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家族性腺瘤性息肉病９６例诊治分析

于恩达，徐晓东，孟荣贵，傅传刚，徐洪莲，金国祥，林　苗
（第二军医大学长海医院普通外科，上海２００４３３）

［摘要］　目的：总结家族性腺瘤性息肉病（ｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｏｓｉｓ，ＦＡＰ）的临床表现特征，探讨ＦＡＰ的诊治经验。方

法：回顾１９８５～２００３年９６例ＦＡＰ患者临床资料，分析结肠镜表现特征；回顾２００１～２００３年２２例ＦＡＰ患者上消化道内镜及

腹部影像学检查资料，分析其大肠外病变特征。结果：９６例ＦＡＰ患者中多数患者大肠内息肉呈密生型生长（５２／９６，５４．２％），

左半结肠及直肠息肉分布密度呈中至重度，直肠腺瘤癌变率高（２３／４１，５６．１％）。２２例ＦＡＰ患者中伴胃窦部增生性息肉１９
例，占８６．３％；十二指肠各段有息肉样病灶１８例，占８１．８％（其中腺瘤性息肉１２例，无１例癌变）。２２例中有３例分别在大肠

切除术后５年内发生腹壁、腹盆腔和小肠系膜硬纤维瘤，仅１例手术完整切除治愈。结论：大肠内密集分布腺瘤性息肉是

ＦＡＰ特征性表现，直肠腺瘤性息肉癌变率高，结肠镜是安全、有效的早期诊断方法；上消化道息肉是ＦＡＰ常见大肠外病变，国

人十二指肠腺瘤癌变罕见；硬纤维瘤严重影响ＦＡＰ患者大肠切除术后的生存质量。

［关键词］　腺瘤息肉病，结肠；结肠镜检查；大肠外病变

［中图分类号］　Ｒ７３５．３　　　［文献标识码］　Ａ　　　［文章编号］　０２５８８７９Ｘ（２００６）０４０３５３０５

Ｄｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｏｓｉｓ：ａｎｏｕｔｃｏｍｅａｎａｌｙｓｉｓｏｆ９６ｃａｓｅｓ

ＹＵＥｎｄａ，ＸＵＸｉａｏｄｏｎｇ，ＭＥＮＧＲｏｎｇｇｕｉ，ＦＵＣｈｕａｎｇａｎｇ，ＸＵＨｏｎｇｌｉａｎ，ＪＩＮＧｕｏｘｉａｎｇ，ＬＩＮＭｉａｏ（ＤｅｐａｒｔｍｅｎｔｏｆＧｅｎｅｒａｌ

Ｓｕｒｇｅｒｙ，ＣｈａｎｇｈａｉＨｏｓｐｉｔａｌ，ＳｅｃｏｎｄＭｉｌｉｔａｒｙＭｅｄｉｃａｌＵｎｉｖｅｒｓｉｔｙ，Ｓｈａｎｇｈａｉ２００４３３，Ｃｈｉｎａ）

［ＡＢＳＴＲＡＣＴ］　Ｏｂｊｅｃｔｉｖｅ：Ｔｏｄｉｓｃｕｓｓｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓｏｆｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｏｓｉｓ（ＦＡＰ）ａｎｄｓｕｍｍａｒｉｚｅｏｕｒｅｘ

ｐｅｒｉｅｎｃｅｉｎｄｉａｇｎｏｓｉｎｇａｎｄｔｒｅａｔｉｎｇｔｈｅＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ．Ｍｅｔｈｏｄｓ：Ｃｌｉｎｉｃａｌｄａｔａｏｆ９６ＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ（１９８５２００３）ｗｅｒｅｒｅｖｉｅｗｅｄａｎｄ

ｃｏｌｏｎｏｓｃｏｐｉｃｆｉｎｄｉｎｇｓｗｅｒｅａｎａｌｙｚｅｄｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ．ＡｂｄｏｍｉｎａｌＣＴｆｉｎｄｉｎｇｓａｎｄｅｎｄｏｓｃｏｐｉｃｆｉｎｄｉｎｇｓｏｆｔｈｅｕｐｐｅｒｄｉｇｅｓｔｉｖｅｔｒａｃｔ

