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·论著·

肛门直肠畸形合并先天性巨结肠

３ 例及文献复习

李　 森　 潘伟华　 谈　 香　 王　 俊

【摘要】 　 目的　 先天性肛门直肠畸形合并先天性巨结肠临床上罕见，常易漏诊。 本文对先天性肛门
直肠畸形合并先天性巨结肠患者的临床特点、诊疗及预后进行总结，以期提高对此类疾病的认识。 　 方
法　 ２００３ 年 ９ 月至 ２０１９ 年 １０ 月，上海交通大学医学院附属新华医院共收治 ３ 例肛门直肠畸形合并巨
结肠男性患者，均为无肛直肠会阴瘘；检索万方、维普、中国知网、Ｐｕｂｍｅｄ、Ｍｅｄｌｉｎｅ 数据库截至 ２０１９ 年
１０ 月已发表的关于肛门直肠畸形合并先天性巨结肠的相关文献，并进行分析。 　 结果　 本研究中 ３ 例
均于出生后诊断为肛门直肠畸形，行肛门成形术（２ ～ １１ ｄ），后因持续便秘，确诊合并先天性巨结肠，行
经腹经肛门 Ｓｏａｖｅ手术时患者月龄 １７ ～ ３６ 个月。 术后随访 ２ ～ １１ 年，３ 例术后污粪症状曾持续数年，经
饮食调整、排便训练等保守治疗后排便状况逐渐得到改善，目前排便控制能力良好。 通过检索数据库，

检索到 ２１ 篇相关文献（共报道 ７１ 例患者），联合本中心 ３ 例患者，共有 ７４ 例患者纳入本次研究。 其中
男 ４２ 例，女 ３２ 例，年龄 ２ 天至 ２８ 岁，４１ 例发现合并其他系统畸形。 ４２ 例生后行结肠造瘘术，２１ 例（２１ ／
４２，５０％ ）于肛门成形术前诊断合并先天性巨结肠。 ５３ 例（５３ ／ ７４，７１． ６％ ）行肛门成形术后持续出现腹
胀、便秘等症状，平均保守治疗 ８ 个月后确诊合并先天性巨结肠。 ７４ 例均行巨结肠根治手术，４０ 例（４０ ／
７４，５４． １％ ）采用 Ｓｏａｖｅ术，１８ 例（１８ ／ ７４，２４． ３％ ）采用 Ｄｕｈａｍｅｌ术，８ 例（８ ／ ７４，１０． ８％ ）采用 Ｓｗｅｎｓｏｎ术，８
例（８ ／ ７４，１０． ８％ ）采用 Ｒｅｈｂｅｉｎ术，术后病理结果均证实无神经节细胞。 ３８ 例进行了随访，排便状况良
好。 　 结论　 对于先天性肛门直肠畸形患者，如术后出现便秘持续并加重且保守治疗无效时，应警惕合
并先天性巨结肠的可能；以直肠黏膜活检为依据的病理学诊断依然是诊断的金标准。 Ｓｏａｖｅ根治术安全
有效，可作为优选的手术方式。
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ａｇｅ ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｔｉｍｅ ｏｆ ＨＤ ｗａｓ ８ ｍｏｎｔｈｓ ａｆｔｅｒ ｃｏｎｓｅｒｖａｔｉｖｅ ｍｅａｓｕｒｅｓ． Ａｌｌ ｏｆ ｔｈｅｍ ｕｎｄｅｒｗｅｎｔ ｒａｄｉｃａｌ ｍｅｇａｃｏｌｏｎ
ｏｐｅｒａｔｉｏｎ （２ ｄａｙ － ２８ ｙｅａｒ） ． Ａｎｄ ４０ ｃａｓｅｓ ｕｎｄｅｒｗｅｎｔ Ｓｏａｖｅｓ ｐｕｌｌｔｈｒｏｕｇｈ （４０ ／ ７４，５４． １％ ） ． Ｏｔｈｅｒ ｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓ
ｉｎｃｌｕｄｅｄ Ｄｕｈａｍｅｌ ｐｒｏｃｅｄｕｒｅ （１８ ／ ７４，２４． ３％ ），Ｓｗｅｎｓｏｎｓ ｐｕｌｌｔｈｒｏｕｇｈ （８ ／ ７４，１０． ８％ ） ａｎｄ Ｒｅｈｂｅｉｎｓ ｐｕｌｌ
ｔｈｒｏｕｇｈ （８ ／ ７４，１０． ８％ ） ． Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎ Ｆｏｒ ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ＡＲＭ， ｔｈｅ ｐｏｓｓｉｂｉｌｉｔｙ ｏｆ ｃｏｎｃｏｍｉｔａｎｔ
ＨＤ ｓｈｏｕｌｄ ｂｅ ｃｏｎｓｉｄｅｒｅｄ ｗｈｅｎ ｃｏｎｓｔｉｐａｔｉｏｎ ｐｅｒｓｉｓｔｓ ａｎｄ ｗｏｒｓｅｎｓ ａｎｄ ｃｏｎｓｅｒｖａｔｉｖｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｉｓ ｉｎｅｆｆｅｃｔｉｖｅ． Ｉｔｓ
ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｉｓ ｂａｓｅｄ ｕｐｏｎ ｒｅｃｔａｌ ｍｕｃｏｓａｌ ｂｉｏｐｓｙ． Ｓｏａｖｅｓ ｏｐｅｒａｔｉｏｎ ｉｓ ｉｄｅａｌ ｆｏｒ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ
ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ．

【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】 Ａｎｕｓ； Ｒｅｃｔｕｍ ／ ＡＢ； Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ Ｄｉｓｅａｓｅ

　 　 先天性肛门直肠畸形（ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ，
ＡＲＭ）是一种复杂的先天性肛门、直肠和泌尿生殖系
统疾病，位居新生儿消化道畸形之首，其发病率为 １ ／
５ ０００ ～ １ ／ １ ５００， 但 同 时 合 并 先 天 性 巨 结 肠
（Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ，ＨＤ）却十分罕见，有学者曾报
道其发病率为 １ ／ ２５０ ０００ ～１ ／ ７５ ０００［１ － ３］ 。 ＨＤ通常在
新生儿期或婴儿期早期出现胎便排出延迟及腹胀，而

