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先天性食管闭锁的诊断进展

李凯综述 郑珊审校

1670年．Willi锄Durston报道了一对胸部联体
的双胎右侧食管上段闭锁的患儿。开始了对食管闭

锁的认识和探索。1697年，，11lomas Gibson在其著作

《人体解剖概述》中第一次详细描述了食管闭锁的类

型和特点。之后，许多学者以个例和多例的形式对食

管闭锁及其伴发畸形进行了报道。食管闭锁的最初

治疗是胃造瘘和食道近端造瘘，均以失败而告终。19

世纪初，食管闭锁的治疗失败率达100％。1941年，

Comeron Hight成功地完成了第一例食管闭锁(伴

瘘)的一期修补术，1943年，Haight改进手术方式为

右侧胸膜外手术和双层吻合。直到1969年，他报道

284例食管闭锁，有52％存活。这一手术方式沿用至

今，成为经典的治疗食管闭锁的手术方式。直到现

在，西方国家食管闭锁的治愈率已达90％以上。近

年来，我国对先天性食管闭锁的治疗也取得重大进

展，治愈率达90％，但仅局限于某些大城市的专科

医院，对于低体重出生儿的治疗和同时合并其他先

天性畸形患儿的治疗，仍存在较大的差距。本文就食

管闭锁近年来的诊断进展综述如下。

一、食管闭锁的胚胎学异常

以往经典的胚胎学研究认为，先天性食管闭锁

是由于食管气管隔产生时偏向后方．或食管发生早

期，上皮细胞增殖迅速，管腔一度阻塞，管腔重建受

阻，造成食管闭锁，或食道近端成一盲端。闭锁部位

发生于食管上段或上段与中段交界处。当食管闭锁

后阻碍羊水的吞入，导致羊膜腔的羊水过多。

目前认为。食道共同起源于前肠的学说已得到

公认。故初级前肠的异常发育足导致食管一气管畸形

的根本原因。对正常鸡胚的研究证实增生中的嵴的

异常，导致气管食管分离障碍，从而发生气管食管畸

形。然而，其演化机制却存在众多不同的看法。基于

咽气管沟的尾侧融合在怀孕第4周时．得以在近端

食管的两侧同时发育，将咽气管从食管上分离出来

的事实，Beasly推测诱发食管闭锁的因素应当出现
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于怀孕第32天之蒯11。可能的原因为：胎内压过高、

食管腔上皮闭塞、食管血供异常、局部组织分化生长

异常以及合胞体的概念。

二、食管闭锁的流行病学研究

食管闭锁的发病率1：2 440．4 500，有学者报

道食管闭锁在非白人人群的发病率为0．55，10 000．

明显低于白种人群(1．0／10 000出生人群)，食管闭

锁的平均发病率2．4／10 00们。

近年的流行病学调查发现，男性患儿的食管闭

锁发生率高．男：女一1．26：1。第一胎的食管闭锁发

生率高。随着孕母年龄的增大。食管闭锁有增高的趋

势。食管闭锁中双胎的发生率约6％，而普通人群中

双胎的发生率约1％。食管闭锁患儿中．约6．6％有染

色体异常．主要包括13三体和18三体。环境致畸因

子可能与食管闭锁的发生有关。食道闭锁与母亲长

期服用避孕药或在孕期服用雌激素(或雄激素)有关嘲。

还有报道食管闭锁在糖尿病母亲的患儿或服用反应

停的母亲的患儿中发生14l。

食管闭锁尽管往往为散发．但也可发生于

Digeorge症，多脾症，Holt—Oram综合征和Pien．e

Robin综合征的患儿。许多研究可发现食管闭锁的

横向和纵向家族发生史阁。

兰、食管闭锁的诊断

(一)产前诊断

1．羊水过多：食管闭锁的患儿不能吞咽羊水，故

母亲常有羊水过多史。有报告胎儿在30周以前经产

前检查发现母亲羊水过多，以中枢神经系统畸形多

见：而在30周以后发现羊水过多，则以食管闭锁等

消化道畸形多见。羊水过多与先天性食道闭锁及食

管气管瘘的类型有关。如Gmss I型先天性食管闭

锁，母亲羊水过多占85％～95％。GmssⅢ型仅为

32％～35％。

2．上颈部盲袋症：尽管羊水增多和小胃(或胃

泡)消失是发现食管闭锁的重要依据．但其阳性诊断

价值并不高。产前B超诊断食管闭锁的较为可靠的

依据是“上颈部盲袋症”。在B超中可以见到随着胎

儿的吞咽活动，食管区域有一囊性的盲袋，表现为
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“充盈”或“排空”阍。

