
临床耳鼻咽喉头颈外科杂志 2021年

JClinOtorhinolaryngolHeadNeckSurg(China) 35卷7期

双侧外中耳畸形骨桥植入术式的选择与应用∗

樊悦1　范欣淼1　牛晓敏1　杨腾裕1　夏鑫1　陈晓巍1

∗基金项目:国家自然基金面上项目(No:81974143);国家青
年科学基金项目(No:81700924)

1中国医学科学院　北京协和医学院　北京协和医院耳鼻
咽喉科(北京,100730)
通信作者:陈晓巍,E-mail:chenxw_pumch@163.com

　　[摘要]　目的:根据双侧外中耳畸形患者在骨桥植入术前是否已行耳廓再造术,采用不同的手术方案完成骨

桥植入,探讨个性化外形及听力重建的可行性。方法:对35例双侧外中耳畸形患者制定个体化骨桥植入及耳廓

再造综合手术计划,完成单侧骨桥植入术。6例患者采用一侧骨桥植入,对侧同期行耳后皮肤扩张器植入术;7例

患者于自体肋软骨耳廓再造术第二期同期行骨桥植入术;22例患者于耳廓再造术后行骨桥植入术。结果:35例

患者均未发生术中并发症,术后无面瘫、眩晕、耳鸣、脑脊液漏等并发症发生。1例患者术后发生植入体表面皮肤

感染,取出骨桥植入体7个月后于同侧再次行骨桥植入术,随访16个月无并发症发生。结论:根据患者个体情况

个性化选择不同的骨桥植入手术方式,有利于获得理想的外形和听力效果。
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Abstract　Objective:Accordingtowhetherauriclereconstructionhasbeenperformedbeforetheimplantation
ofBonebridge,thedifferentsurgicalplanofcombinationofearreconstructionandhearingrehabilitationwith
Bonebridgewererespectivelyappliedfortheindividualswithcongenitalouterandmiddleearmalformation.The
studyaimtoexplorethefeasibilityofpersonalizedcomprehensivetreatmentofcongenitalouterandmiddleear
malformation.Methods:WedevelopedindividualizedsurgicalplansofBonebridgeimplantationandauricularre-
constructionfor35patientswithbilateralexternalandmiddleearmalformation.SixpatientsunderwentBone-
bridgeimplantationononeside,andthepost-auricularskinexpanderimplantationontheothersidesimultaneous-
ly;sevenpatientsunderwentBonebridgeimplantationatthesametimeasthesecondstageofauricularreconstruc-
tion;twenty-twopatientshadtheirBonebridgeimplantationsperformedafterthereconstructionoftheauricles.
Results:Nointraoperativecomplicationsoccuredin35patients.Nofacialparalysis,vertigo,tinnitusandcerebro-
spinalfluidleakagewasreported.OnepatienthadskininfectionafterBonebridgeimplantation.TheBonebridge
wasremovedand7monthslaterandtheBonebridgeimplantationwasre-performedonthesameside.Nocompli-
cationoccurredafter16monthsoffollow-up.Conclusion:Accordingtotheindividualconditionofthepatients,

differentsurgicalplansofBonebridgeimplantationandauricularreconstructioncanbeselectedpersonally,whichis
beneficialtoobtaintheidealaestheticandhearingoutcome.
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　　先天性外中耳畸形是由于胚胎时期第一鳃沟

及邻近的第一、二鳃弓发育异常引起的一组颌面畸

形。其在中国人中的发病率约为3.06/10000,其
中10%的患者表现为双侧受累[1-2]。外中耳畸形

可表现为耳廓发育不良、外耳道闭锁/狭窄及中耳

畸形,导致50~60dB的气骨导差,双侧受累时严

重影响患者的言语交流[3]。双侧外中耳畸形患者

通常需要进行听力干预,耳道再造听力重建术及骨

传导助听装置是主要的听力干预手段。听力重建

手术风险大、并发症多,术后听力效果不佳亦不持

久,尤其对于某些中耳畸形严重的患者,通常不建

议行听力重建术[4]。目前骨传导助听装置已逐渐

成为双侧外中耳畸形患者改善听力的主流选择。
骨桥(Bonebridge)是经皮骨导植入装置的一种,于
2016年正式进入中国市场,已广泛应用于外中耳

畸形患者,并获得了满意的效果[5-10]。本文通过分

析35例双侧外中耳畸形患者耳廓再造及骨桥植入

分期术式的个体化设计和手术方式,探讨双侧外中
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耳畸形患者外形及听力综合康复的治疗方案。
1　资料与方法