ｉｎ２２ＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ（２００１２００３）ｗｅｒｅａｎａｌｙｚｅｄｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙｉｎａｎａｔｔｅｍｐｔｔｏｓｅｅｋｅｘｔｒａｒｅｃｔａｌｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓｉｎ

ＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ．Ｒｅｓｕｌｔｓ：Ｄｅｎｓｅｌｙｇｒｏｗｎｐｏｌｙｐｓｗｅｒｅｆｏｕｎｄｉｎｔｈｅｃｏｌｏｒｅｃｔｕｍｉｎｍｏｓｔｐａｔｉｅｎｔｓ（５２／９６，５４．２％），ｗｈｉｌｅｍｏｄｅｒａｔｅ

ｔｏｈｉｇｈｄｅｎｓｉｔｙｏｆｐｏｌｙｐｓｗｅｒｅｆｏｕｎｄｉｎｔｈｅｌｅｆｔｈｅｍｉｃｏｌｏｎａｎｄｒｅｃｔｕｍ．Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆｃａｎｃｅｒｉｚａｔｉｏｎｗａｓｈｉｇｈｆｏｒｒｅｃｔａｌａｄｅｎｏｍａ
（２３／４１，５６．１％）．Ｏｆｔｈｅ２２ＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ，１９（１９／２２，８６．３％）ｈａｄｐｒｏｌｉｆｅｒａｔｉｖｅｐｏｌｙｐｓｏｆｔｈｅｇａｓｔｒｉｃａｎｔｒｕｍａｎｄ１８（１８／２２，

８１．８％）ｈａｄｄｕｏｄｅｎａｌｐｏｌｙｐｓ，ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ１２ｄｕｏｄｅｎａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｓ，ｗｉｔｈｏｕｔａｓｉｎｇｌｅｃａｓｅｏｆｃａｎｃｅｒｉｚａｔｉｏｎ．Ｉｎ３ｏｆｔｈｅ２２

ＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ，ｄｅｓｍｏｉｄｔｕｍｏｒｓｗｅｒｅｄｅｔｅｃｔｅｄｉｎｔｈｅａｂｄｏｍｉｎａｌｗａｌｌ，ａｂｄｏｍｉｎｏｐｅｌｖｉｃｃａｖｉｔｙｏｒｍｅｓｅｎｔｅｒｙｏｆｓｍａｌｌｉｎｔｅｓｔｉｎｅ５

ｙｅａｒｓａｆｔｅｒｃｏｌｅｃｔｏｍｙ．Ｏｆｔｈｅ３ｐａｔｉｅｎｔｓ，ｏｎｌｙｏｎｅｗａｓｃｕｒｅｄｂｙｃｏｍｐｌｅｔｅｒｅｓｅｃｔｉｏｎｏｆｔｈｅｔｕｍｏｒ．Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎ：Ｄｅｎｓｅｇｒｏｗｔｈｏｆ

ｐｏｌｙｐｓｉｎｔｈｅｃｏｌｏｒｅｃｔｕｍｉｓａｔｙｐｉｃａｌｃｌｉｎｉｃａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｏｆＦＡＰ．Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆｃａｎｃｅｒｉｚａｔｉｏｎｉｓｈｉｇｈｆｏｒｒｅｃｔａｌａｄｅｎｏｍａ．

ＣｏｌｏｎｏｓｃｏｐｙｉｓｓａｆｅａｎｄｅｆｆｅｃｔｉｖｅｆｏｒｅａｒｌｙｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆＦＡＰ．Ｐｒｅｓｅｎｃｅｏｆｐｏｌｙｐｓｉｎｔｈｅｕｐｐｅｒｄｉｇｅｓｔｉｖｅｔｒａｃｔｉｓａｃｏｍｍｏｎｅｘ

ｔｒａｒｅｃｔａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｏｆＦＡＰ．ＣａｎｃｅｒｉｚａｔｉｏｎｏｆｄｕｏｄｅｎａｌａｄｅｎｏｍａｉｓｒａｒｅｉｎＣｈｉｎｅｓｅＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓ．Ｄｅｓｍｏｉｄｔｕｍｏｒｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔｌｙ
ｉｎｆｌｕｅｎｃｅｓｐｏｓｔｏｐｅｒａｔｉｖｅｑｕａｌｉｔｙｏｆｌｉｆｅｏｆＦＡＰｐａｔｉｅｎｔｓｗｈｏｒｅｃｅｉｖｅｄｐｒｏｐｈｙｌａｃｔｉｃｃｏｌｅｃｔｏｍｙ．
［ＫＥＹＷＯＲＤＳ］　ａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｏｓｉｓｃｏｌｉ；ｃｏｌｏｎｓｃｏｐｙ；ｅｘｔｒａｒｅｃｔａｌｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎ

