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先天性肛门直肠畸形儿童生存质量研究进展

鲁玉姣　综述　钟　燕　审校

　　先天性肛门直肠畸形居消化道畸形第一位，是
最常见的新生儿外科疾病，发病率约为１／５０００左
右［１］，其中有家族发病史者约占１％～９％，其发生是
遗传因素和环境因素共同作用的结果。肛门直肠畸

形种类繁多，病理改变复杂，手术虽然挽救了患儿生

命，但有１／３的病例术后存在不同程度的排便排尿
功能障碍，经手术治疗后遗留一系列健康相关问题，

对儿童的身心健康造成了严重影响，多数需要终生

进行治疗，给患儿、家长及社会带来了沉重的负担，

患儿的生存质量问题日益受到关注，生存质量已成

为全面评价儿童健康的重要目标。

一、先天性肛门直肠畸形对儿童健康的影响

１．排便障碍：先天性肛门直肠畸形患儿首先要
解决的问题是排便功能障碍问题，很多随访结果并

非尽如人意。２００５年Ｌｅｖｉｔｔ等［２］指出后矢状入路肛

门直肠成形术以及其他骶会阴手术保留了远端肠

道，由于其高顺应性而充分发挥了容纳粪便的作用，

患儿常表现为便秘；相反，如果手术中切除了远端肠

道，就缺少了直肠的容纳作用，患儿多出现大便稀

薄、次数多甚至大便失禁。２００７年Ｈａｍｉｄ等［３］在最

近一项对于肛门直肠畸形患儿的长期随访中发现，

患儿手术后约 ６６％存在粪污，４０％相当严重，高、
中、低位畸形患儿分别有 ８６％、７９％、４３％存在粪
污；６２％患儿出现便秘。２０１２年 ＧｒａｎｏＣ、Ａｍｉｎｏｆｆ
Ｄ［４］等人认为肛门直肠畸形患儿术后存在便秘、腹
泻、尿失禁，其社会功能、情感功能、身体形象及身体

症状也受到不同程度的影响。有学者研究认为，术

后排便情况主要是依赖于患儿本身神经肌肉发育情

况，而与手术方案的关系相对较小［５］。肛门直肠畸

形患儿往往伴发肛门周围肌肉以及神经系统缺陷，

尤其是高位畸形，肛门周围肌肉神经的缺陷越严

重［６］。２００４年许凯等［７］用组织学方法计数比较无

肛小鼠和正常小鼠直肠肌间神经元、黏膜下神经元，

认为无肛畸形直肠盲端神经元分布异常可能是后矢

状入路肛门直肠成形术术后便秘的重要因素。

２．泌尿生殖系统功能：肛门直肠畸形患儿常
伴发有泌尿生殖系统发育不良，其次是手术造成的

损伤。医源性因素引起的泌尿生殖系统损伤包括尿

道撕裂、尿道狭窄、输精管和输尿管损伤等。１９９６
年Ｍｉｓｒａ等［８］总结了１９７５年至１９８９年肛门直肠畸
形手术损伤泌尿生殖系统的情况，２２８例患儿中，１２
例（５．３％）发生了医源性损伤，９例经治疗后痊愈，２
例丧失生育力，１例存在尿失禁。原因是在分离尿
道和直肠和缝合直肠尿道瘘时，如果太靠近尿道，则

容易损伤尿道壁或者影响尿道血供，最终导致尿道

狭窄；而如果残留瘘管过多则留下尿道憩室，最终导

致反复尿路感染和结石的发生。２００７年 Ｈａｍｉｄ
等［３］研究发现患儿术后存在泌尿系统问题者约

３０％，存在生殖系统问题者至少有１１％。
３．心理及社会学问题：Ｈａｍｉｄ等［３］的报告中，

１６７例患儿中有８０％存在不同程度的心理问题，包
括焦虑、紧张、抑郁和自身价值的丧失，１５％患儿有
失落感或者自杀念头，５２％的患儿及家属表示社会
活动和生活受到了影响。２００７年，Ｉｗａｉ等［９］对 ２９
例肛门直肠畸形患儿成年后社会生活质量的评估显