1.1　临床资料

选择2016年3月—2019年12月在我科行骨

桥植入术的35例双侧外中耳畸形患者为研究对

象。其中男22例,女13例;年龄6.1~16.0岁,平
均11.5岁。入组标准:年龄>6岁,身高>1.3m,

骨导平均听阈<45dB HL。单侧外中耳畸形、感
音神经性聋及合并有脑瘫等智力障碍的患者不纳

入本研究。患者中包括2例 TreacherCollins综合

征,1例Goldenhar综合征和2例伴有尿道、心脏畸

形等尚未明确综合征诊断的复合畸形。所有患者

行骨桥植入术前使用软带骨桥至少6个月。35例

患者术前临床资料见表1。

表1　35例患者一般情况资料

例序 性别
骨桥植入时

年龄/岁
综合征

耳廓畸形 Marx分级

(右耳/左耳)
平均听阈

/dBHL
骨桥植入前手术史

植入

侧别

骨桥植入

手术方案

1 女 11.5 无 Ⅲ/Ⅰ 61.25 无 右 A
2 男 10.5 无 Ⅲ/Ⅱ 67.50 双侧耳廓再造 左 C2
3 男 13.5 无 Ⅲ/Ⅲ 68.75 左侧耳廓再造术 右 B2

4 男 7.0
TreacherCollins

综合征
Ⅲ/Ⅰ 66.25 无 左 A

5 女 7.0 无 Ⅲ/Ⅲ 68.75 左侧耳廓再造术 右 B2
6 男 8.5 无 Ⅲ/Ⅲ 72.50 双侧耳廓再造术 左 C2
7 男 18.5 无 Ⅲ/Ⅱ 67.50 双侧耳廓再造术 右 C2
8 女 8.5 无 Ⅲ/Ⅰ 63.75 双侧耳廓再造术 右 C2
9 男 9.0 无 Ⅲ/Ⅲ 63.75 双侧耳廓再造术 左 C2
10 女 7.5 Goldenhar综合征 Ⅳ/Ⅰ 63.75 无 右 A
11 男 9.5 无 Ⅲ/Ⅲ 67.50 左侧耳廓再造术 右 B2
12 男 10.0 无 Ⅲ/Ⅲ 76.25 双侧耳廓再造术 左 C1

13 女 11.0 无 Ⅲ/Ⅲ 68.75
双侧耳廓再造术

+右侧耳道再造
右 C2

14 男 9.5 无 Ⅲ/Ⅲ 71.25 双侧耳廓再造术 右 C2

15 男 8.5 无 Ⅲ/Ⅲ 73.75
双侧耳廓再造术

+右侧耳道再造
左 C2

16 男 8.5 无 Ⅲ/Ⅲ 65.00
双侧耳廓再造术

+左侧耳道再造
右 C2

17 男 9.5 无 Ⅲ/Ⅲ 65.00 右侧耳廓再造术 左 A
18 女 11.5 无 Ⅲ/Ⅲ 72.50 左侧耳廓再造术 右 B2
19 男 8.0 无 Ⅲ/Ⅱ 68.75 双侧耳廓再造术 右 C1
20 男 7.0 复合畸形 Ⅱ/Ⅲ 68.75 双侧耳廓再造术 左 C1
21 女 8.5 无 Ⅰ/Ⅲ 61.25 无 右 A
22 女 7.5 无 Ⅲ/Ⅲ 71.25 双侧耳廓再造术 右 C2
23 女 9.0 无 Ⅲ/Ⅲ 73.75 双侧耳廓再造术 左 C2
24 女 12.5 无 Ⅲ/Ⅲ 71.25 双侧耳廓再造术 右 C2
25 男 26.5 无 Ⅲ/Ⅲ 72.50 双侧耳廓再造术 右 C1

