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Обзор литературы посвящен описанию синдрома ювенильного полипоза (СЮП), крайне редкого заболевания 
с аутосомно-доминантным типом наследования, которое характеризуется наличием множественных поли-
пов в различных отделах желудочно-кишечного тракта, преимущественно в толстой кишке. Выявление 
аденоматозных полипов у пациентов с СЮП помимо ювенильных значительно затрудняет диагностику 
заболевания, в том числе проведение дифференциального диагноза с семейным аденоматозом, при котором 
необходимо выполнять радикальный объем хирургического вмешательства — колпроктэктомию.
Только у 40–60% пациентов удается идентифицировать патогенные варианты генов SMAD4 и BMPR1A, для 
каждого из которых характерны свои клинические проявления.
К вариантам лечения пациентов с СЮП относят эндоскопическое и хирургическое, однако алгоритм при-
нятия решений, а также сроки послеоперационного наблюдения не отражены в российских клинических 
рекомендациях.
Редкая встречаемость данного синдрома, трудности в эндоскопической диагностике и морфологической 
верификации, а также ограничения в определении молекулярно-генетической причины заболевания демон-
стрируют необходимость проведения дальнейших исследований.
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Juvenile polyposis syndrome (JPS), a rare disease with an autosomal dominant mode of inheritance, which is char-
acterized with the presence of multiple polyps in various parts of the gastrointestinal tract, mainly in the colon. The 
detection of adenomatous polyps in patients with JPS, in addition to juvenile ones, significantly complicates the 
differential diagnosis with familial adenomatous polyposis, in which it is necessary to perform a radical surgery — 
proctocolectomy. Only in 40-60% of cases, pathogenic variants of the SMAD4 and BMPR1A genes can be identified, 
each of which is characterized with its own clinical manifestations. Treatment options for patients with JPS include 
endoscopic and surgical; however, the decision-making algorithm, as well as the timing of postoperative follow-up, 
are not evaluated in Russian clinical guidelines. The rare occurrence of this syndrome, difficulties in endoscopic 
diagnosis and morphological verification, as well as limitations in determining the molecular genetics cause of the 
disease demonstrate the need for further research.
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ВВЕДЕНИЕ

Синдром ювенильного полипоза (СЮП) — край-
не редкое заболевание (распространенность 1:100 
000 — 1:160 000) с аутосомно-доминантным типом 
наследования, характеризующееся наличием множе-
ственных полипов в различных отделах желудочно-
кишечного тракта, преимущественно, в толстой кишке 
(98%) [1–4].
Только в 40–60% случаев при молекулярно-генетиче-
ском исследовании у пациентов удается выявить пато-
генные варианты генов SMAD4 и BMPR1A, для каждого 
из которых характерны свои клинические проявле-
ния [5]. По данным Jelsig A.M. и соавт., при синдроме 
ювенильного полипоза, обусловленном патогенным 
вариантом гена SMAD4, чаще встречается поражение 
верхних отделов ЖКТ (в 70% случаев), а в публикации 
Blatter R. и соавт. отмечается, что сочетание с синд-
ромом наследственных геморрагических телеангио-
эктазий — болезнью Рендю-Ослера-Вебера у данной 
группы пациентов определяется в 30% случаев [6,7].
В 70% случаев при поражении толстой кишки юве-
нильные полипы локализованы в прямой и дисталь-
ной части сигмовидной кишки, имеют тенденцию 
к кровоточивости, самоампутации и к выпадению [8]. 
Первые клинические проявления заболевания не-
специфичны и чаще всего возникают до 20-летнего 
возраста.
Трудность в выявлении данного заболевания заклю-
чается в том, что более чем у 50% пациентов помимо 
ювенильных полипов встречаются и аденоматозные, 
что затрудняет проведение дифференциального 
диагноза с семейным аденоматозом [9,10].
При анализе литературных источников выяснилось, 
что эндоскопические характеристики ювенильных 
полипов отражены только в единичных публикациях 
[11,12].
Среди всех полипозных синдромов в развитии коло-
ректального рака вклад СЮП составляет менее 1% 
[13]. При этом риск развития колоректального рака 
при данном заболевании составляет до 50%, также 
лица с данным синдромом подвержены повышенному 
риску развития рака желудка и двенадцатиперстной 
кишки — от 11 до 20% [14–16]. Важно отметить, что 
внекишечные виды рака у пациентов с синдромом 
ювенильного полипоза не описаны.
Учитывая редкую встречаемость данного заболевания, 
вопросы выявления характерных диагностических 

признаков, а также изучения механизмов развития 
колоректального рака у данной группы пациентов 
остаются открытыми. На сегодняшний день к вари-
антам лечения относят эндоскопическое и хирурги-
ческое, однако алгоритм принятия решений, а так-
же сроки послеоперационного наблюдения еще не 
разработаны.

