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·病例报告·

ＯＥＩＳ复杂畸形２例

孙会振　徐伟珏　黄　雄　应　灏　余　玲　陈　方　谢　华

　　病例一，女，６岁，因“出生后发现下腹壁缺损伴外生殖
器异常、无肛”入院。患儿出生后发现无肛门，大小便自会阴

部同一开口排出，伴腹壁缺损及黏膜样组织外翻，当地医院

考虑畸形较严重，几年来一直未治疗，入院前出现排便困难，

及腹壁外翻组织有少许渗液流出而转至本院，体格检查：腹

软，略胀，未见正常脐部，耻骨联合、腹直肌分离，下腹部腹壁

见局部组织发育异常，两处皮肤缺损，伴鲜红色黏膜样组织

外翻，大小分别约２．５ｃｍ×３ｃｍ、３ｃｍ×２ｃｍ，组织表面见淡
黄色渗液，会阴部无正常尿道、阴道和肛门，大阴唇处见皮赘

一枚，上翻皮赘见一直径约１ｃｍ开口，大小便均自此开口排
出（图１ａ、ｂ）。

腹部Ｂ超见左侧肾脏缺如；排泄性尿路造影显示右膀胱
输尿管反流（Ⅲ级）；骶尾部磁共振提示为中位无肛；双髋平
片提示耻骨联合分离６．５ｃｍ；膀胱镜检查提示尿道、阴道、直
肠汇合成一共同通道开口于会阴部，共同通道长约０．５ｃｍ，
尿道长约１ｃｍ，膀胱三角区黏膜光滑；右侧输尿管口清晰，左
侧未见正常输尿管开口，容量略小；腹腔镜探查见腹壁外翻

黏膜组织位于腹膜外，大网膜与该处腹膜粘连，探查膀胱、肠

管无异常。ＭＲＩ检查提示脊柱、脊髓无异常，心脏超声检查
无异常。染色体检查提示为４６ＸＸ，诊断为“一穴肛，耻骨联
合分离，左肾缺如，右膀胱输尿管反流（Ⅲ级），腹壁外翻，脐
膨出”。

治疗：一期行结肠造瘘术，术后恢复良好，４个月后由多
科室合作行腹壁外翻病灶切除、膀胱外右侧输尿管抗反流

术，之后将体位调整为俯卧位，经后矢状位行肛门成形、直肠

共同通道瘘管修补术后在仰卧位行双侧骨盆截骨，拉合分离

耻骨，并关闭腹部切口后予双侧髋人字石膏固定；术中见腹

壁外翻组织位于腹膜外，周围皮肤僵硬，分离外翻组织时，有

少许淡黄色脓性液体流出，外翻组织与腹膜及腹腔内部分大

网膜粘连，与肠管及膀胱无粘连，切除外翻组织后送病理检

查。术后恢复良好，可自排小便，病理检查提示：外翻黏膜组

织为含杯状细胞（图２ａ）的结肠及含滤泡细胞（图２ｂ）的小肠
成分。

病例二，出生约１２ｈ，系 Ｇ１Ｐ１足月剖宫产儿男婴，出生
体重３０２０ｇ，羊水清亮，Ａｐｇａｒ评分８～９分，定期产检未见
异常，出生时即发现脐带根部一肠管样赘生物，鲜红色，约

５ｃｍ×０．８ｃｍ，远端为盲端，阴茎短小，上弯明显，包皮分布
异常，头部未见明显尿道外口，耻骨联合分离，下腹壁耻骨联

合上左侧见一开口，约０．２ｃｍ×０．３ｃｍ，有尿液流出，阴囊分
离，双侧阴囊内均可触及睾丸，肛门正常位置无开口，肛凹处

可见色素沉着（图３），无大便排出，以“会阴部复杂畸形”收
入院。

倒立位Ｘ线片显示中位无肛。肛门 Ｂ超提示盆腔内见
扩张直肠盲端至肛门隐窝１１ｍｍ，腹部、头颅Ｂ超未见异常，
泌尿系Ｂ超显示双侧肾脏发育可，心脏超声未见明显异常，
泌尿系造影显示膀胱容量较小。诊断为脐膨出（脐下型）、先

