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·专家笔谈·

先天性脊柱裂的诊断和治疗

齐　 翔　 邹哲伟

【摘要】 　 先天性脊柱裂是最常见的神经管畸形，近些年对脊柱裂的病因研究取得了诸多进展，但
是一些复杂类型脊柱裂即使通过手术治疗，术后仍会出现严重的肢体活动障碍和大小便功能障碍等并

发症。 通过对病因学研究以及孕期 Ｂ 超检查，可以提前预防和早期诊断，有效降低了先天性脊柱裂的
出生率。 脊柱裂的手术治疗应遵循以下原则：应在保护神经组织的前提下，尽量切除病变组织，最大程

度地松解脊髓栓系；应在神经电生理监测下进行，手术前后需要通过泌尿系统 Ｂ 超和尿动力学检查进
行评估，对手术后出现的下肢畸形应及时行矫形手术，这样可以提高脊柱裂的总体治疗效果。 但目前对

于最佳手术年龄、隐匿性脊髓栓系综合征和无症状脊髓栓系的手术指征等尚存在争议。 因此，对于先天

性脊柱裂患儿，早期诊断、早期治疗，手术前进行全面评估以及术后定期随访，及时处理并发症，能明显

提高其总体治疗效果。
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　 　 神经管缺陷（ｎｅｕｒａｌ ｔｕｂｅ ｄｅｆｅｃｔｓ，ＮＴＤｓ）是常见
的先天性畸形之一，其中颅裂和脊柱裂占所有类型

的 ９５％。 尽管近些年神经管缺陷畸形的发生率呈
明显下降趋势，但是对于很多复杂类型，手术后仍

有可能出现严重的肢体活动和大小便功能障碍等

并发症［１］ 。 因此，有效降低神经管缺陷患儿的出生

率，对患儿给予早期诊断以及早期治疗对降低儿童

致残率和死亡率仍然非常重要。

一、病因

目前在脊柱裂致病机制、胚胎及基因方面的研

究为预防该病提供了基础。 研究发现，胚胎形成早

期，在遗传和环境因素的作用下，神经管闭合过程

出现异常而导致脊柱裂的发生［２］ 。 有研究发现叶

酸缺乏、宫内感染、遗传因素、母体服用丙戊酸钠等

药物、放射线照射和母亲为Ⅰ型糖尿病患者等因素
均可能导致胎儿脊柱裂的发生［３］ 。 孕早期服用叶

酸可以显著降低脊柱裂的发生率，但机体叶酸缺乏

是否引发胎儿神经管畸形，也取决于母亲和胎儿基

因型［４］ 。 对有关基因的研究在预防神经管畸形方

面起到了积极的作用。 目前，已经可以通过检测孕

前亲代双方的叶酸代谢关键基因来预测其子代发
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生神经管畸形的危险性，从而降低神经管畸形的出

生率［５］ 。

二、分类

根据解剖学特点，脊柱裂分为显性脊柱裂和隐

性脊柱裂 ２ 种，前者有椎管内容物的膨出（也称囊
性脊柱裂），后者则没有。 这种分类方法直观明了，

长期以来已形成共识［６］ 。 但需要注意的是，在这种

分类中，脂肪脊髓脊膜膨出属于显性脊柱裂，而脊

髓脂肪瘤属于隐性脊柱裂，二者的区别在于前者神

经基板与脂肪组织的界限在椎管外，而后者在椎管

内。 此外，有学者根据是否有神经组织外露、脑脊

液漏，将脊柱裂分为开放性脊柱裂和闭合性脊柱

裂，开放性脊柱裂是指神经基板外露、脑脊液漏；反

之，则称为闭合性脊柱裂。

三、早期诊断

早期诊断对于先天性脊柱裂的治疗极其重要。

随着产前诊断技术的发展，通过超声、羊水甲胎蛋

白 ＡＦＰ和母体血清 ＡＦＰ 等检查方法诊断脊柱裂的
准确率逐渐提高，但是对一些无包块的闭合性脊柱

裂仍存在较高的漏诊率［７］ 。 目前，产前 Ｂ 超一般在
孕 １８ ～ ２２ 周对胎儿脊柱进行评价，有研究发现 Ｂ超
对神经管畸形诊断的敏感性为 ９３． １％ ，对先天性脊
柱裂诊断的敏感性为 ７５． ５％ ［８］ 。 有研究表明高频

