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《中国小肠镜诊治 Peutz⁃Jeghers综合征的
专家共识意见（2022年）》解读
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宁守斌，空军特色医学中心消化内科主任、主任医师、博士生

导师，担任中国医师协会小肠镜医师培训中心主任，全军小肠疾病

内镜诊疗中心主任，中国医药教育协会消化内镜专业委员会主任

委员，北京消化内镜分会第七届常务委员，中华医学会消化内镜专

业委员会小肠镜和胶囊镜学组委员。长期从事小肠疾病临床及基

础研究，致力于小肠镜诊治新技术及其他内镜新技术临床应用研

究。在国内外较早开展了 Peutz‑Jeghers综合征患者小肠巨大息肉

切除术、小肠纤维性狭窄纵行切开术、小肠血管畸形镜下诊疗术、小肠镜下经皮空肠造

瘘术、肠道憩室内镜下毁损术、消化道闭锁内镜下再通术等十余项内镜新技术。获中

国人民解放军空军军医大学“创新团队奖”。获国家 863课题、军队重大课题等多项基

金资助，获军队医疗成果二等奖1项，北京市医学科技奖二等奖1项

【提要】 2022年，由中华医学会消化内镜学分会小肠镜和胶囊镜学组及国家消化病临床医学研

究中心（上海）共同组织专家制定的《中国小肠镜诊治Peutz‑Jeghers综合征的专家共识意见（2022年）》

于《中华消化内镜杂志》发表。本共识是我国首部关于Peutz‑Jehgers综合征（PJS）诊治的专家共识，主

要从消化内镜医师的角度阐述了PJS的全生命周期诊治流程，内容涉及PJS的流行病学、遗传特征、临

床表现、诊断标准、内镜治疗、外科手术、息肉监测及随访等方面。本文对共识意见制定过程中的部分

背景和思考进行了阐述，并重点对PJS的小肠镜诊治方面进行了详细解读。
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一、《中国小肠镜诊治 Peutz‑Jeghers综合征的

专家共识意见（2022年）》的出台背景

黑斑 -息肉综合征（Peutz ‑ Jeghers syndrome，
PJS）是一种罕见的常染色体显性遗传性肿瘤综合

征，其主要特征为皮肤黏膜色素沉着、胃肠道多发

错构瘤性息肉和肿瘤易感性。尽管 PJS是一种罕

见疾病，但我国是人口大国，发病人数仍然不少，这

部分患者的健康问题值得关注。PJS患者胃肠道多
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发息肉，特别是小肠息肉容易引起各种并发症，如