天性肛门闭锁、膀胱外翻、尿道上裂。

治疗：予急诊手术探查胃、十二指肠、空肠、回肠、回盲

部升结肠、横结肠、降结肠，均无明显常，乙状结肠扩张至腹

膜反折处未见盲袋。屈氏韧带、回盲部位置正常。探查脐部

无瘘管，结扎脐部动静脉后将脐带切除。分离脐部膨出物长

约７ｃｍ，直径１．０ｃｍ，见其根部于腹膜外通过一盲袋与膀胱
壁相连，通过下腹部耻骨联合上开口插入导尿管注水充盈膀

胱后见膀胱充盈，容量约５ｍＬ，盲袋似扩张，脐膨出物不扩
张。结合Ｂ超检查及术中泌尿外科急会诊后，认为脐部膨出
物为一赘生物，予切除送病理检查，行横结肠造瘘术。术后

病理检查结果提示：（腹腔外赘生物）肠管组织浆膜水肿肉芽

形成（图４），未见肾、输尿管及尿道组织。
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图１ａ　泄殖腔畸形；　图１ｂ　腹壁缺损外翻；　图２ａ　外翻黏膜组织含杯状细胞；　图２ｂ　外翻黏膜组织中含滤泡细胞；
　图３　异常外观；　图４　腹腔外赘生物肠管组织浆膜

　　讨论　ＯＥＩＳ是一系列复杂先天性畸形的总称，即脐膨
出（ｏｍｐｈａｌｏｃｅｌｅ）、泄殖腔／膀胱外翻（ｃｌｏａｃａｌ／ｂｌａｄｄｅｒｅｘｓｔｒｏ
ｐｈｙ）、肛门闭锁（ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅａｎｕｓ）、脊柱畸形（ｓｐｉｎｅｄｅｆｅｃｔ）。
Ｃａｒｅｙ和他的同事于１９７８年报道了一系列关于腹壁发育畸

形的病例，是对该系列畸形的首次报道，并取各畸形首字母

来命名该畸形［１］。依据 Ｋｌｌｅ′ｎ等的研究，ＯＥＩＳ畸形的诊断
原则为婴儿产前或产后脐膨出合并 ＯＥＩＳ另外两种畸形（泄
殖腔／膀胱外翻、肛门闭锁、脊柱畸形）表现即可明确诊断［２］。

ＯＥＩＳ在活产儿中发生率约１／２００００００～１／４００００００［１－３］。
ＫｅｐｐｌｅｒＮｏｒｅｕｉｌ于２００７年报道 ＯＥＩＳ发生率较前增高，在活
产儿中约为１／１００００００［４］，男女发生比率约为１∶２［３］。本组
２例均为复杂先天畸形，涉及泌尿生殖道、下腹壁、脐孔、肛门
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直肠及耻骨等发育异常，其腹壁外翻组织病理均为肠管样结

