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先天性巨結腸症 

 

先天性巨結腸症是甚麼？ 

先天性巨結腸症，也叫赫司朋氏症（Hirschsprung disease），或

是先天性無神經節巨結腸症，是一種比較罕見的胎兒發育時就存在

的疾病，它主要影響了我們的腸道，特別是結腸這部分。腸道是我

們身體處理食物的地方。它像一條長長的管道，幫助我們消化食

物，吸收營養，然後排出不需要的東西。而結腸是腸道的最後一段，

也就是我們俗稱的大腸，從近端到遠端又可分為升結腸、橫結腸、

降結腸、乙狀結腸及最後的直腸。它負責將消化後的食物殘渣變成

糞便，然後把這些糞便送往直腸，最終排出體外。若結腸的末端因

為先天發育異常，蠕動功能不佳造成阻塞，使得近端的結腸脹大，

就是先天性巨結腸症。 

成因與病理 

這種先天發育異常就是缺乏神經節細胞。腸道要發揮作用，必須要

有正常的吸收及蠕動功能，腸子不蠕動就等於阻塞。在正常情況

下，我們的腸道會有一種叫做神經節細胞的東西，指揮著腸道的蠕

動。但是在先天性巨結腸症病人中，有部分的結腸卻缺乏這些神經
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節細胞，這部分結腸的運動變得不協調及混亂，有些受影響的腸段

甚至都不蠕動，不蠕動就造成阻塞。於是糞便就堆積在更前端的腸

段，使得腸段擴張，脹大到「巨結腸」的程度。這種無神經節細胞

的情況從胎兒時期就開始，因為神經節細胞沒有正確地移動到結

腸，是一種發育上的缺陷。由於神經的發育方向是由頭側向尾側生

長，因此缺乏神經節的部分必定包含最末端的腸段，也就是直腸。

缺乏神經節的腸段可長可短，最短可能只有直腸最末端幾公分受影

響，最長可能整段大腸以及後段小腸都沒有神經節細胞。病灶腸段

（缺神經節的腸段）若只在乙狀結腸（含）以下歸類為短段型巨結

腸症，短段型巨結腸症約占八成病例數，若無神經節腸段延伸至降

結腸以上則稱為長段型巨結腸症，少數病例（10%）為全結腸無神

經節。 

症狀及臨床表徵 

先天性巨結腸症發生率約為五千個活產會有一例，若依臺灣目前出

生率，每年約有三十至四十個新生兒罹患先天性巨結腸症，先天性

巨結腸症的症狀是以不完全的腸阻塞來表現，尤其是腹脹及便秘。

這些症狀通常在嬰兒期或幼兒期開始顯示。常見的症狀包括： 

• 胎便延遲排出：新生兒期的胎便應該在出生後的 24 小時內排
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出，先天性巨結腸症的新生兒可能無法在正常的時間內解出胎

便。 

• 腹脹：由於結腸的擴張，患者的腹部可能會顯著膨脹。 

• 慢性便秘：患者常常很多天才解一次便，甚至於兩三個禮拜才

解一次便。 

• 體重增長不良：由於腸道阻塞，病童食慾不佳，進食少以致營

養吸收不足，患者可能出現體重增長不良和生長遲緩的情況。 

有時候病童來診時已經表現出急性的症狀，如急性阻塞造成的嘔

吐、腹脹，或腸炎造成的發燒、腹瀉，甚至引發脫水及敗血性休克。 

先天性巨結腸症的診斷 

先天性巨結腸症的診斷先經由醫師詢問病人或家屬相關病史，特別

是有關排便、腹痛、飲食和生長發育的問題。然後安排一系列的檢

查，包括腹部 X 光，先看看是否有腸阻塞的徵象，進一步會安排

下消化道攝影，以確認真有「巨結腸」的情形，並經由下消化道攝

影預估病灶範圍。要確定診斷則必須做直腸切片檢查，這是用一根

筷子般粗細的管子，伸入直腸內 2～5 公分處，吸一小塊直腸組織

送病理檢驗，檢驗若無神經節細胞則可確診。此外還有肛門直腸壓

力檢查，可以做為診斷上的參考。 
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先天性巨結腸症之治療 

先天性巨結腸症確定診斷後應儘速接受治療，以緩解腸阻塞症狀。

若病患因急性症狀而來，應先穩定病情而採取保守療法，例如給予

點滴以舒緩脫水情況，放置肛管消除腹脹，並施予抗生素治療腸

炎，待病童情況穩定後儘快安排手術。先天性巨結腸症根治必須要

開刀，手術的原理也很簡單，就是把無神經節的腸段切除，再把近

端有正常神經節的腸段往下拉至肛門與之吻合。大部分病人可一次

手術完成，這些病人大多是短段型或是部分長段型但是病人狀況較

穩定者，而一次性手術幾乎都可使用微創（腹腔鏡）方式完成，部

分較短型的病人甚至可以不用開肚子，而是經由肛門切口往上剝離

直腸及乙狀結腸，並將之拉出肛門外切除無神經節段，再將正常腸

段與肛門吻合，術後病人腹部無傷口，恢復也快。少數病人不適合

一次性手術，如部分長段型、阻塞症狀明顯、相對較不穩定及營養

情況較差的病人。這些病人兩階段手術較適合，第一階段先找出有

神經節的腸段最末端做一人工造口（人工肛門），術後病人暫時利

用人工造口排便，通常可以大大舒緩腸阻塞症狀，食慾及進食狀況

也會改善。幾個月後，再進行第二階段手術，第二階段將人工造口

拆下並拉至肛門與之吻合並同時切除第一階段時暫時留在體內的

無神經節腸段，這同樣也可由微創手術完成。 手術後，有些病人
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需要接受數個月的擴肛訓練，以防止肛門傷口結疤攣縮造成肛門狹

窄，同時也改善病人的排便能力，這項擴肛訓練並不困難，可由家

屬在家協助自己做。 

先天性巨結腸症手術後之情形如何？ 

剛手術完後病人排便的次數會較多，每次的排便量少，隨著擴肛復

健的進行而漸漸改善，最理想的排便次數是每天三次以下。大部分

的人都可達到良好的排便及控制的程度，但這些病人中，仍有一部

分會有滲便的情形，少數病人仍有便秘的情況，但不至於到影響食

慾。這些長期的後遺症多數可藉由飲食控制及養成良好的排便習慣

而得到改善，少數則需借助間歇性的灌腸或再次手術。 
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