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　　[摘要]　目的:探讨复杂畸形CHARGE综合征患儿人工耳蜗植入围手术期特点。方法:回顾分析于空军军

医大学第一附属医院耳鼻咽喉头颈外科行人工耳蜗植入手术的CHARGE综合征患儿资料,包括影像学、听力学

和术中所见以及术后随访听觉言语量表评估结果。结果:5例患儿接受手术时年龄14~60月龄。所有患儿均合

并心脏畸形,在人工耳蜗植入前行心脏手术。术前及术中呼吸道评估发现患儿合并后鼻孔闭锁、气管狭窄、会厌

软化等疾病。10耳均为耳蜗畸形(分隔不全2型),8耳合并分泌性中耳炎和/或听骨链发育畸形等中耳疾病,1
耳合并面神经垂直段前移畸形。所有患儿接受单侧经乳突-面隐窝途径植入,3例电极部分植入耳蜗;MRI蜗神

经显示不良的3耳植入后未检测到神经电反应。所有患儿听觉言语能力评估结果术后12、24个月 CAP平均值

分别为3.0±0.7和3.6±0.9,SIR平均值分别为1.2±0.4和1.8±0.8,IT-MAIS平均值分别为18.8±9.1和

26.2±10.0,MUSS平均值分别为2.2±2.4和7.2±8.3,随时间增加康复效果均有不同程度改善。结论:

CHARGE综合征患儿均存在多器官发育畸形,因极重度聋接受人工耳蜗植入术前多学科全面评估有助于安全有

效的手术,尤其需要关注呼吸道结构和颞骨精细解剖标志。
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Abstract　Objective:Toexploretheperioperativeperiodcharacteristicsofpaediatriccochlearimplantrecipi-
entsofCHARGEsyndromewithcomplexdeformities.Methods:RetrospectivecaseseriesofCHARGEsyndrome
wereincluded.Radiologicalresults,intraoperativefindings,surgicalplanningandpost-operativecomplications
wereanalyzed.Routineaudiometricmeasurements,speechperceptioncategoriesandspeechintelligibilityratings
wereperformedpreandpost-operativelytomeasureauditoryspeechrehabilitationoutcomes.Results:Fiveprelin-
gualprofoundlydeafchildrenwereidentified,agedfrom14 monthsto60 months.Allpatientshadcongenital
heartdiseaseandunderwentsurgerybeforecochlearimplantation.Upperairwayabnormalitiesweredetectedas
choanalatresia,laryngomalaciaandtrachealstenosis.Alltenearsshowedcochlearabnormalities(Incompletepar-
titionⅡ),eightofthemcombinedwithsecretoryotitismediaand/ormiddleeardeformity.Allpatientsunder-
wentsinglesidesurgeryusingstandardtransmastoidfacialrecessapproach.Fullinsertionoftheelectrodewasa-
chievedintwocochleas,whilepartialinsertionwasdoneinthreecochleas.Threeearswithabsentauditorynerves
inMRIshowednoresponseintheneuralremotetest.Allpatientshadimprovedaudio-speechperformancewith
CAPscores3.0±0.7and3.6±0.9,SIRscores1.2±0.4and1.8±0.8,IT-MAISscores18.8±9.1and26.2±
10.0,MUSSscores2.2±2.4and7.2±8.3aftertwelvemonthsandtwenty-fourmonthsfollowup.Conclusion:

CochlearimplantationinpatientswithCHARGEsyndromeisachallengeinbothitssurgicalandrehabilitationas-
pectsduetomultipleabnormalities.Adequatetreatmentplanningisnecessaryforsafeandeffectivesurgery,in-
cludingairwaystructuresandintricatetemporalbonelandmarks.
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　　CHARGE综合征属于先天性多器官畸形综合

