
　　　　　　　　　　　　　　　　 　　　临床小儿外科杂志２０１５年８月第１４卷第４期 ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＰｅｄｉａｔｒｉｃＳｕｒｇｅｒｙ，Ａｕｇｕｓｔ２０１５，Ｖｏｌ．１４，Ｎｏ．４

ｄｏｉ：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７１—６３５３．２０１５．０４．００９
作者单位：郑州大学第一附属医院小儿外科（河南省郑州市，

４５００００），Ｅｍａｉｌ：ｙａｎｇｈｙ１３０＠１６３ｃｏｍ

·论著·

１１６例疑诊新生儿先天性巨结肠的诊治分析

杨利静　杨合英　贾　佳　张　大　王家祥　李延安　朱永亮

【摘要】　目的　探讨新生儿期疑诊先天性巨结肠的诊断与治疗选择。 方法　回顾性分析２０１０
年１２月至２０１４年３月我们收治的１１６例新生儿期疑诊为先天性巨结肠患儿的临床资料。其中１０例
确诊为先天性巨结肠后于新生儿期行巨结肠根治术；９４例先予清洁回流灌肠，症状缓解者，教会家长清
洁回流灌肠或扩肛等保守治疗措施后出院，３个月后复查，其中２８例排便正常，获痊愈，６０例症状未缓
解者经确诊后行巨结肠根治术，６例失随访；１２例新生儿期清洁回流灌肠效果不佳，一期行肠造瘘术，二
期行巨结肠根治术。 结果　１１６例疑诊先天性巨结肠患儿中，随访１１０例，随访率为９４８％，获随访病
例中，８２例经手术治疗痊愈，２８例经保守治疗痊愈；１２例大便次数多，伴肛周糜烂，２例排便困难，１例
肛门狭窄，１例偶有污粪。 结论　对新生儿期疑诊为先天性巨结肠患儿，可先行清洁回流灌肠、扩肛等
保守治疗，３个月后明确诊断者再择期手术治疗。对长段型或全结肠型巨结肠经回流灌肠等治疗效果
不佳者，可先行一期肠造瘘术，二期行巨结肠根治术。
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　　先天性巨结肠（Ｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ′ｓｄｉｓｅａｓｅ，ＨＤ）是
一种以肠道末端肠壁神经节细胞完全缺如为特征的

消化道发育畸形［１］。新生儿期主要表现为胎粪排

出延迟、腹胀、呕吐、低位肠梗阻等，如不早期诊断及

治疗可影响患儿生长发育，甚至发生严重并发症而

导致患儿死亡［２］。因 ＨＤ在新生儿期症状不易鉴
别，各种检查还存在一定的局限性以及肠神经节细

胞发育不成熟的病理复杂性，要对新生儿作出早期

正确诊断仍然是困扰临床的难题［３］。目前关于新

生儿期ＨＤ手术治疗的时机选择，国内外观点尚不
统一。现回顾性分析２０１０年１２月至２０１４年３月
我们收治的１１６例疑诊新生儿先天性巨结肠患儿的
诊治经过及疗效，探讨新生儿先天性巨结肠的诊断

与治疗选择。

材料与方法

一、临床资料

２０１０年１２月至２０１４年３月，我们收治１１６例
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新生儿期疑诊为先天性巨结肠的患儿，其中男性８３
例，女性３３例，男女比例约５∶２。足月产１１０例，早
产６例。有胎粪排出延迟史者８６例。１１５例有明
显腹胀。５６例有呕吐。１０例伴小肠结肠炎。体格
检查：腹部膨隆１１５例，经肛门指诊排除肛门直肠畸
形，７０例有直肠壶腹空虚感，１１０例退出后有气体或
大便排出。营养及发育不良８５例。辅助检查：１１６
例拍立位腹部Ｘ线片，其中１０９例显示肠管胀气扩
张。１１６例新生儿期行钡剂灌肠 Ｘ线造影，其中有
阳性表现者５６例。３６例行直肠黏膜吸引活检，阳
性３１例。

