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产前诊断泄殖腔畸形的围生期评估及治疗

———附 ２ 例报道及文献回顾
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【摘要】 　 目的　 分析总结泄殖腔畸形的产前诊断、围生期评估及治疗经验。 　 方法 　 收集 ２０１７
年 １ 月至 ２０１９ 年 １２ 月广州市妇女儿童医疗中心收治的 ２ 例产前诊断为泄殖腔畸形并完成根治手术患
儿的临床资料，对病例特点进行讨论分析，并通过 ＰｕｂＭｅｄ、万方数据库进行文献检索，总结泄殖腔畸形
产前诊断及新生儿期序贯治疗的经验。 病例 １ 产前初始异常表现为肠管扩张、肠腔内回声增强，孕晚期
发现外生殖器外观异常及双侧阴道少量积液，诊断为泄殖腔畸形，出生后先后行横结肠造瘘口、根治手

术及造瘘口闭合术。 病例 ２ 产前初始异常表现为大量阴道积液，左侧肾积水伴输尿管全程扩张，诊断为
泄殖腔畸形，出生后先后行横结肠造瘘口、阴道造瘘口及膀胱造瘘口术，进而行根治手术及造瘘口闭合

术。 ２ 例患儿均预后良好。 　 结果　 检索文献共 ３８ 篇，其中中文文献 １ 篇，英文文献 ３７ 篇。 回顾资料
完整的 １３ 例产前发现异常的泄殖腔畸形胎儿的文献，发现阴道积液是最常见的产前征象，３ 例因胎儿
期尿潴留需要产前干预，仅 １ 例因胎儿严重畸形建议引产，９ 例患儿生后存活。 　 结论　 泄殖腔畸形的
产前诊断虽然有长足进步但仍然存在一定困难，胎儿与新生儿“无缝衔接”的序贯化治疗将成为积极改

变泄殖腔畸形治疗及预后的一种新模式。
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　 　 永存泄殖腔畸形（ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｃｌｏａｃａ，ＰＣ）是一类
较罕见、复杂的肛门直肠畸形，据报道其发病率在

１ ／ ５０ ０００［１］ 。 几乎所有病例为女性，男性发病尤为
罕见［２］ 。 因为泄殖腔畸形发病率低且解剖结构变

化多样，使得该病产前诊断率不高，诊断与治疗难

度较大［３］ 。 我国大多数小儿外科医生对该病的认

识仍然不足，产前咨询与妊娠指导不到位，以致泄

殖腔畸形胎儿引产率高。 此外，新生儿期该病诊断

不及时或误诊造成严重预后不良等问题仍然存

在［４ － ６］ 。 泄殖腔畸形的早期、准确诊断，充分评估，

序贯化治疗，正确有效的实施手术以及术后进行康

复治疗都是提高患儿生存质量的重要环节，缺一不

可。 本研究旨在回顾本中心诊治的 ２ 例产前诊断为
泄殖腔畸形的病例，为产前诊断、咨询及新生儿期

序贯化治疗泄殖腔畸形提供参考依据。

材料与方法

一、一般资料

２０１７ 年 １ 月至 ２０１９ 年 １２ 月广州市妇女儿童医
疗中心收治 ２ 例泄殖腔畸形患儿并完成根治手术，
本研究通过调取其临床资料，对病例特点进行讨论

与分析。

二、胎儿期评估及干预

本研究中孕妇均根据国际妇产科超声学会

２０１１ 年颁布的《常规的妊娠中期胎儿超声扫描实践
指南》进行常规产前检查［７］ 。 如超声检测到异常，

即由产科、新生儿外科、影像科及遗传科的专家组

成的多学科胎儿医学团队接手诊疗，排除致死性畸

形的胎儿，原则上鼓励家庭选择继续妊娠。 胎儿每

隔 ２ ～ ４ 周进行超声检查，反复评估产前干预的指
征，孕晚期行胎儿核磁共振（ｍａｇｎｅｔｉｃ ｒｅｓｏｎａｎｃｅ，
ＭＲ）检查进一步了解畸形解剖结构，制定新生儿期
序贯治疗方案。 分娩方式由产科因素决定。 所有

