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Резюме
Актуальность. Синдром Пейтца–Егерса — редкий вариант наследственного полипоза, который проявляется образовани-
ем меланиновых пятен на слизистой оболочке, губах и коже, а также формированием гамартомных полипов в желудоч-
но-кишечном тракте. 
Цель работы: представить проявления синдрома Пейтца–Егерса с единичным гигантским полипом в ободочной кишке. 
Результаты. У больного ребёнка впервые в возрасте 2 лет родители стали отмечать появление пигментных пятен в обла-
сти носогубного треугольника. В 6 лет появились прожилки крови в стуле. Причиной обращения к врачу явилось наличие 
сгустков крови в стуле спустя несколько месяцев. У ребёнка выявили образования в нисходящем отделе ободочной кишки. 
Больной был направлен для дообследования и определения тактики лечения. 
Заключение. Гамартоматозные полипозы, как правило, проявляются образованием множества полипов на протяжении 
желудочно-кишечного тракта. При синдроме Пейтца–Егерса подавляющее большинство полипов образуется в тонкой 
кишке и желудке, однако в клинической практике может встречаться атипичное проявление данного заболевания, требую-
щее мультидисциплинарного подхода для определения тактики лечения.
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Summary
Relevance. Peutz–Jeghers syndrome is an orphan variant of hereditary polyposis, which manifests itself by the formation of mel-
anin spots on the mucous membrane, lips, and skin, as well as the formation of hamartomatous polyps in the gastrointestinal tract.
The aim of the work is to demonstrate a rare manifestation of Peutz–Jeghers syndrome with a single giant polyp in the colon.
Clinical observation. The patient’s parents first began to notice “freckles” in the nasolabial triangle at the age of two years. At the 
age of 6 years, streaks of blood appeared in the stool. The reason for contacting a medical specialist was the presence of blood clots 
in the stool several months later. The child was diagnosed with formations in the descending colon. The patient was referred for 
further examination and determination of treatment tactics.
Conclusion. Hamartomatous polyposis usually the manifests itself by the formation of multiple polyps along the gastrointestinal tract. 
In Peutz–Jeghers syndrome, the vast majority of polyps are formed in the small intestine and stomach, but in clinical practice, atypical 
manifestations of this disease may be encountered, requiring a multidisciplinary approach to determine the treatment tactics.
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Введение

С индром Пейтца–Егерса (СПЕ) является редким 
врождённым генетическим заболеванием с ауто-
сомно-доминантным типом наследованием [1]. 

Его распространённость точно не установлена. Частота 
рождения детей с этим заболеванием ориентировочно 
составляет от 1 : 25 000 до 1 : 280 000 случаев в год [2]. 
Не выявлено половых, расовых и этнических различий 
у детей с этим синдромом [3]. В основе развития заболе-
вания лежит мутация в гене STK11 в локусе 19р13.3 [4]. 
При этом нарушается функция кодируемого белка-су-
прессора опухолевого роста, что повышает риск злока-
чественных новообразований [3, 5]. 

Существуют различные мнения по поводу злока-
чественного потенциала гамартомных полипов [6, 7].  
Y.M. Whang и соавт. полагают, что полипы не подверже-
ны малигнизации, однако не исключают цепочку пере-
хода гамартома→аденома→карцинома [7, 8]. По другим 
данным, у больных с СПЕ риск развития злокачествен-
ных новообразований составляет 85% [9]. 

Для подтверждения диагноза рекомендовано прове-
дение генетического анализа. При этом многие обнару-
женные мутации в гене STK11 являются точечными вы-
падениями участков гена (миссенс-мутациями), редко 
встречаются делеции (более крупные морфологические 
изменения локусов гена) [10, 11]. Описаны случаи, когда 
изменения в гене STK11 не выявляются, что указывает 
на возможность существования иных, пока не иденти-
фицированных генетических мутаций, определяющих 
развитие клинической картины СПЕ [10]. 

Особенностью проявлений СПЕ является сочетание 
полипоза с характерной пигментацией по типу лентиго. 
Пигментные пятна располагаются на красной кайме губ, 
слизистой оболочке рта, реже на ладонях, стопах и в пе-
рианальной области [12]. Важным клиническим проявле-
нием СПЕ является формирование гамартомных полипов 
на протяжении всей жизни больных по всему желудоч-
но-кишечному тракту (ЖКТ) [13]. Морфологически по-
липы представляют собой гиперпластические разраста-

ния, без признаков клеточной атипии. Характерным для 
образований является наличие в их строме пучков с дре-
вовидно-ветвящимися гладкомышечными волокнами, ис-
ходящих из собственной пластинки слизистой оболочки 
[12, 14]. Наличие образований характеризуется абдоми-
нальным болевым синдромом. При этом под действием 
деформации и изъязвления поверхности полипа у боль-
ных часто отмечаются желудочно-кишечные кровотече-
ния. Кровотечения носят скрытый характер и приводят к 
железодефицитной анемии, постоянной слабости, асте-
нии, задержке роста и развития ребёнка [3, 5]. 

