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黑斑息肉综合征及其并发症２例报告并文献复习

颜禄斌　李斌德　李来元　李　刚　沈　阳　谢良恩

【摘要】　目的　探讨黑斑息肉综合征及其常见并发症的诊断及治疗。 方法　回顾性分析本院收
治的两例Ｐ—Ｊ综合征患儿的临床资料。结果 病例１术后病理检查结果提示结肠息肉部分腺上皮细胞增
生，符合Ｐ—Ｊ息肉改变，诊断为Ｐ—Ｊ综合征、肠套叠。病例２术后病理检查结果提示幼年性息肉并绒毛
管状腺瘤，部分区域腺上皮伴轻度不典型增生。两例均好转出院。 结论　Ｐ—Ｊ综合征常并发肠梗阻，
应予尽早以手术治疗。

【关键词】　ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征；肠套叠

　　黑斑息肉综合征（又称ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征，Ｐ—
Ｊ综合征）是临床罕见的家族性疾病，现报告本院近
期诊治的两例病例，并在文献复习的基础上探讨其

常见并发症的诊断和治疗。

资料与方法

病例１，女，１岁８个月，汉族。因“排便时自肛
门脱出肿块３个月，加重３ｄ”入院。患儿家属于３
个月前无意中发现患儿排便时自肛门脱出肿块，排

便后可自行回纳，既往无大便干燥。入院前３ｄ发
现肿块明显变大，不能自行回纳，伴呕吐，呕吐物为

胃内容物，遂急诊入院。入院诊断：肠套叠。

入院后完善相关检查，超声检查提示：腹腔部分

肠管扩张，下腹部于脐周探及约４６ｃｍ×４６ｃｍ大
小混合回声，其内可见结肠带，横切面呈靶环征，纵

切面呈套管征，符合肠套叠征象；腹部 ＣＴ检查提
示：结肠脾区有一杯口状充盈缺损影，局部钡剂不可

通过，考虑结肠脾曲肠套叠；钡灌肠检查提示：空肠

各段多发息肉，最大者直径约 ４４ｃｍ×３４ｃｍ大

小，结合临床考虑为黑斑息肉综合征。

急诊行剖腹探查术，术中见距回盲部５０ｃｍ处
形成回肠－回肠套叠和结肠脾曲处形成结肠－结肠
处套叠，套入部分均约１０ｃｍ。将套叠肠管复位，于
两处套叠处分别触及肠腔内肿块，分别将肿块处肠

管切除，切除的肠管内分别可见大量大小不等的息

肉（图１）。追问患儿家族史，发现患儿父亲手指、嘴
唇（图２）有多处明显棕黑色斑，既往无明显肠道症
状。患儿祖父全身亦有多处黑斑，并伴有肠道疾病，

已病逝。

病例２，男，６岁，因“呕吐伴腹痛２ｄ”入院。患
儿入院２ｄ前无明显诱因出现腹痛，并呈喷射性呕
吐，持续１０ｍｉｎ，腹痛伴呕吐共发生６～７次。次日
早晨再次出现腹痛、呕吐，并出现腹部肿块，呈柱状，

遂急诊入院。患儿曾在３个月前行肠镜检查，提示
结、直肠息肉各１粒。体查：患儿下唇密集分布黑褐
色斑（图３），上唇较少，双足小趾散在与口唇相同的
的色斑。扁桃体Ⅱ度肿大，右上腹可见一包块，呈柱
状柔软，与周围组织界限清楚。询问家族史，患儿父

亲与祖母颜面部及口唇亦有黑褐色斑。结合病史、
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图１　患儿１切除肠管，可见肠道内大量息肉样病变；　图２　患儿１父亲口唇及手指病损表现；　图３　患儿２口唇病
损表现