ＡＲＭ患者术后出现便秘在临床上也不少见，两者容
易混淆，从而导致对 ＨＤ 的漏诊［４，１０，１７，２６］ 。 本文通过

分析上海交通大学医学院附属新华医院收治的 ３ 例
先天性肛门直肠畸形合并先天性巨结肠患者的临床

资料，结合文献复习，对其发病情况、临床特点、诊疗

和预后进行总结，以期提高医生对此类疾病的认识。

材料与方法

一、临床资料

２００３ 年 ９ 月至 ２０１９ 年 １０ 月，上海交通大学医
学院附属新华医院共收治先天性肛门直肠畸形合

并先天性巨结肠患者 ３ 例，均为男性，年龄分别为
１７ 个月、２０ 个月、３６ 个月。 ３ 例均因肛门成形术后
逐渐出现持续性便秘，行经肛门直肠全层肠壁活检

明确诊断，并决定后续处理方案。 取材均为直径 ＞
０． ５ ｃｍ的直肠后壁肠壁组织，取材位置为距离直肠
肛门吻合口上方 １ ｃｍ、３ ｃｍ、５ ｃｍ 处。 ３ 例患者性
别、手术年龄、影像学检查（Ｘ 线、造影）、肛门直肠

畸形分型、先天性巨结肠分型、伴发畸形、手术年

龄、手术方式（肛门成形术和巨结肠根治术）等情况

详见表 １。
病例 １　 生后 １１ ｄ因“先天性肛门直肠畸形伴

会阴瘘”行肛门成形术，术后尚可自行排便，１ 个月
后出现排便障碍，每 ４ ～ ５ ｄ 排便 １ 次，每次排便均
感到用力、量少，同时伴有腹胀。 予以扩肛治疗后

患者便秘症状持续存在，１６ 月龄时至我院行肛门直
肠测压检查，其中直肠肛门抑制反射（ ｒｅｃｔａｌ ａｎａｌ ｉｎ
ｈｉｂｉｔｏｒｙ ｒｅｆｌｅｘ，ＲＡＩＲ）为阴性，另行下消化道造影（图
１），表现为结肠扩张。 影像学诊断：存在巨结肠可
能，故行直肠黏膜活检术。 术后病理结果提示：直

肠黏膜下及肌层未见神经节细胞，符合先天性巨结

肠诊断。 １７ 月龄时行经腹经肛门巨结肠根治术
（Ｓｏａｖｅ手术）。

病例 ２　 生后发现患者排便困难，诊断为无肛
直肠会阴瘘。 在我院行肛门成形术，术后扩肛至 ４
月龄，期间扩肛后可排便，每日 ３ ～ ４ 次，呈黄色糊
状，遂按常规处理后逐渐减少扩肛次数，并最终停

止扩肛。 后患者出现便秘症状，每 １ ～ ２ ｄ 排便 １
次，未予以处理；便秘症状持续加重，每隔 ３ ～
４ ｄ排便 １ 次，予保守治疗无效，１９ 月龄时行肛门直
肠测压检查，提示 ＲＡＩＲ为阴性，行下消化道造影提
示巨结肠可能（图 ２）。 于当月行直肠黏膜活检术，
病理检查结果证实为先天性巨结肠，２０ 月龄时行腹
腔镜辅助巨结肠根治术。

表 １　 ３ 例 ＡＲＭｓ合并 ＨＤ患者的临床资料
Ｔａｂｌｅ １　 Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｄａｔａ ｏｆ ３ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ＡＲＭｓ ｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄ ｗｉｔｈ ＨＤ

病例 性别 手术年龄 类型 手术方式 二次手术方式 巨结肠分型 合并畸形
切除范围

（ｃｍ）
Ｋｅｌｌｙｓ
评分

症状

１ 男 １７ 个月 直肠会阴瘘
前矢状入路

肛门成形术
经腹经肛门 ｓｏａｖｅ术 短段型 肾积水 ２８ ６ 自行排便

２ 男 ２０ 个月 直肠会阴瘘
后切肛门

成形术
腹腔镜辅助 ｓｏａｖｅ术 短段型 猫眼综合征 ２２ ６ 自行排便

３ 男 ３６ 个月 直肠会阴瘘
后切肛门

成形术
经腹经肛门 ｓｏａｖｅ术 短段型 拇指多指 ２５ ５ 自行排便
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　 　 病例 ３　 生后即发现肛门开口偏移正常位置，
诊断为直肠会阴瘘，生后第 ２ 天行肛门成形术，术后
患者无排便，后因肠梗阻再次行手术治疗，术后患

者出现便秘，予扩肛、软化大便等保守治疗无效，３５
月龄时行肛门直肠测压检查，提示 ＲＡＩＲ为阴性，后
行直肠黏膜活检术，病理检查结果提示为先天性巨

结肠，于 ３６ 月龄时经腹行肛门巨结肠根治术。

图 １　 病例 １ 消化道造影检查 　 图 ２　 病例 ２ 消化道造影
检查

Ｆｉｇ． １　 Ｇａｓｔｒｏｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ ｏｆ Ｃａｓｅ １　 Ｆｉｇ． ２　 Ｇａｓｔｒｏ
ｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ ｏｆ Ｃａｓｅ ２

　 　 二、手术方法
患者取截石位，牵开肛门，于原吻合口上 １ ｃｍ

以上缝合牵引直肠黏膜一周，于吻合口上 ０． ５ ｃｍ处
环形切开直肠黏膜，向上剥离直肠黏膜达腹膜反折

以上水平，环形切开直肠浆肌层，结肠系膜用超声

刀切断。 因术中发现结肠系膜短，经肛门下拖结肠

困难，遂将患者转置仰卧位，取下腹部横行切口（或

腹腔镜）进腹，探查结肠扩张段及外观正常段，行术

中多点结肠冰冻病理检查。 超声刀离断扩张段结

肠系膜血管，同时离断远端结肠系膜，使远端结肠

与直肠肛管完全游离。 同时“Ｖ”型切除部分肌鞘。
根据术中冰冻病理结肠结果证实，预设拖出结肠切

缘见到发育尚可的神经节细胞。 将远端结肠自肛

门口拖出至预设切缘，将拖出结肠的浆肌层与肌鞘

侧壁缝合固定后，将结肠切缘与直肠上切口黏膜间

断缝合，肛门内留置肛管。 依次缝合腹壁切口。

三、文献检索

检索万方、维普、中国知网、ＰｕｂＭｅｄ、ＭｅｄＬｉｎｅ 数
据库，检索关键词：先天性肛门直肠畸形（ ａｎｏｒｅｃｔａｌ
ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ）、 先天性巨结肠 （ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ ｄｉｓ
ｅａｓｅ），检索 ２０１９ 年 １０ 月前公开发表的文献。 剔除
标准： ①剔除无法获得全文资料的儿童病例。 ②对
同一作者、医院、研究所、数据库重复报道病例予以