超声在观察孕晚期脊髓的正常变异、脊髓圆锥位置

和脊髓病变上比较准确，如显示终丝紧张、终丝脂

肪瘤、皮毛窦、脊髓栓系等，但由于胎儿在子宫内位

置的可变性、高频超声穿透力较差以及母体肥胖等

因素的影响，该技术在临床上的推广与应用仍需进

一步探索［９］ 。 一旦通过以上检查怀疑胎儿存在脊

柱裂，应该立即行磁共振检查。 磁共振对胎儿神经

管畸形的诊断准确率明显高于 Ｂ 超，可以全面观察
脊柱裂的形态及脊髓的病变情况［１０］ 。

四、治疗

随着胎儿手术技术的发展，对有神经组织直接

外露，脑脊液外渗的脊髓脊膜膨出可选择宫内手术

治疗。 对胎儿的早期手术可阻止脊髓损伤的进展，

改善出生时的脊髓功能，同时能够防止脑脊液渗漏

与小脑扁桃体下疝的加重，但是宫内治疗增加了羊

水过少的风险，导致子宫提前收缩，进而出现分娩

提前以及新生儿体重较轻等问题，甚至有可能增加

胎儿死亡和母体子宫破裂的风险［１１］ 。 有研究发现

胎儿镜手术治疗先天性脊柱裂可以减少这些风险

的发生。

早期治疗对先天性脊柱裂患儿的预后极其重

要。 显性脊柱裂包括单纯的脊膜膨出、脊髓脊膜膨

出、脊髓外翻、脂肪脊髓脊膜膨出，对脊髓外翻和表

皮菲薄，甚至已经有脑脊液渗出的脊髓脊膜膨出患

儿，应在出生 ３ ｄ内尽快行手术治疗，以避免出现中
枢神经系统感染和神经功能受损，而对于那些脊髓

脂肪瘤和表皮较厚或者正常皮肤脊髓脊膜膨出患

儿的手术年龄，则有不同观点。 有学者认为 ６ 个月
以内的患儿椎管腔空间较小，手术很难将膨出的脊

髓组织完全回纳入椎管腔内，会导致脊髓与周围组

织粘连，出现严重的脊髓再栓系［１２］ 。 但是，对于脊

髓组织膨出较多的患儿以及脊髓脂肪瘤患儿，在出

生几个月内就可能出现神经功能受损，特别是脊髓

脂肪瘤患儿，随年龄增长，即使脂肪瘤的体积没有

明显增长，脂肪瘤与神经组织的融合以及脂肪组织

的纤维化也有可能逐渐加重，进一步影响对脂肪

组织的切除，增加手术的难度，同时也会增加手术

中损伤神经组织的风险，所以对这一类患儿，越来

越多的学者倾向于早期手术，我们也建议该类患

儿应该在出生 ６ 个月内行手术治疗［６］ 。

对于脊髓位置降低至 Ｌ３ 以下，或脊髓位置虽
然正常但形态可能因增粗、僵直的终丝牵拉而异常

的患儿，即使没有症状，我们也建议在明确诊断后

尽早行预防性的栓系松解术。

近年，有学者提出隐匿性脊髓栓系综合征（ ｏｃ
ｃｕｌｔ ｔｅｔｈｅｒｅｄ ｃｏｒｄ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＯＴＣＳ）的概念，其具有与
脊髓栓系综合征相似的症状，尤其是排尿功能障

碍，但是磁共振显示圆锥处于正常位置，形态也正

常，其中一些患儿合并脊髓终丝增粗或脂肪化［１３］ 。

目前对于隐匿性脊髓栓系综合征的诊断与治疗仍

存在争议。 有研究表明该类患儿在切断终丝后，大

多数患儿泌尿系统功能可以得到恢复或改善，因而

认为排尿功能障碍与终丝对脊髓的牵拉有关［１４］ 。

也有专家认为一些脊髓圆锥位置正常、无终丝紧张

表现但出现神经源性膀胱症状的患儿，磁共振显示

“骶管内脂肪沉积”或“骶管内脂肪堆积”，磁共振弥

散张量纤维束成像可以观察到骶神经形态紊乱和

不对称。 因此，他们认为这类患儿存在骶神经发育

不良，不宜轻易行终丝切断术［１５］ 。 笔者也认为，对

于那些出现排便功能异常的患儿，即使合并终丝脂

肪化，只要脊髓终丝位置形态正常，是否行终丝切

断手术要慎重考虑。

在手术中应该遵循以下原则：尽量保护正常神

经组织，将脊髓及神经束与粘连的组织分离，切除

病灶并最大程度地松解栓系［６］ 。 对于合并脂肪瘤
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的先天性脊柱裂，当脂肪瘤与神经组织混杂粘连紧