［ＡｃａｄＪＳｅｃＭｉｌＭｅｄＵｎｉｖ，２００６，２７（４）：３５３３５７］

［作者简介］　于恩达，博士，副教授、副主任医师．
Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇａｕｔｈｏｒ．Ｅｍａｉｌ：ｄａｙｕ＠ｓｈ１６３．ｎｅｔ

　　家族性腺瘤性息肉病 （ｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓ
ｐｏｌｙｐｏｓｉｓ，ＦＡＰ）突出的特点是青春期开始出现满布
大肠的腺瘤性息肉，在出现腹痛、腹泻、血便等消化
道症状前不易诊断，如不及时治疗，至４０岁１００％
发生恶变。同时ＦＡＰ常伴发多样性的大肠外表现，
包括上消化道息肉和硬纤维瘤等，临床上常常被忽
视，严重影响患者的预后。我科１９８５～２００３年行结
肠镜检查患者３８２７５例，诊断ＦＡＰ共９６例。本研
究拟总结９６例ＦＡＰ患者的结肠镜下表现，探讨结
肠镜对ＦＡＰ的诊断价值；同时回顾２００１～２００３年

收治的２２例ＦＡＰ患者上消化道内镜以及腹部影像
学检查资料，探讨ＦＡＰ伴发胃、十二指肠息肉和硬
纤维瘤的临床特征和治疗体会。

１　资料和方法

１．１　临床资料　１９８５～２００３年收治的９６例ＦＡＰ
患者，男性５６例，女性４０例；平均发病年龄３１．６±
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４．５（１２～６０）岁。反复血便、黏液便，腹痛者６６例；

