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　　[摘要]　目的:探讨先天性耳前瘘管(CPF)的临床及遗传特征。方法:回顾性分析131例(143耳)CPF患者

的临床资料,统计患者年龄构成比、性别比、瘘管侧别比、外瘘口个数、瘘管口位置、有无伴发畸形、此次感染病程、
既往感染史、既往治疗史以及家族史等资料。结果:本研究患者中未成年54例(41.2%),成年77例(58.8%),≤
40岁118例(90.1%),>40岁13例(9.9%)。男：女为1：1.85,单侧患者与双侧患者比为3.7：1,单侧患者中

男∶女为1∶2.03,双侧患者中男∶女为1∶1.33。瘘管口位置位于升耳轮前124例(94.7%),位于升耳轮前方

以外位置的有7例(5.3%),分别是位于耳轮脚3例(2.3%),位于外耳道前上壁3例(2.3%),位于耳垂下边缘1
例(0.7%)。除2例在外耳道前上壁有2个瘘口(1.4%),1例表现为耳轮软骨前假性瘘口外,141耳的外瘘口表

现为单一瘘口(98.6%)。有2例伴有先天性副耳畸形,1例伴有轻度小耳畸形。术前处于非感染期18耳

(12.6%),感染期125耳(87.4%),术前处于感染期患者感染病程在3d~1年不等,0~3个月者有110耳

(76.9%)。有前期手术史 14 耳(9.8%),有切开排脓史者 62 耳 (43.4%)。84 例 (64.1%)无 家 族 史,47 例

(35.9%)有家族史。表现为垂直传递的家系有26个(19.8%),隔代遗传7个家系(5.3%),家族聚集的家系14
个(10.7%)。结论:CPF多为女性好发,多为单侧,左右耳发生率相当,也可为双侧。绝大多数患者表现为单侧耳

轮脚前单一瘘管口,极少数患者耳瘘口发生在耳轮脚、外耳道前上壁、耳垂下边缘。可以伴发小耳、附耳等畸形。
应该重视特殊类型和综合征性耳前瘘管的临床特征。大部分患者处于急性感染期,脓肿切排是感染期的主要治

疗手段。CPF患者以散发多见,遗传上表现为不完全的常染色体显性遗传。
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Abstract　Objective:Toinvestigatetheclinicalandgeneticcharacteristicsofcongenitalpreauricularfistula.
Method:Theclinicaldataof131patients(143ears)withcongenitalpreauricularfistula.Thepatient'sagedistribu-
tion,sexratio,sideoffistula,numberoffistula,locationoffistula,concomitantmalformation,courseofinfec-
tion,previousinfectionhistory,previoustreatmenthistoryandfamilyhistorywerecounted.Result:Inthisstud-
y,54cases(41.2%)werejuveniles,77cases(58.8%)wereadults,118cases(90.1%)wereunder40yearsold,

and13caseswere(9.9%)over40yearsold.Themaletofemaleratiois1：1.85,andtheratioofunilateraltobi-
lateralpatientsis3.7：1.Themaletofemaleratiowas1：2.03inunilateralpatientsand1：1.33inbilateralpa-
tients.Thepreauricularskinpitof124cases(94.7%)locatedattheanteriormarginoftheascendinglimbofthe
helix,andThepitof7cases(5.3%)locatedatotherareassuchasthecrusofhelix(3cases,2.3%),theantero-
superiorwalloftheexternalauditorycanal(3cases,2.3%),andtheloweredgeofthelobule(1case,0.7%).2
cases(1.4%)showed2fistulasintheanterosuperiorwalloftheexternalauditorycanal,and1caseshowedafalse
fistulainfrontoftheascendinglimbofthehelix,141ears(98.6%)showedasinglefistula.Twocaseswereac-
companiedwithaccessoryauricles,andonecasewithmildmicrotia.Beforeoperation,18earswerenon-infectious
(12.6%)and125earswereinfected(87.4%).Amongtheinfectedears,thecourseofinfectionrangedfrom3
daysto1year,110ears(76.9%)wereinthecoursefrom0to3 months.14earshadpre-operationhistory
(9.8%)and62earshadincisionandexclusionhistory(43.4%).84people(64.1%)hadnofamilyhistoryand47
people(35.9%)hadfamilyhistory.Therewere26(19.8%)familiesshowedverticalinheritance,7(5.3%)fami-
liesshowedatavisticpattern,and14(10.7%)familiesshowedfamilialsusceptibility.Conclusion:CPFismore
commoninfemale,andusuallyunilateralandoccasionallybilateral.thereisnosignificantdifferencebetweenthe
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leftandrightsides.Thevastmajorityofpatientsshowedasinglefistulaattheanteriormarginoftheascending
limbofthehelix.Veryfewpatientshadfistulaatthecrusofhelix,theupperwalloftheexternalauditorycanal,