疑似泄殖腔畸形的新生儿在出生后转运至新生儿

外科重症监护病房（Ｓｕｒｇｉｃａｌ Ｎｅｏｎａｔａｌ Ｉｎｔｅｎｓｉｖｅ Ｃａｒｅ
Ｕｎｉｔ，ＳＮＩＣＵ）进行进一步治疗。

三、新生儿期评估及干预

首次评估及姑息手术：接诊泄殖腔畸形新生儿

后仔细进行体格检查，必要时经可疑的腔道开口插

管以确定其走行。 凡不能排除泄殖腔畸形的患儿均

进入下一步评估流程以鉴别诊断。 出生不足 ２４ ｈ，产
前预判不存在巨大阴道积液压迫所致急性下尿路

梗阻的患儿，则完善常规术前检查，２４ ｈ 内行姑息
性结肠造瘘术。 如考虑存在尿潴留则应尽快手术，

行阴道造瘘引流阴道积液解除膀胱出口梗阻，行横

结肠造瘘术。 术后酌情进行辅助检查明确合并

畸形。

四、二次评估及根治手术

二次评估在根治手术前进行，通过 ＭＲ、超声、
共同管造影等手段明确伴发畸形进展情况，判断需

要与根治手术同期处理的伴发畸形，明确盆腔解剖

及共同管长度，制定根治手术计划。 根治术后常规

进行肛门扩张，酌情进行阴道或尿道扩张，除外需

要处理的并发症后于根治术后 ２ ～ ３ 个月关闭结肠
造瘘。

五、文献检索

使用中文检索逻辑表达式：新生儿、持续性泄

殖腔或产前、持续性泄殖腔，英文检索逻辑表达式

ｎｅｏｎａｔａｌ ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｃｌｏａｃａ ＯＲ ｐｒｅｎａｔａｌ ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｃｌｏａ
ｃａ，通过 ＰｕｂＭｅｄ、万方数据库完成检索，检索日期为
２０１０ 年 １ 月至 ２０２０ 年 １ 月。 检索结果排除泄殖腔
外翻或非泄殖腔直肠肛门畸形、泌尿生殖系统畸形

等疾病的文献。

六、病例摘要

（一）病例 １
１． 产前病史及产前诊断：母亲孕 ３ 产 ２。 胎龄

２１ 周来本院常规行产前超声检查，提示肠管内散在
强回声，局部肠管宽 ９ ｍｍ。 后复查胎儿超声考虑肠
管纤维囊性变。 胎龄 ３３ ＋６周超声提示胎儿腹腔肠
管内见簇状钙化，外生殖器呈花瓣状，性别显示不

清，肛门括约肌难以显示（图 １）。 胎龄 ３５ ＋１周行
ＭＲ检查，考虑泄殖腔畸形可能性大（图 ２、表 １）。
２． 姑息手术及首次评估：患儿胎龄 ４１ 周顺产

出生，出生体重 ３． ３６ ｋｇ，生后见无肛门开口，外阴发
育不良，仅见一孔，内未见尿道阴道开口，阴道口后

方及会阴可见软组织肿物突出皮面，质地软，边界

欠清晰。 腹部 Ｂ 超提示泄殖腔畸形，双子宫畸形子
宫未发育，双侧阴道少量积液。 双肾、输尿管未见

异常。 生后 １ ｄ 行膀胱镜检查确诊为泄殖腔畸形，
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共同管长约 ４． ５ ｃｍ，仅行横结肠造瘘术（图 ３、表
２）。

３． 二次评估及根治手术评估情况详见表 ３。 患
儿 １ 岁 ５ 个月行膀胱阴道镜检查、腹腔镜辅助后矢
状入路尿道、阴道、肛门成形术。 手术时间 ５８１ ｍｉｎ，
术中出血 ２０ ｍＬ。
４． 造瘘口闭合术：患儿术后留置尿管 ２ 周后拔

出，无排尿异常，常规扩张肛门至 １８ 号扩肛条，肛门
指诊无狭窄，阴道回缩，阴道口狭窄。 于 ２ 岁 ７ 个月
时入院行造瘘口闭合术，术后患儿排便正常，无大

小便失禁。

（二）病例 ２
１． 产前病史及产前诊断：母亲孕 ２ 产 ２。 胎儿

胎龄 ３３ ＋３周时于当地妇幼保健院行 Ｂ超检查，结果

表 １　 产前诊断情况
Ｔａｂｌｅ １　 Ｐｒｅｎａｔａｌ ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｓｔａｔｕｓ

