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摘  要 

患者男性，17岁，因“偶有腹痛9年”就诊。体格检查发现：口唇、口腔黏膜、手掌、脚掌可见散在点

状黑斑，1~3 mm，边界清晰，压之不褪色；下腹部可见长约15 cm陈旧性手术瘢痕，无压痛及反跳痛，

以“Peutz-Jeghers综合征”收住入院。入院后完善电子胃肠镜，见巨大结肠息肉，经综合评估后行经黏

膜下隧道结肠病损切除术(Submucosal Tunneling Endoscopic Resection, STER)治疗，术后病理示

Peutz-Jeghers息肉。Peutz-Jeghers (Peutz-Jeghers syndrome, PJS)综合征易发生消化道错构瘤性息肉，

切除胃肠道息肉是治疗的关键，治疗方法包括内镜治疗和外科手术治疗。随着内镜技术的成熟，对于无

严重并发症的胃肠道息肉，首选的治疗方法是内镜下息肉切除。通过对该病例的介绍，进一步提高对PJS
综合征的认识，为同类患者的内镜下治疗提供参考。 
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Abstract 
The patient was a 17-year-old male who presented to the clinic with “occasional abdominal pain 
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for 9 years”. Physical examination revealed scattered dotted black spots, 1~3 mm in length, with 
clear borders and no discoloration under pressure, on the lips, oral mucosa, palms and feet; old 
surgical scar of about 15 cm in length, without pressure or rebound pain, on the lower abdomen. 
He was admitted to the hospital with Peutz-Jeghers syndrome. After hospital admission, electronic 
gastroscopy was completed and a huge colonic polyp was seen. After comprehensive evaluation, 
STER was performed and postoperative pathology showed a Peutz-Jeghers polyp. Peutz-Jeghers 
syndrome is prone to misshapen polyps of the gastrointestinal tract, and resection of gastrointes-
tinal polyps is the key to treatment, which includes endoscopic treatment and surgical treatment. 
With the maturation of endoscopic techniques, the preferred treatment for gastrointestinal polyps 
without serious complications is endoscopic polypectomy. The case is presented to further im-
prove the understanding of Peutz-Jeghers syndrome and to provide a reference for the endoscopic 
treatment of similar patients. 
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1. 引言 

PJS 综合征又称黑斑息肉综合征，是以胃肠道错构瘤性息肉和皮肤黏膜色素沉着为特征的一种常染

色体显性遗传病，该病性别及种族差异不明显[1]。皮肤黏膜色素沉着、胃肠道多发性息肉及家族遗传倾

向是其三大典型特征[2]。皮肤黏膜色素沉着以口唇部较常见，在早期诊断中起重要作用；胃肠道息肉以

多发错构瘤性息肉常见，较易发生癌变；对于有家族史者，需每六个月进行一次腹部超声检查(包括肝胆，

胰腺，脾脏)，每三年进行一次上消化道内镜检查[3]。本院确诊 1 例并巨大息肉应用 STER 治疗，现报道

如下。 

2. 临床资料 

2.1. 基本资料 

患者男性，17 岁，因“偶有腹痛 9 年”就诊，患者于 9 年前无明显诱因出现腹痛，位于下腹部，呈

绞痛，伴恶心、呕吐，呕吐物为胃内容物，就诊于我院，完善腹部立位平片及电子结肠镜后考虑诊断为

“不全性肠梗阻、PJS 综合征”，给予补液、纠正电解质紊乱及抗感染等对症治疗后，患者病情明显好

转，后转至河北省医院行手术治疗，术后连续 2 年复查胃肠镜，第二年因息肉复发行息肉切除治疗；此

后未规律复查，偶有腹痛不适，此次患者为复查就诊于我院，以“PJS 综合征”收住入院。家族史：母

亲患有“PJS 综合征”(如图 1 所示)，否认家族其他成员有类似病史。体格检查：口唇、口腔黏膜、手掌、

脚掌可见散在点状黑斑，1~3 mm，边界清晰，压之不褪色(如图 2 所示)；腹平坦，下腹部可见长约 15 cm
陈旧性手术瘢痕，无压痛及反跳痛，肠鸣音 5 次/分。 

