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摘 要!
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综合征相关性子宫内膜癌
@=A!B/C

与散发性子宫内膜癌不同"该病是常染色
体显性遗传病"是由于

D<E

错配修复基因%

F=G9

&

FAG!

&

FAG&

及
HFA!

'的突变或异常表
达引起的(

=A!B/

再发肿瘤风险较高"及时诊断及治疗非常重要)近年来发达国家采用免疫
组化&微卫星不稳定性和基因检测等相结合的分子诊断方法"大大提高了

=A!B/

的诊断率)

全文针对
=A!B/

的遗传学改变&临床病理特点&筛查及诊断&预防&治疗进行了综述)
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=7+50

综合征 !

=7+50 37+M*(R2

"

=A

'"即遗传性

非息肉病性结直肠癌 !

02*2M1S,*7 +(+Y(-7Y(313 5(-(!

*25S,- 5,+52*

"

G<H//

'" 是一种由
D<E

错配修复基

因的胚系突变所导致的常染色体显性遗传病) 患者

多种组织有癌变倾向"如胃+食管&卵巢&尿道&胰胆

管&肝&小肠&大脑和皮脂腺等)

=A

患者结直肠癌终

身发病率为
Q>cdL"c

" 子宫内膜癌终身发病率为

!"cd&"c

"卵巢癌为
bcd9!c

,

9d%

-

"其中子宫内膜癌

!

2+M(R2S*1,- 5,+52*

"

B/

' 是
=7+50

综合征最常见的

肠外肿瘤" 这类子宫内膜癌称为
=7+50

综合征相关

性子宫内膜癌!

=7+50 37+M*(R2 ,33(51,S2M!2+M(R2S*1,-

5,+52*

"

=A!B/

'#且有研究显示"子宫内膜癌患者中

大约有
!cd&c

的
=A

患者 ,

Q

"

?

-

)

=A!B/

患者较年轻

!平均诊断年龄为
QLdQb

岁'

,

&

-

# 初始诊断
B/

后
9"

年内再次发生第二种癌症的风险为
!?c

"

9?

年内风

险升至
?"c

#

?"c

的患者子宫内膜癌出现于结直肠

癌之前!为首发恶性肿瘤'"因此
B/

作为
=A

患者的

.前哨癌/"及时发现+诊断及治疗对于预防患者其他

肿瘤的发生及提高患者生存率有重要意义 ,

$

-

) 近几

年"欧美等发达国家已经在
=A!B/

的筛查+诊断+预

防及治疗等方面取得长足进展" 但国内相应的研究

仍处在起步阶段"并未受到充分重视) 本文就
=A!B/

的相关研究进展进行综述)

?!L
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的遗传学改变

(,-./

综合征或者遗传性非息肉病性结直肠癌

的病因是
012

错配修复基因
3456478./ 9:;759 <:-:

!

==>?

的失活性突变 ! 其中最常见的是
=(@'

"

=)@!

"

=)@&

"

A=)!

的胚系突变#

==>

基因有消除

012

复制错误$

9:;B5.785C- :99C96

!

>*>

%以及微卫星

不稳定性$

45.9C678:BB58: 5-687D5B58,

!

=)E

%的功能# 微

卫星不稳定性可导致原癌基因的激活和抑癌基因的

失活!从而导致癌变 &

F

'

(

G79<

等 &

H

'研究发现
'IJK

!"J

的
*+

患者出现
=)E

! 且其中
!JKIJ

的患者同

时伴有其他
()

相关肿瘤( 但
=)E

检测对于
()!*+

不具特异性!因为
=)E

同时出现于
=(@'

基因启动

子超甲基化导致的散发性子宫内膜癌中! 有研究表

明! 散发性子宫内膜癌患者中
=)E

发生率为
'IJK

!IJ

(

()!*+

患者中
==>

基因突变频率不同)

=)@!

突变率最高!为
I"JK&&J

*

=(@'

突变频率为
!LJK

L"J

*

=)@&

突变频率为
'"JK'%J

*

A=)!

