂ超四腔心水平对侧
肺面积与胎头周长的比例（ｌｕｎｇａｒｅａｔｏｈｅａｄｃｉｒｃｕｍ
ｆｅｒｅｎｃｅ，ＬＨＲ）或磁共振测量肺的体积（ｆｅｔａｌｌｕｎｇｖｏｌ
ｕｍｅ，ＦＬＶ）被认为是相对较准确的判断指标。

（一）ＬＨＲ
ＬＨＲ提供了判断残存肺大小的较客观参数，有

助于将产妇及胎儿进行分类，多数中心认为 ＬＨＲ＜
１．０者预后不良。然而该参数并非金标准。首先，
各医院计算ＬＨＲ在方法上存在一定差别，有些是测
量肺与胎头的最大直径比例，有些是测量二者前后

径比例，有些则是采用最大横径与纵径相乘获得的

模拟面积与胎头周长相除，各种方法无法通用和换

算；其次，超声测量最大直径、横径的选取常受到测

量者人为因素的影响；再者，对侧肺的体积由于受到

纵隔推移压迫往往会被低估；此外，ＬＨＲ数值受到
孕周影响较大：胎儿孕１２～３２周肺的体积可增加１６
倍，而胎头周径仅增加４倍。因此，有文献提出针对
不同孕周，使用实际测得的 ＬＨＲ与预期 ＬＨＲ（ｏｂ

ｓｅｒｖｅｄ／ｅｘｐｅｃｔｅｄＬＨＲ，Ｏ／ＥＬＨＲ）进行修正，可减少
判断误差。目前我国对于先天性膈疝的产前 ＬＨＲ
判断尚处于起步阶段，统一标准很有必要。如：左侧

膈疝，右肺ＬＨＲ为四腔心水平右肺最大长径乘以最
宽横径除以胎头周长，最后除以预期 ＬＨＲ［ＬＨＲ＝
－２．２１８４＋（０．２６８４孕周）－（０．００３２孕周２）］，得

到结果作为左侧膈疝的统一计算方法，结合随访，可

快速建立符合中国人的ＬＨＲ参考标准［３］。

（二）核磁共振测量肺容积

核磁共振测量肺容积是数字化程度更高的检测

项目，标准的层厚等参数设置可使判断更为准确。

据报道，左侧膈疝时，胎儿肺容量 Ｏ／ＥＦＬＶ＜２５％，
死亡率可高达８７％［４］。然而 ＦＬＶ同 ＬＨＲ一样，仅
反应了残留肺体积大小，对肺的功能以及肺动脉高

压等无法评判，多发畸形也未在考虑之列，结果有一

定局限性。由于胎儿在母体内运动无法控制，对磁

共振设备检查速度会有一定要求，限制了 ＦＬＶ测量
的推广。

国际先天性膈疝协作组（ＣｏｎｇｅｎｉｔａｌＤｉａｐｈｒａｇ
ｍａｔｉｃＨｅｒｎｉａＳｔｕｄｙＧｒｏｕｐ）提出：患儿出生后，其膈疝
严重程度与生后５分钟Ａｐｇａｒ评分、出生体重、心脏
畸形（轻度室间隔缺损生存率为６７％，单心室、左心
流出道梗阻及大动脉转位生存率仅３６％）、膈肌缺
损大小、肺动脉高压、染色体异常等相关。其中，膈

肌缺损大小与预后关联最为密切、直观。协作组将

膈肌缺损大小定为４个级别：Ａ级，膈肌缺损周围均
有肌肉组织附着；Ｂ级，膈肌缺损 ＜５０％胸壁；Ｃ级，
膈肌缺损累积 ＞５０％胸壁；Ｄ级，单侧几乎全部膈
肌缺损［５］。通过这一方法，膈疝病例得以分层和标