征。1979年 Hall和 Hittner首次描述该病,1981
年Pagon等以该疾病主要临床表现的英文首字母

缩写定义 CHARGE综合征,包括:眼畸形(C)、心
脏畸形(H)、后鼻孔闭锁(A)、生长发育迟滞(R)、
生殖器发育不全(G)、耳畸形及听力障碍(Es)。多

发畸形特别是纵隔内器官的发育畸形导致此类患

儿在出生后常因误吸、食管反流、喂养困难而夭

折[1-3],文献报道的1年、10年生存率分别为78%
和60%[4-5]。CHARGE综合征患儿因耳畸形和听

力损失,常就诊于耳科需要接受手术治疗,围手术

期的管理是临床工作的难点。有鉴于此,2016年

Vesseur等[6]提出了该类患者接受人工耳蜗植入

的指南方案。本研究回顾5例 CHARGE综合征

患儿行人工耳蜗植入围手术期的资料,总结临床特

点并对相关文献进行复习。
1　资料与方法

回顾2018年1月—2020年5月就诊于西京医

院耳鼻咽喉头颈外科行人工耳蜗植入的患儿资料,
均接受完整的听力测试、常规影像学检查(颞骨CT
轴位薄层0.6~1.0mm 扫描、内耳轴位 MRI及内

听道斜矢位 MRI)、基因检测、心脏超声、血常规等

化验检查。手术均由经验丰富的主任医师完成。
Hale等[7]2016年提出CHARGE综合征新的

诊断标准,包括主要标准和次要标准。①主要标

准:a.眼组织病变;b.后鼻孔闭锁或腭裂;c.外、中、
内耳畸形,包括半规管发育不良;d.病理性CHD7
基因突变;②次要标准:a.心脏或食管畸形;b.吞咽

障碍/喂养困难;c.结构性脑畸形;d.脑神经功能障

碍(包括耳聋);e.下丘脑-垂体功能异常(生长激素

和促性腺激素不足)和性腺畸形;f.发育迟缓/智力

低下/自闭症;g.肾畸形骨骼肢体畸形。符合以上

两条主要标准和任意一个次要标准即可确诊[8]。
术前及术后2年内的听觉言语评估由同一位

听力师进行,听觉能力评估使用量表为听觉行为分

级 标 准 (categories of auditory performance,
CAP)、婴幼儿有意义听觉整合量表(infant-toddler
meaningfulauditoryintegrationscale,IT-MAIS),
言语能力评估使用量表为有意义使用言语量表

(meaningfuluseofspeechscale,MUSS)、言语可

读懂 度 分 级 标 准 (speechintelligibilityrating,
SIR)。所有问卷结果均由与患儿密切接触的家长

或者康复老师回答,通过面对面或电话随访获得。
2　结果

5例患儿均确诊为 CHARGE综合征[8],其中

男2例,女3例,接受手术时年龄14~60月龄,平
均34.8月龄。患儿均因耳聋就诊,独立行走的年

龄明显迟滞。基因检测证实CHD7基因病理性突

变。患儿确诊的其他系统发育畸形包括先天性心

脏病(5例)、眼部脉络膜缺损或视神经发育不良(4
例)、后鼻孔闭锁(1例)、多指畸形(1例)、性腺发育

不良(1例)。所有患儿因先天性心脏疾病已行心

脏手术。患儿一般情况及围手术期情况见表1。
5例患儿均存在复杂耳部畸形,术前影像学评

估及术中所见见表2。10耳均存在半规管及前庭

发育不良、耳蜗发育不全(耳蜗分隔不全2型,即
Mondini畸形),8耳存在听神经发育不良,7耳存

在听骨链畸形,6耳存在分泌性中耳炎,4耳存在异

常乳突导静脉,1耳合并面神经垂直段前移畸形。
所有患儿接受单侧经乳突-面隐窝途径植入,3例电

极部分植入耳蜗。无术中术后并发症。术耳蜗神

经显示良好的2例患儿植入后神经电反应良好,术
耳蜗神经显示不良的3例患儿植入后神经电反

应差。
5例患儿术后1、3、6、12、24个月随访,术后

12、24个月CAP平均值分别为3.0±0.7和3.6±
0.9,SIR平均值分别为1.2±0.4和1.8±0.8,IT-
MAIS平均值分别为18.8±9.1和26.2±10.0,
MUSS平均值分别为2.2±2.4和7.2±8.3。不

