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■■技技术术··思维思维

先天性肾脏及尿路畸形的
分型和治疗

□丰贵文

先天性肾脏及尿路畸形（CAKUT）在先天性器官发育畸形中最为常见，约占所有产前超声检出畸形的1/3。先天性
肾脏及尿路畸形约占儿童慢性肾脏病和终末期肾脏疾病病因的40%~50%。

人类肾脏的发育依次经历前肾、中肾和后肾3个阶段。后肾的发育起始于孕第5周初输尿管芽与后肾间充质的相互
诱导，最终形成具有多层肾单位的功能成熟的肾脏。在肾脏的发育过程中出现的干扰或异常，会导致先天性肾脏及尿路
畸形。

积极开展产前超声筛查，探讨相关的遗传及环境致病因素，有助于及早发现先天性肾脏及尿路畸形，提高婴儿的存
活率，以及改善患儿的生存质量。

有学者认为，后肾发育异常是引发先天性肾
脏及尿路畸形的关键原因。后肾发育的关键过
程包括输尿管芽萌出和分支、后肾间充质转上皮
分化、中肾管退化及肾单位形成，其中任何一个
环节发育异常都会导致先天性肾脏及尿路畸
形。例如，输尿管芽萌出位置过低，会导致输尿
管膀胱连接处异常；输尿管芽萌出位置过高，会
形成输尿管下段梗阻；输尿管芽无萌出，则同侧
无肾，即肾缺如；输尿管芽多余萌出，会造成重复
肾；异位萌出的输尿管芽周围后肾间充质分支信
号减少，会引起分支异常，导致肾发育不良。

虽然目前先天性肾脏及尿路畸形的发病机
制尚未明确，但是基因突变等遗传机制越来越受
到关注。

有学者认为，部分先天性肾脏及尿路畸形为
单基因遗传病。这个观点基于以下几个理由：

1.先天性肾脏及尿路畸形存在一定的家族聚
集性。

2.基因敲除小鼠呈现先天性肾脏及尿路畸形
表型。

3.单基因缺陷的人类多器官综合征包括先天
性肾脏及尿路畸形表型。

近年来，重复拷贝数变异、染色体结构异常
也被证实与先天性肾脏及尿路畸形的发生有
关。除了遗传因素，孕期的环境因素也会影响
肾脏发育，包括孕期服用致畸药物（如氨基糖
苷类抗生素、非甾体抗炎药或血管紧张素转换
酶抑制剂）、大量饮酒、胎儿生长受限以及孕妇
有未控制的糖尿病等。动物实验提示，孕期营
养不良可以导致子代肾单位数目减少。目前，
有学者指出，先天性肾脏及尿路畸形可能是多
因素叠加效应导致的。某些基因单独存在时
可能只增加先天性肾脏及尿路畸形的易感性，
但在环境因素的刺激下或多个基因的共同作
用下会导致先天性肾脏及尿路畸形。

先天性肾脏及尿路畸形
的表型多样化，包括肾脏发育
异常（如肾不发育、肾发育不
良、肾发育不全、多囊性肾发
育不良、异位肾、马蹄肾），输
尿管肾盂及膀胱异常（如巨输
尿管、输尿管肾盂连接处梗
阻、输尿管膀胱连接处梗阻或
关闭不全、异位输尿管开口、
巨膀胱），尿道异常（如后尿道
瓣膜）等。

肾脏发育异常
肾脏畸形可见于双侧或单

侧，可以单独存在或合并其他
畸形。部分患者起病隐匿，甚
至没有任何临床症状，直至肾
衰竭。

先天性肾脏及尿路畸形主
要包括3类肾脏畸形：

1.肾缺如。肾缺如是指胚
胎期肾脏发育并未正常启动。

2.肾发育不全。肾发育不
全是指肾单位的数目减少，但
是肾单位发育分化正常。临床
上，肾发育不全常被定义为肾
脏体积小于同龄平均值两个标
准差，或肾脏总体积小于同龄
正常参考值50％以上。

3.肾发育不良。肾发育不
良是指肾脏存在未分化或化生
的组织成分。有时，整个肾脏

都会发育不良，如肾不发育或
多囊性肾发育不良。

从大体形态上看，难以鉴
别肾缺如和肾不发育，确诊需
要镜检时发现退化的肾实质
（肾不发育）。先天性肾脏及尿
路畸形还包括肾脏的位置和形
态畸形，如异位肾、融合肾、重
复肾及旋转不良等。