剔除。 共 ７１ 例 ＡＲＭ合并 ＨＤ患者纳入本研究。

结　 果

一、本院 ３ 例患者预后

３ 例术后随访 ２ ～ １１ 年，术后经饮食调整、排便
训练、生活习惯培养等保守治疗后，排便功能随着

时间的延长均有明显改善，２ 例术后污粪症状曾持
续 ２ ～ ３ 年，经过上述持续保守治疗后，Ｋｅｌｌｙ［６］式肛
门功能评分由 ３ 分逐渐好转至 ６ 分，目前控制排便
能力良好。 １ 例间断门诊随访，术后 ５ 年左右污粪
症状较重，经上述处理以及定时排便训练等保守治

疗，Ｋｅｌｌｙ 式评分由 ２ 分变为 ５ 分，明确排便状况良
好，轻微污粪表现，约每周 １ 次。 ３ 例目前无特殊饮
食食谱，生长发育与同龄儿相比无明显落后。

二、文献分析

最终检索到英文文献报道 ＡＲＭ 合并 ＨＤ 患者
６５ 例［６ － ２５，２７ － ３２］ ；中文文献报道 ６ 例［２６］ ；结合本组 ３
例，共 ７４ 例 ＡＲＭ 合并 ＨＤ 患者纳入研究。 其中男
４２ 例，女 ３２ 例，男女比例为 １． ３１ ∶ １，一般资料见表
２。 ４１ 例（４１ ／ ７４，５５． ４０％ ）发现合并多系统畸形，其
中 １２ 例合并 Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ 综合征，８ 例合并唐氏综合
征，３ 例合并猫眼综合征，１ 例合并 ＰａｌｌｉｓｔｅｒＨａｌｌ 综
合征，２ 例合并心血管系统畸形，３ 例合并泌尿系统
畸形，３ 例合并脊柱畸形，２ 例合并四肢畸形，２ 例合
并生殖系统畸形，６ 例合并肠旋转不良，见表 ２。
７４ 例均行手术治疗，４２ 例生后先行结肠造口

术，１４ 例（１４ ／ ４２，３３． ３％ ）行结肠造口术后无法正常
排便，并再次行造口活检发现肠壁组织无神经节细

胞，诊断 ＡＲＭ合并 ＨＤ；另有 ７ 例（７ ／ ４２，１６． ７％ ）在
行结肠造口术时肠壁组织活检发现 ＡＲＭ 合并 ＨＤ，
同时进行了肛门成形术联合先天性巨结肠根治术，

因此共有 ２１ 例（２１ ／ ４２，５０％ ）于肛门成形术前明确
诊断合并先天性巨结肠。 ２１ 例生后诊断为直肠会
阴瘘或肛门狭窄，未行结肠造口术；１１ 例未报道是
否行结肠造口术。 肛门成形术前未诊断合并巨结

肠的患者共 ６７ 例（６７ ／ ７４，９０． ５％ ），均出现腹胀、便
秘等症状，经保守治疗不能缓解。 以上患者均行先

天性巨结肠根治术，平均手术年龄为 １ 岁（生后 ２ 天
至 ２８ 岁），４０ 例（４０ ／ ７４，５４． １％ ）采用 Ｓｏａｖｅ 术，１８
例（１８ ／ ７４，２４． ３％ ） 采用 Ｄｕｈａｍｅｌ 术， ８ 例（８ ／ ７４，
１０． ８％ ）采用 Ｓｗｅｎｓｏｎ 术，８ 例（８ ／ ７４，１０． ８％ ）采用
Ｒｅｈｂｅｉｎ术。 术后病理结果回报短段型巨结肠 ２２
例，常见型 ３７ 例，长段型 ７ 例，全结肠型 ７ 例，全肠
型 １ 例。
１ 例全肠型患者因败血症感染死亡，１ 例全结肠

型患者死亡，３８ 例患者进行术后随访，平均随访 ３２
个月，经过 ６ 个月以上训练后排便状况良好。
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表 ２　 截至 ２０１９ 年 １０ 月文献报道的 ＡＲＭ合并 ＨＤ的一般资料
Ｔａｂｌｅ ２　 Ｇｅｎｅｒａｌ ｐｒｏｆｉｌｅｓ ｏｆ ＡＲＭ ｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄ ｗｉｔｈ ＨＤ ｉｎ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ ｕｐ ｕｎｔｉｌ Ｏｃｔｏｂｅｒ ２０１９

