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家族性腺瘤性息肉病并发甲状腺癌一例报告
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１　临床资料　患者，女性，２６岁，因“确诊家族性腺瘤性息肉

病１９年”入院，病程中无明显心慌、饮食、睡眠、性格及体质

量改变。体格检查发现甲状腺Ⅱ度肿大，左侧甲状腺可触及

约２．０ｃｍ×１．５ｃｍ质中结节，无明显压痛性多发性结节，随

吞咽上下活动，右侧甲状腺未及明显结节。Ｂ超见左侧甲状

腺中部见一２．３ｃｍ×１．７ｃｍ圆形结节，边界清，伴囊性变，右

侧甲状腺近峡部见０．７ｃｍ×０．４ｃｍ圆形结节，边界清，内部

回声均匀，提示甲状腺多发结节伴部分囊性变。甲状腺ＥＣＴ
提示两叶增大较明显，左叶中部有一较明显的放射性减低区

（凉结节），右叶放射性分布尚可。头颅ＣＴ未见明显异常，眼

底检查未见先天性视网膜色素上皮肥厚，胃十二指肠未见息

肉。

　　该例患者有明确ＦＡＰ家族史（图１），但其他家系成员未

见甲状腺癌患者。患者诊断ＦＡＰ年龄为７岁，确诊甲状腺癌

年龄为２６岁。ＤＨＰＬＣ检测发现１５号外显子有突变峰，测

序后证实１５０９号密码子存在突变，导致精氨酸密码子ＣＧＧ
转变为谷氨酰胺密码子ＣＡＧ，发生错义突变。未见胃十二指

肠息肉、骨瘤、先天性视网膜色素上皮肥厚及硬纤维瘤等大肠

外表现。完善术前准备后在全麻下行双侧甲状腺全切除术，

术中冰冻提示甲状腺癌，术后病理报告提示多发性甲状腺乳

头状癌，未见转移性淋巴结。术后恢复良好，现随访中。

图１　患者家系系谱图

Ⅰ１死于大肠癌；Ⅲ６为本文患者；Ⅳ１出生１０个月

２　讨　论　ＦＡＰ是由于 ＡＰＣ基因发生胚系突变导致的常

染色体显性遗传病。以大肠内超过１００枚腺瘤性息肉为主

要特点，若不治疗绝大多数患者４５岁前死于大肠癌。此外，

这类患者发生胃癌、壶腹周围癌及甲状腺癌的危险性高于一

般人群。ＦＡＰ患者并发甲状腺癌的发生率目前尚不十分清

楚，国外文献报道约１％～２％。ＦＡＰ并发甲状腺癌的地域

性差异较散发性甲状腺癌明显。我科自１９８５年１月至２００５
年２月共诊断ＦＡＰ患者１３８例，甲状腺癌发生率１／１３８即

０．７２％。但由于本组病例数少，中国人ＦＡＰ患者甲状腺癌的

确切发病率有待进一步研究。

　　ＦＡＰ相关性甲状腺癌确诊年龄常常小于３０岁，国外文

献报道前者诊断平均年龄２８岁，后者２７岁。本例患者甲状

腺癌诊断年龄为２６岁，ＦＡＰ诊断年龄为７岁。

　　ＦＡＰ相关性甲状腺癌最常见的病理学类型为乳头样癌，

常多中心起源。一般而言，这类甲状腺癌恶性程度低，预后

良好。本例双侧多中心起源，颈部淋巴结未见转移。最近发

现ＦＡＰ伴发甲状腺癌有其独特的病理学特点：血管浸润不

明显，实质区域聚集大量筛状和小梁状相交替的梭状细胞。

由于ＦＡＰ并发甲状腺癌一般为双侧、多中心起源，因此，手

术方式以甲状腺全切除术为宜。并不常规要求行颈部淋巴

结清扫术，术中注意保护双侧甲状旁腺，术后给予甲状腺素

片。

　　文献报道与甲状腺癌相关的ＡＰＣ基因突变位点位于１５
号外显子的５′端，尤其是１０６１号密码子发生突变时甲状腺

癌发生率增加。本例患者１５０９号编码子存在突变，导致精

氨酸密码子ＣＧＧ转变为谷氨酰胺密码子ＣＡＧ。目前 ＡＰＣ
基因突变检测尚未应用于临床，笔者认为结合家系登记，对

ＦＡＰ先证者进行 ＡＰＣ基因１５个外显子的检测，若发现突

变，则其他成员只需对该段区域进行检测，从而准确、经济、

及时地进行了筛查，大大减轻患者及家属的经济负担和痛

苦。

　　目前临床医生对该病的认识尚有待提高。ＦＡＰ患者中

仅有其中一少部分接受全面的甲状腺检查。ＦＡＰ患者应常

规进行甲状腺检查。若发现多中心起源的双侧甲状腺癌的

青年女性患者应进行肠镜检查。对于ＦＡＰ家系成员应进行

眼底检查，并建议行ＡＰＣ基因胚系突变检测。
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