肠套叠、肠梗阻、消化道出血、息肉癌变等。既往多

数患者由于反复发生肠套叠、肠梗阻等并发症而被

迫多次接受外科手术治疗，直至发生息肉癌变或出

现其他恶性肿瘤不治身亡。因此，PJS患者生命健

康状况堪忧，平均寿命低于普通人群［1］。

近年来，随着气囊辅助式小肠镜（balloon ‑
assisted enteroscopy，BAE，简称小肠镜）的普及和诊

治技术的不断进步，BAE在诊治 PJS小肠息肉及其

并发症方面发挥了重要作用。笔者所在单位于

2004年开展了首列BAE下PJS小肠息肉诊治术，此

后和国内外同道一并开始探索 BAE在 PJS患者小

肠息肉诊治中的临床应用。截至目前，本中心已经

累计诊治了六百余例 PJS患者，发表相关文献七十

余篇。尽管国内只有少数中心可以开展 BAE下

PJS小肠息肉切除术，但国内诊治病例总数已居世

界前列，积累了较丰富的临床经验。BAE技术的逐

步成熟，完全改变了 PJS患者的治疗模式：即由针

对肠套叠/肠梗阻或息肉癌变等进行的外科解救手

术这一被动治疗模式，转变为内镜下干预性治疗胃

肠道多发息肉的主动治疗模式，避免了绝大多数外

科手术，同时预防了息肉癌变，大大降低了致残率

及致死率，显著提高了PJS患者的健康状况。

作为一种常染色体显性遗传性罕见病，PJS患
者自幼发病，除了胃肠道多发息肉，也容易发生多

系统恶性肿瘤，故迫切需要全生命周期动态监测和

及时的内镜干预。在 21世纪初，接受内镜下切除

PJS小肠息肉的第一批患者，大部分经历过多次开

腹手术，但近些年来，这些患者的子代发病者已经

自幼接受了消化道息肉的动态监测及必要时的内

镜干预，使绝大部分孩子避免了外科开腹手术，初

步证明了新诊疗模式的优势。目前能熟练开展PJS
小肠息肉诊治的几个医疗中心远远不能满足临床

需求。为便于更多单位顺利开展该项新技术，有必

要总结我国相关诊治经验，撰写符合我国国情的专

家共识意见，进一步规范 PJS小肠镜诊治。为此，

中华医学会消化内镜学分会小肠镜和胶囊镜学组

及国家消化病临床医学研究中心（上海）组织专家

撰写了《中国小肠镜诊治 Peutz‑Jeghers综合征的专

家共识意见（2022年）》。本共识意见是我国第一

部关于 PJS临床诊治的专家共识，除重点聚焦 PJS
小肠镜诊治外，还涵盖了流行病学、发病机制、临床

表现、诊断、外科治疗、监测与随访以及预防等方面

的内容，共形成 17条推荐意见，并制定了 PJS患者

消化道息肉的诊治和随访流程。

二、关于 PJS流行病学、发病机制及临床表现

推荐意见解读

PJS属于罕见病，根据国外研究数据，PJS的患

病率为 1/200 000~1/8 000，其在不同种族和性别之

间无明显差异［2］。我国目前尚无PJS发病率及患病

率的准确流行病学数据，需要未来全国范围内的相

关流行病学调查加以明确。结合国外数据、现有的

国内相关报道数据，推测我国 PJS患病率约为

1/200 000，粗略估计我国目前患患者数为 6 500~
7 000人［3］。目前能真正接受 BAE诊治的 PJS患者

还非常少，需要加强 BAE治疗新技术的临床推广

应用及科普宣传，让大多数 PJS患者都能受益于

BAE治疗新技术。

PJS是常染色体显性遗传病，目前认为其致病

基因为STK11（LKB1）。我国PJS患者STK11突变检

出率与国外研究报道相比无明显差异［4‑5］。尽管

STK11致病基因的突变类型对临床表型的影响目前

尚无定论，但基于在我中心就诊的六百余例 PJS患
者临床表现看，不同患者之间临床表现差异较大：部

分患者自幼就出现肠套叠/肠梗阻症状，消化道息肉

可多达数百枚之多而且息肉体积较大，少数患者甚

至在青少年时期就发生了息肉恶变，但也有部分患

者临床症状相对较轻，息肉较少，少部分患者甚至到

中老年都没有发生恶性肿瘤。我们初步的研究提示

STK11截短突变者胃肠道道息肉导致的套叠发生更

早、恶性肿瘤发病风险更高，而STK11错义突变者病

情相对较轻［6］。这提示STK11不同基因突变类型与

临床表型之间可能有某种联系，未来有可能通过测

定基因突变类型预测患者预后，这将有利于在未来

开展有针对性的防治工作。

胃肠道息肉导致的并发症往往成为 PJS患者

首次就诊的主要原因，部分患者也因为口唇及四肢

末端出现黑斑而就诊于皮肤科。胃肠道息肉导致

的常见并发症包括肠套叠/梗阻、息肉恶变、息肉自

肛门坠出、消化道出血/贫血、营养不良及幼儿发育

迟滞等。PJS息肉可遍布于整个胃肠道，我中心收

治的 PJS患者中尚未见到食管息肉，息肉最常见的

部位依次为小肠、结肠和胃，小肠又以十二指肠和

近段空肠等近段小肠分布最为密集［7‑8］。PJS患者

胃肠道息肉数量从数枚至数百枚不等。息肉大小

不一，形态各异，但多数息肉有蒂。

三、关于PJS诊断方面推荐意见解读

PJS因具有特征性的临床表现，结合家族史，诊
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断相对容易。但临床上有时也会碰见个别有口唇

