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Синдром Пейтца-Егерса (СПЕ) является крайне редким аутосомно-доминантным наследственным забо-
леванием, которое клинически характеризуется ростом гамартомных полипов в желудочно-кишечном 
тракте, слизисто-кожной пигментацией и повышенным риском возникновения злокачественных новообра-
зований различной локализации. В большинстве случаев развитие СПЕ связано с наличием мутации в гене 
STK11, однако не у всех пациентов имеется данная мутация. В настоящем обзоре литературы представ-
лены исторические аспекты появления данных о СПЕ, рассмотрены клинические проявления заболевания, 
актуальные методы диагностики, а также современные знания о генетических причинах развития СПЕ, 
риске возникновения злокачественных новообразований у пациентов с СПЕ, существующие рекомендации 
по скринингу и лечению пациентов с СПЕ. Однако наличие ряда нерешенных до настоящего времени вопро-
сов в генетике, мониторинге и лечении свидетельствуют о необходимости дальнейших исследований.
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Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is an extremely rare autosomal dominant hereditary disease characterized by the 
growth of hamartomatous polyps in the gastrointestinal tract, mucocutaneous pigmented macules and an increased 
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Синдром Пейтца-Егерса (СПЕ) является крайне ред-
ким аутосомно-доминантным наследственным за-
болеванием, которое клинически характеризуется 
ростом множественных гамартомных полипов в желу-
дочно-кишечном тракте и слизисто-кожной пигмен-
тацией, а также высоким риском развития злокаче-
ственных новообразований различных локализаций 
[1]. При этом СПЕ занимает второе место по частоте 
встречаемости среди наследственных полипозов 
желудочно-кишечного тракта после аденоматозных 
полипозных синдромов [2,3]. По разным оценкам за-
болеваемость составляет приблизительно 1 случай 
на 50 000–200 000 новорожденных [4,5]. Около 55% 
пациентов имеют семейный анамнез [6].

История заболевания
В 1896 году лондонский врач Hutchinson J. описал 
клиническое наблюдение сестер-близнецов с «уни-
кальной чернильной пигментацией губ и рта» и нео-
бычной судьбой — одна сестра погибла от кишечной 
непроходимости в возрасте 20 лет, а вторая умерла 
от рака молочной железы в возрасте 52 лет [7]. Затем 
в 1921 году голландский врач Peutz J. сообщил о се-
мье с полипозом кишечника и слизисто-кожной пиг-
ментацией [8]. В 1949 году доктор Jeghers H. с кол-
легами опубликовал собственные данные о десяти 
случаях подобного полипоза в одной семье, подчер-
кнув при этом аутосомно-доминантный тип насле-
дования заболевания [9]. В результате в 1954 году 
Bruwer A. с соавт. из клиники Мейо ввел эпоним 
«синдром Пейтца-Егерса», который принят и по на-
стоящее время [10].

Клиническая картина
Синдром Пейтца-Егерса клинически характеризуется 
наличием желудочно-кишечных гамартом и слизи-
сто-кожной пигментацией [1,2,11], называемой также 
лентиго [12].
Первые клинические симптомы, возникающие при 
СПЕ, такие как анемия, тошнота, боль в животе, ки-
шечная непроходимость, кровь в стуле и выпадение 
полипов из заднего прохода могут встречаться при 
разных заболеваниях [13]. Однако чаще всего с кли-
ническими проявлениями заболевания сталкиваются 
детские хирурги. Наиболее распространенным и зна-
чимым проявлением заболевания у детей и подрост-
ков является кишечная непроходимость, вызванная 
инвагинацией тонкой кишки с сопутствующим ри-
ском инфаркта кишечника, и желудочно-кишечное 
кровотечение [11,12], обуславливающие необходи-
мость обращения за срочной медицинской помощью, 
зачастую, требующей хирургического вмешательства.
В исследовании Hinds R., посвященном влиянию пе-
диатрического скрининга при СПЕ, примерно 30% па-
циентов нуждались в хирургическом вмешательстве 