MRI：先天性食管闭锁患儿在MRI的T2加权上

可以看到近端食管扩张，而远端食管消失的现象。

有作者评价了MRI在诊断食管闭锁中的敏感性和

特异性．认为其敏感性和特异性达到了100％和

80％。而超声检查先天性食管闭锁的敏感性为24％

～30％。有些食管闭锁患儿并不一定表现出羊水过

多，因此，产前B超容易漏诊；而对于B超未发现

“盲袋综合征”的胎儿，MRI亦能诊断出食管闭锁。

同时，MRI具有无刨性和安全性．一般不会影响胎

儿的发育和器官功能同。因此．越来越多的作者提倡

在怀疑存在食管闭锁或在高危胎儿中采用MRI以

提高产前诊断率。

(二1产后诊断

产后诊断可从以下几个方面着手：

1．临床表现：患儿往往在出生后1。2 d即表现

唾液过多现象，带泡沫的液体从口腔及鼻腔溢出．

有时发生咳嗽、气急和暂时性发绀。典型症状在第

一次喂奶后出现。小儿吸吮一两口乳汁后即开始呛

咳，随即乳汁从鼻孑L或口腔返流溢出，出现呼吸闲

难，面色发绀，这足由于食物迅速充满食道近端的

盲袋后，返流人气管、支气管的结果。

2．插胃管失败：从鼻孔或口腔内插入l根细小

的导管，受阻而折回，应注意导管卷曲在食道盲袋

内而造成进入胃内的假象。

3．B超：显示“上颈部肓袋症”。它具有无创、迅

速的特点，但较多的依赖于检查者的经验。而且不

能够提供分型、瘘管位置等信息。

4．食管造影：经导管滴人25％水溶碘剂或空气

0．5～l ml，胸片即可发现食管肓端。近年来有学者

反对使用造影剂，因使用造影剂后80％合并肺炎．

而不用造影剂者合并肺炎者仅44％。因此，在怀疑

V型食道闭锁时，应慎用食管造影，可经气管注入

美兰行纤维食管镜检查，如在食管内发现蓝色有助

于诊断。

以上几种方式是临床上较常使用的诊断方法．

但是临床观察和插胃管失败仅为食道闭锁诊断的

初筛手段，并不能提供客观和直观的资料，可能会

导致一定的错诊、漏诊和误诊：而食管造影具有吸

人性肺炎的危险和射线的影响．并且不能够提供有

关近远端距离、瘘管位置及分型等信息。因此．随着

辅助检查手段的更新和提高．有学者提出了新的诊

断食管闭锁的方法。

5．CT检查：CT可以提供矢状面、冠状面的和三

维重建的图像。而有助于发现食道闭锁及伴发的瘘

管【8】。作者认为食道造影仅能了解食道近端及其瘘

管，却不能提供远端食管及其瘘的相关信息，三维

CT能准确提供瘘的位置及盲端距离等信息。主要

用于低出生体重儿、有严重呼吸窘迫及10ng gap或

伴有多发畸形的食管闭锁。由于该类患儿往往可能

需要分期手术或多次手术，三维CT可提供详细的

术前资料(判断盲端的距离、瘘管的位置)，而且作

为无创的检查。较气管镜有更大的应用前景。

6．MRI：诊断方法、阅片特点和诊断的优越性已

在食管闭锁的产前检查中叙述。

7．支气管镜和虚拟支气管镜：支气管镜检查往

往用于发现瘘管的位置。为创伤性操作，需要全身

麻醉，往往会带来低氧，喉痉挛．气胸，气道水肿，出

血等并发症，不提倡在新牛儿使用。近年来，提出了

虚拟支气管镜，即利用j维CT重建气管、隆突和主

支气管。熟悉支气管镜的医生可以发现阅凑虚拟图

片与窥镜效果一致。而且虚拟支气管镜可以越过手

术的狭窄部而看到狭窄的远端。可以从图片卜准确

定位，对于食管闭锁术后瘘管复发的患儿尤其适合翻。

(三)误诊和漏诊

新生儿期的食管旁疝、食管隔膜、食管狭窄可

被误诊为食管闭锁。因为上述疾病在临床表现上与

食管闭锁相似，它们均可表现为呕吐。唾液分泌过

