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Abstract
AIM: To investigate the clinical characteristics of 
Gardner syndrome and Turcot syndrome, two 
variants of familial adenomatous polyposis, in 
Chinese population.

METHODS: The clinical data for Chinese pa-
tients with Gardner syndrome and Turcot syn-
drome were retrieved from Chinese Biomedical 
Database and PubMed (1983-2009) to conduct a 
meta-analysis.

RESULTS: A total of 37 sporadic cases of Gard-
ner syndrome and 12 pedigrees containing 50 
affected individuals were identified. In contrast, 
only six sporadic cases of Turcot syndrome were 
identified. Gardner syndrome often manifests 
itself as gastrointestinal polyposis combined 
with fibroma, osteoma and soft tissue neoplasm. 
Twenty-eight patients with Gardner syndrome 
had malignant polyps in the colon. Turcot syn-
drome often manifests itself as gastrointestinal 
polyposis and neoplasms of the central nervous 

system. Five patients with Turcot syndrome had 
malignant polyps. Several cases of polyps in the 
stomach, duodenum and distal ileum were report-
ed. However, an overall assessment of small intes-
tinal lesions had not been performed. Some special 
clinical manifestations might be helpful for early 
diagnosis of the two diseases. Some patients had 
symptomatic response to comprehensive therapy.

CONCLUSION: Chinese patients with Gardner 
syndrome or Turcot syndrome have variable 
clinical manifestations, especially extraintesti-
nal manifestations. Careful screening and case 
report standardization may promote a better un-
derstanding of the two rare disorders.
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摘要
目的: 分析中国人家族性腺瘤性息肉病亚型
Gardner综合征和Turcot综合征的临床特点.

方法: 在CBM和PubMed中检索1983年-2009
年中国人两类综合征的病例资料并进行回顾
性分析.

结果: 发现Gardner综合征个案报道37例以及
12个家系的患者50例. Turcot综合征报道6例, 
未见家系报道. 前者以结肠多发息肉合并纤
维瘤、骨瘤和软组织肿瘤为主要表现, 28例
息肉癌变; 后者主要表现为结肠多发息肉合
并中枢神经系统肿瘤，5例息肉癌变. 少数报
道胃、十二指肠和末端回肠息肉, 尚无对小
肠病变的全面评价. 一些特殊表现为疾病早
期发现提供重要价值. 综合防治可使部分患
者得到改善.

结论: 中国人Gardner综合征和Turcot综合征的
临床特点多种多样, 结肠外表现突出. 详细进行
筛查记录和规范化报道有助于对其深入认识.

®

■背景资料
家族性腺瘤性息
肉病(FAP)是一种
以消化系多发腺
瘤性息肉为特征
的常染色体显性
遗 传 病 ,  是 主 要
的遗传性大肠癌
之 一 .  目 前 认 为
Gardner综合征和
Turcot综合征作
为其临床亚型也
归为FAP的范畴. 

■同行评议者
杨柏霖, 副主任医
师, 南京中医药大
学附属医院结直
肠外科
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0  引言

家族性腺瘤性息肉病(familial adenomatous polyp-
osis, FAP)是一种以消化道多发腺瘤性息肉为特

征的常染色体显性遗传病, 约占大肠癌的1%, 是
主要的遗传性大肠癌之一. 目前认为Gardner综
合征和Turcot综合征作为其临床亚型也归为FAP
的范畴[1]. 由于这两种综合征症状多种多样, 癌变

率高, 肠外表现较为常见, 甚至可为首发症状, 如
认识不足常会延误诊治. 本研究汇总分析中国人

Gardner综合征和Turcot综合征的各种临床表现, 
旨在为临床医师更准确地诊治提供参考. 

1  材料和方法

1.1 材料 检索1983-2009年中国生物医学文献

光盘数据库(C B M)、维普医药信息资源系统

(VMIS)和PubMed数据库(Medline), 并通过参

考文献追溯检索相关资料. 检索主题词为“家

族性腺瘤性息肉病、FAP、Gardner综合征、

Gardner's综合征、加德纳综合征、Gardner syn-
drome、Gardner's syndrome、Turcot综合征、

Turcot's综合征、Crail's综合征、胶质瘤息肉病

综合征、Turcot syndrome、Turcot's syndrome、
China和Chinese”. 文献纳入及排除标准: 收集

所有包含中国人Gardner综合征和Turcot综合征

的个案和家系描述性流行病学资料的文献, 剔
除同一单位和相同作者的重复文献. 
1.2 方法 逐篇复习文献, 进行质量评估. 对所选

用的文献中所有的一般人口学特征、临床、病

理、内镜、诊断及治疗转归等有关变量特征的

数据进行转换、摘录. 2个评论员独立提取资料, 
如遇不一致, 通过讨论协商解决.

统计学处理 对每篇文章中涉及临床、病理

及诊断等有关变量特征的描述性流行病学资料

数据采用Excel统计软件进行分类汇总分析.