ＦＡＰ家系成员进行结肠镜检查诊断１６例；转移性

肝癌寻找原发灶者１例；因结肠息肉或大肠癌行结

肠切除术后复查者１３例（结肠次全切除盲直肠吻合

５例，全结肠切除回直肠吻合６例，直肠癌行前切除

２例）。追问病史，发现有５４例家族中有大肠癌或

可疑大肠癌病例，占５６．３％。２３例无家族史，１９例

家族史不详。

　　２００１～２００３年收治的２２例ＦＡＰ患者，男性１５
例，女性７例，平均发病年龄２９．６±３．７（１６～４２）

岁。所有患者均否认既往有上消化道疾病及腹部肿

瘤病史。入院后采取胃、十二指肠内镜及腹部影像

学检查。

１．２　检查方法　大肠检查采用ＣＳ６０型纤维结肠

镜、ＰＡＮＴＡＸＥＣ３８４０ 和 ＯＬＹＭＰＵＳＣＦＩＴ２００Ｉ
电子结肠镜，双人操作法，所有病例均用热活检钳取

数枚至数十枚做病理学诊断，对大于２ｃｍ×２ｃｍ的

大肠息肉进行连续切片检查。上消化道检查采用

ＧＩＦＸＱ１４０型胃镜及十二指肠侧视镜，发现息肉样

病变用热活检钳取标本做病理学诊断。腹部Ｂ超发

现异常者进一步用ＣＴ平扫加增强扫描定位。

２　结　果

２．１　发病特征　３８２５７例结肠镜检查病例中诊断

出ＦＡＰ共９６例，占０．２５％；其中男性占５８．３％，女

性占４１．７％，男、女发病比例为１．４１，发病年龄集

中在青年期，２５～３５岁多见，这主要是由于多数患

者到临床症状严重时才进行检查，大肠内息肉的生

长期可能已有５～１０年。２２例ＦＡＰ患者中发现胃

息肉１９例，占８６．３％；十二指肠各段有息肉样隆起

１８例，占８１．８％；同时伴有胃和十二指肠息肉１８
例，占８１．８％。伴发硬纤维瘤共３例，女性２例，男

性１例，均有腹部手术史，首次发生硬纤维瘤距大肠

切除术的间隔都在５年内。

２．２　大肠内息肉的数量、分布、大小及形态　根据

结肠镜下的息肉密集程度分为３度：１０ｃｍ肠段内

息肉数多于３００枚为重度；１００枚左右时为中度；３０
枚为轻度。息肉总数大于１０００枚时称密生型，少

于１０００枚称非密生型［１］。从息肉分布的特征看，

本组患者大肠内息肉生长密度达中度至重度有９１
例；息肉总量达密生型有５２例，严重者肉眼下无正

常肠黏膜。左半结肠及直肠息肉分布多呈中、重度，

右半结肠多呈轻度。５例息肉总数少于１００枚，散

在分布于右半结肠及直肠；９６例患者中有１１例已

行结肠次全切除或全切除术，这些患者直肠内均有

较密集的息肉生长，有２例已行直肠部分切除术，发

现在残留直肠内息肉生长密集；从息肉的形态特征

看镜下息肉呈地毯样分布，布满整个大肠，多数外观

呈黄豆样大小（０．３～０．５ｃｍ）小息肉，其中可伴有大

于１．０ｃｍ×１．０ｃｍ的大息肉，最大约有５．０ｃｍ×

６．０ｃｍ。体积大的息肉多见于左半结肠。小息肉呈

无蒂半球型，表面光滑，颜色同正常黏膜；大息肉多

为亚蒂或有长蒂，大于２．０ｃｍ×２．０ｃｍ的息肉可有

短蒂，色红，表面有不同程度糜烂、出血。

２．３　大肠内息肉的病理特征　大肠腺瘤性息肉伴

轻、中度不典型增生１８例，占１８．８％，伴中、重度不

典型增生１７例，占１７．７％；混合性息肉４例，占

４．２％；腺瘤伴血吸虫病１例，伴鞭虫症１例。诊断

腺瘤癌变４１例，占４２．７％，有４例在２５岁以下，癌

变息肉直径均大于３ｃｍ，质脆，表面有溃疡、出血。

其中直肠内腺瘤发生癌变２３例，占５６．１％，升结肠

３例，结肠肝曲４例，乙状结肠１１例。

２．４　伴发上消化道息肉的数量、分布、大小及形

态　胃内息肉主要分布于胃窦部，胃小弯可见散在

性分布，胃底、胃大弯部少见息肉生长。胃内息肉外

观一般呈半圆形隆起，多数约黄豆样大小。十二指

肠各段均有息肉生长，多发生在降部，外观分布可呈

密集型或散在型分布，一般集中在十二指肠大乳头

周围，大小在０．２～１ｃｍ不等，可有蒂、亚蒂或无蒂。

根据Ｓｐｉｇｅｌｍａｎ评分标准，本组１９例中Ⅰ期５例，

占２６．３％；Ⅱ期７例，占３６．８％；Ⅲ 期 ４ 例，占

２１．１％；增生性息肉３例，占１５．８％。

２．５　伴发上消化道息肉的病理特征　ＦＡＰ伴发胃

窦、小弯部息肉多数为“增生性息肉”，不伴有腺上皮

细胞的异常增生。十二指肠息肉中分布于乳头周围

及乳头对侧的息肉多为腺瘤性息肉，可伴有轻度到

重度不典型增生，分布在球部与水平部者多为炎性

增生性息肉。本组收治的ＦＡＰ患者中未发现有胃、

十二指肠息肉癌变的病例。

２．６　ＦＡＰ伴发硬纤维瘤　本组３例硬纤维瘤分别

来自腹壁、盆腔和小肠系膜，均在腹部手术５年后发

生，表现为渐进性增大的无痛性包块，常见腹壁质硬

肿块，同时可伴有腹胀、腹痛等消化道或泌尿道梗阻

症状。硬纤维瘤局部呈浸润性生长，与周围粘连致
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密，无界限。手术切除率低，本组２例腹腔内硬纤维