同量表评估结果均随术后言语康复的时间增加而

增加(图1),说明康复效果好,但由于病例数较少,
不足以统计分析。

图2为例1患儿术前影像学检查结果,提示颞

骨多处结构畸形、先天性心脏病、左侧后鼻孔闭锁。
患儿第1次麻醉诱导失败,回顾胸部X线片可疑气

管局部狭窄,行气管支气管三维重建CT证实声门

下气管狭窄。
3　讨论

3.1　麻醉管理

CHARGE综合征患儿出生后容易早期夭折,
常见于复杂心血管畸形、双侧后鼻孔闭锁、食管闭

锁等[2-3,5,9];成长过程中常见的死因还包括误吸、进
食障碍和围手术期事件[3]。人工耳蜗植入手术虽

为择期手术,但是麻醉相关的风险仍不可忽视[10]。
3.1.1　术前心脏评估　本研究所有患儿均存在不

同类型的先天性心脏和血管畸形病,在申请人工耳

蜗手术之前或过程中经麻醉评估考虑手术风险,均
已行 心 脏 手 术。国 外 119 例 大 样 本 研 究 报 道

CHARGE综合征患者合并心脏畸形的比例约为

65%[11],包括房间隔或室间隔缺损或房室间隔缺

损、Fallot三联征、大血管移位右心室双出口、左心

发育不良综合征;合并的血管畸形包括动脉导管未

闭、迷走右锁骨下动脉、主动脉缩窄等。耳科手术

前需要权衡患者整体治疗方案次序,优先行心脏等

关乎患者生存率的手术。因此,我院人工耳蜗植入

婴幼儿术前评估时均接受心脏超声检查,并由心脏

外科会诊。
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表1　5例患儿一般情况及围手术期相关资料

例

序

性

别

年龄
/月

听力性质
(程度)

植入前

助听器

使用时间

人工耳蜗型号

植入体
言语

处理器

其他系统

疾病

心脏疾病及

手术
气道疾病 麻醉所见

1 女 60 混合型耳聋
(双,极重度)

双侧

36个

月

CI422 CP802 暂无 三尖瓣成型及

GLEEN术

左 侧 后 鼻 孔

闭锁,腭裂修

补 术 后 气 管

支气管狭窄

3.5 mm 内

径 管 插 管 困

难,第2次使

用喉罩通气

2 男 18 混合型耳聋
(双,极重度)

双侧

2个月
SONATA OPUS2

XS
左 眼 球 发 育

不良,脉络膜

缺损,隐匿性

阴 茎,脐 疝
(愈合),生长

发育迟缓

心 脏 大 血 管

环 和 动 脉 导

管封闭术

喉软骨软化,
右 侧 支 气 管

狭窄

插 管 时 发 现

会厌软化

3 女 55 混合型耳聋
(双,极重度)

无 SONATA OPUS1 左 手 多 指 畸

形

动 脉 导 管 封

闭术,卵圆孔

未闭

暂无 无

4 女 18 感音神经性聋
(双,极重度)

无 CS-10A NSP60B 左 眼 球 发 育

不良,生长发

育迟缓

动 脉 导 管 封

闭术

暂无 无

5 男 23 混合型耳聋
(双,极重度)

无 1J 和美 左 眼 球 发 育

不良,脉络膜

缺损,视神经

发育不良

房 间 隔 缺 损

修补、肺动脉

瓣 狭 窄 矫 治

术

暂无 无

表2　患儿影像学及人工耳蜗植入术中所见

例序
手术

侧别
　　　　中耳 　　耳蜗 半规管及前庭 　　血管 　　　听神经

1 左 CT:双侧分泌性中耳炎,听
小骨形态不规则

术中所见:左鼓窦发育欠佳,
硬脑膜低位,面隐窝异常宽

大,圆窗龛暴露不良

CT:耳 蜗 分 隔

不全2型

术中所见:经圆

窗植入15电极
(总22个)

CT:半 规 管 发

育不 良 及 前 庭

囊状

术中所见:水平

半规管缺失

CT:右 侧 乳 突 导

静脉粗大畸形,经
乳突与颅内相通

术中所见:无特殊

CT 及 MRI:内 听 道

狭窄,蜗神经发育不

良

NRT测试:未记录到

反应波形

2 右 CT:右侧中耳积液,左侧砧

镫骨显示不佳

术中所见:右鼓窦发育欠佳,
硬脑膜低位,砧骨短脚暴露

困难

CT:耳 蜗 分 隔

不全2型

术中所见:经圆

窗 植 入 8 电 极
(总12个)