密时，为防止损伤神经组织，可以先切开脂肪瘤包

膜，然后在脂肪瘤包膜内切除脂肪组织，使脂肪瘤

体积缩小，同时保持包膜的完整性，在适当解除脂

肪组织对脊髓的压迫后，不必强行完全切除脊髓内

的脂肪瘤，要尽量分离出脊髓和神经束的结构，分

离与周围组织的粘连。 除此以外，还要注意手术过

程中不但要松解脊髓受到的纵向栓系，而且要松解

和侧方硬脊膜粘连造成的横向牵拉，最后可以将脊

髓表面两端缝合起来，使其体积进一步缩小。 对于

受到病变侵犯的异常硬脊膜，尽量手术切除，不要

勉强保留，可以使用人工硬脊膜修补，要缝合严密，

确保没有脑脊液漏出，这样在保证脊髓周围有足够

空间的同时，使脑脊液充满其间，可以在一定程度

上起到预防粘连的作用。

手术中神经电生理监测（ ｉｎｔｒａｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｎｅｕｒｏ
ｐｈｙｓｉｏｌｏｇｉｃａｌ ｍｏｎｉｔｏｒｉｎｇ，ＩＯＮＭ）可以随时监测脊髓功
能，最大限度地避免手术损伤脊髓及神经根，保证

手术顺利进行，提高手术成功率，同时其在预测患

儿术后神经功能转归方面起到一定作用。 有学者

采用手术中体感诱发电位（ｓｏｍａｔｏｓｅｎｓｏｒｙ ｅｖｏｋｅｄ ｐｏ
ｔｅｎｔｉａｌ，ＳＥＰ）联合肌电图（ｅｌｅｃｔｒｏｍｙｏｇｒａｐｈｙ，ＥＭＧ）监
测的方案既能评估神经传导通路的完整性，又能分