в возрасте до 10 лет и 68% — до 18 лет. Семьдесят 
процентов первоначальных лапаротомий были вы-
полнены в срочном порядке по поводу кишечной не-
проходимости [14].
У 60–90% пациентов гамартомы локализуются в тон-
кой кишке, у 50–64% пациентов — в толстой кишке, 
у 25% пациентов — в желудке [11,15]. Порядок их 
распространенности: тощая кишка, подвздошная 
кишка, двенадцатиперстная кишка, затем толстая 
кишка и желудок [16]. Полипы при СПЕ наиболее 
часто расположены группами, и их размер может ва-
рьировать от нескольких миллиметров до нескольких 
сантиметров [1]. Гамартомные полипы развиваются 
уже в первом десятилетии жизни и к 10 годам на-
блюдаются у 33% пациентов, к 20 годам — у 50–60% 
пациентов [11,16]. Также полипы при СПЕ могут вы-
являться на внекишечных участках, таких как желч-
ный пузырь, бронхи, мочевой пузырь и мочеточники 
[6,11,12,17].
Согласно литературным данным, до 95% инвагина-
ций происходит в тонкой кишке и лишь около 5% — 
в толстой кишке [18,19]. Это согласуется с тем, что 
гамартомы, преимущественно, локализуются в то-
щей кишке и играют ведущую роль в развитии кли-
нической картины. Инвагинацию обычно вызывают 
гамартомы диаметром более 15 мм, причем размер 
полипа является наиболее важным фактором ри-
ска развития инвагинации тонкой кишки и кишеч-
ной непроходимости. Риск инвагинации не зави-
сит от пола, семейного анамнеза и статуса мутации 
в гене STK11 [18].
Совокупный риск инвагинации оценивается в 50–
68% в детском возрасте [20]. Средний возраст пер-
вой инвагинации — от 10 до 16 лет, самые ранние 
эпизоды наблюдаются от 1 до 5 лет [12]. Корейское 
исследование показало, что средний возраст появле-
ния первых симптомов составляет 12,5 лет [20].
Еще одним характерным для СПЕ признаком является 
наличие периорального лентигиноза, который имеет 
место более чем в 95% случаев и оказывает значи-
тельную помощь в постановке правильного диагноза 
(Рис. 1). Чаще всего пигментация появляется в дет-
стве после 5 лет вокруг естественных «отверстий»: 
рта, ноздрей, перианальной области, а также в обла-
сти ладоней, кончиков пальцев рук и ног. В подавля-
ющем большинстве случаев пигментные пятна сохра-
няются в течение всей жизни, особенно на слизистой, 
но они могут бледнеть или исчезать после полового 
созревания [12,15].
Появление пигментных пятен связано с увеличением 
секреции меланина в базальных клетках, вероятно, 
вследствие воспалительной блокады при мигра-
ции меланина из меланоцитов в кератиноциты [15]. 
Однако периоральный лентигиноз не является патог-
номоничным для СПЕ — его также можно встретить 
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у пациентов с комплексом Карни [21] и синдромом 
LEOPARD [22].
Клинические критерии для диагностики СПЕ были 
установлены ВОЗ в 2000 году, а затем пересмотрены 
Европейским консенсусом экспертов в 2007 году. 
Клинический диагноз СПЕ устанавливается, если при-
сутствует один из следующих критериев [11,12,15,18]:
1. Два или более гистологически подтвержденных га-
мартомных полипов;
2. Любое количество гамартомных полипов, обнару-
женных у одного пациента с подтвержденным семей-
ным анамнезом;
3. Наличие характерной слизисто-кожной пигмен-
тации у пациента, имеющего родственников с под-
твержденным СПЕ;
4. Любое количество гамартомных полипов у пациен-
та, у которого также есть характерная пигментация 
слизистой оболочки.
Исследование Aretz S. и соавт. показало корреляцию 
диагностических критериев СПЕ с частотой выявле-
ния мутаций в гене STK11. Из 71 пациента, которые 
соответствовали критериям СПЕ, более 94% имели 
выявленную мутацию [23].

Морфология полипов
Внешний вид полипов при СПЕ эндоскопически мо-
жет напоминать гиперпластические полипы [15], од-
нако по гистологической структуре полипы ПЕ отно-
сят к гамартомам [12].
Термин «гамартома» — (от др.-греч. αμαρτημα: 
αμαρτια — «ошибка», «изъян» и -ωμα 
(от ογκωμα) — «опухоль») — узловое доброкаче-
ственное опухолевидное образование, представля-
ющее собой тканевую аномалию развития, впервые 
использовал в 1904 году немецкий патоморфолог 
Albrecht E. [24]. Гамартомы состоят из тех же ткане-
вых компонентов, что и орган, где они расположены. 
При этом они отличаются аномальным строением 
и степенью дифференцировки тканей. Большинство 
гамартом имеют ножку, которая содержит эпите-
лиальные компоненты, типичные для конкретного 
участка желудочно-кишечного тракта (Рис. 2) [15].
Полипы при синдроме Пейтца-Егерса отличаются 
от других наличием в строме древовидноветвящих-
ся пучков гладких мышц, исходящих из собствен-
ной мышечной пластинки слизистой оболочки. 
Гладкомышечные пучки покрыты удлиненными и раз-
ветвленными железами, выстланными зрелым эпите-
лием. Крипты и железы часто удлиняются, слизистая 
оболочка как бы драпируется на сердцевине растя-
гивающихся мышечных пучков, простирающихся от 
ножки до головки полипа (Рис. 3) [19,25,26].
Для большей достоверности диагноза СПЕ необхо-
димо проведение ИГХ-исследования, при котором 
вокруг этих долек выявляют десмин-положительные 