示，影响患者社会生活的主要因素是粪便污染，有

１／３的患者受到粪污的困扰。Ｈａｍｉｄ等［３］的报告中

也显示６２％的青少年和７１％的儿童及其家长对未
来还是抱有积极的态度。２０１０年 ＰｒｕｔｈｉＧＫ及
ＭｏｈｔａＡ［１０］采用世界卫生组织的生存质量简表评估
生存质量的不同方面，发现患儿使家长的心理负担

增大，并给其生活质量带来了负面影响。

二、儿童生存质量的评价

生存质量（ｑｕａｌｉｔｙｏｆｌｉｆｅ，ＱＯＬ）一词出现于１９７５
年，亦称生活质量、生命质量或健康相关生活质量。

１９８７年Ｌｅｖｉ将其定义为由个体或群体所感受到的
躯体、心理、社会各方面良好生活适应状态的一种综

合质量，而测量结果用幸福感、满意感、或满足感来

表示［１１］。１９９８年 ＷＨＯ定义为不同文化和价值体
系中的个体对于他们生活目标期望标准及所关心事

情的有关生活状态的体验［１２］。由于儿童处于生长

·９２２·
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发育之中，其认知、生理、心理等发育水平不断变化，

儿童的生存质量研究被认为是特殊人群的生存质量

研究，具有一定的难度，ＷＨＯ生命质量研究组［１２］提

出，评定儿童生命质量包括以下六个领域：①生理
功能领域②心理功能领域③家庭和社会关系领域④
外表⑤对社会及物质方面的心理一社会关系⑥环境
领域。然而，在具体的研究中常难以囊括所有的维

度。生存质量量表是生存质量的主要测评工具，根

据适用范围分普适性量表、疾病特异性量表。

（一）普适性量表

可全面评估身体、情感和心理、社会功能等，适

用于所有儿童，但是对于某些疾病的生活质量评定

不够敏感。

１．儿童生存质量测定量表（ＰｅｄｉａｔｒｉｃＱｕａｌｉｔｙｏｆ
ＬｉｆｅＩｎｖｅｎｔｏｒｙ，ＰｅｄｓＱＬＴＭ）：由美国加州圣地亚哥儿
童医院Ｖａｍｉ教授研究组研制，它根据小儿各年龄
段认识发展水平和理解能力，对同一测评内容用不

同方式提问，２～４岁仅有家长报告问卷，其他年龄
段的量表均包含小儿自评和家长报告两种量表［１３］。

ＰｅｄｓＱＬＴＭ４．０各量表均由生理功能（８个条目）、情
感功能（５个条目）、社会功能（５个条目）、角色功能
（５个条目）４个方面共２３个条目组成，由生理领域
和心理领域组成［１４］。ＰｅｄｓＱＬＴＭ４．０在美国已初步
建立常模，广泛应用于不同儿童群体，儿童自评总表

内部一致性Ｃｒｏｎｂａｃｈ’ｓα系数为０．８８，其中生理功
能α系数为０．８０，心理功能 α系数为０．８３，此量表
能有效区分健康儿童、急性疾病患儿及慢性疾病患

儿［１５，１６］。

２．ＴＮＯＡＺＬ儿童生存质量问卷（ＴＮＯＡＺＬ
ＣｈｉｌｄＱｕａｌｉｔｙｏｆｌｉｆｅＱｕｅｓｔｉｏｎｎａｉｒｅ，ＴＡＣＱＯＬ）：适用于
评价８～１５岁儿童的 ＱＯＬ［１７］。ＴＡＣＱＯＬ由７个因
子构成：疼痛和躯体症状、运动功能、自主性、认知功

能、社会功能、正性情感和负性情感功能，每个因子

都由８个条目的分量表组成，共有５６个条目，包括
儿童自评和父母代评两种问卷形式，问卷得分越高

提示生存质量越好［１８］。该量表已广泛应用于各种

疾病患儿的生存质量研究中，该量表有较好的信度

和效度，内部一致性 Ｃｒｏｎｂａｃｈ’ｓα系数为 ０．５９～
０８４，并能有效区分出健康儿童和患病儿童；在荷兰
已建立此量表常模［１９，２０］。在此基础上后来又研发

