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·病例报告·

无脾伴复杂心脏畸形 食管裂孔旁疝

肠旋转不良 9 例

钱秋芳，张育才，沈鸣

（上海市儿童医院内科，上海 #$$$!$））
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患儿，男，" 个月，出生后一直有唇周青紫、吃奶

停顿现象。本次因咳嗽、腹泻 ? 1，发热 9 1 入院。

咳嗽为连声咳，无破竹样改变，咳后无鸡鸣样回声。

腹泻 % @ ? 次 A 1，黄色水样便。入院前 # 1 出现气

促，面色发绀。入院前 9 1 出现发热，体温 "? 6BC
（肛）左右。母亲孕早、晚期均有数次感冒。体检：神

清，萎软，面色苍白，体温"? 6%（肛），唇周发绀，咽红，

气促，可见鼻扇，呼吸 %$ 次 A .()，双肺未闻及明显干

湿罗音。心前区略饱满，心率 9"% 次 A .()，心律齐，

心音有力，心前区可及!级收缩期吹风性杂音，无震

颤，杂音向胸背部传导。腹软，肝右肋下 # 6B D.，质

中等，左肋下触及边缘，未及包块。四肢活动良好，

末梢暖，无杵状指趾。颈软，前囟平软，约# 6$ D. E
#6$ D.，神经系统检查无异常，未见皮疹。血常规：

FG& #$6! E 9$; A H，7 $6BB，H $6!B。血 72I ，JI ，&5 :

正常。血气分析正常。胸腹部正位片、左侧位片显

示："对称肝，仅有右叶肺，无脾脏；#肺血增多，左

右心增大；$食管裂孔旁疝，肠旋转不良。头颅 G
超：未见异常。腹部 G 超：肝脏左右叶对称，未见脾

脏，肾、肾上腺无异常，下腔静脉位置偏左，位于主动

脉前左方。心电图：心房肥大；左右心室肥大（以右

室为主）；K 波改变。心脏超声：单心房；完全性房室

间隔缺损伴肺动脉瓣狭窄。外周血找到豪L周氏小

体。根据以上辅助检查确诊为“无脾综合征”。入院

后予以积极抗感染、地高辛、利尿剂等治疗，患儿感

染获得控制，气促、紫绀症状缓解。

讨论：先天性无脾称无脾综合征，是一种较少见

的先天畸形，发生率约占出生者的 9 A !$ $$$，又名无

脾伴先天性心脏病综合征、脾脏发育不全综合征、先

天性脾缺如伴房室和内脏转位综合征等［9］。其特征

是指先天性脾发育不全或无脾，伴有心脏大血管畸

形兼有腔、肺静脉返流异常，同时合并有胸腹腔内脏

位置异常。本例患儿除伴有心脏畸形外，还伴随食

管裂孔旁疝、肠旋转不良。本病病因未明，可有家族

史，多个同胞罹患此病，其遗传方式属常染色体隐性

遗传。目前认为，这种异常的发生是由于某些致畸

因素的作用，如母亲妊娠期有病毒感染，造成胚胎发

育中止而形成的多种畸形，以心血管脏器的畸形为

主。胚胎 #! @ #< 周正是脾、肺叶发生，肺静脉发育

以及胃、十二指肠最后固定的时期，此发育阶段陷于

中止则构成的一种先天性多种脏器畸形的病征。临

床诊断依据有：出生后紫绀持续存在；内脏转位，左

右对称性肝脏呈横位肝。脾脏缺如或极微小，脾动

脉缺如；两侧上腔静脉残留，下腔静脉、降主动脉并

行；周围血红细胞豪 : 周小体的存在，具有确诊意

义。本病治疗困难，心脏外科手术效果也不理想，其

预后不良，多在新生儿期、乳幼儿期，因反复感染、多

系统栓塞而致心肺功能衰竭而死亡。因此，保护孕

妇免受病毒感染是重要预防的方法。加强产前检

查，一旦发现异常，即应行人工流产。
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