输尿管肾盂及膀胱异常
先天性肾脏及尿路畸形主

要包括以下输尿管肾盂及膀胱
异常：

1.双集合系统。双集合系
统一般是由于输尿管芽重复导
致的。早期重复常引起重复
肾。重复肾常较小，与同侧肾
融合，且重复肾的输尿管独立
进入膀胱。后期重复会引起双
输尿管，可能在膀胱内有各自
的开口或可能在开口前与其他
输尿管合并。重复畸形很常见
但多无症状，因此常不易被发
现。相关研究报道，重复畸形
的患病率可高达4%，女性是男
性的4倍。单侧重复是双侧重
复的5倍~6倍。

2.泌尿道梗阻。主要表现
为输尿管肾盂连接处梗阻、输
尿管膀胱连接处梗阻或关闭不
全。各部位梗阻若不及时解

除，最终会导致肾积水并损害
肾功能。在泌尿系统上段部分
为肾盂梗阻、输尿管梗阻，肾积
水发展快，往往一侧肾脏受损；
在泌尿系统下段部分为膀胱梗
阻、尿道梗阻，开始因为有膀胱
作为缓冲，肾损害发展缓慢，但
常为双侧肾脏受损。

尿道异常
先天性肾脏及尿路畸形主

要包括以下尿道异常：
1.尿道缺如和闭锁。尿道

缺如罕见，基本发生于男性，这
也许说明了男性尿路胚胎形成
的复杂性。尿道缺如常合并膀
胱梗阻。

2.后尿道瓣膜。后尿道瓣
膜是指异常黏膜皱褶形成活
瓣阻塞尿流，这是儿童梗阻性
尿路病引起肾衰的最常见的
原因。当发现膀胱扩张合并
梗阻性尿路病时，产前即可怀
疑后尿道瓣膜。产前胎儿超
声检查若发现锁孔征象，即可
诊断为后尿道瓣膜。为明确
诊断，需要做膀胱排泄造影或
内镜检查。后尿道瓣膜的胚
胎形成机制仍不清楚。目前
提出的假说包括后尿道折返
的过度生长、中肾管参与、射
精管开口异常。

临床分型

治疗
先天性肾脏及尿路畸形是

儿童慢性肾脏病的主要病因。
该病是由于遗传或环境因素影
响胚胎期肾脏及泌尿道的正常
发育，从而产生的一类表型多
样、轻重程度不一的疾病，轻则
可表现为单纯的肾单位数目减
少，重则可于胚胎期或新生期
致死。

明确诊断后，对于先天性
肾脏及尿路畸，目前主要的治
疗手段是外科手术。因此，此

类疾病的早期预防、早期诊断
至关重要，孕早期就应采取综
合性保护措施。

高风险人群要重视遗传咨
询。遗传咨询作为现代医学的
重要组成部分，在疾病预防、诊
断治疗、家庭规划和社会健康
等方面有着不可替代的作用。
进行遗传咨询时，要了解疾病
的遗传方式、基因诊断、遗传病
因、个体化预防治疗、预后等。

随着先天性肾脏及尿路畸
形病程的进展，患儿的肾功能

逐渐恶化，进展至终末期肾脏
病期，肾移植是最理想的治疗
方法。进行肾移植前，需注意
评估患儿的心功能，生长发育
和营养状况，免疫接种情况，凝
血状态，神经和精神状况等；评
估患儿术前是否存在泌尿系感
染，完善术前检查如B超、静脉
尿路造影、逆行尿路造影、尿动
力学检查等，评估泌尿道畸形
的解剖学异常及功能异常；评
估免疫风险及患儿的术前免疫
状态。

术前评估对围手术期治疗
方案的制定、手术方式的选择
和术后免疫抑制方案的制定等
具有重要意义，能提高肾移植
手术成功率。

对于先天性肾脏及尿路畸
形，产科、小儿肾内科、小儿泌
尿外科及新生儿科等多个科室
需协同合作，联合诊治，从而更
加个体化、精准化地管理此类
患儿。

预后
一旦明确诊断，需要尽早

进行手术治疗。手术后经过严
格管理，可以延缓进入慢性肾
脏病的进程。

逐步完善泌尿系统畸形超
声筛查，采取合适的影像学诊
断方法及检测血液、尿液相关
生物学标志物，早期评估肾功
能，以减少并延缓患儿的肾脏
损害，对先天性肾脏及尿路畸
形的发生发展具有重要的临床
意义。

（作者供职于郑州大学第
一附属医院）

治疗和预后

张先生今年73岁。6年来，
他一直有间断胸闷、胸痛症状，
到当地医院就诊，被确诊为冠心
病，前降支和右冠状动脉均95%
以上狭窄，因害怕手术，进行药
物保守治疗。由于药物治疗效
果不佳，病情进行性加重，张先
生已经到了夜间无法平卧休息，
只能端坐呼吸的程度（严重心力
衰竭表现），来到河南省胸科医
院就诊。