Исторические аспекты
Первое описание ювенильных полипов, выявленных 
в прямой кишке 30-месячного ребенка, было выпол-
нено в 1939 году [17]. Термин «ювенильный полип» 
впервые встречается в публикации Horrilleno et al. 
в 1957 году [18]. Авторы описали результаты обсле-
дований с 1935 по 1955 гг. пятидесяти пяти пациен-
тов в возрасте 1–14 лет с ювенильными полипами.
Veale et al. в 1966 году выделили отличительные ма-
кроскопические и гистологические особенности юве-
нильных полипов [19].
Изначально заболевание трактовалось, как харак-
терное для пациентов младшей возрастной группы. 
Действительно, ювенильные полипы встречаются 
у 2% детей и подростков, составляя 80–90% от обще-
го количества полипов у данной группы пациентов 
[20,21]. Спорадические (единичные) ювенильные 
полипы толстой кишки встречаются у 2% пациентов 
детского возраста, а также у пациентов старше 18 лет 
и не связаны с повышенным риском рака желудоч-
но-кишечного тракта [22–24]. Термин «ювенильный» 
определяет гистологическую структуру полипа, а не 
возрастные особенности заболевания [10].

Генетические аспекты заболевания
На сегодняшний день ДНК-диагностика позволяет 
найти генетическую причину заболевания не у всех 
пациентов с синдромом ювенильного полипоза. 
Только в 40–60% случаев у пациентов с СЮП удает-
ся выявить патогенные варианты генов SMAD4 или 
BMPR1A, которые расположены на хромосомах 18q21 
и 10q22, соответственно [5]. Примерно в 20–30% слу-
чаев СЮП обусловлен патогенными вариантами гена 
BMPR1A, а в 20–30% — патогенными вариантами гена 
SMAD4. Оба гена являются супрессорами опухолевого 
роста, участвуют в сигнальных путях bonemorphoge-
netic protein (BMP) и трансформирующего фактора 
роста-бета (TGF-β), которые влияют на такие клеточ-
ные процессы, как рост, дифференцировка и апоптоз 
[5]. Большинство вариантов представляют собой 
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точковые мутации или небольшие делеции/вставки 
в кодирующих областях, а примерно 15% вариантов 
являются протяженными перестройками [14,15]. 
Приблизительно 20–50% случаев синдрома ювениль-
ного полипоза не имеют семейного анамнеза и обу-
словлены мутациями de novo [14–16,25].
Согласно информации одной из наиболее полных 
баз данных о мутациях в геноме человека HGMD 
Professional, в мире описано всего 166 патогенных ва-
риантов в гене SMAD4 и 168 — в гене BMPR1A. Вполне 
вероятно, что есть патогенные варианты генов, свя-
занных с CЮП, которые еще не идентифицированы.

Клиническая картина
Первые клинические проявления заболевания чаще 
встречается у пациентов мужского пола (61%), воз-
никают до 20-летнего возраста и включают в себя 
боль в животе, диарею, выделение крови, а также вы-
падение полипов при их локализации в прямой киш-
ке [3,8,44].
На основании выраженности клинических проявле-
ний и возраста их возникновения в 1975 году была 
выделена следующая классификация ювенильного 
полипоза [30]:
•  детский ювенильный полипоз, который характери-

зуется более ранним возникновением симптомов 
и более тяжелым течением заболевания;

•  ювенильный полипоз толстой кишки и генерали-
зованный ювенильный полипоз — вариабельные 
формы одного заболевания, которые характери-
зуются более поздним началом и разнообразной 
клинической симптоматикой.

