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家族性结肠息肉 ２８ 例的临床分析
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　 　 ［摘要］　 目的　 总结家族性结肠息肉病（ｆａｍｉｌｉａｌ ｐｏｌｙｐｏｓｉｓ ｃｏｌｉ，ＦＰＣ）的临床表现、病理及内镜下特征，探讨 ＦＰＣ 的诊断和

治疗。 方法　 回顾性分析 ２８ 例 ＦＰＣ 患者的临床表现、病理及内镜检查等资料。 结果　 ２８ 例患者中 ２４ 例（８５％）有家族史；临
床表现以腹泻最为多见，占 ７１％（２０ ／ ２８）；右半结肠及横结肠腺瘤性息肉分布密集，且腺瘤癌变 １５ 例，占 ６０％。 结论　 ＦＰＣ 临

床表现无特异性，主要依靠结肠镜下发现结肠内成百上千枚腺瘤性息肉进行早期诊断，便血或持续粪便隐血试验阳性为癌变

的早期预警信号。 开展患者家系调查，定期随访复查结肠镜对早期发现并诊治该病非常重要。
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　 　 家族性结肠息肉病（ｆａｍｉｌｉａｌ ｐｏｌｙｐｏｓｉｓ ｃｏｌｉ，ＦＰＣ）
为一少见的常染色体显性遗传性疾病，３０％ ～ ５０％
的病例有腺瘤性息肉病基因，位于第 ５ 对染色体长

臂上（５ｑ２１～ ２２），偶见于无家族史者。 人群中年发

生率不足百万分之二［１］。 全结肠和直肠均可有多

发性腺瘤，多数有蒂，息肉数从 １００ 左右到数千个不

等［１］。 常在青春期或青年期发病，多数在 ２０～４０ 岁

时得到诊断［１］。 此病具有高度恶变倾向，患者及其

家族是发生大肠癌的高发人群，对患者家系进行筛

选是早期诊断的重要措施。 本研究通过对 ＦＰＣ 的

临床、病理及内镜下表现进行归纳总结和分析，以利

于早期发现、早期诊治。

１　 对象与方法

１􀆰 １　 对象　 收集 １９９５－２０１５ 年于厦门解放军 １７４
医院就诊并确诊的 ＦＰＣ 患者 ２８ 例，男 １８ 例，女 １０
例，男女比例 １􀆰 ８ ∶１；发病年龄 １２ ～ ７５ 岁，平均发病