26 男 27.0
TreacherCollins

综合征
Ⅰ/Ⅰ 68.75 无 右 A

27 男 18.0 无 Ⅲ/Ⅲ 71.25 左侧耳廓再造术 右 B2
28 男 16.0 无 Ⅱ/Ⅲ 68.75 双侧耳廓再造术 左 C2
29 男 12.0 无 Ⅲ/Ⅲ 68.75 双侧耳廓再造术 左 C2
30 男 17.5 无 Ⅲ/Ⅲ 72.50 双侧耳廓再造术 右 C2
31 女 14.5 无 Ⅲ/Ⅲ 68.75 左侧耳廓再造术 右 B2
32 女 13.0 无 Ⅲ/Ⅲ 73.75 双侧耳廓再造术 右 C1
33 女 6.0 复合畸形 Ⅲ/Ⅲ 68.75 右侧耳廓再造术 左 B2
34 男 10.0 无 Ⅲ/Ⅲ 71.25 双侧耳廓再造术 右 C1
35 女 11.0 无 Ⅲ/Ⅱ 68.75 双侧耳廓再造术 右 C1
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1.2　术前听力及影像学评估

患 者 在 声 场 中 测 试 250、500、1000、
2000、4000Hz纯音的裸耳平均听阈。患者术前均

行颞骨薄层 CT,进行Jahrsdoerfer评分[11]。通常

选择乳突发育较好的一侧行骨桥植入。应用 BB
FastView软件,模拟骨桥植入体的固定位置,避免

损害硬脑膜、乙状窦及外耳道后壁等结构[12]。
1.3　分期耳廓再造和骨桥植入手术方案设计

耳廓再造术采用耳后皮肤扩张法,手术分3期

完成[13-14]:第1期:耳后植入50mL皮肤扩张器,
注水达50mL后维持扩张3~6个月行二期手术;
第2期:自体肋软骨雕刻耳廓支架植入扩张皮瓣下

方,耳颅角成型;第3期:再造耳修整,切除残耳,重
建耳甲腔。

根据患者是否已行耳廓再造术,综合设计骨桥

植入手术方案 A、B1、B2、C1和C2(图1)。①对于

未行耳廓再造术或耳廓形态正常患者,于一耳行骨

桥植入,对侧耳同期行耳廓再造第一期手术(A 方

案)(图2)。②对于一耳已行耳廓再造术患者,如
再造耳一侧乳突发育较好,于再造耳侧行骨桥植入

术,对侧同期行耳廓再造第一期手术(B1方案);如
未行耳廓再造侧乳突发育较好或双侧乳突发育无

差别,于耳廓再造第二期手术同期行骨桥植入术

(B2方案)(图3)。③对于已完成双侧耳廓再造术

患者,选择乳突发育较好一侧行骨桥植入术(C1方

案);如双侧乳突发育无差别,于再造耳廓形态欠佳

的一侧行骨桥植入术,手术同期可进一步修整再造

耳廓(C2方案)。

图1　骨桥植入手术方案

1.4　骨桥植入手术步骤

A方案采用耳后大 C型皮肤切口。B1、C1和

C2方案沿耳后移植皮片和头皮交接处的瘢痕行皮

肤切口。B2方案沿扩张器后缘切开皮肤,即耳廓

再造术第二期的常规皮肤切口。掀起颞肌筋膜,暴
露乳突骨质。B2方案需制备双层颞肌筋膜瓣,一
层向前包裹肋软骨支架,一层向后覆盖骨桥植入

体。根据术前的定位软件确定骨桥植入体放置的

位置,通常位于窦脑膜角处。电钻磨制骨传导-漂

浮质量传感器(BC-FMT)和调制解调器的骨床。
研磨钉孔后用两个骨皮质螺钉固定BC-FMT,接受

线圈放置于耳廓后上方45°的颅骨表面。缝合皮

肤,以棉垫、绷带加压包扎。
1.5　术后听力评估

所有患者在术后2周听觉处理器开机激活当

天行纯音测听。
2　结果

10例患者评分在6分以下不适合行耳道再造

术。2例曾行耳道再造术的患者术后均发生耳道

再闭锁。35例患者中,6例患者采用 A 方案,7例

B2方案,16例C1方案,6例C2方案。术后通过电

话回访或门诊复查进行随访,随访1.2~4.4年,平

均3.5年。
术前患者250、500、1000、2000、4000Hz纯音

的裸耳平均听阈为(68.9±2.2)dB HL。开机当

天为(30.8±1.5)dBHL,听力获得明显改善(P<
0.05)。

本研究中的35例患者均未发生术中并发症,
术后无面瘫、眩晕、耳鸣、脑脊液漏等并发症发生。
1例患者术后4个月出现植入体线圈表面皮肤破

溃感染,耳后皮肤肿胀隆起,经门诊局部麻醉脓肿

切开引流后症状缓解不明显,遂行全身麻醉手术取

出植入体。7个月后再次行骨桥植入术,患者术后

已随访16个月,未出现并发症(图4)。
3　讨论

双侧外中耳畸形患者除表现为明显的耳廓外

观畸形,还常存在70dB HL左右的听力损失,影
响正常的交流。在骨导植入式助听装置应用于临

床之前,针对外中耳畸形患者的听力改善措施通常

为耳道再造听力重建术。耳道再造术中缺少正常

标志,常存在面神经和中耳的解剖异常,因此是目

前耳科手术中难度最大、最具挑战性的手术之

一[15]。术前需根据颞骨 CT行Jahrsdoerfer评分,
一般认为评分结果在6分以下者发生并发症的可
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能性大,不建议行听力重建术[4,11]。即使是依据

Jahrsdoerfer评分标准判断为适宜手术的患者,术
后也通常存在30dB的气骨导差,仍需要佩戴助听

装置[4]。

图2　A方案:一耳行骨桥植入,对侧耳同期行耳廓再造第一期手术　2a:左侧Ⅱ级小耳畸形,于左侧行骨桥植入术后2
周佩戴声音处理器后的效果;2b:右侧Ⅳ级小耳畸形,右侧与骨桥植入术同期行耳廓再造术第一期(耳后皮肤扩张器植

