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　　患者　女，３２岁。因“家族性
肠息肉病”于 ２００５年 ９月在我院行

全结肠及部分直肠切除，回肠做 Ｊ形

贮袋。术后病理为结肠息肉数百，为

管状腺瘤灶状不典型增生，未见癌

变。患者术后恢复良好，初期有腹

泻，一天 ４～５次稀便，后患者排便逐

渐成形。其母亲、哥哥患结肠癌。患

者于 ２００７年 １月发现甲状腺右叶一

肿物，再次入我院行手术治疗，病理

报告为甲状腺髓样癌，行全甲状腺切

除。术后病理报告甲状腺峡部、左叶

等均未见癌组织。患者恢复良好，术

后行放射治疗，规律用甲状腺素片，

甲状腺功能基本正常。２００８年 ５月

患者因感腹胀行超声检查发现腹水，

卵巢肿物及腹壁 ２枚肿物，于外院行

手术，切除腹壁肿物，病理报告为纤

维瘤。手术探查腹腔大量腹水，子宫

卵巢未见异常，于腹膜后可触及一约

１０ｃｍ×９ｃｍ肿物，因腹腔粘连及肿

物固定，肿物未能切除，术后腹水脱

落细胞见癌细胞，病理检查怀疑间皮

瘤可能，患者于术后 ４ｄ转入我院，欲

行腹穿抽腹水及注入腹腔化疗药物，

但行超声检查见腹腔大量纤维分隔，

并且抽腹水时极难抽出，仅抽出少量

胶冻样物，因此未能行腹腔化疗及脱

落细胞检查，患者无法平卧，未能再

行 ＣＴ检查。此后患者腹水量逐渐增

加，影响患者呼吸循环等，于术后 ２

周患者死亡。最后诊断为 “Ｇａｒｄｎｅｒ

综合征”。

讨论　Ｇａｒｄｎｅｒ综合征是一种罕

见的常染色体显性遗传性癌素质综

合征，由 Ｇａｒｄｎｅｒ于 １９５０年首先报

道，现已证实其分子遗传学基础为位

于 ５ｑ２１的 ＡＰＣ基因位点突变所致，

属家族性腺瘤性息肉病（ＦＡＰ）的一

个亚型，绝大多数患者有家族史，诊

断主要依据为结直肠内多发腺瘤样

息肉伴有一种或两种以上结肠外病

变损害。后者即结肠外病变主要有

以下几类症状：（１）骨疣和骨瘤，多

发生于下颌颅骨，约 ３／４病人可在下

颌骨内发现骨瘤，ＨａＨｉｎｇ等［１］
认为下

颌骨损害 Ｘ线表现可做为 Ｇａｒｄｎｅｒ综

合征基因携带者早期检查的评估依

据；（２）表皮样囊肿，常发生于面部

背部四肢，可多至 ２０个以上；⑶软组

织纤维瘤，女性多见，可见于 １２％的

病人。主要为腹壁或腹腔内发生的

硬纤维瘤，可出现于结肠切除术后，

腹腔内硬纤维瘤常体积增大，可引起

肠梗阻输尿管梗阻，切除后易复发，

是 Ｇａｒｄｎｅｒ综合征较严重的合并症；

⑷牙齿异常，见于 １７％的病人，表现

为阻生齿，齿囊肿，多发齿 牙 质 瘤

等，牙槽骨骨质增生和吸收都是本病

特征的表现
［２］
；⑸结肠外恶性肿瘤，

如发生在十二指肠、Ｖａｔｅｒ壶腹部、甲

状腺、肾上腺、胆囊、卵巢、肝脏的恶

性肿瘤
［３］
。根据家族史，肠外病变及

结直肠内多发腺瘤性息肉可明确诊

断。但有时 Ｇａｒｄｎｅｒ综合征的肠外病

变可 先 于 无 症 状 息 肉 许 多 年 前 出

现
［４］
。

本病例提示：（１）重视家族成员

的追踪调查，不但有利于诊断，对于

预防性治疗及早期发现早期治疗，以

达到较好效果。本例因母亲和哥哥

有结肠癌病史而及时检查，早期发现

结直肠病变，因此前 ２次术后恢复良

好。（２）对于结直肠内多发腺瘤性

息肉诊断明确的，要注意肠外病变的

检查，当发现肠外病变时，应考虑对

Ｇａｒｄｎｅｒ综合征的诊断，不能忽视看

似较轻的病变而实际上肠外病变有

可能影响其此类患者的治疗及愈后。

此患者最后出现腹痛腹胀有较长一

段时间，但未能及时检查诊断，如能

及时诊治，可能效果比现在要好。

本病罕见，因此临床医师常对本

病认识不足。对于本例患者诊断治

疗、手术、术后随访等均存在不足。

患者有一女儿，现正予追踪调查，并

准备通过分子生物学方法进行筛查。
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