Поскольку симптомы неспецифичны, зачастую ма-
нифестацией заболевания у детей являются такие ос-
ложнения, как тонко-тонкокишечная инвагинация, не-
проходимость ЖКТ и перфорация кишечной стенки 
[15]. Установлено, что более 70% больных в возрасте до 
18 лет оперированы в экстренном порядке и до 40% из 
них подвергались повторным лапаротомиям [16]. Необ-
ходимо отметить, что удаление полипов хирургическим 
путём эффективно, но способствует формированию 
спаечного процесса в брюшной полости, укорочению 
длины кишечника и служит причиной развития син-
дрома «короткой кишки» [17]. В зависимости от раз-
мера полипы могут вызывать кишечную инвагинацию 
и обтурацию просвета кишки с развитием кишечной 
непроходимости. Самым частым осложнением счита-
ется инвагинация кишечника, риск её возникновения у 
детей в возрасте до 10 лет составляет 15%, в возрасте до  
20 лет — 50% [18]. У больных с СПЕ в 50% случаев 
полипы локализуются в тонкой кишке. Они могут встре-
чаться в желудке и толстой кишке в 30% и 15% случаев 
соответственно. Необходимо отметить, что оставшиеся 
5% полипов можно обнаружить вне ЖКТ: в мочевом 
пузыре и желчном пузыре, носовой полости, бронхах 
[6]. Тонкая кишка — протяжённый полый орган, длина 
которого может достигать 6 м, и поэтому визуализиро-
вать область интереса в её глубоких отделах — сложная 
задача [19]. 

При подозрении на синдром наследственного по-
липоза одним из методов обследования является тран-
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сабдоминальное ультразвуковое исследование (УЗИ) 
органов брюшной полости. Часто у больных визуали-
зируется рецидивирующий инвагинат. В просвете тон-
кой кишки обнаруживают гиперэхогенное образование, 
фиксированное к стенке или исходящее из стенки из 
слизистого или подслизистого слоёв с образованием 
вокруг данной петли кольцевидной или мишеневидной 
структуры с формированием тонко-тонкокишечного 
инвагината. Однако УЗИ органов брюшной полости не 
является основным методом диагностики, т. к. не даёт 
возможности визуализировать мелкие структуры поли-
пов, особенно в тонкой кишке, что крайне важно при 
диагностике СПЕ [20]. 

Золотым стандартом верификации диагноза явля-
ются эндоскопические методы обследования: эзофаго-
гастродуоденоскопия, колоноскопия, видеокапсульная 
эндоскопия и баллонная энтероскопия [21, 22]. Разви-
тие высоких технологий и внедрение в практику видео-
капсульной эндоскопии позволяют осмотреть всю тон-
кую и толстую кишку без выполнения хирургической 
интервенции и лучевого воздействия [23]. Однако из-за 
низкой маневренности капсулы невозможно осуще-
ствить детальный осмотр слизистой оболочки кишечни-
ка без инсуффляции воздухом [24]. Высокоинформатив-
ным и малоинвазивным способом визуализации внутри-
просветных дефектов является баллонная энтероскопия. 
Её преимуществом перед другими методами инструмен-
тальной диагностики является возможность не только 
внутрипросветной визуализации полипов в глубоких 
отделах тонкой кишки, но и возможность производить 
одномоментную полипэктомию [25]. 

Таким образом, своевременная диагностика и этап-
ное лечение больных с СПЕ посредством эндоскопи-
ческого обследования позволяют снизить частоту по-
лостных операций и улучшить качество жизни детей и 
взрослых. 

