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【摘要】　报道 1例女性 29岁的泛发型伴有罕见肛周巨大疣状表皮痣的病例。患者自出生后，颈

部、双上肢、前胸、背部、腰部、肛周即出现密集点状分布的褐色皮疹，随年龄增长而逐渐增大并隆起于

皮肤，表面肥厚、粗糙不平，偶伴瘙痒，偶挠破出血。肛周肿物未行处理，逐渐增大，形成菜花状带蒂肿

物。组织病理示鳞状上皮乳头状增生，上皮脚下延，棘层增厚，伴角化过度，形态学符合表皮痣。免疫

组织化学染色示臀部：Ki-67（+），丝聚蛋白（+++），角蛋白10（++）。明确诊断后行手术切除肛周病变。
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患者女性，29岁，汉族。因“颈部、双上肢、前胸、背部、

腰部和肛周皮损 29年”于中山大学附属第六医院就诊。患

者自出生后，颈部、双上肢、前胸、背部、腰部和肛周即出现

密集点状分布的褐色皮疹，随年龄增长而逐渐增大并隆起

于皮肤，表面肥厚、粗糙不平，偶伴瘙痒，偶挠破出血。约

10年前行激光去除颈部及背部部分皮疹，但肛周肿物未行

处理，逐渐增大，形成菜花状带蒂肿物。自发病以来精神饮

食睡眠可，大小便如常。追问病史，患者幼年无麻疹、水痘

及猩红热等急性传染病史；否认梅毒和尖锐湿疣等病史。

无食物药物过敏史。未婚，曾有性生活。查体示生命体征

平稳，全身浅表淋巴结未触及。皮肤科检查示颈部及双上

臂可见密集点状分布褐色色素沉着斑；前胸、右侧背部及

左侧腰部可见疣状增生的褐色斑块，表面粗糙，轻度肥厚，

质地稍硬，境界清楚，部分可弥漫成片状，无红肿或压痛，

皮温正常。左侧肛周可见一大小为 0.5 cm×0.8 cm 孤立带

蒂肿物，另有一大小约 2 cm×15 cm 成簇分布带蒂大肿物，

病变范围从肛周至大阴唇，病灶呈深褐色，菜花样隆起，边

界清楚，表面粗糙，无红肿，皮温正常，无触痛；左侧臀部皮

肤可见一 1.0 cm×1.5 cm 疣状增生的褐色斑块，表面粗糙。

见图 1。
实验室检查示血常规、尿常规、大便常规和传染病检测

等均无异常。肛管 MR 平扫+增强见左侧肛缘表皮见一条

片状异常信号影，T2WI呈稍高信号，DWI呈稍高信号，增强

扫描呈轻中度强化。予患者腰部皮损、肛周孤立肿物及成

簇分布大肿物行皮损活检及人乳头瘤病毒（HPV）分型检测

（包括高危亚型、疑似高危亚型和低危亚型）均为阴性，病理

提示表皮痣，见图 2。遂于本院肛肠科行肛周肿物切除，术

中可见左侧肛周至大阴唇菜花状带蒂深褐色肿物，病变未

累及肛管。肿物边缘约 1 cm 处见一大小 1.0 cm×1.5 cm 疣

状增生皮损，予一并切除，见图 3。病理提示鳞状上皮乳头

状增生，上皮脚下延，棘层增厚，伴角化过度，形态学符合表

皮痣；免疫组织化学检测染色提示，臀部：Ki-67 3%（+），丝

聚蛋白（+++），角蛋白 10（++），见图 3。术后瘢痕愈合，半年

随访未见复发。

讨论 表皮痣是皮肤细胞异常增殖形成的皮肤错构

瘤，表现为局限或泛发的集簇性分布的棕褐色或灰褐色的

疣状皮疹，皮损可融合成边界清楚的乳头瘤样斑块［1-2］。

其特征是表皮和皮肤附属结构的增生，包括疣状表皮痣、

皮脂腺痣、色素性毛表皮痣等，其中疣状表皮痣在临床上

较为少见［3-4］。疣状表皮痣为良性皮肤病，其范围可从单

一病变到广泛病变，甚至可累及其他系统。根据其临床特

点及皮损范围可将表皮痣分为局限型、泛发型和炎性线疣

·病例报告·

DOI：10.3760/cma.j.cn441530-20240801-00269
收稿日期   2024-08-01   本文编辑   朱雯洁

引用本文：黄韶斌, 张恒, 刘思, 等 . 肛周巨大疣状表皮痣[J]. 中华胃肠外科杂志, 2024, 27(12): 1288-1290. 
DOI: 10.3760/cma.j.cn441530-20240801-00269.