Детский ювенильный полипоз — это форма, возника-
ющая у детей раннего возраста (первые проявления 
возможны в возрасте до 1 года), для которой характе-
рен рост полипов в желудке, тонкой кишке и толстой 
кишке. Пациенты страдают от диареи, кровотечений, 
инвагинации.
По данным литературы, у пациентов младшей воз-
растной группы (от 5 до 14 лет) скопления полипов 
в 8% случаев приводят к повышенной потере сыво-
роточных белков через желудочно-кишечный тракт 
с развитием выраженной гипопротеинемии (гипо-
альбуминемия, гипогаммаглобулинемия) и отечного 
синдрома [26,29,30].
При тяжелом течении детского ювенильного поли-
поза смерть обычно наступает в раннем возрасте. 
Кроме того, многие из этих пациентов имеют врож-
денные аномалии, в том числе макроцефалию и гене-
рализованную гипотонию [27].
В зависимости от объема поражения органов желу-
дочно-кишечного тракта отдельно были выделены ге-
нерализованный ювенильный полипоз и ювенильный 
полипоз толстой кишки [28]. На сегодняшний день 

принят объединяющий термин — синдром ювениль-
ного полипоза. Как правило, первые клинические 
проявления возникают в возрасте до 20 лет и зависят 
от патогенного варианта наследуемого гена [29,30].

Клинические проявления у пациентов с патоген-
ным вариантом гена SMAD4
Патогенные варианты гена SMAD4 связаны с более 
частым, чем у пациентов с патогенным вариантом 
BMPR1A, поражением верхних отделов желудочно-
кишечного тракта (в 70% случаев) и повышенным 
риском развития рака желудка (до 20%) [6,31–35]. 
В 30% случаев возможно сочетание с синдромом 
наследственных геморрагических телеангиоэктазий 
(НГТ, синдром Рендю-Ослера-Вебера) [7,31]. Первые 
проявления в виде носовых кровотечений у пациен-
тов с НГТ в 50–95% случаев возникают до 20-летне-
го возраста. Синдром наследственных геморрагиче-
ских телеангиоэктазий выставляется при наличии 
трех и более из следующих клинических критериев 
Кюрасао: спонтанные рецидивирующие носовые 
кровотечения, множественные телеангиоэктазии 
кожи и слизистых оболочек, наличие сосудистых 
мальформаций в различных органах, семейный анам-
нез заболевания [36].
В работе Lin A.E. и соавт. отмечается, что некоторые 
патогенные варианты гена SMAD4 приводят к ауто-
сомно-доминантному синдрому Майра — заболева-
нию соединительной ткани с мультисистемным пора-
жением и умственной отсталостью [37].

Клинические проявления у пациентов с патоген-
ным вариантом гена BMPR1A
У носителей патогенного варианта гена BMPR1A ред-
ко встречается поражение верхних отделов ЖКТ, 
а проявления заболевания в толстой кишке варьиру-
ют от наличия смешанного полипоза (в кишке опре-
деляются как ювенильные, так и аденоматозные по-
липы) до выявления колоректального рака на фоне 
отсутствия полипов в толстой кишке [38]. Некоторые 
авторы даже выделяют отдельный вид полипозного 
синдрома — наследственный смешанный полипоз-
ный синдром (hereditary mixed polyposis syndrome — 
HMPS), отмечая при этом его обусловленность пато-
генными вариантами гена BMPR1A [39,40].
На основании анализа данных литературы была со-
ставлена таблица, в которой отражены различные 
клинические проявления синдрома ювенильного 
полипоза у тех 40–60% пациентов, у которых уда-
лось выявить генетическую причину заболевания 
(Табл. 1).
На сегодняшний день для клинической постановки 
диагноза синдрома ювенильного полипоза необхо-
димо наличие одного из следующих критериев [3]:
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1)  наличие 5 или более ювенильных полипов в тол-
стой кишке;

2)  наличие множественных ювенильных полипов 
на протяжении всего желудочно-кишечного 
тракта;

3)  любое количество ювенильных полипов при нали-
чии данного диагноза в семейном анамнезе.

Риск развития рака

Пациенты с синдромом ювенильного полипоза под-
вержены повышенному риску развития колоректаль-
ного рака, рака тонкой кишки и желудка, но, в отличие 
от больных с синдромом Пейтца-Егерса и аденома-
тозным полипозным синдромом, для данной группы 
пациентов нехарактерны внекишечные виды злока-
чественных новообразований [41,42].
Кумулятивный риск колоректального рака составля-
ет от 17 до 22% в возрасте 35 лет и 68% — в возрасте 

Таблица 1. Различие клинических проявлений в зависимости от патогенного варианта наследуемого гена
Table 1. Differences in clinical manifestations depending on the pathogenic variant of the inherited gene