andtheloweredgeofthelobule.CPFcanbeaccompaniedwithaccessoryauriclesandmildmicrotia.Theclinical
featuresofspecialtypeofpreauricularfistulaandsyndromicpreauricularfistulashouldbeemphasized.Mostpa-
tientsareinanacuteinfectionperiod,anddrainageoftheabscessisthemaintreatmentfortheinfection.CPFis
oftensporadic.Itmaybeinheritedasanautosomaldominantincompletepatternwithvariablepowerofexpression.

Keywords　congenitalpreauricularfistula;clinicalcharacteristics;autosomaldominanceheredity

　　先天性耳前瘘管(congenitalpreauricularfis-
tula,CPF)是一种最常见的先天性外耳畸形,为胚

胎期第1、2鳃弓发育不良或第1鳃沟封闭不全所

致,是一种常染色体显性遗传病。本研究对2015-
03—2019-05于武汉大学人民医院耳鼻咽喉头颈外

科行手术治疗的131例(143耳)CPF患者的临床

资料进行回顾性分析,并结合国内外文献,总结

CPF患者的临床和遗传学特征,有助于提高该疾病

的临床诊治水平,现报告如下。
1　资料与方法

1.1　临床资料

131例(143耳)CPF 患者中,男46例,女85
例;年龄1~86岁,平均年龄20岁;年龄0~10岁

42例(32.1%),>10~20岁28例(21.4%),>20
~30 岁 37 例 (28.2%),>30~40 岁 11 例

(8.4%),>40~50岁3例(2.3%),>50~60岁3
例(2.3%),>60~70岁4例(3.1%),>70~80岁

2例(1.5%),>80~90岁1例(0.8%)。所有患者

均接受了耳前瘘管切除术。
1.2　调查方法

制定合理的病史采集调查表,统计患者的年龄

分布构成比、性别比、瘘管侧别比、外瘘口个数、瘘
管口位置、有无伴发畸形、此次感染病程、既往感染

史、既往治疗史及家族史等资料。针对病例资料显

示不清的问题对研究对象进行电话回访,另外具体

询问其是否有家族史。对有家族史的患者进行更

进一步的细致回访,追溯其下一代、下二代、本代、
上一代及上二代的患病情况,并且需经过其家族成

员的核实。
1.3　手术方法

经典耳前瘘管患者行以耳轮棘为解剖标志的

精细瘘管切除术,术中要求解剖耳轮棘结构,保证

彻底切除瘘管组织的同时尽量保留耳轮棘软骨及

软骨膜。特殊类型的耳前瘘管患者可依据瘘管具

体发生部位行瘘管切除术,耳瘘组织与耳轮棘无关

的患者不需要解剖耳轮棘结构,耳瘘组织穿越软骨

的患者可以剖开软骨,彻底切除耳瘘组织,仍需要

尽量保留软骨。部分患者在显微镜辅助下完成

手术。
2　结果

2.1　年龄构成比、性别比、侧别比情况

本研究共纳入研究对象131例(143耳),未成

年(<18岁)54例(41.2%),成年(≥18岁)77例

(58.8%);≤40岁118例(90.1%),>40岁13例

(9.9%);男46例,女85例,男：女为1：1.85。单

耳患者103例(78.6%),左耳50例,右耳53例,男
34例,女69例,男：女为1：2.03,;双耳患者28
例(21.4%),男12例,女16例,男：女为1：1.33,
单侧患者与双侧患者比为3.7：1。行手术治疗的