辨有功能的神经、终丝和异常组织［１６］ 。 而持续监测

自发和诱发的肌电图，还可以保护肛门括约肌的功

能。 我们建议脊柱裂手术应在神经电生理监测下

进行，但在婴儿脊柱裂手术中，特别是对大小便功

能的监测还需要进一步研究［１７］ 。

五、术后评价及随访

对于先天性脊柱裂的手术，目前多采用 Ｈｏｆｆ
ｍａｎ功能评分分级，以有无神经反射改变及感觉缺
失、肌力情况及有无括约肌障碍作为标准，通过症

状、体征、肌电图、泌尿系统 Ｂ 超及尿动力学检查来
评估手术疗效。 下肢异常包括感觉丧失、肌肉萎

缩、肢体短缩、各种足踝畸形等，其不但影响站立和

行走，负重区还会形成经久不愈的溃疡和慢性骨髓

炎。 患儿一旦出现以上症状，应该根据具体情况制

定矫形方案，通过手术进行一定程度的矫正后，再

通过安装外固定矫形器或 Ｉｌｉｚａｒｏｖ 器械逐渐调整矫
正残余畸形，一般都能取得良好的效果［１８］ 。 先天性

脊柱裂在手术前后都应进行泌尿系统的检查和排

尿功能的评估。 泌尿系统 Ｂ 超可以测量膀胱残余
尿量，观察膀胱内壁、输尿管形态间接了解排尿情

况和泌尿系统有无损伤。 尿流动力学检查可以使

先天性脊柱裂患儿在出现症状前发现膀胱功能的

异常［１９］ 。 但是，尿流动力学检查在低年龄先天性脊

柱裂患儿中的价值仍有待于进一步研究［２０］ 。 由于

一些患儿和家长对尿流动力学检查存在顾虑，或是

当地检查条件所限，建议每 ６ 个月进行泌尿系统 Ｂ
超检查。

脊柱裂手术后再栓系的发生与手术部位的粘

连有很大关系，我们对再栓系的手术持极为谨慎的

态度。 这种手术导致的粘连是无法完全避免的，多

次手术不一定能有效控制病情进展，反而可能使粘

连加重。 磁共振不能作为判断手术后再栓系的唯

一标准，必须要结合临床症状、体征和其它检查综

合判断，如果冒然再次手术，有可能加重对神经组

织的损伤。 对于手术后没有出现症状的患儿，应该

密切观察病情发展，只有出现症状并有逐渐加重趋

势的，才有再次手术的必要。

总之，对于脊柱裂患儿，要做到早预防、早诊

断、早治疗，还要做到手术后长期随访，尤其是监测

膀胱功能，及时发现泌尿系统的损伤，从而提高其

生活质量。
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Ｘｕｅ ＣＱ，Ｚｈａｎｇ ＹＱ，Ｂｏ ＪＪ，ｅｔ ａｌ． Ｉｎｔｒａｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｎｅｕｒｏｐｈｙｓｉｏ
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ｉｎ ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓ：ａ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ １１ ｃａｓｅｓ［ Ｊ］ ． Ｃｈｉｎ Ｊ Ｎｅｕｒｏｍｅｄ，
２０１４，１３ （１）：７３ — ７５． ＤＯＩ：１０． ３７６０ ／ ｃｍａ． ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —
８９２５． ２０１４． ０１． ０１６．

１８　 秦泗河，焦绍峰，葛建中．脊椎裂致足踝畸形的分类与外
科治疗策略［Ｊ］ ．中国矫形外科杂志，２０１２，２０（３）：２８４ —
２８８． ＤＯＩ：１０． ３９７７ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００５ —８４７８． ２０１２． ０３． ２８．
Ｑｉｎ ＳＨ，Ｊｉａｏ ＳＦ，Ｇｅ ＪＺ． Ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｓｕｒｇｉｃａｌ ｓｔｒａｔｅ
ｇｉｅｓ ｆｏｒ ｆｏｏｔ ａｎｄ ａｎｋｌｅ ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ ｄｕｅ ｔｏ ｓｐｉｎａｌ ｂｉｆｉｄａ
［Ｊ］ ． Ｏｒｔｈｏｐｅｄｉｃ Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｃｈｉｎａ，２０１２，２０（３）：２８４ —２８８．
ＤＯＩ：１０． ３９７７ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００５ —８４７８． ２０１２． ０３． ２８．

１９　 陈晓东，王振宇，谢京城，等．脊髓栓系综合征手术前后
尿动力学研究 ［Ｊ］ ． 中华神经外科杂志，２０１０，２６（１２）：
１１１７ —１１２０． ＤＯＩ：１０． ３７６０ ／ ｃｍａ． ｊ． ｉｓｓｎ． １００１ —２３４６． ２０１０．
１２． ０２５．
Ｃｈｅｎ ＸＤ，Ｗａｎｇ ＺＹ，Ｘｉｅ ＪＣ，ｅｔ ａｌ． Ｐｒｅ ａｎｄ ｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅ
ｃｈａｎｇｅｓ ｏｆ ｕｒｏｄｙｎａｍｉｃ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｔｅｔｈ
ｅｒｅｄ ｃｏｒｄ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］ ． Ｃｈｉｎ Ｊ Ｎｅｕｒｏｓｕｒｇ，２０１０，２６（１２）：
１１１７—１１２０． ＤＯＩ：１０． ３７６０ ／ ｃｍａ． ｊ． ｉｓｓｎ． １００１ —２３４６． ２０１０．
１２． ０２５．

２０　 文建围，刘奎，邝璐，等．小儿尿动力学检查的特殊问题
［Ｊ］ ．临床泌尿外科杂志［ Ｊ］，２００７，２２ （４）：３１０ — ３１４．
ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００１ —１４２０． ２００７． ０４． ０３０．
Ｗｅｎ ＪＷ，Ｌｉｕ Ｋ，Ｋｕａｎｇ Ｌ，ｅｔ ａｌ． Ｓｐｅｃｉａｌ ｉｓｓｕｅｓ ｏｆ ｕｒｏｄｙｎａｍ
ｉｃ ｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｕｒｏｌ，２００７，２２（４）：
３１０—３１４． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １００１—１４２０． ２００７． ０４． ０３０．

（收稿日期：２０１８ —１１ —１５）

本文引用格式：齐翔，邹哲伟．先天性脊柱裂的诊断和治
疗［Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，２０１９，１８（２）：９１ —９４． ＤＯＩ：１０．
３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０２． ００４．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｑｉ Ｘ，Ｚｏｕ ＺＷ． Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｔｒｅａｔ
ｍｅｎｔ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｓｐｉｎａｌ ｂｉｆｉｄａ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１９，１８
（２）：９１ — ９４． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ — ６３５３． ２０１９． ０２．
００４．