Патогенный вариант BMPR1A Патогенный вариант SMAD4
Редкое поражение верхних отделов ЖКТ Поражение верхних отделов ЖКТ в 70% случаев, высокий риск 

развития рака желудка 
В толстой кишке чаще встречаются аденоматозные полипы, 

характерен смешанный полипоз, возможно выявление 
колоректального рака без наличия полипов в толстой кишке

В толстой кишке чаще встречаются ювенильные полипы, 
возможно выявление аденоматозных

– В 30% случаев сочетание с синдромом наследственных 
геморрагических телеангиоэктазий

Рисунок 1. Ювенильные полипы толстой кишки (осмотр в белом свете) — фотографии из архива отдела эндоскопиче-
ской диагностики и хирургии ФГБУ «НМИЦ колопроктологии имени А.Н. Рыжих» Минздрава России
Figure 2. Juvenile colon polyps (white-light examination) — from the archive of the Department of Endoscopic Diagnostics and 
Surgery of the Ryzhikh National Medical Research Center of Coloproctology

Рисунок 2. Ювенильные полипы толстой кишки (А. Осмотр в белом свете, B. Осмотр в узком спектре света) — фото-
графии из архива отдела эндоскопической диагностики и хирургии ФГБУ «НМИЦ колопроктологии имени А.Н. Рыжих» 
Минздрава России
Figure 2. Juvenile colon polyps (A. White-light examination, B. Narrow-band imaging examination) — from the archive of the 
Department of Endoscopic Diagnostics and Surgery of the Ryzhikh National Medical Research Center of Coloproctology
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60 лет [4,43]. Средний возраст постановки диагноза 
колоректального рака у пациентов с СЮП составля-
ет 34 года. Лица с данным синдромом также под-
вержены повышенному риску развития рака же-
лудка и двенадцатиперстной кишки — от 11 до 20% 
[3,4,44,45].

Теории канцерогенеза
Ранее считалось, что при СЮП злокачественная 
трансформация полипов происходит в результате по-
стоянных механических повреждений и воспалитель-
ных изменений [44,46].
Помимо этого существует теория, выражающаяся 
в последовательности: гамартома-аденома-адено-
карцинома. В результате роста полипов, в них воз-
никают диспластические изменения, что в итоге при-
водит к развитию аденокарциномы [47]. В 1994 г. 
Subramony С. и соавт. отметили, что новообразования 
размером менее 1 см при патоморфологическом ис-
следовании имеют структуру, характерную для юве-
нильных полипов, однако при увеличении размеров 
от 1 до 2,9 см увеличивается частота встречаемости 
диспластических изменений, при размерах более 
3 см большинство ювенильных полипов покрыты эпи-
телием с диспластическими изменениями, визуально 
выглядя как аденомы [48].
Но, учитывая, что аденоматозные новообразования 
встречаются более чем в 50% случаев у пациентов 
с синдромом ювенильного полипоза, наиболее ве-
роятным является предположение, что колоректаль-
ный рак у пациентов развивается из аденоматозных 
структур по классическому пути канцерогенеза [49].

Эндоскопическая картина
Полипы при синдроме ювенильного полипоза, пре-
имущественно, локализуются в толстой кишке (98%), 
реже в желудке (14%) и в тонкой кишке (7%) [3,44]. 
Их максимальное количество может достигать не-
скольких сотен.
Ювенильные полипы являются гамартомами — об-
разуются из нормальных тканей стенки кишки в не-
обычном их сочетании с нарушением соотношения 
тканевых элементов и преобладанием стромы.
Эндоскопическая картина ювенильных полипов до-
статочно вариабельна: ювенильные полипы толстой 
кишки локализуются в 70% случаев в дистальной 
части сигмовидной кишки и в прямой кишке, могут 
быть на широких основаниях размером в несколько 
миллиметров, а также на ножках размером в несколь-
ко сантиметров. Крупные полипы могут быть много-
дольчатыми, тогда как мелкие полипы обычно круг-
лые и гладкие. На поверхности полипов достаточно 
часто определяются эрозии и грануляционная ткань 
[11,50].

