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潴留性息肉即幼年性息肉，属于错构瘤性息肉

（hamartomatous polyp，HP）。<10岁的儿童的发病率

为 2%[1]。约有 10%潴留性息肉见于成人[2]。一般认为

HP属于非肿瘤性息肉，随着消化内镜诊疗技术的发

展，国内外均有关于潴留性息肉恶变的个案报道。因

此，对成人潴留性息肉应引起足够的重视。

1 分类

潴留性息肉可分为孤立性潴留性息肉和幼年性

息肉病（juvenile polyposis syndrome，JPS）。前者仅见

于结肠和直肠，无家族史。后者又可以分为 3个亚型：

结肠型幼年性息肉病、胃肠道幼年性息肉病及胃家族

性幼年性息肉病。40%结肠型幼年性息肉病（Juve-

nile Polyposis Coli，JPC）有家族史，息肉分布在结直

肠，小肠少见；其余 2个亚型均有家族史，胃肠道幼

年性息肉病的息肉分布在全胃肠道，而胃家族性幼年

性息肉病的息肉仅见于胃[3]。

2 遗传学特征与发病机制

孤立性潴留性息肉尚未发现确切的基因突变位

点。ELITSU认为其发生可能和鸟氨酸脱羧酶活性增

高促进细胞增殖有关。IWAMOTO认为息肉中β-链

蛋白升高，和 TCF/LEF1转录因子共同激活消化道干

细胞，可导致干细胞过度增殖、分化。JPS是一种与

胃肠道腺瘤相关的常染色体遗传病，每 10万个新生

儿中有 1个患 JPS[4]。该病外显性不完全，仅20%～
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50%有家族史，另有报道，40%～70%有家族史[5-6]。

