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　　ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征又名黑斑息肉综合征，为常染色体显

性遗传性疾病，临床较少见，其临床表现为皮肤黏膜黑色素斑

及胃肠多发息肉。现将本院收治的１例ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征

患者报道如下。

１　临床资料

患者，男，２７岁，因“反复大便带血１＋月，加重１０ｄ”入住

本院消化科，因发现皮肤色素斑请皮肤科会诊。患者２０＋年前

（约２岁时）发现手足、唇红及口腔黏膜等部位出现针尖至芝麻

大小棕色、黑色斑点，无疼痛、瘙痒等自觉不适。且上述皮损随

年龄增加数目缓慢增多，因皮损处无自觉不适未予诊治。否认

家族史。皮肤科查体：手足、唇红及口腔黏膜可见针尖至米粒

大小棕色，黑色斑点，手足掌跖部以屈侧为多，无融合（图１、

２）；唇部部分融合（图３）；颊黏膜及上颚无融合；舌面、肛周及

外生殖器未见上述色素斑。

图１　　手指黑色斑点

图２　　足底黑色斑点

　　辅助检查：肠镜提示回盲瓣呈唇样，开闭好，其上见一枚直

径约０．８ｃｍ亚蒂息肉，表面光滑。盲尖见一枚直径约３ｃｍ粗

长蒂息肉，表面呈分叶状，黏膜充血糜烂。距肛２０ｃｍ见一枚

直径约０．３ｃｍ扁平息肉，表面光滑。距肛１２ｃｍ见一枚直径

约２．５ｃｍ粗长蒂息肉，表面黏膜充血糜烂。肠道息肉活检结

果提示，回盲瓣病变符合炎性息肉，距肛１２ｃｍ及盲尖病变符

合ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ息肉。综上，临床诊断为ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合

征。患者行内镜下息肉切除术治疗，消化道症状好转后出院。

图３　　口唇黑色斑点

２　讨　　论

ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征为常染色体显性遗传性疾病，临床表

现为皮肤黏膜黑色素斑及胃肠多发息肉。目前认为 Ｐｅｕｔｚ

Ｊｅｇｈｒｅｓ综合征为单个显性多效基因遗传，其发病机制为位于

染色体 １９Ｐ１３．３ 的基因 ＳＴＫ１１（又称 ＬＫＢ１）突变所致。

ＳＴＫ１１在细胞中发挥肿瘤抑制作用，其失活在肿瘤的发生、发

展中起一定作用。由于ＳＴＫ１１基因在ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征

患者发生突变，因此ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征患者患癌的危险性

远高于普通人群，ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综合征胃肠道息肉癌变率为

３％～４８％，也可引起胃肠外其他器官的癌变，包括胆囊、胆管、

胰腺、乳腺、卵巢、宫颈等部位［１］。目前对于ＰｅｕｔｚＪｅｇｈｒｅｓ综

合征的治疗主要分为针对于胃肠道的多发性息肉和色素沉着

斑两部分。因胃肠道的多发性息肉可引起肠套叠、肠梗阻、肠

坏死、消化道大出血等，且结肠息肉引起癌变的可能性较大，故

多采取积极治疗，并建议加强随访。但随着人们对美的要求的

增加，皮肤黏膜黑色素斑可进行脉冲激光等美容治疗［２３］。本

例患者行内镜下息肉切除术治疗后消化道症状好转出院。
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