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Abstract: PJS is a rare hereditary disease, and clinical features were pigmented spots on the lips and oral mucosa with 
gastrointestinal tract polyposis. Early resection of the bowel polyps in PJS patients will prolong survival time, detect 
causative gene of PJS family members contribute to early diagnosis and early prediction of cancer risk. 
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摘  要：PJS 是一种少见的家族遗传性疾病，临床表现胃肠道息肉和皮肤黏膜黑色素沉着斑点。早期切除肠息

肉可延长 PJS 患者的生存时间，对 PJS 家族成员进行致病基因检测有助于及早确诊以及预测癌变风险。 
 
关键词：黑斑息肉综合征；肠套叠 

1. 引言 

Peutz-Jeghers Syndrome (PJS)又称黑斑息肉综合

征，即黑色素斑–胃肠息肉综合征，是一类少见的胃

肠道错构瘤性多发性息肉综合征。我科 2012 年 7 月

收治 1 例 PJS 患者并发肠套叠，现结合文献对其发病

情况、诊断、治疗报道如下。 

2. 临床资料 

2.1. 一般情况 

患儿，女，11 岁，于 2012 年 07 月 07 日因“间

断性腹痛 3 年，再发伴便血 1 天”住院。患者母亲口

唇也有粘膜黑色色素斑，但是没有出现腹痛等不适症

状，一直未予诊断治疗，患儿父亲及家族其他成员没

有类似病史。 

2.2. 查体 

T 37.0℃，P 90次/分，R 24 次/分，Bp 90/60 mmHg，

神清、贫血貌，全身皮肤粘膜无黄染，浅表淋巴结无

肿大，口唇粘膜可见黑色色素斑。心肺无异常，腹平

软，肝脾肋下未及，右下腹可扪及一质韧肿块，约 3 cm 

× 5 cm，边界欠清，活动度差，压痛，脐周散在压痛

无反跳痛，移动性浊音阴性，肠鸣音亢进。脊柱四肢

无畸形，神经系统无阳性体征。 

2.3. 特检及实验室检查 

院外腹部彩超提示：下腹部类圆形包块考虑肠套

叠。我院血常规示：RBC 3.89 × 1012/L，HGB 87 g/L，
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肝肾功能、电解质、凝血功能、心电图、胸片等未见

明显异常。 

2.4. 治疗过程 

术中见腹腔内少量淡红色腹水，距屈氏韧带约 20 

cm 处近端空肠套入远端空肠形成肠套叠，套叠段长

约 20 cm。近端空肠扩张，肠壁增厚。将套叠段肠管

复位，继续探查见小肠内多处肿瘤，最大约 4 × 4 cm，

质韧，血供丰富，基底部带蒂与肠腔相连(分别为距屈

氏韧带约 20 cm、40 cm、60 cm、80 cm 处空肠，距回

盲部 4 cm 及 20 cm 处回肠)。结肠多发肿瘤，广泛分

布于升结肠、横结肠及降结肠肠腔内，大小约 1 × 1 cm

至 4 × 5 cm 不等。结肠肠系膜根部广泛密布肿大淋巴

结，质韧，部分融合成片。遂行“小肠肿瘤切除+全

结肠切除+回肠造瘘术”，术后患儿安返病房，予抗感

染、补液、纠正水电解质紊乱、营养支持治疗、要素

饮食患儿痊愈出院。 

2.5. 病理诊断 

(小肠、结肠)多发性 Peutz-Jeghers 息肉。 

3. 讨论 

PJS 是一种少见的家族遗传性疾病，约有 30%~ 

50%患者有明确的家族史[1]，遗传方式为单基因常染

色体显性遗传。据统计多数患者患有黑斑综合症，约

5%的患者仅有胃肠道多发性息肉或色素沉着。息肉可

发生于胃、小肠和结肠，最常见于空肠和回肠，但黑

斑的发生部位常较一致[2]。临床上色素斑点多在息肉

之前发生，但色素斑的数目和深浅与息肉的数目及大

小无相关性。息肉性质常为错构瘤，一般认为它不属

于癌前病变[3]，存在错构瘤–腺瘤–腺癌的演进过程，

但是错构瘤癌变或是癌与错构瘤共存仍存在较大的

争议。 

关于 PJS 合并多发肠套叠的超声诊断国内罕见报

道。如发现口唇、口腔黏膜等部位有色素沉着，结合

胃镜、肠镜检查发现有消化道息肉存在，活检证实为

错构瘤，即可确诊本病。大多数患者都有明确的家族

史，但并不是所有患者都有家族史，故有学者将具有

色素斑、胃肠道多发性息肉及家族遗传这 3 大特征者

称为完全性 PJS，而仅有黑斑及家族史或仅有黑斑及

息肉而无家族史者称为不完全性 PJS。 

胃肠道息肉可引起长期腹泻和便血而导致贫血，

当息肉逐渐增大时可发生肠梗阻，也可因息肉过多或

息肉牵拉引起肠套叠及直肠脱垂，本例患者合并有贫

血及肠套叠。PJS 目前无特殊治疗手段，出现消化道

梗阻及恶变时考虑手术治疗。清除胃肠道息肉是治疗

本疾病的关键，可能因肠套叠行急诊手术。本例患者

因为肠套叠急诊手术，未能口服肠道抗生素及灌肠，

只能行造瘘术，术后对患者的生活质量有一定的影

响，三月后需再次行关瘘术。如果患者早期就诊，行

肠镜检查，确诊后行择期手术，就可以避免行第二次

手术给患者带来创伤和痛苦。 

目前认为 PJS 是具有黏膜黑色素沉着和伴有消化

道原发性息肉的一种常染色体显性遗传病，而且患者

易发生多种肿瘤。研究发现 LKB1/STK11 在多数 PJS

家系中存在胚系突变，但在小部分家系患者中未发现

LKB1/STK11 基因突变，因此选择比较大的家系进行

连锁分析确定新的位点克隆新的基因有助于明确 PJS

致病基因。 

PJS 如得以适当治疗，患者与一般人的生存期相

同，如反复多次行手术切除息肉或行肠切除，多因术

后肠瘘或短肠综合征等并发症而缩短病人的生存期。

故应提高对本病的认识，提高早期诊断率，才能取得

的满意的疗效。随着人类基因组计划和蛋白组计划的

研究进展，我们相信在不久的将来人们对 PJS 的发病

机制致病基因及其功能的研究将更加明了，相信 PJS

会像许多遗传性疾病一样在人类中消失。 
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