143耳中,左侧71耳,右侧72耳。
2.2　瘘管口位置及数目、伴发畸形、感染状态、治
疗史情况

瘘管口位置位于升耳轮前124例(94.7%),位
于升耳轮前方以外位置7例(5.3%),分别位于耳

轮 脚 3 例 (2.3%),位 于 外 耳 道 前 上 壁 3 例

(2.3%),位于耳垂下边缘1例(0.7%)。除2例在

外耳道前上壁有2个瘘口(1.4%),1例表现为耳

轮软骨前假性瘘口外,141耳的外瘘口表现为单一

瘘口(98.6%)。有2例伴有先天性副耳畸形,1例

伴有轻度小耳畸形。
术前处于非感染期18耳(12.6%),感染期125

耳(87.4%),术前感染病程在3d~1年不等,0~3
个月有110耳(76.9%),3~6个月有5耳(3.5%),
6个 月 ~1 年 有 8 耳 (5.6%),>1 年 有 2 耳

(1.4%)。其中有前期手术史14耳(9.8%),有切

开排脓史62耳(43.4%)。
2.3　遗传学情况

本研 究 中,84 例 (64.1%)无 家 族 史,47 例

(35.9%)有家族史,这些家系中均不伴有小耳、副
耳、先天性鳃裂瘘以及其他先天性畸形。先证者中

男20例,女27例。经课题组逐个电话回访,调查

其家系结构,表现为垂直传递的家系共有26个

(19.8%),垂直传递(≥3个患者)7家系(5.3%),
其中4代均有患者的有1个家系(0.8%),垂直传

递(2个患者)19个家系(14.5%),隔代遗传7个家

系(5.3%),无隔两代传递的家系。≥3个患者聚

集的家系3个(2.3%),有2个患者聚集的家系11
个(8.4%)。4例家系(3.1%)存在家系重叠。
3　讨论

临床上 CPF患者就诊年龄跨度比较大,大多

数就诊患者年龄在40岁以下。纳入本研究的131
例患者,年龄1~86岁,平均20岁,其中未成年54
例(41.2%),成年77例(58.8%),≤40岁118例

(90.1%),>40岁13例(9.9%)。导致这些现象
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的原因有:部分儿童患者可能是由于其身体还处于

成长期,免疫系统未发育完全,抵抗力较弱,容易继

发感染;一些患者或者家长出于好奇,发现瘘口有

分泌物排出后经常去挤压,导致继发感染,从而到

医院就诊;耳前瘘管所处的静止期、分泌期和感染

期3种状态可以相互转化,发展相对缓慢,部分患

者及家长难以下决心选择手术治疗。成年人患者

中可有多次感染病史或者有脓肿切排治疗史,感染

发作间歇期可长可短,病情迁延直到无法忍受耳部

疼痛,遂要求手术治疗。
CPF多为单侧发病〔1-2〕,而左右侧别发病率无

明显差异〔1〕,女性患者要多于男性。本研究中,单
耳患者103例(78.6%),男34例,女69例,男:女
为1：2.03,左耳50例,右耳53例;双耳患者28例