CT:半 规 管 发

育不 良 及 前 庭

囊状

术中所见:水平

半规管缺失

CT:无特殊

术中所见:无特殊
CT 及 MRI:双 侧 蜗

神经 及 前 庭 下 神 经

显示不清

NRT测试:未记录到

反应波形

3 左 CT:右侧砧骨及镫骨发育不

良,左侧分泌性中耳炎,砧骨

长突不全

术中所见:左乳突气化不良,
鼓窦发育欠佳,砧骨暴露困

难,外耳道后上壁缺损,砧镫

关节不连续

CT:耳 蜗 分 隔

不全2型

术中所见:经圆

窗植入12电极
(总12个)

CT:半 规 管 发

育不 良 及 前 庭

囊状

术中所见:水平

半规管缺失

CT:双 侧 乳 突 导

静脉增宽

术中所见:无特殊

CT 及 MRI:蜗 孔 狭

窄,前庭上下及蜗神

经未见显示

NRT测试:未记录到

反应波形

4 右 CT:乳突气化不良,双侧分

泌性中耳炎

术中所见:右面神经垂直段

内移未暴露,面隐窝宽大

CT:耳 蜗 分 隔

不全2型

术中所见:经圆

窗完全植入 24
电极(总24个)

CT:半 规 管 发

育不 良 及 前 庭

囊状

术中所见:水平

半规管缺失

CT:右 侧 乳 突 导

静脉粗

术中所见:出血

CT及 MRI:正常(另
一机构 MRI考虑前

庭上 下 神 经 发 育 不

良)
NRT测试:波形良好

5 左 CT:双侧镫骨发育不良,卵
圆窗闭锁,左侧面神经短小

术中所见:左听骨链松脱(镫
骨上游离)镫骨肌管粗大,面
神经垂直段前移,横行鼓岬

表面,未见鼓索神经

CT:耳 蜗 分 隔

不全2型

术中所见:圆窗

闭锁,鼓岬钻孔

完全植入16电

极

CT:半 规 管 未

发育 及 前 庭 呈

小囊状

术中所见:水平

半规管缺失、前
庭小囊状

CT:无特殊

术中所见:无特殊
CT 及 MRI:右 侧 蜗

神经缺如,左侧蜗神

经纤细

NRT测试:波形良好
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图1　5例患儿术后听觉及言语评估分级得分随访结果

2a:头颅轴位CT提示左侧鼻腔闭锁(箭头所示);2b:颞骨轴位CT显示前庭和半规管发育不良(↑所示)、左侧乳突气化

不良及分泌性中耳炎(☆所示)、耳蜗顶转和中转融合(耳蜗分隔不全2型即 Mondini畸形,白色粗箭头所示)、扩大的右

侧乳突导静脉(白色空心箭头所示);2c:斜矢状位 MRI示内听道内仅单一神经管,提示蜗神经发育不良(箭头所示);2d:
患儿心脏超声提示三尖瓣成型及 GLEEN术后仍可见主动脉瓣二瓣畸形;2e:患儿颈胸部正位 X线片隐约可见声门下

气管狭窄(箭头所示);2f:患儿胸部CT三维重建提示声门下气管狭窄(箭头所示)。
图2　例1患儿的术前影像资料
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3.1.2　 术 前 呼 吸 道 管 理 　 呼 吸 道 畸 形 是

