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1 病例资料 患儿女，12 岁，因“口唇青紫 9 年”于

2019 年 8 月 26 日入我院。患儿系第 2 胎第 2 产，孕

36 周剖宫产，出生时体重 2 300 g，人工喂养顺利。父

母非近亲结婚，均体健，否认家族遗传病史，其母孕

期无特殊药物使用史、无毒物接触史，未行孕检。患

儿胞姐无类似疾病。患儿智力发育落后于同龄儿，发

音不清，活动耐力低，有蹲踞现象，站立及行走时双

肩不等高。从未因特殊面容就诊。入院后体格检查：

右半侧面部短小，下颌小而内缩，眉毛稀疏，双眼上

睑下垂，右侧耳郭缺如、外耳道闭锁（图 1A），软腭

及悬雍垂裂开，唇周及甲床发绀，杵状指（图 1B）。

胸骨左缘闻及 4/6 级收缩期喷射样杂音、可扪及震

颤，胸段脊柱左侧凸，腹部、四肢、外生殖器及神经

系统等未见明显阳性体征。入院后心脏彩色多普勒超

声检查示法洛四联症、房间隔缺损（Ⅱ）、三尖瓣反

流（中度）、肺动脉瓣反流（轻度）、右弓右降。胸

部 CT 检查示法洛四联症、右弓右降、胸主动脉侧支

循环形成、永存左上腔静脉。X 线片检查示肺少血表

现，脊柱侧凸。超声检查示肝、胆、胰、脾及泌尿系

统未见明显异常。遗传疾病高分辨染色体分析（G 显

带核型分析）未发现染色体数目或结构异常。甲状腺

功能、糖化血红蛋白未见明显异常。
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于 2019 年 9 月 3 日经口纤维喉镜插管，在浅低

温体外循环下行法洛四联症根治、肺动脉瓣成形、

房间隔缺损修补、三尖瓣整形术。术中见心包部分

缺如，主动脉骑跨 50%，房间隔缺损（中央型）约 

1.2 cm，室间隔缺损（流出道型）约 2.0 cm，右室流

出道狭窄（隔壁束肥厚），主肺动脉内径约 1.2 cm、

右肺动脉内径约 1.2 cm、左肺动脉内径约 1.5 cm，

肺动脉瓣环约 1.2 cm，肺动脉瓣二叶式、开放受限，

三尖瓣增厚卷曲、三尖瓣反流（中度）。体外循环

时间 196 min，主动脉阻断时间 146 min，术中未出现

特殊并发症。术毕留置心包及胸腔引流管，ICU 治疗 

7 d。术后 3 d 拔除心包引流管，因乳糜胸术后 20 d 拔

除胸腔引流管，术后呼吸机使用时间为 94 h。术后患

图 1 患儿右侧外耳畸形（A）、双手杵状指（B）
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儿有应激性高血糖、电解质紊乱、贫血等表现，予以