突变频

率
MIJ

&

'"

'

(其基因总体突变率与
()

相关性结直肠癌

$

(,-./ 6,-N9C4: 766C.578:N .CBC9:.87B .7-.:9

!

()!+>+

%

相似( 此外!有研究表明!虽然
()!*+

患者中
=)@&

突变率较低! 但是
=)@&

基因突变者罹患子宫内膜

癌的风险高于结直肠癌&

H

'

(

O7<B5:88C

等&

''

'研究发现!

$P

岁+

F"

岁
=)@&

突变的女性患者患子宫内膜癌的

风险分别是
!&J

和
LLJ

!同样年龄非突变者患结直

肠癌的风险则仅有
'"J

和
!"J

(

近来更有研究表明!

*A+2=

基因
3

非
==>

基

因!

=)@!

的上游基因
Q%"

末端的缺失导致
=)@!

启

动子甲基化和基因沉默! 也表现为
=)@!

蛋白表达

缺失!但这是表观遗传学上的改变!并不是
==>

基

因胚系突变引起的! 它占所有
=)@!

失活所致
()

中的
%PJ

左右&

#!

!

#%

'

(

! ()!*+

的临床病理特点

!"#

临床特点

研究证明!

()!*+

具有以下临床特点)发病年龄

较早&

#LK#$

'

*无雌激素过多刺激表现$无肥胖"糖尿病"

多囊卵巢综合征等病史%* 伴或不伴阴道不规则出

血*可同时或异时伴发卵巢癌
3

多为透明细胞癌
Q

*体

质量指数
3DCN, 4766 5-N:R

!

O=EQ

偏低等特征(值得注

意的是!部分
()!*+

会伴发卵巢癌!且病理类型多

为子宫内膜样或透明细胞癌&

$

'

(

!"!

病理组织学特点

()!*+

的病理组织学特征有) 具有多样性和异

质性)病理类型包括
!

型$子宫内膜样癌%和
"

型$透

明细胞癌"浆液性癌"未分化癌"癌肉瘤
Q

*病灶多发

生于子宫体下段&

#F

'

*癌周淋巴细胞聚集$出现克罗恩

病样炎细胞浸润%"肿瘤内浸润淋巴细胞
38S4C9 5-T5B!

89785-< B,4;/C.,8,

!

UE(Q

增多及癌细胞呈髓样生长*

内异症相关卵巢上皮肿瘤发病率增加等(

有研究表明!

()!*+

异质性及非内膜亚型 $

"

型%较散发性
*+

更多见!其中
()!*+

患者非内膜亚

型比例为
#LJ

! 而散发性
*+

患者中的比例约为

!VLJ

&

#H

'

*

>,7-

等 &

#P

'的队列研究结果显示
UE(6

和肿

瘤异质性是
()!*+

的独立预测因素!且其中
!%J

的

()!*+

患者为非内膜亚型$

"

型%(

% ()!*+

的筛查与诊断

$%&

传统筛查方法

#H$#

年!美国
(,-./

教授首先命名了
(,-./

综

合征( 国际
@1A++

协会先后于
#HH#

年和
#HHF

年

制定了
()

的
2468:9N74!

和
2468:9N74"

诊断标准!

其中
2468:9N74"

诊断标准与
()!*+

有关$

U7DB: #

%(

#HH$

年美国国家癌症研究院制定了
O:8/:6N7

筛选

标准!并在
!PPL

年对其进行了修订$

U7DB: #

%( 且近

来越来越多的证据表明
MIP

岁的
*+

患者也应当纳

入
O:8/:6N7

标准( 其后妇科肿瘤协会$

6C.5:8, CT <,!

-:.CBC<5. C-.CBC<,

!

)GW

% 又制订了
()!*+

的
)GW

IJK#PJ

和
)GW !PJK!IJ

诊断模式 &

!P

!

!#

'

$

U7DB: #

%(

>,7-

等 &

#P

'的研究表明传统筛查方法中!修订后的

O:8/:6N7

标准$

9:X56:N O:8/:6N7 <S5N:B5-:

!