入术)后;2c:方案 A骨桥植入术的皮肤切口:尽量远离耳廓的大C型切口;2d:术中植入体固定后;　图3　B方案:耳廓

再造术第二期同期行骨桥植入术　3a:掀起2层耳后筋膜瓣,植入体固定后;3b:双层颞肌筋膜瓣;3c:耳廓肋软骨支架固

定后,一层筋膜瓣向后覆盖骨桥植入体,一层向前包裹肋软骨支架;3d:耳后游离皮片移植后;　图4　1例骨桥并发

症　4a:患者左耳耳廓外形正常,Jahrsdoerfer评分6分;右耳Ⅳ级小耳畸形,术前佩戴软带骨桥;4b:体外声音处理器下

方皮肤红肿破溃,手术切口局部破溃,可见脓液渗出;4c:二次骨桥植入术中可见原 BC-FMT骨床周围骨质增生;4d:重
新植入骨桥植入体后。

　　骨导植入式助听装置是一种半植入式的助听

装置,根据植入部分是否与外界相通可分为两种类

型:植入体暴露在皮肤外的穿皮骨导植入式助听装

置和植入体包埋在皮肤内,与外界不相通的经皮骨

导植入式助听装置。骨桥属于后者,与穿皮式骨传

导助听装置相比,骨桥皮肤并发症发生率低。且骨

桥是主动式骨传导,避免了被动式传导的经皮声衰

减[7,16-17]。越来越多的双侧外中耳畸形患者选择植

入骨桥改善听力。
外中耳畸形的治疗涉及外观和功能两方面,即

耳廓再造和听力重建,需个性化序列治疗才能取得

最佳效果。对于双侧外中耳畸形患者,早期进行听

力干预对其获得正常的言语发育有重要意义[18-19]。
双侧外中耳畸形患者在达到骨桥植入适应年龄前,
可佩戴软带骨桥作为过渡。对于颅骨条件已满足

骨桥植入要求的患者,在行植入术前也常规佩戴软

带骨桥试用。本研究中,35例患者术前均佩戴软

带骨桥超过6个月,对应用软带骨桥后的听力效果

满意。但因佩戴软带外观较明显,活动时不方便,
且植入式听力效果更佳,35例患者均自愿改用植

入式骨桥。
自体肋软骨耳廓再造术因为需要获取充足的

肋软骨,手术通常于患者7岁后进行。对于双侧外

中耳畸形患者,我们将骨桥植入与耳廓再造手术结

合综合考虑设计手术方案。术前常规行颞骨 CT
评估颅骨发育情况,决定手术侧别。有学者认为乳

突发育一致的情况下,选择听力较差侧耳行骨桥植

入[20]。本研究中的35例患者乳突发育情况均与

听力表现成正比,因此在双侧乳突发育一致的情况

下,我们根据耳廓再造术的需要选择植入侧别。
依据不影响耳廓再造皮瓣血供、减少麻醉次

数、不额外增加手术切口的原则,本研究将骨桥植

入与耳廓再造的综合手术治疗归纳为5种方案。
对于耳廓畸形程度较轻、无耳廓再造需求的患者或

双耳尚未行耳廓再造对改善听力要求更迫切的患

者,选择 A方案。对于尚未行耳廓再造的患者,为
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保证骨桥植入术不影响日后的耳廓再造,切口位置

