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　　Townes2Brocks 综合征 ( TBS) 是 1972 年由

Townes和 Brocks 率先报道的一组先天畸形征候

群 ,包括无肛畸形、拇指多指、拇指纵裂、耳发育畸形

(耳前皮赘、窦道、瘘管、耳廓畸形等 ,常合并神经性

耳聋) 、肾发育不良、尿道下裂、隐睾等多种畸形[1 ] 。

据报道 TBS 是一种常染色体显性基因突变引起的

先天畸形 ,但也可发生于散发病例。

本文回顾我院 2003 年 24 例 1 岁以内首次入院

的先天性无肛畸形患儿 ,其中 4 例符合 TBS 的特征

性改变 ,并对 TBS 的一些特征加以讨论。

1 　临床资料

　　例 1 :男 ,1 d ,以生后无肛门入院。入院后经检

查为高位无肛畸形 ,左侧耳廓发育极小 ,未见明显外

耳道 ,外生殖器发育正常 ,心前区听诊未闻及杂音 ,

四肢未见明显畸形。

例 2 :男 ,2 d ,以生后不排胎便为主诉入院。入

院后检查患儿除为高位无肛畸形外 ,还发现患儿双

耳廓发育异常 ,耳位低 ,耳廓小 ,耳前有皮赘 ;患儿双

侧拇指长 ,3 个指节 ,手指内收 ;双侧隐睾。

例 3 :男 ,1 d ,高位无肛畸形 ,双耳前皮赘 ,双耳

廓小 ,双侧拇指多指畸形 (拇指纵裂) ,左侧隐睾。

例 4 :男 ,1 岁 ,以生后无肛门 ,在当地医院行会

阴肛门成形术后肛门狭窄、直肠尿道瘘为主诉入院。

入院查患儿面容较特殊 ,左侧耳位低 ,耳廓发育小 ,

形态不良 ,哭闹时嘴角明显向左侧歪斜 ,心前区听诊

无杂音 ,肛门口极度狭窄 ,6 号肛探无法插入 ,直肠

粘膜回缩明显 ,直肠内有清亮尿液流出。经膀胱尿

道造影显示高位直肠尿道瘘 ,经静脉肾盂造影显示

左肾位置异常 ,左输尿管积水扩张、开口异位 ;右肾

输尿管积水扩张。

所有患儿均具备以下诊断 Townes2Brocks 综合

征的标准 :外耳发育畸形 ;先天性无肛畸形。患儿还

分别表现为拇指畸形、肾脏畸形、生殖系统畸形等。

所以这 4 例患者均诊断为 Townes2Brocks 综合征。

但是由于其他原因 ,患儿家属均拒绝做听力测试及

进一步检查。除例 4 外其他患者均拒绝进一步

治疗。

2 　讨论

　　Townes2Brocks 综合征是累及多器官、系统的先

天畸形综合征 , 该综合征 1972 年由 Townes 和

Brocks 首先报道[1 ] ,患者主要表现为异位肛门、肛门

狭窄或闭锁、耳前窦道、瘘管或皮赘 (经常合并传导

性或神经性耳聋) 、外耳发育不良、拇指发育不良或

拇指纵裂、拇指末节分离、拇指三指节、泌尿系及肾

畸形、渐进性肾功能衰竭、心血管畸形、智力低下、尿

道下裂[2～5 ]等。其中诊断的主要标准为肛门畸形、

手 (主要是拇指 ) 畸形、外耳畸形[6 ,7 ] 。目前对

Townes2Brocks 综合征的临床和基础研究已经发现

该畸形多为家族性发病 ,也有散发病例 ,与单纯无肛

畸形的散发特征不同 ,家族性 Townes2Brocks 综合

征是一种常染色体显性方式遗传的先天畸形综合

征 ,其中许多 Townes2Brocks 综合征患者表现有锌

指转录蛋白基因 SALL1 突变 ,因而认为 SALL1 基

因突变是导致 Townes2Brocks 综合征的病因 ,也是
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家族性致病的基因 ,只是在不同的家庭外显率不

同[8～10 ] 。

Townes2Brocks 综合征患儿多以先天性无肛畸

形为首发症状入院 ,常因许多人对该病认识不足而

忽略了对该综合征的诊断。值得注意的是该综合征

患儿常常合并耳聋 ,而早期诊断并干预耳聋、对改善

患儿以后的发声、对提高患儿的生活质量致关重要。

掌握了 Townes2Brocks 综合征的几个要点即肛门畸

形、手 (拇指)畸形、外耳畸形诊断并不困难。但目前

许多小儿外科医生对该病并不熟知 , 许多有

Townes2Brocks 综合征典型临床表现的患儿被诊断

为 VACTERL 综合征 ,而忽略了对听力的检查。

Townes2Brocks 综 合 征 有 以 下 几 点 与

VACTERL综合征不同 : ①Townes2Brocks 综合征患

者有耳部发育异常及耳聋 ,而 VACTERL 综合征没

有耳部发育畸形及耳聋 ; ②VACTERL 综合征是一

种多因素致病的先天性畸形 ,目前为止没有发现主

要的致病基因 ;而 Townes2Brocks 综合征病人许多

表现有 SALL1 基因不同位置的突变 ; ③VACTERL

综合征主要表现为散发病例。而许多 Townes2

Brocks 综合征表现为家族发病 , 散发病例也有

SALL1 基因突变 ,可以认为是突变基因外显率低造

成的散发 ; ④Townes2Brock 综合征多有手部尤其是

拇指畸形 (拇指纵裂、拇指多指、拇指三指节等) ,而

VACTERL 综合征运动系统畸形多表现为脊柱畸形

及马蹄足等。

总之 ,对先天性肛门直肠畸形合并耳部发育异

常、拇指畸形的病例要考虑 Townes2Brocks 综合征 ,

这类患儿要尽可能进行听力筛查 ,以早发现、早诊

断、早治疗耳聋 ;同时不要忽视对肾脏、心血管等其

他可能受累器官的检查。
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