
Advances in Clinical Medicine 临床医学进展, 2022, 12(9), 8469-8474 
Published Online September 2022 in Hans. http://www.hanspub.org/journal/acm 
https://doi.org/10.12677/acm.2022.1291222  

文章引用: 张佳豪, 刘梅, 李娅琳. 黑斑息肉综合征 21 例临床诊疗分析[J]. 临床医学进展, 2022, 12(9): 8469-8474.  
DOI: 10.12677/acm.2022.1291222 

 
 

黑斑息肉综合征21例临床诊疗分析 

张佳豪1*，刘  梅1，李娅琳2# 
1昆明理工大学附属医院，云南 昆明 
2云南省第一人民医院消化内科，云南 昆明 
 
收稿日期：2022年8月15日；录用日期：2022年9月9日；发布日期：2022年9月16日 

 
 

 
摘  要 

目的：总结分析黑斑息肉综合征(Peutz-Jeghers syndrome, PJS)的临床特点、病理特征、检查结果、诊

断、治疗及预后，探讨诊疗方案，提高对该病的诊治率。方法：回顾性分析2014年1月至2022年1月云

南省第一人民医院收治的21例PJS患者的临床资料，并复习相关文献。结果：21例患者就诊时年龄11~56
岁，均存在消化道多发息肉，18例有黑斑表现，7例有家族遗传史，临床上表现为黑斑、腹痛、腹泻、

贫血等，16例行内镜下息肉切除治疗，5例行手术治疗，其息肉病理类型有错构瘤(9例)，腺瘤性息肉(20
例)，管状腺瘤(8例)，增生性息肉(6例)。21例患者1例考虑合并肠结核，目前行经验性抗结核治疗，1
例失访(具体诊治不详)，其余19例患者均定期随访，行胃镜、小肠镜或结肠镜下息肉切除术，未见恶变。

结论：PJS是一种以皮肤黏膜色素沉着、消化道多发息肉和癌症易感性为特征的遗传性疾病，治疗以内镜

治疗为主，患者应定期复查及随访。 
 
关键词 

黑斑息肉综合征，诊断，治疗，随访 

 
 

Clinical Diagnosis and Treatment  
of 21 Cases of Peutz-Jeghers  
Syndrome 

Jiahao Zhang1*, Mei Liu1, Yalin Li2# 
1The Affiliated Hospital of Kunming University of Science and Technology, Kunming Yunnan 

2Department of Gastroenterology, The First People’s Hospital of Yunnan Province, Kunming Yunnan 
 
Received: Aug. 15th, 2022; accepted: Sep. 9th, 2022; published: Sep. 16th, 2022 

 

 

 

*第一作者。 
#通讯作者。 

http://www.hanspub.org/journal/acm
https://doi.org/10.12677/acm.2022.1291222
https://doi.org/10.12677/acm.2022.1291222
http://www.hanspub.org


张佳豪 等 
 

 

DOI: 10.12677/acm.2022.1291222 8470 临床医学进展 
 

 
 

Abstract 
Objective: To summarize and analyze the clinical features, pathological features, examination re-
sults, diagnosis, treatment and prognosis of Peutz-Jeghers syndrome (PJS), and explore the diag-
nosis and treatment options to improve the diagnosis and treatment rate of the disease. Methods: 
The clinical data of 21 patients with PJS who were admitted to the First People’s Hospital of Yun-
nan Province from January 2014 to January 2022 were retrospectively analyzed, and the related 
literature was reviewed. Results: Twenty-one patients aged 11~56 years old at the time of treat-
ment had multiple polyps in the digestive tract. There were 18 cases with black spots and 7 cases 
with family genetic history. The clinical manifestations were black spots, abdominal pain, diarr-
hea, anemia, etc. 16 cases underwent endoscopic polypectomy, and 5 cases underwent surgical 
treatment. The pathological types of polyps were hamartoma (9 cases), adenomatous polyp (20 
cases), tubular adenoma (8 cases), and proliferative polyp (6 cases). One case of 21 patients was 
considered to be complicated with intestinal tuberculosis. At present, empirical anti-tuberculosis 
treatment was performed. One case was lost to follow-up (unknown diagnosis and treatment); ni-
neteen patients were followed up regularly. Polypectomy under endoscopy, enteroscopy or colo-
noscopy was performed without malignant transformation. Conclusion: PJS is a hereditary disease 
characterized by pigmentation of skin and mucous membrane, multiple polyps of digestive tract 
and cancer susceptibility. Endoscopic treatment is the main treatment. Patients should be regu-
larly reviewed and followed up. 
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1. 引言 