病例 性别
孕妇

孕产史

首次胎儿阳性

超声征象

复查胎儿

超声征象

复查胎儿

超声征象
胎儿磁共振征象 基因诊断

１ 女 Ｇ３Ｐ２
胎龄 ２１ 周：胎儿
肠管扩张（９ ｍｍ）
肠管内回声增强

胎龄 ３１ ＋４ 周：胎儿肠
管内散在粒状强回声，

后见声影，局部肠管 １５
ｍｍ，考虑纤维囊性变

胎龄 ３３ ＋６周：胎儿肠管
内簇状钙化，外生殖器畸

形，肛门括约肌显示不清

胎龄 ３５ ＋１周：直肠扩张，
阴道积液，考虑泄殖腔

畸形

性染色体 ＸＸ，
外显子测序未

见异常

２ 女 Ｇ２Ｐ２

胎龄 ３３ ＋３ 周：左
下腹囊性包块，考

虑输尿管扩张合

并囊肿形成

胎龄 ３４ ＋１ 周：胎儿盆
腹腔内囊性肿块，考虑

阴道积液。 左肾积水

伴输尿管扩张。 肛门

闭锁，考虑泌尿生殖器

畸形序列

胎龄 ３５ 周：胎儿左肾重
度积水伴输尿管全程扩

张，大量阴道积液，膀胱

受压右移，考虑泄殖腔

畸形

胎龄 ３６ ＋５周：左肾积液
输尿管扩张，双子宫双阴

道，左侧大量积液（ ７． ８
ｃｍ × ６ ｃｍ × ６． ３ ｃｍ），膀
胱受压右移，右侧少量积

液（１． ０ ｃｍ × ０． ８ ｃｍ）。

外显子测序未

见异常

表 ２　 出生史及首次评估情况
Ｔａｂｌｅ ２　 Ｂｉｒｔｈ ｈｉｓｔｏｒｙ ａｎｄ ｉｎｉｔｉａｌ ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔｓ

