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##黑斑息肉综合征 $

F-?GH

"

'-I@-1J JKLM13/-

!

F'N

%又名黑色素斑$肠息肉综合征!是一种以口唇颊

黏膜和四肢末端等部位黑色素斑点沉着'胃肠道多发

息肉为特征的常染色体显性遗传疾病!发病率为

#E!"

万!其中
9"O

%

8"O

有家族史!主要由染色体

#;P#%

!

%

上的
QRS#EN)R##

$丝氨酸
E

苏氨酸激酶%基

因突变导致!

STU#

'

N)TV,

"

=

'

+"!8

"

=

也与本病的

发生及发展有关(

#

)

* 当息肉较大时易并发肠梗阻'肠

套叠等并发症!加之
F'N

患者肿瘤的发病风险较健康

人高
#8

倍!不仅胃肠道恶性肿瘤的发病风险增加!而

且胃肠道以外肿瘤的发病风险亦显著提高(

!

)

* 由于

F'N

发病率极低!但恶变程度高!所以临床上应引起

重视* 现将
#

例
F'N

患者治疗过程报告如下*

病例介绍#患者杨某!男!

%9

岁!主因+间断腹部

胀痛
8

年余,!由中日友好医院中西医结合肿瘤科门

诊以+腹痛查因,于
!"#8

年
#"

月
$

日收入院* 患者

#D

岁$

#;;$

年%开始出现口唇周围散在黑色'黑褐色

色素沉着!无瘙痒'破溃等不适症状* 后皮损随年龄逐

渐增多'增大* 自
!"#"

年初开始因进食辛辣刺激食

物后出现腹部胀痛!无腹泻!偶有呕吐!吐后疼痛可缓

解*

!"#%

年
:

月因上述症状加重行肠镜检查#结肠多

发性息肉!予镜下切除!病理#腺瘤*

!"#9

年
:

月复查

结肠镜#结肠多发小息肉!未取活检!未治疗*

!"#8

年

#"

月
:

日因进食火锅后!患者脐周胀痛较前加重!腹

部
&)

示#肠系膜扭转可能&左下腹及盆腔内部分肠管

结构紊乱!盆腔积液* 腹部
S

超#左下腹肠套叠声像

图&小肠气钡双重造影#小肠良性占位!符合多发息肉*

入院症状#腹痛胀满疼痛'拒按!以脐周为甚* 无黑便*

查体#唇及颊黏膜'面部'四肢末梢可见大量散在的黑

色'黑褐色色素斑点!形状呈圆形'卵圆形或不规则形!

唇部'鼻部可见部分融合!直径
# W8 //

!表面光滑!不

突出表皮!无瘙痒'疼痛等不适症状!无皮疹'皮下出血'

皮下结节'溃疡等$见图
#

%* 全身浅表淋巴结无肿大!

腹部平坦!脐周压痛!无反跳痛!肝脾肋下未触及* 入院

检查#便常规#大便潜血
X

&肝肾功能#总蛋白#

8;

!

% IEQ

!超敏
&

反应蛋白$

&TF

%#

%9

!

; /IEQ

* 血常

规$红细胞#

9

!

;!

&

#"

#!

EQ

!血红蛋白#

#89 IEQ

!%'凝血'

尿常规'肿瘤标记物未见明显异常*

!"#8

年
#"

月
#;

日在全麻下行+肠息肉切除
X

小肠部分切除术,!距屈氏

韧带
!8 ./

空肠内可触及约
% ./

&

9 ./

息肉!距屈

氏韧带
:" ./

可见长约
!8 ./

扩张肠管!内可触及较

多息肉$见图
!

'

%

%* 术后病理示$病理号#

N#8##!#;

%#

$小肠%多发
F-?GH

"

'-I@-1J

息肉!共
##

枚!直径
# W

D

!

8 ./

!部分局部恶变为高分化腺癌!局灶为黏液腺

癌!侵透浆膜&上下切缘未见癌!肠周淋巴结$

$

枚%未查

见肿瘤* 既往史'家族史$无%* 个人史#嗜食烧烤'煎炸

等食物
!"

余年* 婚育史#适龄结婚!育有一女!配偶体

健!女儿有间断腹痛史及口唇黑斑* 后患者间断在中日

友好医院行化疗$

/YCQYCZ:

'

Z-43[

等方案%* 患者

腹部胀痛'拒按!以脐周为主!食烧烤'煎炸等食物后尤

甚!喜冷饮!大便黏滞不爽!小便色黄'量少!舌红苔黄腻!

图
#

$患者唇'颊'面部及四肢末梢表现
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##注#可见结肠多发息肉

图
!

$患者肠镜表现

##注#肠内可见大量散在息肉&箭头所指处为息肉

图
%

$腹盆部
&)

脉滑* 故结合患者舌脉'症状辨证分析!病属腹痛!证

属湿热内蕴!予以小承气汤联合芍药甘草汤加减#大黄

#" I

#厚朴
: I

#枳实
#" I

#白芍
!" I

#炙甘草

#" I

#黄芩
#" I

#泽泻
#" I

#柴胡
#8 I

#法半夏

#" I

#焦麦芽
#8 I

#焦山楂
#8 I

#焦神曲
#8 I

* 水

煎服!日
#

剂!早晚餐后分服* 患者服中药后诉腹部胀

痛较入院前缓解'大便通畅* 后以上述方剂为基础方

加减调服半年余*

讨#论#

F'N

的诊断手段目前主要为胃镜'小肠

镜'结肠镜'胶囊内镜'肠系钡餐等*

&)

检查不仅可

以显示息肉的形状'大小'数目'分布!以及肠腔内外'

周围腹膜及邻近器官的情况!还可以对息肉继发的肠

套叠'肠梗阻'肠管血供状态及有无癌变等做出判

断(

%

)

* 病理上#

F'N

息肉主要是由正常肠黏膜腺体'

平滑肌和上皮组织构成的错构瘤性息肉(

9

)

* 其特点

是平滑肌层增生!导致息肉上皮组织被插入到黏膜肌

层以下!从而导致+上皮错构,* 目前关于
F'N

的恶变

途径主要有两种思路#$

#

%错构瘤-腺瘤-腺癌途径

$主要用于解释胃肠道恶性肿瘤%&$

!