色素沉着、同时合并肠道多发息肉的患者，以及部

分 PJS患者接受激光美容治疗去除了本病特征性

的口唇黑斑。另外，随着年龄逐渐增长，黑色素斑

也会逐渐褪色，会给临床诊断带来一定干扰。仔细

观察 PJS患者口腔颊黏膜，往往可以发现典型黏膜

黑斑。PJS胃肠道息肉多数为 PJS型错构瘤性息

肉 ，可 与 其 余 胃 肠 道 息 肉 区 别 ，必 要 时 进 行

STK11基因突变检测帮助鉴别诊断。PJS尚需与其

他息肉综合征相鉴别，在临床上相对比较常见的是

幼年性息肉综合征（juvenile polyposis syndrome，
JPS）。另外，临床上也会碰到单纯的单发小肠幼年

性息肉，需要和PJS及 JPS进行鉴别。

对 PJS胃肠道息肉进行动态监测是非常重要

的一项临床工作。我们前期的临床研究提示，PJS
胃肠道息肉生长具有一定规律：少部分患者自幼即

可出现临床症状，但 7岁以前很少有患者因肠套叠

开腹，7岁之后因肠套叠行外科手术者突然增加，

15~18岁是开腹高峰期，30岁以后开腹者非常少［9］。

故原则上，PJS患者自幼年开始，就应定期进行胃肠

道息肉监测，尤其 7~18岁期间，应该密切动态监

测，及时发现较大的小肠息肉或小肠套叠并行镜下

切除治疗，避免发生严重肠梗阻而不得不接受外科

手术；在接受内镜治疗前，必须通过腹部超声、

CTE、MRE、胶囊内镜或小肠造影等检查精准评估

胃肠道息肉分布、大小以及有无肠套叠等情况，便

于制定内镜治疗方案；对于已经实施经口及经肛小

肠镜检查，但无法实现对接的患者，需要通过影像

学或胶囊内镜评估剩余小肠段内息肉分布情况。

根据本中心和几家儿童医院联合诊治儿童 PJS的
经验，腹部超声对儿童 PJS胃肠道息肉术前评估和

小肠镜检查有较高符合率，也能及时发现肠套叠，

适合对儿童 PJS进行筛查。针对成人 PJS，推荐

CTE或MRE评估胃肠道息肉生长情况以及有无肠

套叠/肠梗阻情况。胶囊内镜对小肠息肉分布情况

可以进行比较精准的评估，但对于已经有肠套叠/
肠梗阻的患者禁用。

BAE对于小肠息肉的观察更为直接，而且能对

可疑恶变的息肉进行病理活检，具有其他筛查方法

不可比拟的优势。但小肠镜属于侵入性操作，对于

小肠息肉数目过多且息肉体积过大、有肠套叠/肠
梗阻以及有过多次腹部手术史的患者，很难实现全

小肠对接或贯通检查，而且成本较高，费时费力，所

以不推荐作为常规的筛查方法应用于临床。

四、关于PJS小肠息肉治疗方面推荐意见解读

PJS小肠息肉的内镜下治疗是本共识的重点阐

述内容。笔者所在单位共对六百余例 PJS患者上

万枚小肠息肉进行了镜下切除治疗。但在本技术

开展伊始，也经常出现小肠穿孔、术中/后大出血、

术后出现急性肠梗阻等需急诊外科手术处理的严

重并发症。当遇到体积巨大息肉时，尤其伴有小肠

套叠者，往往推荐外科手术。后来随着大孔径治疗

型BAE出现、相关治疗器械不断完善，尤其是随着

治疗理念的进步和 BAE治疗技术不断成熟，绝大

多数伴有小肠套叠的巨大息肉也实现了镜下安全

切除。

PJS息肉分布于全消化道，那么该如何决策消

化道息肉的切除顺序？由于胃、十二指肠近段和结

直肠也是 PJS息肉分布比较密集的部位，这些息肉

可影响BAE插入深度。因此，在BAE治疗前，应常

规完成胃镜、结肠镜治疗，切除上消化道及结直肠

部位的息肉。选择 BAE进镜途径的原则是：若全

小肠均分布息肉且无肠套叠者，推荐先经肛、后经

口的顺序治疗。对于合并小肠套叠者，优先选择距

离套叠部位更近的一侧进镜，切除引起套叠的目标

息肉，达到解除肠套叠之目的。对于合并有多处套

叠者，原则上按照由远及近（肛侧-口侧）的顺序依

次解除多发套叠，以避免切除近端小肠较大息肉后

导致远端套叠加重诱发绞窄性肠梗阻，这方面我们

曾有过深刻临床教训。

如何安全切除 PJS小肠息肉是本共识意见需

要回答的另一个临床问题。PJS小肠息肉数量众

多、巨大息肉多见，且容易并发小肠套叠，加之小肠

本身迂曲冗长、管腔狭小、小肠壁肌层菲薄以及当

BAE插入深部小肠后操控难度加大等因素，导致

PJS小肠息肉镜下治疗的难度增大、风险升高，需要

进行专项技术培训才能够独立开展。由于肠道解

剖学特点不同，小肠 PJS息肉和大肠腺瘤性息肉在

治疗策略上有较大区别：针对大肠息肉，可选择圈

套切除、EMR或ESD；但针对PJS小肠息肉，只能选

择圈套切除或EMR，很难实施ESD；另外，大肠腺瘤

性息肉恶变风险较高，需无残留彻底切除，但小肠

PJS息肉恶变风险较低，数量众多，且有新生息肉反

复生长，需要定期、分批进行内镜下切除，对于粗蒂

或广基 PJS小肠巨大息肉，往往需要分块切除，通

电时间较长，会导致切割部位灼伤，为预防创面迟

发性穿孔，可剩余基底部一部分息肉，不必追求一

次性无残留彻底切除，待下次小肠镜复查时再切除
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残留息肉（往往复查小肠镜时会发现上次残留的息