病例 外阴外观
脊髓

拴系

心血管系统

畸形
泌尿系统 生殖

１
无肛门开口，外阴发育不良仅见一个开口，其

内未见尿道阴道开口，外阴 －会阴软组织肿物
无 ＰＤＡ，ＰＦＯ 无 双子宫双阴道，双侧阴道积液

２
无肛门开口，外阴发育不良仅见一个开口，其

内未见尿道阴道开口
无 ＰＤＡ，ＰＦＯ

左肾积液，左侧输

尿管扩张

双子宫双阴道，左侧阴道重度

积液

　 注　 ＰＤＡ：房间隔缺损（Ｐａｔｅｎｔ ｄｕｃｔｕｓ ａｒｔｅｒｉｏｓｕｓ）；ＰＦＯ：卵圆孔未闭（Ｐａｔｅｎｔ ｆｏｒａｍｅｎ ｏｖａｌｅ）

表 ３　 二次评估及根治手术情况
Ｔａｂｌｅ ３　 Ｒｅａｓｓｅｓｓｍｅｎｔｓ ａｎｄ ｒａｄｉｃａｌ ｏｐｅｒａｔｉｏｎｓ

病例
泌尿生殖

系统超声
盆腔磁共振

共同管造影及

逆行尿路造影

根治手术

年龄
术式 膀胱镜所见 术中所见

１

３ 月龄：双肾大小
形态正常，输尿管

无扩张，膀胱未见

异常

５ 月龄：泄殖
腔畸形，双子

宫双阴道，双

侧阴道少量

积液，未见脊

髓拴系

无 １ 岁 ５ 个月
腹腔镜尿

道阴道肛

门成形术

膀胱颈松弛，共同管

长 ４ ｃｍ，内仅见一个
阴道开口，于左侧阴

道开口下方约 ０． ５
ｃｍ处探及直肠瘘管
开口

双半角子宫、双阴道。 直

肠于阴道之间走形向膀胱

颈后方。 右阴道于共同管

右后方形成盲端，位置较

低。 左阴道膀胱颈下方进

入共同管，位置较高

２

５ 月龄：左肾积液
伴输尿管全程扩

张，左输尿管异位

开口，左侧阴道壁

厚，右侧子宫阴道

未发育

无

５ 月龄：左侧膀
胱输尿管反流，

考虑左侧输尿

管异 位 开 口。

共同管长 ４ ｃｍ

６ 月龄
腹腔镜尿

道阴道肛

门成形术

共同管长 ４ ｃｍ，左侧
输尿管开口于膀胱

三角中下段。 共同

管末端瘘管呈品字

排布，上方为膀胱

颈，右下为直肠，左

下为左侧阴道

左侧阴道扩张，右侧子宫

阴道发育不良伴输卵管闭

锁。 直肠于两侧子宫之间

进入膀胱后方
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图 １　 病例 １ 胎龄 ３３ ＋６周产前超声图　 注　 箭头所示为胎儿花瓣样外生殖器局部　 图 ２　 病例 １ 产前影像学资料　 注　 Ａ：
胎龄 ２１ 周产前超声，左箭头所示扩张的肠管，右箭头所示肠管内高回声影； Ｂ：胎龄 ３５ ＋１周产前磁共振 Ｔ２ 序列水平截面图　
Ｒ为直肠，ＲＶ为右侧阴道，ＬＶ为左侧阴道，Ｃ为膀胱　 图 ３　 病例 １ 新生儿期评估资料　 注　 Ａ：患儿外生殖器外观； Ｂ：共同
管造影图像，Ｒ为直肠，Ｃ为膀胱，Ｖ为阴道
Ｆｉｇ． １　 Ｃａｓｅ １ Ｆｅｔａｌ ａｇｅ ３３ ｗｅｅｋｓ ＋ ６ ｐｒｅｎａｔａｌ ｕｌｔｒａｓｏｎｉｃ ｉｍａｇｅｓ　 Ｆｉｇ． ２　 Ｃａｓｅ １ ｐｒｅｎａｔａｌ ｉｍａｇｉｎｇ　 Ｆｉｇ． ３　 Ｃａｓｅ １ ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ ｄｕｒ
ｉｎｇ ｎｅｏｎａｔａｌ ｐｅｒｉｏｄ

提示胎儿左下腹囊性肿块，未排除输尿管扩张合并

囊肿形成，左肾重度积水合并输尿管扩张。 胎龄 ３５
周就诊于本院，超声提示：胎儿左肾重度积水伴左

侧输尿管全程扩张，胎儿盆腔可及大量阴道积液，

膀胱受压右移，考虑泄殖腔畸形。 胎龄 ３６ ＋５周行胎
儿 ＭＲ检查：提示双子宫双阴道畸形，左侧阴道大量
积液，右侧子宫少量积液（图 ４、表 １）。
２． 姑息手术及首次评估：患儿胎龄 ３９ ＋２周顺产

出生，出生体重 ３． ５４ ｋｇ，生后见患儿肛门无开口，外
阴发育差，仅见一个开口，内未见尿道阴道开口。

生后 １ ｄ行阴道镜检查、腹腔镜辅助阴道造瘘置管

术、横结肠造瘘术。 阴道镜测量共同管长约 ４ ｃｍ。
因阴道造口后仍存在膀胱尿潴留，遂于生后 １８ ｄ 行
膀胱造瘘置管术（图 ５、表 ２）。
３． 二次评估及根治手术评估情况详见表 ３。 患

