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【摘要】 Gardner综合征是口腔颌面部疾病中比较罕见的一类疾病，以多发结直肠道息肉、多发性骨瘤、皮肤

和软组织肿瘤三联征为特征。其早期治疗有更好的预后，因此早期诊断非常重要。Gardner综合征早期病变

一般在口腔颌面部表现出来，因此，口腔医生在本病的早期诊断中扮演了重要角色。本文总结了Gardner综
合征与基因突变相关的病因研究，并且归纳了Gardner综合征以口腔颌面部畸形、多发胃肠道息肉以及硬纤

维瘤为特点的临床表现及其相关治疗的进展，综述如下。
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Gardner综合征是一种罕见的家族性腺瘤性息

肉病亚型，为常染色体显性遗传病。典型的Gardner
综合征以多发结直肠道息肉、多发性骨瘤、皮肤和

软组织间叶组织肿瘤三联征为特征［1］。1951年，

Gardner［2⁃4］报道软组织肿瘤和结直肠息肉（容易发

生恶变）的关系，并发现了多发骨瘤与结肠息肉病

有关的显性遗传模式，以及总结出了遗传性肠道息

肉、骨瘤和多个表皮和皮下肿瘤的联系，并命名为

Gardner综合征。

1 病 因

Gardner 综合征与位于常染色体 5q21⁃q22 的

APC基因特定区域的突变有关［1］。这些基因突变形

成功能有缺陷的蛋白，从而引起疾病发生［5⁃8］。另一

与其关系密切的基因是 MYH（1p34.3⁃p32.1），但

APC基因突变后的临床表现要比MYH基因改变所

引起的临床表现的程度要重点，肠道外的临床症状

几乎全是APC基因的空变造成。基因的突变也与

上皮肿瘤的发生有关［9］。虽然大部分的病例都显示

了家族聚集性，但也有1/3的患者属于自发突变。
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2 临床表现

