
顽固性便秘肛门直肠畸形骶前肿物
骶骨发育不良

夏冰刘福云 郭永成牛学强

病例摘要

患儿，女，3个月，因“无肛舟状窝瘘行结肠造瘘

术后发现盆腔内肿物2月余”人院。患儿出生后家长

即发现其肛门位置异常且较狭窄，未治疗，后渐出现

顽同性便秘、最长排便时间每周1次。2个月前因先

天性肛门闭锁并直肠舟状窝瘘在当地医院行乙状结

肠造瘘，术中发现盆腔内有一脂肪性肿物，未行处

理。母孕期身体健康，无孕期毒物及射线接触史，患

儿出生无窒息。家族中无遗传及类似疾病史。体查：

精神反应好，营养中等，下腹部膨隆，膀胱浊音区扩

大j左腹中部见一造瘘口，外生殖器外观正常，哭闹

图l SCT三维成像口，见S。以下椎体裂开

并发育不良

讨论

牛学强(住院医师)：患儿基本病情如下：①出

生后即发现肛门异常，且逐渐出现顽固性便秘；②

乙状结肠造瘘手术时发现盆腔内脂肪性肿物；③体

检发现下腹部膨隆，膀胱浊音区增大，直肠舟状窝
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时有尿液自尿道口溢出，正常肛门处无肛门，舟状窝

处有一瘘口，狭窄，有粪便溢出，该处指诊可触及后

上方异常肿块，质韧，边界不清，活动度差，四肢活动

可，未见明显畸形，双下肢肌张力可，肌力Ⅳ一V级，

感觉存在，其余生理反射存在，病理反射未引出。血

常规、尿常规、肝肾功能、凝血功能检查未见异常。心

脏彩超未提示病变。x线显示L3以下脊柱裂、骶椎发

育不良；SCT显示L3以下脊椎裂、骶尾部前方脂肪型

脊膜膨出、脊髓栓系低位、S．以下椎体裂开畸形并发

育不良(图1)；MRI显示下腰椎及骶椎畸形、脂肪型脊

髓脊膜膨出(向前行)(图2)；双下肢肌电图：左侧神

经传导阻滞，右侧神经病损；B超：肝胆双。肾输尿管未

见明显异常。

图2箭头处可见脊髓栓系，椎管

内容物向前方膨出。

瘘，指诊发现后上方异常肿块；④X线片、SCT及

MRI发现骶骨发育异常、骶前肿物、脊膜膨出及脊

髓栓系。结合以上特点可初步诊断为：①先天性直

肠肛门畸形；②骶前脊膜膨出；③脊髓栓系综合征。

患儿目前病情平稳，但病情复杂，存在多系统病变。

究竟如何正确诊断及手术治疗需要讨论。

夏冰(主治医师)：结合体格检查、X线片、SCT

及MRI表现，可以总结出该患儿中有3个特征：先

天性直肠肛门畸形、骶骨发育异常和骶前肿物，目

前可以用一种原发病来解释上述情况，且llCurrarino
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三联征。其发生归因于胚胎时期尾肠背侧与神经板