儿 ６ 月龄行腹腔镜辅助后矢状入路尿道、阴道、肛门
成形术。 手术时间 ５７０ ｍｉｎ，术中出血 ３０ ｍＬ。
４． 造瘘闭合术：患儿术后留置尿管 ２ 周后拔

出，无排尿异常，常规扩张肛门至 １８ 号扩肛条，肛门
指诊无狭窄，阴道无狭窄无回缩，１ 岁 ２ 个月时入院
行造瘘闭合术，术后患儿排便正常，无大小便失禁

（图 ６）。

图 ４　 病例 ２ 产前影像学资料　 注　 Ａ：胎龄 ３８ ＋４周产前超声影像。 Ｖ为左侧阴道，Ｃ 为膀胱； Ｂ：胎龄 ３６ ＋５周产前磁共振 Ｔ２
序列冠状面图像，Ｃ为膀胱，Ｖ为左侧阴道　 图 ５　 病例 ２ 首次评估资料　 注　 Ａ：患儿外阴外观； Ｂ：患儿共同通道造影图像。
Ｖ所示为阴道，Ｃ为膀胱，ＣＣ为共同管　 图 ６　 病例 ２ 根治术后 ５ 个月门诊随访时外阴及肛门外观
Ｆｉｇ． ４　 Ｃａｓｅ ２ ｐｒｅｎａｔａｌ ｉｍａｇｉｎｇ　 Ｆｉｇ． ５　 Ｃａｓｅ ２ ｉｎｉｔｉａｌ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ　 Ｆｉｇ． ６　 Ｃａｓｅ ２ Ａｐｐｅａｒａｎｃｅ ｏｆ ｖｕｌｖａ ａｎｄ ａｎｕｓ ｄｕｒｉｎｇ ａｎ ｏｕｔｐａ
ｔｉｅｎｔ ｆｏｌｌｏｗｕｐ ａｔ ５ ｍｏｎｔｈｓ ａｆｔｅｒ ｒａｄｉｃａｌ ｏｐｅｒａｔｉｏｎ

结　 果

一、病例随访情况

病例 １：该患儿术后外阴、肛门外观满意，排尿
控制能力良好，无张力性尿失禁，排尿后无膀胱残

尿。 目前患儿已行造瘘口闭合术，肛门排便正常，

无大小便失禁或粪污。 肛门远期功能有待进一步

随访评估。 该患儿术后出现阴道回缩，阴道黏膜几

近闭合，待青春期前进一步处理。

病例 ２：患儿术后外阴、肛门外观满意，排尿控
制能力正常，无尿失禁，无排尿不尽。 造瘘口闭合

术后肛门排便正常，每日 １ ～ ２ 次成形大便，排便期
间肛门无粪污。 阴道黏膜在位，阴道无狭窄、回缩。

因其未满 ３ 岁，尚未完成排便训练，故客观排尿、排
便控制能力评估有待后续完成。

二、文献检索结果

共检索到 ２０１０ 年 １ 月至 ２０２０ 年 １ 月泄殖腔畸
形中文相关报道 １ 篇［８］ ，英文 ３７ 篇。 其中地区性诊
疗指南 １ 篇［９］ ，综述或文献回顾 ４ 篇，病例报道 １９
篇（其中产前诊断病例个案报道 ７ 篇）［１０ － １６］ ，产前
诊断大宗病例报道 １ 篇，回顾性论著 ６ 篇，流行病学
研究 ３ 篇。 无关文献 ４ 篇予以排除（表 ４）。
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表 ４　 ２０１０ 年 １ 月至 ２０２０ 年 １ 月文献报道诊断泄殖腔畸形且有完整生后结局的患儿一般资料
Ｔａｂｌｅ ４　 Ｇｅｎｅｒａｌ ｐｒｏｆｉｌｅｓ ｏｆ ｆｅｔｕｓｅｓ ｄｉａｇｎｏｓｅｄ ｗｉｔｈ ｃｌｏａｃａ ｄｅｆｏｒｍｉｔｙ ｗｉｔｈ ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｐｏｓｔｎａｔａｌ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｆｒｏｍ

Ｊａｎｕａｒｙ ２０１０ ｔｏ Ｊａｎｕａｒｙ ２０２０

作者 年份 胎儿情况

发现

胎龄

（周）

影像学

诊断方法

产前

确诊

治疗性

产前干预

建议终

止妊娠
结局

Ｋａｎｄａ ２０１７ Ｈ、ＢＮ、ＯＨ、呼吸窘迫 ３６ ＋２ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 无 无 存活

Ａｒｅｎａ等 ２０１６ Ｈ、ＢＮ、Ａ、呼吸窘迫 不详 不详 否 无 无 存活

Ｃｈｉｔｒｉｔ等 ２０１４ Ｈ、ＡＧ、无肛窝、左肾缺如、右侧多囊肾 ２１ 超声 ＋ ＭＲＩ 是 无 有 新生儿死亡

Ｎｉｇａｍ等 ２０１４ Ｈ、Ａ、ＯＨ、肺发育不良 ３２ 超声 ＋ ＭＲＩ 是 无 无 胎死流产

Ｃｈｅｎ等 ２０１２ Ｈ、ＵＲ、尿道扩张 ２３ 超声 ＋ ＭＲＩ 是 穿刺抽吸 有 人工流产

Ｃｈｅｎ等 ２０１０ Ｈ、Ａ ２９ 超声 ＋ ＭＲＩ 是 无 无 存活

Ｓａｈｉｎｏｇｌｕ等 ２０１２ Ｈ、Ａ、左肾积液、右肾发育不良 ３４ 超声 ＋ ＭＲＩ 是 无 无 存活

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、异位肾 ２５ ＋４ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 无 无 存活