9OG

%筛查

()!*+

的有效率最低! 其筛查率为
%&J

!

2468:9N74

"

的筛查率为
IFJ

!

)GW !PJK!IJ

和
)GW IJK

#PJ

模式的筛查率分别为
$#J

和
H%J

* 说明
)GW

IJK#PJ

模式比其他标准有更高的诊断率! 其差异

有统计学意义
3AMPVPPP!Q

( 结合
2468:9N74

"

O:8/:6!

N7

"

)GW

标准 &

I

!

!!

!

!%

'推荐以下
*+

患者进行进一步的

()

筛查)

#M&P

岁的患者*

$Y&P

岁符合
()!*+

临

床病理组织学表现$如无肥胖"多囊卵巢综合征或雌

I!H
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!/=/ ?1,6+(32? 1+ , K,A12+A I0( 13 7()+62* A0,+ LM 72,*3 (. ,62

#

"N*232+52 (. 37+50*(+()3

$

(* D2A,50*(+()3

$

5(-(*25A,-

$

(* (A02* OG!*2-,A2? A)D(*3

$

*26,*?-233 (. ,62

#

#/=/ I1A0 A02 FGH!P 013A(-(67 ?1,6+(32? 1+ , K,A12+A I0( 13 7()+62* A0,+ &M 72,*3 (. ,62

#

$/=/ ?1,6+(32? 1+ , K,A12+A I1A0 (+2 (* D(*2 .1*3A!?26*22 *2-,A1>23 I1A0 ,+ OG!*2-,A2? 5,+52*

$

I1A0 (+2 (. A02

5,+52*3 E21+6 ?1,6+(32? E2.(*2 ,62 LM 72,*3

#

%/=/ ?1,6+(32? 1+ , K,A12+A I1A0 AI( (* D(*2 .1*3A!(* 325(+?!?26*22 *2-,A1>23 I1A0 ,+ OG!*2-,A2? 5,+52*3 *2!

6,*?-233 (. ,62;

GB4 LQR9"Q

S1,6+(3A15 F(?2

!N,A12+A3 I1A0 2+?(D2A*1,- (* 5(-(*25A,- 5,+52* ?1,6+(32? K*1(* A( ,62 L"

#

"N,A12+A3 I1A0 2+?(D2A*1,- (* (>,*1,+ 5,+52* I1A0 , 37+50*(+()3 (* D2A,50*(+()3 5(-(+ (* (A02* O7+50TP<!

N//!,33(51,A2? A)D(* ,A ,+7 ,62

#

#N,A12+A3 I1A0 2+?(D2A*1,- (* 5(-(*25A,- 5,+52* ,+? , .1*3A ?26*22 *2-,A1>2 I1A0 , O7+50TP<N//!,33(51,A2?

A)D(* ?1,6+(32? K*1(* A( ,62 LM

#

$N,A12+A3 I1A0 5(-(*25A,- (* 2+?(D2A*1,- 5,+52* ?1,6+(32? ,A ,+7 ,62 I1A0 AI( (* D(*2 .1*3A (* 325(+? ?26*22

*2-,A1>23 I1A0 O7+50TP<N//!,33(51,A2? A)D(*3

$

*26,*?-233 (. ,62

#

%N,A12+A3 I1A0 , .1*3A (* 325(+? ?26*22 *2-,A1>2 A0,A D22A3 A02 ,E(>2 5*1A2*1,;

GB4 !MQR!LQ

S1,6+(3A15 F(?2

!N,A12+A3 I1A0 2+?(D2A*1,- (* 5(-(*25A,- 5,+52* I0( D22A A02 *2>132? UD3A2*?,D 5*1A2*1,

#

"N,A12+A3 I1A0 37+50*(+()3 (* D2A,50*(+()3 2+?(D2A*1,- ,+? 5(-(*25A,- 5,+52* I1A0 A02 .1*3A 5,+52* ?1,6+(32?

K*1(* A( ,62 LM

#

#N,A12+A3 I1A0 37+50*(+()3 (* D2A,50*(+()3 (>,*1,+ ,+? 5(-(*25A,- 5,+52* I1A0 A02 .1*3A 5,+52* ?1,6+(32? K*1!