肉体积显著变小，有的甚至全部脱落）。另外需要

强调的是切除息肉过程中如何预防急性动脉性大

出血，尤其对于体积较大但蒂相对较细的息肉，最

好选择纯电凝切除，或提前用尼龙圈套扎息肉基底

部阻断血流。

本共识意见也重点介绍了内镜下治疗 PJS小
肠息肉的具体目标。理想目标是BAE完成全小肠

检查，并切除小肠内所有直径≥1 cm的息肉［10‑11］，一

般需要经过反复多次小肠镜下治疗才能达到上述

目标。根据笔者所在单位经验，一次 BAE切除小

肠息肉数目的多少主要取决于息肉的分布、大小、

形态、小肠状况及术者技术熟练程度。如果息肉分

布稀疏、息肉体积较小，或有细长蒂，肠道条件好、

视野清楚，切除的数量可以适当多一些。如果息肉

分布密集、互相缠绕、体积巨大、粗蒂或广基，肠道

蠕动过于活跃、视野不佳，则切除数量不宜太多。

一般一次BAE诊治时间以不超过 4 h为宜，我们一

次切除息肉最少 1~3枚，最多可切除四十余枚，平

均每次 10~20枚。一次 BAE治疗结束后，可间隔

2~3个月后重复治疗，直至切除小肠镜所能到达部

位的所有直径≥1 cm的息肉。由于部分PJS患者在

接受小肠镜治疗前已经有腹部外科手术史，术后肠

粘连往往导致进镜困难，故 BAE对接成功率低于

无腹部手术史者。

前已述及，PJS患者息肉生长与年龄及生长发

育状态密切相关。7~18岁是防治 PJS消化道息肉

所致肠套叠/肠梗阻的关键时期。影像学动态监

测、内镜下预防性切除多发息肉，对于减少甚至避

免肠套叠/肠梗阻发生具有重要临床意义。

对于体格尚未充分发育的少儿 PJS患者，腹腔

容积显著小于成年人，且小肠盘曲角度更大，给小

肠镜操作带来困难，容易引起穿孔及小肠系膜撕裂

等并发症，故是否进行小肠镜下息肉切除治疗需要

慎重决定。对于息肉直径较大，经评估引起小肠套

叠风险较高或已经出现小肠套叠者，确需小肠镜治

疗者，建议转诊至小肠镜治疗经验丰富的专科中心

进行治疗。对于BAE下无法切除或切除风险太高

不宜内镜下治疗的患者，及时推荐外科治疗。不同

年龄阶段 PJS患者的内镜下诊治和随访流程不同，

详见共识意中 PJS患者消化道息肉的诊治和随访

流程图。

五、关于PJS监测及随访

PJS患者作为常染色体显性遗传的特殊人群，

不仅自幼发病，而且有肿瘤易感性，是多种恶性肿

瘤的高风险人群，迫切需要进行全生命周期健康监

测［12］。自幼年开始需要进行消化道息肉动态监测：

对于婴幼儿及少儿 PJS患者，推荐腹部超声作为首

选监测方法；对于进入体格接近成人的青少年及成

人 PJS患者，可选择腹部超声、胃镜、结肠镜、CTE、
MRE或胶囊内镜检查实施监测［13］。

值得重视的是 PJS在患者全生命周期的不同

时间段存在疾病行为差异性，年龄<20岁者，胃肠

道息肉处于快速生长阶段，该时段恶性肿瘤发生率

相对较低，PJS防治重点应为诊治胃肠道息肉；年龄

20~30岁者，息肉生长速度仍较快，但肿瘤风险也

日益增加，故该时段应兼顾息肉治疗及肿瘤监测；

年龄>30岁者，息肉的生长趋于缓慢，但肿瘤发病

率逐步升高，除了对息肉进行动态监测及治疗，全

身相关系统的肿瘤监测更加不可忽视。具体肿瘤

监测方法包括胸片、腹部超声、乳腺超声、妇科超

声、宫颈刮片、肿瘤标记物检测等，必要时实施胸、

腹、盆腔增强CT检查。

综上所述，小肠镜诊治技术的发展极大改善

了 PJS患者的生活质量及远期预后，内镜治疗对

于切除小肠息肉、减少肠套叠及癌变风险具有积

极意义。本次制定的共识意见对于每条推荐意

见都有较为详细和具体的表述，并附有相应的主

要参考文献，可据此对临床实践和临床研究加以

指导。
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《治疗性超声内镜：欧洲消化内镜学会指南》
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【提要】 随着内镜的改进和超声成像技术的进步，超声内镜（endoscopic ultrasound，EUS）不仅是

一种重要的内镜检查方法，也可为临近的组织和器官进行微创介入治疗。目前，EUS引导下的介入治

疗已成为部分胆胰疾病的可选治疗方案。本文对 2021年 12月发表的欧洲消化内镜学会制定的治疗

性 EUS指南进行解读，旨在阐明 EUS引导下胰胆管穿刺引流、胆囊穿刺引流、胃空肠吻合等治疗性

EUS技术的适用条件、技术方法和疗效差异，以期为临床医师提供指导。
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