Инфильтрация окружающей полипы слизистой обо-
лочки (признак «chicken skin mucosa») наиболее ча-
сто определяется при локализации полипов в сигмо-
видной и прямой кишке [51,52].
При анализе литературных источников эндоскопиче-
ское описание структуры ювенильных полипов тол-
стой кишки при СЮП встречается только в работах 
Brosens L.A. и соавт, а также van Hattem W.A. и соавт. 
[11,12].
В публикации van Hattem W.A. и соавт. в общей слож-
ности поверхность 154 ювенильных полипов была 
оценена во время эндоскопического исследования 
с применением красителя и увеличения, 20 из поли-
пов также были оценены с помощью эндоцитоскопии 
(с использованием эндоскопа со сверхвысоким уве-
личением — х380). Эндоскопические изображения 
оценивали с точки зрения общего вида полипов, ха-
рактеристики поверхности, цвета, рисунка ямок эпи-
телия и сосудистой архитектоники [12].
Согласно полученным данным, характерными эн-
доскопическими признаками ювенильных полипов 
являются: гиперемия поверхности, наличие эрозии, 
шапочки белой слизи. При оценке структуры поверх-
ности выявляются открытые ямки с воспалительными 
изменениями, низкая плотность ямочного рисунка 
[12]. Открытые ямки соответствуют кистозно-расши-
ренным железистым протокам, заполненным слизью. 
Низкая плотность ямок обусловлена увеличенным 
интерстициальным объемом [53].
Несмотря на то, что ювенильные полипы считают-
ся доброкачественными, в литературе встречаются 
единичные описания ювенильных полипов с диспла-
стическими изменениями. O’Riordan и соавт. обнару-
жили, что 7–14% полипов у пациентов с СЮП могут 
иметь диспластические изменения [39].
В работе Gao X.H. и соавт. при патоморфологических 
исследовании 767 новообразований у пациентов 
с СЮП в 8,5% полипов была выявлена легкая дис-
плазия и в 0,3% полипов — тяжелая дисплазия или 
аденокарцинома [9].
По данным литературы, ювенильный полип без дис-
пластических изменений чаще имеет гладкую сфе-
рическую, зачастую эрозированную, поверхность. 
При наличии диспластических изменений у полипа 
чаще встречается дольчатая поверхность и присут-
ствует ворсинчатый компонент [12].
Учитывая редкую встречаемость в литературе со-
общений, необходимо проведение дополнительных 
исследований для подтверждения данных выводов.
Помимо ювенильных, у этих пациентов могут встре-
чаться и аденоматозные полипы, что затрудняет диаг-
ностику заболевания [9].
Blatter R. и соавт. провели ретроспективное ко-
гортное исследование, в которое был включен 221 
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пациент с СЮП из 10 европейских центров, и устано-
вили, что аденоматозные или зубчатые новообразо-
вания в дополнение к ювенильным полипам встреча-
ются в 40–90% случаев [7].
В 2022 году Rosner G. и соавт. описали 8 пациентов 
с генетически подтвержденным синдромом ювениль-
ного полипоза исключительно с аденоматозными по-
липами в толстой кишке [54].
Важно отметить, что с помощью имеющихся эндоско-
пических классификаций структуру ювенильных по-
липов описать невозможно [55–58].
В статье Watanabe и соавт. указано, что возможно вы-
явление полипов желудка при отсутствии полипов 
в толстой кишке [59]. Как отмечалось ранее, полипы 
верхних отделов желудочно-кишечного тракта и рак 
желудка чаще связаны с патогенным вариантом гена 
SMAD4 [31–33]. В нескольких исследованиях изу-
чалось поражение верхних отделов желудочно-ки-
шечного тракта при ювенильном полипозе: полипы, 
преимущественно, являются гиперпластическими 
и располагаются в антральном отделе желудка [60–
62]. Также возможно выявление таких неспецифиче-
ских признаков, как гиперемия, отек, контактная кро-
воточивость слизистой оболочки [6]. Leonard N.B., 
Bronner M.P. и соавт. описали клинический случай 
изменений, имитирующих болезнь Менетрие, выяв-
ленных у пациентки с генетически подтвержденным 
синдромом ювенильного полипоза [63].
В тонкой кишке полипы выявляются редко (в 7% слу-
чаев) и, преимущественно, локализуется в двенадца-
типерстной кишке [3,44,64–66]. Wain и соавт. обна-
ружили, что полипы двенадцатиперстной кишки чаще 
встречаются у носителей патогенного варианта гена 
SMAD4 [65].