准化。当然，膈肌缺损大小与 ＬＨＲ一样，对肺血管
情况无法评估，也不能完全反应疝入脏器的多少。

以出生后６ｈ出现呼吸困难、青紫，来区分轻、重症
的方法，评估因素单一，且受新生儿监护水平等复杂

临床因素的影响，仅适于初步判断。

此外，补片修补、肺动脉高压持续时间较长（６
周以上）以及血清Ｂ型利钠肽水平（Ｂｔｙｐｅｎａｔｒｉｕｒｅｔ
ｉｃｐｅｐｔｉｄｅ，ＢＮＰ）等，均与预后有一定关联。笔者以
为：是否需要补片修补只是从另一角度反应膈肌缺
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损的大小；以心脏超声检测肺动脉高压持续时间，血

清ＢＮＰ水平检查作为肺血管发育的评估手段，结合
之前膈肌缺损大小协同分析，可能更为客观。

由于膈疝病例散发，资料积累、分层和标准化需

要在较大中心才有可能完成，因而国外提出膈疝集

中化管理的问题。目前国内很多地区考虑设立儿童

医院，如何妥善处理基本疾病属地化治疗与疑难疾

病集中管理之间的矛盾，减少无序竞争对医院和患

者造成的伤害，是我们面临的问题，单靠患者家长来

抉择，存在一定盲目性。

二、胎儿外科干预

经历了上世纪８０年代开腹手术、９０年代气管
夹闭术，现在胎儿外科对于膈疝的干预已进入微创

时代。超声引导下穿刺放置胎儿气管内球囊（ｆｅｔｏ
ｓｃｏｐｉｃｅｎｄｏｌｕｍｉｎａｌｔｒａｃｈｅａｌｏｃｃｌｕｓｉｏｎ，ＦＥＴＯ），使得部
分患儿在病房内即可完成干预。气道堵塞后，肺内

液体及生长因子集聚，胚胎肺体积因此增加；堵塞持

续数周后，产前开放球囊，Ⅱ型肺泡细胞仍可产生表
面活性物质，以减少出生后肺泡表面张力。文献报

道ＦＥＴＯ可使得Ｏ／ＥＬＨＲ＜２５％的左侧膈疝患儿生
存率从２４％提高至４９％，右侧膈疝患儿从０提高至
３５％。然而该技术也存在着许多问题，病例选择缺
乏统一标准，文献多提出ＬＨＲ作为判断患儿是否需
要干预的指征，但ＬＨＲ测量方法及临界值各中心之
间并不一致；其二是球囊放置后患儿有拔管困难导

致出生时窒息的风险；其三是部分患儿仅出现肺内

大量积液，而支气管、肺泡数量仍非常少。因此，至

目前为止，应用胎儿气管堵塞治疗先天性膈疝生存

率提高不明显或有轻微提高，存活者存在一定的生

活质量问题。胎儿手术在先天性膈疝的应用仍是一

个悬而未决的问题［６］。

围产期糖皮质激素的应用曾是研究热点之一。

在Ｐｉｔｔｉｎｇｅｒ和Ｓａｗｉｎ的早期观察中曾提出膈疝患儿
存在糖皮质激素应激反应异常，激素水平与疾病严

重程度相关。Ｐａｄｄｏｃｋ发现：产前使用倍他米松的
膈疝患儿血清 ＡＣＴＨ、皮质醇及脱氢表雄酮水平明
显降低，而未用激素的膈疝患儿激素水平正常，因此

认为先天性膈疝患儿垂体—肾上腺素轴并无异常，

产前使用激素不符合其病理生理过程。故目前仅对

出生后胎龄低于３４周的患儿适量使用激素以促进
肺成熟。

三、辅助通气策略

膈疝患儿围术期限制通气压力、允许外周高碳

酸血症是唯一公认有效的策略，人们在医源性气压

伤和末梢血气参数之间做了取舍，其核心是限制通

气峰值压力＜２５ｃｍＨ２Ｏ，只要心输出量及肺动脉压
力稳定，在控制动脉导管前 ＳａＯ２＞８５％，ＰＣＯ２＜６５
ｍｍＨｇ的前提下，适当放宽导管后 ＰＣＯ２及 ＰＨ值的
纠正。气道压力较高，虽不一定导致气胸、血胸，但