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、胸腔压迫 ３２ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 无 无 存活

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、ＡＧ ３２ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 无 无 存活

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、ＵＲ、ＯＨ、宫内生长发育迟缓 ３３ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 膀胱羊水分流 无 存活

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、Ａ、ＯＨ ２０ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 无 无 新生儿死亡

Ｐｅｉｒｏ等 ２００２ Ｈ、ＢＮ、Ａ、ＵＲ、ＯＨ １９ 超声 ＋ ＭＲＩ 否 膀胱羊水分流 无 存活

　 注　 Ｈ ＝阴道积液；ＢＮ ＝双肾积液；ＯＨ ＝羊水过少；Ａ ＝腹水；ＡＧ ＝外生殖器异常；ＵＲ ＝尿潴留

　 　 ２００２ 年 Ｗａｒｎｅ等［１７］报道 ６ 例泄殖腔畸形产前
诊断病例及胎儿结局，结合本研究检索结果中 ７ 例
有生后结局的个案报道，共 １３ 例。 可见异常征象大
多发现于胎龄 １９ ～ ３６ 周。 阴道积液是最常见的产
前征象，所有胎儿均出现（１３ ／ １３）；其次为双肾积液
（８ ／ １３）；６ 例胎儿时期存在腹水；５ 例母亲孕期羊水
过少；４ 例存在肺发育异常，表现为胎儿胸腔压迫、
肺容积减小或生后呼吸窘迫等；３ 例胎儿时期存在
尿潴留，需要功能治疗性干预；２ 例产前影像学检查
可见外生殖器外观异常。 ３ 例因胎儿时期尿潴留进
行了羊膜囊穿刺术，１ 例仅行抽液治疗，２ 例留置膀
胱羊膜囊引流管，可见因产前因大量阴道积液造成

胎儿下尿路梗阻并不少见。 绝大多数中心对于胎

儿的存留均未给出消极建议，仅 １ 例选择人工终止
妊娠，继续妊娠的 １２ 例胎儿 ９ 例存活，１ 例自然流
产，２ 例新生儿期死亡。 许云燕等回顾其单位 ５ 例
产前疑诊泄殖腔畸形的患儿，均存在阴道积液及不

同程度的泌尿系统畸形，均引产［８］ 。

讨　 论

本中心在泄殖腔畸形的诊疗过程中体会到，围

生期的多学科团队序贯化诊断治疗较传统方式而

言不但具有针对性，避免了盲目检查和重复工作，

且医疗活动中各环节衔接更紧密，减少了时间浪费

和重要信息丢失。 考虑到产前有典型表现的胎儿

出生后确诊为高位畸形的可能性更大，围生期出现

致死、致残等并发症的风险更高，因此更加突出了

围生期序贯化诊疗的重要性。 得益于超声技术的

发展和产前诊断经验的积累，越来越多的泄殖腔畸

形胎儿能在产前得以诊断，但限于该病发病率较

低，单中心很难积累大宗病例的经验，文献均为个

案报道。 加上泄殖腔畸形可合并多器官畸形，胎儿

超声的表现复杂多样，使该病的产前诊断率仍然较

低，误诊率较高。 Ｂｉｓｃｈｏｆｆ等［１８］研究表明，即便 ５０％
的患儿有明显的阴道积液，超过 ６０％的患儿存在其
他器官合并畸形，泄殖腔畸形的产前诊断率仍然仅

