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双气囊小肠镜在儿童Peutz‑Jeghers综合征引起肠套叠
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【提要】 黑斑息肉综合征（Peutz‑Jeghers syndrome，PJS）在幼儿期出现症状，儿童腹腔空间相对成

人小，有更高的肠套叠风险。双气囊小肠镜（double‑balloon enteroscopy，DBE）已被证实是一种安全有

效的诊治小肠病变方法，但还需确定其预防性息肉切除治疗对 PJS幼儿的疗效及安全性。回顾

2018—2020年间被确诊为PJS的 6例患儿（中位年龄 10.6岁）资料，发现患儿中进行DBE治疗 14次，其

中 3例患儿经 DBE治疗成功解除肠套叠。切除的套叠息肉的大小分别为 50 mm×60 mm，40 mm×
35 mm，50 mm×40 mm。所有患儿在DBE治疗后，与息肉相关的症状（腹部疼痛、肠套叠和阻塞）得到

缓解。手术过程中未发现出血或穿孔等直接并发症，且随访未见肠套叠复发。可见，DBE息肉切除术

治疗PJS引起的肠套叠安全有效。
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【Summary】 Peutz-Jeghers syndrome (PJS) presents in early childhood, and children have a higher
risk of intussusception due to a smaller abdominal space than adults. Double-balloon enteroscopy (DBE) has
been proven to be a safe and effective method for the diagnosis and treatment of small bowel lesions, but the
efficacy and safety of its prophylactic polypectomy in children with PJS need to be determined. Data of 6
children (median age 10.6 years) diagnosed as having PJS from 2018 to 2020 were reviewed. DBE was
performed 14 times, and 3 children were successfully relieved of intussusception after DBE treatment. The
sizes of the resected intussusception polyps were 50 mm×60 mm, 40 mm×35 mm, and 50 mm×40 mm.
Symptoms associated with polyps (abdominal pain, intussusception and obstruction) relieved after DBE in all
children. No direct complications such as bleeding or perforation were found during the operation, and no
recurrence of intussusception was found during follow-up. It can be seen that DBE polypectomy is safe and
effective in the treatment of intussusception caused by PJS.
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黑斑息肉综合征又称 Peutz‑Jeghers 综合征（Peutz‑
Jeghers syndrome，PJS），是一种罕见的常染色体显性遗传