年龄 ４２ 岁。
１􀆰 ２　 方法　 回顾性分析 ２８ 例 ＦＰＣ 患者的临床资

料、内镜和病理结果、肠外表现及治疗情况，每例患

者的结肠镜、胃镜和腹部影像学检查结果，及对发现

息肉样病灶或癌变病灶钳取数枚或数十枚做病理活

检的结果。 对以上已经确诊的病例均登记随访，随
访时间 ３～１５ 年，每年复查结肠镜至少 ｌ ～２ 次。

２　 结　 果

２􀆰 １　 一般资料 　 ２４ 例 ＦＰＣ 患者均有明确的家族

史，４ 例因年代久远或者患者已去世未予明确。 ２８
例 ＦＰＣ 患者中有 １８ 例癌变，其中有 １２ 例为首次就

诊发现癌变，其余 ６ 例在随访过程中陆续癌变。 癌

变年龄 ３６～７５ 岁，平均 ４４ 岁，从发现到癌变间隔时

间约 １０ 年。 ＦＰＣ 患 者 临 床 表 现 为 腹 泻 ２０ 例

（７１％）、腹痛 １４ 例（５０％）、便血 ７ 例（２５％）、腹胀 ４
例（１４％）。 癌变患者临床表现为腹泻 １７ 例、便血或

持续粪便隐血试验阳性 ６ 例、腹痛 ７ 例、腹胀 ３ 例。
２􀆰 ２　 内镜下表现　 ①结肠镜检：２８ 例 ＦＰＣ 大肠息

肉总数在 １００ 枚以上有 ２６ 例，多数在 ２００ ～ ５００ 枚，
有 ３ 例全结肠的息肉总数达上千枚，２ 例在 １００ 枚

以内。 息肉多从直肠开始出现，向近心端发展，以右

半结肠肝曲及横结肠腺瘤性息肉分布密集，左半结

肠及直肠数量少于右侧，息肉形态以半球形宽基的

小息肉为主，短蒂息肉多见，大多数仅几毫米黄豆大

小，大者直径 １􀆰 ５ ～ ３􀆰 ０ ｃｍ。 ②胃镜：５ 例胃内多发

息肉，可见于胃窦、胃底及胃体；４ 例十二指肠多发

息肉，多位于乳头周围。
２􀆰 ３　 病理检查 　 ２８ 例 ＦＰＣ 患者结肠息肉均为腺

瘤，其中管状腺瘤 ２５ 例，绒毛状腺瘤 ２ 例，管状、绒
毛状腺瘤 １ 例。 腺瘤癌变 １５ 例，占 ６０％，其中直肠

癌变 ３ 例、右半结肠癌变 １０ 例、其他部位结肠癌变

２ 例。 胃镜下患者的胃和十二指肠均为管状腺瘤未

癌变者 ９ 例，其中胃内 ５ 例息肉中的 ３ 例为增生性

息肉，２ 例为腺瘤，另十二指肠息肉 ４ 例均为腺瘤。
２􀆰 ４　 肠外表现　 ２８ 例 ＦＰＣ 患者中有肠外表现者 ５
例，其中腹壁硬纤维瘤 ２ 例，皮肤纤维瘤 ３ 例。
２􀆰 ５　 治疗及结果 　 ２８ 例 ＦＰＣ 患者中未手术的 １５
例均已死亡，其中 １０ 例死于大肠癌变引起的各种并

发症，３ 例死于心肺疾病，其余 ２ 例死亡原因不详。
１３ 例已手术患者中 ５ 例已死亡，其中 ２ 例死于大肠
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癌并全身转移，２ 例死于术后腹壁硬纤维瘤导致的

肠梗阻，１ 例死亡原因不详。 其余 ８ 例随访至 ２０１５
年 ８ 月均健在。

３　 讨　 论

据报告，ＦＰＣ 患者在息肉发生的头 ５ 年内癌变

率为 １２％，在 １５ ～ ２０ 年内则大于 ５０％，癌变的平均

年龄为 ４０ 岁［１］。 也有文献报道此病 ４５ 岁前的癌变

率几乎达到 １００％，约占大肠癌发生率的 １％。 安燕

芳等［２］曾调查发现新突变的 ＦＰＣ 占 １１􀆰 ５％，而有家

族史者的 ＦＰＣ 患者占 ８８􀆰 ５％。 因此，早期普查、早
期诊断、早期治疗对防治 ＦＰＣ 癌变具有重要意义。
本文 ＦＰＣ 患者 ８５％有家族遗传史，发病年龄为 １２～
７５ 岁，平均发病年龄约 ４２ 岁，男女比例 １􀆰 ８ ∶１，男性

多于女性，发生大肠癌的平均年龄为 ４４ 岁。 ＦＰＣ 从

发现到癌变间隔时间约 １０ 年，患者常于青少年期出

现症状，临床表现以腹泻、腹痛为主；而 ＦＰＣ 癌变患

者亦以腹泻、便血或持续粪便隐血试验阳性为主，提
示便血或持续粪便隐血试验阳性为癌变的早期预警

信号。 ＦＰＣ 的主要病理变化是肠道内广泛出现数

十到数百个大小不一的息肉，严重者息肉数量可达

数千个［３］。 本文 ＦＰＣ 者大多结肠镜下表现特征为

大肠的多发性息肉，病理结果为腺瘤，总数超过 １００
枚，３ 例息肉总数达上千枚，其中仅有 ２ 例腺瘤总数

小于 １００ 枚。 息肉多从直肠开始出现，向近心端发

展，以右半结肠息肉分布密集且癌变率达 ６０％。 息

肉形态以半球形宽基的小息肉为主，短蒂息肉多见，
大多数仅几毫米黄豆大小，大者直径 １􀆰 ５ ～ ３􀆰 ０ ｃｍ。
因此及时进行结肠镜检查并活组织检查是确诊 ＦＰＣ
患者的根本手段。