序号 作者
发表

年份
例数

性别

男（ｎ） 女（ｎ）
诊断年龄 ＡＲＭ类型 手术方式

结肠

造口
ＨＤ类型 合并畸形 预后

１ Ｍａｈｂｏｕｂｉ等［６］ １９８４ １ １ ０ ６个月 １高位 １ Ｒｅｈｂｅｉｎ １ １长段型 １猫眼综合征 －

２ Ｔａｋａｄａ等［７］ １９８５ ２ １ １ －
１中位 ／
１高位

２ Ｄｕｈａｍｅｌ ０
１长段型 ／
１全结肠型

－ －

３ Ｉｋｅｄａ等［８］ １９８６ ５ １ ４ －
１低位 ／
４中位

４ Ｓｏａｖｅ ／
１ Ｄｕｈａｍｅｌ

－
２短段型 ／ ３常
见型

－ －

４ Ｗａｒｄ等［９］ １９８９ １ １ ０ ３个月 １高位 １ Ｒｅｈｂｅｉｎ １ １全肠型
１ 猫眼综合征，
隐睾

死亡

５ Ｗａｔａｎａｔｉｔｔａｎ等［１０］ １９９１ ９ ５ ４ －
４低位 ／ ４中
位 ／ １高位

５ Ｓｏａｖｅ ／
４ Ｄｕｈａｍｅｌ

５
４短段型 ／ ４常见
型 ／ １全结肠型

２Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ综合征 －

６ Ｐｏｅｎａｒｕ等［１１］ １９９５ ２ ２ ０ ７ ｄ至 ５月 １低位 ／ １高位 ２ Ｓｗｅｎｓｏｎ １ １常见型 ２肠旋转不良 －

７ Ｆｌａｇｅｏｌｅ等［１２］ １９９６ １ ０ １ ５个月 １中位 １ Ｒｅｈｂｅｉｎ １ １常见型
１手缺如，唐氏综
合征

－

８ Ｃｌａｒｋｅ等［１３］ １９９９ １ １ ０ ６个月 １高位 １ Ｒｅｈｂｅｉｎ １ １常见型 １唐氏综合征 －

９ Ｂａｌｔｏｇｉａｎｎｉｓ等［１４］ ２００３ １ ０ １ ６岁 １低位 １ Ｓｗｅｎｓｏｎ １ １短段型
１Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
综合征

－

１０ Ｈａｙｎｅｓ等［１５］ ２００３ １ ０ １ １个月 １低位 １ Ｓｏａｖｅ １ １常见型
１ＰａｌｌｉｓｔｅｒＨａｌｌ
综合征

－

１１ Ｍａｒｔｕｃｃｉｅｌｌｏ等［１６］ ２００４ ３ １ ２ ２ ～ ７岁 ３低位 ３ Ｒｅｈｂｅｉｎ １ ３短段型 ３Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ综合征 －

１２ Ａｍｏｒｎｆａ等［１７］ ２００５ ５ ３ ２
７个月至
２岁

３低位 ／
２中位

５ Ｓｗｅｎｓｏｎ ２
２短段型 ／
３常见型

－ －

１３ Ｊｉｍéｎｅｚ等［１８］ ２００５ ２ １ １ ２岁 ／ ２５岁 ２低位 ２ Ｓｏａｖｅ ０ ２短段型 － －

１４ Ｍａｖｒｉｄｉｓ等［１９］ ２００５ １ ０ １ ６个月 １低位 １ Ｒｅｈｂｅｉｎ ０ １常见型
１Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
综合征

１

１５ Ａｒｂｅｌｌ等［２０］ ２００６ １ １ ０ １岁 １高位 １ Ｄｕｈａｍｅｌ １ １全结肠型 １肠旋转不良 １

１６ Ｋｉｌｉｃｋｅｓｍｅｚ等［２１］ ２００６ １ ０ １ ８个月 １低位 １ Ｄｕｈａｍｅｌ １ １常见型
１Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
综合征

１

１７ Ｍｅｎｇｉｓｔｕ等［２２］ ２００６ １ １ ０ １岁 １高位 １ Ｓｏａｖｅ １ １常见型 １肠旋转不良 －

１８ Ｓｉｎｈａ等［２３］ ２００７ １ １ ０ ２岁 １高位 ２ Ｄｕｈａｍｅｌ １ １短段型
１Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
综合征

１

１９ Ｓｕｏｍａｌａｉｎｅｎ等［２４］ ２００７ ３ ３ ０
６个月至
１０个月

３高位 ３ Ｄｕｈａｍｅｌ －
１短段型 ／ １常见
型 ／ １全结肠型

２唐氏综合征 ３

２０ Ｏｓｈｉｏ等［２５］ ２００８ １ １ ０ ６个月 １低位 １ Ｓｏａｖｅ １ １全结肠型 １肠旋转不良 １

２１ 李乐等［２６］ ２００８ ６ １ ５ １ ～ １１岁
３ 低 位 ／ ２ 中
位 ／ １高位

６ Ｓｏａｖｅ － ６常见型
３ 腰椎畸形 ／ ２ 生
殖系统畸形

６

２２ Ｒａｂｏｅｉ等［２７］ ２００９ ３ ３ ０
５个月至
２２岁

３高位 ３ Ｄｕｈａｍｅｌ ３
１ 常见型 ／ １ 长段
型 ／ １全结肠型

２唐氏综合征 １死亡 ／ ２

２３ Ｌｕｏ等［２８］ ２０１０ ２ １ １ ４ ～ ５岁 ２低位 ２ Ｓｏａｖｅ ２ ２常见型 ２Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ综合征 ２

２４ Ｚｕｎｄｅｌ等［２９］ ２０１０ １ １ ０ ４个月 １低位 １ Ｓｏａｖｅ ０ １常见型 １肠旋转不良 －

２５ Ｉｓｉｋ等［３０］ ２０１０ １ ０ １ ８个月 １中位 １ Ｄｕｈａｍｅｌ １ １常见型 １肾缺如 １

２６ Ｌｕｋｏｎｇ等［３１］ ２０１２ ２ ０ ２ ３ ～ ５岁 １低位 ／ １中位
１ Ｓｏａｖｅ ／
１ Ｄｕｈａｍｅｌ

０ ２常见型 － ２

２７ Ｏｈｎｏ等［３２］ ２０１３ ２ ０ ２ １７天 ／ ２８岁 ２低位 ２ Ｓｏａｖｅ ２
１短段型 ／
１常见型

２Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
综合征

２

２８ Ａｌｍｏｕｔａｚ等［３３］ ２０１４ １１ ９ ２ ２天至 １０岁
１低位 ／ ２中
位 ／ ８高位

１１ Ｓｏａｖｅ ９
２短段型 ／ ６常见
型 ／ ３长段型

４唐氏 ／唐氏 ／
ＶＳＤ ／ ＡＳＤ

１１

２９ 我院 ２０１８ ３ ３ ０ １７ ～ ３６个月 ３低位 ３ Ｓｏａｖｅ ３ ３短段型
３ 肾积水 ／猫眼综
合征 ／拇多指

３

　 注　 － ：文章中未提供具体信息或无合并相关信息；合伴畸形：代表畸形例数；预后：代表随访例数；
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讨　 论