有 ６％ 。
然而泄殖腔畸形的产前诊断是有规律可循的。

Ｌｉｖｉｎｇｓｔｏｎ等［１９］总结提出了 ３ 种疑诊泄殖腔畸形的
产前超声征象：盆腔内囊性占位，膀胱输尿管扩张

和肠管异常扩张。 笔者认为，女性胎儿出现囊性盆

腔包块是存在盆腔复杂畸形的可疑信号，需要密切

监测和随访。 但盆腔囊性包块诊断泄殖腔畸形的

特异性较低，需和卵巢囊肿、畸胎瘤、淋巴管畸形或

其它原因所致的阴道积液相鉴别［２０］ 。 如 Ｂ 超能探
及 ２ 个或 ３ 个囊性结构（对应于膀胱、直肠和阴道，
后者经常分隔）则进一步增加诊断泄殖腔畸形的特

异性。 胎儿肠管内胎粪钙化产生的高回声信号伴

声影形成，除了提示纤维囊性变之外，常和直肠肛

门闭锁或泄殖腔畸形合并的直肠尿道瘘有关，而在

亚洲人群纤维囊性变较泄殖腔畸形更为罕见，不应
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作为首要考虑的诊断［２１］ 。 腹腔钙化最常见于胎粪

性腹膜炎，在阴道大量积液的情况下，含胎粪的尿

液甚至可通过输卵管反流入胎儿腹腔，亦可出现腹

腔钙化灶，呈现类似胎粪性腹膜炎的改变［２２，２３］ 。 大

量阴道积液的胎儿如果同时可见膀胱尿潴留，则多

为阴道压迫膀胱颈所致，严重阴道积液的胎儿甚至

出现双肾重度积水及羊水减少，进而导致严重的肺

发育不良［２４］ 。 此类胎儿应积极干预，通过羊膜囊穿

刺置管引流阴道积液，缓解尿潴留，从而挽救胎儿

生命［２５］ 。

泄殖腔畸形患儿产前病史较复杂，尤其是存在

大量阴道积液的胎儿，需要出生后立即处理急性尿

潴留、肺发育不良等情况，因此准确评估、及时手术

是决定患儿日后生活质量的关键因素。 这就使得

产前－产后序贯化治疗显得尤为重要。
新生儿期如仅凭外观判断，较易将泄殖腔畸形

误诊为直肠前庭瘘等简单畸形，草率手术治疗可能

会导致根治失败［２６］ 。 故新生儿期泄殖腔畸形的诊

断需从严格的体格检查开始，必要时需经可疑的会

阴开口插管以确定瘘管走行［４］ 。 在姑息手术前有

限的时间窗内，应优先评估严重的先天性心脏病、

肺发育不良、阴道积液或急性尿潴留等需要紧急处

理或影响手术麻醉的合并畸形，如需干预，宜与结

肠造瘘术同期进行［２７］ 。 本组均为左上腹横结肠双

腔造瘘口，由于泄殖腔畸形患儿可能存在球状结

肠［２８］ ，选取乙状结肠造瘘口可能造成根治术时结肠

无法经盆腔下移至会阴，故笔者认为泄殖腔畸形患

儿造瘘口选择横结肠为宜。 大量阴道积液合并尿

潴留、膀胱输尿管反流或输尿管扩张是阴道造瘘术

的手术指征［３］ 。 存在少量阴道积液但无明显下尿

路梗阻表现的患儿可动态观察积液变化情况。 泄

殖腔畸形合并原发性下尿路梗阻较少见，处理阴道

积液后输尿管反流会明显好转，可待到根治术前二

次评估复查后再进一步处理，首次评估存在泌尿系

统畸形的患儿尤其应重视二次评估时对泌尿系统

的再评估，以免遗漏病变造成患儿不可逆的膀胱功

能或肾功能损害［４，２９］ 。

新生儿准确评估、及时充分的姑息手术，为二

次评估和根治手术打下了坚实的基础，是根治手术

成功的保障。 本研究 ２ 例患儿经二次评估均诊断为
高位泄殖腔畸形，双侧半角子宫，不伴有需要与根

治术同期处理的泌尿系统畸形或脊髓拴系。 通过

腹腔镜技术保存直肠阴道盆腔血供的方法将上述

结构无张力拖下，避免了阴道替代手术或分期手

术。 术后随访除病例 １ 存在阴道狭窄以外，总体预
后满意。

泄殖腔畸形的产前诊断虽然取得了长足进步，

但仍然存在一定困难，胎儿与新生儿“无缝衔接”的

序贯化治疗将成为积极改变泄殖腔畸形治疗及预

后的一种新模式。
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