1288



中华胃肠外科杂志 2024 年12 月第 27 卷第 12 期　Chin J Gastrointest Surg, December 2024, Vol. 27, No. 12

状表皮痣［5］。其中局限型最为常见，而治疗难度大且预后

欠佳的泛发型和炎性线状表皮痣较少见［6-7］。本例为泛发

型疣状表皮痣伴有罕见肛周巨大疣状表皮痣。

泛发型疣状表皮痣皮损泛发全身，皮损常常为棕褐色

或黑丝的密集乳头瘤状皮疹，目前发病机制暂未研究清

楚［8-9］。疣状表皮痣其本质上属于一种皮肤良性肿瘤，皮损

部位以头面颈部、躯干和四肢多见，而肛周皮损较为罕见。

外生殖器部位的皮损须同尖锐湿疣、鲍温样丘疹病以及硬

化性苔藓等鉴别［10-12］。本例患者为泛发型疣状表皮痣，颈

部、双上肢、前胸、背部、腰部和肛周均有病损，其中肛周皮

损范围较大，带蒂呈菜花状，皮损形态易被误诊为尖锐湿

疣。通过询问病史，得知患者病损从出生时即出现，后期逐

渐增大伴瘙痒，根据组织病理学角化过度、棘层肥厚、乳头

瘤样增生和皮突延长等特点及排除HPV分型，可明确诊断

为表皮痣。

本案例中，患者背部及肛周病损皮肤表现不同，背部表

现为扁片疣状增生，肛周病损明显隆起于皮肤，表现为带蒂

菜花状肿物。免疫组织化学结果提示，肛周丝聚蛋白及角

蛋白10的表达明显高于背部，Ki-67的表达无明显差别。聚

丝蛋白和角蛋白是角质形成细胞分化过程中的重要蛋白，

其主要功能是加强保护屏障。丝聚蛋白是连接角蛋白纤维

（主要是角蛋白 1和 10）的重要分子，在丝聚蛋白单体的协

助连接下，角蛋白纤维规则地聚集，使得角质形成细胞骨架

收缩，细胞变得扁平，大量的扁平的角质形成细胞在表皮的

最外层形成了坚实的物理屏障，从而防止表皮水分的丢失

和外界过敏物质的入侵［13⁃14］。本病例肛周的角化过度明显

严重于背部，丝聚蛋白在肛周增厚的病损全层均显著高表

达，而背部角化过度区为阴性表达。角蛋白 10是表皮的主

要结构蛋白。本例患者背部及肛周病损均表达角蛋白 10，
而肛周巨大病损的角蛋白 10表达明显高于背部病损，提示

皮肤屏障功能障碍及表皮细胞过度生长和角化过度可能是

疣状表皮痣巨大病灶发病机制的关键影响因素。

疣状表皮痣的治疗方法较多，目前的治疗方式包括手

术切除、二氧化碳激光、铒激光以及液氮冷冻等祛除病损，

也可局部外用维甲酸、氟尿嘧啶或局部注射糖皮质激素等。

二氧化碳激光、铒激光和液氮冷冻祛除皮损治疗过浅易出

现复发，而治疗过深及次数过多后皮损消退易导致瘢痕形

成。局部用药可缓解红斑及瘙痒症状，但复发率高。本病例

因肛周病损较大，明显隆起于皮肤，带蒂呈菜花状，故在保证

患者肛门功能不受损的前提下，将病损完整手术切除，可避

免后期并发皮肤恶性肿瘤的风险且患者满意，安全可靠。
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图1　本例患者肛周肿物外观图　　图2　手术切除肛周肿物　2A.术中见病损未累及肛管；2B.术后创面情况；2C.皮肤病损组织标本

图 3　肛周肿物病理学检测确诊表皮痣　3A.苏木精-伊红染色提示鳞状上皮乳头状增生，形态学符合表皮痣；3B.免疫组织化学染色Ki-67为

3%（+）；3C.臀部免疫组织化学染色：丝聚蛋白（+++）；3D.角蛋白10（++）
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A rare case report of Lynch Syndrome associated colon cancer 

Jing Haiyan, Sha Dan, Zhu Xiaolong

【摘要】　作为林奇综合征（LS）患者最常见的首发肿瘤，结直肠癌通常在具有典型临床表现和家

族史的患者中早期出现。本文报道一例晚发型LS相关结肠癌，患者既无典型症状，也无肿瘤家族史，

且其肿瘤的错配修复（MMR）蛋白表达模式罕见。此病例旨在提醒临床医生关注LS的非典型表现，以

提高对该综合征少见形式的诊断敏感性。
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