CHARGE患者最致命的畸形之一;程度较轻的畸

形也可以影响麻醉。鼻孔闭锁或狭窄(单侧或双

侧)、舌体肥大、喉管下狭窄、球麻痹、喉蹼、喉返神

经麻痹导致插管困难;小颌及喉体前位也会导致插

管困难。本研究中例1患儿曾接受心脏手术,但家

属提供的既往病例资料中未提及麻醉管理的详细

情况,术前内镜检查仅发现单侧后鼻孔闭锁。麻醉

评估时并未预估气管畸形,第一次麻醉诱导时出现

了无法气管内插管(内径3.5mm 气管插管)的情

况。回顾患儿胸部正位片可疑声门下气管狭窄,支
气管三维重建CT确诊先天性气管畸形(图2)。麻

醉医生考虑人工耳蜗植入手术时间短、无体位变换

等因素,二次麻醉诱导使用喉罩通气,取得了较好

的效果。CHARGE综合征患者心脏功能可耐受全

身麻醉和手术耗时短的情况下(已行心脏畸形矫正

手术),麻醉通气可以考虑喉罩通气等方式[12]。另

外,喉软化易致浅麻醉时上呼吸道塌陷,需要在诱

导时 持 续 正 压 通 气[13]。既 往 已 有 文 献 推 荐 在

CHARGE患者接受插管时使用CCD喉镜[14]或者

可视喉镜[15]。本研究中例2患儿术前喉镜检查未

见异常,在麻醉诱导时可视麻醉喉镜发现会厌软

塌,影响插管;在可视麻醉喉镜辅助下,插管成功。
分析患儿术前喉镜检查为坐位,另外检查时哭闹导

致检查者难以评估会厌软骨塌陷的问题。总之,条
件允许时 CHARGE综合征患者术前呼吸道评估

应包括电子鼻咽喉镜、肺部平扫及气管三维重建,
避免出现麻醉插管失败[16],降低麻醉风险;手术前

备用合适内径的麻醉插管(探针)、可视化喉镜等;
另外,对于声门下狭窄的患者,无论是先天性还是

后天性,在紧急情况时首选气管切开,因此应准备

好环甲膜穿刺、气管切开包。即使处理已经接受过

全麻(心脏)手术的患者,仍不可忽视呼吸道管理的

风险。

3.1.3　其他问题　详尽的术前评估还需要考虑胃

食管反流、肌张力低下等问题,上述问题会导致术

后脱机、拔管时风险增加。另外,手术后患者如果

出现口鼻分泌物过多,需强化护理[17]。本组患儿

尚未出现上述问题。

3.2　耳科手术

耳聋、耳畸形为CHARGE综合征的一大重要

临床特征,可见于90%以上的患者[11,18],远超眼、
鼻部等器官畸形的比例[11],因此2016年耳畸形被

纳入诊断的主要标准[7]。本研究患儿均因极重度

聋接受人工耳蜗手术,合并不同程度的耳部畸形。
中耳及内耳畸形可能影响手术侧别的选择、手术径

路和植入结果。

3.2.1　乳突气化　本研究中4例患儿均存在不同

程度的乳突气化不良和鼓窦发育不良,影响术野暴

露。其中例3患儿因鼓窦开口处硬脑膜相对低位、
砧骨暴露困难,钻磨误伤骨性外耳道后壁。因此,
对于已明确病因或高度怀疑 CHARGE综合征患

者,术者在术前应仔细观察颞骨 CT 中结构,术中

谨慎操作。

3.2.2　血管畸形　经乳突面隐窝途径植入过程

中,乙状窦前位常会影响手术操作。CHARGE综

合征患者颞骨的静脉异常则不止于此,本研究中4
耳均存在乳突区异常的导静脉(表2)。Friedmann
等[19]报道18例 CHARGE综合征患者,影像学检

查发现其中10例(56%)存在颞骨的静脉异常;接
受人工耳蜗的6例患者中4例因异常的静脉改变

了手术侧别。常见的血管解剖变异包括异常的乳

突导静脉、岩鳞窦、颈静脉球(如颈静脉球高位遮挡

圆窗龛)。耳科手术前评估时需尽早识别这些异常

静脉结构,避免切开乳突或耳蜗开窗的过程中灾难

性大出血。对于经乳突面隐窝径路暴露圆窗困难

的患者,可考虑行经耳道入路同期封闭外耳道

手术。

3.2.3　听骨链和两窗畸形　Amin等[20]通过系统

回顾发现一半以上的患者合并听骨链畸形、卵圆窗

闭锁,上述结构作为定位标志发生变异通常影响术

者进一步解剖;当暴露困难时,可能需要移除镫骨,
以扩大视野。圆窗闭锁畸形则直接关系到耳蜗植

入手术的成败,是最棘手、极易在术前评估时被忽

视的解剖变异,易导致术者无法辨认耳蜗位置和暴

露鼓阶。既往有患者接受二次手术在 CT 引导下

完成植入和电极误植入前庭的案例报道[21]。本研

究中1例患儿术前颞骨CT和听骨链三维重建CT
均明确了听骨链畸形和卵圆窗闭锁,但是圆窗闭锁