2.2. 实验室及影像学 

1) 血常规、凝血功能、肝肾功、电解质均在正常范围。2) 腹盆腔 CT：① 腹腔内局部肠管管壁增厚，

局部呈环靶征，并肠系膜局部疝入，考虑肠套叠可能。② 胃腔未充盈，胃腔内及十二指肠金属夹，考虑
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术后改变。③ 胆囊腔内分层，考虑泥沙样沉积或胆汁淤积。3) 电子胃镜检查见胃底弥漫性大小约 3~10 
mm 0-Is 黏膜隆起；胃体可见弥漫性大小约 4~10 mm 0-Is 黏膜隆起；十二指肠降部可见多发大小约 4*10 
mm 0-Is 型黏膜隆起(如图 3 所示)。4) 结肠镜检查见升结肠、降结肠可见 2 处巨大息肉样隆起，大小约

3*4 cm，表面分叶，余结肠各段可见多发大小约 0.5~12 mm 0-Is 及 0-Ip 隆起型病变(如图 4 所示)。 
 

 
Figure 1. Black spots on the lips of the patient’s mother’s mouth 
图 1. 患者母亲的口唇黑斑 

 

 
Figure 2. Black spots on the patient’s mouth, lips and buccal mucosa 
图 2. 患者口唇及颊粘膜黑斑 

 

 
Figure 3. Giant polyp in the ascending colon 
图 3. 升结肠巨大息肉 
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Figure 4. Giant polyp in the descending colon 
图 4. 降结肠巨大息肉 

3. 治疗 

采用套扎器高频电刀切除胃及十二指肠息肉，电凝止血，较深创面钛夹夹闭，切除息肉送病理。完

善电子结肠镜示升结肠、降结肠巨大息肉样隆起，无法行内镜下息肉切除术；经综合评估后行 STER，术

中见阑尾口及全结肠可见大小不等 8*8 mm~40*40 mm 0-Ip 型及 0-Is 型隆起数十枚，其中最大者位于降结

肠，表面充血发红，分别使用高频电凝电切刀对病变进行标记，用黏膜穿刺针抽取亚甲蓝注射液进行黏

膜下注射，黏膜抬举良好，沿标记点电刀切开黏膜，经切口处使用电刀分离黏膜下层形成隧道，逐渐分

离瘤体与周围组织后完全切除，术毕使用钛夹缝合窗口，其余全结肠多发息肉分别圈套切除，钛夹夹闭

较大创面，圈套器分片移出标本，术后无出血，给予抑酸，保护胃粘膜等对症治疗后，患者无不适主诉

后出院。 

4. 结果 

经治疗后患者未诉腹痛等不适，术后病理：(结肠肿物) PJS 息肉 2 枚，(胃体)增生性息肉伴表浅溃疡

形成，灶区可见微脓肿，部分腺上皮轻度不典型增生。(十二指肠降部)黏膜急慢性炎，腺体腺瘤样增生。

嘱患者出院 3 月后复查。 

5. 讨论 

PJS 综合征是一种较为罕见的遗传病，发病年龄早、癌症风险高，国外发病率约为 1/50,000~1/200,000，
我国发病率及患病率尚不明确，粗略估计目前患病人数约 6500 人[4]。该病发病机制尚未明确，STK11
是目前唯一明确的 PJS 的致病基因，该基因通过干扰细胞的凋亡、极化等导致疾病的发生[5]。 

PJS 患者中，超过 95%会在出生第一年出现皮肤黏膜色素沉着，呈深棕色或蓝褐色，大小约为 1~1.5 
mm，主要分布在口周、颊粘膜、手掌、脚掌等部位[6]，88%~100%会发生消化道错构瘤性息肉，可引起