JPS遗传异质性显著。典型病例约 60%有 18号染色

体（18q21）上的 4基因或 10号染色体（10q22-

23）上的 1 基因突变。关于 基因突变的

作用尚有争议，该突变更多见于考登综合征（cowden

syndrome，CS）或斑 - 赖 - 卢综合征（Bannayan-Ri-

ley-Ruvalcaba syndrome，BRRS）。有报道称， 基

因突变常合并 BMPR1A突变，极其罕见，但该病例

常合并泛发性息肉和严重渗出性肠病，有极高的致

残致死率。 4基因突变较 1 基因突变

更容易导致出现胃家族性幼年性息肉病及胃癌[4，7]。

3 临床表现

成人潴留性息肉的发病高峰为 25岁[2]。孤立性

息肉男女发病率相当，多发性息肉男性多于女性[8]。好

发部位依次为结直肠、胃、空回肠和十二指肠，分别

占 98.0%、14.0%、6.5%及 2.3%[9-10]。JPS发病率 1/10

万～1/16万[6]。多在儿童或青少年时期起病，成人时

期多因胃肠癌的相关表现首发就诊而被发现[11]。JPS

的息肉可以遍及整个胃肠道，多发于结直肠，其次是

胃，小肠罕见。一生中可以有多达 50～200枚息肉。

JPS最多见的亚型为 JPC。

3.1 一般表现

肠道出血为胃肠道潴留性息肉最常见的症状，

此外还有直肠肛门脱垂、定位不明的腹痛、贫血、腹

泻、黏液便及肠套叠（成人罕见）[12]。贫血（89%）和低

蛋白血症（67%）为胃家族性幼年性息肉病的最多见

表现，非手术治疗很难控制症状[13]。

3.2 肠外表现

见于 JPS，患者可有杵状指（趾）、巨颅畸形，15%

的患者伴有先天发育异常，如脑积水、唇腭裂、先天

性心脏病、小肠扭转不良、泌尿生殖系缺陷、毛细血

管扩张、多指（趾）畸形或骨囊肿。该伴有先天发育异

常的患者通常没有家族史[14]。

4 形态学特征及检测手段

消化道不同部位潴留性息肉大体形态相类似，

大小从 1～5 cm，多为 1.0～1.5 cm，可呈灰粉色，圆形、

蘑菇形或呈微分叶状。显微镜下观察潴留性息肉腺

管膨大，周围围以大量间质，腺管内充满黏液，呈瑞

士乳酪状。腺体囊性扩张破裂可累及固有层（与黑斑

息肉综合征的息肉不同），导致黏液、细胞碎片扩散

至其中，炎症细胞浸润[15]。

检测手段首选消化内镜，内镜直视下潴留性息肉

外观呈球形，略有分叶，绝大部分带长蒂。X射线气

钡双重造影可见充盈缺损，边缘光滑，少数为粗颗粒

或分叶形，外围呈“环线”征，带蒂息肉则表现为双环

状阴影，即“墨西哥帽”征[16]。CT平扫呈类圆形结节

影，病灶内密度不均匀，边界清，有些可见蒂样结构。

增强 CT显示结节呈辐轮状中度强化，同病理结构相

称，为特征性表现[17]。

近年来有较多关于超声检查应用于潴留性息肉

检测的报道，且有单独通过超声检查发现肠道潴留性

息肉的报道[18-20]。WALTER等[21]报道 1例超声发现的

钡灌肠及结肠镜检查均漏诊的潴留性息肉。超声显

示潴留性息肉呈球形或椭球形低回声结节，直径

1.0～2.5 cm，其内散在 2～3 mm的囊性回声，结节

外围高回声，并可见结节随肠道蠕动而动。彩色多

普勒成像显示病变内部小血管呈辐射状分布，血流

均匀[20-22]。水灌肠可更清楚地显示病变的蒂及病变

与肠管的关系[23]。但超声阴性并不能排除肠道息肉。

基因检测应用于 JPS，在结直肠发现≥5枚潴留

性息肉者，或者在胃肠道除结直肠以外的其他任意

部位发现潴留性息肉者（不论数量）需要疑诊 JPS。

应对首次发现者或者其直系亲属行 SMAD4和 BM-

PR1A突变基因检测[24]。另外可行胶囊内镜检查、小

肠镜、CT肠道成像及磁共振肠道成像检查，尤其适

用于病变累及小肠者[25-26]。

5 潴留性息肉与癌变
孤立性潴留性息肉是否恶变目前尚无统一意

见，NUGENT等[27]发现，与同年龄、同性别正常人比

较，孤立性潴留性息肉患者患癌症的危险性、病死率

并无差异。相反地，早在 1978年国内刘彤华等就报

道1例由结肠孤立性潴留性息肉发展而来的肠印戒

细胞癌。韩国也有类似报道[12]。意大利的 AGNIFILI

等[28]甚至认为孤立性潴留性息肉肯定恶变，选取 12

个国家 271例符合 3条入选标准的患者，研究表明

孤立性潴留性息肉虽然恶变率低，但确实存在。

JPS的终身累积肿瘤发生风险是不容置疑的。

研究表明 JPS总体恶性肿瘤发生率高达 20%[29]。也

有研究显示 JPS患者结肠癌的发病率即有 20%，中

位发病年龄 34～47岁，到 60岁的累积发病风险高达

68%[6]。还有研究认为，JPS患者至 35岁的结直肠癌

累积发生率为 17%～22%，患结肠癌的风险较一般人

群高 34倍，中位年龄[29]44岁[30]。JPS患者终身胃、十

二指肠癌的累积发生率 10%～21%，也有发生胰腺癌
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的报道[5，31]。不仅如此，其家系中直系亲属患胃肠道

恶性肿瘤的风险亦高达 9%～50%[32]。14%的胃潴留

性息肉有小凹上皮的肠化和幽门腺化生，肿瘤发生率

最高可达 50.0%～55.8%[33-34]。

6 诊断

潴留性息肉由 DIAMOND 和 HELWIG 分别于

1939年和 1946年首次报道。最终由 HORRILLENO

等在 1957年阐明其与腺瘤的组织学差异。潴留性息

肉的诊断需综合考虑患者的发病年龄、临床表现、内

镜表现或影像学表现、病理特征及家族史。《胃肠病

理学》指出，不伴有 Cowden病和斑 -赖 -卢综合征

肠外表现，满足下列 3个条件之一者即可诊断为幼年

性息肉病：①结直肠有≥5个的潴留性息肉；②有幼

年性息肉病家族史者发生任何数目的潴留性息肉；

③有结直肠外的潴留性息肉[2]。根据以上几点可将孤

立性潴留性息肉与 JPS区分开来，诊断并不难，病理

诊断为金标准。

7 治疗

10%的孤立性潴留性息肉患者可自发性脱落，

即有自愈倾向[12]。若自发脱落时发生大出血，则需治

疗。潴留性息肉治疗的总原则为切除病灶。孤立性

潴留性息肉，首选内镜下电凝电切治疗，不能切除者

外科手术治疗。美国胃肠病学会临床指南推荐结肠

切除 +回肠直肠吻合术和结肠切除术 + 回肠肛门

贮袋吻合术用于发生息肉相关并发症或不能在内镜

下行息肉切除的 JPS患者[24]。有症状的胃家族性幼年

性息肉病通常需要外科干预。日本推荐全胃切除作

为标准手术方式[34]。

8 患者管理

过去认为孤立性潴留性息肉不用随访。有学者

提出潴留性息肉有可能是幼年性息肉病的首发表

现，一旦有新的症状出现，或者在患者的一生中，潴

留性息肉的数目达到 5枚，需重新进行评估，若为

JPS，则按 JPS处理。JPS首次结胃肠镜检查在 12岁，

如果有症状出现可以提前。以后每 1～3年复查[24]。如

果有十二指肠潴留性息肉、不明原因贫血、蛋白丢失

性肠病需行小肠相关检查。JPS一级亲属在 20～70

岁也需定期行结肠镜监测[32]。

9 展望

关于孤立性潴留性息肉是否恶变目前尚无定论，

一些个案报道提到过与潴留性息肉相关的结直肠腺

瘤及腺癌[12，28，35]。潴留性息肉恶变机制亦不明确，未

来可在该方面有所突破。
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