瘤无法完整切除，手术切除后局部复发率高。

３　讨　论

　　ＦＡＰ特征性表现是大肠内密布生长腺瘤性息

肉，这是重要的诊断依据。同时患者常伴有特征性

大肠外表现，如上消化道息肉、硬纤维瘤以及视网膜

色素上皮细胞肥大等。美国、西欧等发达国家均相

继建立了家系登记中心，为患者及其家系成员提供

定期的随访和家系筛选。而目前我国尚未建立起规

模性的家系登记体系，缺乏对国人ＦＡＰ临床表现特

征系统性认识，在一定程度上延误诊治，影响了预

后。

　　本组通过对９６例患者的结肠镜下表现总结国

人ＦＡＰ大肠内息肉病变的特征［１］：（１）息肉多数呈

密生型生长，占５４．２％；（２）越靠大肠远端息肉生长

越密集，多呈中、重度分布；（３）多数息肉呈宽基底黄

豆样大小；（４）大于２ｃｍ的息肉多发于乙状结肠及

直肠，带蒂生长；（５）直肠内息肉易发生癌变，息肉癌

变可发生在青年患者。西方国家报道ＦＡＰ患者首

次诊断的癌变率在７０％，本组发现为４２．７％，这可

能与不同人种之间的病理学分布差异有关。我们认

为ＦＡＰ具有上述特征性内镜下表现，并且结肠镜技

术在国内正在普及，可以通过结肠镜对有下消化道

症状者，尤其是有家族史者进行初步筛选。本组有

１６例患者是采用结肠镜进行家系筛选中发现，占

１６．７％，病理诊断腺瘤伴中、重度不典型增生３例，

对于这些患者如未能早期发现并采取及时治疗将影

响预后。

　　随着分子水平诊断技术发展，目前能够对家系

成员开展基因筛选［２］。然而有２０％～４０％患者基

因突变检测呈阴性［３］，同时对突变基因检测阳性者

仍需行结肠镜定期随访，因此我们认为结肠镜下的

直观表现仍是目前临床诊断的“金标准”，其他诊断

方式可作为辅助手段。英国Ｓｔ．Ｍａｒｋ医院建议对患

者一级亲属每年行乙状结肠镜检查，直至发现息肉，

到２０岁以上每５年行染色结肠镜检查１次，根据息

肉的密度、部位以及病理表现结合家系情况，决定手

术的时机与方式［４］。同时有一种特殊类型的ＦＡＰ
亚群表现为大肠内息肉少于１００枚，发病年龄在

３５～４５岁者考虑属轻表型ＦＡＰ（ａｔｔｅｎｕａｔｅｄＦＡＰ，

ＡＦＡＰ），这类患者的发病及腺瘤癌变年龄均较一般

ＦＡＰ患者晚１２～１５年，预后也相对较好［５］。本组

通过结肠镜诊断ＡＦＡＰ有５例，占５．２％，较国外报

道１０％的发病率低。对这类患者可采取镜下摘除

大体积的息肉，定期结肠镜复查治疗。ＦＡＰ术后的

残留直肠有腺瘤复发、癌变可能，患者死于直肠癌的

危险率可达１２．５％［６，７］。可以通过结肠镜对残留直

肠进行密切随访，做到早期发现、治疗，以避免腺瘤

发生癌变。本组随访１１例行次全结肠或全结肠切

除术患者，残余直肠均发现有密集息肉生长，及时采

取了相应治疗措施。有学者认为术前直肠内息肉少

于２０枚并有条件定期软结肠镜随访者可考虑保留

直肠，但这种治疗策略的安全性有待长期的临床观

察。

　　欧美国家ＦＡＰ登记中心报道约有３３％～９２％
的ＦＡＰ患者伴发上消化道息肉，累及的危险率达

１００％［８］。本组２２例中伴发胃内息肉 １９例，占

８６．３％；十二指肠息肉１８例，占８１．８％。但由于患

者一般无上消化道症状，因此临床上往往易遗漏诊

断，是影响患者预后的不良因素。

　　ＦＡＰ伴发的胃内息肉主要集中在胃窦部，胃小

弯处可散在分布，胃大弯以及胃底部相对少见［９］。

本组１９例患者胃内息肉数目在５～３０枚不等，多数

位于胃窦部，约黄豆样大小，外观呈炎性增生样息肉

改变，局部黏膜无糜烂、出血等。胃内息肉主要有２
种类型：基底腺息肉及腺瘤性息肉。前者占５０％～

６０％，与结肠内息肉同时性生长，病程中息肉数目会

不断增加，但不会发生癌变［８，９］；后者属癌前病变，国

外报道的发生率是６％，Ｉｉｄａ等［１０］认为这些病灶在

后期病程中将会发生癌变。本组１９例胃内息肉主

要表现为增生性息肉，未发现有腺瘤样息肉，镜下腺

体扩张或伴有囊性变，不伴有腺上皮异常增殖。我

们认为这可能由于不同人种之间病理表现特征存在

差异，当然病例样本量不足的因素也不能排除。

　　ＦＡＰ伴十二指肠息肉的显著性特征是多发性，

主要位于降部，在乳头区周围呈簇生长并伴有较大

体积腺瘤［１１］。本组１８例伴发十二指肠息肉的病

例，通过内镜观察在第二段近乳头区或对侧黏膜有

黏膜隆起样病灶聚集，外观呈腺瘤样改变，多数约为

绿豆样大小，本组发现１例在乳头区有大于１ｃｍ的

息肉生长，其他段内的息肉多数散在分布，外观呈炎

性息肉样。ＦＡＰ伴发十二指肠息肉以腺瘤样增生

多见，Ｓｐｉｇｅｌｍａｎ分期越高，异常增殖的程度越严重，
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Ⅳ期发生乳头周围癌的危险性最大［１２］。ＦＡＰ伴发