病，概因丝氨酸/苏氨酸激酶 11基因（STK11）的种系突变产

生。该病患病率1∶83 000~1∶280 000，特征是皮肤黏膜色素

斑以及胃肠道中的错构瘤性息肉和癌症易感性［1-3］。90%
以上患者的 PJS相关错构瘤位于小肠，主要在空肠中，易引

起包括贫血、出血、腹痛和肠套叠等并发症。PJS患者一般

在儿童期就出现症状（出现相关症状的中位年龄为 6岁），

儿童腹腔空间相对成人小，发生肠套叠的风险更高，小肠肠

套叠曾是患儿的主要死亡原因［4］。92.5%的患儿在发生PJS
相关的肠套叠后进行了紧急手术［5-6］，但反复进行腹部肠套

叠手术可能会导致短肠综合征、肠粘连、营养不良、生活质

量差等情况［7］。因此，在 10岁前预防性去除肠息肉有望避

免剖腹手术［3，8-9］。

气囊辅助肠镜检查（balloon‑assisted enteroscopy，BAE）
相对于其他小肠检查手段（超声、CT、胶囊内镜等）可同时诊

断和治疗小肠病变。目前鲜有研究探讨BAE在PJS患者中

的临床应用［1，10］，尤其是儿童患者。本研究目的即评估双气

囊小肠镜（double‑balloon enteroscopy，DBE）在治疗和监测儿

童PJS患者中的有效性和安全性，包括发生肠套叠情况的初

步经验。

一、资料与方法

1.一般资料：根据世界卫生组织的诊断标准，我们纳入

诊断为 PJS的患者包括［1］：（1）≥2个经组织学证实的 PJS息
肉；（2）有PJS家族史，近亲中有检测到任意数量的PJS息肉

者；（3）有PJS家族史，近亲中有出现特征性皮肤黏膜色素沉

着者；（4）出现特征性皮肤黏膜色素沉着的同时，有任意数

量的PJS息肉。收集 2018年 1月—2020年 9月，连续 6例被

诊断患有PJS并接受DBE和息肉切除术的患儿资料。从患

者的病历资料，内镜下治疗手术记录和病理报告中收集这

6例患儿的临床资料。本研究取得所有参与者知情同意，以

及湖北省妇幼保健院伦理委员会的批准（2019-L0121-6）。

本研究患儿男 4例、女 2例，年龄 7岁 6个月~12岁 11个
月，中位年龄 10.6岁，体重 22.5~55.9 kg。患儿中，5例有PJS
家族史，2例有剖腹切除小肠手术史；5例表现为腹痛，其中

4例腹部可触及包块，3例有黑便或鲜血便史，1例为无症状

定期随访者；6例均有颊黏膜、手指、口唇色素沉着，直径 2~
5 mm。记录患儿DBE适应证、检查详情，发生肠套叠者（肠

套叠表现被定义为急性腹痛并伴有恶心和呕吐的急性发

作）记录肠套叠特征（包括症状、辅助检查结果、套叠部位、

引起肠套叠的息肉大小）。

2.DBE检查前评估：进行DBE前，常规进行包括血液常

规、血液生化、血型和感染性疾病血清标志物筛查八项，以

及凝血功能检查；行腹部超声、腹部CT检查，以初步评估肠

道情况。对DBE适应证的判断包括影像学检查有无小肠息

肉及息肉相关的肠套叠，患儿有无明显的腹部疼痛或便血、

贫血。

3.DBE检查：根据影像学检查结果确定进镜的方式，通

常首次选择经口检查，因为息肉通常位于空肠［10-11］。所有

患儿在DBE前 1 d进行少量流质饮食，经口进镜的患儿禁食

8~12 h，类似于食管胃十二指肠镜检查前的准备；经肛进镜

的患儿，检查前准备与结肠镜检查前准备相似，用聚乙二

醇-电解质粉备肠或者生理盐水清洁灌肠。

DBE检查中，始终将二氧化碳用于肠道注气。对于体

重<25 kg或年龄<10岁的患者，首先用不带套管的肠镜来评

估小肠直径，并判断是否可以安全地使用小肠镜套管辅助

肠镜检查。本研究采用的小肠镜型号为EN-580T（日本富

士ES系统公司生产），内镜直径 9.3 mm，外套管 TS-13140，
外径 13.2 mm。在手术室进行静脉全身麻醉后进镜。当无

法进一步插入或达到目标息肉时，开始退镜治疗，以免引发

出血和穿孔。根据息肉基底的大小和形态，在息肉基底充

分注射去甲肾上腺素生理盐水后，使用圈套器分次息肉切

除 ，常 规 应 用 止 血 夹（南 微 医 学 公 司 生 产 ，型 号

ROCC-D-26230）闭合伤口，以防迟发性出血和穿孔（图 1）。

息肉切除术后禁食 2~3 d。对于切除了较大息肉，或小肠中

超过 5个息肉的情况，可使用抗生素（≤72 h）和止血药来降

低息肉切除术后出血和穿孔、感染的风险。术后定期监测

血常规和C反应蛋白，以尽早发现术后感染和出血。

二、结果

6例患儿经腹部超声（9次）和（或）腹部CT（5次）检查，

3例术前诊断考虑肠套叠。息肉的大小，位置和数量各不相

同，详见表 1。肠套叠是由息肉引起的，内镜下可清楚观察

图 1 黑斑息肉综合征患儿行双气囊小肠镜切除肠道巨大息肉 1A：黑斑息肉综合征患儿小肠巨大粗蒂息肉；1B：黑斑息肉综合征患儿小

肠无蒂息肉生理盐水注射后形成水垫；1C：黑斑息肉综合征患儿息肉切除后予以金属止血夹夹闭创面
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到空肠息肉套叠缠绕后，造成幽门口阻塞（图 2A、2B）。术