Морфологическое исследование
Гиперплазия муцинозных желез и слизистых кист 
разных размеров — характерные изменения, кото-
рые выявляются при патоморфологическом исследо-
вании ювенильных полипов. Данные полипы состо-
ят из дифференцированных железистых протоков, 
а железистая полость расширена в разной степени. 
Это расширение обычно сопровождается интерсти-
циальной гиперплазией и инфильтрацией стромы 
большим количеством воспалительных клеток, таких 
как лимфоциты, плазматические клетки, нейтрофилы 
и эозинофилы [67]. Зачастую на морфологическом 
уровне трудно отличить ювенильные полипы от вос-
палительных полипов [53,68].

Дифференциальный диагноз
Для проведения дифференциального диагноза 
важны: тщательный сбор анамнеза, учет клини-
ческой и эндоскопической картины, результаты 

морфологического исследования и молекулярно-ге-
нетической диагностики. При проведении диффе-
ренциального диагноза СЮП необходимо учитывать 
следующие заболевания и состояния: семейный 
аденоматозный полипозный синдром (классическая 
и аттенуированная форма), MutYH-ассоциированный 
полипоз, синдром Пейтца-Егерса, синдром Каудена, 
воспалительные полипы и псевдополипы толстой 
кишки (как признак ранее перенесенного выражен-
ного воспаления), спорадические ювенильные по-
липы, эндометриоз толстой кишки (полиповидная 
форма) [80].

Лечение и мониторинг пациентов
Эндоскопическое удаление полипов является при-
оритетным методом лечения пациентов с синдромом 
ювенильного полипоза [27]. Согласно рекоменда-
циям европейского общества гастроинтестинальной 
эндоскопии (ESGE) следует удалять полипы толстой 
кишки размером более 1 см [69]. Выбор способа эн-
доскопического удаления зависит от эндоскопиче-
ских характеристик новообразования и оснащения 
клиники. На сегодняшний день доступны такие мето-
дики, как полипэктомия, мукозэктомия (EMR), диссек-
ция в подслизистом слое (ESD).
Несмотря на приоритет эндоскопического лечения 
данной группы пациентов, его применение возможно 
только при правильной и своевременной постановке 
диагноза, что бывает затруднительно, особенно когда 
при эндоскопическом исследовании в толстой кишке 
определяются только аденоматозные полипы, а при 
молекулярно-генетическом исследовании не уда-
ется определить патогенные варианты генов SMAD4 
и BMPR1A. В литературы описаны случаи, когда вы-
явленные множественные полипы в толстой кишке 
трактовали, как семейный аденоматозный полипоз-
ный синдром и выполняли соответствующие опера-
тивные вмешательства [9,10].
Встает вопрос, что необходимо выполнить в первую 
очередь: молекулярно-генетическое исследование, 
которое не всегда позволяет определиться с диагно-
зом, или непосредственно приступить к хирургиче-
скому лечению?
Nowicki M.J. и соавт., а также Oncel M. и соавт. выде-
лили следующие критерии для выполнения хирурги-
ческого лечения: колэктомия может быть выполнена 
при большом количестве полипов, крупных полипах 
или полипах с подозрением на злокачественную 
трансформацию [70]. Профилактическая радикаль-
ная операция показана пациентам с полипами тол-
стой кишки, не поддающимися эндоскопическому ле-
чению (> 50–100 полипов), ювенильными полипами 
с диспластическими изменениями, а также пациентам 
с тяжелыми желудочно-кишечными кровотечениями 
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или диареей [71,72]. Но, учитывая активное развитие 
эндоскопической хирургии, данные критерии могут 
быть пересмотрены.
Хирургические варианты лечения включают субто-
тальную колэктомию с илеоректальным анастомозом 
или тотальную колпроктэктомию с формировани-
ем тонкокишечного резервуара. Как и при MutYH-
ассоциированном полипозном синдроме, хирурги-
ческий объем оперативного вмешательства может 
зависеть от распространенности полипов в прямой 
кишке [72].
При выявлении полипов в желудке эндоскопическое 
лечение может быть затруднено, и пациентам при на-
личии симптомов (например, тяжелой анемии) может 
потребоваться субтотальная или тотальная резекция 
желудка [73].
После проведения хирургического лечения пациенты 
нуждаются в регулярном послеоперационном эндо-
скопическом наблюдении, сроки которого на сегод-
няшний день четко не определены.

