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　　先天性皮肤发育不全(aplasia cutis congenita，ACC)是
一种罕见的疾病，最早是由1767年的Cordon描述，其特征是
局部或广泛的表皮、真皮和偶尔的皮下组织缺失[1]。我科2017
年11月份收治1例Ⅶ型ACC患儿，报告如下并对相关文献进行
回顾性分析。

1  病史简介
　　患儿，男，足月儿，于2017年10月27日因“生后发现双
下肢部分皮肤缺失”入院，胎龄39+2周，剖宫产。Apgar评
分：1分钟10分，5分钟10分，出生体重2900g。其母孕期平
顺，G2P2，否认孕期用药史、否认上呼吸道感染、 发热史、
传染病检查阴性。
　　入科时神志清楚，反应好，呼吸平稳，面色红润，双下肢
部分皮肤部分缺失范围5×10cm，创面鲜红湿润呈半透明的
带血管的筋膜平面，触之易出血。缺损边缘有真皮层残留，缺
损边界清楚，无明显渗出，唇周及四肢末梢正常(图1)。
　　患儿于暖箱内治疗，早期渗液较多时，待敷料潮湿时更换
敷料，后期创面渗出明显减少，待敷料稍干燥变硬时，更换敷
料。每天换药注意观察皮肤缺失的面积，创面组织的颜色，有
无分泌物，有无特殊气味、疤痕进展程度等。3d后创面露出
鲜红肉芽组织,继续换药7d后可见创面边缘的皮肤开始上皮化
生长，疤痕组织开始形成，呈暗红色，创面逐渐缩小。创面感
染得到控制，继续予抗感染支持治疗并定期换药。操作时先清
洁洗手，戴无菌手套，操作过程按无菌操作原则，注意动作轻
柔，做好保暖，先局部用1:100苯扎溴铵消毒液清创消毒，后
予以生理盐水冲洗，再予以磺胺嘧啶银乳膏外涂，直接接触创
面的用无菌凡士林纱布包扎，外层予以干纱布包扎。换药1月
后皮损部位大部分完成上皮化。 抗感染治疗7d中患者体温、 

血细胞计数均在正常范围内，治疗期间分泌物结果连续2次阴
性。注意观察渗液多少、颜色及有无异味，完善微生物学检查
+药敏试验，监测电解质，防止电解质紊乱的发生。治疗期间
注意观察创面有无真菌集落及菌斑。治疗10个月后随访，患
儿双下肢外观可见皮肤色素沉着，未见毛发(图2)。

2  讨　论 
　　ACC是一种罕见的先天性皮肤发育异常疾病，它可以累及
皮肤下的骨骼、硬脑膜、甚至矢状金星窦。欧洲一项16个国
家1998至2017年人口调查发现，ACC发病率为5.1/100000，
新生儿，男女比例1.27:1[2]。
　　先天性皮肤发育不全可以发生在身体的任何部位，头皮是
最常见的部位，约80%~90%的病例缺陷发生在头皮上，病变
部位可表现为膜性或者非膜性。膜性病损呈现小的圆形到椭圆
形穿孔区，表面萎缩、有光泽、膜状，有或没有发圈;非膜性
病损呈较大的不规则星状缺陷，愈合后表面呈疤痕状，夹杂着
保留皮肤附属物的区域。组织学检查显示除真皮缺乏胶原纤维
外，没有正常的皮肤结构，如毛囊、皮脂腺和汗腺[3]。在大约
15%到30%的病例中，先天性皮肤发育不全可伴有颅骨或硬脑
膜下的缺陷，暴露大脑和矢状窦，这种病变增大了感染、矢状
窦血栓形成、出血等风险[4]。非头皮性先天性皮肤发育不全病
变主要累及躯干和/或四肢;通常很大，两侧对称;并常伴有大疱
性表皮松解症[5]。
　　这种先天性皮肤病可以作为孤立的情况发生，或可与其他
遗传综合征共存。如Adams-OliverSetleis综合征、13-三体综
合征Anderson-Hollister-Szalay综合征、johnson - blizzard
综合征、Golt综合征[6]。ACC往往还合并其他器官的畸形发育
如如动脉导管未闭、气管食管瘘、大疱性表皮松解症、肢体畸
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形、唇腭裂和肾脏畸形等[7]；因此在出现先天性皮肤发育不全
时，彻底检查患者是否伴有先天性疾病是至关重要的。
　　ACC发病机制目前还不清楚，发生的可能经历了两种步
骤：(1)皮肤层发育的破坏或失败，包括表皮、真皮层和皮下
脂肪；(2)除了被破坏的皮肤，其他部位的皮肤在宫腔内其他
部位仍正常发育[8]。导致ACC发展的可能的原因有胎盘梗塞、
致畸物质：甲基咪唑、米索前列醇、 可卡因、 甲氨蝶呤等、
宫内感染、双胞胎的宫内死亡外伤和神经管缺陷，还有BMS1
基因突变有关。目前,根据ACC发病特征Frieden将其分成9种
临床亚型[9]。据报道，ACC死亡率在20%到55%之间。与头皮
大面积ACC相关，通常继发于矢状窦出血、手术并发症、感染
或相关先天性缺陷。在Ⅶ型ACC患儿中，尽管有时受累面积很
大，但死亡率明显较低，因为这种受累主要集中在较低风险部
位(躯干和近端)[10]。
　　先天性皮肤发育不全的治疗类型和手术时机仍然存在争
议，因为保守和手术方法都有风险。保守治疗使患者面临先天
性皮肤发育不全创面干燥坏死、上矢状窦血栓形成、出血、感
染和创面愈合缓慢的风险。相比之下，手术干预有麻醉风险、
大出血、皮瓣坏死、植皮丢失、感染和供区发病的风险[11-13]。
　　Humphrey认为病变直径小于4cm且无骨受累者可保守治
疗。如果病损大于4cm或有骨缺损，则建议手术干预。躯干或
四肢的病变建议保守处理，但如果病变非常大或涉及关节，建
议手术干预，以避免功能限制或非常大的疤痕[14]。
　　Santos等回顾性分析48例ACC患儿治疗的文献资料，33
例接受手术治疗，并发症发生率为13.6%，包括皮瓣坏死、感
染、出血、脑疝和脑积水。在这些病例中，1例保守治疗的患
儿死亡，与出血有关，1例手术治疗的患儿死亡[15]。
　　Morrow等回顾性分析14例V型ACC病例，其中11例患儿
采取在暴露部位使用抗菌剂磺胺嘧啶银，然后分别使用凡士林
纱布、干纱布和自粘纱布。该方案旨在最大限度地减少液体流
失和微生物暴露是伤口护理的这种保守的治疗方式。在这11