2  结果

2.1 一般资料 经检索收集符合纳入标准的文献, 
排除重复、无详细病例描述、与本研究无关的

文献, 全部查找到原文. Gardner综合征个案报道

37例, 其中包括台湾报道1例[2]. 37例患者中男23

例, 女14例, 年龄15-68(平均38.43)岁, 30岁以下

占32.43%, 13例患者有确切的家族史. 文献共报

道12个Gardner综合征家系, 合计50例患者, 先证

者中男6例, 女6例, 年龄25-70(平均37.42)岁, 报
道患者最多的家系为4代77人中13人患病[3]. Tur-
cot综合征合计报道6例, 未见家系报道, 其中男3
例, 女3例, 年龄20-58(平均34.83)岁, 30岁以下占

66.7%, 3例患者有确切的家族史.  
2.2 临床表现 仔细阅读文献后收集包括家系报

道的Gardner综合征总计87例, 主要临床表现

包括: (1)排便性状和习惯改变: 87.36%(76/87)
患者表现为排便性状和习惯改变, 表现为脓血

便、黏液血便、慢性腹泻和排便困难等; (2)
腹痛: 11.49%(10/87)患者表现为下腹部胀痛, 
多合并腹泻和便血; (3)纤维瘤: 55.17%(48/87)
患者出现腹壁、腹腔、肠系膜硬性纤维瘤 , 
24.14%(21/87)例患者可自行扪及腹部包块, 切
除后极易复发. 若瘤体较大, 还可引起输尿管

梗阻肾积水[2]及肠梗阻[4]等相应表现, 本组资料

中还包括需要急诊手术解除梗阻的1例报道[4]; 
(4)骨瘤: 39.08%(34/87)患者出现骨瘤, 多见于

下颌骨和颅骨, 呈多发性; (5)其他软组织肿瘤: 
37.93%(33/87)患者出现皮肤表皮囊肿、皮肤脂

肪瘤、皮脂腺囊肿等软组织肿瘤, 多分布于面

部、背部和四肢等. 以上软组织肿瘤的突然增

大增多与结肠息肉癌变有密切关系[5]; (6)牙齿异

常: 11.49%(10/87)患者出现牙齿异常, 表现为阻

生齿、隐藏齿、多生齿、缺齿和龋齿等; (7)特
殊表现: 合并结肠外恶性肿瘤如甲状腺乳头状

腺癌1例[6]. 另外还有合并先天性视网膜色素上

皮增生(congenital hypertrophy of the rectinal pig-
ment epithelium, CHRPE)、连续性肢端皮炎、

外阴和子宫发育不全以及无精症的男性不育症

各1例报道. 
Turcot综合征的主要临床表现包括: (1)便血: 

33.3%(2/6)以便血为首发症状行结肠镜检查后发

现; (2)头痛: 50%(3/6)患者表现为反复发作性头

痛, 伴呕吐, 肢体乏力, 甚至还可出现抽搐和神志

模糊. 6例患者中脑部胶质细胞瘤5例, 第四脑室

髓母细胞瘤1例; (3)特殊表现: 1例患者以进食后

上腹不适, 隐痛、反酸及嗳气等上消化系症状前

来就诊, 行胃镜检查发现合并胃黏膜下脂肪瘤

和胃及十二指肠多发息肉[7]; 1例患者皮肤发现

Cafeaulait斑[8]; 1例患者合并甲状腺癌[9].
2.3 内镜及病理学检查 Gardner综合征结肠镜下

多表现为结直肠大小不等多发性息肉, 病理表

■创新盘点
本研究首次汇总
分 析 了 中 国 人
Gardner综合征和
Turco t综合征的
各种临床表现, 旨
在为临床医师更
准确地诊治提供
参考.
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现为腺瘤或绒毛状-管状腺瘤. 28例合并息肉癌

变, 平均41.49岁. 9例报道合并胃十二指肠息肉, 
1例提示末端回肠多发息肉. Turcot综合征结肠

镜下多表现为全结肠散在分布大小不等、有蒂

或无蒂约百余枚息肉, 病理示管状腺瘤, 与Gard-
ner综合征均符合FAP结肠镜下特征, 另有2例报

道合并胃十二指肠息肉. 5例Turcot综合征合并

息肉癌变, 平均36.6岁. 仅1例表现与遗传性非息

肉性结直肠癌(hereditary nonpolyposis colorectal 
cancer, HNPCC)类似[10], 该例与HNPCC不同之

处在于合并中枢神经系统肿瘤, 且与结肠腺瘤

组织学类型一致. 然而文献尚无经小肠镜或胶

囊镜检查对两类综合征小肠病变的全面描述. 
2.4 治疗及预后 有治疗和预后记录的Gardner综
合征43例, 均行全结肠切除术或次全切除术. 12
例因结肠手术后衰竭1年内死亡, 其中10例术前

经内镜病理证实已发生息肉癌变. 腹壁或腹腔侵

袭性纤维瘤切除术后纤维瘤极易复发, 8例合并

纤维瘤的患者行手术切除, 7例复发, 仅1例患者

服用舒林酸和三苯氧胺, 随访4年肿瘤未复发[11]. 
Turcot综合征治疗和预后报道4例, 行全结肠切

除术或次全切除术, 脑部肿瘤采用手术辅以放

疗. 3例因脑胶质细胞瘤复发而死亡, 另2例24岁
女性患者先后行第四脑室髓母细胞瘤手术辅以

放疗、双侧甲状腺全切术及全结肠切除术, 结
肠手术后随访2年仍健在[9].