十二指肠壶腹周围癌的危险性是普通人群的１００
倍，发病率在１％～１２％；荷兰登记中心报道ＦＡＰ
患者到７０岁时发生十二指肠癌的累积危险率达

４％；丹麦登记中心报道为３％，十二指肠癌的诊断

年龄在１７～８１岁，平均年龄在４５～５２岁［１３］。本组

研究发现十二指肠腺瘤性息肉发生率８４．２％，多为

增生性伴有管状腺瘤样改变，但未发现ＳｐｉｇｅｌｍａｎⅣ
期及癌变患者。丹麦、芬兰、挪威和瑞典的息肉病登

记中心联合报道关于ＦＡＰ十二指肠腺瘤１０年生存

报告认为，随着病程发展Ｓｐｉｇｅｌｍａｎ分期将日趋加

重［１３］。由于我们并没有对所有患者进行胃、十二指

肠黏膜的随机活检，因而无法正确评估ＦＡＰ伴发上

消化道腺瘤的病理学特征。采用十二指肠侧视内镜

结合随机活检的检查方法有助及时发现十二指肠微

腺瘤病灶。

　　分子遗传学研究发现ＡＰＣ外显子１０～１５之间

发生突变时，十二指肠息肉发病率显著升高。同时

黏膜异常增殖灶中ＡＰＣ等位基因突变以及胰、胆汁

内的毒性物质等因素对十二指肠乳头周围新生物形

成都有一定影响［１４，１５］。我们发现本组１８例患者十

二指肠与结肠息肉严重程度之间并无相关性，因此

推测十二指肠腺瘤的发生与 ＡＰＣ胚系突变位点之

间并无明确对应关系。

　　十二指肠腺瘤癌变是ＦＡＰ预防性结肠切除术

后的主要致死原因之一。因此在进行结肠手术同时

应注意观察、处理伴发的上消化道病变。治疗原则

是预防癌变，对有恶变倾向的十二指肠腺瘤患者应

采取积极的预防性切除，绒毛状腺瘤、重度不典型增

生、息肉短期内迅速增大者都是手术指征［１６］。十二

指肠乳头周围息肉癌变的危险性较其他部位高，对

该部位的腺瘤应及时随访，积极治疗。通过内镜可

进行治疗，包括热切除、激光凝除、圈套摘除、ＥＲＣＰ
结合预防性括约肌切开热凝除等［１４］。本组对１例１

ｃｍ×１ｃｍ大小的腺瘤在镜下摘除，术后无出血、穿

孔等并发症。流行病学资料表明ＮＳＡＩＤｓ类药物对

胃肠道肿瘤有抑制作用［１７］，ＮＳＡＩＤｓ类药物舒林酸

能够抑制十二指肠黏膜上皮细胞增殖，使息肉逐渐

消退。因此认为 ＮＳＡＩＤｓ类药物或选择性ＣＯＸ２
抑制剂对十二指肠腺瘤生长早期有抑制作用，但长

期治疗效果以及预防息肉癌变的有效性还有待长期

的临床观察。

　　硬纤维瘤是ＦＡＰ特征性的大肠外病变，多发生

在大肠切除术后，早期不易诊断，并发症多，治疗困

难，是ＦＡＰ患者主要致死病因之一。硬纤维瘤占所

有肿瘤发病率的０．０３％，ＦＡＰ患者发生硬纤维瘤的

危险系数是普通人群的１０００倍，约１０％的ＦＡＰ患

者会伴发硬纤维瘤［１８］。遗传因素、创伤以及体内激

素水平与发病有关。ＦＡＰ伴发的硬纤维瘤中发现

了ＡＰＣ等位基因的突变或丢失，引起成纤维细胞的

异常单克隆增殖导致硬纤维瘤的发生［１９］，ＡＰＣ基因

密码子１４４４上游的突变可能会促进发病进程［２０］，

手术创伤也是诱发因素。本组３例均有明确的

ＦＡＰ家族史，既往均有腹部手术史，术后４～５年发