Рисунок 1. Периоральный лентигиноз
Figure 1. Perioral lentiginoses

Рисунок 2. Гамартомный полип ободочной кишки при син-
дроме Пейтца-Егерса, выявленный при колоноскопии
Figure 2. Hamartomatous polyp of the colon in Peutz-Jeghers 
syndrome detected by colonoscopy

Рисунок 3. Типичное морфологическое строение гамар-
томного полипа при синдроме Пейтца-Егерса. Окраска ге-
матоксилин-эозином.
Figure 3. Typical morphological structure of the hamarto-
matous polyp in Peutz-Jeghers syndrome. Hematoxylin-eosin 
staining
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гладкомышечные волокна [19], что является патогно-
мичным признаком гамартомных полипов.
Хотя морфология гамартом отличается от других по-
липов, она не является полностью специфичной. 
Критерием для уверенной патоморфологической ве-
рификации гамартомного полипа является наличие 
у пациента соответствующего анамнеза или генети-
ческого подтверждения заболевания. В противном 
случае, в заключении морфологического исследова-
ния должно быть написано: полип соответствует по-
липу ПЕ [25].
Гамартомные полипы следует также дифференци-
ровать с выпадением слизистой оболочки, которое 
может происходить в разных отделах желудочно-ки-
шечного тракта, в связи с чем могут быть установле-
ны различные диагнозы, такие как синдром пролапса 
слизистой оболочки, клоакогенный полип и синдром 
солитарной язвы прямой кишки. Подобно гамартом-
ным полипам, эти поражения характеризуются нали-
чием в центре пролиферирующих мышечных волокон, 
окруженных нормальной или реактивной слизистой 
оболочкой, которая, как полагают, является вторич-
ной по отношению к пролапсу или выпячиванию сли-
зистой оболочки в просвет желудочно-кишечного 
тракта [25].
Еще одна особенность, наблюдаемая в результате 
пролапса слизистой оболочки, — «псевдоинвазия», 
которая может быть ошибочно принята за инвазив-
ную карциному. Отсутствие атипии при гистологиче-
ском исследовании помогает исключить рак [20].
Тем не менее, на сегодняшний день диагноз СПЕ 
в значительной степени основывается на патоморфо-
логическом распознавании полипа [19].

Генетические аспекты заболевания
В 1998 г. ген STK11 (serine/threonine kinase gene), 
ранее известный как ген LKB1 (печеночная киназа), 
расположенный на хромосоме 19p13.3 был картиро-
ван двумя независимыми группами исследователей: 
Jenn D. с соавт. [27], а также Неmminki A. с соавт. 
[28]. Наследственные мутации гена STK11 были вы-
явлены у 5 и 12 пациентов с СПЕ из неродственных 
семей, соответственно. Было доказано, что герми-
нальные мутации в данном гене обусловливают синд-
ром Пейтца-Егерса [28,29]. Пенетрантность мутации 
STK11 составила 100% [12].
Следует отметить, что ген STK11 редко мутиру-
ет в большинстве типов опухолей спорадического 
происхождения. Так, согласно данным Sanchez-
Cespedes M. с соавт., мутация в гене STK11 имела 
место лишь в 4% случаев рака поджелудочной же-
лезы [30]. При этом в исследованиях, проведенных 
Resta N. и соавт., при спорадическом колоректальном 
раке соматические мутации в гене STK11 не выявлены 
вообще [31].