Gardner综合征发病率在 1/8 300 ~ 1/14 000，女
性稍多，发病年龄介于 2月龄到 70岁，以 20岁左右

居多［10］。Gardner综合征以肠道息肉、颌骨多发性

骨瘤、牙齿异常（牙列不齐，多生牙，埋伏阻生牙

等）、皮肤和软组织肿瘤（包括硬纤维瘤）为主要特

征。当临床上同时出现结肠息肉病、骨瘤和软组

织肿瘤三大特征时称为完全型。三大特征也可仅

出现 1 ~ 2项临床症状［11］。

2.1 口腔颌面部表现

Gardner 综合征病人的口腔会表现出一些异

常，且这些异常往往比病人的肠道出现的临床症

状要早。

有 30% ~ 75%的病人会有口腔颌面部异常表

现，其中以骨瘤为最主要表现。骨瘤好发于鼻旁窦

和下颌骨，缓慢生长，大小不同［12］。有外生性（外周

性）和内生性（中央性）之分。外生性骨疣也称为外

周性骨瘤，和内生性骨疣（中央性骨瘤）都能触诊

到，中央性骨瘤还可以从X线片中发现［13⁃14］。常因

骨瘤的增长引起了颌面部的不对称或者是因为骨

瘤影响了下颌骨的运动而被发现。骨瘤在影像学

检查中表现为与正常骨密度相似的边界清楚的不

透射的团块，有时骨瘤是有蒂的［15］。

70% Gardner 综合征病人在口腔内会有阻生

牙、先天性缺牙、多生牙、牙骨质增生、牙源性囊

肿、磨牙融合根、长锥形磨牙根、牙发育不全、组

合性牙瘤和广泛的龋坏［6，16］等表现。颌面部皮肤

病损主要为表皮样囊肿，这些病损都是在病人青

春期时发生的良性病变［17⁃18］。对于腮腺区发生纤

维瘤的病人，也应提高警惕排除 Gardner 综合

征［19］。

Gardner综合征的病人，早期主要由于颌面部

的美观或咀嚼功能问题首诊于口腔科。对于口腔

医生而言，一旦临床或者影像学检查发现多发性

骨瘤以及牙齿异常时，要高度怀疑Gardner综合征，

并提醒患者进行进一步的检查［20］。

2.2 肠道临床表现

主要表现为胃肠道息肉，发生在结直肠较

多。一般在 30岁左右可能出现胃肠道临床症状，

如下消化道出血、腹痛、腹泻、肠梗阻和黏液样便

等。若息肉发生在青春期，这一时期可能由于息

肉小，不出现明显的胃肠道反应。息肉均为腺瘤

性息肉，可发生癌变，青春期恶变率为 5%，30岁时

为 50%，50岁后基本都会恶变［17］。

2.3 软组织肿瘤

硬纤维瘤是患者结肠切除死亡的首要原因，

同时也是医生最难处理的症状之一［18］。发生率

约 10%，女性多见［7］。多发生于腹前壁或者腹部

的皮肤，无包膜包被。该瘤虽具有局部侵袭性，

但属于良性肿瘤，生长缓慢，不会恶变［17⁃18，21］。腹

腔内硬纤维瘤手术切除后复发率高，且可能导致

肠梗阻、肠缺血、肠系膜挛缩等并发症。Kallam［22］

根据家族性腺瘤性息肉病相关的腹内⁃腹部硬纤

维瘤出现的不同症状及体征，建立了一个分期

系统。

软组织肿瘤的性质与年龄有着密切关系。

Gardner综合征患者在 20岁内出现的软组织肿瘤大

多为硬纤维瘤及纤维瘤，以颈背部多见；20 ~ 40岁

出现的软组织肿瘤大多为硬纤维瘤及纤维瘤，且

发病部位多见于颈背部；20 ~ 40岁出现的软组织

肿瘤好发于颜面部和胸背部，且以皮脂腺囊肿为

主；40岁以上出现的软组织肿瘤以胸背部及四肢

多见，大多为脂肪瘤、脂肪纤维瘤、神经纤维瘤。

近年来，对Gardner综合征发生的脂肪瘤的报道越

来越多［23］。

2.4 其他症状

普通人中该疾病并不常见，但在家族性腺瘤

性息肉病患者中将近 50%表现出先天性视网膜色

素上皮肥大。当发现先天性视网膜色素上皮肥

大，连同多发骨瘤等临床特征，应该考虑到Gardner
综合征的可能性［24］。

3 诊 断

结合家族遗传倾向、临床表现以及相应的辅

助检查，诊断并不困难。临床检查出现骨骼及牙

齿的异常，通过曲面断层片或者CBCT检查可确定

是否多发性骨瘤，若有 3个以上骨瘤的患者应考虑

到本病；通过内窥镜及 X 线检查以确定是否有多

发性息肉；腹壁或腹膜内出现肿块，可通过超声、

CT、MRI等检查确定是否为硬纤维瘤；具有两个以

上特征表现的病例或者出现典型三联征的患者，

可以确诊为Gardner综合征［25］。

4 治 疗

4.1 口腔颌面部异常的治疗

对于骨瘤、皮脂腺囊肿等口腔颌面部的异常

表现，若出现了临床症状或外观受到影响时可考

虑采用手术治疗，切除骨瘤的范围应包括病变周
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围 1 ~ 2 cm正常组织。冷冻疗法对于软组织肿瘤

治疗也有一定的效果。Gardner综合征的病人往往

由于牙骨质增生导致牙周膜丧失而使拔牙和正畸

变得困难，埋伏牙的存在，也使正畸移动牙齿成为

难点，这就需要口腔颌面外科医生与正畸医生一

同商讨解决［26］。

大部分Gardner综合征的年轻患者由于缺牙而

影响美观，因此多数都有严重的精神及心理问

题［27］。牙缺失致使患者咀嚼效率降低，会导致消

化系统不适，修复对于他们是必要的。但是，因为

下颌骨骨瘤、含牙囊肿、多个阻生牙及未萌牙等因

素的限制，使得我们能够选择的修复方式极为有

限。当有多个埋伏牙以及囊肿存在颌骨中时，种

植支持式修复和固定修复是禁忌的。覆盖义齿修

复对于多颗牙缺失的Gardner综合征患者来说是一

种较好的选择［28］。

4.2 肠道息肉的治疗

关于肠道息肉的治疗，目前仍存在争议。有

专家建议如果患者依从性好，息肉较少且不大，手

术可根据情况推迟进行［29］。考虑到有将近 25%病

例出现了恶变的，Fotiadis［17］建议肠息肉需要尽早

手术治疗，最适手术年龄在 16到 20岁之间。术式

可选择结肠次全切加回肠直肠吻合（IRA），全大肠

切除或不加直肠黏膜剥脱和回肠储袋肛管吻合术

（IPAA），全结直肠切除加回肠造口，这三种术式各

有优缺点，但 Hassan 等［30］研究发现，IPAA术后有

更好的肠功能及生活质量，而且长期并发症少。

用于肠道息肉的药物主要是舒林酸和环氧合酶⁃2
（COX⁃2）。Ishikawa［31］认为虽然舒林酸能减少大肠

息肉的大小和数量，但是由于病人服用药物后频

繁出现严重的胃肠道副作用而不适合用于临床治

疗；环氧合酶⁃2对消化道副作用很小，显示出不错

的效果。维生素和膳食也正在临床试用，它们的

副作用最小，若要临床推广，其疗效仍需进一步

评估。

4.3 软组织肿瘤

外科手术是治疗硬纤维瘤的方法之一，但是

其复发率高达 80%，如无法完全切除，往往术后复

发率更高。

临床上需根据肿瘤的部位和范围来制定治疗

方案。腹壁硬纤维瘤可首选外科治疗，它容易被

切除而且复发率低［17］。如为无法切除的肿瘤，治

疗方法可以选择系统性治疗，包括化疗药物治疗、

非甾体抗炎药物治疗、抗雌激素治疗、干扰素和伊

马替尼治疗；放疗对于并不适合手术的患者或者

拒 绝 手 术 的 患 者 来 说 是 一 种 有 效 的 治 疗 方

法［32⁃33］。Cobianchi等［34］考虑到手术切除并辅助放

疗的复发率依旧很高，扩大切除又有可能对患者

生活质量造成严重影响，因此在他们的病例中，

使用射频消融术治疗硬纤维瘤取得了不错的

效果。

皮肤软组织肿瘤如皮脂腺囊肿、脂肪瘤等可

根据其是否出现症状或者影响美观来决定是否需

要治疗，其治疗方法首选切除术［22］。对于非感染

性表皮样囊肿，注射氟羟氢化泼尼松是有效的，然

而对于感染的囊肿则需要切排并同时使用抗生

素。对于基底细胞癌，临床医生可根据大小、部

位、数量以及病变的类型来决定治疗方案，其治疗

方式包括切除、烧灼、光动力治疗以及冷冻治疗

等［35］。
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