(* A( ,62 LM

#

$N,A12+A3 I1A0 5(-(*25A,- (* 2+?(D2A*1,- 5,+52* I1A0 2>1?2+52 (. , D13D,A50 *2K,1* ?2.25A V1;2; D15*(3,A2--1A2

1+3A,E1-1A7 VFGHW (* 1DD)+(013A(502D15,- -(33 (. 2XK*2331(+ (. FOP9

$

FGP!

$

FGP& (* NFG!W

#

%N,A12+A3 I1A0 , .1*3A (* 325(+? ?26*22 *2-,A1>2 I1A0 , Y+(I+ D13D,A50 *2K,1* 62+2 D)A,A1(+;

UD3A2*?,D &

6)1?2-1+2

UA -2,3A A0*22 *2-,A1>23 D)3A 0,>2 , 5,+52* ,33(51,A2? I1A0 OG V5(-(*25A,-

$

5,+52* (. 2+?(D2A*1)D

$

3D,-- E(I2-

$

)*2A2*

$

(* *2+,-!K2->13W

#

,-- (. A02 .(--(I1+6 5*1A2*1, 30()-? E2 K*232+AJ

!4+2 D)3A E2 , .1*3A!?26*22 *2-,A1>2 (. A02 (A02* AI(

#

"UA -2,3A AI( 3)552331>2 62+2*,A1(+3 D)3A E2 ,..25A2?

#

#UA -2,3A (+2 *2-,A1>2 I1A0 5,+52* ,33(51,A2? I1A0 OG 30()-? E2 ?1,6+(32? E2.(*2 ,62 LM 72,*3

#

$ZUN 30()-? E2 2X5-)?2? 1+ A02 /=/ 5,32V3WV1. ,+7W

#

%C)D(*3 30()-? E2 >2*1.12? I02+2>2* K(331E-2;

F(?2 G5*22+1+6 DA0(?

!"#$% & !'% ()"*+(+,-"$ ./)%%-+-0 1%(',* ,2 34

激素增高的患者" 或既往有直肠癌病史
TOG

家族史

的患者%

567

分子水平上的筛查方法

%;!;9

错配修复蛋白免疫组化!

D13D,A50!*2K,1* K*(!

A21+!1DD)+(013A( 502D15,-

"

FF=!HP/

#

OG![/

可出现不同程度的
FF=

蛋白表达异

常%

FOP9

基因突变或甲基化会导致
FOP9

和
NFG!

蛋白缺失$ 而
NFG!

突变通常只表现为
NFG!

蛋白

缺失$若
FOP9

和
NFG!

蛋白缺失$应检测
FOP9

基

因是否超甲基化$ 若是则为散发性子宫内膜癌#同

样$

FGP!

基因突变通常导致
FGP!

和
FGP&

蛋白

表达缺失 $ 而单独的
FGP&

突变通常只是导致

FGP&

蛋白缺失% 如果
FGP!

蛋白缺失或
FGP!

和

FGP&

蛋白同时缺失 !考虑
FGP!

缺失是主要的"$

则检测
FGP!!

基因是否突变$ 并且检测
[N/UF

蛋

白表达或
[N/UF

基因是否突变#若
FGP&

或
NFG!

蛋白单独发生缺失$ 则继续检测这些基因是否发生

胚系突变&

!\

'

%

美国国家癌症综合网 !

<,A1(+,- /(DK*202+31>2

/,+52* <2AI(*Y

$

<//<

" 指南中指出结直肠癌中 $

@=UZ

基因突变也是造成
FOP9

蛋白表达缺失的原

因# 然而$

[/

中
@=UZ!

基因突变非常罕见$ 因此

FOP9

蛋白缺失的
[/

患者$ 不建议行
@=UZ

基因

突变检测%

%;!;! FGH

FF=

基因失活可导致微卫星不稳定性!

FGH

"

())微卫星或简单重复
S<U

序列插入或缺失%

FGH

标志物较多见的包括*

!