对症治疗后纠正，复查心脏彩色多普勒超声示无残余

分流，术后 30 d 顺利出院。出院诊断：法洛四联症；

房间隔缺损（Ⅱ）；肺动脉瓣二叶畸形；右弓右降；

永存左上腔静脉；心包部分缺如；Goldenhar 综合征；

智力发育迟缓；肺炎；乳糜胸；中度贫血；低蛋白血

症；低钾血症。建议患儿到整形外科、耳鼻喉科及口

腔科就诊，以择期进行二次手术。

2 讨 论 Goldenhar 综合征于 1952 年首次被命

名，又称眼 -耳 -椎骨畸形综合征，是一种少见的先

天性多发畸形，典型特征为眼、耳、单侧面部、脊柱

的发育异常，可同时并发心血管系统、泌尿系统、

中枢神经系统畸形［1］。此病发病率约占活产婴儿的 

1/3 500～1/5 600，多数病例为散发，无明显性别差 

异［2］，核型通常正常，在出现家系遗传的报道中符

合常染色体显性遗传模式的占多数［3］，有单卵双胎

中仅 1 人受累的报道［4］。研究表明 5 号染色体短臂

1 区 4 带缺失［5］、9 号染色体短臂 1 区 1 带及长臂 1

区 3 带臂间倒位［6］、dup(22q)［7］、髓磷脂转录因子 1

（myelin transcription factor 1，MYT1）基因突变［8］ 

等都可能与 Goldenhar 综合征有关。Goldenhar 致病基

因可能与某些遗传综合征［5］的基因位点重合。Gorlin

等［9］推测 Goldenhar 综合征的发病机制与胚胎头部

或第一鳃弓区域的血供异常有关，然而此理论不能

解释除头、面、耳畸形以外的其他系统畸形。后有

Opitz［10］提出的中胚层畸形和中线发育异常（midline 

field complex）、Lam［11］提出的胚胎早期中胚层与外

胚层分离障碍导致中胚层迁移中断即中胚层栓系、

Mahajan 等［12］提出的神经嵴细胞迁徙不足或神经嵴细

胞与中胚层异常作用等理论，至今 Goldenhar 综合征

的遗传及发病机制还没有定论。

Goldenhar 综合征的诊断主要依靠患者的临床表

现，常见有面部畸形（颧骨、上颌骨和 / 或下颌区发

育不良及唇裂或腭裂等）、眼部畸形（皮样囊肿、眼

睑缺失、内眦赘皮、斜视、眉毛异常）、耳部畸形（副

耳、小耳、无耳、内耳发育不全、耳前瘘管）、脊柱

畸形（脊柱裂、脊柱侧弯、椎体融合或缺失等）［13-14］， 

病变多为单侧，也可双侧累及，典型的眼 -耳 -脊柱

三联征仅占到 34%［14］。Rollnick 等［15］认为符合以下

症状中的 2 项即可诊断为 Goldenhar 综合征：（1）单 

侧小耳畸形；（2）单侧下颌发育不良；（3）单或

双侧眼皮样囊肿；（4）椎体畸形。本例患儿单侧耳

郭缺如、外耳道闭锁，右半侧面部短小，腭裂、脊柱

侧凸均为 Goldenhar 综合征的典型表现，杵状指、蹲

踞现象、唇周发绀均为发绀型先天性心血管病表现，

患儿言语不清可能是口腔结构异常及听力受损所致。

目前已有研究观察到 Goldenhar 综合征患儿中智力低

下、自闭症的症状［16］，但本例患儿家长要求仅行心

脏手术，未进行头颅影像学检查、智力筛查或心理 

测试。

Goldenhar 综合征伴心血管畸形的发生率为

5%～58%，以法洛四联症和室间隔缺损多见［17］，而

一般人群中先天性心血管病发病率居前 4 位的是室

间隔缺损、房间隔缺损、动脉导管未闭、肺动脉狭 

窄［18］，Goldenhar 综合征患者没有特征性的心血管畸

形表现。值得注意的是，法洛四联症属于典型的圆锥

动脉干畸形，其发育异常被认为是心脏神经嵴细胞未

能正常迁移至正确位置所致［19］，这与 Mahajan 等［12］

提出的理论相近。Goldenhar 综合征患者心血管畸形

的治疗是全身序贯治疗的一部分，总体来说应尽早、

优先治疗。心血管畸形的长期存续可以导致患儿营养

状态不良、生长发育落后，错过根治手术时机，或者

反复肺炎、并发心内膜炎等疾病。在心血管畸形未得

到矫治而行其他手术将面临更大的麻醉风险、脱机困

难及术后心力衰竭的可能。Goldenhar 综合征患儿中

不乏冠状动脉异常、心包缺如等极少见畸形，故此类

Goldenhar 综合征患儿心脏手术前应仔细检查、术中

仔细探查，避免漏诊，体外循环及手术技巧与普通患

儿一样。由于 Goldenhar 综合征患者往往存在心脏移

位或心血管畸形，常不宜行介入治疗［20］。本例患儿

术后 ICU 住院天数长、呼吸机撤离慢，并出现糖代谢

紊乱等情况，这是否与患有 Goldenhar 综合征相关，

还需积累更多病例进行研究。

Goldenhar 综合征病变涉及多器官、多系统，患

儿的首次就诊往往在眼科、口腔科或颌面整形外科，

以此为线索建立多学科合作十分必要。早期整形治疗

有利于患儿心理健康，而稳定的循环是前提和保障。

建议所有考虑诊断 Goldenhar 综合征的患儿均进行心

血管畸形筛查、心脏专科咨询。
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