前的超声评估可清楚定位套叠部位的基本情况，其中 1例
肠套叠提示套入段肠管长约 13.9 cm，横截面范围 5.4 cm×
4.5 cm，横切面呈“同心圆”征，纵切面呈“套筒样”征，套筒头

端可见大小 4.8 cm×3.6 cm×2.2 cm中等回声团，内可见树枝

样分布低回声（图 2C），内镜下我们发现套叠息肉与超声结

果基本吻合，为后续成功进行DBE治疗打下基础，避免开腹

手术。

6例患儿经 14次DBE治疗，其中经口途径 12次，经肛

途径 2次，共切除息肉 35枚。6例均有结肠或十二指肠、空

肠息肉，3例有胃息肉，3例因出现急性肠套叠予DBE切除

息肉成功解除套叠。息肉直径 20~60 mm，取最大标本进行

病理检查，其他标本留在肠腔中自行排出。病理结果均符

合错构瘤息肉。所有病例症状缓解，无 DBE相关并发症

发生。

所有患者在DBE手术后息肉相关的症状（如腹部疼痛、

肠套叠和阻塞）得到缓解。DBE后，患者均予每 6~12个月

进行一次随访，如胃肠道检查发现较大息肉（>1 cm），则再

次安排DBE。
讨论 肠套叠是幼儿最常见的急腹症之一，多造成肠

道阻塞，部分可引起肠壁血流供应的异常，以婴幼儿多见。

PJS患者在生命早期就具有较高的累积肠套叠风险［12］。在

中国和荷兰发现最年轻的PJS并发小肠肠套叠病例才 3岁。

10岁时，有 30%的 PJS患者需要进行剖腹手术以治疗肠梗

阻；18岁时，这一比例上升到 68%［12］。肠套叠通常是由直

径≥15 mm的错构瘤引起的，息肉大小可能是小肠套叠的最

重要的危险因素。肠套叠的风险与性别，家族史和

STK11突变状态无关。因此，胃肠道息肉的监测和治疗是

主要的临床挑战［3］。

PJS患儿的小肠镜诊疗的开展可及时在内镜下清除小

肠错构瘤，防止肠套叠和剖腹手术。大量文献已证明BAE
是治疗 PJS患者小肠息肉的一种安全方式［9，13-15］。由 PJS引
起的肠套叠的诊断主要包括家族史和体格检查。家族史可