Ген STK11 включает 10 экзонов, 9 из которых коди-
руют белок серин-треонинкиназу, содержащий 433 
аминокислоты [28]. Экспрессия белка STK11 наблю-
дается во всех тканях взрослого человека и плода, 
но в разной степени [27,28,32]. Особенно выраже-
на экспрессия белка в сердце, пищеводе, поджелу-
дочной железе, печени, яичках и скелетных мышцах 
[30]. Кроме того, была отмечена его гиперэкспрессия 
в тонкой кишке и ткани желудка плода по сравнению 
со взрослыми, что указало на роль STK11 в развитии 
полипов желудочно-кишечного тракта [33]. Потеря 
белка STK11 влияет на полярность клеток, переход 
эпителия в мезенхиму, апоптоз, ангиогенез и ингиби-
рование клеточного цикла [33,34]. В итоге мутация 
STK11 приводит к смещению эпителия со вторичными 
изменениями из-за выпадения слизистой оболочки 
и образованию «гамартомных» полипов, типичных 
для СПЕ [25].
Потеря аллеля дикого типа при гамартомах и адено-
карциномах, возникающих у пациентов с СПЕ, позво-
ляет предположить, что STK11 является геном-супрес-
сором опухоли. Мутации в гене STK11 способствуют 
онкогенезу посредством различных механизмов, та-
ких как индукция ангиогенеза, апоптоз и потеря кле-
точной полярности [35].
Патогенные мутации в гене STK11 обычно выявляют 
у 75–94% пациентов с характерной клинической кар-
тиной СПЕ при использовании традиционных методов 
скрининга мутаций, таких как прямое секвенирова-
ние отдельных экзонов и поиск больших вставок/де-
леций. Были обнаружены различные типы мутаций, 
включая небольшие вставки, делеции, дефекты участ-
ков сплайсинга, крупные перестройки. Примерно 
в 30% случаев обнаруживают частичные или полные 
делеции гена, в 64% — точечные мутации [27]. На се-
годняшний день зарегистрировано в общей сложно-
сти около 200 различных мутаций гена зародышевой 
линии STK11 [36]. Большинство исследований прово-
дилось на западноевропейских популяциях, однако 
изучение латиноамериканских пациентов с СПЕ вы-
явило 2 новые мутации в экзоне 2 (c.350_351insT) 
и экзоне 6 (c.811_813delAG) гена STK11 [37].
Amos C. и соавт. сообщают о генотип-фенотипиче-
ской корреляции при СПЕ. Авторы пришли к заклю-
чению, что у людей с миссенс-мутациями симптомы 
проявлялись позже, чем у пациентов с другими ви-
дами мутаций в STK11 [38]. Schumacher V. и соавт. 
предположили, что мутации в доменах, кодирую-
щих белок и связывание АТФ, редко ассоциированы 
с раком, а миссенс-мутации в С-конце и в части гена, 
кодирующего белковые домены для распознавания 
субстрата, были чаще связаны со злокачественными 
новообразованиями, тогда как у пациентов с карци-
номой молочной железы преобладали мутации, при-
водящие к укорочению белка [35].
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Mehenni H. и соавт. изучили 49 семей с СПЕ с вы-
явленными мутациями и обнаружили 32 рака. Они 
заключили, что при мутациях в экзоне 6 гена STK11 
имеется высокий риск развития рака [39].
В свою очередь, Giardiello F. и соавт. проанализиро-
вали данные 240 пациентов с СПЕ, имеющих мута-
цию в гене STK11, однако при этом не выявили раз-
личий между индивидуумами с миссенс-мутациями 
и мутациями, приводящими к укорачиванию белка, 
а также между семейными и спорадическими случа-
ями, хотя было высказано предположение о более 
высоком риске развития рака у носителей мутации 
в экзоне 3 [40].
Данные исследования проведены на небольших вы-
борках пациентов, в связи с чем на основании пред-
ставленных результатов трудно сделать окончатель-
ные выводы [39].
Hearle N. и соавт., проанализировав клинические дан-
ные 419 пациентов с СПЕ, у 297 из которых имелась му-
тация в гене STK11, пришли к выводу, что тип и местопо-
ложение мутации не влияют на риск развития рака [41].
Таким образом, не выявлено четкой генотип-феноти-
пической корреляции при СПЕ. Кроме того, не найде-
но значимых различий в клинической картине между 
пациентами с мутацией STK11 и теми, у кого мутация 
не была идентифицирована [12].
Следует отметить, что до настоящего времени у паци-
ентов без выявленной мутации в STK11 не обнаруже-
но другого гена, вызывающего СПЕ [11,12].

Риск развития рака
До 1987 года синдром Пейтца-Егерса считался со-
стоянием без злокачественного потенциала [42]. 
Giardiello F. и соавт. отметили 18-кратное увеличение 
риска развития злокачественных опухолей пищева-
рительного тракта и внекишечной локализации у па-
циентов с СПЕ в течение всей жизни по сравнению 
с общей популяцией [43].
В японском исследовании, включающем 222 
пациента с СПЕ, 60% смертей в возрасте 

