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　　摘　要：　目的　总结鳃裂畸形患者的临床特点，探讨其临床诊疗方案。方法　收集２０００年１月—２０２２年
９月确诊为鳃裂畸形的８７例患者的临床资料并结合文献进行回顾性分析。结果　本组患者中，第一鳃裂畸形患者
１０例，第二鳃裂畸形患者５２例，第三鳃裂畸形患者２０例，第四鳃裂畸形患者５例。１５例患者有过相关颈部手术
史。所有患者均采取手术治疗，仅１例出现暂时性面神经麻痹，术后３个月恢复。随访６个月至１６年，８１例患者
完成术后随访。６例患者术后出现复发，再次行颈部肿物切除术＋等离子梨状窝瘘口封闭术，随访７～８年均未再
复发。结论　先天性鳃裂畸形诊断较为困难且相对容易复发，术前结合多种检查可提高诊断准确性，手术彻底切
除病灶是首选治疗方案，急性感染期患者先予以颈部清创，待稳定期再行手术切除可以降低术后复发率。
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　　鳃裂畸形是一类相对少见的先天性疾病，根据
鳃裂畸形是否闭合及闭合的程度，可将鳃裂畸形分

为鳃裂囊肿和鳃裂瘘管。鳃裂病变种类繁多且病变

隐匿，导致临床表现不典型，鉴别诊断困难，无法得

到及时且准确的治疗。同时鳃裂瘘管患者由于术中

瘘管走行显示不清、瘘管切除不完全使得瘘管残留，

可能引起病灶反复感染，对患者身心健康造成严重

的影响。所以为了提高对本病的认识，减少误诊和

漏诊，本文回顾性分析我院２２年来收治并诊断为鳃
裂畸形的８７例患者的病例资料，现报道如下。
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１　资料与方法

１．１　临床资料
选择于２０００年１月—２０２２年９月在湖南省人

民医院就诊，结合病史、体查、影像资料及术后病理

诊断确诊为鳃裂畸形的患者８７例，其中男４０例，女
４７例；年龄 ５ｄ至 ７１岁，平均年龄为 １５岁，其中
＜１８岁患儿 ５０例 （５７．５％）；鳃裂囊肿 ５９例
（６７．８％），鳃裂瘘管２８例（３２．２％）。
７９例（９０．８％）患者因头颈部肿块就诊，其中

５２例肿块伴有红肿疼痛，９例有发热症状，肿块位于
左侧５９例，位于右侧２０例。从出现症状至本次就
诊的病程长短不一，最短的１ｄ，最长的４４年，平均
病程约为５０个月。８７例患者中１５例（１７．２％）既
往有过颈部肿块切除／穿刺抽液手术史。结合患者
的病史、体查、影像学资料、术中情况及术后病理，提

示临床分型第一鳃裂畸形患者１０例（１１．５％），第
二鳃裂畸形患者５２例（６０％），第三鳃裂畸形患者
２０例（２３．０％），第四鳃裂畸形患者５例（５．７％）。
１．２　辅助检查

８７例患者术前均行电子喉镜检查，有８例患者
在梨状窝处发现有瘘口，其中２例外院电子喉镜检
查未窥及瘘口，但于我院行电子喉镜时发现瘘口。

６１例患者术前行超声检查，超声提示肿块多为低回
声及无回声，囊性与囊实性包块为主（图１Ａ），超声
诊断正确率为８２．０％。在鳃裂瘘管患者中，术前超
声检查有５例发现瘘管声像。７７例患者行多螺旋
ＣＴ检查，ＣＴ检查提示多为低密度、稍低密度灶，偶
有占位病变附近区域淋巴结肿大（图１Ｂ），ＣＴ诊断
的准确率为９６．１％。在鳃裂瘘管患者中，有２３例
术前行 ＣＴ检查，其中２２例在 ＣＴ影像上发现明显
的瘘管。８例患者术前完善头颈平面 ＭＲＩ，均提示
为囊性病变灶，在 Ｔ１Ｗ１显示为低信号或等信号，
Ｔ２Ｗ１中显示为高信号（图１Ｃ）。