河南省胸科医院心血管内
科十一病区副主任医师王磊给
张先生检查后发现，张先生的EF
值（左心室射血分数）仅25%，且
除了前降支和右冠状动脉基本
闭塞，左心室也明显增大，这表
明张先生随时会发生猝死。王
磊介绍，这种情况下，药物治疗
只能改善症状，无法解决根本问
题，必须尽快手术。手术有两
种：一是外科搭桥手术，但张先
生的心功能太差，已经失去外科
手术机会；二是经皮冠状动脉支

架植入术（PCI），但张先生的三
支血管均重度狭窄，开通难度
大，术中易出现血压骤降、生命
体征不稳定甚至猝死。

近年来，左心室辅助装置在
PCI 中的应用已成为高危患者
的重要支持手段，可显著提高手
术的安全性和成功率。王磊说，
左心室辅助装置是在左心室不
能满足系统灌注需要时，为循环
提供支持的心脏机械性辅助装
置。通过维持和增加体、肺循
环，保证和改善组织灌注，减少
心肌耗氧，增加心肌供氧，这种
装置可以使衰竭的心脏恢复功
能或暂时代替心脏功能等待心
脏移植。左心室辅助装置的适
应证主要有各种原因引起的急
性心源性休克、顽固性左心衰
竭、不能控制的致命性心律失
常、心脏移植术前的过渡支持
等。

王磊带领手术团队制定了
周密的手术方案。手术在全麻

下进行。王磊和副主任医师卢
甲一起给张先生做手术。他们
经股动脉穿刺，将左心室辅助装
置的导管置入左心室，启动泵血
功能，部分替代心脏收缩功能以
维持循环稳定（作用是降低心脏
负荷，保证术中患者血压稳定，

避免导丝操作中或球囊扩张时
因心肌缺血导致循环崩溃）。

术中，张先生的血压出现波
动。在左心室辅助装置的助力
下，手术顺利。术后，王磊等将
左心室辅助装置安全撤出。造
影检查结果显示：支架位置准

确，血管恢复通畅，血流正常。
心功能的恢复需要一段时

间。现在，张先生的端坐位呼吸
情况明显改善，可下床适量活
动，总体恢复顺利。

（作者供职于河南省胸科医
院）

应用左心室辅助装置救治高危患者
□李 红 文/图

前降支、左主干和回旋支支架植入术后影像图
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病例
股骨头坏死患者王某今

年 48 岁。2023 年，他来到河
南省洛阳正骨医院就诊，开始
了他的股骨头坏死治疗之
旅。大家可以看下他2023年
和2025年的影像学检查图。

这个病例具有以下特点：
1.患者年龄偏大，若接受

保留股骨头手术，预后不佳。
2.坏死灶虽然小，但是毗

邻软骨面下，继续发展下去容
易发生塌陷。

3.由于坏死灶偏前外，手
术植骨存在以下问题：一是不
容易清理死骨，二是容易损伤
外侧骨骺动脉。

4.关节间隙正常坏死，局
部可见广泛硬化骨，适合冲击
波治疗。

基于以上情况，我和同事
对王某进行简单的新型保守
治疗：高能冲击波+中药综合
治疗。

接受治疗后，王某逐渐恢
复正常的劳动能力。

分析
股骨头内的坏死硬化骨

是机体对坏死骨的修复性反
应，表现为坏死区周围成骨细
胞活化、新骨形成，同时伴随
钙盐沉积，导致骨密度增高，
同时阻碍血管长入和真正有
效的骨重建。

硬化骨虽然密度高，但是
结构紊乱，实际承重能力可能
较低。广泛硬化骨会限制新生血管长入坏死区，影响植骨
融合及后期整合。

广泛硬化骨是股骨头坏死修复-破坏失衡的标志，虽
然可能提供短期力学支撑，但是总体上不利于生物学修
复。制定手术方案时，需考虑患者的年龄、活动需求及病
变范围，优先考虑能否突破硬化屏障实现血运重建，否则
应转向关节置换。

冲击波治疗可以把能量精准投放到坏死区，通过空化
效应促进血管再生、成骨激活，达到类似手术的效果。这
种治疗方法既巧妙地规避了手术可能带来的后果，又弥补
了药物无法突破硬化骨到达坏死区的不足。

（作者供职于河南省洛阳正骨医院）
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患者2023年的影像学检查图

患者2025年的影像学检查图