构，术中探查患儿消化道肠管至腹膜反折以上正常，但均无

正常脐孔、肛门及尿道，外翻组织与消化道无连续性，位于下

腹部腹膜外，膀胱完整但发育差，尿道发育均有异常，因此外

翻组织系胚胎时期部分泄殖腔组织，均符合ＯＥＩＳ诊断。
从组织胚胎发育来看，ＯＥＩＳ复杂畸形和泄殖腔外翻具

有一致性［５，６］。泄殖腔外翻的病因及胚胎形成机制尚未完

全阐明。传统观念认为，泄殖腔是发育成直肠和尿生殖窦的

原始结构，在胚胎第３周末，后肠末端膨大与前面的尿囊相
交通，形成泄殖腔。泄殖腔尾端，外胚层生长于内胚层表面，

形成一层单细胞隔膜，称为泄殖腔膜，与体外相隔。第４周
泄殖腔与后肠间的中胚层皱襞形成，间质增生，形成皱襞，向

腔内生长，这些构成尿直肠并向尾侧生长，同时泄殖腔两侧

壁的内侧隔，第６周开始中胚层向中间生长，形成脐下腹壁
部分，与此同时，随着胚胎发育，尿直肠隔不断下降与泄殖腔

膜的距离越来越小，逐渐与泄殖腔膜融合，同时泄殖腔膜也

被分为前后两部分，前者为尿生殖膜，后者为肛膜，至妊娠７
周，泄殖腔被尿直肠隔分割成前腔和后腔，即前方的尿生殖

窦和后方的原始直肠。二者间以泄殖腔管相通，通常于妊娠

第８周末时，泄殖腔膜破裂［７，８］。由于胚胎发育早期受各种

因素的干扰，影响脐下腹壁中胚层、尿生殖隔、腰骶体节等发

育，共同导致ＯＥＩＳ畸形的发生。脐下腹壁中胚层发育成脐
下腹壁、生殖结节、耻骨支，因此，异常的中胚层迁移导致泄

殖腔膜的早期破坏，产生泄殖腔外翻和脐膨出，生殖结节异

常融合导致外生殖器异常和耻骨支分离，尿直肠隔生长异

常，导致泄殖腔分隔异常，形成肛门闭锁，腰骶体节发育异常

导致腰骶椎骨发育不完全［８－１０］。

目前 ＯＥＩＳ起病原因尚不明确，可能是遗传与环境交互
作用所致。泄殖腔外翻畸形中约１０％～３０％为双胞胎［３］；且

兄弟姐妹及家族中同患类似畸形亦有报道，考虑先天性因素

在疾病发生中存在相关性可能。目前关于ＯＥＩＳ基因染色体
方面的研究较多，ＴｈａｕｖｉｎＲｏｂｉｎｅｔ等报道 ９ｑ３４．１缺失［１１］，

Ｋｏｓａｋｉ证实３ｑ１２．２３ｑ１３．２缺失［１２］，ＥｌＨａｔｔａｂ等证实 １ｐ３６
缺失［１３］，Ｃａｒｅｙ［１］报道了１８—三体综合征等与ＯＥＩＳ发生存在
相关性，以上报道考虑单个基因突变导致该疾病的可能性，

但尚无证据证明基因与疾病存在明确因果关系。另外尚有

１２ＳｒＲＮＡ线粒体突变相关报道［１４］，ＫｅｐｐｌｅｒＮｏｒｅｕｉｌ证实
ＨＬＸＢ９基因和维甲酸及其受体在疾病发生中起重要作
用［９］。ＯＥＬＳ大部分系散发，提示环境因素在其发病中起重
要作用。动物实验表明，赭曲霉毒素Ａ暴露可以导致泄殖腔
外翻畸形的发生，抗寄生虫药物苏拉明、染料台盼蓝等亦可

诱发泄殖腔外翻畸形的发生［１５，１６］。

有报道母亲暴露于苯妥英、地西泮、丙戊酸那、甲基苯丙

胺、吸烟、肥胖、糖尿病、子宫肌瘤等与 ＯＥＩＳ具有相关
性［１，１７，１８］。Ｗｏｏｄｄ等发现试管婴儿比正常婴儿发生ＯＥＬＳ的
几率增加了７倍［１９］。但众多因素尚不能明确每种基因突变

和环境诱导因素与特定畸形存在一定关联。Ｇｏｔｏ等［２０］提出

产前诊断ＯＥＩＳ是有效的，与产后诊断结果一致。产前诊断
方法主要是使用胎儿常规超声筛查，可在孕１６周或更早前
使用，有研究者提出胎儿超声显示膀胱缺如、腹壁缺损或腰