黑斑息肉综合征(Peutz-Jeghers syndrome, PJS)是一种罕见的常染色体显性遗传性疾病，由 STK11 基

因的种系突变引起，以皮肤黏膜色素沉着、胃肠道多发息肉和癌症易感性为特征。患者常有家族史，任

何年龄均可发病，发病率约为 1/8300~1/28,000 [1]，没有性别或种族倾向。息肉的数量、大小与肠套叠、

肠梗阻等并发症有关，且对胃肠道和胃肠道外恶性肿瘤易感[2]。本研究回顾性分析 2014 年 1 月至 2022
年 1 月云南省第一人民医院收治的 21 例 PJS 患者的临床资料，总结分析 PJS 的临床特点，以期提高对该

病的认识，及早诊治，改善疾病预后。 

2. 资料与方法  

2.1. 一般资料 

回顾性分析 2014 年 1 月至 2022 年 1 月云南省第一人民医院收治的 21 例 PJS 患者的临床资料，其中

男 11 例，女 10 例，就诊时年龄 11~56 (27.1 ± 12.2)岁，病程 6 小时~30 年，7 例有家族史，占 33.3%。 

2.2. 诊断标准 

PJS 诊断采用 Beggs [3]标准：1) 2 个或 2 个以上经病理证实的 PJ 息肉；2) 有 PJ 息肉及家族史；3) 有
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PJS 家族史及皮肤黏膜色素沉着；4) 有皮肤黏膜色素沉着同时伴有 PJ 息肉。 

2.3. 方法  

回顾性分析 21 例患者的临床资料，包括：临床表现及体征、实验室检查、内镜检查、病理学报告、

治疗方式、随访结果及预后。 

3. 结果 

3.1. 临床表现及体征  

21 例患者中 18 例有黑斑表现，其中口唇黑斑者最多见，占 94.4% (17/18)，其大小在 1 mm~4 mm 不

等，3 例无皮肤黏膜黑斑表现，其中 11 例单纯表现为黑斑，5 例合并肠套叠，3 例有贫血表现，2 例有腹

泻症状，1 例有腹痛症状，1 例有排便困难症状。 

3.2. 实验室检查   

21 例患者中 9 例合并贫血，1 例癌胚抗原(CEA)升高，2 例糖类抗原 125 (CA125)升高，1 例糖类抗

原 199 (CA199)升高。 

3.3. 内镜检查 

胃镜检查 10 例，结肠镜检查 15 例，小肠镜检查 7 例。内镜下均可发现息肉，其中胃及小肠息肉 3
例，胃、结肠息肉 6 例，小肠、结肠息肉 3 例，十二指肠、结肠息肉 5 例，四者均有者 1 例，单纯小肠

息肉 2 例，单纯结肠息肉 7 例，息肉数目不等、大小及形态不一，直径 0.2~7.0 cm，有广基、无蒂、亚

蒂、短蒂、长蒂等。 

3.4. 病理学报告 

病理报告错构瘤 9 例，腺瘤性息肉 20 例，其中管状腺瘤 8 例，增生性息肉 6 例，小肠腺体异型增生

1 例，十二指肠高分化腺癌 1 例，肉芽肿性炎 1 例。 

3.5. 治疗方式   

21 例患者经内镜下治疗 16 例，其中圈套、电凝电切 10 例，内镜下黏膜下层剥离术(Endoscopic 
submucosal dissection, ESD) 1 例，内镜黏膜切除术(Endoscopic mucosal resection, EMR) 3 例，氩离子凝固

术(Argon plasma coagulation, APC) 3 例；1 例行腹腔镜治疗，3 例因肠套叠行部分小肠切除手术治疗，1
例恶变者行外科联合内镜手术治疗。 