%

M-L3\-

恶变

路径$主要解释胃肠道之外恶变肿瘤%* 本例患者基

本符合错构瘤-腺瘤-腺癌的恶变途径*

F'N

发病机制#$

#

%黑斑的形成主要与皮肤真皮

层的基底色素细胞数量增加'色素沉着相关* 色素斑

分布常见部位为口唇和颊黏膜!手指及足趾背掌两面

亦不少见(

8

)

* 当息肉大'数量多时!可引起肠扭转'肠

梗阻'肠套叠!严重者可出现肠出血'肠坏死等并发症!

临床表现为腹痛'贫血'肠梗阻等(

:

)

* 本例患者以腹

痛为主要就诊原因!考虑为息肉引起* $

!

%相关基因#

]-//>L^> V

等(

D

)认为#

F'N

的致病基因是位于染色

体
#;P#%

!

%

上的
N)R##EQRS#

$由
9%%

个氨基酸组

成的丝氨酸
E

苏氨酸蛋白激酶%*

N)R##

$又名
QRS#

%

是一种抑癌基因!该基因突变导致了
F'N

的发生(

$

)

*

研究表明!在
F'N

患者中有
8"O

%

;"O

发现有

N)R##

基因突变(

;

!

#"

)

*

R31JJ- N<

等(

##

) 认为#

N)R##

基因变异使得
F'N

患者发展成为错构瘤!并

使得肠道肿瘤'妇科肿瘤等的风险增加* 而
*=LI 7'

等(

#!

)提出
F'N

恶变可通过错构瘤-腺瘤-腺癌途

径!多数为
N)R##

$

QRS#

%基因的杂合性缺失所致*

F'N

诊断采用
*]C

标准(

#%

)

#$

#

%胃肠道息肉数

量不少于
%

个!组织学符合黑斑息肉性息肉$

F-?GH

"

'-I@-1 P34K3

!

F'F

%的特点$具有典型的病理特征

是平滑肌起源于黏膜肌层!像网状延伸至息肉的黏

膜下层%&$

!

%患者有家族史&$

%

%皮肤'黏膜色素

沉着*

F'N

鉴别诊断#主要与结肠癌'肠息肉病'克罗恩

病等相鉴别!可首先依靠症状联合肠镜'腹部
&)

等检

查进行鉴别!但确诊有赖于病理*

F'N

的治疗包括内

镜'外科手术及放'化疗等* 鉴于息肉导致出血'肠套

叠进而引发肠梗阻等并发症的风险增加!且癌变率

高!因此建议对息肉行早期干预* 对于疑有恶变的

息肉应送冰冻切片!必要时加行根治术!避免漏诊及

过度治疗(

#9

)

* 对息肉多者可行多次治疗&对息肉密

集和引起反复套叠的肠管!应及早手术切除!手术重

点是切除导致肠套叠的息肉及病变小肠!尽量保留

肠管的长度* 对于已确诊为肠腺癌的患者!可行手

术'化疗等治疗*

结合患者症状'体征!

F'N

病属中医学+腹痛,范

畴* 根据中医学+痛则不通!通则不痛,的理论!腹痛

的治疗以+通,为大法!进行辨证论治#实则泻之!虚则

补之!热者寒之!寒者热之!滞者通之!瘀者散之*

戴益琛等(

#8

)的临床流行病学显示#山东
F'N

发
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病率较高!位列全国第
9

* 本例患者久居发病率较高

的山东!考虑饮食'环境等因素可能与本病密切相关*

该病为常染色体显性遗传疾病!

R?_=M= NR

等(

#:

)认

为#

N)R##

基因的种系突变参与了多数
F'N

的发病

过程* 陈春燕等(

#D

)认为#

N)R##

基因病理性改变是

中国人家族性
F'N

患者的常见病因!有家族史的
F'N

患者
N)R##

基因突变率为
#"O W#""O

* 该患者家

族中暂未发现有相关疾病的家属!但该患者有长期嗜

食烧烤'煎炸等食物史!所以考虑其基因突变的可能较

大* 且患者女儿已开始出现口唇'四肢等处的黑'褐色

斑块!偶有间断腹痛等不适症状!建议#$

#

%对于患者

本人!应对其进行严密监测!定期行胃镜'肠镜等相关

检查!以彻底明确消化道原有息肉情况及有无新发息

肉!并对新发现的息肉尽早在内镜下切除或手术切除!

防治发生急性肠叠套甚至癌变* 患者最后复查已发现

小肠高分化腺癌!可针对患者行
/YCQYCZ:

等化疗

方案* 同时可结合患者症状'舌脉变化!进行中医辨证

论治* $

!

%对于患者妹妹'女儿!每年行腹部
S

超检

查!了解腹腔脏器情况!每两年行胃镜'肠镜等相关检

查各
#

次!如有不适应随诊* 建议患者及女儿检测

N)R##

基因是否突变以便进行筛查和随访*
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