的设计非常重要。我们采用位于发际线内的大 C
型切口,切口尽量远离残耳,给今后的耳廓再造留

出足够空间,掀起的颞肌筋膜紧密缝合,保证未来

耳后扩张器区域皮肤及筋膜无损伤。同期于对侧

行耳后皮肤扩张器植入术,可减少一次麻醉。
对于一侧耳已完成耳廓再造术的患者,如再造

耳侧乳突发育良好,则于再造耳侧植入骨桥的同

时,于对侧耳后行皮肤扩张器植入术(B1方案)。
对于双耳均已完成耳廓再造的患者,选择乳突条件

较好一侧行骨桥植入(C1方案)。B1和C1在骨桥

植入手术方式上无差别,皮肤切口位于原耳后移植

皮片和头皮交接处,不会额外增加新的切口瘢痕。
选择耳廓再造形态欠佳的一侧行骨桥植入(C2方

案)的优势在于可在骨桥植入同期对再造耳廓进行

修整,如进一步加深耳甲腔、修整耳垂等。对于耳

颅角不够大的患者,还可以通过调整 BC-FMT 在

颅骨表面的高度垫高软骨支架,增大耳颅角,使双

侧耳廓形态对称。
与耳廓再造手术第2期同期进行的骨桥植入

术(B2方案),对颞肌筋膜瓣的处理是手术重点。
耳廓再造术第2期术中需分离蒂在前的耳后筋膜

瓣及耳前皮瓣,将肋软骨支架植入耳前皮瓣与耳后

筋膜瓣之间,耳后筋膜瓣位于软骨支架下方,向前

包裹支架后缘。骨桥植入体表面也需要筋膜覆盖,
否则植入体直接裸露于游离皮片下方,可能导致移

植皮片坏死、植入体外露。因此需分层掀起颞肌筋

膜,浅层筋膜瓣向前包裹肋软骨支架,深层向后覆

盖BC-FMT。
本研究的35例患者中,仅有1例发生并发症。

患者左侧耳廓形态正常,中耳发育异常,平均听阈

约70dBHL。右耳Ⅳ级耳廓畸形,合并右侧半面

短小,乳突发育差。于左侧行骨桥植入术后4个月

出现听觉处理器下方皮肤破溃感染,深方大量脓性

分泌物。清创换药未能控制感染,于是全身麻醉手

术取出植入体,彻底清理术腔并放置引流。植入体

取出后7个月再次行骨桥植入术。考虑此例并发

症发生原因为患者瘦小,营养状况偏差,头皮下组

织菲薄,听觉处理器磁力过大,压迫局部皮肤缺血

坏死并继发感染。为避免此类并发症发生,如发现

患者听觉处理器接触区局部皮肤红肿,应及时停

用,并降低体外机磁力。
综上所述,根据患者个体情况综合设计耳廓再

造和骨桥植入手术方式,可以使双侧外中耳畸形患

者同时获得外形及听力的改善。手术方案安全高

效,可减少麻醉次数,降低手术并发症。
参考文献
[1] MelnickM,MyrianthopoulosNC,PaulNW.External

earmalformations:epidemiology,genetics,andnatural

history[J].BirthDefectsOrigArticSer,1979,15(9):