腹痛、慢性出血、贫血、肠套叠、肠梗阻等并发症[5]。本例患者 9 年前因肠梗阻行手术治疗，考虑因 PJS
综合征导致。除消化道外，错构瘤息肉还可能位于肠外，包括骨盆、膀胱、支气管、鼻腔或胆囊[7]。60%
的病人有发生恶性肿瘤的风险，50 岁以后恶性肿瘤发病率明显增加[8]，消化道恶性肿瘤中最常见的是结

直肠，其次是小肠、胃食管肿瘤、肝脏、胰腺、胆囊[9]，消化道以外癌症(乳腺癌、卵巢癌、甲状腺癌、

肺癌和子宫内膜癌)中，最常见的是乳腺癌[6]。本例患者已出现肠上皮化生，有发生恶变的风险，建议患

者应至少每年进行一次胃肠镜检查及肿瘤标志物检测，必要时行手术治疗。 
PJS 目前尚无根治方法，主要以对症治疗为主。由于 PJS 息肉有恶变风险，巨大息肉还可能导致肠

套叠(46.9%)或肠梗阻(42.8%)并引起便血、腹痛、腹泻等症状[10] [11]，故切除胃肠道息肉是治疗的关键，
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治疗方法包括内镜治疗和外科手术治疗。对于无严重并发症的胃肠道息肉，首选内镜下息肉切除，常用

的方法包括活检钳切除术、圈套息肉切除术、氩离子凝固术(Argon Plasma Coagulation, APC)、内镜黏膜

切除术(Endoscopic Mucosal Resection, EMR)、内镜下黏膜剥离术(Endoscopic Submucosal Dissection, ESD) 
[12] [13]。随着 ESD 的成熟，2010 年我国开展经口内镜肌切开术(Per-Oral Endoscopic Myotomy, POEM)，
通过应用 ESD 技术建立黏膜下隧道用于治疗食管贲门失迟缓症。在此基础上，将内镜下隧道技术进行创

新后用于治疗食管或胃粘膜下肿瘤，并将之命名为“STER”，可以一次性切除完整病变，并且能够避免

消化道瘘和感染的发生[14]。Hu [15]通过对 STER 治疗直肠黏膜下肿瘤分析，病变大小 < 3 cm 的固有肌

层来源直肠肿物，完全切除率为 100%，且经过 4~33 个月随访未发现病变残留或复发，认为是 STER 治

疗直肠固有肌层可行、安全、有效的方法。由于结肠肠壁较薄且其结构迂曲的特点，目前对于结肠使用

STER 的研究较少。最近的一项研究通过对 ESD、内镜全层切除术(Endoscopic Full-Thickness Resection, 
EFTR)和 STER 进行比较后发现，相对于 ESD 组及 EFTR 组，STER 组的手术时间和住院时间短，血红

蛋白水平下降少，拥有较好的手术视野并且能够精确的止血，缝合时间短，钛夹使用数量少，住院费用

低；由于能够保持黏膜的完整性，发生纵隔炎或腹膜炎的风险明显降低；其局限性表现在粘膜溃疡或边

界不规则的病变可能难以切除，对于受累深度达到固有肌层的病变，出现穿孔、瘘管形成和感染等不良

事件的风险增加[16] [17] [18]。 
本例患者在升结肠、降结肠的巨大息肉样隆起，大小约 3*4 cm，经综合评估后可使用 STER 治疗，

术后患者未出现并发症，术后第 3 天出院。虽然在某些部位较难建立粘膜下隧道，且对于深度受累的病

变，较易出现不良事件，限制了 STER 的使用，但是随着医师的探索及操作技术、设备的进步，STER 的

适应范围可从食管、贲门进一步延伸至胃、直肠等相对较直的部位，且不增加不良反应的发生率。内镜

技术的广泛应用，减少患者手术次数的同时提高了患者生活质量，为此后行手术治疗提供了更多机会。 
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