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!专题报道!

全球首例经口内镜肌切开术治疗贲门失弛缓症合并先天性成骨不全的

临床实践

诸
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!摘要"

!

目的"总结全球首例经口内镜肌切开术!

CPGA

#治疗贲门失弛缓症合并先天性成骨不全患者的临床实践经验(

方法"患者男性"

!#

岁"术前
G<_8142

评分
(

分"确诊贲门失弛缓症伴先天性成骨不全(完善相关术前检查后于全麻下实施

CPGA

术$首先距离门齿
!$<F

作黏膜切口"胃镜进入黏膜下层并分离至贲门下
&<F

"随后距门齿
!*<F

至贲门下
!<F

将环

状肌束切断"观察贲门口松弛后电凝止血并使用钛夹关闭黏膜下隧道口(结果"手术顺利完成"总用时
!$F9:

"术后
&"@

拔除

胃管并饮用清水(患者于术后第
'

天出院"出院时无不适主诉(术后
!

周随访
G<_8142

评分为
"

分(结论"

CPGA

治疗贲门失

弛缓症合并先天性成骨不全安全%有效(
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贲门失弛缓症!

8<@8;8H980><81498

#是临床上较

为常见的一种食管动力疾病"患者多以吞咽困难和

未消化食物或唾液反流为主要症状)

#%!

*

"主要病因是

食管下括约肌!

;0I313H0

/

@8

D

38;H

/

@9:<231

"

UG-

#

压力增高导致食物无法顺利通过(因此"临床需要

采用生物化学方法!如注射肉毒素或口服钙通道阻

滞剂#或机械性破坏!如内镜下球囊扩张或外科肌

切开术#来降低
UG-

压力从而解除梗阻)

!%&

*

(经口

内镜 肌 切 开 术 !
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CPGA

#具有微创%疗效显著%术后恢复快等优点"逐

渐成为目前贲门失弛缓症的重要治疗手段)

!%&
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(

成骨不全!

0H230
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PM

#又称

脆骨病"大多数系常染色体显性遗传"是遗传性中

胚层发育障碍引起胶原蛋白形成不良所致的罕见
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的先天性结缔组织疾病"也可累及眼%耳%皮肤等"

表现为易骨折%关节松弛%牙质发育不全%蓝巩膜

等(患者一般会出现脆骨症%身材矮小及脊柱侧凸

等一系列症状"接受有创手术和治疗的风险较大(

因此"本研究对全球首例贲门失弛缓症合并先天性

PM

患者采用
CPGA

治疗"取得较好疗效"现总结报

告如下(

8

!

资料与方法

#,#

!

一般资料
!

患者男性"

!#

岁"因+进食困难
)

个月余"加重
!

个月,于
!"#$

年
&

月
#'

日来我院内

镜中心就诊(患者自
!"#(

年
!

月出现进食期间胸

骨下胸痛及烧心等不适"停止进食后症状可好转"

胸痛症状在
!"#(

年
+

月后缓解(

!"#$

年
#

月上旬

开始于夜间侧卧时出现反流"反流物为唾液及未消

化食物"平躺或垫高枕头休息时症状会有所缓解(

同时进食困难症状加重"仅可进食半流质!如食物

糊%烂面等#(发病以来体质量减轻
!,+_

D

"术前参

照标准!表
#

#进行
G<_8142

评分(

表
8

!

贲门失弛缓症患者
<&L,#1'

评分标准

分值 体质量减轻
3

'

_

D

吞咽困难 胸骨后疼痛 反流

$

无 无 无 无

!

#

'

偶尔 偶尔 偶尔

# '

%

!$

每日 每日 每日

(

&

!$

每餐 每餐 每餐

患者自幼被诊断为先天性
PM

"曾因轻度外力致

骨折累计
#"

余次"先后包括锁骨%双侧肘关节%右侧

肩关节%双侧肱骨%双侧膝关节%双侧踝关节"骨折

后均使用外固定保守治疗(生长发育过程中四肢

均逐渐出现弯曲畸形"目前已无法顺利行走!图

#J

#"四肢肌力均为
&

级(所有直系亲属均无类似

病史"考虑患者为
(

型
PM

(

#,!

!

术前影像学及胃镜检查
!

外院上消化道钡餐

造影示患者胸廓畸形"右胸狭小"纵隔%心脏右移&

食管中下段扩张%扭曲"内壁光整"贲门纤细呈鸟嘴

征&口服钡剂通过贲门受阻"

!"F9:

后仅少量钡剂

进入胃内"考虑为贲门失弛缓症!图
#[

%

#?

#(胸部

?E

平扫可见食管中下段扩张积液"脊柱及肋骨变

形"未发现食管壁增厚及周边淋巴结肿大(术前胃

镜检查见食管管腔明显扩张"食管中下段扭曲"食

管壁上附有少量食物残渣&进镜
&)<F

可通过贲门"

贲门口狭窄"食管下端及贲门附近黏膜光滑"呈白

色!图
!J

#(

图
8

!

患者体型及上消化道钡餐造影

!!