二、诊疗经过

１１６例疑诊ＨＤ的患儿给予补液及清洁回流灌
肠等治疗，结合病情，行钡剂灌肠 Ｘ线造影及直肠
黏膜活检等检查，其中，９４例清洁回流灌肠效果良
好，症状缓解，教会家长清洁回流灌肠或扩肛等保守

治疗方法。１０例确诊病例于新生儿期行巨结肠根
治术，术前检查及术后病理检查结果证实为普通型

巨结肠。１２例新生儿期清洁回流灌肠效果不佳，症
状加重，经钡灌肠提示为长段型或全结肠型巨结肠，

予一期行肠造瘘术，二期行巨结肠根治术。

结　果

１１６例患儿中，获随访１１０例，６例失随访，随访
率为９４８％，随访时间６个月至５年。９４例行清洁
回流灌肠、扩肛、开塞露塞肛治疗，３个月门诊复查，
２８例排便正常，治愈率为２４１％，其中１７例清洁回
流灌肠２～４周，患儿能正常规律排便，大便 １～２
次／天，无腹胀；９例清洁回流灌肠８～１０周，患儿正
常规律排便，大便１～３次／天；２例予扩肛治疗，同
时采取开塞露塞肛协助排便，７～８周后患儿正常规
律排便；６０例３个月后停止清洁回流灌肠，症状无
缓解，再次入院，予钡剂灌肠 Ｘ线造影及直肠黏膜
活检，确诊后行巨结肠根治术。１０例新生儿期确诊
后行巨结肠根治术。１２例新生儿期清洁回流灌肠
效果不佳，诊断为长段型或全结肠型巨结肠，行一期

肠造瘘术，二期巨结肠根治术，术后门诊随访，１２例
大便次数多，伴肛周不同程度糜烂，２例排便困难，１
例肛门狭窄（肛诊），１例偶有污粪（大便稀）。

讨　论

近年来先天性巨结肠的诊治水平有了很大提

高，但新生儿期先天性巨结肠（ｎｅｏｎａｔａｌｈｉｒｓｃｈｓｐｒｕｎｇ
ｓ’ｄｉｓｅａｓｅ）的诊断及处理方面仍然存在一些问
题［４，５］。新生儿肠神经系统发育尚不完善，神经嵴

细胞要迁移至整个胃肠道，而且还要大量增生、分化

成各种神经元、胶质细胞，形成成熟的功能性肠神经

系统，该过程受多种因素的影响，其中时间是至关重

要的因素。有报道称肠神经节细胞大多可在生后３
个月内发育成熟［６］。新生儿先天性巨结肠病程短，

尚未形成明显的病变肠段，即狭窄段、扩张段不明

显，增加新生儿期先天性巨结肠确诊的难度。

先天性巨结肠常用辅助检查有立位腹部 Ｘ线
摄片、钡剂灌肠Ｘ线造影（ｃｏｎｔｒａｓｔｅｎｅｍａ，ＣＥ）、直肠
肛管测压（ａｎｏｒｅｃｔａｌｍａｎｏｍｅｔｒｙ，ＡＲＭ）、直肠黏膜吸
引活检（ｒｅｃｔａｌｓｕｃｔｉｏｎｂｉｏｐｓｙ，ＲＳＢ）、术中肠壁活检。
①钡剂灌肠 Ｘ线造影是诊断本病的主要方法。新
生儿巨结肠肠道无明确狭窄段或扩张段［７］。其结

肠形态学改变于生后２～４周甚至几个月才形成。
Ｌｅｅ等［８］发现结肠中有胎粪性栓的存在可掩盖 ＨＤ
的Ｘ线表现。钡灌肠检查有一定的假阴性率，有报
道新生儿期钡灌肠 Ｘ线造影误诊率为２３％［９］。本