气道上皮的损伤不可避免，“温和”通气已成为膈疝

治疗的共识。

限制通气压力后，部分患儿心、脑等重要器官仍

不能获得满意的血氧供应。由于体外膜氧合技术

（ｅｘｔｒａｃｏｒｐｏｒｅａｌｍｅｍｂｒａｎｅｏｘｙｇｅｎａｔｉｏｎ，ＥＣＭＯ）尚未
普及，高频振荡通气（ｈｉｇｈｆｒｅｑｕｅｎｃｙｏｓｃｉｌｌａｔｏｒｙｖｅｎｔｉ
ｌａｔｉｏｎ，ＨＦＯＶ）可作为普通通气的补充来挽救生命。

四、ＥＣＭＯ技术的使用
早在１９７７年，ＥＣＭＯ技术开始应用于膈疝患

儿，并逐渐稳定在一定水平。最初 ＥＣＭＯ是作为常
规通气无效时的一种补救手段。现在认为早期应用

该技术可保护肺功能，对膈疝的肺动脉高压，也能起

到改善作用。各中心之间 ＥＣＭＯ缺乏统一的使用
标准，部分畸形严重、最终存活概率很低的患儿，一

旦使用将无法撤机；而根据血气和氧合血红蛋白浓

度制定的指征，因其“门槛”较高，一些可能存活的

患儿将丧失生存机会，我国儿科 ＥＣＭＯ具体运用指
征还在借鉴和摸索中。

ＥＣＭＯ何时撤机也是一个难题。Ｋａｙｓ等研究
发现：随着 ＥＣＭＯ使用时间延长，患儿生存率呈下
降趋势：持续两周生存率为５６％、３周为４６％，４周
为４３％，而使用时间一旦超过４周，则生存率急剧
下降。因此长期使用 ＥＣＭＯ会造成资源的极大浪
费。针对ＥＣＭＯ使用中患儿何时接受外科手术，多
数研究认为应及早进行。早期手术可减少长期使用

ＥＣＭＯ的风险，配合使用抗纤溶药物———氨基己酸
可改善ＥＣＭＯ造成的凝血异常，减少出血风险，确
保手术安全［７］。

五、肺动脉高压的治疗

肺动脉高压是先天性膈疝死亡的重要原因。低

浓度一氧化氮（ＮｉｔｒｉｃＯｘｉｄｅ，ＮＯ）吸入能改善肺血
管舒缩功能障碍导致的肺动脉高压，却无法缓解先

天性膈疝伴发的肺动脉高压，减少其 ＥＣＭＯ使用比
例及提高生存率。这可能与先天性膈疝存在肺小动

脉数量减少、动脉中膜增厚等结构畸形有关。

西地那非、米力农、前列环素、前列腺素 Ｅ１以
及血管内皮素拮抗剂 Ｂｏｓｅｎｔａｎ等血管活性药物均
有一定程度扩张血管的作用，在手术解决肺部压迫

后，可作为肺动脉高压的辅助治疗。

·９·
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六、手术决策

外科手术是唯一的根治手段，目前争议主要在

于手术时机和手术方法。早期回纳内脏，可一定程

度上缓解肺和心血管所受压迫，但并不能解决支气

管、肺泡发育不良和肺小动脉中膜增厚等问题，“蜜

月期”后，仍有部分患儿会死于肺动脉高压。因此，

Ｓａｋａｉ等提出：适当延期，待患儿内环境稳定、肺动脉
高压缓解后再行手术，更为安全。全美２０１６年膈疝
研究协作组统计数据中仅５％的患儿在生后２４ｈ内
手术。虽然延期手术没有明显提高膈疝患儿的生存