старше 30 лет было связано со злокачественными 
новообразованиями [44].
В систематическом обзоре двадцати когортных ис-
следований с участием 1644 пациентов с СПЕ, прове-
денном Van Lier и соавт., у 349 из них развилось 384 
злокачественных новообразований. Средний возраст 
диагноза рака составил 42 года [45].
Одним из крупных многоцентровых исследова-
ний с участием группы пациентов с СПЕ из Европы, 
Австралии, США является исследование Hearle N. 
и соавт. Из 419 пациентов (в том числе, 297 с мутаци-
ей STK11) у 85 пациентов было диагностировано 96 
раковых опухолей. Риск развития рака в возрасте 20, 
30, 40, 50, 60 и 70 лет составил 2%, 5%, 17%, 31%, 60% 
и 85%, соответственно. Наиболее распространенные 
виды рака были желудочно-кишечного происхожде-
ния: гастроэзофагеальный, тонкой кишки, колорек-
тальный и поджелудочной железы. Риск этих видов 
рака в возрасте 30, 40, 50 и 60 лет составили 1%, 9%, 
15% и 33% соответственно [41].
В более поздних итальянских и голландских иссле-
дованиях получены аналогичные результаты. Так, 
по данным AIFEG (Итальянская ассоциация по из-
учению семейных и наследственных опухолей же-
лудочно-кишечного тракта), совокупный риск раз-
вития рака при СПЕ составляет 20% — в 40 лет, 
43% — в 50 лет, 71% — в 60 лет, 89% — после 65 лет 
[46]. По данным Van Lier с соавт., этот риск дости-
гает 20% ± 5% — в 40 лет, 36% ± 5% — в 50 лет, 
58% ± 7% — в 60 лет, 76% ± 8% — в 70 лет [45]. 
Кумулятивный риск развития рака представлен в та-
блице 1.
В связи с повышенным риском развития рака мо-
лочной железы Chen H. и соавт. отмечают значи-
тельно более высокий риск развития рака у женщин 
с СПЕ, чем у мужчин (р < 0,05) [48]. Риск развития 
рака молочной железы оценивается Hearle N. в 8% 
в 40 лет и в 31% — в 60 лет [41]. Как и у пациентов 
с мутациями в генах BRCA1/2, существует повышен-
ный риск двустороннего развития рака. Основным 

Таблица 1. Кумулятивный риск развития рака при синдроме Пейтца-Егерса [47]
Table 1. Cumulative cancer risk in Peutz-Jeghers syndrome [47]

Локализации рака Общий риск развития рака 
для населения, %

Синдром Пейтца-Егерса

Риск развития рака, % Средний возраст 
диагностики рака, лет

Толстая кишка 5 39 42–46
Желудок < 1 29 30–40
Тонкая кишка < 1 13 37–42
Молочные железы 12,4 32–54 37–59
Яичники 1,6 21 28
Шейка матки < 1 10 34–40
Тело матки 2,7 9 43
Поджелудочная железа 1,5 11–36 41–52
Яички (клеточная опухоль Сертоли) < 1 9 6–9
Легкие 6,9 7–17 47
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гистологическим типом является инвазивная про-
токовая карцинома, но возможны также инфиль-
тративные лобулярные карциномы [15,49]. Также 
в исследовании Hearle N. показано, что после 50 лет 
возрастает риск развития для всех видов рака [41], 
однако этот факт не учитывается в большинстве со-
временных протоколов эпиднадзора [11]. Кроме того, 
авторы отмечают высокой риск развития рака легких, 
почек, предстательной железы, костей и лейкемии 
[41]. Анализ Каплана-Мейера показал, что риск за-
болевания раком был одинаковым у пациентов с СПЕ 
с идентифицированной STK11 мутацией и без обна-
руживаемой мутации. Кроме того, тип мутации STK11 
существенно не влиял на риск развития рака [24].
Вопрос возникновения рака желудочно-кишечного 
тракта при СПЕ и роль гамартомных полипов в разви-
тии опухоли остается невыясненным до настоящего 
времени. Было высказано предположение, что суще-
ствует уникальный путь гамартома-аденома-карцино-
ма [50,51]. Эта гипотеза подтверждается обнаруже-
нием аденоматозных очагов в гамартомных полипах, 
а также развившегося рака [52]. Другие исследо-
ватели показали, что гамартомные полипы не име-
ют злокачественного потенциала. Злокачественная 
трансформация в нем рассматривается только как 
редкое событие, подтверждающее эту гипотезу [53]. 
Latchford A. и соавт. в одноцентровом исследовании 
из почти 2500 удаленных гамартомных полипов вы-
явили дисплазию/атипию только в 6 (0,24%) из них 
[54]. При этом отсутствие злокачественного потенци-
ала в гамартомных полипах может означать, что рак 
возникает на фоне нестабильности слизистой обо-
лочки, предположительно, через обычные пути кан-
церогенеза [15].
Таким образом, у пациентов с СПЕ имеется необходи-
мость в проведении раннего скрининга рака различ-
ных локализаций.

