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·专题·难治性肠闭锁的围手术期管理·

先天性肠闭锁合并巨结肠的诊断与治疗
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【摘要】 　 目的　 总结新生儿先天性肠闭锁合并巨结肠的特点，探讨其诊断与治疗经验。 方法　 回
顾性分析浙江大学医学院附属儿童医院 ２０１６ 年 ５ 月至 ２０２１ 年 ８ 月收治的 ５ 例先天性肠闭锁合并巨结
肠患儿的临床资料。 ５ 例均行剖腹探查术，均为单发肠闭锁（４ 例回肠闭锁、１ 例升结肠闭锁）。 其中 ２
例回肠闭锁患儿行闭锁肠段切除及一期吻合术， ２ 例回肠闭锁及 １ 例结肠闭锁患儿一期行闭锁肠段切
除及小肠造瘘术。 　 结果　 ２ 例一期行肠吻合术患儿术后因肠梗阻再次行剖腹探查，发现原吻合口通
畅，远端结肠仍细小痉挛，行小肠造瘘及肠壁多点活检后确诊合并先天性巨结肠；３ 例一期行闭锁肠段
切除及小肠造瘘术患儿术后恢复良好，其中 ２ 例回肠闭锁患儿行下消化道造影及直肠黏膜活检，确诊合
并先天性巨结肠，１ 例升结肠闭锁患儿经一期术中乙状结肠活检确诊先天性巨结肠。 ５ 例均行巨结肠根
治术，最终确诊先天性巨结肠病理类型为：３ 例全结肠型巨结肠、１ 例全肠型巨结肠以及 １ 例长段型巨结
肠。 ５ 例最终均恢复良好。 　 结论　 肠闭锁矫治术中探查远端肠管形态、乙状结肠长度以及完善肠壁
活检对肠闭锁治疗方式的选择十分重要。 对远端肠管功能存疑的患儿，行肠造瘘术可以减少肠闭锁矫

治术后因急腹症再次手术的可能。 下消化道钡剂造影及直肠黏膜活检对进一步明确远端肠管形态及

功能具有重要价值。
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　 　 先天性肠闭锁是新生儿时期常见的消化道畸
形，活产婴儿发病率为 １ ／ １４ ０００ ～ １ ／ ５ ０００，病变部
位可累及十二指肠、空肠、回肠及结肠，其中以空回

肠闭锁较为常见，十二指肠闭锁次之，结肠闭锁较

为罕见［１ － ３］ 。 先天性肠闭锁通常可通过肠切除术及

肠吻合术进行一期矫治，手术治疗效果良好。 近年

来随着产前诊断、新生儿监护、麻醉以及营养支持

等技术的进步，其治愈率逐渐由 ２０ 世纪 ７０ 年代的
５０％以下提高至 ２０００—２０１３ 年的 ８５． ７％ ［４ － ５］ 。 患

儿术后转归主要与闭锁部位、剩余肠管长度以及是

否出现术后肠梗阻相关［３ － ４］ 。 先天性肠闭锁合并先

天性巨结肠十分罕见，通常难以早期诊断；本研究

通过分析先天性肠闭锁合并巨结肠患儿的临床资

料，总结新生儿先天性肠闭锁合并巨结肠的特点，

探讨其诊断与治疗经验。

资料与方法

一、研究对象

回顾性分析浙江大学医学院附属儿童医院

２０１６ 年 ５ 月至 ２０２１ 年 ８ 月收治的 ５ 例先天性肠闭
锁合并巨结肠患儿临床资料。 男 １ 例，女 ４ 例；胎龄
３７ ～ ４０ 周，出生体重（３． ０６ ± ０． ３５） ｋｇ；１ 例入院前
经产前检查发现右侧腹部囊性包块伴局部肠管扩

张，其余患儿产前检查均未提示明显异常，生后予

以开奶。 主要临床表现为新生儿肠梗阻常见症状

（如呕吐、腹胀、胎便排出异常等）；患儿术前腹部立

位片均提示肠梗阻征象（图 １Ａ），１ 例出现气腹（图
１Ｂ），１ 例提示腹腔大量积液（图 １Ｃ）。 本研究经浙
江大学医学院附属儿童医院伦理委员会批准（２０２３
— ＩＲＢ —０１２９），患儿家属均知情同意。