(21.4%),男12例,女16例,男:女为1：1.33,单
侧患者与双侧患者比为3.7：1。该结果与大样本

流行病学调查结果相近〔3〕。一项韩国研究表明,
CPF 的 男 性 患 病 率 为 1.66%,女 性 患 病 率 为

2.15%,单侧和双侧病例均显示女性患病率较高,
其差异有统计学意义〔4〕。本研究提示单侧患病者

中女性较男性居多,在双侧患病男女比例相当。
通常情况下,CPF的瘘口位于升耳轮前,文献

报道称之为经典型耳前瘘管〔5〕,临床上还遇到患者

的瘘管位于耳甲腔、耳垂、耳上区等除升耳轮前以

外的其他部位,当排除其他疾病的诊断后,可以诊

断其为特殊类型的耳前瘘管或者变异型耳前瘘管。
因此,临床医生在遇到外瘘口不在耳前的瘘管,且
排除了其他疾病的诊断时,需考虑其是变异型耳前

瘘管的可能性。本研究中94.7%的患者耳瘘口发

生在升耳轮前方,特殊性耳前瘘管只占5.3%,分
别是位于耳轮脚、外耳道前上壁及耳垂下边缘。本

研究没有发现瘘管口分布在耳甲腔、耳甲艇、耳轮、
耳后等部位的病例,可能与纳入研究的患者数量偏

少有关。
本研究中绝大多数患者的外瘘口个数均为1

个,仅有2例患者有2个瘘口。彭龙娇等〔6〕报道了

1例单耳二孔CPF合并耳后感染的患者,该患者左

耳的耳轮脚前及耳甲艇处各有一瘘口,且耳甲艇处

的瘘管较长并引发耳后感染。王英歌等〔7〕也发现

1例耳轮脚前竖行排列的2个瘘口的 CPF患者。
因此,临床医生需要仔细体检,避免漏诊。

CPF虽然多为单发,但是也可以与其他耳畸

形、耳聋和其他系统疾病并发,可称之为综合征性

CPF。鳃-耳-肾 综 合 征 (branchio-oto-renalsyn-
drome,BORS)就是其中最常见的一类综合征,其
是一种常染色体显性遗传病,临床表现有传导性、
感音神经性或混合性聋,耳前瘘管、外耳、中耳或内

耳结构缺损,肾功能异常和衰竭,颈外侧瘘、囊肿或

窦道和(或)鼻泪管狭窄或瘘〔8-9〕。在临床实践中,

容易诊断附耳、小耳畸形,很少会考虑到有无耳聋

及肾功能异常等,这与对 CPF的认识不足有关。
当遇到患有2种及2种以上耳畸形或其他畸形的

患者时,需警惕各类综合征的存在。
本研究中大部分患者处于急性感染期,有前期

切除手术史患者近10%,有脓肿切排史的近半数

患者,说明脓肿切排治疗是当前临床上针对感染期

的常用有效治疗方法。我们采用以耳轮棘为解剖

标志的精细瘘管切除术治疗69例(75耳),发现术

前是否处于感染期及不同的感染病程下术后复发

率差异无统计学意义〔10〕;脓肿期耳前瘘管一期切

除较脓肿切排炎症控制后瘘管切除伤口愈合时间

更短,且没有增加术后复发率〔11〕。
家族史发生率报道不一,为10.9%~59.42%

不等〔7,12〕。本研究对131个家系调查发现,47例

(35.9%)患者有家族遗传史,家族史发生率存在差

异的原因属于抽样误差。26例家系(19.8%)中存

在垂直传递现象,其中垂直传递(≥3个患者)有7
个家系(5.3%),其中4代均有患者的有1个家系

(0.8%),垂直传递(2个患者)19个家系(14.5%),
这种垂直传递,男女均可发病的现象符合常染色体

显性遗传病的特征。7例家系(5.3%)中存在隔代

传递现象,表现出外显不全的特征,可能是没有患

病的那一代人带有 CPF的显性基因,由于某些内

外部因素导致其没有外显,可把该显性基因遗传给

下一代。本研究还发现耳前瘘管的侧边遗传上没

有一致性表现,双侧耳前瘘管患者更容易遗传给下

一代,这与 An等〔1〕的研究结果相一致,与李敏雄

(2000)的研究结论相矛盾,其所报道的8例耳前瘘

管家系分析全部病例均具有同一性,即全家系同是

左耳或同是右耳或全部是双耳发病。世代间发病

侧别不一致的现象可能与左右侧致病基因不规则

显性有关。有些学者对CPF可能致病染色体区域

8ql1.1-q13.3、lq32-q34.3和14q31.1-q31.3进行

了研究,但是没有得到一致性的观点,可以推断

CPF可能存在多个致病基因位点,其明确基因有待

于进一步的验证〔9〕。
除了家族遗传外,本研究中84例(64.1%)患

者无家族史。这些患者患病原因可能是父母孕前

或者母亲孕早期接触有毒化学物、有害射线、服用

中西药物、感冒、发热、饮酒等干扰了耳廓胚胎发

育。遗憾的是,由于这些信息难以准确采集,本研

究并未对此进行仔细周密的询问调查。
综上所述,CPF为女性多发,多表现为单耳,也

可以是双耳。绝大多数表现为耳轮脚前单一瘘口,
应该警惕发生多个瘘口及开口在耳轮脚前以外位

置的瘘管患者。任何年龄都可能发生急性感染而

寻求诊治。脓肿切开引流是感染期耳前瘘管的常

用有效治疗方法之一。本研究推荐以耳轮棘为解剖
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标志的显微精细瘘管切除术〔10〕。CPF患者以散发

多见,遗传上表现为不完全的常染色体显性遗传。
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