腹侧异常粘连及脊索损伤。可能是由于同源盒基因

中HLXB9基因突变的常染色体显性遗传，导致核

蛋白HB9异常，并有家族发病倾向，但在本病例中

没有家族发病情况。临床上患者常以顽固性便秘为

首发症状而就诊，也有报道部分患者表现为间断性

头痛、恶心、膀胱功能障碍、脑膜炎等症状，而直肠

肛管狭窄、骶前肿物压迫直肠或者脊髓栓系导致排

便功能障碍是发病的主要原因。该病病变涉及多个

系统，临床症状多种多样，给正确诊断带来一定困

难，手术是治疗该病的唯一方法。

郭永成(主任医师)：Currarino三联征主要表现

为：先天性直肠肛门畸形、骶骨发育不良或畸形以

及骶前肿物，部分患者表现为不完全类型，仅有其

中一种或两种病变。该病除了症状体征外，还有一

些辅助检查的特征性表现，如X线片可见骶骨畸形

典型征象为“弯刀征”，可发现骶椎对裂或骶骨缺损

等，但不能显示骶前肿物；SCT腰骶部平扫及三维重

建，可完整显示骶骨畸形及盆腔肿物，并可在一定

程度上显示椎管内脊髓病变；MRI为最重要的检查

方法，可以发现椎管内及骶前绝大部分畸形，不但

能显示脊膜膨出、脊髓栓系，更可明确骶前肿物性

质及范围，对皮样囊肿、畸胎瘤及脂肪瘤的诊断明

显优于其他检查。本例MRI显示下腰椎及骶椎结构

大部分缺如，脊膜囊向盆腔膨入，其下方町见不规

则脂肪信号，脊髓低位、栓系。可以考虑为Currarino

三联征合并脊髓栓系综合征，治疗以手术为主，应

先行骶前肿物切除、栓系松解，最后再行肛门直肠

畸形的矫治。

刘福云(主任医师)：脊髓栓系综合征是指脊髓

末端受到增粗变短的终丝或瘢痕牵拉、肿瘤压迫及

脊髓脊膜膨出、骨性隔刺切割等原因而发生缺血缺

氧性改变，从而导致双下肢、大小便功能障碍等征候

群，表现为腰背部肿物及皮肤异常、下肢畸形或感觉

运动功能障碍、双足马蹄内翻、高弓仰趾等，采用脊

髓栓系松解术治疗越甲．效果越好。本病例中MRI显

示脊髓低位、栓系，且患儿有小便功能障碍，说明并

发有脊髓栓系综合征。国外报道Currarino i联征合

并脊髓栓系综合征比率并不低，为提高该病诊断率，

对于合并骶骨发育不良或畸形的病例，应当强调术

前影像学榆杏，如x线片、SCT和MRI。新生儿还可

以采用B超检查，可发现新生儿神经管闭合不全，对

椎管内脊髓病变有一定诊断价值，并可探及骶前肿

物，明确盆腔内病变，应当强调的是影像学检查只是

作为参考，术中一定要仔细探查，以免漏诊其他疾

病。手术入路有前后路两种，前路对骶前肿物显示较

好，但存在切口较大，栓系松解困难及容易并发椎管

内感染的问题；后路切口较小，可以先行椎管内神经

系统手术，再切除骶前肿物，但可能暴露骶前肿物稍

困难。本病例中因骶骨缺损较大，采用后路手术经

缺损处切除肿物应较为可行，建议后路手术切口。

术中一定要先完成栓系松解脊膜膨出修补，再行肿

物切除，否则易发生椎管内感染，后果严重。再者，

骶前神经血管丰富，应避免损伤。

治疗结果与分析

患儿经完善术前准备后，于全麻下直肠内插入

尿管，后矢状人路打开椎管，见骶管内硬膜明显增

宽，偏左侧为脂肪瘤。切开硬膜见脊髓末端位于约

S。水平，紧张，有牵拉，部分神经向前膨出，显微镜

下予以松解，并修补重建硬膜囊。再探查骶前脂肪

瘤，见其位于直肠后部，钝性游离并切除脂肪瘤。见

有一枣样大小囊肿位于直肠后，内含豆渣样物质和

毛发，远端与直肠相通。完整切除囊肿，缝合直肠后

壁，双氧水和生理盐水冲洗骶前腔隙，放置负压引

流管，逐层关闭切口。术后患儿恢复良好，7 d拔除

引流管，无明显并发症发生，12d出院。病例报告囊

肿为皮样囊肿。3个月后复查，患儿尿滴沥症状明显

减轻，可成线，排尿间隔时间延长，双下肢活动良

好。半年后在行腹会阴肛门成形术，术后未见明显

排便障碍。

手术解除栓系、切除骶前肿物及肛门成型是治

疗Currarino三联征合并脊髓栓系的有效方法。目前

多主张后路手术，不仅可以方便地进入椎管，充分

暴露脊髓病变，对栓系部位进行松解，完成脊膜膨

}n修补，还可以通过骶骨缺损进入盆腔，暴露骶前

肿物并切除。对于合并肛门直肠畸形的患儿，后路

手术还可以一期行直肠肛f j成型。但需要注意的

是，一定要先完成栓系松解及骶前脊膜膨m修补。

再行肿物完全切除和直肠肛门手术，否则容易导致

椎管内感染发生脑膜炎，后果严重。进行后路手术

前，直肠肛管内一定要插入尿管或其他指示物，以

免术中切除骶前肿物时伤及直肠。术后并发症因病

变不同而各异，主要有脑膜炎、脑脊液漏、尿潴留、

骶尾部感染、肠瘘及神经损伤等。本例术中切除骶

前肿物后，死腔内放置负压引流管，术后恢复快，未

见明显并发症发生。
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