Обследование
Наличие классической пигментации слизистой 
оболочки позволяет предположить диагноз даже 
до прогностического тестирования, но пятна могут 
отсутствовать в первые несколько лет жизни или 
могут быть незаметными даже у человека с гене-
тическим диагнозом СПЕ. Следовательно, отсут-
ствие лентигиноза не может полностью исключить 
СПЕ [12].
Молекулярный анализ гена STK11 рекомендован 
всем пациентам с клиническим подозрением на СПЕ 
с целью выявления всех носителей мутации и поста-
новки их на пожизненный клинический мониторинг. 
Если у пробанда мутация не идентифицирована, то 
другим кровным родственникам молекулярная диаг-
ностика не показана. В связи с этим необходимо про-
водить тщательный клинический мониторинг всех 

родственников с детства, чтобы у них своевременно 
выявить клинические признаки СПЕ [15].
Генетическое тестирование может быть выполнено 
на образце крови или буккальном образце [12]. С по-
явлением новых методов полноэкзонного и полноге-
номного секвенирования, а также метода MLPA суще-
ственно расширена возможность выявления новых 
мутаций у пациентов с СПЕ. Так среди российских 
пациентов было выявлено 3 новых мутации, ранее 
не описанных в базе данных Human Gene Mutation 
Database [55].
Протоколы наблюдения пациентов с СПЕ имеют две 
основные цели. Одной из них является выявление 
гамартом, которые могут вызвать инвагинацию/об-
струкцию или кровотечение/анемию. Другая — об-
наружение рака на ранней стадии. Поэтому показа-
ния к скринингу зависят от возраста: осложнения, 
связанные с полипами, могут возникать в детстве, 
тогда как риск развития рака, в основном, относят 
к взрослому населению [11,15,29].
Большинство руководств рекомендуют проведение 
контрастной рентгенографии тонкой кишки, начиная 
с 8 лет и интервалом в пределах от 2 до 5 лет [12,48].
У пациентов с СПЕ возможно также использование 
ультразвуковой (УЗ) диагностики для исследова-
ния тонкой кишки с целью выявления инвагинации, 
а у худых детей может быть визуализирован полип, 
вызвавший инвагинацию. Однако использование 
ультразвука для скрининга полипов тонкой кишки не 
всегда информативно [12].
Учитывая риск радиационного облучения, только 
после проведения УЗ-исследования у пациентов 
с острой кишечной непроходимостью для верифи-
кации инвагината при сохранении диагностической 
неопределенности должна быть проведена компью-
терная томография (КТ)[12]. Чувствительность 
и специфичность КТ у взрослых пациентов оценива-
ют в 93% и 99%, соответственно [56].
В последнее время появились новые варианты об-
следования тонкой кишки при СПЕ. Это видеокап-
сульная эндоскопия (ВКЭ), баллонная энтероскопия 
(БЭС), магнитно-резонансная энтерография (МРТ-
энтерография), виртуальная колоноскопия [57,58]. 
Эти методы стали широко доступны для клиниче-
ской практики. Преимущество БЭС состоит в том, 
что она позволяет не только произвести визуали-
зацию полипа, но дает возможность эндоскопиче-
ского удаления полипов тонкой кишки. Это может 
предотвратить такое осложнение как инвагинация, 
снижает частоту лапаротомий и, тем самым, улучша-
ет результаты лечения [18,22]. Однако было выска-
зано предположение о невозможности выполнения 
БЭС у пациентов с СПЕ в случае ранее перенесенного 
хирургического вмешательства на брюшной полости. 
Послеоперационные внутрибрюшные спайки могут 
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препятствовать свободному продвижению аппарата 
по тонкой кишке, влияя на глубину максимального 
осмотра [59].
Postgate A. с соавт. было проведено сравнение эф-
фективности применения рентгенологического ис-
следования тонкой кишки с барием и видеокапсуль-
ной эндоскопии у детей с СПЕ. При этом существенных 
различий при обнаружении полипов > 1 см не было 
выявлено, однако при этом в процессе ВКЭ выявля-
лось больше полипов < 1 см. Также была отмечена 
гораздо лучшая переносимость ВКЭ [60].
В настоящее время во многих диагностических цен-
трах используют исключительно ВКЭ, поскольку при 
равной диагностической значимости с рентгенологи-
ческим исследованием с барием при ВКЭ отсутствует 
лучевая нагрузка [11]. Однако признано, что двенад-
цатиперстная кишка и проксимальный отдел тощей 
кишки являются наиболее сложными для исследова-
ния с помощью ВКЭ из-за быстрого прохождения кап-
сулы и относительно узкого просвета кишки. Кроме 
того, следует также отметить, что одним из наиболее 
серьезных осложнений ВКЭ является застревание 
капсулы в каком-либо из отделов ЖКТ, что обычно 
требует хирургического вмешательства.
В исследованиях Caspari R. и соавт. было проведе-
но сравнение МРТ-энтерографии и ВКЭ. При этом 
была выявлена меньшая чувствительность МРТ-
энтерографии при выявлении полипов тонкой киш-
ки < 15 мм. Однако, несмотря на это, авторы пришли 
к выводу, что МРТ-энтерография дает преимущество 
более точной оценки размера полипа и его локализа-
ции в конкретном сегменте тонкой кишки [58].
Изучение роли виртуальной энтероскопии в исследо-
ваниях тонкой кишки при СПЕ Su X. и соавт. показало 
более высокую диагностическую точность указанного 
метода при выявлении опухолей тонкой кишки [61].
Таким образом, современные методики позволяют 
выявлять большинство полипов у пациентов с СПЕ. 
Пропущенные полипы обычно имеют размер менее 
10 мм и не считаются клинически значимыми [57].
Учитывая повышенный риск развития рака, всем паци-
ентам с СПЕ необходимо проводить скрининг на сво-
евременное выявление возможных злокачественных 