J

$患者身材矮小"四肢畸形&

[

"

?

$患者上消化道造影正位片

!

[

#%右前斜位片!

?

#示食管中下段显著扩张"贲门口呈鸟嘴征

#,&

!

CPGA

手术治疗
!

完善相关术前检查并获取

患者及家属书面知情同意后"于全麻%气管插管下

实施
CPGA

(术前先行普通胃镜检查"采用大量生

理盐水!

",*̀ 78?;

#冲洗食管壁上的黏液及食物残

渣"并将冲洗后的生理盐水吸净(术中胃镜前置透

明帽"进入食管腔后"距门齿
!$<F

食管黏膜下注射

含
","#̀

肾上腺素和
",!+̀

靛胭脂的生理盐水黏

膜下注射液"采用海博刀切开黏膜!图
![

#"沿黏膜

下层向下逐步小心分离直至贲门下
&<F

"从而建立

黏膜下层隧道!图
!?

#(采用海博刀自距门齿
!*

<F

至贲门下
!<F

"将环状肌束横断!图
!O

#(通过

反转视野观察胃贲门部"确定食管下括约肌已足够

松弛(隧道内创面可见少量出血"用热活检钳止

血"确认创面无渗血后应用钛夹将黏膜切口关闭

!图
!G

#(此时贲门口明显扩大"胃镜通过无阻力

!图
!=

#(再次检查确定食管%胃黏膜无异常且黏膜

下隧道口关闭完全后留置胃管后结束手术(

图
>

!

患者
!:<C

术前及术中所见

!!

J

$术前贲门口紧"黏膜发白&

[

$术中采用海博刀将黏膜切开&

?

$建立黏膜下隧道&

O

$切开环形肌束&

G

$术后予以钛夹夹闭隧道入

口&

=

$术后贲门口松弛"内镜可轻松进入胃内

#,'

!

术后处理及随访
!

患者麻醉清醒后安全返回

病房"予以禁食
!'@

(

!'@

后确认胃管内引流物情

况并考虑拔除胃管(胃管拔除后可少量饮用清水"

+)!
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术后
&)@

开始进食流质
+4

(

+4

后根据患者实际

情况调整为半流质及正常饮食(患者出院后每
!

周

#

次电话随访了解术后是否有不适主诉并进行

G<_8142

评分"术后
&

个月复查上消化道钡餐造影

及胃镜检查(

>

!

结
!

果

!,#

!

手术相关情况
!

手术顺利完成"总用时
!$

F9:

(术后即刻内镜检查发现贲门口松弛"胃镜可

顺利通过无阻力(手术结束
&"@

确认患者胃管引

流物内无活动性出血后拔除胃管(胃管拔除后当

日少量饮用清水并于次日进食冷流质(

!,!

!

术后随访及疗效
!

患者于术后第
'

天出院"出

院时无不适主诉(术后
!

周随访已开始正常饮食且

进食后无哽咽感%胸痛等不适主诉(患者术前

G<_8142

评分为
(

分"术后为
"

分!表
!

#(

表
>

!

患者术前%术后
<&L,#1'

评分的对比

分值 体质量减轻
3

'

_

D

吞咽困难 胸骨后疼痛 反流

术前评分
! ( ! #

术后评分
$ $ $ $

?

!

讨
!

论

原发性贲门失弛缓症是最常见的食管运动障

碍疾病"其典型临床表现为吞咽困难%食物反流%胸

痛%体质量减轻及呼吸系统症状"如夜间咳嗽%反复

误吸等)

'

*

(该病年发病率约为
#,)&

'

#"

万人"年患

病率为
#",$!

'

#"

万人"发病率呈明显上升趋势)

+

*

(

其发病机制目前尚不明确"但大多认为是由于食管

壁肌间神经节丛中的神经节细胞进行性退变导致

远端
!

'

&

食管无蠕动以及食管下括约肌不完全松

弛&但进展迅速的吞咽困难和体质量减轻往往提示

恶性肿瘤导致的假性贲门失弛缓"需要注意鉴别)

)

*

(

原发性贲门失弛缓症目前尚无有效的根治方

法"大多数治疗手段是通过降低
UG-

压力及减轻食

管狭窄来缓解症状(常见的治疗手段包括服用药

物%内镜下球囊扩张术%内镜下注射肉毒素)

(

*以及腔

镜下食管肌层切开等(

A328

分析结果显示腔镜下

食管肌层切开术合并抗反流手术术后症状缓解率

!

*"̀

#要显著高于内镜下注射肉毒素及内镜下球

囊扩张术)

$

*

(

X3;;31

肌切开联合胃底折叠术被认为

是治疗贲门失弛缓症最佳的外科手段"其术后有效

率可高达
*(̀

)

*

*

"并且在解除
UG-

功能性梗阻的同

时"还能防止胃食管反流(在经自然腔道内镜手术

!