生腹部硬纤维瘤，我们认为可能是由于手术对腹腔、

腹壁造成医源性创伤，组织修复、结构重建过程中，

成纤维细胞的异常增殖导致发病。雌激素一直被认

为与硬纤维瘤的生长有关，因此妊娠期妇女中硬纤

维瘤的病程发展较快，而绝经后的妇女中发病率相

对较低［１８］。本组３例中２例是成年女性，均未绝经

且有生育史。这也为硬纤维瘤采取雌激素拮抗剂治

疗提供了依据。

　　硬纤维瘤是来源于肌肉、筋膜组织的良性肿瘤，

多发生于腹壁、腹腔内及肠系膜。局部浸润性生长，

常压迫周围空腔器管，引起梗阻等症状［２１，２２］。本组

来源于腹壁１例，盆腔１例，小肠系膜１例。在盆腔

内浸润性生长导致左侧输尿管受压、梗阻，肾盂积

水；来源于小肠系膜最为严重，引起消化道梗阻，系

膜缺血、坏死。本组采用腹部、盆腔ＣＴ扫描，不仅

可以进一步确诊，更重要的是判断肿瘤与邻近周围

器官关系，指导临床治疗。

　　对硬纤维瘤的治疗仍有争议，认为发生于四肢、

腹壁者首选考虑手术切除，并发症少，但术后易复

发。本组１例腹壁硬纤维瘤因手术切除后复发，反

复行３次手术。对于来源于小肠系膜及后腹膜者，

由于术后会出现肠瘘、短肠综合征及复发等严重并

发症，因此对无严重并发症的患者不主张手术［２３］。

本组１例因盆腔内肿瘤造成左侧肾盂积水，予手术

切除，术后２年复发。１例侵犯整个小肠系膜，手术

证实无法切除。ＮＳＡＩＤｓ类药物联合雌激素拮抗剂

对抑制硬纤维瘤生长有一定疗效。对手术无法切除

或术后复发者，可采取药物治疗。本组１例来源于

小肠系膜无法切除者，采用ＣＯＸ２抑制剂及雌昔米

芬后６个月观察，患者腹部肿瘤缩小，症状减轻，可
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进行一般体力劳动；１例盆腔内复发患者予ＣＯＸ２
抑制剂口服后８个月观察，瘤体未进行性发展。

　　随着对ＦＡＰ早期诊断，积极的治疗措施的开

展，大肠息肉癌变的发生率将会逐步降低。但由于

患者的家系成员是大肠肿瘤发病的高危人群，因此

有必要建立区域性的家系登记体系，对这些高危人

群筛选和定期随访观察。结肠镜无疑是最可靠的诊

断方法，我们建议对患者的子女应从１２～１５岁开始

进行结肠镜检查，同时可结合眼底检查，观察有无视

网膜色素上皮细胞肥大作为辅助诊断。在ＦＡＰ大

肠外的病变中，十二指肠息肉癌变以及难治性硬纤

维瘤是大肠病灶切除术后影响患者预后的主要因

素，对诊断明确的患者同时应注重观察上消化道，尤

其是十二指肠内腺瘤性息肉的发病情况，内镜活检

进行病理学诊断，定期随访。必要时通过内镜下摘

除或药物治疗，近来研究发现选择性ＣＯＸ２抑制剂

是对消化道息肉和硬纤维瘤的生长有较好的抑制作

用，已作为ＦＡＰ辅助治疗药物，但其长期疗效以及

心血管方面的不良反应有待临床进一步的观察。
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