例患者中，除了一例患者因为菌血症的发生，转为皮肤移植手
术治疗。其他患儿的创面均发现顺利的再上皮化并形成瘢痕组
织。这些患儿病变重新上皮化平均需要6周，形成萎缩性疤痕
平均需要3~4个月[16]。刘燕等认为10%以下创面保守治疗能达
到理想创面愈合效果，但处理中需完整保留其表面覆盖的膜；
10%以上创 面由于愈合时间较长为避免并发症发生建议大张
刃厚植皮封闭;伴颅骨缺损创面不需处理骨缺损[17]。
　　Hui等采用患儿右腹股沟处皮肤培养，成功的为一位新生
儿全身皮肤缺损37%，分次进行表皮自体移植物，病变范围涉
及头皮、颈部、四肢近端并累及躯干。术前和术后采取接触预
防措施，预防性抗生素和真菌预防，并仔细注意液体管理，细
致彻底的伤口护理，预防移植物裂开和感染是治疗的重点[18]。
　　对于非头皮面积较大的患儿，一些研究者认为对皮损大于
3到4厘米应进行手术干预。一些研究发现病损达到8~12厘米
的患者单独使用保守治疗也可成功[19]。本例患儿入院后经科
室讨论后认为先天性皮肤发育不全是一种潜在的危及生命的疾
病，需要有效的治疗方案，患儿皮肤缺损面积大，且涉及膝关
节平面皮肤，如果治疗过程中出现疤痕形成可能会导致膝关节
的活动障碍。虽然保守和手术治疗的都存在一定的风险，我们
认为双下肢皮肤缺失是并发症发生低风险部位，初步制定了保
守的治疗方法治疗患儿。我们认为对于接受保守治疗的患者创
面护理，有继发感染的风险和电解质紊乱的风险，需要密切观
察及监测电解质、血常规的变动，并注意关注上皮化进程。如
果发生创面大量渗液、上皮化停滞和感染等病情变化时，应改
变治疗策略，转为外科手术治疗。
　　Ⅶ型ACC在临床不常见，我们应能识别该疾病关键特征和
可选择治疗方式。 人员应掌握新生儿先天性皮肤发育不全相
关知识，熟悉其创面皮肤的护理。护理期间密切观察患者病
情，了解治疗过程中可能出现的情况，及时发现，及时治疗。
加强感染控制，严格无菌操作。重视患儿治疗期间热量及营养
的摄入。

图1 图1A～图1B：出生时皮肤缺损情况。图2 图2A～图2B：治疗后10月患儿皮肤恢复情况。
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3  讨　论
　　双角子宫、单角子宫、残角子宫属于子宫先天性发育畸
形[1-4]，子宫的发育过程中，出现一侧副中肾管发育良好，另
一侧副中肾管发生停滞等异常表现，往往会形成不同程度的
残角子宫[5-7]；残角子宫分为 三种类型：Ⅲ型：无宫腔及内
膜，与正常子宫不相通。Ⅱ型：有宫腔及内膜，与正常子宫
不相通[8]；Ⅰ型：有宫腔及内膜，且与正常子宫相通；残角
子宫主要临床特征：Ⅰ 型 残角子宫存有宫腔内膜，能产生经
血，又能经子宫排出，因而非妊娠期很少出现不适症状。Ⅱ

型残角子宫也可产生经血，但不能排出，因而可表现经期出
现腹痛，因残角子宫的宫腔内积血，导致血逆流常引起卵巢
巧克力囊肿及子宫内膜异位症[9]，本病例合并左侧附件区巧克
力囊肿。本病例属于Ⅱ型残角子宫。Ⅲ型残角子宫无宫腔内
膜，一般不会出现症状，但常易误诊为盆腔肿瘤[10-13]。临床上
对于单纯的单角子宫往往无特殊处理,因大部分单角子宫同时
存并残角，而残角子宫的治疗在于是否有功能性子官内膜及
临床症有无出现周期性腹痛[14]。如两者均没有可不处理,如有
症状就需除残角切除还并同侧输卵管切除，本例行左侧残角
子宫及同侧输卵管切除。残角子宫主要鉴别诊断上需与巧克
力囊肿、子宫肌瘤、卵巢实性肿块、双角子宫等鉴别，从子
宫整体形态及内膜形态是否正常，是否为单角子宫改变，是
鉴别要点之一[15]。子宫宫底部较宽且略向外凸起为正常表现，
B超横切面上宫底部内膜宽度往往会大于宫底横径的一半[16]。
另外双角子宫与宫颈相同连，残角子宫不相连；Ⅱ型合并经血
残留时通常表现为囊肿样改变，周围囊壁为肌层，与巧克力囊
肿不同[17-18]。而I型残角子宫残角内往往见有内膜，与卵巢实
性肿块及子宫肌瘤不同。
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