7PEG-

#理念逐渐深入人心后"

!""(

年
C8H19<@8

等)

#"

*在猪模型内成功实施了内镜下食管肌层切开

术(

M:0.3

等)

##

*对
#(

例贲门失弛缓症患者实施了

CPGA

"患者术后吞咽困难评分显著降低且相关症

状均有所缓解(

!"#(

年"一项纳入了
#*

项研究)

#!

*

共计
#!**

例
CPGA

手术的
F328

分析显示"中位随

访时间
#&

个月的情况下"

CPGA

手术前后
G<_8142

评分和
UG-

压力差异显著(

CPGA

手术治疗贲门

失弛缓症短期疗效显著)

#!

*

(考虑到
X3;;31

肌切开

术术后症状缓解率会随着时间的推移而下降"

CPGA

术是一种安全%有效的补救措施"在中位随

访时间为
!$

个月的情况下"总体有效率为

*+,(̀

)

#&

*

(

PM

是一种罕见疾病"其估计发病率约为每

!""""

名新生儿
#

例)

#'%#+

*

(大部分
PM

患者表现为

常染色体显性遗传"其突变点位于
?PU#J#

基因

!

#(

Z

!#,&#%

Z

!!

#或
?PU#J!

基因!

(

Z

!!,#

#"从而影

响
#

型胶原中
)

链的结构)

#)

*

(而小部分表现为常

染色体隐性遗传的患者
?PU#J#

和
?PU#J!

基因

则表现正常(由于
#

型胶原是构成骨骼%肌腱%韧

带及巩膜的重要蛋白"因此
PM

患者常有脆骨症或

易于骨折倾向"往往具有身材矮小%脊柱侧凸%颅底

畸形%蓝色巩膜%听力缺失%牙本质发育不全等表

现)

#(

*

(

PM

目前并无有效治愈手段"其治疗目标主

要为降低患者骨折率"避免长骨及关节畸形和脊柱

侧凸"减轻慢性疼痛及最大程度增加活动度)

#$

*

(

PM

患者少见有吞咽困难的临床表现(一项包含
+!

例

PM

合并颅底凹陷患者的研究发现
))̀

的患者有吞

咽困难的表现"这些患者往往需要进行脑积水分流

减压后症状才能缓解)

#*

*

(患者因合并食管疾病导

致吞咽困难的临床报道仅
#

例(

A9N18_

等)

!"

*于

!"#+

年报道了伴吞咽困难及体质量减轻的先天性

PM

患者"该患者食管造影时发现了食管扩张"食管

测压发现了食管下括约肌不完全松弛(患者经历

了多次食管球囊扩张等治疗后"症状仍未见好转(

考虑到了症状的进展"最后实施了食管下端切除术

及近端胃切除术"病理发现了贲门腺癌"肿瘤细胞

已浸润至浆膜层!

E

&

7

#

A

"

#(

本例患者术前诊断为先天性成骨不全合并贲

门失弛缓症(治疗贲门失弛缓症的首要步骤是鉴

别原发性贲门失弛缓症%假性贲门失弛缓症%贲门

恶性肿瘤及食管机械性梗阻(在术前评估的过程

中内镜医生需要详细询问患者有症状以来的病史"

$%!
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并且对其既往病史%合并症及已有的检查结果进行

仔细分析"才能得出准确的最终诊断(该患者由于

患有先天性成骨不全"其脊柱有明显侧凸"胸腔狭小

且纵隔和心脏均向右发生了偏移"其可能具有因胸腔

畸形导致的食管机械性梗阻(根据患者钡餐造影的

结果及术前胃镜检查对贲门附近的观察"最终排除了

这一可能性(多数伴吞咽困难的贲门失弛缓症患者

往往会通过餐后适量运动及改变体位来帮助缓解吞

咽困难"而该患者由于四肢弯曲畸形"无法自行走动

或改变体位"因而只能通过减少进食或大量饮用水来

减轻症状"导致了食管中下段的严重扩张及体质量的

减轻(同时患者食管长度较短"食管内滞留未消化食

物时其反流%误吸的可能性更高(而患者夜间翻身不

便"若发生误吸无法及时处理"可能导致肺炎等并发

症的发生"后果严重(

我院内镜中心目前已实施了超过
&"""

例

CPGA

手术治疗贲门失弛缓症"针对特殊的贲门失

弛缓症患者如儿童%乙状结肠型食管或
X3;;31

术后

复发的贲门失弛缓症患者"都有着丰富的手术经

验(鉴于该患者的特殊合并症"我们考虑尽快实施

CPGA

缓解
UG-

松弛障碍"解决
UG-

流出道梗阻"

避免疾病的进一步进展(在术中要谨慎选择黏膜

下隧道的开口位置"缩短隧道长度"同时在建立隧

道的过程中"要避免损伤到肌层从而增加穿孔的风

险(患者在环状肌束切开后"贲门口立即发生了松

弛"目前进食困难的症状已消失"但考虑到术后有

发生胃食管反流的可能"需要密切随访(

综上所述"全球首例贲门失弛缓症合并先天性

成骨不全患者接受
CPGA

术后短期内临床症状得

到明显改善"手术安全性好"但长期疗效仍有待进

一步随访(
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