новообразований. Пожизненный скрининг является 
обязательным на регулярной основе (Табл. 2). Также 
необходимо обследование всех родственников пер-
вой степени родства [1].

Дифференциальный диагноз
Гамартомные полипы не являются патогномоничны-
ми для СПЕ, так как встречаются и при других гамар-
томных полипозах: ювенильном полипозе (связан 
с мутациями в генах SMAD4 или BMPR1A) и синдроме 
Каудена (связан с мутацией в гене PTEN), при кото-
ром также наблюдается дисморфия (макроцефалия), 
частые поражения слизистой оболочки и повышен-
ный риск рака молочной железы, щитовидной железы 
и толстой кишки [15].
Тем не менее, ювенильные полипы отличаются от 
полипов при СПЕ тем, что их железы заполнены сли-
зью, между криптами большое количество стромы 
с признаками отека и воспаления, и практически от-
сутствуют гладкомышечные прослойки [17,23]. При 
синдроме Каудена выявляются воспалительные и ги-
перпластические полипы [62]. Полипы при СПЕ отли-
чаются от аденоматозных наличием в строме древо-
видно-ветвящихся пучков гладких мышц, исходящих 
из собственной мышечной пластинки слизистой обо-
лочки [23].
На дерматологическом уровне СПЕ следует диффе-
ренцировать с комплексом Карни [21] и синдромом 
LEOPARD [22].

Лечение
В прошлом инвагинации тонкой кишки были ос-
новной причиной смерти у пациентов с СПЕ [18]. 
Инвагинация происходит, когда проксимальный сег-
мент кишки и связанная с ним брыжейка по инерции 
скользят за полипом в просвет соседнего дисталь-
ного сегмента, что приводит к обструкции кишки, 
ишемии, некрозу и перфорации. Ретроспективные 
данные свидетельствуют о риске инвагинации и экст-
ренной лапаротомии у 70% пациентов с СПЕ в воз-
расте до 18 лет, но это происходило до введения 
программы наблюдения за тонкой кишкой [12,14]. 
Несвоевременное выявление крупных полипов 

Таблица 2. Рекомендации по скринингу для пациентов с синдромом Пейтца-Егерса [6]
Table 2. Recommendations for screening for patients with Peutz-Jeghers syndrome [6]

Скрининг рака Возраст начала 
скрининга (лет)