单核苷酸标志物*

@UC!!L

+

@UC!!&

+

F4<4!!$

+

<=!!9

+

<=!!\

#

"

双核苷酸标志

物*

SLG%\&

+

S!G9!%

+

S9$G!LM

#

#

五核苷酸标志物*

N2+A, /

+

N2+A, S

&

9]

'

%当肿瘤组织
S<U

的
FGH

标记
!

!TL

时$定义为高频
FGH

#仅
9

个标记显示
FGH

则为

低频
FGH

# 标记阴性为微卫星稳定 !

D15*(3,A2--1A2

3A,E1-1A7

$

FGG

"% 有研究表明 $

9LQ /=/

患者出现

L%M



肿瘤学杂志
!"#$

年第
!%

卷第
&

期

'()

!

!"*+,

患者出现
'()

"而
--*

的
.(!,/,

属于

高频
'()

!只有
$0*

的
.(!+,

属于高频
'()

#

1-

!

!2

$

% 若

筛查结果为低频
3

高频
'()

! 则需行进一步基因检

测%

以上两种筛查方法均需子宫内膜癌患者的常规

组织病理标本与正常组织进行对照% 其中
)4,

与

'()

筛查方法的假阴性均为
2*51"*

! 两者之间有

相似的意义与筛查价值! 没有证据说明哪种筛查方

法更有效!但考虑经济原因!建议先行
)4,

筛查!必

要时再行
'()

筛查#

!&

$

% 有学者认为
6&7

岁的
+,

患

者行
)4,

筛查伴或不伴
'.4)

甲基化测定最有预

测价值#

1-

$

%

%"!8%

基因测序

基因水平上!利用
9:;

测序检测
''/!

基因是

否突变是诊断
.<=>?

综合征的最可靠方法% 目前多

采用基因二代测序法 &

=@AB!C@=@DEBFG= H@IJ@=>F=C

!

:K(

'! 与传统的单基因测序相比!

:K(

的多基因同

时测序可以更有效地检测
.(

!其费用更低(通量更

高(速度更快%

:K(

的基本原理是边合成边测序!在

(E=C@D

&基因一代测序)))末端终止测序法'等测序

方法的基础上! 通过荧光标记
L

种不同的
M:NO

&

M;NO

(

M,NO

(

MKNO

和
MNNO

'! 从而获得待测
9:;

的序列信息% 现有的技术平台主要包括
/G>?@

公司

的
L2L

技术 !

FPPJQF=E

公司的
(GP@AE

(

4FH@I

技术和

;R)

&

;SSPF@M RFGH<HB@QH

'公司的
(GPFM

技术%

(ESEDF

等#

!$

$曾对
-L

个基因&包括
'.4)

(

'(4!

(

'(4&

(

O'(!

等'和
!TL

个多样性核苷酸进行了测序%但是随之而

来的复杂结果的说明以及不可预测的意外发现使得

:K(

的推广受到了限制%

实验室进行
:K(

需要
%

个条件*

!

最优的实验

条件"

"

进行实验结果的验证"

#

质量保证%

:K(

包

括专业设计的面板测序! 商业化的现有面板测序等

各种不同的测序方法&因测基因数目不同(范围不同

而不同'

#

!T

$

%

:K(

标本一般为患者外周血或是正常

组织" 福尔马林浸泡或蜡块包埋的肿瘤组织也可作

为
:K(

样本!但是福尔马林会损伤
9:;

导致
9:;

产生化学变化!进而降低
9:;

质量(数量!产生更多

的
9:;

碎片#

!-5%#

$

% 目前实验室评估基因突变状态有

L

种途径*

!

靶向热点基因面板测序"

"

靶向多基因

面板测序"

#

全基因外显子测序&

U?GP@ @AGQ@ H@!

IJ@=>F=C

!

V+(

'"

$

全基因测序% 尚不包括
H/:;

(

QF/:;

等的测序#

1-

$

% 美国医学遗传学与基因组学学

会 &

;Q@DF>E= ,GPP@C@ GW '@MF>EP K@=@BF>H E=M K@!

