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结肠镜对家族性腺瘤性息肉病家系成员筛选的意义

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

［摘要］　目的：探讨结肠镜对家族性腺瘤性息肉病家系成员筛选的价值。方法：回顾我科１９８５～２００２年通过结肠镜对２３个

家族性腺瘤性息肉病患者家系共３８例亲属进行筛选，观察息肉的量、形态、分布以及病理等特征，分析结肠镜对家系亲属筛选

的作用。结果：３８例对象中发现有１６例大肠内有息肉生长，筛选阳性率达４２．１％；１例腺瘤呈重度不典型增生，占６．３％；左

半结肠、直肠内息肉分布密集。结论：结肠镜是家族性腺瘤性息肉病家系成员筛选安全、可靠的方法。
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　　家族性腺瘤性息肉病 （ｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓ

ｐｏｌｙｐｏｓｉｓ，ＦＡＰ）是最常见的肠道息肉病之一，属常

染色体显性遗传病，外显率接近１００％［１］，突出特点

是青春期开始在大肠满布腺瘤性息肉，在出现血便、

腹痛、腹泻等消化道症状前不易诊断。如不及时治

疗，至４０～５０岁以上几乎１００％发生恶变。本研究

回顾了我科１９８５年２月至２００２年１２月行结肠镜

对２３个 ＦＡＰ家系亲属进行筛选，探讨结肠镜对

ＦＡＰ家系成员筛选的价值。

１　资料和方法

１．１　临床资料　本组３８例患者中，男２１例，女１７
例；平均年龄３０．２（１４～５６）岁。病程中有反复腹泻

者９例，占２３．７％；便血者２例，占５．３％；自述无症

状者２７例，占７１．０％。筛选对象中３１例为临床确

诊ＦＡＰ患者的一级亲属，７例为二级亲属。在遗传

咨询中取得家属同意，进行结肠镜检查。所有对象

均为首次检查，未行其他检查。

１．２　检查方法　本组使用的内镜型号为ＣＳ６０型

纤维结肠镜以及 ＰＡＮＴＡＸＥＣ３８４０ 和 ＯＬＹＭ

ＰＵＳＣＦＩＴ２００Ｉ电子结肠镜，双人操作法。根据镜

下的息肉密集程度分为３度［２］：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。所有病例均用热活检钳取数

枚至数十枚送病理，对大于２ｃｍ×２ｃｍ的息肉取活

检。

２　结　果

２．１　筛选结果　３８例筛选对象中，有１６例结肠镜

下发现大肠内有不同程度的腺瘤性息肉生长，阳性

率为４２．１％；其中一级亲属１４例，占８７．５％；二级

亲属２例，占１２．５％；１１例有反复腹泻或便血症状

者，均发现大肠内有腺瘤性息肉生长，１例腺瘤伴重

度不典型增生；２７例自述无症状筛选对象中，有５
例结肠镜下发现大肠内有腺瘤性息肉生长，占

７．０％。无一例出现并发症。
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２．２　腺瘤性息肉的特征　息肉数量超过１００枚有

８例，息肉数量在２０～１００枚有６例，２例直肠内有

２０枚以下息肉；左半结肠及直肠息肉分布多呈中、

重度，盲肠及升结肠的息肉相对较少，散在分布；多

数息肉外观呈黄豆样大小（０．３～０．５ｃｍ），呈无蒂半

球型，表面光滑；伴有直径１．０ｃｍ以上的大息肉，最

大有３．０ｃｍ×４．０ｃｍ，表面有糜烂、质脆、易出血。

体积大的息肉多有蒂或亚蒂，左半结肠多见。病理

活检腺瘤性及增生性息肉３例，腺瘤伴轻到中度不

典型增生１２例，重度不典型增生１例。

３　讨　论

　　ＦＡＰ属遗传性疾病，治疗原则为及时采取预防

性结肠切除术。由于患者及其家族是发生大肠癌的

高危人群，约占大肠癌的１％，因此对患者家系进行

筛选是早期诊断的重要措施［３］。本组３８例家系筛

选对象中，有１６例结肠镜发现大肠内有息肉生长，

采取及时治疗，有效预防了息肉的癌变，对改善预后

起到关键的作用。ＦＡＰ先证者中大肠癌的发生率

达６７％，而通过定期筛选可降低至３％［４］。本组有１
例腺瘤呈重度不典型增生，如未通过筛选及时发现，

发展为大肠癌将影响预后。

　　随着对ＦＡＰ责任基因ＡＰＣ的发现以及分子诊

断技术的开展，ＦＡＰ患者及家系成员可通过 ＡＰＣ
突变检测来早期诊断［５］。但是约２０％～３０％的患

者不存在ＡＰＣ的突变［６］。因而分子诊断有其不确

定性，不能代替结肠镜的诊断地位。同时，无论是对

ＡＰＣ突变检测阳性或阴性者，必须行结肠镜观察确

定发病与否。本组对２３个ＦＡＰ患者的家系采取遗

传咨询，使家属同意进行结肠镜检查，证实亲属中

ＦＡＰ患者占４２．１％，与国外登记中心筛选结果的报

道［４］基本一致。目前认为在１２～１５岁应开始对家

系成员进行筛选直至５０岁［７］。英国Ｓｔ．Ｍａｒｋ医院

对患者的一级亲属每年行乙状结肠镜检１次，直至

发现息肉；对２０岁以上的亲属每５年行染色（ｄｙｅ

ｓｐｒａｙ）肠镜检查１次，根据息肉的密度、位置以及病

理，结合家系情况，决定手术的方式与时间。本组结

肠镜下见息肉在左半结肠较密集，１例重度不典型

增生性腺瘤位于直肠，但我们主张应对整个大肠进

行检查，因为部分轻表型ＦＡＰ患者息肉多见于右半

结肠［８］。本组年龄最小１例１４岁筛选对象，发现有

息肉生长，随访２年后进行了预防性次全大肠切除

术，术后随访５年良好。我们认为１６岁以前的患

者，由于手术会影响到生长发育，采取每６个月行结

肠镜随访排除癌变倾向，１６岁后再行手术。这种治

疗方式还有待进一步探讨。

　　国内目前尚无建立ＦＡＰ登记中心的报道，采用

分子诊断技术、眼底检查等辅助诊断方法较多，很大

程度上限制了对ＦＡＰ患者家系进行系统的结肠镜

筛选和随访，我们认为这是影响国内ＦＡＰ患者早期

诊断的关键因素。本组也有部分患者担心对未成年

子女造成心理负担而延迟或放弃结肠镜的筛选检

查。因此，对ＦＡＰ患者应有针对性的选择高危亲属

进行筛选，同时重视遗传咨询作用，包括对患者及家

属的教育，讨论遗传学检测可能产生的结果。需进

一步检查的，建议结肠镜检查作为对家系筛选的首

选方法。
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