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Синдром Гарднера – генетически детерминированное заболевание, характеризующееся сочетанием полипоза толстой кишки 
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Gardner’s syndrome is a genetically determined disease characterized by a combination of colon polyposis, osteomas, and various soft tissue 
tumors. In this article, we discuss disease epidemiology, etiology, manifestations, and treatment methods. We also report a case of Gardner’s 
syndrome.
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Синдром Гарднера (СГ) – генетически детермини-
рованное заболевание, характеризующееся сочетанием 
полипоза толстой кишки с наличием остеом и различ-
ных опухолей мягких тканей [1, 2].

Синдром Гарднера относят к одному из подтипов 
семейного аденоматоза (СА), или диффузного поли-
поза, имеющему фенотипические внекишечные прояв-
ления. Наиболее часто это доброкачественные опухоли 
костей, кожи и мягких тканей. Однако при данном за-
болевании имеется еще ряд достаточно патогномонич-
ных морфологических особенностей, которые будут 
освещены ниже [1–3].

Историческая справка
В 1951 г. доцент лаборатории генетики человека 

университета штата Юта E. J. Gardner в American Jour-
nal Human Genetic описал случай наблюдения семьи, 
в которой рак толстой или прямой кишки являлся основ-
ной причиной смерти в 3 поколениях. У всех умерших 

опухоли развились на фоне поражения толстой кишки 
эпителиальными образованиями, количество которых 
не поддавалось счету [4]. Им были описаны результаты 
наблюдения и обследования в данной родословной: 
у всех членов семьи, умерших от рака толстой или пря-
мой кишки, имел место остеоматоз – множественные 
доброкачественные опухоли костей скелета. Также осте-
омы описаны у 3 детей, ректоскопия у которых не выяв-
ляла полипоз до 14 лет. Однако при дальнейшем наблю-
дении он был диагностирован у всех родственников 
с манифестировавшим остеоматозом [5]. Таким образом, 
впервые был описан наследственный синдром, сочета-
ющий полипоз толстой кишки, обладающий крайне вы-
соким потенциалом к малигнизации, и множественные 
доброкачественные образования костей – остеомы. Тип 
наследования определен как доминантный. Наряду с уже 
описанным СА толстой кишки данный синдром был 
обособлен в отдельную нозологическую единицу и позже 
назван именем американского генетика [3].



48

ТОМ 10 / VOL. 10
2' 2020

Тазовая хирургия и онкология
Pelvic Surgery and Oncology

К
л

и
н

и
ч

е
с

к
о

е
 н

а
б

л
ю

д
е

н
и

е Эпидемиология
Заболеваемость СА составляет от 1 случая на 8300 

до 1 случая на 14 025 новорожденных, одинаково за-
трагивая оба пола, с достаточно равномерным распре-
делением по всему земному шару [6]. Пациенты с СГ 
встречаются гораздо реже. В литературе заболева-
емость СГ зачастую соответствует таковой для СА: 
по данным большинства источников, на 22 тыс. чело-
век приходится 1 носитель СГ. Однако стоит полагать, 
что заболеваемость данным редким синдромом весьма 
завышена и наиболее вероятно приближается к 1 слу-
чаю на 200 тыс. человек [1, 7].

Этиология
При СГ, равно как и при СА, выявляются мутации 

в гене APC (adenomatous polyposis coli), расположенном 
в полосе q21 хромосомы 5 (5q21). Сообщалось о более 
чем 1400 различных мутациях этого гена, что проявля-
ется в фенотипических различиях пациентов с мута-
циями в разных кодонах. Установлено, что в подавля-
ющем большинстве случаев СГ вызывается мутациями 
в кодонах 1403 и 1578 гена APC, в отличие от класси-
ческого СА (кодоны 169–1600), аттенуированного 
(ослабленного) СА (от аминоконца до кодона 157) 
и врожденной гипертрофии пигментированного эпи-
телия сетчатки (кодоны 463–1387). Тем не менее есть 
данные, подтверждающие, что пациенты с одинако-
выми мутациями могут иметь различные фенотипиче-
ские признаки по причинам, которые в настоящее 
время не установлены [2]. В большинстве случаев СГ 
отмечается семейный анамнез этой патологии, но 
25 % пациентов могут иметь новую доминантную му-
тацию (мутацию de novo) и быть первым членом затро-
нутой семьи. Эти пациенты, как правило, не находятся 
под медицинским наблюдением до появления симптомов, 
связанных с манифестацией поражения кишечника, 
либо других проявлений, обычно выявляемых во вре-
мя обследования, не связанного с полипозом [2, 6].

проявления
Зачастую первые проявления СГ не отличаются 

от таковых при СА и напрямую связаны с дисфункци-
ей толстой и прямой кишки в виде нарушений стула, 
появления примеси слизи или крови в кале. В случае 
игнорирования первых симптомов данные пациенты 
нередко госпитализируются в хирургические стационары 
с клинической картиной кишечной непроходимости. 
Реже встречаются пациенты с уже развившимся первич-
но метастатическим раком толстой и прямой кишки.

