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１　病例资料　患者，女，２８岁，因“下腹部逐渐增大１
个月，加重伴纳差１周”于２０１０年８月１５日收住入院。

患者平素体健，无激素等特殊用药史，入院前１个月无

明显诱因体质量明显增加（约３０ｋｇ）。患者父母体健，

但有３位亲属（爷爷及２位姑母）分别患直肠癌、乳腺癌

并直肠癌、卵巢癌，且均病故。入院后查体：体温

３７．５℃，脉搏８５次／ｍｉｎ，呼吸２２次／ｍｉｎ，血压１０８／６５

ｍｍＨｇ（１ｍｍＨｇ＝０．１３３ｋＰａ）。发育正常，营养中等，

神志清楚，查体合作。全身皮肤黏膜无黄染、出血点及

淤斑，周身浅表淋巴结未及肿大。心肺未见异常。腹

部膨隆，如孕足月大小，全腹无压痛及反跳痛，肝脾肋

下未触及，移动性浊音阳性。妇科情况：外阴未婚未产

式，发育正常；子宫中位，有漂浮感，正常大小，质地中

等，活动差，无压痛；经肛门检查，结合腹部触诊：右侧

附件区可触及１７ｃｍ×１２ｃｍ大小囊性包块，边界欠清

楚，活动差，无明显压痛；左侧附件区未及包块。血常

规：白细胞１７．８×１０９／Ｌ，中性粒细胞０．８０，血红蛋白

１４０ｇ／Ｌ，血小板６１７×１０９／Ｌ。肝功能：总蛋白５７ｇ／Ｌ，

白蛋白３１ｇ／Ｌ，白球比（Ａ／Ｇ）１．１９。肾功能指标正常。

肿瘤标记物：甲胎蛋白（ＡＦＰ）３０μｇ／Ｌ，糖类抗原（ＣＡ）

１２５６４．５８ｋＵ／Ｌ，ＣＡ１９９＞１０００Ｕ／ｍｌ。Ｂ超：盆腔见

一囊实性肿块，大小约１７．３ｃｍ×１２．５ｃｍ，以囊性为

主，壁较厚，内可见实性乳头状突起，突起可见血流信

号，腹腔内可见大量游离无回声区，下腹部液深１１．８

ｃｍ，提示盆腔囊实性占位伴大量腹水。肝、胆、胰、脾、

肾ＣＴ检查未见明显异常。胃镜报告：浅表性胃炎。肠

镜：大肠未见器质性病变。腹水细胞学：未找到癌细

胞。腹水生化：总蛋白４０ｇ／Ｌ，腹水常规：蛋白定性阳

性。入院诊断：（１）盆腔包块：卵巢肿瘤；（２）腹水。入

院后放腹水＋腹腔化疗。诊断：考虑恶性肿瘤，来源于

卵巢可能性大，结合患者家族史，考虑为遗传性非息肉

病性结肠直肠癌（ＨＮＰＣＣ）家系相关女性生殖道肿瘤。

经院内会诊讨论，决定手术治疗。于２０１０年８月２５日

在全麻下行右侧附件切除＋大网膜切除＋左侧卵巢活

检术，手术顺利，术后恢复良好。腹水超薄层液基细胞

学检查（ＴＣＴ）：找到腺癌细胞。术后病理诊断：右侧卵

巢囊性成熟性畸胎瘤合并中分化黏液腺癌，转移至大

网膜及左侧卵巢。考虑患者身体状况，未再行进一步

手术治疗。免疫病理诊断报告：右卵巢黏液性腺癌，癌

基因（ｐ５３）中等水平表达，增殖细胞活性为中度。术后

１周再次腹腔化疗。切口愈合良好出院。

２　讨　论　ＨＮＰＣＣ亦称Ｌｙｎｃｈ综合征，是一种常染

色体显性遗传病，相关恶性肿瘤的发病率高达８０％，由

高到低依次为：结肠直肠癌、子宫内膜癌、卵巢癌、胃

癌、小肠癌、肝胆管癌、上泌尿道癌、脑肿瘤和皮肤癌。

ＨＮＰＣＣ分为 Ｌｙｎｃｈ 综合征Ⅰ（家族克隆性癌）和

Ｌｙｎｃｈ综合征Ⅱ（ＨＮＰＣＣ相关其他胃肠系统、生殖系

统癌等）［１］。该病病因源自 ＤＮＡ错配修复（ＭＭＲ）基

因遗传变异，从而减低了人体自身ＤＮＡ的修复能力，

故对恶性肿瘤有极高的遗传易感性。在 ＨＮＰＣＣ家系

中，同时患有结肠癌和子宫内膜癌的女性约有５０％以

子宫内膜癌首发。ＨＮＰＣＣ相关卵巢癌发病的平均年
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龄为４２．５岁，４０岁之前发病者占３０％，易漏诊。目前，

世界上检测 ＨＮＰＣＣ最先进的方法是微卫星不稳定

（ＭＳＩ）联合 ＭＭＲ基因免疫组化法［２］。ＨＮＰＣＣ相关恶

性肿瘤的治疗以手术为主，可联合放、化疗。近年来，

有国外研究表明，对 ＨＮＰＣＣ家系中女性在其未发病

前施行预防性妇科手术（子宫输卵管卵巢切除术），是

预防子宫内膜癌、卵巢癌的有效手段［３］。在 ＨＮＰＣＣ家

系中，男女突变基因（ＭＭＲ）携带者终生发生恶性肿瘤

概率分别为９１％和６９％，其中发生大肠癌的概率为

６０％～８５％，发生子宫内膜癌和卵巢癌的概率分别为

４０％～６０％和１０％～２０％。因此，ＨＮＰＣＣ家系成员必

须终生随访，ＨＮＰＣＣ家系成员应从２０岁开始检查，间

隔不超过２年，检查至少到６０岁。期间包括定期进行

纤维肠镜、胃镜、腹部及盆腔Ｂ超、宫颈涂片和肿瘤标

记物检查。
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