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·专家笔谈·

先天性脊柱裂常见类型及治疗策略思考

顾　 硕

【摘要】 　 先天性脊柱裂是神经管闭合不全中占比最多的一类，其临床表现各异，病情轻重不一，同
时会累及泌尿系统、肌肉骨骼系统等其他系统，治疗难度和效果千差万别。 合理分类和多学科联合治疗

一方面可以为先天性脊柱裂个体化治疗提供参考，另一方面也可以最大限度的提升患儿生活质量。 多

中心协同研究，才最有可能快速取得突破性成果，为全人类战胜这类出生缺陷做出应有的贡献。
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　 　 先天性脊柱裂即脊神经管闭合不全，最早是由
Ｎｉｃｈｏｌａｓ Ｔｕｌｐ（１５９３—１６７４ 年）发现及命名的。 先天
性脊柱裂不是单一的疾病，它包括了一组疾病，其

临床表现形式多种多样，如颈背腰骶中线部位各种

包块、毛发增生、窦道、大小便功能异常、下肢功能

异常等。 随着核磁共振技术（ＭＲＩ）的产生以及对该
病认识的不断加深，脊髓脊膜膨出、脊膜膨出、脂肪

脊髓脊膜膨出、脊髓纵裂等多种类型的病理结构已

越来越清晰。 但目前常用的描述脊柱裂的一些分

类术语和其病理结构并不完全一致，有些分类是重

叠的、矛盾的，有些不够准确，这就使得我们很难明

确畸形性质以及如何选择最佳治疗策略。 精准治

疗是医学发展的趋势，脊柱裂的治疗也不例外。 只

有对畸形性质分类清晰的脊柱裂进行相应的脊髓

栓系松解术、脊髓脂肪瘤切除术和硬膜囊扩大修补

术等手术才能使得患儿从手术中获益最大。 因此，

先天性脊柱裂的精准分类分型和基于此的治疗策

略就显得尤为重要。

一、先天性脊柱裂分类的现状及存在的问题

先天性脊柱裂是一大类复杂的疾病，病情可以

轻微到终身无任何症状，也可以严重到出生即面临

死亡威胁；既可以是单纯的骶骨隐裂，也可以是多

种类型合并存在且伴随泌尿生殖道或肛门缺陷、心

脏畸形、气管食管瘘、肾脏畸形、肢体畸形（ｖｅｒｔｅｂｒａｌ
ａｎｏｍａｌｉｅｓ，ａｎａｌ ａｔｒｅｓｉａ ｏｒ ｉｍｐｅｒｆｏｒａｔｅ ａｎｕｓ，ｃａｒｄｉａｃ ａ
ｎｏｍａｌｉｅｓ，ｔｒａｃｈｅｏｅｓｏｐｈａｇｅａｌ ｆｉｓｔｕｌａ，ｒｅｎａｌ ａｎｄ ｌｉｍｂ ｄｅ
ｆｅｃｔ， ＶＡＣＴＥＲＬ） 等严重合并症。 早在 １８８６ 年，
Ｆｒｉｅｄｒｉｃｈ Ｄａｎｉｅｌ Ｖｏｎ Ｒｅｃｋｌｉｎｇｈａｕｓｅｎ （１８３３—１９１０）
基于鞘膜囊内容物的特征首次提出了先天性脊柱

裂的分类方法，该分类方法较为经典，目前仍在普

遍使用。 １３０ 年后的今天，随着分子生物学和影像
学技术的发展，我们对于脊柱裂的胚胎发生学和解

剖学有了许多新的认识。 因此，有必要对先天性脊

柱裂进行重新分型和分类。 国内近期针对这一问

题发表过有关脊柱裂常见类型及治疗的专家共

识［１］ 。 可见众多专家已经认识到这一问题，然而从

目前国内发表的文献来看，个人觉得脊柱裂的分型

和分类依然存在术语使用不够准确和术语重叠等

问题。 目前，国外学者建议使用可以精确界定的分

类依据和术语，如根据临床表现是否有神经组织暴
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露和脑脊液漏将先天性脊柱裂分为开放性脊柱裂