二、手术方法

５ 例均于入院后行剖腹探查术，均为单发肠闭
锁，包含 ４ 例回肠末端闭锁和 １ 例升结肠闭锁。 予

以切除闭锁肠段后行吻合或造瘘。 ２ 例行闭锁肠段
切除后一期吻合，其中 １ 例为回肠末端 ３ ｃｍ 处ⅢＡ
型闭锁，一期行闭锁肠段与回盲部切除术及回肠结

肠端端吻合术；１ 例为回肠末端 ５ ｃｍ 处ⅢＡ 型肠闭
锁，一期行闭锁肠段切除及回肠回肠端端吻合术。

除上述 ２ 例行闭锁回肠切除及一期吻合外，其余 ３
例均一期行闭锁肠段切除及小肠造瘘术。 其中 １ 例
为回肠末端 １５ ｃｍ处 Ｉ型闭锁，伴闭锁近端约 １０ ｃｍ
肠管扩张肥厚并炎症及肠穿孔（图 ２），一期行肠闭
锁及扩张炎症回肠切除及回肠 Ｔ 型造瘘术；
１例为回肠末端８ ｃｍ处肠闭锁，同时伴有约１０ ｃｍ

　 　 注　 Ａ：术前腹部立位片提示多发气液平等肠梗阻征象； Ｂ：
术前腹部立位片提示膈下游离气体； Ｃ：术前腹部正位片提示腹
腔大量积液

图 １　 先天性肠闭锁患儿行肠闭锁矫治术前腹部 Ｘ线平片
Ｆｉｇ． １　 Ａｂｄｏｍｉｎａｌ ｐｌａｉｎ Ｘｒａｙ ｂｅｆｏｒｅ ｆｉｒｓｔ ｌａｐａｒｏｔｏｍｙ

　 　 注　 黑色箭头显示距离回盲部 １５ｃｍ
处存在Ⅰ型回肠闭锁，黄色箭头显示闭锁
近端回肠穿孔部位

图 ２　 回肠末端Ⅰ型肠闭锁伴肠穿孔
患儿术中照片

Ｆｉｇ． ２　 Ｇｒｏｓｓ ｐｈｏｔｏ ｏｆ ａｔｙｐｅ Ⅰ ｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ
ａｔｒｅｓｉａ ｗｉｔｈ ｐｒｏｘｉｍａｌ ｐｅｒｆｏｒａｔｉｏｎ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔ
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长小肠扭转（距幽门 ７０ ｃｍ 处）、肠旋转不良及屈氏
韧带缺如，一期行闭锁及扭转肠管切除术、Ｌａｄｄｓ术
及小肠 Ｔ型造瘘术；１ 例为升结肠闭锁，行闭锁升结
肠及回盲部切除术、回肠结肠端端吻合术及回肠 Ｔ
型造瘘术，术中因远端结肠细小而行乙状结肠活检。