未被识别,导致术中辨认耳蜗极度困难,最终术者

先暴露了前庭,再以此为标志行鼓岬钻孔术,成功

植入电极。尽管薄层(层厚<1mm)螺旋CT已是

目前绝大多数人工耳蜗植入中心术前的常规影像

学检查,但放射科医生在不了解拍片目的情况下易

遗漏对圆窗的观察[20,22],术者需要注意。

3.2.4　面神经畸形与周围性面瘫　面神经畸形是

耳科手术中最棘手,也是最容易在术前影像学评估

中 被 忽 视 的 问 题。 影 像 学 发 现 66.7% 的

CHARGE患者有面神经走形异常[20,22],特别是迷

路段。有研究总结该类患者面神经垂直段偏向内

侧,因此面隐窝的开放空间更开阔,便于暴露;但也

有文献报道异位的面神经横跨鼓岬表面并遮挡圆

窗,影响电极正常插入鼓阶,致植入失败[23]。本研

究中部分患儿经术前颞骨影像学及术中探查发现
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明显的面神经走行异常,导致暴露困难、手术时间

明显延长。文献报道 CHARGE综合征28.3%的

患者合并先天性面瘫,术后患者可能存在暂时性面

瘫和因术中操作导致的永久性面瘫[20]。本研究中

所有患儿无围手术期面瘫。

3.2.5　内耳畸形　最常见的内耳畸形是半规管发

育不良和耳蜗发育不良。文献报道的手术并发症

还包括井喷、植入失败、CT 引导下二次植入[20]。
系统回顾发现77.8%的患者可能合并耳蜗发育畸

形,由于半规管发育不良,耳蜗通常位置偏后侧;

93.3%的患者电极可以完全植入[20]。本组患儿的

耳蜗畸形均表现为分隔不全2型(即 Mondini畸

形),出现的并发症主要是电极植入不全,因此术者

需充分预估植入风险。

3.2.6　蜗神经发育不良　蜗神经发育状态是影响

人工耳蜗植入效果的关键因素,术前影像学评估尤

为重要。系 统 回 顾 发 现 接 受 人 工 耳 蜗 植 入 的

CHARGE患者83.3%合并蜗神经发育不良[20]。
本研究术前通过内听道斜矢状位 MRI发现3例患

儿蜗神经显示不清,植入后神经电反应波形不良;2
例患儿单侧蜗神经存在,植入后神经电反应记录良

好。因此内听道斜矢状位 MRI应是术前影像学的

必备项目,当结果存疑时有必要更换影像设备复查

及多人阅片,有助于预估人工耳蜗植入效果。

3.3　康复阶段

极重度聋 CHARGE 患者接受人工耳蜗植入

干预尤为重要,本研究中4例患儿合并视觉障碍,
因此听 觉 干 预 对 于 提 高 患 儿 生 存 质 量 意 义 重

大[24]。本研究中5例患儿术后听觉能力评估量表

(IT-MAIS、CAP)随着术后言语康复的时间延长而

增大,说明人工耳蜗是一种有效的听觉干预手段。
但是总体听觉言语能力不佳,术后2年言语表达能

力仍然有限。所有患儿SIR量表评分小于3,3例

患儿 MUSS评分小于3。这与 Amin等[20]通过系

统回顾分析的结论一致;而且系统分析结论认为患

者信号功能、开放式言语察觉、语言发育不佳主要

归因 于 蜗 神 经 发 育 不 良、耳 蜗 畸 形 和 发 育 迟

缓[20,24],这类患者术后需要强化听觉言语康复并长

期随访[5,24]。本研究中个体康复效果差异很大,并
不完全符合上述规律。所有患儿耳蜗畸形程度相

当,例2患儿发育迟缓,而且术前影像学提示双侧

蜗神经及前庭下神经显示不清,术中 NRT测试未

记录到反应波形,各量表得分却在本研究中最高,
考虑术前影像学评估和术中电生理检测并非术后

听觉言语康复效果的决定性因素,说明现阶段影像

学和电生理检测技术尚有局限性。
总之,多数CHARGE综合征患者存在多重器

官发育畸形,无论可疑还是确诊 CHARGE综合征

的患者均需要多学科全面的术前评估和围手术期

管理。麻醉医生需要特别注意患者的上呼吸道以

进行相应的准备。耳科医生在人工耳蜗植入术前

需要与患儿父母充分沟通,说明手术风险及听力干

预效果;术前尽可能充分评估患儿的颞骨解剖结

构;术中操作需仔细,避免手术并发症的发生[19]。
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