了学龄前儿童生存质量问卷（ＴＮＯＡＺＬＰｒｅｓｃｈｏｏｌ
ＣｈｉｌｄｒｅｎＱｕａｌｉｔｙｏｆＬｉｆｅｑｕｅｓｔｉｏｎｎａｉｒｅ，ＴＡＰＱＯＬ）［２１］。
３．少年生活质量问卷（ＱＯＬ—ＡＶ）：以１２～１５

岁少年为施测目标人群，包括５个维度：生理、心理、

独立性、社会关系和环境，共９０个条目。但该问卷
主要以经验为依据，未包括精神寄托、性心理等方面

内容，且信度和效度有待进一步验证。

４．儿童健康问卷（ＣｈｉｌｄＨｅａｌｔｈＱｕｅｓｔｉｏｎｎａｉｒｅ，
ＣＨＱ）ＰＦ－５０：是新英格兰医学中心健康委员会研
制的测量工具，适用于对５—１８岁儿童的健康状况
及慢性疾病对生存质量影响的评价［２２］。由父母代

评，也可由青少年自评，包括１３个相对独立的多条
目分量表，包括生理领域和心理领域［２３］，其中生理

领域包括：疼痛不适、角色及社会功能受限（生理方

面）、自尊、父母的影响、家庭活动；心理领域包括：

行为、角色，社会功能受限（情感，行为方面）、一般

健康感知、父母的影响（情感方面）、家庭凝聚［２４］。

得分越高说明生存质量越好，该量表已被证明信度

和效度较好，美国和澳大利亚已有常模，并得到广泛

应用。

５．儿少主观生活质量（ＩｎｖｅｎｔｏｒｙｏｆＳｕｂｊｅｃｔｉｖｅ
ＬｉｆｅＱｕａｌｉｔｙ，ＩＳＬＱ）：程灶火等［２５］人参照国内外有关

问卷编制了一个适用儿童和青少年的主观生活质量

的自我报告式问卷，该问卷包括８个维度，共５２个
条目，分别是：家庭生活７条、同伴交往６条、学校生
活８条、生活环境５条、自我认识６条、抑郁体验７
条、焦虑体验８条躯体体验５条。其中前５个维度
为认知成分评价，后３个维度为情感成分评价。该
问卷用于评价哮喘儿童和肥胖儿童的主观生活质

量［２６］。

６．ＳＦ３６量表即健康调查简表：由美国 Ｍｅｄｉｃａｌ
ＯｕｔｃｏｍｅｓＳｔｕｄｙ（ＭＯＳ）开发，测量模型包括３６个条
目、８个领域和２个综合测量。ＳＦ３６简洁多维，灵
敏度、分辨率高，信度效度好，适用性强，在国外已被

广泛地应用于慢性病防治领域的研究。国内以社区

居民为对象对ＳＦ３６的译制、文化适应性修订、信度
效度评价、量化标准等做了研究，以探讨ＳＦ３６在中
国人群中的适用性［２７］。２０１３年 Ｓｔｅｎｓｔｒｏｍ等人［２８］

通过采用“ＳＦ—３６生活质量测定量表”对２４名青少
年进行了生活质量的评估，结果显示肛门直肠畸形

患儿组与对照组相比存在大便污染，便秘，大便失禁

和肠道功能障碍，女性儿童身体相关生活质量得分

更低，说明肛门直肠畸形青少年的肠道并发症影响

患儿生活质量，需要内部环境的协调。

（二）特异性量表

是测评特殊或患者群生存质量的量表，现有的

各类疾病特异性量表以慢性疾病为主，如癌症、哮

喘、癫痫、关节炎、学习障碍等。由于儿童生存质量

·０３２·
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和肛门直肠畸形疾病的特殊性，目前专门针对肛门

直肠畸形患儿术后生活质量评定的量表几乎没有，

多数研究应用自行编制的量表，心理表或其他相关

量表等，效度和信度较差。２００１年ＨａｎｎｅｍａｎＭＪ等
人［２９］采用适用于６岁和７岁、８～１１岁、１２～１６岁
和大于１７岁儿童的“肛门直肠畸形或先天性巨结
肠生活质量量表”，由３９～４２个项目组成，各领域
由１０－１１个条目组成，包括生理，情感，社会功能及
疾病相关症状，研究结果发现 Ｃｒｏｎｂａｃｈ’ｓα系数为
０．６２～０．９１（８～１１岁），青少年组为 ０．６９～０．８２
（１２～１６岁），成人组为０．５７～０．９１。成人版本相
关量表与ＳＦ—３６量表相比存在相关性。除与饮食相
关的量表外，肛门直肠畸形或先天性巨结肠生活质