i-ix,1-140.
[2] DengK,DaiL,YiL,etal.Epidemiologiccharacteris-

ticsandtimetrendintheprevalenceofanotiaandmi-
crotiainChina[J].BirthDefectsResAClinMolTer-
atol,2016,106(2):88-94.

[3] CubittJJ,ChangLY,LiangD,etal.Auricularrecon-
struction[J].JPaediatrChild Health,2019,55(5):

512-517.
[4] ChangSO,ChoiBY,HurDG.Analysisofthelong-

termhearingresultsafterthesurgicalrepairofaural
atresia[J].Laryngoscope,2006,116(10):1835-1841.

[5] FanX,YangT,NiuX,etal.Long-term Outcomesof
BoneConduction HearingImplantsinPatients With
BilateralMicrotia-atresia[J].OtolNeurotol,2019,40
(8):998-1005.

[6] SprinzlGM,Wolf-MageleA.TheBonebridgeBone
ConductionHearingImplant:indicationcriteria,sur-
geryandasystematicreviewoftheliterature[J].Clin
Otolaryngol,2016,41(2):131-143.

[7] Zernotti ME,Sarasty AB.ActiveBoneConduction
Prosthesis:Bonebridge(TM)[J].IntArchOtorhino-
laryngol,2015,19(4):343-348.

[8] Baumgartner WD,HamzaviJS,Böheim K,etal.A
New TranscutaneousBoneConduction HearingIm-
plant:Short-termSafetyandEfficacyinChildren[J].
OtolNeurotol,2016,37(6):713-720.

[9] RahneT,SeiwerthI,GötzeG,etal.Functionalresults
afterBonebridgeimplantationinadultsandchildren
withconductiveandmixedhearingloss[J].EurArch
Otorhinolaryngol,2015,272(11):3263-3269.

[10]NguiLX,TangIP.Bonebridgetranscutaneousbone
conductionimplantinchildrenwithcongenitalaural
atresia:surgicalandaudiologicaloutcomes[J].JLar-
yngolOtol,2018,132(8):693-697.

[11]ShonkaDCJr,Livingston WJ3rd,KesserBW.The
Jahrsdoerfergradingscaleinsurgerytorepaircon-
genitalauralatresia[J].ArchOtolaryngolHeadNeck
Surg,2008,134(8):873-877.

[12]VogtK,FrenzelH,AusiliSA,etal.Improveddirec-
tionalhearingofchildren withcongenitalunilateral
conductivehearinglossimplantedwithanactivebone-
conductionimplantoranactive middleearimplant
[J].HearRes,2018,370:238-247.

[13]SuzukiY.Classificationofshapes(auricle/externalaudi-
torycanal)[J].AdvOtorhinolaryngol,2014,75:10-12.

[14]蒋海越,潘博,林琳.先天性小耳畸形的分型及治疗策

略[J].中华耳科学杂志,2013,11(4):476-480.
[15]刘强,张文阳,石静华,等.骨锚式助听器在双侧先天

性外中耳畸形患者中的应用效果分析[J].临床耳鼻

咽喉头颈外科杂志,2016,30(19):1521-1524.
[16]BentoRF,LopesPT,CabralJuniorFdaC.Bonebridge

BoneConductionImplant[J].IntArchOtorhinolaryn-
gol,2015,19(4):277-278.

·606· 临床耳鼻咽喉头颈外科杂志　 第35卷



2021年 临床耳鼻咽喉头颈外科杂志

35卷7期 JClinOtorhinolaryngolHeadNeckSurg(China)

[17]JonesS,SpielmannP.DeviceprofileoftheBonebridge
boneconductionimplantsysteminhearingloss:ano-
verviewofitssafetyandefficacy[J].ExpertRevMed
Devices,2020,17(10):983-992.