率，但为医生赢得了充分的准备时间。延期时间的

长短，各中心并无统一意见，先天性膈疝研究协作组

的报告中，约半数患儿出生５ｄ后才手术；有少数中
心提出等肺动脉高压完全缓解后再行手术。笔者以

为，既然延期与急诊手术对预后影响不大，在没有

ＥＣＭＯ等设备作为后盾的情况下，延期２４ｈ，患儿情
况适当稳定后早期手术，可避免部分严重膈疝患儿

在等候过程中出现危险。

近年来随着微创技术的进步，胸腔镜手术以创

伤小、对胸廓外观影响小、手术视野清晰占据优势。

许多文献以该技术微创、可行作为结论进行了报道。

然而微创技术也有一些不足：患儿术中 ｐＨ值常较
低、ＰＣＯ２偏高；手术时间偏长；术后复发率（７．９％～
２０％）相对较高［８，９］。当然，我们也不能排除学习曲

线和样本数量较少对结果造成的影响。

人工补片可用于修补巨大的膈肌缺损，理想的

材料应是组织相容性好且能顺应患儿将来生长的需

要。目前常用的聚四氟乙烯补片、猪小肠黏膜等均

不能达到这一要求。感染、缝合张力过高是补片修

补患儿术后复发率较高（３．７％～３７％）的原因，使用
穹窿状补片，松弛缝合边缘可适当减少膈疝复

发［１０］。有学者提出自体组织移植物修补方案，如：

Ｅｒｉｃ在肋缘下４～５ｃｍ取切口，将腹横肌及腹内斜
肌保留血供翻入修补膈肌缺损。但整形外科技术要

求以及自体材料获取可能造成的损伤，限制了这一

技术的广泛使用。

七、重症先天性膈疝的远期预后

部分重症膈疝获得救治的患儿术后长期存在呼

吸、消化、神经、发育、运动、心理方面问题。其中，肺

部反复感染最常见，患儿５岁之前发生率可达２６％
～５０％。患儿用力肺活量（ｆｏｒｃｅｄＶｉｔａｌｃａｐａｃｉｔｙ；
ＦＶＣ）偏低；气管扩张药物使用率较高；部分存在通
气血流比例失调。胃食管返流是消化道主要问题。

患儿由于食管扩张、胃食管连接处位置异常、食管周

围筋膜缺损，常出现呕吐和喂养困难。部分患儿需

鼻饲或胃造瘘维持生长，如果抑酸剂无效，需行抗反

流手术。运动及语言障碍在 １岁前发生率分别为
６０％和 １８％；５岁之前 １７％的患儿有认知问题；
２３％～３１％患儿会出现心理发育延缓；近半数患儿
肌张力偏高。部分较大年龄高危患儿与同年龄组正

常青少年相比，学习能力、认知水平、注意力和情绪

等方面存在滞后。文献报道感音性耳聋发生率为

２．３％～６０％，部分可在术后２～８年发生。最初认为
感音性耳聋与ＥＣＭＯ的使用有关，随着氨基糖甙类
抗生素的控制以及围术期监护的改进，其发生率开

始下降。膈疝复发率为８％～１５％，１０％～２７％的患
儿存在脊柱侧弯等骨骼畸形。当然，近半数以上患

儿术后恢复良好，为提高随访效率，需要对先天性膈

疝出院患儿进行分类：一期修补、未使用补片及 ＥＣ
ＭＯ、出院无需吸氧、可自行喂养、出院首次随访生长
发育良好的患儿属于低危组，将来发生严重并发症

的可能性较小，可减少随访次数和频率。反之为高

危组，需要长期监测，国外有部分医疗中心对这些患

儿采取多学科联合随访至１６岁［１１］。

总而言之，我国人口基数大，病例数多，缺乏较

高质量的临床资料总结。未来联合外科、心脏、消

化、儿保、营养、护理等众多学科，建立长期有效的随

访制度，配合合理的治疗设计，是解决现存先天性膈

疝诊治中争议问题的重要途径。
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