ＡＲＭ和 ＨＤ都是新生儿常见的先天性畸形，两
者通常合并其他系统的先天性畸形，其中 ＡＲＭ 最
常合并脊柱和肾脏的畸形，但少有 ＡＲＭ合并 ＨＤ的
情况，因此这种合并畸形多以病例报告的形式出

现［１，３，４，６，８ － ３０］ 。 本研究的目的是结合本院 ３ 例患者
及文献复习总结 ＡＲＭ合并 ＨＤ的临床特点、诊断和
治疗方面的经验，以提高医生对此类疾病的认识。

ＡＲＭ合并 ＨＤ是一种先天性消化道畸形疾病，
临床罕见，由于 ＨＤ 症状不明显而常被临床医生误
诊、漏诊。 尽管目前对 ＡＲＭ合并 ＨＤ的诊断有了新
的认识，但在诊断 ＡＲＭ 合并 ＨＤ 之前，应重点排除
肛门狭窄、继发性巨结肠，尽量避免误诊。

新生儿中 ＨＤ的发病率为 １ ／ ７ ０００ ～ １ ／ ５ ５００［４］ ，
但在 ＡＲＭ患者中 ＨＤ 的发病率有所提高。 部分文
献进行了单中心的回顾性研究，Ｗａｔａｎａｔｉｔｔａｎ 等［１０］

学者曾在 ４１７ 例 ＡＲＭ 患者中发现 ９ 例 ＡＲＭ 合并
ＨＤ，占比 ２． ２％ ；Ｋｉｅｓｅｗｅｔｔｅｒ［３５］ 等报道 ２９６ 例 ＡＲＭ
患者中 ＨＤ 发生率为 ３． ４％ ；Ｐｅｎａ［３］ 在其报道的
１ １００ 多例ＡＲＭ 患者中有 ３ 例被确诊为 ＨＤ；Ａｌ
ｍｏｕｔａｚ［３３］报道了 ４４６ 例 ＡＲＭ 患者中，有 １１ 例合并
ＨＤ，发生率为 ２． ５％ 。 上述数据提示 ＡＲＭ 患者当
中 ＨＤ的发生率可能明显高于正常新生儿，因此对
于 ＡＲＭ 术后出现持续性便秘的患者应警惕 ＨＤ 的
可能。

新生儿中罹患 ＡＲＭ 的男性人数稍多于女性，
男女比例为 １． ２ ∶ １［１，９］ 。 ＡＲＭ合并 ＨＤ的患者中男
女比例无明显差异，在本研究中 ＡＲＭ 合并 ＨＤ 患者
男女比例为 １． ３１ ∶ １；Ｈｏｆｍａｎｎ及 Ｐｕｒｉ［３４］曾在 Ｐｕｂｍｅｄ
上检索了 １９５２—２０１３ 年共 ３８ 篇有关 ＡＲＭ 合并 ＨＤ
的文献，发现有 ９０ 例肛门直肠畸形合并先天性巨结
肠，男女比例为 １ ∶ １． １。 ＡＲＭ 合并 ＨＤ 的患者多数
伴有多系统畸形，本研究中有 ４１ 例（４１ ／ ７４，５５． ４％ ）
患者合并多系统畸形，最常见的为 Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ综合征，
其次为唐氏综合征［６，７，９ － １３，１５ － ２２］ ，此外本院收治的 ３
例患者也合并多系统畸形，其中一例合并肾积水，一

例合并猫眼综合征，一例合并拇指多指。 这一高比例

的相关综合征也证明了 ＡＲＭ往往伴发多系统畸形的
特征。 Ｈｏｆｍａｎｎ及 Ｐｕｒｉ［２９］收集总结文献报道ＡＲＭ合
并 ＨＤ的 ９０例患者中，有 ５９ 例描述了肛门直肠畸形
类型，其中低位无肛 ４１ 例（６９％ ）；本研究中 ３ 例
ＡＲＭ合并 ＨＤ 患者，其临床类型均为低位无肛合并

短段型巨结肠，与文献报道相似［９，１１，１６，１７，２５，２６］ ，其余文

献中最常见的为无瘘（２１ ／ ７４，２８． ３％ ）及舟状窝瘘
（１４ ／ ７４，１８． ９％ ）。 根据 ＨＤ 无神经节细胞长度进行
分类，本研究中 ７４ 例中短段型巨结肠 ２２ 例，常见型
３７ 例，长段型 ７ 例，全结肠型 ７ 例，全肠型 １ 例。

ＡＲＭ的临床表现多为会阴部未见正常肛门开口
或肛门狭窄。 ＨＤ 患者因缺乏神经节细胞肠管长度
的不同而有不同的临床表现，ＨＤ典型的临床表现是
在新生儿期出现胎粪排出延迟及腹胀［１，３１］ 。 当 ＡＲＭ
合并 ＨＤ时，由于肛门直肠畸形为患者就诊的突出表
现，术后出现便秘症状时，临床医生容易混淆诊断而

无法明确是否合并 ＨＤ［１１，１３，１７ － １９，２６，３２，３５］ 。
ＡＲＭ是否合并 ＨＤ 可以通过钡剂灌肠影像学

检查及直肠壁组织学检查加以鉴别。 但是在 Ｗａ
ｔａｎａｔｉｔｔａｎ［１０］等研究中，钡剂灌肠影像学检查并未提示
明显的狭窄段及痉挛段，因此临床症状和钡灌肠结果

的不典型也是误诊原因之一。 Ｏｈｎｏ 等［３２］ 建议对所

有 ＡＲＭ术后存在持续便秘的患者均进行直肠壁组
织学检查， 以防遗漏合并 ＨＤ。 除此之外， Ａｌ
ｍｏｕｔａｚ［３３］认为造瘘术后排便功能不佳或术中结肠
口径改变是诊断 ＡＲＭ合并 ＨＤ的早期预警信号，当
无肛门狭窄的 ＡＲＭ术后患者出现严重和渐进性便
秘应高度警惕，可在必要时行直肠黏膜活检术。 此

次研究的 ７４ 例患者中有 ４２ 例生后先行结肠造口
术，１４ 例（１４ ／ ４２，３３． ３％ ）行结肠造口术后无法正常
排便，并再次行造口活检发现肠壁组织无神经节细