量量表是一种信度和效度较好的评估工具。２００５
年ＴｒａｊａｎｏｖｓｋａＭ等人［３０］研究发现肛门直肠畸形和

先天性巨结肠患儿生活质量量表（ＨＡＱＬ）、大便失
禁生活质量量表（ＦＩＱＬ）可作为大便失禁生活质量
的评估工具。尽管ＦＩＱＬ对于成人大便失禁是很好
的评估工具，而且简洁且具有最好的信度和效度，但

对于儿童还需要进一步修正。无论是 ＦＩＱＬ还是其
他疾病特异性量表用于儿童大便失禁都须符合基本

的心理测验标准。２０１０年 ＧｒａｎｏＣ［３１］为了分析疾
病特定的生活质量，采用 ＨＡＱＬ对１７５名肛门直肠
畸形儿童和６２名成人的生活质量进行评估，１６岁
以下儿童其母亲需填写此问卷，结果显示与儿童相

比，成人在情感功能、身体形象及身体症状方面生活

质量的水平很低。２０１２年ＧｒａｎｏＣ等人［３２］评估了４
～１７岁１７５例病人的生活质量，由患者填写，且涉
及大便失禁问题，４年后其中９７名患者完成了此量
表的填写。认为儿外科医师应与其他专家共同改进

肠道管理程序，为肛门直肠畸形患儿及他们的家人

提供心理和生理方面的支持和帮助。

三、先天性肛门直肠畸形患儿的生存质量

先天性肛门直肠畸形患儿生存质量评估是指从

生理、心理和社会活动方面对肛门直肠畸形术后患

儿健康情况进行综合评估，包括患儿自我感受、身体

情况、心理状态、情绪、社会交往以及文化经济等方

面。有文献报道，肛门直肠畸形术后排便功能障碍

可致患儿出现饮食受限、缺课退学、同伴交往受限及

行为异常等，严重影响其生活质量［３３］。ＲｉｎｔａｌａＲ［３４］

通过对３３例中高位肛门直肠畸形术后患者（平均
年龄３５岁）进行随访研究，发现只有７例（２１％）患
者可以完全控制排便，没有一例患者排便习惯完全

正常，１１例（３３％）患者报道有尿失禁，１０例（３０％）

患者存在性生活障碍，２８例（８５％）患者社会活动受
到影响。ＲｉｎｔａｌａＲ认为高位肛门直肠畸形成年患
者术后存在严重排便障碍且生活质量差。肛门直肠

畸形对儿童的社会生活及家庭功能产生了消极影

响，但有６２％的青少年和７１％１２岁以下的儿童及
其父母对未来生活抱有希望。Ｉｗａｉ［９］调查了２９例
年龄在２０～４０岁之间的肛门直肠畸形术后患者，结
果发现１／３的患者会偶然地抱怨粪便污染，其中１８
名男性患者中的３例由于泌尿生殖系统畸形存在性
功能障碍，１１名女性患者中的 ２例月经周期不规
则。污便是影响１／３患者日常生活和工作的最主要
因素。施诚仁［３５］报道显示，部分先天性肛门直肠畸

形患儿术后存在自身和家庭的社会问题及不适情

绪，影响儿童及其家庭的生活质量。ＪｏｈｎＶ，Ｃｈａｃｋｏ
Ｊ［３６］等通过对４２名中位肛门直肠畸形术后患儿进
行随访，结果显示粪便污染是造成家庭压力的主要

因素，母亲承担照顾患儿的主要责任，对肛门直肠畸

形患儿粪便污染进行管理及为家庭提供社会支持是

改善这些儿童及其家庭生活质量的关键。Ｎｏｅｋｅｒ
Ｍ［３７］认为肛门直肠畸形是先天发育缺陷，合并多发
畸形（尤其是尿失禁）且存在不同程度的心理负担，

这种负担主要影响身体机能和自尊，须采用多学科

综合治疗的方法以提高医疗技术，功能恢复及心理

社会方面的生活质量。
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