２　结果

２．１　诊疗结果
处于稳定期的７５例患者均行手术治疗，５９例

行单纯肿块切除，术中梨状窝如探明有内瘘口者，使

用低温等离子消融内瘘口周围黏膜壁进行内瘘口封

闭治疗，其中６例行单纯瘘口封闭，１０例行肿块切
除＋瘘口封闭（图 ２）；１２例患者因处于急性炎症

期，初次就诊仅行颈部脓肿切开排脓，其中４例患者
待稳定期再次入院行鳃裂瘘管切除，４例自行愈合，
４例未按时复诊再次复发。２例肿块压迫面神经的
患者，同期予以面神经减压术（图３），其中１例患者
于术后出现口角歪斜，对症治疗３个月恢复；对于内
瘘口存在于扁桃体及其周围的第二鳃裂畸形，同期

行扁桃体切除术（图４）。所有手术患者均无声嘶、
呛咳等并发症出现。

２．２　随访结果
对出院后的患者进行随访，随访时间为６个月

至１６年，平均随访时间为１．５年，完成随访的患者
有８１例，随访完成率为 ９３．１％。随访的患者中，
７５例患者治愈（未再出现局部肿胀或者流脓），治愈
率为８６．２％。６例患者复发，复发率为６．９％，包括
４例初次就诊仅行脓肿切开引流 ２例初次手术仅行
梨状窝内瘘口封闭，分别于术后２个月和５个月内
复发，后再次于我院行颈部肿物切除术 ＋等离子梨
状窝瘘口封闭术，随访７～８年均无复发。

３　讨论

３．１　发病机制及临床表现
对于鳃裂畸形的发病机制，通常认为是胚胎在

发育中鳃器的闭合不完全导致的，因此根据组织来

源和发生的部位，可以将鳃裂畸形主要分为４类，即
第一、二、三、四鳃裂畸形。因第三、四鳃裂畸形位置

相近且常合并急性甲状腺炎，又有学者将两类归为

一类。病变可表现为瘘管、囊肿、窦道或软骨残留

物［１］。本病多以颈部肿物或脓肿为首发症状［１］，本

次回顾性研究中，９０％的患者以颈部肿块或脓肿入
院，且位置多位于左侧。８７例鳃裂畸形患者中，鳃
裂囊肿占比为７３．８％，鳃裂瘘管为２６．２％，这与之
前的报道相似［２］。

有研究表明第一鳃裂畸形为１％ ～４％，而本研
究中第一鳃裂畸形患者１１．５％，可能与本组数据中
儿童占比较大（５７．４％）有关，因为第一鳃裂畸形发
病年龄多为儿童时期。该病主要发病位置是

Ｐｏｃｈｅｔ’ｓ三角区（上方至外耳道底壁、下方达舌骨水
平的上缘、前方紧挨颏下、后方至胸锁乳突肌前

缘），其外瘘口多位于此，而内瘘口的位置大多数位

于外耳道底壁骨部与软骨部的交界之处，而且通过

耳内镜有时很难发现瘘口，可以通过挤压外耳道壁，

当发现有分泌物流出时可以找到内瘘口。此外，部

分内瘘口还可以位于耳屏及乳突等处，其瘘管的走
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!第二
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鼓膜璞