胞，诊断 ＡＲＭ合并 ＨＤ；另有 ７ 例（７ ／ ４２，１６． ７％ ）在
行结肠造口术时肠壁组织活检发现 ＡＲＭ 合并 ＨＤ，
因此共有 ２１ 例（２１ ／ ４２，５０％ ）于肛门成形术前明确
合并 ＨＤ，这提示对于中高位 ＡＲＭ 患者肠造瘘可能
是防止漏诊的有效手段。

据报道，低位 ＡＲＭ 中有 ７９％～ １００％的患者术
后排便功能是正常的，与正常同龄儿童比较无明显

差异，其异常的便秘或大便失禁等症状与大便性状

也有一定联系，大多数患者经过保守治疗症状可得

到明显改善［３４ － ３６］ 。 但 ＡＲＭ合并 ＨＤ会出现持续性
的排便功能异常，经保守治疗无效。 本研究中，多

数文献出现了对 ＨＤ 的诊断延迟［６ － １２，１４ － ２６，２８，３３］ ，其

做出明确诊断的时间比最初诊断 ＡＲＭ 的时间平均
延迟了 ８ 个月（２ ｄ ～ ２８ ｙ），仅有 ７ 例在行结肠造口
术时肠壁组织活检偶然发现 ＡＲＭ 合并 ＨＤ，因此同
时进行了肛门成形术联合先天性巨结肠根治术。

这也许能解释在进行 ＡＲＭ 矫治的过程中，诊断
ＡＲＭ合并 ＨＤ可能会存在困难。 本院 ３ 例患者，由
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于术后存在持续性便秘，且在 ６ 个月后症状加重，经
直肠黏膜活检确诊为 ＡＲＭ 合并 ＨＤ，进行了再次手
术治疗。 因此，当无肛患者在肛门成形术后出现持

续性便秘症状（≥８ 个月）不能缓解，饮食调整以及
药物治疗等无明显效果，且与大便性状无明显关联

时，应行直肠黏膜活检术，以警惕合并 ＨＤ的可能。
由于 ＡＲＭ本身及初次手术对患者肛门感觉及

括约肌完整性、控便功能均有一定影响，因此再次

手术如何保护肛门周围括约肌和神经功能就显得

尤为重要。 本研究中，大多数学者［５，８ － ９，１１，１３，２９］ 采用

Ｓｏａｖｅ手术（４０ ／ ７４，５４． １％ ）在直肠肌鞘内分离，能
够避免进一步损伤直肠周围的神经和括约肌。 但

先天性巨结肠根治术的最终术式选择仍然取决于

病变肠管长度、ＨＤ 类型以及首次行肛门直肠畸形
矫治手术的方式。 本院收治的 ３ 例患者中，巨结肠
根治术采用经腹腔镜 Ｓｏａｖｅ 术式或经腹的 Ｓｏａｖｅ 术
式，术中保留肌鞘，肌鞘后壁行 Ｖ 型切除部分肌鞘
组织，其术后感染及并发症少，结果证实其是安全

有效的。 据有关文献报道，３８ 例进行了术后随访，
平均随访 ３２ 个月，预后多为良好，无严重大便失禁
或便秘等并发症［５，８，９，１１，１４ － ２６，２８，３３］ 。 其中本院 ３ 例患
者术后经过门诊及电话随访，并个体化实行饮食调

整、排便训练等保守治疗，根据 Ｋｅｌｌｙ 式评分对患者
排便功能进行评估，其排便功能由 ２ ～ ３ 分逐渐提高
至 ５ ～ ６ 分。 这可能与术中避免损伤拖出直肠周围
的外括约肌，尽可能保全外括约肌的功能以及 ＡＲＭ
和（或）ＨＤ的类型有关。

综上所述，当 ＡＲＭ 患者在肛门成形术后出现
持续性便秘症状不能缓解，且与大便性状无明显关

联时应警惕合并 ＨＤ 的可能；目前以直肠黏膜活检
为依据的病理学诊断依然是诊断无肛合并巨结肠

的金标准；Ｓｏａｖｅ手术安全有效，对远期排便功能影
响小，是可靠的根治性治疗方案。
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１３ 　 Ｃｌａｒｋｅ ＳＡ，Ｖａｎ ｄｅｒ Ａｖｏｉｒｔ Ａ． Ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ，Ｈｉｒｓｃｈｓ
ｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ，ａｎｄ ｔｒｉｓｏｍｙ ２１：ａ ｒａｒｅ ｃｏｍｂｉｎａｔｉｏｎ［ Ｊ］ ． Ｊ
Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，１９９９，３４（１２）：１８７４ —１８７４．

１４　 Ｂａｌｔｏｇｉａｎｎｉｓ Ｎ，Ｍａｖｒｉｄｉｓ Ｇ，Ｓｏｕｔｉｓ Ｍ，ｅｔ ａｌ． Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ ｔｒｉａｄ
ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，
２００３，３８ （７）：１０８６ — １０８９． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ Ｓ００２２ — ３４６８
（０３）００１９９ —４．

１５　 Ｈａｙｎｅｓ ＪＨ，Ｂａｇｗｅｌｌ ＣＥ． Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ ａｎｄ ｉｍｐｅｒ
ｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ ｉｎ Ｐａｌｌｉｓｔｅｒｈａｌｌ ｓｙｎｄｒｏｍｅ： ａ ｎｅｗ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ
［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００３，３８ （９）：１４１１ — １４１２． ＤＯＩ：１０．
１０１６ ／ Ｓ００２２ —３４６８（０３）００４１１ —１．

１６　 Ｍａｒｔｕｃｃｉｅｌｌｏ Ｇ，Ｔｏｒｒｅ Ｍ，Ｂｅｌｌｏｎｉ Ｅ， ｅｔ ａｌ． Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ ｓｙｎ
ｄｒｏｍｅ：ｐｒｏｐｏｓａｌ ｏｆ ａ ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ａｎｄ ｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃ ｐｒｏｔｏｃｏｌ
［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００４，３９（９）：１３０５ — １３１１． ＤＯＩ：１０．
１０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２００４． ０５． ００３．