3  讨论

Gardner综合征和Turcot综合征均为常染色体

显性遗传病, 目前认为两者均是FAP的亚型而

非另外不同疾病, 其发病与结肠腺瘤样息肉病

(adenomatous polyposis coli, APC)基因突变有关. 
APC基因编码的氨基酸序列属Wnt信号传递途

径, APC基因突变后使得β-连环蛋白(catenin)不
能被有效降解, 胞质内大量非磷酸化的β-catenin
蓄积, 进入细胞核导致调控下游基因的异常表

达. 新近理论还认为纤毛功能失调可能是Gard-
ner综合征肠外表现潜在的病理机制[12]. 约2/3 
Turcot综合征患者由APC基因突变引起, 另外1/3
则与HNPCC突变基因相同, 即由错配修复基因

突变所致, 包括hMSH2、hPMS1和hPMS2等, 错
配修复缺陷所致的微卫星DNA不稳定性还可对

APC基因突变产生影响. 
中国人Gardner综合征和Turcot综合征病例

发病年龄、性别比例与国外报道相仿. 患者肠

道症状多表现为排便性状和习惯改变如脓血

便、黏液血便和排便困难等. 有时伴随腹痛, 可
能与肠管痉挛、蠕动亢进和肠道不全梗阻有关. 
少数病例报道提示合并胃十二指肠息肉和末端

回肠息肉, 因此有必要运用小肠镜和胶囊镜对其

小肠病变的情况进行评价. 结肠多发腺瘤合并有

骨瘤和软组织肿瘤为典型的Gardner三联征[3,4], 
Turcot综合征则为同时患有结直肠多发性腺瘤

和中枢神经系统肿瘤, 后者除外脑膜瘤、恶性

淋巴瘤和转移性脑肿瘤[7-10], 中国人病例与国外

文献报道病例的临床特点基本相近. 肠外表现

可发生在结肠息肉之前、之后或者伴随发生, 
在发病后10-15年腺瘤息肉可发生多中心癌变. 
因此当发现这些典型病变时应想到系FAP肠外

表现的可能性. 相反, 肠道息肉病患者也应注意

有无其他部位的肿瘤. 确诊后应对患者的全部

家庭成员作进行检查. 有研究报道一些特殊表

现如CHRPE、连续性肢端皮炎及Cafeaulait斑等

表现对诊断也具有重要提示价值[13,14].
Gardner综合征和Turcot综合征治疗原则与

FAP基本相同, 预后不良. 一旦确诊后, 应以手术

治疗为宜. 全结肠切除术是防治结肠息肉癌变

的重要方法, 应在结肠息肉发生癌变前进行预

防性切除, 阻断其癌变过程, 以提高生存率[15]. 纤
维瘤[16]和中枢神经系统肿瘤仍以手术为主, 但均

较容易复发, 成为导致患者死亡的重要原因. 参
考非甾体抗炎药COX-2抑制剂抑制FAP息肉生

长的经验[17-19], 少数患者使用非甾体抗炎药舒林

酸防止腺瘤复发[11], 具有一定前景, 仍需要大样

本的临床试验进行疗效观察. 
因此, 中国人FAP亚型Gardner综合征和Tur-

cot综合征的临床特点多种多样, 结肠外表现突

出, 然而由于相对少见的病例、临床资料不全、

未做基因突变检查、家族成员过少、部分患者

早期死亡以及隐匿发病等因素影响了对疾病的

全面认识. 有必要对每个病例仔细观察和认真随

访、规范报告以及运用新的诊疗技术从而更加

准确合理地进行临床诊治[20].
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汤姆森 - 路透公布 2009 年WJG 影响因子 2.092

本刊讯 根据2010-06-18汤姆森-路透发布的2009年度期刊引证报告, World Journal of Gastroenterology (WJG )(中

文刊名《世界胃肠病学杂志》)影响因子为2.092，论文总被引次数12 740次, 特征因子0.05832, 分别位于65种

国际胃肠肝病学期刊的第33位, 8位和5位.

与2008年的影响因子(2.081), 总被引次数(10 822次), 特征因子(0.05006)相比, WJG在2009年国际胃肠肝病

学期刊中的排名分别增加了7个百分点，4个百分点和3个百分点. (WJG编辑部主任: 程剑侠 2010-06-18)