和闭合性脊柱裂，如对于脊柱裂中的脊髓脂肪瘤根

据胚胎发育时期分型可以细分为Ⅰ型（初级神经胚
形成失败）、Ⅱ型（初级－次级神经胚过渡期形成失
败）、Ⅲ型（次级神经胚早期形成失败）和Ⅳ型（次级
神经胚晚期形成失败）［２，３］ 。 这种分型方法不仅有

利于理解脊柱裂的发生机理，而且有利于其选择治

疗方法。 脂肪脊髓脊膜膨出用来特指脂肪瘤－脊髓
界面在椎管外的脂肪瘤更为恰当，因为这样用词更

明确具体。 为使概念更明确，现在国际上已经使用

先天性腰骶部脂肪瘤作为伴随隐性脊神经管闭合

不全的脂肪瘤样畸形的统称［４］ 。

二、关于先天性脊柱裂预防性治疗的争议

关于先天性脊柱裂的预防性治疗争议主要在

于对那些闭合性脊柱裂中暂时没有出现临床症状

的脊髓栓系患儿，比如婴儿期的先天性腰骶部脂肪

瘤、脂肪性终丝等。 对于无症状的脊髓栓系患儿，

反对预防性手术的观点在于：部分闭合性脊柱裂患

儿随访一段时间甚至数年，病情稳定，没有出现新

的症状或体征，而手术难以将脂肪瘤完全切除，并

且可能由于手术瘢痕容易导致继发性脊髓栓系［５］ 。

因此，他们建议定期随访无症状的脊髓栓系患儿，

随访内容包括周期性行泌尿系统超声、尿流动力

学、肛门直肠测压以及肌电图等检查。 支持预防性

手术的观点认为：尽管脊髓栓系暂时表现为无症

状，但在观察过程中神经系统、泌尿系统和躯体畸

形的变化很可能是隐袭性进展，几年内的随访资料

可能无法清楚地证明其真实的自然病程［６］ 。 另外，

脊髓栓系患儿，即使是以前从未诊断的成年患者都

可能出现急性恶化，这可能是继发于创伤引起的急

性圆锥牵拉。 对于先天性腰骶部脂肪瘤，婴儿比年

长儿更可能具有完整的神经功能，这提示自然病程

中存在进行性恶化的可能［５］ 。 长期以来，对于出生

时患有先天性腰骶部脂肪瘤的患儿，彻底松解脊髓

栓系存在困难，手术不当容易造成医源性神经损

伤，预后不佳。 但是，随着手术医生对该病认识的

提高和手术辅助设备的进步，这类患儿的手术效果

和生活质量已经得到极大的改善。 进行预防性手

术对大多数患儿能够矫正畸形从而期望过上正常

的生活。 目前，对于先天性腰骶部脂肪瘤的手术治

疗是安全和有效的。 以上这些都是因为我们对先

天性脊柱裂的胚胎学、解剖学、生理学和临床表现

的认识有了很大提高。 所有这些知识的整合加上

影像学、显微外科技术的提高以及超声吸引刀和术

中神经电生理监测等辅助方法的应用使我们形成

了一套最佳的手术途径，从而显著降低了围手术期

并发症的发生率，获得良好的手术效果。 尽管目前

缺乏大宗的临床对照研究数据，但大多数情况下，

建议对出生时存在先天性腰骶部脂肪瘤畸形的患

儿在出现神经功能损害之前行手术治疗，以便于尽

早解除压迫和栓系，改善预后。

三、先天性脊柱裂的多学科治疗

先天性脊柱裂患儿存在许多复杂的医学问题，

只有良好组织的有经验的多学科脊柱裂临床中心，

才能给予患儿最好的治疗。 脊柱裂临床中心可以

使患儿接受多学科的规律随访，能及时发现问题而

给予及时治疗。 脊柱裂患儿出生后应该密切关注

神经、骨骼、泌尿等系统的进展，及时评估发现可能

隐藏的问题。 比如部分先天性脊柱裂患儿在疾病

早期并不表现出泌尿系统的缺陷，但后期逐渐发生

如排尿困难、排尿无力、漏尿等功能异常，并进展为

神经源性膀胱、肾积水，甚至肾功能衰竭。 除了泌

尿系统功能损伤以外，肛门直肠功能、下肢功能以