多，不能置入胃管等，甚至有报道，术前食管造影提

示食管闭锁．但术中探查为食管狭窄及食管隔膜【姗。

此时一些特殊的辅助检查如MRI、CT内镜超声就

显得尤为重要，它们显著改善了仅凭临床经验和食

道造影诊断食管闭锁的假阳性率。需要提出的是，

2000年、2002年美同有两家医院报道将食管穿孔

误诊为食管闭锁．原因是置胃管时手法不当，插破

食管．进入纵隔，而表现为胃管不能置入或造影剂

不能进入胃泡，直至出现呼吸窘迫、败血症、休克，

剖胸探查时才发现，应引以为戒fJlJ。另一种特殊情况

是胃管经口置入胃内，亦经X线片证实在胃内。但

拔除胃管后患儿表现为反复呛咳和紫绀，再插胃管

失败，手术证实为食管闭锁。分析第一次漏诊的原

因为胃管先进入气管，后经食管气管瘘进入远端食

管，并进入胃内旧。

f四)伴发畸形

31．6％～50％的食管闭锁约伴有多发畸形1131．最

突出的是VACTER综合征(vertebral anoⅡlalv，anal

atI．esia， cardiac anomaly，trachco， e∞phageal fistuk

陀nal or radial锄omaly，VACTER)。具体包括脊柱
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裂、脑积水、唇腭裂、室间隔缺损、肺发育不良、肛门

闭锁、肠闭锁。腹裂，膈疝，四肢短缩，马蹄内翻足，

脊柱异常，多囊肾，肾发育不良，外阴性别不清，18

三体，联体儿等。先天性食管闭锁在新生儿各种先

天性畸形中伴发畸形的发生率最高．且单发畸形与

多发畸形的死亡率有显著差异。单发畸形的死亡率

约56％，多发畸形约85．7％(P<0．001)。

(五)危险度分级

术前对患儿进行危险度分级有利于临床制定

合理的治疗方案及判断预后。有许多学者根据体

重、肺部感染情况和合并畸形对食管闭锁患儿进行

危险度分级。其中较经典的是Weterston危险度分级

1141。它根据患儿出生体重、有无肺炎及合并畸形分成

3组。A组：出生体重2．5 kg以上，无肺炎，无合并畸

形。临床效果满意，治愈率达90％～100％。B组：出

生体重1．8～2．5 kg，无肺炎及合并畸形；出生体重

<2．5奴，中度肺炎，合并四肢畸形、唇腭裂、房间隔

缺损、动脉导管未闭，治愈率约85％～96％。C组：

出生体重1．8 kg以下或出生体重不计，重度肺炎，合

并小肠闭锁、大动脉转位、严重肾脏畸形或多种畸

形，治愈率仅6％～45％。随着麻醉技术、手术操作、

营养和监护手段的不断完善和提高。Waterston分级

的准确性受到了挑战。许多学者提出了新的分级方

案，主要是根据有无严重的心脏畸形、术前肺部状

态和生理状态来分类。他们认为出生体重已不是至

关重要的分级标准。因此，新的分级方法有Montreal

分级、Spitz分级和Bremen分级等。他们注重于能将

危险因素和患儿的生存率密切相关，以期达到准确

的分级判别和预后指南。如在M彻treal分级中注重

有无通气障碍，Spitz分级中将体重的界限设定于1

500 g和严重的心血管畸形，而BreInen分级注重有

无术前ORDS(呼吸窘迫综合症)悯。

有学者【16J指出，在我国食管闭锁的手术成功率

已普遍提高．在各儿童专科医院．不伴严重畸形Ⅲ

型食管闭锁存活率基本可达90％以上。这种抢救成

功率的提高是与医疗诊断水平的进展分不开的。
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