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一名 16歲女孩因血便至門診就診，口唇部有黑斑存在，內視鏡檢查發現大腸有多發下息肉，進

一步檢查才發現整段消化道從胃、小腸到大腸遍布息肉(圖一)；依病史，口唇黑斑與腸道息肉病理發

現，判斷為少見的 Peutz-Jeghers syndrome，俗稱黑斑息肉症候群。 

 

圖一 左邊顯現在胃部有多發性息肉，右邊顯示在小腸也有息肉 

一、什麼是黑斑息肉症候群？ 

Peutz-Jeghers 症候群 (Peutz-Jeghers Syndrome, PJS)是一種罕見的多發性息肉症，為一種體染

色體顯性遺傳疾病，以皮膚黏膜黑色素沈著與多發性胃腸道缺陷瘤(hamartomatous polyps)為主要特徵，

缺陷瘤長在整個腸胃道中，主要分布在空腸和迴腸，常以腹脹、腹痛來表現，嚴重者甚至容易發生出

血、腸套疊或腸阻塞。致病機轉為位於第 19 對染色體上(19q13.3)的 serine threonine kinase 11(STK11)

基因之體細胞突變(germline mutation)所導致，每 8000 至 200,000 個新生兒就會有一人得到此疾病 1，

男女發病率相等，約有一半病例有家族史。此疾病常伴隨有胃腸道、生殖系統和其他許多器官的良性

或惡性腫瘤，PJ syndrome 的病人終其一生發生癌症的比例約為 37-93% 2，因此，需定期的接受內視

鏡檢查及癌症篩檢。 



二、黑斑息肉症候群會有哪些症狀？ 

PJS 主要以兩方面來表現症狀，包括皮膚黏膜黑色素沉著以及腸胃道多發性息肉(缺陷瘤)。 

1. 皮膚黏膜黑色素沉著： 

約 95%的 PJS 患者會出現皮膚黏膜黑色素沉著，黑色素沉著通常是平坦的，呈藍灰色到褐色，大

小為 0.1-0.5 公分，常見於唇部和口周區域 (圖二)、齒齦、頰部黏膜、手指、手掌、腳趾以及會陰部

肛門周圍。黑色素沈著通常在出生後的第一年到第二年內發生，隨著年齡增長，斑點的大小和數量會

增加，顏色也會漸漸變深成為黑色斑點，直到青春期後可能逐漸消退，除了頰部黏膜上的斑點。 PJS

的皮膚黏膜黑色素沉著可能會被誤認為雀斑(ephelides)。然而，與 PJS 的斑點不同的是，雀斑通常在

鼻孔和嘴附近較稀疏，出生時並不存在，並且不會出現在頰部黏膜上。 

 

(圖二.圖片取自於 A Colour Atlas of the Digestive System, Wolfe, London 1989 p. 118.) 

2. 腸胃道多發性息肉(缺陷瘤)： 

PJS 患者體內大多存在腸胃道多發性息肉(缺陷瘤)，缺陷瘤約 0.1-5 公分，可發生在腸胃道的任何

部分，主要發生在小腸(約佔 60-90%)，尤其是空腸，亦可發生在結腸(約佔 50-64%)、胃(約佔 15-30%)

及直腸(約佔 28%)3，除了腸胃道，缺陷瘤也可能出現在消化道以外的部位，包括腎盂、尿道膀胱、肺

部和鼻咽。瘤之外觀、大小、數量可能有些微差別，有時甚至難以和腺瘤(adenoma)做區分，最終需

仰賴病理組織確診。 



腸胃道的缺陷瘤大多於兒童時期即出現，50％的患者於診斷時並無症狀，大多數的患者在 10 至

30 歲之間出現症狀，患者常以間歇性腹脹、腹痛、食欲不振做為臨床表徵，嚴重者可能發生腸套疊、

腸扭結甚至是腸阻塞或腸胃道出血等徵狀。多達 69%的患者終其一生會發生腸套叠，發生腸套疊的平

均年齡為 14 歲 4，且最常見於小腸。而患者也可能因為急性或慢性的出血引起貧血，導致反覆性頭暈、

無力等症狀。 

三、如何診斷黑斑息肉症候群？ 

可根據其皮膚粘膜黑色素沉著、胃腸道多發息肉及家族史這三大臨床特點而得到診斷，符合以下

其中一點即可診斷 5。 

1. 組織學上確認有兩個或更多的缺陷瘤(hamartomatous polyps) 

2. 有 PJ syndrome 家族史 + 任何數量的缺陷瘤(hamartomatous polyps) 