及脊柱裂伴随畸形如肛门闭锁、脊柱侧弯、脑积水

等问题都必须得到及时有效的处理。 因此，先天性

脊柱裂的规范化治疗涉及多学科合作，包括了神经

外科、脊柱外科、骨科、泌尿外科、产科、儿科、神经

电生理、康复、护理、生物医学工程等多个专业。 只

有让多学科加入到脊柱裂的防治工作中来，才能最

大可能地帮助患儿恢复正常的神经功能。

神经电生理监测和尿流动力学检查在先天性

脊柱裂外科治疗中的作用越来越受到重视。 在脊

柱裂手术中持续监测自发和诱发肌电图，可以减少

运动神经损伤的可能性，对肛门括约肌功能的保护

至关重要；运动诱发电位（ｍｏｔｏｒ ｅｖｏｋｅｄ ｐｏｔｅｎｔｉａｌ，
ＭＥＰ）可以直接监测锥体束的功能；体感诱发电位
（ｓｏｍａｔｏｓｅｎｓｏｒｙ ｅｖｏｋｅｄ ｐｏｔｅｎｔｉａｌ，ＳＥＰ）波幅降低或潜
伏期延长预示脊髓功能的损害［７］ 。 球海绵体肌反

射（ｂｕｌｂｏｃａｖｅｒｎｏｓｕｓ ｒｅｆｌｅｘ，ＢＣＲ）可以作为脊髓圆锥
的功能监测。 尿流动力学检查则是评估先天性脊

柱裂患儿膀胱功能异常不可或缺的重要指标。

骨科方面除了常规的下肢矫形手术以外，近年

来后路椎体短缩手术在脊髓栓系治疗中的价值逐

步显现。 研究发现脊柱短缩 １５ ～ ２５ ｍｍ 可以显著
减轻脊髓、神经根和终丝的张力［８］ 。 虽然这种手术

方式可以减少脑脊液漏、再拴系等并发症，但该术

式具有创伤大、术中失血多、椎体融合难度大等缺

点，因此该术式未能在脊髓栓系患儿治疗中得到广
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泛应用。 但是，有报道显示该手术方式在青少年和

成年患者中是安全有效的，可以直接获得脊髓栓系

松解效果［９］ 。 史建刚教授提出改良的脊柱均匀短

缩脊髓轴性减压术是通过在多个节段均匀短缩脊

柱的方法，对受到栓系的脊髓进行轴性减压技

术［１０］ 。 其优势在于对多个受栓系节段的脊髓、马尾

神经进行整体均匀减压，减压范围与脊髓损害的范

围相统一。

四、加强先天性脊柱裂的多中心研究

我国人口众多，单个脊柱裂诊治中心年手术量

超过 １００ 台有 １０ 个以上，部分医生已经有数千台脊
柱裂手术的经验，手术量远超过国外同行。 尽管病

例数众多，但是我国的临床研究开展相对落后，存

在临床工作开展不规范、临床资料收集不完整、科

研设计不科学等问题。 同时，由于先天性脊柱裂长

期没有得到重视，基础研究工作开展也较少。 当

前，研究技术水平已经大幅度提高，科研工作得到

更多关注，因此，要想提高我国先天性脊柱裂的综

合诊治水平，提高国际话语权，需要在高起点上开

展先天性脊柱裂的临床和基础研究。 这就需要多

中心、多学科协同作战，才有可能在疾病发生学研

究、基因问题以及诊断治疗的临床研究上取得突破

性成果。 未来的研究目标包括进一步提高早期诊

断的敏感性和精确性、明确胚胎发育异常的作用机

理、基因治疗以及胎儿期治疗等。

随着转化医学、精准医学、脑计划的不断推进，

医学正在经历划时代的飞跃。 先天性脊柱裂的诊

断和治疗也将进入到精细化、个性化以及多学科协

同的时代。 随着基础研究的不断深入和向临床诊

治转化，对于先天性脊柱裂的发生发展机制不断会

有新的认识，先天性脊柱裂的治疗将会迎来一个全

新的局面。
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