3.6. 随访及预后 

21 例患者行内镜或外科手术治疗后症状均消失，随访 6 月~8 年，19 例定期行胃镜、小肠镜或结肠

镜下息肉切除术，未见恶变，1 例考虑合并肠结核，目前行经验性抗结核治疗，1 例失访(具体诊治不详)。 

4. 讨论 

PJS 是临床上少见的多发息肉综合征，具有常染色体显性遗传模式，最初是在 1954 年布鲁尔等人根

据 Peutz 和 Jeghers 的描述发现而命名。其发病率约为 1/8300~1/28,000 [1]，没有性别或种族倾向，30%~50%
的 PJS 患者有家族史[4]，本研究 21 例患者中男 11 例，女 10 例，7 例有家族史，占 33.3% (7/21)，与文

献报道相符。目前 PJS 的发病机制尚不明确，最常见原因是染色体 19p13.3 上的丝氨酸/苏氨酸激酶或肝
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激酶 B1 (STK11/LKB1)基因发生突变。STK11/LKB1 是一种肿瘤抑制基因并广泛分布于多种组织中，参

与控制细胞周期和细胞增殖的多条信号通路，包括参与调节细胞的极性、代谢、DNA 损伤反应和 P53 介

导的细胞程序性死亡等过程[5]。STK11/LKB1 基因可发生截短突变、杂合性缺失、错义突变，使其功能

丧失，引起 LKB1/腺苷酸活化蛋白激酶(AMP activated protein kinase, AMPK)通路紊乱、哺乳动物雷帕霉

素靶蛋白(mam-malian target of rapamycin, mTOR)通路异常激活，细胞大量增殖，使肿瘤的发生风险增加，

50%~90%的 PJS 病例是由于该酶突变导致激酶功能丧失所致[6]。 
PJS 的主要临床特点是皮肤黏膜色素沉着和消化道多发息肉。皮肤黏膜色素沉着是最常见的临床表

现(95%)，多见于口周和颊粘膜(94%) [7]，也出现在面部、前臂、手指、手掌、足底、肛周等处，大小在

1 mm~4 mm 不等，常在婴幼儿时期表现出来，可随着年龄增长趋于消退，部分患者无皮肤黑斑，因此仅

有皮肤黑斑缺失不能排除 PJS [8]，本研究 21 例患者中 18 例有黑斑表现，占 86% (18/21)，其临床表现与

上述文献报道有差异，在有皮肤黏膜黑斑的患者中口唇黑斑者占 94.4% (17/18)，3 例无皮肤黏膜黑斑表

现，与上述文献报道相似。PJS 息肉可分布于整个消化道，主要好发于小肠，其中以空肠最为常见，其

次好发部位是回肠、十二指肠、胃和结直肠[9]，也可存在于胃肠道外，如呼吸道、泌尿道、鼻咽部等[10]。
息肉形态不一，数目不一，可以是无蒂的、扁平的或有蒂的，大小从几毫米至几厘米不等，可引起消化

道出血、肠梗阻、肠套叠等并发症，因此 PJS 患者常以腹痛、呕吐、贫血、便血等症状就诊。本组患者

5 例表现为肠套叠，3 例有贫血表现，1 例有腹痛症状，追问病史，11 例既往有不同程度的腹痛症状。 
PJS 息肉主要病理类型为错构瘤，其特点是正常区域的细胞过度生长，原始结构明显扭曲，黏膜下

层的平滑肌细胞以树枝状的方式生长增殖，导致表面上皮移位到黏膜下层和固有肌层，形成假性侵袭。

其他病理类型有腺瘤性息肉、增生性息肉、炎性和混合性息肉等[11]。PJS 患者不仅胃肠道恶性肿瘤如结

肠癌、胃癌小肠癌发生风险高，而且对胃肠道外恶性肿瘤如乳腺癌、甲状腺癌、肺癌、宫颈癌、睾丸癌

易感，其相对风险较正常人高 15 倍[2]，随着年龄的增长，恶性肿瘤的风险也随之增加，宁守斌[12]等报

道了 336 例 PJS 患者的癌症发病情况，在 30、40、50 和 60 岁时患癌症的累积风险分别为 3%、21%、47%
和 55%。PJS 癌变机制尚不明确，目前认为有两种恶变机制，胃肠道恶性肿瘤主要为错构瘤–腺瘤–腺