Интервал
(лет) Виды обследования

Толстая кишка 25 2 Колоноскопия
Желудок и тонкий кишечник 10 2 Эзофагогастродуоденоскопия, рентгенография тонкой кишки, ВКЭ, БЭС
Поджелудочная железа 30 1–2 УЗ-исследование
Молочные железы 20 2 Маммография
Матка 20 1 Трансвагинальное или трансабдоминальное УЗ-исследование
Шейка матки 20 1 Мазок для цитологического исследования
Яички 10 1 Физикальное исследование, УЗ-исследование
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тонкой кишки приводит к необходимости повторных 
операций с резекцией кишечника, что может приве-
сти к синдрому короткой кишки и нарушению всасы-
вания [6].
В исследовании Van Lier M. с соавт. в группе из 110 
пациентов с СПЕ средний размер полипа, приводя-
щего к инвагинации в тонкой кишке, составил 35 мм 
(15–60 мм) [18]. Кроме размера полипов, нет никаких 
других предикторов, позволяющих определить, у ка-
ких пациентов с СПЕ разовьется инвагинация [18,63]. 
Пациентам была рекомендована лапаротомия с ин-
траоперационной энтероскопией для удаления поли-
пов тонкой кишки диаметром более 1,5 см [6].
В последнее время был предложен более активный 
подход к лечению — выполнение эндоскопического 
исследования с одновременной полипэктомией [64–
66]. Latchford A., Van Lier М. рекомендуют удалять 
полипы размером 10 мм и более, поскольку целью 
полипэктомии является предотвращение инвагина-
ции [12,18].
Выбор метода удаления гамартом должен быть сде-
лан индивидуально в зависимости от места рас-
положения и размера полипа на основании ранее 
проведенного обследования. Эндоскопический, хи-
рургический и комбинированный подходы имеют 
свои достоинства и недостатки. Эндоскопическая 
полипэктомия при СПЕ требует опыта и должна вы-
полняться только специалистом в этой области. 
Риск перфорации кишки во время полипэктомии 
при СПЕ выше, чем у других гастроинтестинальных 
полипов. При полипэктомии необходимо применять 
методы, снижающие риск перфорации и кровотече-
ния, включая лифтинг слизистой оболочки, эндо-
клипсы, латексные петли и электрохирургический 
нож [12,48].
Баллонная энтероскопия дает возможность удаления 
полипов тонкой кишки без применения лапароско-
пии. Появляется больше данных, касающихся безо-
пасности БЭС. Sakamoto H. предлагает полипэктомию 
при двойной баллонной энтероскопии как альтерна-
тиву хирургическому вмешательству [67].
Нет данных о размере гамартомных полипов, кото-
рые следует удалять из желудка или толстой кишки, 
но эндоскопическая полипэктомия из этих органов 
несет такой же риск осложнений, как при удалении 
полипов из тонкой кишки. Считается, что небольшие 
полипы желудка и толстой кишки от 3 до 5 мм не тре-
буют удаления. Для более крупных полипов следует 
выбирать оптимальную стратегию: либо эндоскопи-
ческую полипэктомию, либо лапароскопическую кли-
новидную резекцию [12].
В настоящее время проводятся экспериментальные 
исследования по использованию различных химио-
терапевтических агентов для профилактики роста 
полипов.

Исследования на мышах показали, что рапамицин 
(иммунодепрессант) при ежедневном применении 
в течение длительного периода эффективен в от-
ношении снижения количества и размера полипов 
в мышиной модели СПЕ [68].
Также в качестве потенциального агента для лече-
ния СПЕ изучают иммунодепрессант Эверолимус. 
Kuwada S. сообщает о первом опыте его использова-
ния у пациентов с СПЕ [69].
Таким образом, до настоящего времени не выра-
ботано какой-либо стратегии химиопрофилактики 
при СПЕ, и поэтому фармакологические препараты 
для лечения СПЕ пока не могут быть рекомендованы 
к широкому использованию [12].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

В заключении необходимо отметить, что, несмотря 
на более чем вековой период наблюдения за па-
циентами с редким наследственным заболеванием, 
«синдромом Пейтца-Егерса», в настоящее время 
остается значительное количество вопросов, не на-
шедших своего решения. В первую очередь, это 
касается молекулярно-генетической основы забо-
левания, так как не у всех пациентов может быть 
идентифицирована мутация, что может быть свя-
зано с методикой выполнения ДНК-диагностики. 
Кроме того, у пациентов может быть мутация в аль-
тернативном гене, который ещё не описан как ас-
социированный с данным синдромом. В-третьих, 
может присутствовать соматический мозаицизм 
[43]. С современным развитием генетики и успе-
хом в изучении генома человека возможен поиск 
вполне вероятных дополнительных генетических 
причин СПЕ.
Еще одним невыясненным вопросом остается меха-
низм развития злокачественных новообразований 
у пациентов с СПЕ и спектр злокачественных опухо-
лей. Риск возникновения злокачественной опухоли 
может варьироваться в зависимости от этнической 
принадлежности, окружающей среды, образа жизни 
[70]. Таким образом, программы эпиднадзора за зло-
качественными опухолями, предлагаемые западными 
странами, не могут быть безоговорочно приняты для 
российских пациентов. Остается актуальным продол-
жение исследования с целью выявления всех воз-
можных клинико-генетических характеристик паци-
ентов с СПЕ.
Учитывая редкую частоту встречаемости СПЕ и отсут-
ствие необходимого опыта ведения подобных боль-
ных в общебольничной сети, необходима разработка 
четких критериев для ранней диагностики заболева-
ния для предотвращения развития острой кишечной 
непроходимости, показаний к тому или иному методу 
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лечения, а также дальнейшего мониторинга пациен-
тов с СПЕ в российской популяции.
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