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先天性会厌缺如１例

张韶明，陈茂琼，马　丽，陈晓霞
（贵州医科大学附院 新生儿科，贵州 贵阳　５５０００４）
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　　先天性会厌缺如是因胚胎期会厌发育不良或
不发育，为喉部畸形之一，因位置隐蔽，临床缺乏特

异表现，极易误诊。目前国内未见先天性会厌缺如

的相应报道，国外报道９例，患儿表现经口喂养困
难，或反复吸入性肺炎，新生儿及婴儿期鼻饲或胃

造口喂养，部分病人转为固体食物后可经口进食，

尚无无特殊治疗。现报道新生儿科２０１６年３月收
治的先天性会厌缺如患儿１例，并随访至７月龄，
以期增加对该病的认识。

１　临床资料

女，３＋ｄ，因“皮肤黄染１＋ｄ，加重０．５ｄ”入院。
第１胎第１产，胎龄３７＋５周，母亲孕１＋月时患“甲
亢”行手术治疗后继发“甲减”，孕期口服“优甲乐”

治疗。孕３＋月有发热、咳嗽，未治疗，自愈，平产娩
出，体重２０５０ｇ，Ａｐｇａｒ评分９～１０分／１～５ｍｉｎ，羊
水、胎盘、脐带无特殊。生后２＋ｄ开奶，母乳喂养、
吃奶量少、哭声低弱、声嘶、吃奶时呛咳、皮肤黄染

进行性加重，大小便已排，无咳嗽、发热、吸气性喉

鸣。父亲３２岁，体健，血型不详；母亲２４岁，血型
Ｂ型，Ｒｈ阳性，否认家族性及遗传性疾病史。查
体：温度（Ｔ）３６．５℃，呼吸（Ｒ）３５次／ｍｉｎ，心率
（ＨＲ）１４５次／ｍｉｎ，血压（ＢＰ）６４／３８ｍｍＨｇ，血氧饱
和度９６％，体重１９００ｇ，身长４６ｃｍ，头围３１ｃｍ，
胸围２９ｃｍ，神清，反应可，哭声低、婉转，皮肤黄染
（＋＋＋＋），头颅、五官无畸形，无特殊面容，双肺呼
吸音粗，未闻及干湿性音。心腹查体无特殊，四

肢肌张力可，各原始反射存在。辅查：血生化总胆

红素（ＴＢＩＬ）４２３μｍｏｌ／Ｌ，间接胆红素 （ＩＢＩＬ）
４１１．２μｍｏｌ／Ｌ，直接总胆红素（ＤＢＩＬ）１１．８μｍｏｌ／
Ｌ，Ｃ反应蛋白（ＣＲＰ）１３．８３ｍｇ／Ｌ；末梢血糖
３．２ｍｍｏｌ／Ｌ；血常规正常。入院诊断：（１）新生儿
高胆红素血症；（２）足月小样儿；（３）甲状腺功能减
低母亲婴儿；患儿入院后蓝光光疗，口服喂养，频繁

呛奶，继之发热３８℃～３８．５℃，呼吸促、青紫，反应
差。胸片提示肺部感染，予头孢派酮钠舒巴坦钠抗

感染，改鼻饲喂养，呼吸道症状消失，黄疸治愈，体

重增长。遂改口服喂养，仍频繁呛奶，继之呼吸困

难、青紫、感染指标增高，胸部 ＣＴ双肺感染（气道
无异常），予亚胺培南西司他丁抗感染，鼻饲喂养，

治疗１４ｄ，呼吸道症状好转。再次口服喂养，仍呛
奶，再次出现呼吸道症状、感染指标增高，上消化道

造影：口服造影剂，频繁呛咳，Ｃ５～Ｃ６处见造影剂
进入气道，诊断食管—气管瘘。小儿外科会诊认为

瘘口位置高，需排除上呼吸道畸形。再次上消化道

造影：鼻饲造影剂，见造影剂通过食管顺利，推注造

影剂同时回撤胃管，当胃管退至气管隆突及以上，

未见造影剂进入气道，胃管退至口腔时见少量造影

剂进入气道。纤维喉镜：声带处稍充血，会厌缺如

（如图１）。喉镜直视示：声门位置深，不易暴露，会
厌缺如，吞咽时声门缺乏保护结构。住院期间检查

头颅磁共振成像（ＭＲＩ）无异常，心脏 Ｂ超示卵圆
孔未闭、血流束（１．１ｍｍ），染色体检查无异常，体
液免疫及细胞免疫无异常。住院３３ｄ，出院时生命
体征平稳，体重２７００ｇ，鼻饲喂养。出院后患儿因
多次吸入性肺炎住院治疗，始终不能经口喂养，体