ＦＰＣ 早期无特殊临床症状，详细询问家族史对

于发现该病有重要临床意义，开展患者家系调查是

早期发现 ＦＰＣ 患者的主要途径。 本组 ＦＰＣ 患者中

有 ６ 人是说服先行就诊的患者动员其亲属筛查时发

现的，经积极治疗目前均健在。 因此在临床工作中

应重视以下几点：①充分认识结肠息肉病，对于近期

反复发作的腹泻、便血患者应详细询问病史和家族

史。 ②患者有阳性家族史应尽早行肠镜检查，同时

取全瘤作活检。 ③发现结肠息肉病患者应重视家族

成员的检查，动员患者成年以上的近亲包括子女、兄
弟姐妹、双亲到医院作系统检查［４］。

ＦＰＣ 患者一旦出现息肉， ４０ 岁左右会先后出

现癌变，应尽早（２５ 岁前）手术治疗。 采用全结肠直

肠切除、永久性回肠造口术， 能有效防治癌变， 但

会带来营养、排便等问题， 部分患者难于接受， 目

前主要适用于已有下段直肠癌的患者。 我院大多采

用次全结肠切除、回肠直肠吻合术， 以保留正常排

便功能， 并予大肠镜检长期随访， 对残留的直肠腺

瘤行镜下治疗，效果满意。 随着内镜治疗技术发展，
对家族性结肠（腺瘤性）息肉病的患者， 密生的肠段

可以外科手术切除， 疏生肠段可行大肠镜下治疗；
对不能耐受外科手术或拒绝行外科手术的患者， 定

期予大肠镜检查， 尽可能切除较大的息肉， 有利于

及时发现恶变， 也有利于延缓恶变的发生［５］。 近年

来有资料表明，非甾体类抗炎药或选择性 ＣＯＸ⁃２ 抑

制剂对胃肠道肿瘤有一定的预防作用，并对 ＦＰＣ 伴

发的上消化道息肉有抑制作用［６］。 不愿接受手术

的 ＦＰＣ 患者也可以口服舒林酸进行治疗，舒林酸长

期维持用药可以使患者结直肠腺瘤保持显著减少的

状态，但舒林酸对腺瘤的抑制作用是暂时的，停药后

可复发，且复发的时间和程度存在个体差异，患者需

长期服药才能确保疗效［７］。
对于 ＦＰＣ 患者有患病危险性的家族成员，从

１３～１５ 岁起至 ３０ 岁，应每 ３ 年进行一次结肠镜检

查；３０～６０ 岁之间应每隔 ３～５ 年一次［１］。 对于确诊

家族性息肉病患者临床必须终身随诊。 术后随访：
前 ３ 年内每 ３～６ 个月 １ 次，以后每 ６～１２ 个月至少 １
次，目的是可及时去除复发的息肉，对可疑患者进行

病理检查，以便及时发现癌变［４］。 重视临床表现，
普及相关知识，对患者及其亲属登记筛查随访，定期

随访复查结肠镜对早期发现并诊治该病非常重要。
在随访中，运用息肉电切、药物治疗及手术治疗等方

法能更好地改善预后。

【参考文献】

［１］ 　 陈灏珠，林果为．实用内科学［Ｍ］．１３ 版．北京：人民卫生出版

社，２００９：２０６１⁃２０６２．
［２］ 　 安燕芳，吕愈敏，李　 军．家族性结肠息肉病的家系调查研究

［Ｊ］ ．中国医师进修杂志，２００７，３０（１Ａ）：３２⁃３４．
［３］ 　 汪芳裕 􀆰 溃疡性结肠炎相关大肠癌研究进展［Ｊ］ ．东南国防医

药，２０１３，１５（４）：３７６⁃３８０．
［４］ 　 刘海玲． 家族性息肉病诊治现状 ［ Ｊ］ ．中国医师进修杂志，

２０１１，３４（５）：１１１．
［５］ 　 戴益琛，陈文柳，刘鲁萍．家族性结肠腺瘤性息肉病内镜治疗

体会［Ｊ］ ．中华消化内镜杂志，２０００，１７（３）：１８０．
［６］ 　 Ｋｉｍ Ｂ，Ｇｉａｒｄｉｅｌｌｏ ＦＭ􀆰 Ｃｈｅｍｏｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎ ｉｎ ｆａｍｉｌｉａｌ ａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓ⁃

ｐｏｌｙｐｏｓｉｓ［ Ｊ］ ． Ｂｅｓｔ Ｐｒａｃｔｉｃｅ Ｒｅｓ Ｃｌｉｎ Ｇａｓｔｒｏｅｎｔｅｒｏｌ，２０１１，２５ （ ４⁃
５）：６０７⁃６２２．

［７］ 　 李　 军，吕愈敏，安燕芳，等．舒林酸长期治疗家族性腺瘤性息

肉病的临床研究［Ｊ］ ． 中华消化病杂志，２００５，２５（３）：１５３⁃１５６．
（收稿日期：２０１５⁃０８⁃１６；修回日期：２０１５⁃０９⁃２３）

　 　 （本文编辑：张仲书）

·３５６·东南国防医药 ２０１５ 年 １１ 月第 １７ 卷第 ６ 期　 Ｍｉｌｉｔａｒｙ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｓｏｕｔｈｅａｓｔ Ｃｈｉｎａ，Ｖｏｌ．１７，Ｎｏ．６，Ｎｏｖ．２０１５

江苏省地质测绘院印刷厂　 ＼ＤＺ１５ ＼Ｄ ＼书版 ＼２０１５ 东南国防医药 ＼ｄｎｇｆ０６　 ６ 校样排版：陆姣　 时间　 ２０１５ ／ １２ ／ ２１