结　 果

本组 ５ 例患儿首次剖腹探查术中均证实存在先
天性肠闭锁，随后行肠壁活检确诊合并先天性巨结

肠。 先天性肠闭锁合并巨结肠患儿的临床特点、病

理分型及治疗结局见表 １。
２ 例行闭锁肠段切除及一期吻合术患儿术后均

出现肠梗阻。 其中 １ 例于 １４ 日龄时因肠穿孔再次

行剖腹探查发现原吻合口通畅，吻合口近端 ２０ ｃｍ
肠管扩张伴穿孔，予以穿孔修补、小肠双管造瘘（距

幽门 ４０ ｃｍ处）及直肠黏膜活检，术后病理确诊为先
天性肠闭锁合并先天性巨结肠；患儿于 ２ 月龄时行
下消化道造影提示远端小肠扩张伴梗阻，同时因患

儿大便偏稀且体重增长不满意，于 ８９ 日龄时再次行
剖腹探查发现结肠细小痉挛伴末端 ２０ ｃｍ 回肠扩
张，经术中肠壁多点活检冰冻病理确诊为“全结肠

型巨结肠”，遂行末端 ２０ ｃｍ 扩张小肠切除、远端结
肠结扎封闭、原造瘘口小肠端端吻合及小肠单管造

瘘（距胰腺 ７０ ｃｍ处）；另 １ 例于 ２４ 日龄时因肠梗阻
再次行剖腹探查术，发现原吻合口通畅，且伴结肠

细小痉挛、结肠走行异常、乙状结肠较短及结肠脾

曲相关韧带缺如等异常，遂行远端小肠Ｔ型造瘘

表 １　 先天性肠闭锁合并巨结肠患儿临床特点、病理分型及治疗结局
Ｔａｂｌｅ １　 Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ， ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｕｔｃｏｍｅ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ

ｉｎｔｅｓｔｉｎａｌ ａｔｒｅｓｉａ ｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇｓ ｄｉｓｅａｓｅ

病例

编号
性别

胎儿期

异常

肠闭锁

诊断年龄

巨结肠

诊断年龄

（ｄ）

肠闭锁

部位

闭锁

类型

巨结肠

类型

剩余小

肠长度＃

手术

次数

（次）

除单纯直肠

黏膜活检手术外

手术次数（次）

１ 女 无 ３ ｄ ２１ 回肠末端 ３ ｃｍ ⅢＡ型 全结肠型 ９０ ｃｍ ４ ４

２ 女 无 ３ ｄ ２６ 回肠末端 ５ ｃｍ ⅢＡ型 全结肠型 未描述 ４ ３

３ 男 无 ２ ｄ ８９ 回肠末端 １５ ｃｍ Ⅰ型 全结肠型 未描述 ３ ２

４ 女
超声见胎儿右侧

腹部囊性肿块
１０ ｈ １２８ 回肠末端 ８ ｃｍ 不详 全肠型 １３０ ｃｍ ３ ２

５ 女 无 ２ ｄ ５ 升结肠 不详 长段型 未描述 ３ ２

病例

编号

结肠形态及

腹腔内伴发畸形

手术方法

（除外单纯直肠黏膜活检手术）

肠壁及直肠

黏膜活检结果

手术后恢复情况

及治疗结局

１

结肠细小，全部小肠位于结肠框

外侧，乙状结肠及降结肠与盲肠

及升结肠粘连，横结肠位于十二

指肠系膜内

一期闭锁回肠及回盲部切除 ＋回肠结肠端端吻合
（１４ 日龄）肠穿孔修补 ＋距幽门 ４０ ｃｍ 处小肠双管造
瘘 ＋直肠黏膜活检
（８９ 日龄）行肠壁多点活检 ＋末端 ２０ ｃｍ 扩张回肠
切除 ＋远端结肠结扎封闭 ＋原造瘘肠管端端吻合 ＋
距幽门 ７０ｃｍ处小肠单管造瘘
（３ 岁 ５ 月龄） 行改良 Ｓｗｅｎｓｏｎ术

（直肠黏膜活检 ＋
肠壁多点活检 ）

无神经元

首次手术后出现腹

胀、喂养不耐受及

肠穿孔表现

二次手术后患儿大

便偏稀，体重增长

不满意

存活

２
结肠走行异常，结肠脾曲相关韧

带缺如，结肠从肝区直接向下返

折至乙状结肠，乙状结肠短

一期闭锁回肠切除 ＋回肠回肠端端吻合
（２４ 日龄）行小肠 Ｔ型造瘘（Ｂｉｓｈｏｐ） ＋结肠翻转 ＋阑
尾切除 ＋肠壁多点活检
（９ 月龄） 行改良 Ｓｗｅｎｓｏｎ术

