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摘要
结直肠息肉病合并胃息肉的女性Gardner综合
征患者1例, 对其先后实施了全结直肠切除、

回肠袢肛管吻合、回肠造口术, 造口回肠还纳
术, 胃镜下息肉灼除术. 患者最终避免了回肠
造口, 能自控排便, 恢复正常生活.
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0  引言

Gardner综合征是由APC突变所致的结直肠息肉

病合并结肠外病变的常染色体遗传病, 20-40岁
女性多见. 我们成功收治1例, 现报道如下. 

1  病例报告

患者, 女, 23岁, 因进食后恶心、呕吐伴腹泻

1 mo在他院内镜检查发现胃底体部及全部大肠

多发息肉; 血常规示Hb 68 g/L, 骨穿示缺铁性

贫血. 于2005-07-22以胃结肠息肉病伴贫血收入

院. 体格检查: 体质量40 kg, 贫血貌, 口唇及皮

褶处无色素沉着, 甲状腺不大, 未见骨瘤及体表

囊肿, 肛门指诊可及直肠内多发质韧息肉. 小肠

镜(经肛门)示: 大小不等息肉遍布整个结直肠黏

膜, 息肉表面黏膜糜烂溃疡(图1); 小肠未见息肉. 
活检示: 腺瘤样息肉伴不典型增生. 胃镜示(图2): 
胃底体部多发无蒂息肉, 表面黏膜正常; 胃窦、

十二指肠未见息肉; 活检示: 腺瘤样息肉. 明确

诊断为Gardner综合征. 于2005-08-02行全结直肠

切除、回肠J袢储器肛管吻合术. 因肠系膜短、

吻合口有张力, 行中段回肠暂时性造瘘. 术后经

铁剂治疗后患者Hb升至100 g/L. 回肠肛管吻合

处愈合好, 肛门控便感觉尚可. 1 mo后返院行肠

管造影示: 肠管通畅, 肠袢有储便功能. 行造口

还纳术. 术后患者大便成形, 每日排便3次, 控便

能力好. 2006-01-14再次返院, 体质量46 kg, Hb 
120 g/L. 行胃镜下息肉圈套灼除术, 一次性灼除

息肉50个. 现患者日常生活工作正常.

2  讨论

Gardner综合征是由结肠腺瘤样息肉病(adeno-
matous polyposis coli, APC)基因突变所致的结

直肠息肉病合并结肠外病变的常染色体遗传病. 
以20-40岁女性多见. 目前认为其是家族性腺瘤

病(FAP)的亚型[1]. 临床上, 凡结直肠息肉病合并

骨瘤、皮肤囊性疾病、(硬)纤维瘤、胃十二指

肠息肉、甲状腺乳头状癌、肾上腺瘤、牙齿异

®

图  1  小肠镜(经肛门)示: 大小不等息肉遍布整个结肠和直
肠黏膜, 息肉表面黏膜糜烂溃疡.

■同行评价
Gardener综合症
临床上较少见, 但
癌变率高, 且具有
家族遗传性. 就诊
时患者症状往往
已较重, 临床治疗
也较为困难. 本文
中患者治疗后恢
复较好, 排便功能
基本正常, 生活质
量得到提高. 治疗
经验值得临床医
师借鉴.

图  2  胃镜示: 胃底体部多发无蒂息肉, 直径2-7 mm, 表面
黏膜正常.
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常、先天性视网膜色素上皮肥厚等一种或几种

者, 即可诊断本病. 本病伴发的胃息肉多位于胃

底, 多呈基底腺. 本例即是如此. 
目前认为结直肠切除、回肠袢储器肛管吻

合是最理想术式. 其可切除所有大肠黏膜, 并保

留接近正常的肠功能和性功能, 避免了造口, 并
发症较低, 患者生活质量明显提高. 研究发现, 
全结肠切除后存在“小肠结肠化”的病理生理

过程, 末段回肠可重吸收水分. 因此手术时应尽

可能保留末段回肠以促使大便成形, 利于控便. 
为保证回肠袢肛管吻合口的愈合, 暂时性的回

肠造口是必要的[2]. 造口还纳前可行肠管造影了

解储器的储便情况. 本例患者虽分次手术, 但最

终避免了造口, 排便功能基本正常. 达到了最佳

的预期效果. 
研究发现, 胃息肉的恶变趋势不大[3], 且本

病的主要死因是壶腹周围癌、肠系膜硬纤维瘤

及手术并发症[2]. 因此, 对结肠外病变的激进治

疗可能无法延长患者生命, 反而增加风险、降

低患者生活质量 .  故对伴发的胃息肉以内镜

下治疗和定期复查为宜 .  发现恶变倾向时再

行手术. 
本病约有1/4患者无家族史, 而家庭小型化

也使其遗传表现不甚明显. 临床上往往易忽视

那些无明显家族史或以结肠外病变为主要表现

者, 而造成误诊、漏诊. 家族中一旦有确诊本病

者, 应对其12岁以上成员作结肠镜筛选并定期

复查; 同时配合针对性的肠外检查, 如胃镜、颅

骨和牙齿X线、甲状腺超声、眼底检查等. APC
突变检测有助于筛选病例和免除可疑者的心理

负担及内镜检查的身心痛苦, 但目前检测结果

不稳定, 临床尚未广泛应用.
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