行往往与面神经紧密相关，一般走行于面神经的深

面［３］。临床表现为 Ｐｏｃｈｅｔ’ｓ三角区的红肿流脓，常
伴有外耳道狭窄、畸形、耳道溢液、听力减退等症状，

耳内镜检查可见典型的鼓膜璞存在。当第一鳃裂畸

形合并有耳前瘘管、重度耳聋及肾脏畸形时称为

鳃－耳－肾综合征，属于遗传性疾病。
第二鳃裂畸形在临床上的发病率最高，本研究

中第二鳃裂畸形占６０％。临床表现无明显特异性，
外漏口一般是位于胸锁乳突肌前缘中、下１／３处，内
瘘口主要位于腭扁桃体窝内。瘘管一般走行于颈动

脉鞘密切相关，而囊肿在颈鞘上１／３位置多见。
第三和第四鳃裂畸形非常少见，有文献报道二者

占鳃裂畸形的２％～８％和１％～４％［４］。本组第三鳃

裂畸形患者２３．０％，第四鳃裂患者５例（５．７％），可
能原因为本项研究儿童人群占比大。第三和第四鳃

裂畸形病变的行程均发自梨状窝，开口位置均位于

胸锁乳突肌前下１／３处，两者的畸形行程极为复杂，
囊肿及窦道均可发生于走行的任何地方，同时二者

非常接近甲状腺，都可表现为化脓性甲状腺炎或甲

状腺脓肿，又因为下甲状旁腺和胸腺起源于第三鳃

囊，上甲状旁腺起源于第四鳃囊，因此无论是从临床

诊断还是从组织病理学诊断来说，对第三鳃裂畸形

和第四鳃裂畸形的鉴别诊断都比较困难［５］。第三

鳃裂畸形内瘘口起源于梨状窝基底部，随后通过喉

上神经上面，往深处越过颈内动脉，绕舌下神经走

行。第四鳃裂畸形则更为罕见，通常起源于食管上

段，随后沿着气管食管沟向下走行进入胸腔，右侧的

畸形则绕锁骨下动脉，左侧的畸形则环绕主动脉弓，

再折返向上于颈总动脉后方走行，在舌下神经的上

方经过二次环绕后再次下行，其外瘘口有时也位于

·８８·
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胸锁关节附近的皮肤［６］。

３．２　检查方法和诊断
鳃裂畸形发病的部位具有复杂性及多样性，病

变可位于头颈部任何一个区域，常存在漏诊误诊，成

人鳃裂畸形诊断更为困难。因为鳃裂畸形临床表现

多为头颈部肿物及皮肤瘘管，而甲状腺相关疾病、颈

部淋巴结转移癌、囊性水瘤等均可表现为头颈部肿

物［７］，因此，常有将鳃裂畸形误诊为头颈部其他疾

病或将其他头颈部疾病误诊为鳃裂畸形［８］。薛晓

丽等［９］曾报道过１例转移性甲状腺乳头状癌误诊
为鳃裂囊肿的案例。

鳃裂畸形的检查方法包括超声、ＣＴ、ＭＲＩ、食管
钡餐造影、电子喉镜等。本研究中的８７例患者术前
均行电子喉镜检查，仅有８例患者在梨状窝处发现
有瘘口，而术中发现有内瘘口的患者１６例，这可能
与梨状窝底部存在黏膜皱褶，行检查时黏膜皱褶未