（肠壁多点活检 ＋
直肠黏膜活检）

无神经元

首次手术后患儿仍

有肠梗阻表现

存活

３
闭锁近端约 １０ ｃｍ 肠管扩张肥
厚并肠穿孔，结肠形态细小痉

挛，远端注水阻力偏高

一期闭锁及扩张炎症回肠切除 ＋回肠 Ｔ型造瘘（Ｓａｎ
ｔｕｌｌｉ）
（６ 月龄）行改良 Ｓｗｅｎｓｏｎ术

（直肠黏膜活检）

无神经元
存活

４
屈氏韧带缺如，距幽门约 ７０ ｃｍ
处有一约 １０ ｃｍ 长小肠扭转坏
死，肠旋转不良

一期闭锁及扭转坏死肠管切除 ＋ Ｌａｄｄｓ 术 ＋ 小肠 Ｔ
型造瘘（Ｓａｎｔｕｌｌｉ）
（１０ 月龄）行改良 Ｓｗｅｎｓｏｎ术

（直肠黏膜活检）

无神经元
存活

５ 结肠远端细小

一期闭锁结肠、回盲部、阑尾切除 ＋回肠结肠端端吻
合 ＋回肠 Ｔ型造瘘 ＋乙状结肠活检
（２０ 月龄）行改良 Ｓｗｅｎｓｏｎ术

（乙状结肠活检 ＋
直肠黏膜活检）

无神经元

存活

　 　 注　 ＃巨结肠根治术中测量结果； 术中冰冻病理活检结果
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（Ｂｉｓｈｏｐ）、结肠翻转、阑尾切除及肠壁多点活检术，
术后病理提示乙状结肠无神经元细胞，诊断为合并

先天性巨结肠。

其余 ３ 例行一期闭锁肠段切除及小肠造瘘术的
患儿术后均恢复良好，无一例出现急腹症，无一例

再次行剖腹探查术。 其中，１ 例升结肠闭锁患儿由
首次术中乙状结肠活检确诊为先天性巨结肠，再次

入院后经直肠黏膜活检明确诊断为合并先天性巨

结肠；２ 例回肠闭锁患儿再次入院行下消化道造影
提示结肠形态偏细，２４ ｈ 排钡摄片提示造影剂滞
留，考虑先天性巨结肠可能，最终由直肠黏膜活检

确诊合并先天性巨结肠。

病理确诊合并巨结肠后，５ 例患儿于造瘘状态
下逐渐恢复肠内喂养并添加辅食，于 ６ 月龄至 ３ 岁
５ 月龄达到目标体重（６． ７ ～ １０． ５ ｋｇ）且大便逐渐成
形后完成巨结肠根治术。 巨结肠根治术中冰冻及

术后常规病理检查均再次证实肠道未见神经元，符

合先天性巨结肠表现。 其中 ３ 例病变累及全部结肠
及末端回肠（距回盲部 ３０ ｃｍ 内），诊断为全结肠型
巨结肠；１ 例病变累及至全部结肠及回肠，诊断为全
肠型巨结肠；１ 例病变累及升结肠吻合口端 ８ ｃｍ
处，诊断为长段型巨结肠。

５ 例患儿中，３ 例行 ２ 次手术治疗（不含单纯直
肠黏膜活检手术），其余 ２ 例分别行 ３ 次、４ 次手术
治疗（不含单纯直肠黏膜活检手术）。 其中 １ 例于
第一次剖腹探查术中确诊先天性巨结肠，２ 例于第
一次剖腹探查术后行直肠黏膜活检确诊为先天性

巨结肠，２ 例于第二次剖腹探查术中获得组织学标
本确诊为先天性巨结肠。 ５ 例均获随访，中位随访
时间 ６７ 个月（１７ ～ ７８ 个月），巨结肠根治术后均恢
复良好，肛门排便通畅，其中 ３ 例全结肠型巨结肠患
儿术后短期内有腹泻情况，予补液支持治疗后腹泻