Ｆｉｇｕｒｅ１　Ｒｅｍｏｖａｌｏｆｔｈｅｆｉｒｓｔｓｉｃｋｃｈｉｌｄｒｅｎ＇ｓｉｎｔｅｓｔｉｎａｌｃａｎａｌｗｉｔｈａｌａｒｇｅｎｕｍｂｅｒｏｆｐｏｌｙｐｏｉｄｌｅｓｉｏｎｓ；　Ｆｉｇｕｒｅ２　Ｔｈｅｌｅｓｉｏｎ
ｏｎｌｉｐｓａｎｄｆｉｎｇｅｒｓｏｆｔｈｅｆｉｒｓｔｓｉｃｋｃｈｉｌｄｒｅｎ＇ｓｆａｒｔｈｅｒ；　Ｆｉｇｕｒｅ３　Ｔｈｅｌｅｓｉｏｎｏｎｌｉｐｓｏｆｔｈｅｓｅｃｏｎｄｓｉｃｋｃｈｉｌｄｒｅｎ．

症状、体征及相关检查考虑为：①肠套叠；②Ｐ－Ｊ
综合征。急诊行剖腹探查术，见腹腔大量炎性渗出

液，空肠上段肠管胀气明显，可触及包块。探查小肠

·７２４·
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套入部分约１０ｃｍ，套入段及鞘段肠管颜色粉红，手
法复位整复。在套叠末端肠管可触及约 ５ｃｍ×
５ｃｍ大小肿块，切开肠管后发现近端肠管处一约
１ｃｍ×２ｃｍ大小息肉，切除并送病理检查。

结　果

病例１术后病理检查结果提示：结肠息肉部分
腺上皮细胞增生，符合Ｐ—Ｊ息肉改变，诊断为：①Ｐ—
Ｊ综合征；②肠套叠。术后给予禁食、胃肠减压以及
对症支持治疗，好转出院。患儿因家庭搬迁失访。

病例２术后病理检查结果提示为：幼年性息肉
并绒毛管状腺瘤，部分区域腺上皮伴轻度不典型增

生。术后予禁食、胃肠减压、对症支持治疗，患儿好

转出院。术后１个月、２个月、３个月及半年随访，患
儿一般情况良好，体重增加，未出现任何消化道症

状，原有口周及双手黏膜黑斑明显淡化，未见新生黑

斑。曾多次建议行肠镜检查，因患儿无消化道症状，

家长拒绝检查，接受症状出现后再行检查。

讨　论

ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征是一种常染色体显性遗传
性疾病，以青少年多见，常有家族史，可癌变，属于

错构瘤一类，多发性息肉可出现在全部消化道，以小

肠最多见。一般而言，患者在口唇及其周围、口腔黏

膜、手掌、足趾或手指上有色素沉着，呈黑斑或棕黄

色斑。ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征具有特定部位的皮肤黏
膜色素沉着斑、胃肠道多发性息肉及家族性三大临

床特点，因此又称为色素沉着息肉综合征［１］。大量

研究发现并证实ＰＪＳ的致病与染色体１９ｐ１３３上的
ＳＴＫ１１／ＬＫＢ１基因突变相关［２－４］。２００３年全国遗传
性大肠癌协作组制定的Ｐ—Ｊ综合征的诊断标准是：
消化道多发错构瘤性息肉伴皮肤、黏膜色素沉着，可

有或无家族史。被诊断为 Ｐ—Ｊ综合征者应进行
ＬＫＢ１／ＳＴＫ１１和（或）ＦＨＩＴ基因的突变检测［５］。本

病临床表现特殊，但 ＰＪＳ息肉还应与幼年性息肉
（ＪｕｖＰＳ）以及增生性息肉（ＨＰ）相鉴别，从组织学特
点识别ＰＪＳ息肉的准确率只有５４％［６］。因此确诊

本病还需临床辅助检查：①小肠气钡双重造影
（ＳＢＥ）作为经典的小肠检查技术，虽然具有简单易
行、价格低廉等优点，但息肉漏检率较高。在初步诊

断上有一定价值。②超声表现具有较重要的诊断意
义，ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征肠息肉的声像图表现为以

中央为中心的强弱相间的车轴状回声［７］。③ＣＴ多
种扫描在ＰＪＳ诊断中应用，其对于肠腔内息肉数目、
大小、分布能全面显示，并对肠腔周围腹腔脏器以及

并发症有良好的评估能力［８］。④近年来胶囊内镜
（ＣＥ）的使用愈发广泛，由于其使用方便安全可靠，
对于ＰＪＳ的辅助诊断也具有重要意义［９］。ＰＪＳ的传
统治疗手段主要依靠手术切除肠管，但是术后易复