格及智力发育与同龄儿相符，７月龄时因吸入性肺
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炎再次住院，家属放弃治疗死亡。

图１　纤维喉镜下先天性会厌缺如
Ｆｉｇ．１　Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｂｓｅｎｔｅｐｉｇｌｏｔｔｉｓｕｎｄｅｒｆｉｂｅｒｏｐｔｉｃ

ｌａｒｙｎｇｏｓｃｏｐｅ

２　讨论

本病例患儿为早期足月小样儿，母孕３＋月有
“上呼吸道感染”史，入院有呼吸道感染表现，诊

断：新生儿高胆红素血症、新生儿肺炎；经治疗后高

胆红素血症痊愈，表现经口喂养困难，反复吸入性

肺炎，实验室检查排除免疫功能异常，未发现特殊

病原菌感染，考虑存在先天畸形，结合经口喂养呛

奶、声嘶、吸入性肺炎，畸形位于呼吸道，影像学检

查排除先天性肺动脉吊带、先天性膈疝，高度疑诊

气管食管瘘和咽喉部畸形，第１次上消化道造影提
示气管—食管瘘，但瘘口位置过高（Ｃ５～Ｃ６），临床
多见于 Ｔ２～Ｔ４水平［１］，再次经鼻饲管做造影检

查，寻找瘘口位置，发现气管无瘘口，判断畸形应在

咽喉部，喉镜直视下：声门位置深，不易暴露，会厌

缺如，吞咽时声门缺乏保护结构。纤维喉镜证实会

厌缺如，声带水肿。染色体检查及之后随访观察排

除会厌缺如为其他畸形的伴发表现。

会厌是上呼吸道的重要解剖结构，位于甲状软

骨后方，似树叶形，下部附着在喉的内壁上，主要作

用为阻止食物进入喉腔和辅助发声，由会厌软骨和

黏膜构成，会厌软骨的形成较迟，于胚胎３月时［２］，

在第３咽弓中形成的间充质与第４咽弓突出部分
融合，形成中央厚，边缘薄的组织团块，并开始软骨

化，于胚胎中期软骨化完成，若两侧咽弓在中线融

合不全即形成会厌分叉及两裂，前者临床无表现，

多于体检时发现，后者因两裂的会厌较软，于吸气

易被吸入喉入口，引起喉鸣或呼吸困难。会厌大小

无明确的正常值。其发病机制目前尚不明确，国内

外研究显示可能与遗传、维生素缺乏、母亲妊娠期

患过病毒感染或服用过药物等有关，部分先天性会

厌发育不良也可能与临床综合症相关。本例患儿

母亲妊娠期“上感”可能和畸形有关，除会厌缺如，

未发现有其他畸形，故考虑为单纯先天性会厌缺

如。该病国内报道少，国外报道会厌缺如者９例，
会厌发育不良１９例，表现为出生后呼吸困难、缺
氧、因频繁呛奶难以建立经口喂养，纤维喉镜检查

及喉镜直视检查明确诊断［４］。该病预后差，多死

于吸入性肺炎，个别代偿能力强，临床无症状［５－９］。

综合该患儿诊疗经过，有以下经验体会，新生

儿疾病有明显年龄界限，多与母亲妊娠期疾病有

关，起病急，进展快，缺乏典型临床表现，病死率高，

畸形和后遗症风险高，因此诊断时应注意：诊断少

见病前先考虑常见病，诊断原发性疾病前排除继发

可能，诊断恶性病前必先排除良性病，诊断功能性

病前必先排除器质性疾病。
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