１７　 Ａｍｏｒｎｆａ Ｊ，Ｔａｅｃｈｏｌａｒｎ Ｃ，Ｋｈａｏｒｏｐｔｈａｍ Ｓ． Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ ｓｙｎ
ｄｒｏｍｅ：ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ ｔｗｏ ｃａｓｅｓ ａｎｄ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｔｈｅ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ［Ｊ］ ． Ｊ
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Ｍｅｄ Ａｓｓｏｃ Ｔｈａｉ，２００５，８８（１１）：１６９７ —１７０２．
１８ 　 ＪｉｍéｎｅｚＵｒｕｅｔａ ＰＳ， ＡｌｖａｒａｄｏＧａｒｃíａ Ｒ， ＧａｌｌｅｇｏＧｒｉｊａｌｖａ

ＪＥ． Ｃｏｌｏｎ ａｇａｎｇｌｉｏｎｏｓｉｓ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒ
ｍａｔｉｏｎ． Ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｆｉｖｅ ｃａｓｅｓ［ Ｊ］ ． Ｃｉｒ Ｃｉｒ，２００５，７３（４）：
２８３ —２８５．

１９　 Ｍａｖｒｉｄｉｓ Ｇ，Ｌｉｖａｄｉｔｉ Ｅ，Ｓｏｕｔｉｓ Ｍ，ｅｔ ａｌ． Ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
ｔｒｉａｄ ｉｎ ａｌｌ ａｆｆｅｃｔｅｄ ｍｅｍｂｅｒｓ ｏｆ ｔｈｅ ｓａｍｅ ｆａｍｉｌｙ［ Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｊ
Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００５，１５ （５）：３６９ — ３７３． ＤＯＩ：１０． １０５５ ／ ｓ —
２００５ —８６５７８３．

２０　 Ａｒｂｅｌｌ Ｄ，Ｇｒｏｓｓ Ｅ，Ｏｒｋｉｎ Ｂ，ｅｔ ａｌ． Ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ，ｍａｌｒｏｔａ
ｔｉｏｎ，ａｎｄ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ：ａ ｒａｒｅ ａｎｄ ｉｍｐｏｒｔａｎｔ ａｓｓｏ
ｃｉａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００６，４１（７）：１３３５ —１３３７． ＤＯＩ：
１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２００６． ０３． ０３８．

２１　 Ｋｉｌｉｃｋｅｓｍｅｚ Ｏ，Ｈａｋｋｉ Ｇｏｌ Ｉ，Ｕｚｕｎ Ｍ，ｅｔ ａｌ． Ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｆａｍｉｌ
ｉａｌ ｃｕｒｒａｒｉｎｏ ｔｒｉａｄ ｉｎ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓ
ｅａｓｅ：ｍａｇｎｅｔｉｃ ｒｅｓｏｎａｎｃｅ ｉｍａｇｉｎｇ ｆｅａｔｕｒｅｓ ａｎｄ ｔｈｅ ｓｐｅｃｔｒｕｍ
ｏｆ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ［ Ｊ］ ． Ａｃｔａ Ｒａｄｉｏｌ，２００６，４７（４）：
４２２—４２６． ＤＯＩ：１０． １０８０ ／ ０２８４１８５０６００５９８３２７．

２２　 Ｍｅｎｇｉｓｔｕ ＡＤ． Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ ａｎｄ ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ
ｉｎ ａ ｎｅｗ ｂｏｒｎ： ｕｎｕｓｕａｌ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ［ Ｊ］ ． Ｅｔｈｉｏｐ Ｍｅｄ Ｊ，
２００６，４４（１）：８１ —８３．

２３ 　 Ｓｉｎｈａ ＣＫ， Ｇｒｅｗａｌ Ａ，Ｗａｒｄ ＨＣ． Ｓｈｏｒｔｓｅｇｍｅｎｔ Ｈｉｒｓｃｈｓ
ｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ，ｃａｔ ｅｙｅ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ａｎｄ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａ
ｔｉｏｎ：ａ ｕｎｉｑｕｅ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００７，４２（８）：
１４５４—１４５６． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２００７． ０３． ０５９．

２４　 Ｓｕｏｍａｌａｉｎｅｎ Ａ，Ｗｅｓｔｅｒ Ｔ，Ｋｏｉｖｕｓａｌｏ Ａ， ｅｔ ａｌ． Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｆｕｎｎｅｌ ａｎｕｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ： ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ａｎｏｍａｌｉｅｓ， ｓｕｒｇｉｃａｌ
ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ａｎｄ ｏｕｔｃｏｍｅ［ Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２００７，２３
（１２）：１１６７ —１１７０． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —００７ —２０２４ —５．

２５　 Ｏｓｈｉｏ Ｔ． Ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ，ｍａｌｒｏｔａｔｉｏｎ，ａｎｄ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ
ｄｉｓｅａｓｅ ｗｉｔｈ ｄｏｕｂｌｅ ｚｏｎａｌ ａｇａｎｇｌｉｏｎｏｓｉｓ：ａｎ ｅｘｔｒｅｍｅｌｙ ｒａｒｅ
ｃｏｍｂｉｎａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００８，４３ （１）：２２２ — ２２６．
ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２００７． ０９． ００５．

２６　 李乐，李万福，张廷冲，等．肛门直肠畸形合并先天性巨结
肠的诊治［ Ｊ］ ． 中华小儿外科杂志，２００８，２９（１０）：５８４ —
５８６． ＤＯＩ：１０． ３７６０ ／ ｃｍａ． ｊ． ｉｓｓｎ． ０２５３—３００６． ２００８． １０． ００３．
Ｌｉ Ｌ，Ｌｉ ＷＦ，Ｚｈａｎｇ ＴＣ，ｅｔ ａｌ． Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ
ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓ
ｅａｓｅ［ Ｊ］ ． Ｃｈｉｎ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００８，２９ （１０）：５８４ — ５８６．
ＤＯＩ：１０． ３７６０ ／ ｃｍａ． ｊ． ｉｓｓｎ． ０２５３ —３００６． ２００８． １０． ００３．

２７　 Ｒａｂｏｅｉ ＥＨ． Ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ ａｎｄ Ｈｉｒ
ｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ［ Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２００９，１９（５）：
３２５ —３２７． ＤＯＩ：１０． １０５５ ／ ｓ—００２９ —１２２４１３１．