=GQF>H

!

;,'K

'指南对基因变异结果进行了分类*

!

致病的"

"

可能致病的"

#

意义不明的"

$

可能良性

的"

%

良性的#

%!

$

%

:K(

的意外发现可能会对患者及其家属造成

困扰与恐慌!有调查显示
&%*

的患者愿意接受所有

检测结果!

%!*

的患者只愿意了解与自己医疗有关

的结果%

:K(

面临的挑战及道德困境需要世界各研

究所(机构之间的充分交流与合作%

据统计! 至少有
!2*

的
.(

患者不符合传统的

筛查标准 #

1-

$

!所以有学者提出对所有
+,

患者均应

进行分子水平上的
.(

筛查! 这样才能避免相当数

量的
.(

漏诊#

T

$

% 实际上!欧美发达国家的多个医疗

中心已经对所有新发
+,

患者实施了分子水平上的

.(

普查#

%%

$

% 但考虑到经济条件等诸多因素!目前国

内较普遍的是以上两种筛查方法 &传统筛查与分子

水平筛查'的联合运用&

XFCJD@ 1

'%

L .(!+,

的预防及治疗

.(

患者终身都有患
+,

的风险! 所以对
.(

患

者实施密切的妇科肿瘤临床监测与适当的预防措施

很有必要%

门诊患者进行监测的方式有两种* 经阴道超声

YBDE=HZECF=EP HG=GCDES?<

!

N[(\

检查和宫腔镜下活检!

但
N[(

检查受月经周期影响!其对子宫内膜癌的筛

查缺乏敏感性%

:,,:

指南指出虽然没有明确证据支

持对
.(

患者进行
+,

的监测! 但是每年一次的门诊

子宫内膜活检是个不错的选择#

!&

$

% 在对有
.(

相关症

状的患者进行
+,

筛查的同时进行肠镜的检查有利

于减少患者重复检查的痛苦#

%L

$

% 若
.(

患者出现功能

失调性子宫出血&包括绝经后阴道出血及绝经前不规

则出血'则需引起足够的重视%

.(!+,

的预防措施包括化学预防和手术预防%

化学预防指口服避孕药或甲羟孕酮等! 其可有效预

防
.(

相关性妇科恶性肿瘤 &包括相关性子宫内膜

癌(卵巢癌'!但能否有效地延长患者的生存时间(降

低死亡率!尚有待进一步研究#

%2

$

"手术预防则是指行

预防性手术切除子宫和双侧附件&

BGBEP ?<HB@D@>BGQ<

E=M ]FPEB@DEP HEPSF=CG!GGS?GD@>BGQ<

!

N4R(^

'!其可有

2%#



肿瘤学杂志
!"#$

年第
!%

卷第
&

期

'()*+,- (. /01+232 4+5(-(678!"9$8:(-;!%8<(;&

=,>12+>3 7()+62* >0,+ &" 72,*3 (-? (* (-?2* @)> A,>501+6 5-1+15,- ,+?

B,>0(-(615,- 50,*,5>2*13>153 (. CD

E)A(* >133)2 13 ,F,1-,@-2

<( >)A(* >133)2

GGHIJ=/KG

62+2 ?2>25>1(+

GGH B*(>21+ ?2.1512+57 <( GGH B*(>21+ ?2.1512+57

GDL ?2>25>1(+

GDM&

B*(>21+

?2.1512+57

GDM!I

GDM&

B*(>21+

?2.1512+57

=GD!

B*(>21+

?2.1512+57

GCM9I

=GD!

B*(>21+

?2.1512+57

GDM&

62+2

?2>25>1(+

GDM!I

J=/KG

62+2

?2>25>1(+

=GD!

62+2

?2>25>1(+

G2>07-,>1(+

?2>25>1(+ (.

GCM9 62+2

B*(A(>2*

<(

A2>07-,>1(+

G2>07-,>1(+

GCM9 62+2

?2>25>1(+

B*2.2**2?