Описание клинического случая
Больной С. проходил многоэтапное лечение. С 2 лет 

родители ребёнка стали отмечать появление пигмент-
ных пятен на слизистой оболочке губ. В возрасте 6 лет 
(летом 2023 г.) родители заметили прожилки крови в 
стуле. За медицинской помощью не обращались. В сен-
тябре 2023 г. родители поняли, что состояние ребёнка 
ухудшилось, когда в стуле появились сгустки крови. Это 
послужило причиной обращения в частный медицин-
ский центр к врачу-колопроктологу. После консультации 
врачом было рекомендовано выполнение колоноскопии, 
по результатам которой выявлено эпителиальное обра-

зование ободочной кишки 0–1s (по Парижской клас-
сификации), тип 2 по NICE. В течение 2 мес ребёнок 
наблюдался у хирурга по месту жительства. В ноябре 
2023 г. была выполнена мультиспиральная компьютер-
ная томография органов брюшной полости, забрюшин-
ного пространства и малого таза с контрастным усиле-
нием. Выявлены признаки опухолевидного образования 
нисходящего отдела ободочной кишки и незначительная 
брыжеечная лимфаденопатия по Node-RADS 2 степени. 
После телемедицинской консультации ребёнок впервые 
был госпитализирован в отделение общей и плановой 
хирургии НМИЦ здоровья детей в декабре 2023 г. с жа-
лобами на примесь крови в стуле.

При поступлении все показатели находились в пре-
делах референсных значений. По данным УЗИ органов 
брюшной полости, слева, предположительно в проекции 
ободочной кишки выявлено образование неправильной 
формы, размерами 68 × 35 × 34 мм с неровными кон-
турами. При этом определялись зоны повышенной и 
пониженной эхогенности. Учитывая эти данные, было 
принято решение о проведении колоноскопии с после-
дующим определением тактики ведения больного. Вы-
явлен гигантский конгломерат полиповидных образова-
ний в просвете нисходящей ободочной кишки на узком 
основании размерами 10 × 4 × 5 см (рис. 1), практиче-
ски полностью перекрывающий просвет толстой кишки 
(0–1p по Парижской классификации), в других отделах 
толстой кишки гамартомные полипы не обнаружены. 
При эзофагогастродуоденоскопии у больного выявлены 
единичные полипы на широком основании в своде же-
лудка диаметром 2–3 мм (0–1s по Парижской классифи-
кации).

Выполнена последовательная фрагментарная элек-
троэксцизия полипа. Учитывая объём удалённого обра-
зования, после восстановления проходимости просвета 
толстой кишки было принято решение оставить фраг-
мент полипа в области основания, чтобы минимизиро-
вать риск перфорации толстой кишки (рис. 2). 

Просвет кишки был восстановлен. Ранний послео-
перационный период протекал гладко. По данным мор-
фологического анализа биопсийного материала опреде-
лены древовидно-ветвящиеся пучки гладкомышечных 
волокон. 

Учитывая наличие пигментации у ребёнка в области 
носогубного треугольника, жалобы на примесь кро-
ви в стуле, выявленное и удалённое образование тол-
стой кишки, а также данные гистологического анализа 
биопсии, принято решение о выполнении генетического 
обследования. По данным полного секвенирования эк-

Рис. 1. Эндоскопическая картина гигантского единич-
ного полипа в просвете нисходящей ободочной кишки.
Fig. 1. Endoscopic picture of a giant single polyp in the 
lumen of the descending colon.
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зома и после консультации генетика больному установ-
лен диагноз: СПЕ. 

В межгоспитальном периоде состояние ребёнка бы-
ло удовлетворительное, повторных эпизодов желудоч-
но-кишечного кровотечения не отмечалось. Через 3 мес 
при контрольном обследовании на месте удалённого 
полипа определялось дольчатое полиповидное образо-
вание диаметром до 2 см, покрытое гиперемированной 
слизистой оболочкой с очагами эрозирования (рис. 3, а). 
Вторым этапом эндоскопического лечения было ра-
дикальное удаление оставшегося фрагмента полипа. 
На основание была наложена эндоскопическая клипса 
(рис. 3, б). 

Послеоперационный период протекал гладко, эпизо-
дов желудочно-кишечного кровотечения не отмечалось. 
Ребёнок выписан из стационара на 5-е послеоперацион-
ные сутки в удовлетворительном состоянии.

Обсуждение
СПЕ — редкий наследственный синдром с разноо-

бразным течением заболевания, при котором наблюдает-
ся высокая вариативность локализации процесса. Наше 
клиническое наблюдение показывает, что при полипозе 
ЖКТ может формироваться единичный гигантский по-
лип. Больному с диагнозом СПЕ предстоит длительный 
период наблюдения с регулярным выполнением эзофа-
гогастродуоденоскопии и колоноскопии в сочетании с 
видеокапсульной эндоскопией и баллонной энтероско-
пией. Эти эндоскопические обследования необходимы 
для динамического наблюдения за состоянием больного, 

своевременного удаления новообразований и профилак-
тики развития осложнений. 
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тём Викторович, врач-эндоскопист, канд. мед. наук, ст. науч. сотр. 
отд-ния эндоскопических исследований ФГАУ «НМИЦ здоровья 
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