以为患者和家人提供有效信息并进行随访观察。同时，体

格检查是重要因素。由于色素沉着斑通常很明显，因此即

使在婴儿期也很容易诊断该疾病，93%的患者可发现皮肤

黏膜色素沉着，它们通常位于嘴唇、颊、手、脚以及肛周和生

殖器周围［3］。此外，患儿的临床表现根据肠套叠的部位和

自行解套的可能性有很大的差异。症状范围从轻度腹痛到

更严重的肠梗阻征兆各不相同。在我们的研究中，未发现

肠套叠经典的腹部疼痛、肿块和果酱样大便的三联征。因

此，完整的家族史和皮肤黏膜色素沉着斑对于诊断由PJS引
起的急性肠套叠更为关键，因为在其他临床表现中，肠套叠

相关的PJS与普通肠套叠之间无明显差异。

对于急性肠套叠的影像学评估，常见的术前检查方法

是超声和CT检查。根据小儿腹壁薄的特点，超声可清晰显

示出肠套叠的声像图特征，动态观察套叠肠壁的血供，并且

相对于其他检查，超声检查无辐射、操作简单、可重复性强、

价格便宜。本研究中 3例套叠 PJS患儿均通过腹部彩超术

前进行评估套头端位置及肠壁的血供情况，以及息肉的大

小，为后续的小肠镜下治疗提供帮助。

目前对于PJS已有的治疗方法包括术中内镜，腹腔镜辅

助双气囊肠镜和气囊辅助小肠镜（BAE）。术中内镜通常进

行某一肠段的检查，并且需要开腹；腹腔镜辅助双气囊肠镜

虽然可以检查整个小肠，但该技术同样涉及开腹，因此，通

常更适合传统BAE无法成功治疗的患者［14］。理论上，BAE

图 2 黑斑息肉综合征患儿出现肠套叠的内镜及超声下表现 2A:黑斑息肉综合征患儿幽门口被小肠息肉牵拉后造成阻塞;2B：黑斑息肉

综合征患儿小肠巨大息肉套叠;2C:黑斑息肉综合征患儿肠套叠超声表现

表1 6例黑斑息肉综合征患儿双气囊小肠镜检查的一般资料

患儿编号

1
2
3
4
5
6

术前评估

超声，CT
超声，CT
超声，CT
超声，CT
超声

超声，CT

评估肠套叠息肉

有

有

无

无

有

无

小肠镜适应证

肠套叠

肠套叠

腹痛

腹痛

肠套叠

定期评估

初次进镜方式

经口

经肛

对接

经口

经口

经口

息肉切除数量（枚）

12
4
3
7
5
4

息肉位置

胃，十二指肠，空肠

结肠

空肠，回肠

胃，空肠

空肠

胃，结肠，空肠

最大息肉（cm）
5.0×6.0
4.0×3.5
2.0×2.0
3.5×3.0
5.0×4.0
4.5×5.0
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预防性息肉切除术更适用于PJS患者，且无需开腹。在我们

的经验中，均未出现器官穿孔或息肉切除术后出血等并发

症。在紧急外科手术中，通常提倡内镜和外科手术相结合

的治疗方法，美国胃肠病学学会（ACG）指南建议在8岁时进

行基线胃肠镜检查，如发现息肉，则每 3年进行一次检查以

预防肠套叠［9，11，16-17］。

本研究中，6例患儿均在 8岁前就表现出息肉相关的腹

痛，3例术前诊断肠套叠，2例有小肠切除史，他们均通过

DBE息肉切除，且在术后症状缓解，无相关并发症发生。有

报道 117例患儿（中位年龄 12.5岁）进行DBE检查，分别在

3岁和 2岁的幼儿中实现了经口和经肛的DBE，且在≥6岁的

PJS儿童中进行了DBE息肉切除术［13］。因此对于 PJS的患

者，应尽早使用小肠超声检查，对已知的小肠息肉，应采取

干预措施或密切随访以降低肠套叠的风险；若发现较大可

能引发套叠的息肉，尽早 BAE评估进行息肉切除［5］。但由

于儿童的肠腔狭窄且肠壁较薄，且较小的腹腔在进行肠镜

检查时会产生尖锐的角度，这些因素造成儿童BAE检查和

息肉切除风险高、难度高。因此，必须平衡治疗性BAE的潜

在益处与穿孔的风险［15］。

总之，儿童PJS治疗，应先评估是否有肠套叠可能，通过

影像学确定套叠的位置，息肉的大小，肠壁血供的情况，如

条件允许，在与家属充分的沟通且与外科医师做好备选方

案的前提下，优先选择DBE诊疗。DBE诊疗过程中，需注

意：（1）选择二氧化碳注气，以便内镜尽可能深入的到达目

标位置；（2）儿童肠壁薄，应平缓拉动和推进外套管，以免肠

壁嵌入外套管和内镜之间的缝隙中造成穿孔；（3）DBE切除

息肉时，确保视野良好，使息肉充分暴露且黏膜下充分注

射，将息肉根部适当保留，最后应用止血夹闭合创面；（4）阻

塞肠腔的超大息肉应分次切除；（5）术后应卧床休息、禁食，

并对有高穿孔风险者合理应用抗生素。
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