3. 有 PJ syndrome 家族史 + 典型的黏膜皮膚黏膜黑色素沉著 

4. 任何數量的缺陷瘤(hamartomatous polyps) + 典型的皮膚黏膜黑色素沉著 

如果符合以上 PJS 的臨床診斷標準，不論年齡如何，都應進行 STK11 基因的遺傳生殖細胞篩檢。

即使未找到潛在的致病性 STK11 基因變，只要滿足臨床診斷標準，即被視為患有 PJS。 

四、有哪些檢查可以輔助診斷黑斑息肉症候群？ 

1. 內視鏡(包括胃鏡、小腸鏡、大腸鏡)：除了觀察腸胃道是否有息肉之外，最重要的是若有息肉可

做組織切片檢查進一步確診。 

2. 膠囊內視鏡：較不侵入性的檢查，可偵測腸胃道是否有息肉或病灶，但只能觀察無法做切片確診。 

3. X-ray 鋇劑灌腸檢查：可偵測腸胃道是否有息肉或病灶。 

4. 血液常規檢查：PJS 的患者可能因為腸胃道的缺陷瘤導致急性或慢性出血，而引起貧血。 

五、黑斑息肉症候群會有哪些癌症的風險？ 



目前認為 PJS 和癌病變相關，腸胃道癌症中，以大腸癌、胰臟癌最多；非腸胃道癌症，則以乳癌

最多，其次是卵巢癌及睪丸癌，雖屬於低致癌性，但據統計發現，PJS 的病人終其一生發生癌症的比

例約為 37-93%，發生惡性腫瘤的平均年齡為 42 歲 2，因此定期的內視鏡檢查及癌症篩檢對 PJS 患者

而言是很重要的。對胃腸息肉患者應定期複查，發現新的息肉應及時切除，這也是對 Peutz-Jeghers 症

候群防止息肉癌變的一個重要措施。 

六、要如何治療黑斑息肉症候群？ 

PJS 的缺陷瘤有癌化的風險，且大顆的缺陷瘤可能導致腸套疊甚至是腸阻塞的併發症，因此，針

對大顆的息肉應早期處理。於胃部及大腸中直徑大於 0.5 公分的息肉，應進行內視鏡息肉切除術 6。

另外，根據歐洲胃腸內視鏡學會(European Society of Gastrointestinal Endoscopy, ESGE)的指引 7，小腸

息肉大於 1.5-2 公分或是已造成阻塞症狀，均建議內視鏡或手術切除，以減少息肉相關併發症的風險

（例如出血、腸套疊、阻塞、惡性變化和需要緊急手術）。 

目前小腸內視鏡的技術發展純熟，多數的小腸息肉可藉由氣囊輔助式小腸內視鏡切除，包括單氣

囊小腸鏡及雙氣囊小腸鏡；然而，亦有許多狀況需要外科手術介入，包括無法通過內視鏡切除息肉(可

能由於息肉太大或數量太多、或是因為腸道沾黏或狹窄內視鏡無法順利通過)以及存在腫瘤的情況。 

七、黑斑息肉症候群該如何追蹤？要追蹤哪些項目？ 

由於 PJS 會增加許多癌症的發生機會，因此建議常規性的追蹤及檢查，以及早偵測癌症 8。 

1. 內視鏡追蹤： 

根據歐洲胃腸內視鏡學會的指引 7，建議在 8 歲時對無症狀的 PJS 患者進行胃鏡、大腸鏡以及小

腸的初步評估，小腸的評估可使用核磁共振、膠囊內視鏡或小腸鏡檢查。若檢測到息肉，建議 1-3 年

間隔進行胃鏡、大腸鏡檢查以及小腸的評估；若未檢測到息肉，建議在 18 歲時進行常規的胃鏡、大

腸鏡檢查以及小腸的評估；若患者出現症狀，建議提前進行胃鏡、大腸鏡檢查以及小腸的評估。若患



者全腸道只有一顆缺陷瘤(solitary PJ polyp)，則不建議進行常規的內視鏡檢查。 

2. 乳房追蹤： 

建議女性 PJS 患者進行以下乳房監測：18 歲時開始提高警覺，例如開始每月進行乳房自檢；25

歲起，每 6至 12個月進行臨床的乳房檢查；30歲起，每年進行乳房核磁共振(magnetic resonance imaging, 

MRI)和乳房 X 光攝影(乳腺攝影)，針對乳腺較緻密者可同時考慮乳房超音波檢查。 

3. 生殖器追蹤： 

男性患者從 10 歲開始進行每年一次的睾丸檢查。如果在睾丸檢查中發現異常，或者患者出現女

性化的徵兆(例如乳房增生)，應進行睾丸超音波檢查。女性患者從 18-20 歲開始進行每年一次的盆腔

檢查和子宮頸抹片檢查。 

4. 胰臟追蹤： 

35 歲起，每一到兩年進行胰臟核磁共振或核磁共振膽胰道攝影術 (magnetic resonance 

cholangiopancreatography, MRCP)或胰臟內視鏡超音波(endoscopic ultrasound, EUS)。 

 

總結： 

黑斑息肉症候群為一種罕見的遺傳性疾病，以皮膚黏膜黑色素沈著以及腸胃道息肉來表現，常因

息肉導致反覆性腹痛、腹脹血便等症狀。若發生嚴重腹痛甚至合併血便，須盡速至醫院就診排除腸套

疊甚至腸阻塞造成缺血等需緊急手術的狀況。除了導致反覆性腸胃道症狀外，腸胃道息肉也有癌化的

風險，因此建議早期切除息肉，以避免後續發展成癌症或其他併發症。另外，PJS 亦會增加其他癌症

的風險，因此需定期追蹤及篩檢，以達早期診斷癌症，並提供根治性的治療。 
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