能完全展开，瘘口暴露欠佳有关。因此，术中通过支

撑喉镜来寻找内瘘口显得十分有必要。鳃裂畸形在

超声成像存在典型特征［１０］，超声不仅具有无痛、简

便、可重复特点，还可以明确病变形态、大小、与周围

血管及重要组织毗邻关系，对儿童来说是首选的检

查方法。在本次回顾性分析中，术前超声检查正确

率为８２．０％。ＣＴ和 ＭＲＩ可显示肿块大小、来源部
位，与周围重要组织关系。鳃裂瘘管可以更加准确

地看到瘘管及其走行，对明确诊断与手术方案决策，

减少复发及并发症有重要意义。为探明鳃裂畸形与

咽喉部是否存在通道，电子喉镜及耳内镜检查也很

重要，甚至可行多次内镜检查，本组病例中就存在院

外喉镜未发现咽喉部瘘口而于我院喉镜下发现瘘

口。总之，鳃裂畸形的诊断需要结合病史、体查及完

善的影像学检查，且最终的诊断往往需要病理证

据［１１］。

３．３　治疗
鳃裂畸形可引起反复感染，本研究中因鳃裂畸

形合并感染而就诊的病例２１例（２４．１％）。有研究
表明，有近期感染史的鳃裂畸形切除患者，其术后复

发率可高达 ２２％［１２］，因此对于处于急性期的鳃裂

畸形，特别是形成脓肿时，需要先切开排脓，控制感

染，炎症消退后再手术。本研究中，１２例患者因处
于炎症期仅行颈部脓肿清创缝合，其中４例随访期
内未见复发，提示部分鳃裂畸形表现为颈部脓肿时

只予以脓肿切开引流即可，但这一结论尚需更大样

本量的研究证明。

手术是治疗鳃裂畸形的主要方法。手术目标为

切除囊肿、瘘管及所有瘢痕组织。亚甲蓝示踪剂可

明确瘘管走形，便于完整切除病变减少复发，但其浸

染组织阻碍手术视野，因此也可使用泪管探针探查

瘘管走行。伴随着等离子技术的不断发展，使用梨

状窝瘘口低温等离子消融术治疗儿童先天性鳃裂畸

形的复发率较以前已有明显的降低［１３１４］。对于咽

喉部明确存在瘘口的鳃裂畸形，予以瘘口封闭联合

颈外入路切除病变疗效较单纯切除病变部位疗效更

佳，出血量少［１５］，本研究中，１０例采取该手术方式
治疗的患者随访期间均未见复发。

当鳃裂畸形侵犯了面神经时，需要谨慎选择手

术方式。有学者认为经耳道、腮腺及乳突的三角间

隙切除第一鳃裂畸形可以降低术中分离面神经的难

度，有利于保护面神经，并且方便清除残留在三角间

隙内的病变，可以减少术后复发［１６］。对于第一鳃裂

畸形，我们一般采取将面神经主干及瘘管周围的分

支全部精细解剖出来后再彻底切除瘘管，同时要注

意跟踪切除到达外耳道底壁的瘘管部分。

第二鳃裂畸形是发病率最高的一类鳃裂畸形，

对于内瘘口存在于扁桃体及其周围的第二鳃裂畸

形，目前不同机构对于是否同时行扁桃体切除术看

法不一，有研究表明切除瘘管的同时是否切除扁桃

体对鳃裂畸形的复发率并无影响［１７］。本研究中

８例第二鳃裂瘘管患者行瘘管及同侧扁桃体共同切
除术，但由于样本量过少，对复发率的影响尚未统

计。虽然第二鳃裂畸形能够很好地手术切除，但存

在术后出现手术瘢痕的问题，因此对于儿科患者可

以考虑使用化学试剂进行瘘管封闭，Ｋｉｍ等［１８］报道

了４例使用三氯乙酸封闭第二鳃裂瘘管的儿童患
者，术后随访无复发病例，且手术瘢痕极小。

３．４　术后并发症
不同类型的鳃裂畸形术后并发症有所差异。因

第一鳃裂畸形常与面神经关系密切，所以其术后并

发症主要表现为面瘫，文献报道其术后面瘫发生率

为１０％ ～１８．５％［１９２１］，但预后较好，绝大部分面神

经瘫痪在术后均能够恢复正常［２２］。第三、四鳃裂畸

形因与甲状旁腺、甲状腺、喉返神经等结构关系密

切，手术需要解剖上述结构甚至行甲状腺部分切除

术，因此术后常会出现声嘶等并发症。

４　结论

鳃裂畸形是一类相对少见的疾病，临床表现无

特异性，容易出现漏诊误诊，术前结合多种检查如超

·９８·
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声、ＣＴ、ＭＲＩ及电子喉镜有利于提高诊断率。主要
治疗方式是手术治疗，建议急性感染期患者仅行切

开排脓，待稳定期再切除病灶，同时要注意对内瘘口

的封闭处理，这是减少复发、提高治愈率的较好治疗

方法。
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２７４（９）：３４６５－３４７０．
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本文引用格式：李秋菊，李汝婷，肖旭平，等．８７例鳃裂畸形临床特
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