[18]PittmanAL.BoneConductionAmplificationinChil-
dren:StimulationviaaPercutaneousAbutmentversus
aTranscutaneousSoftband[J].Ear Hear,2019,40
(6):1307-1315.

[19]FanY,NiuX,ChenY,etal.Long-termevaluationof

developmentinpatientswithbilateralmicrotiausing
softbandboneconductedhearingdevices[J].IntJPe-
diatrOtorhinolaryngol,2020,138:110367.

[20]WangY,XingW,LiuT,etal.Simultaneousauricular
reconstructioncombinedwithbonebridgeimplanta-
tion-optimalsurgicaltechniquesinbilateralmicrotia
withseverehearingimpairment[J].IntJPediatrOto-
rhinolaryngol,2018,113:82-87.

(收稿日期:2021-03-22)

·论著-研究报告·

鳃-耳-肾综合征家系EYA1基因一个新的
外显子重复变异∗
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　　[摘要]　目的:为一临床诊断为鳃-耳-肾综合征的中国家系寻找致病基因及位点。方法:回顾性分析1个鳃-
耳-肾综合征核心家系的临床特征及治疗经过;应用全外显子测序技术(WES)对先证者进行全外显子水平突变分

析,其中部分外显子缺失/重复利用荧光定量PCR方法(Realtime-PCR)验证。结果:该家系中先证者,男,4岁1
个月,有耳聋、内耳和中耳结构畸形、耳前瘘管、鳃裂瘘管和肾萎缩临床表型,符合鳃-耳-肾综合征的临床诊断,
父、母均无类似表型。WES检测及荧光定量PCR验证发现患者 EYA1基因外显子13~18存在单倍重复,其父

母未见异常。外科手术切除双侧耳前及鳃裂瘘管,术后恢复较好,佩戴助听器辅助听力。结论:本研究寻找到一

种新的EYA1 基因外显子重复变异致鳃-耳-肾综合征,拓展了EYA1 基因的突变谱。
[关键词]　鳃-耳-肾综合征;EYA1 基因;拷贝数异常
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NovelduplicationmutationofEYA1causesbranchio-oto-renal
syndromeinaChinesefamily

LIJun1　ZHAOPeiwei2　XIAZhijie1　YAOWei1　WEIYouhua1

HAOLili1　XIAZhongfan1　HEXuelian2

(1DepartmentofOtorhinolaryngology,WuhanChildren′sHospital,TongjiMedicalCollege,
HuazhongUniversityofScienceandTechnology,Wuhan,430016,China;2PrecisionMedical
Laboratory,WuhanChildren′sHospital,TongjiMedicalCollege,HuazhongUniversityofSci-
enceandTechnology)
Correspondingauthor:WEIYouhua,E-mail:w82828114@163.com

Abstract　Objective:Toidentifynovelgeneticcausesofbranchio-oto-renal(BOR)syndromeinaChinese
family.Methods:ClinicalcharacteristicsandtreatmentofafamilywithaBORsyndromewereretrospectivelyana-
lyzed.Geneticanalysiswasconductedbytriowholeexomesequencing(WES)andtheduplicatedexonswereveri-
fiedbyfluorescencequantitativePCR (real-timePCR).Results:Inthisfamily,theaffectedindividualhaddeaf-
ness,structuralmalformationofinnerearandmiddleear,pre-auricularfistula,cervicalfistulaandrenalatrophy
consistentwiththeclinicaldiagnosisofBORsyndrome.Neitherthefathernorthemotherhadsimilarphenotype.
WESandquantitativefluorescentPCRrevealedthatthepatienthadadenovopartialduplicationinvolvingexons
13to18ofEYA1gene.Thismutationhasnotbeenreportedinliteratureoranydatabase.Bilateralpre-auricular
fistulasandcervicalfistulasweresurgicallyremovedandthesurgerywoundhealedwell,whilehearingAIDShad
beenworntoassisthearing.Conclusion:Thisstudyisthefirsttodetectanoveldenovopartialduplication(ex-
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