发，需多次行肠切除术，手术创伤大，易发生肠粘连

和多次肠管切除后造成的短肠综合征［９］。双气囊

小肠镜（Ｄｏｕｂｌｅｂａｌｌｏｏｎｅｎｔｅｒｏｓｃｏｐｙ，ＤＢＥ）于 ２００１
年由Ｙａｍａｍｏｔｏ［１０］首次介绍，并快速在临床上应用，
能安全可靠的切除ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｅｒｓ综合征患者深部小
肠较小息肉，在一定程度上可代替开腹手术治疗，

具有重要的临床应用价值［１１－１２］。亦有腹腔镜结合

ＤＢＥ治疗小肠多发性息肉的报道［１３］。近年来，实验

研究发现环氧合酶—２（ｃｏｘ－２）在ＰＪＳ患者体内高表
达［１４］。因此ｃｏｘ—２抑制剂成为ＰＪＳ非手术治疗的可
能方法。而对于哺乳动物雷帕霉素靶蛋白（ｍＴＯＲ）
的深入研究，使雷帕霉素成为治疗 ＰＪＳ更新的展
望［１５］。

肠套叠是ＰＪＳ最常见的并发症，其病因是一段
肠管套入与其相连的肠管腔内。８０％的病例发生于
２岁以下儿童，且一般无明显原因，因而称为自发性
肠套叠。６～１２个月往往是幼儿断奶及改变食物的
年龄，有人认为随着食物的改变肠道内细菌也起变

化，易引起黏膜下炎症，肠管肿胀而诱发肠套叠。小

儿肠套叠多发生在末段５０ｃｍ回肠，以回肠末端套
入结肠多见。肠套叠的三大典型症状是腹痛、血便

和腹部包块。但由于多数患儿症状不典型，故易造

成误诊，耽误病情［１６］。肠套叠发生的病因尚未完全

明了，痉挛学说可以较好地解释肠套叠发生的机理：

肠管痉挛后可以因蠕动套入远端连续的肠管即鞘部

形成套叠，同时鞘部也发生痉挛而形成恶性循环成

为不可逆性肠套叠［１７］。肠套叠治疗上早期用空气

灌肠即可复位，且复位率高达９５％以上，若套叠不
能复位，或病期超过４８～７２ｈ，或疑有肠坏死或穿
孔以及小肠套叠者均需手术治疗，手术方法有手法

复位和肠切除、肠吻合术［１８］。

本文报道的病例２虽不处于肠套叠好发年龄，
但由于其患有Ｐ－Ｊ综合征，以常见息肉引起的并发
症为肠套叠和肠梗阻而就诊，术中所见和术后病理

检查结果更能支持诊断。

该两例患儿都确诊为 Ｐ—Ｊ综合征，而他们都是
因为此病的并发症肠套叠合并肠梗阻而就诊。Ｐ—Ｊ
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综合征患儿发生肠套叠的机理更倾向于滞点学说的

解释。因为有息肉的存在，当正常肠蠕动到达息肉，

蠕动波不能跨过息肉，并将息肉推向远端，自发性肠

蠕动被打断，当多次肠蠕动在息肉处被打断，息肉作

为一个停滞的点，致使肠管淤积，息肉牵拉该段肠管

一起套入远侧肠腔内而形成肠套叠。随着套叠肠管

增多，肠管可以无限制套下去，但是肠管系膜有限，

也较短，当系膜血供不佳时，肠管出现坏死，并发肠

梗阻，因此出现临床症候群，病人才前来就诊。

对于Ｐ—Ｊ综合征合并肠梗阻，手术是唯一有效
的手段，手术过程中应尽可能切除肠内息肉和保留

更多的肠管，以备息肉复发时再行手术切除。有报

道黑斑息肉综合征发生恶性肿瘤的比例高达

２０％［１９］。儿童时期发生恶变的几率较小，年龄越

大，肿瘤发生恶变机率也越大。因此，对于此类疾病

应尽早治疗。
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