/(+31?2*1+6

3B(*,?15 J/

GDD

C(N

.*2O)2+57

M160

.*2O)2+57

GGH 62+2

<PD

!"#$%& ' ()* +,-. /)0%1 -+ 1)* 2/%**3"34 035 5"043-2"2 -+ 67!89

效降低
CD!J/

发病率!

%&

"

# 更有研究表明$手术预防

的人群应为
!QR

岁或是已生育的妇女$ 但影响
CD

相关妇科肿瘤发病率和死亡率的手术范围仍不明

确$这需要更多更广泛的临床研究加以统计!

!&

$

%Q

"

%

目前
CD

女性患者罹患
J/

的高危因素的研究

越来越受到人们的重视#

D>,..

等 !

%$

"对
9%&

例
CD

女

性患者进行了调查研究&单因素分析发现
!

型糖尿

病 ' 高 胆固醇血症 为患
J/

的 高 危 因 素
SMHT

%;!#

&

UVW/L

(

#;%QX$;$Y

&

=TR;RRU

)

MHT!;RY

&

UVW/L

(

#;##X%;UR

&

=TR;R!Z

) 而多因素分析则证明糖尿病以

及持续的激素替代治疗增加了
CD

患者罹患
J/

的

风险
SMHTQ;9Y

&

UVW/L

(

9;V!X99;V!

&

=TR;RR&

)

MHT

9;R$

&

UVW/L

(

9;R!X9;9%

&

=TR;R9RZ

% 说明预防糖尿病

以及避免长期的激素替代治疗能有效减少
CD

女性

患者患
J/

的风险%

CD!J/

的治疗与散发性
J/

类似&包括(

"

依据

肿瘤的组织学类型与分期&采取相应的分期手术&

!

期以上可结合肿瘤分级'淋巴结转移或脉管内瘤栓考

虑联合放化疗)

#

对子宫体下段癌应考虑手术加盆腔

淋巴结清扫)

$

对有手术禁忌证患者实施放疗!

%&

"

%

V CD

其他相关肿瘤的监测

CD!J/

作为
CD

患者的*前哨癌+&对其进行早期

筛查' 诊断的意义在于对这些患者及其家族中的高

危成员进行其他预后更差的
CD

相关肿瘤的监测#

<//<

指南,

!R9V

-建议(

%

对结肠癌的监测(自
!RX

!V

岁起或比在
!V

岁前诊断为结肠癌患者的最小年

龄小
!XV

岁开始行结肠镜检查& 每
9"!

年重复
9

次)

&

对卵巢癌的监测&可行阴道超声检查和
/K9!V

V%!



肿瘤学杂志
!"#$

年第
!%

卷第
&

期

的检测!

!

对胃癌"小肠癌的监测#自
%"'%(

岁起每

%'(

年进行一次上消化道内镜的检查$直达十二指肠

末端或进入空肠%!

"

对泌尿系统肿瘤的监测&自
!(!

%"

岁起'每年进行
)

次尿液检查!

#

对神经系统的监

测&自
!(!%"

岁开始'每年进行
)

次体格检查和神经

系统检查!

$

对于胰腺癌"乳腺癌暂无监测建议(

!&

)

*

&

展 望

目前'关于
*+",-

的研究数据大多来自欧美等

发达国家'国内相关方面的研究明显滞后*在发达国

家'已将分子诊断技术$如
./+

%应用于临床'大大

提高了
*+

的诊断率* 虽然国内专家对
*+"-0-

的研

究已经比较透彻'也有少数大型医疗机构对
*+"-0-

进行了基因水平的诊断'但妇产科医生对
*+",-

还

不够重视* 因此'国内更应开展相关研究'明确国内

*+",-

的流行病学+遗传学改变"临床病理组织学特

征'制订出国内
*+",-

患者的诊治和预防措施* 临

床上'妇产科医生应建议符合
*+",-

临床病理表现

或是有结直肠癌病史"

*+

家族史的患者行影像学检

查"内膜活检"分子水平的筛查并密切随访!与病理

科"腹部外科等多学科医生充分沟通及交流'尽早干

预'尽量避免漏诊"误诊*
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