逐渐好转，１ 例术后出现体重不增，予以营养支持治
疗后好转。 目前 ５ 例患儿生长发育均正常。

讨　 论

先天性肠闭锁是导致新生儿肠梗阻的常见原

因，患儿一般在生后早期出现胎便排出异常、呕吐、

腹胀、喂养不耐受等肠梗阻表现，术前诊断并不困

难。 近十年来，产前诊断及筛查技术的提高可使部

分肠闭锁患儿进一步获得早期诊治，手术通常采用

闭锁肠段切除后一期肠吻合的方式。 另一个导致

小儿肠梗阻的常见原因是先天性巨结肠，通常表现

为胎便排出延迟、便秘［６］ 。 在约 １３％的先天性巨结
肠患儿中，神经元缺乏的病变肠段可累及全部结肠

甚至部分小肠，导致新生儿期即出现肠梗阻、小肠

结肠炎，与先天性肠闭锁患儿在临床及影像学上表

现相似，术中探查可鉴别［７ － ９］ 。 然而，先天性肠闭锁

合并先天性巨结肠的病例十分少见，目前文献报道

仅数十例，这类患儿诊断先天性肠闭锁并不困难，

但由于肠闭锁远端的肠管形态和先天性巨结肠病

变肠管形态类似，肉眼观察难以鉴别，因此诊断先

天性巨结肠存在一定困难，常经术中肠壁组织活检

而诊断；更多患儿术中未行活检，而因一期吻合术

后再发肠梗阻被诊断［１０］ 。 因此一期矫治术中，仔细

探查远端结肠形态，判断其功能并完善病理检查十

分重要。 文献报道术中冲洗远端结肠后仍有结肠

细小或乙状结肠长度过短均提示先天性巨结肠可

能，因此术中发现此类情况应行肠壁活检（甚至术

中冰冻活检） 以进一步排除先天性巨结肠可

能［１１ － １２］ 。 但国内仅有少数医疗单位支持夜间急诊

下的术中冰冻病理检查，同时新生儿期取肠壁组织

进行活检存在一定局限性，如活检组织样本量少、

难以全层采样以及活检后肠穿孔、肠狭窄等并发症

发生率高等。 因此，在无病理依据又对远端肠管功

能存疑的情况下，可选择更为安全的小肠 Ｔ 型造瘘
术。 此外，关瘘术前行下消化道造影检查以明确远

端结肠功能同样重要，在部分文献报道病例中，关

瘘术前未行消化道造影可能导致延误诊治，出现关

瘘术后肠穿孔等急腹症［１３］ 。 本组病例中，２ 例关瘘
术前下消化道造影检查发现远端结肠功能异常，提

示先天性巨结肠可能。 该 ２ 例最终经直肠黏膜活检
确诊为先天性巨结肠，并经两次手术完成肠闭锁与

先天性巨结肠的根治，手术次数远少于大部分文献

报道的肠闭锁合并巨结肠病例［１０］ 。

部分直接行一期吻合术的患儿如术后出现腹

胀、喂养不耐受、反复不全性梗阻、反复小肠结肠炎

甚至急腹症，皆需考虑远端肠管动力异常，需进一

步行钡剂下消化道造影排除先天性巨结肠可能［１２］ 。

本组病例中，２ 例在首次剖腹探查术中均行闭锁肠
段切除术及一期吻合术，术后均出现了肠道功能异

常，因肠梗阻而再次行剖腹探查肠造瘘术及活检

术，并最终确诊为合并先天性巨结肠。 其他研究者

也报道了类似的病例，手术矫治次数为 ２ ～ ７ 次不
等［９ － １０］ 。 文献报道，末端回肠闭锁常合并全结肠型

巨结肠，这与本研究中 ４ 例末端回肠闭锁的表现相
似，其中 ３ 例表现为合并全结肠型巨结肠，另 １ 例表
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现为全肠型巨结肠［１４ － １５］ 。 对于这类病例，肠造瘘术

中的冰冻病理检查十分重要，可以明确肠管神经元

发育情况，并指导选择合适的肠造瘘部位［１６］ 。

总之，对于肠闭锁合并先天性巨结肠的患儿，

其诊治重点、难点在于合并先天性巨结肠的早期诊

断，尽管这类患儿相对罕见，但通过术中探查结肠

形态及乙状结肠长度可以减少漏诊；对远端肠管功

能存疑时，选择肠造瘘可减少肠闭锁矫治术后因急

腹症再次手术的可能。 此外，关瘘术前可行下消化

道钡剂造影明确远端结肠形态及功能，必要时行直

肠黏膜活检有助于进一步明确神经元发育情况，从

而避免漏诊先天性巨结肠，改善此类患儿的手术治

疗效果。
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