组钡灌肠Ｘ线造影漏诊率约为３１７％。②直肠肛
管测压。先天性巨结肠患儿直肠肛管抑制反射消

失，直肠感觉容量、最大容量及顺应性显著增加。有

报道称该检查正确率在儿童组高达９５％，新生儿期
为６０％～８５％［９］。③直肠黏膜吸引活检。ＨＤ患儿
可见狭窄肠段出现乙酰胆碱酯酶阳性的神经纤维。

Ｇｏｔｏ等［１０］报道出生１周的 ＨＤ新生儿在黏膜固有
层几乎无ＡｃｈＥ阳性神经纤维。婴幼儿肠神经丛的
大小和密度随年龄可发生变化［１１］。有文献报道先

天性巨结肠直肠黏膜活检 ＡｃｈＥ阳性率高达
９５３％［１２］。本组３６例新生儿期行直肠黏膜吸引活
检（ＲＳＢ）阳性率约８６１％。有学者认为新生儿期
取材较困难，且酶活性较弱，该检测对新生儿巨结肠

的诊断价值低于３个月后的患儿［１３］。④术中肠壁
活检，病理切片可见肠壁神经丛内无神经节细胞存

在，是巨结肠诊断的金标准。也有作者报道钙视网

膜蛋白用于婴幼儿先天性巨结肠术前诊断及术后确

诊［１４，１５］。

目前外科医师对新生儿期拟诊为先天性巨结肠

患儿是否手术治疗持不同观点。一些小儿外科医生

主张患儿３～６个月时手术治疗。随着患儿年龄增
大，肠神经节细胞逐渐发育成熟，部分拟诊为先天性

巨结肠患儿可恢复正常，应避免过度治疗；新生儿期

拟诊先天性巨结肠患儿待大于３个月时，钡剂灌肠
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Ｘ线造影、直肠黏膜活检、直肠肛管测压及术中活检
可提高正确诊断率；患儿营养状况及身体各系统发

育明显改善，能更好耐受手术及麻醉风险，手术将更

加容易和安全；在一些基层卫生院，由于手术条件的

限制，更有必要等患儿３个月大时手术治疗，此时手
术和麻醉更易在基层医院进行。这种治疗方案的主

要缺点是患儿可能在等待期间发生小肠结肠炎。在

这３个月的等待期间，需要进行开塞露或清洁回流
灌肠等协助排便，避免并发小肠结肠炎。也有医生

认为，新生儿期一旦明确诊断，腹腔镜或经肛门拖出

术可以成功安全地进行，他们认为，新生儿骨盆浅，

更适合会阴部解剖，且在解剖过程中，放大技术的应

用及对细节的关注可以保证手术在这一年龄阶段安

全实施［１６］。新生儿期巨结肠根治术的缺点：①手
术视野小，不能宏观观察结肠狭窄及扩张状况；②
术后大便次数多，大便稀，污粪多，术后肛门皮肤红

疹及肛周糜烂的发生率高，但随着年龄的增长，大便

情况会逐步改善；③术后肛门易狭窄，需较长时间
的扩肛治疗［１７］。

总之，先天性巨结肠是否在新生儿期行根治手

术，小儿外科医师观点不一，各有利弊。我们建议遵

循以下原则：①新生儿期拟诊为先天性巨结肠者可
以先给予清洁回流灌肠、扩肛等对症支持治疗，待３
个月后，患儿身体发育及营养状态改善，诊断明确后

行根治手术。②新生儿期明确诊断的先天性巨结
肠，可行根治手术，单纯经肛门手术为首选。③对清
洁回流灌肠等对症支持治疗效果差的长段型及全结

肠型患儿，可先行一期肠造瘘术，二期行根治术。对

于长段型巨结肠患儿，回流灌肠效果不佳，或合并小

肠结肠炎、严重营养不良、肠穿孔等其他严重并发症

者，可选择结肠造瘘，术中活检后，肠造瘘可选在移

行段。对重症患儿回肠造瘘术可能是更安全、快速

的选择。
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