２８　 Ｌｕｏ ＣＣ，Ｍｉｎｇ ＹＣ，Ｃｈｕ ＳＭ，ｅｔ ａｌ． Ｒａｒｅ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｏｆ ｍａｌｒｏ
ｔａｔｉｏｎ，ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ ａｎｄ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ ｉｎ ａｎ
ｉｎｆａｎｔ［ Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｉｎｔ，２０１０，５２ （１）： ｅ９ — ｅ１０． ＤＯＩ：１０．

１１１１ ／ ｊ． １４４２ —２００Ｘ． ２００９． ０２９８８． ｘ．
２９　 Ｚｕｎｄｅｌ Ｓ，Ｏｂｅｒｍａｙｒ Ｆ，Ｓｃｈａｅｆｅｒ ＪＦ，ｅｔ ａｌ． Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ ｄｉｓ

ｅａｓｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｔｏｔａｌ ｃｏｌｏｎｉｃ ａｇｅｎｅｓｉｓ ａｎｄ ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ
ａｎｕｓ ｃａｓｅ ｒｅｐｏｒｔ ａｎｄ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｔｈｅ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｓｕｒｇ，２０１０，４５ （１）：２５２ — ２５４． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ．
２００９． ０９． ０３６．

３０　 Ｉｓｉｋ Ｎ，Ｅｌｍａｃ Ｉ，Ｇｏｋｂｅｎ Ｂ，ｅｔ ａｌ． Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ ｔｒｉａｄ：ｓｕｒｇｉｃａｌ
ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ａｎｄ ｆｏｌｌｏｗｕｐ ｒｅｓｕｌｔｓ ｏｆ ｔｈｒｅｅ ｃａｓｅｓ［ Ｊ］ ． Ｐｅｄｉ
ａｔｒ Ｎｅｕｒｏｓｕｒｇ，２０１０，４６ （２）：１１０ — １１９． ＤＯＩ： １０． １１５９ ／
０００３１９００７．

３１　 Ｌｕｋｏｎｇ ＣＳ，Ｍｓｈｅｌｂｗａｌａ ＰＭ，Ａｎｕｍａｈ ＭＡ，ｅｔ ａｌ． Ａｎｏｒｅｃｔａｌ
ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ ｃｏｅｘｉｓｔｉｎｇ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ： ａ ｒｅ
ｐｏｒｔ ｏｆ ｔｗｏ ｐａｔｉｅｎｔｓ［ Ｊ］ ． Ａｆｒ Ｊ Ｐａｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２０１２，９（２）：
１６６—１６８． ＤＯＩ：１０． ４１０３ ／ ０１８９ —６７２５． ９９４０９．

３２ 　 Ｏｈｎｏ Ｋ，Ｎａｋａｍｕｒａ Ｔ，Ａｚｕｍａ Ｔ，ｅｔ ａｌ． Ｆａｍｉｌｉａ１ Ｃｕｒｒａｒｉｎｏ
ｓｙｎｄｒｏｍｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ ｄｉｓｅａｓｅ：Ｔｗｏ ｃａｓｅ
ｏｆ ａ ｍｏｔｈｅｒ ａｎｄ ｄａｕｇｈｔｅｒ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２０１３，４８（１）：
２３３ —２３８． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２０１２． １０． ０６１．

３３　 Ｅｌｔａｙｅｂ ＡＡ，Ｒｅｆａｉｙ Ａ． Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｏｆ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓ
ｅａｓｅ ｗｉｔｈ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ：ｔｈｅ ｅａｒｌｙ ａｌａｒｍｉｎｇ ｓｉｇｎｓ
ｆｏｒ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｃｏｍｏｒｂｉｄｉｔｙ ｒｅｌａｔｅｄ ｔｏ ｔｈｉｓ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ
［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，２０１４，４９ （５）：３４１ — ３４３． ＤＯＩ：１０．
１０１６ ／ ｊ． ｊｐｅｄｓｕｒｇ． ２０１４． ０４． ００７．

３４　 Ｈｏｆｍａｎｎ ＡＤ，Ｐｕｒｉ Ｐ． Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｏｆ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ
ａｎｄ ａｎｏｒｅｃｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ：ａ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２０１３，２９（９）：９１３ — ９１７． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —
０１３ —３３５２ —２．

３５　 Ｋｉｅｓｅｗｅｔｔｅｒ ＷＢ，Ｓｕｋａｒｏｃｈａｎａ Ｋ，Ｓｉｅｂｅｒ ＷＫ． Ｔｈｅ ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ
ｏｆ ａｇａｎｇｌｉｏｎｏｓｉｓ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ［ Ｊ］ ． Ｓｕｒ
ｇｅｒｙ，１９６５，５８（５）：８７７ —８８０．

３６　 Ｓｉｎｇｈ ＳＪ，Ｃｒｏａｋｅｒ ＧＤＨ，Ｍａｎｇｌｉｃｋ Ｐ，ｅｔ ａｌ． Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ
ｄｉｓｅａｓｅ：ｔｈｅ Ａｕｓｔｒａｌｉａｎ ｐａｅｄｉａｔｒｉｃ ｓｕｒｖｅｉｌｌａｎｃｅ ｕｎｉｔｓ ｅｘｐｅｒｉ
ｅｎｃｅ［Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２００３，１９ （４）：２４７ — ２５０． ＤＯＩ：
１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —００２ —０８４２ — ｚ．

（收稿日期：２０１９ —０９ —０５）

本文引用格式：李森，潘伟华，谈香，等．肛门直肠畸形合
并先天性巨结肠 ３ 例及文献复习［ Ｊ］ ． 临床小儿外科杂
志，２０２０，２０（２）：１６１—１６７． ＤＯＩ：１０． １２２６０ ／ ｌｃｘｅｗｋｚｚ． ２０２１．
０２． ０１０．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｌｉ Ｓ，Ｐａｎ ＷＨ，Ｔａｎ Ｘ，ｅｔ ａｌ． Ａｎｏｒｅｃ
ｔａｌ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ： ａ
ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ ｔｈｒｅｅ ｃａｓｅｓ ａｎｄ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ ｒｅｖｉｅｗ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ
Ｓｕｒ，２０２０， ２０ （２）： １６１ — １６７． ＤＯＩ： １０． １２２６０ ／ ｌｃｘｅｗｋｚｚ．
２０２１． ０２． ０１０．