癌途径，胃肠道外恶变肿瘤主要通过 De nove 恶变的途径[13]。但也有研究指出，黑斑息肉恶变可能存在

另一种途径，即“腺瘤性息肉–癌变”途径[14]。本组资料中，患者息肉病理类型错构瘤 9 例，腺瘤性息

肉 20 例，其典型病理结果较少，可能与息肉数量、取材主观性、环境、地区、生活方式、饮食结构等存

在差异有关。 
目前 PJS 尚无根治方法，对于皮肤黏膜色素沉着，因其恶变率极低，通常不需要特殊处理，如有美

容需求或因黑斑而造成心理负担者，可行激光治疗。PJS 息肉可并发肠套叠和肠梗阻，大多数小肠息肉

患者出现肠套叠的年龄中位数为 16 岁(3~50 岁) [15]，半数患者在 20 岁之前出现肠套叠[7]。需要手术治

疗，而反复的手术切除等治疗容易引起短肠综合征，影响患者生活质量，因此预防性息肉切除可防止肠

套叠的发生及减少手术次数，避免肠切除次数过多引起的短肠综合征。息肉切除主要有两种方法，一种

是内镜下息肉切除术，另一种是外科手术。在内镜检查中发现大于 1 cm 的胃息肉或结肠息肉时可行内镜

下息肉切除术[15]。有症状或快速生长的小肠息肉或大于 1~1.5 cm 的无症状息肉建议行剖腹手术治疗。

一些专家建议可以通过手术联合内镜来达到彻底清除息肉的目的，最大程度减少二次剖腹手术的几率

[16]。随着近些年单(双)气囊小肠内镜技术的发展，其并发症少、安全性及有效性高、可减少甚至避免二

次剖腹手术等优势，已成为监测和切除小肠息肉的首选治疗[17]。另外，一些药物如 mTOP 信号抑制剂

雷帕霉素、COX-2 抑制剂塞来昔布、芳香酶抑制剂阿那曲唑、二甲双胍[3]可减轻息肉负担和减缓肿瘤的

发生，但因其全身毒性及心血管风险等不良反应，这些药物目前都没有在临床上常规使用。本组 21 例患

者经内镜下治疗 16 例，1 例行腹腔镜治疗，3 例因肠套叠行部分小肠切除手术治疗，1 例恶变者行外科
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联合内镜手术治疗，治疗后患者临床症状均消失，随访 6 个月到 8 年，19 例定期行胃镜、小肠镜或结肠

镜下息肉切除术，目前未见恶变及肠梗阻、肠套叠等情况。 
因 PJS 的胃肠道恶性肿瘤和胃肠道外恶性肿瘤较正常人高发，因此对 PJS 患者的定期随访和监测是

非常重要的，其主要目的有两个：第一，减轻 PJS 患者的息肉负担，预防与息肉相关的并发症如肠套叠、

肠梗阻；第二，进行早癌监测。但对于监测哪些脏器、以何种频率监测，目前尚无明确共识。目前大多

数专家学者建议 PJS 患者除定期行胃肠镜、胶囊内镜、消化道造影 CT 等检查及息肉切除术外，还应遵

循如下随访方案[3] [18] [19] [20]：1) 如果符合 PJS 的临床诊断标准，无论年龄大小，应完善 STK11 基因

筛查。2) 对于无症状的 PJS 患者，在开始小肠检查的同一年龄(8 岁)进行胃镜和结肠镜检查。如果发现

阴性，则从 18 岁开始每隔 1~3 年进行一次内镜检查。3) 对于肠外恶性肿瘤的监测，女性从 25 岁开始，

每年行乳腺、妇科检查，包括宫颈涂片、经阴道超声、乳腺 MRI 等检查；对于男性，建议从出生到 12
岁每年进行睾丸检查；针对胰腺肿瘤，应从 30 岁或 35 岁开始，每年或每两年进行磁共振胆胰管造影术

或内镜下超声检查。对于临床上怀疑为 PJS 的患者，有必要追问其家族史，以确定其家庭成员有无类似

病史及遗传风险，并行胃肠镜等消化道检查，做到早期诊断、早期治疗、定期随访及监测，预防肠套叠、

肠梗阻等并发症。 
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