Скрининг и наблюдение
В национальных клинических рекомендациях в на-
стоящее время нет алгоритма диагностики, лечения 
и последующего наблюдения пациентов с синдромом 
ювенильного полипоза, что говорит о необходимо-
сти дальнейших исследований для его разработки 
и внед рения [74,75].
Рутинное генетическое тестирование детей с риском 
развития СЮП следует начинать в возрасте 12–15 лет. 
Детям, у которых развивается ректальное кровотече-
ние раньше этого возраста, следует пройти колоно-
скопию, а затем приступить к генетическому исследо-
ванию при выявлении полипов толстой кишки [76].
Нарушение стула (диарея), выпадение полипов, вы-
деление крови при акте дефекации, клинические 
проявления анемии, положительный анализ кала 
на скрытую кровь являются показанием для выпол-
нения эндоскопического исследования органов ЖКТ. 
Также необходимо выполнить эндоскопическое ис-
следование у пациентов, относящихся к группам 

риска (например, родственники пациентов с поли-
позными синдромами) [77].
Сроки начала эндоскопического исследования и по-
следующего наблюдения приведены в таблице 2. 
Колоноскопия рекомендована пациентам или род-
ственникам пациентов, начиная с 12–15 летнего воз-
раста с интервалом раз в 1–3 года. Сроки выполнения 
эзофагогастродуоденоскопии зависят от выявленно-
го патогенного варианта гена: у пациентов с патоген-
ным вариантом гена SMAD4 каждые 1–3 года, начиная 
с 18 лет. У пациентов с патогенным вариантом гена 
BMPR1A — начало в 25 лет c интервалом 1–3 года 
[69].
Данные сроки наблюдения также отражены в япон-
ских клинических рекомендациях от 2023 года 
по диагностике и лечению синдрома ювенильного 
полипоза у детей и взрослых [80].
Рутинное выполнение видеокапсульной эндоскопии 
данной группе пациентов не рекомендовано. Тем не 
менее, оно может применяться у пациентов с пато-
генным вариантом гена SMAD4 и с наличием сосуди-
стых мальформаций (в том числе, предположитель-
но, в тонкой кишке), с клиническими проявлениями 
анемии, несмотря на эндоскопическое удаление по-
липов и тщательное эндоскопическое исследование 
органов ЖКТ [69]. Эксперты ESGE рекомендуют огра-
ничиться осмотром 12-перстной кишки у пациентов 
с синдромом ювенильного полипоза [78].
Согласно рекомендациям HHT Foundation 
International, пациенты с мутацией SMAD4 должны 
проходить скрининг для выявления сосудистых пора-
жений, связанных с синдромом наследственных теле-
ангиоэктазий: в момент постановки диагноза следует 
пройти скрининг на наличие сосудистых мальформа-
ций головного мозга, а также пройти не менее одной 
МРТ в период полового созревания. Начиная с воз-
раста 35 лет, пациентам необходима ежегодная оцен-
ка уровня гемоглобина или гематокрита [79].
При выявлении сосудистой мальформации легкого 
при постановке диагноза рекомендуется последу-
ющее наблюдение каждые 3–5 лет с проведением 

Таблица 2. Сроки эндоскопического наблюдения пациентов с ювенильным полипозом [65]
Table 2. Terms of endoscopic observation of patients with juvenile polyposis

Возраст начала Исследование
С 12–15 лет Колоноскопия каждые 1–3 года
С 18 лет ЭГДС у пациентов с патогенным вариантом гена SMAD4 каждые 1–3 года,

BMPR1A — начало в 25 лет c интервалом 1–3 года

Таблица 3. Сроки наблюдения за пациентами с синдромом наследственных телеангиоэктазий [71]
Table 3. Duration of observation of patients with hereditary telangiectasia syndrome

Возраст начала Исследование
Детский возраст (на момент 
постановки диагноза)

Детям необходимо пройти скрининг на наличие сосудистой мальформации головного мозга 
и пройти не менее 1 последующей МРТ в период полового созревания

Всем пациентам старше 35 лет Ежегодная оценка уровня гемоглобина или гематокрита
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пульсоксиметрии и трансторакальной эхокардиогра-
фии [79].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Учитывая крайне редкую встречаемость синдрома 
ювенильного полипоза, разнообразные неспеци-
фические клинические проявления, отсутствие 
четко разработанных эндоскопических критериев, 
ограничения в ДНК-диагностике заболевания, за-
частую возникают сложности при постановке пра-
вильного диагноза, данный обзор литературы де-
монстрирует необходимость проведения дальнейших 
исследований.
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