骶部脊髓脊膜膨出可考虑 ＯＥＬＳ的可能。ＯＥＬＳ以回肠末端

脱垂的超声表现具有特异性，如“象鼻”样。之后以胎儿ＭＲＩ
明确诊断，ＭＲＩ可探测到脐膨出，连接肠道的赘生物，膀胱缺
如，模棱两可的外生殖器和脊髓缺陷［２０］。精确的产前诊断

可为家长提供产前咨询，并可采取相应措施降低畸形儿出生

率，对产后早期治疗策略的规划也有重要作用。

ＯＥＩＳ属于先天性复杂畸形，若不能及时有效治疗，会给
患儿生长发育、日常生活带来很多困难，随患儿年龄增大，生

理、心理会受到不同程度影响，同时给手术带来更多困难，手

术是目前唯一治疗手段，手术干预的目的是确保腹壁闭合，

预防短肠综合征、大小便失禁，保证完好的肾功能及肛门、生

殖器重建功能。大多数患儿需多次手术，存在许多潜在并发

症，包括肾损害、性功能障碍、心理障碍、大小便功能异常、机

体运动行为受损等。因此，对于手术技术性、多学科协作性

要求较高，需要一批经验丰富的专业多学科协作小组共同完

成，这个小组包括新生儿科、小儿外科、小儿泌尿科、小儿神

经外科和小儿骨科医生，需要在专科医院进行手术，目前国

内外小儿专科医院已成立许多畸形防治中心，为 ＯＥＩＳ手术
治疗提供了技术支持。除手术外，还要注重 ＯＥＬＳ儿童的心
理支持和生活质量，远期恢复尚需专业康复医师及心理医师

支持。ＯＥＩＳ预后依结构缺陷的严重程度而定，最终预后与
相关结构的异常程度和外科重建手术并发症的发生密切相

关。因此治疗需多学科联合，手术需分期多次进行，手术方

案及手术时机的把握，需要多学科协同讨论，并视患儿具体

情况而定。
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ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔＰａｒｔＡ，２００７，１４３Ａ：
２１２２—２１２８．

５ ＣａｒｅｙＪＣ．ＥｘｓｔｒｏｐｈｙｏｆｔｈｅｃｌｏａｃａａｎｄｔｈｅＯＥＩＳｃｏｍｐｌｅｘ：
Ｏｎｅａｎｄｔｈｅｓａｍｅ（Ｌｅｔｔｅｒ）［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２００１，
９９：２７０．

６ ＢｏｈｒｉｎｇＡ．ＯＥＩＳｃｏｍｐｌｅｘ，ＶＡＴＥＲ，ａｎｄｔｈｅｏｎｇｏｉｎｇｄｉｆｆｉｃｕｌ
ｔｉｅｓｉｎｔｅｒｍｉｎｏｌｏｇｙａｎｄｄｅｌｉｎｅａｔｉｏｎ（Ｌｅｔｔｅｒ）［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄ
Ｇｅｎｅｔ，２００２，１０７：７２—７６．

７　ＭａｉｚｅｌｓＭ．Ｎｏｒｍａｌａｎｄａｎｏｍａｌｏｕｓｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔｏｆｔｈｅｕｒｉｎａｒｙ
ｔｒａｃｔ［Ｍ］．Ｉｎ：ＷａｌｓｈＰＣ，ＲｅｔｎｉｋＡＢ，ＶａｕｇｈａｎＥｄ，Ｗｅｉｎ
ＡＪ，ｅｄｉｔｏｒｓ．Ｃａｍｐｂｅｌｌ’ｓｕｒｏｌｏｇｙ，７ｔｈｅｄｉｔｉｏｎ．Ｐｈｉｌａｄｅｌｐｈｉａ：
Ｗ．Ｂ．ＳａｕｎｄｅｒｓＣｏ．１９９８：１５４５—１６００．
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