Непосредственным диагностическим критерием 
для СГ, определяющим его обособленность, является 
выявление у пациента с СА остеом – доброкачествен-
ных образований костной ткани. Так, для пациентов 
с СГ наиболее характерно поражение плоских костей, 
из которых кости черепа являются наиболее частой 
локализацией.

Самыми распространенными поражениями кожи 
при СГ являются эпидермоидные кисты [1, 3, 8]. Они 
могут появляться на лице, конечностях и коже головы 
и обычно наблюдаются в период полового созревания. 
Эти кисты становятся симптомными только в случае 
их воспаления. Аденомы надпочечников у пациентов 
с СГ встречаются значительно чаще, чем в общей по-
пуляции, и рядом авторов включены в диагностиче-
ские критерии СГ [8].

В некоторых наблюдениях сообщалось, что у 30–
75 % пациентов с СГ имеются аномалии зубов [1]. 
Обычно наблюдаемые аномалии включают первичную 
адонтию, гиперцементоз и сверхкомплектные зубы. 
Также встречаются и другие дефекты, такие как срос-
шиеся корни первого и второго коренных зубов, длин-
ные и конические корни задних зубов, тремы, диасте-
мы и множественный кариес [8]. Остеомы в области 
нижней и верхней челюсти следует дифференцировать 
от семейной гигантоформной цементомы, а также осо-
бого вида костной дисплазии (florid osseous dysplasia), 
имитирующей очаг остеомиелита [1].

Около 80 % носителей СГ имеют аномалии глаз-
ного дна в виде многоочаговых пигментных пораже-
ний, проявляющихся вскоре после рождения в виде 
гипертрофии пигментного слоя сетчатки, что нередко 
является первым признаком заболевания [2, 7].

лечение
В 1925 г. английский хирург J. P. Lockhart-Mummery 

продемонстрировал, что профилактическая колпрокт-
эктомия у пациентов с массивным полипозом ободоч-
ной и прямой кишки предотвращает развитие у них 
колоректального рака. Пациенты, оперированные ра-
нее в меньшем объеме, так или иначе погибали от ра-
ка, развившегося в оставшемся отделе кишки. Этот 
факт был замечен и лег в основу создания особого 
реестра пациентов, которым был показан изначально 
максимальный объем хирургического пособия. Позже 
аналогичные реестры были созданы во Франции, Ита-
лии, Финляндии, Дании, Швеции, Сингапуре, Япо-
нии, Северной Америке, Австралии. В 1985 г. в каче-
стве международной организации была создана Группа 
по полипозам в Лидсе (Leeds Castle Polyposis Group). 
Совместными усилиями был разработан и утвержден 
стандарт хирургического лечения при СГ – тотальная 
колпроктэктомия [9, 10]. Возможность сохранить часть 
прямой кишки существует только при наличии в ней 
менее 20 полипов и возможности их удаления, в про-
тивном случае выполняется тотальная колпроктэкто-
мия с демукозацией слизистой оболочки анального 
канала. Последнее стало актуальным после описания 
большого числа наблюдений, где у 30 % пациентов 
с формированием илеоанального анастомоза разви-
лась аденокарцинома анального канала. Сфинктеро-
сохраняющие операции возможны в случае выполне-
ния профилактической операции или в том случае, 
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екогда малигнизированный полип находится на 6 см 
выше ануса [11–14].

Благодаря работе реестров СА было достигнуто 
выраженное увеличение продолжительности жизни 
пациентов, перенесших хирургическое лечение. Так 
картина смертности большинства пациентов с СА су-
щественно изменилась: если ранее причиной смерти 
являлось прогрессирование колоректального рака, то 
в настоящее время наиболее частыми причинами 
смерти являются неопухолевые заболевания. Учитывая 
значительно повышенный риск развития десмоидных 
опухолей и рака двенадцатиперстной кишки, данная 
патология стала занимать свое место в структуре 
смертности этих пациентов благодаря появившейся 
возможности «дожить» до развития этих новообразо-
ваний [6, 9].

Если с объемом хирургического лечения пациен-
тов с СА и СГ определились еще в середине XX в., то 
касательно сроков, а вернее возраста, в котором паци-
енту следует выполнять профилактическую операцию, 
консолидированного решения нет до сих пор [12–14]. 
Стоит отметить, что профилактические операции в на-
стоящее время составляют менее 50 %, особенно это 
характерно для развивающихся стран. Наибольшая 
доля профилактических операций у пациентов с СА 
приходится на США и приближается к 85 %.

клиническое наблюдение
Пациент, 40 лет, был направлен с впервые выявлен-

ным раком прямой кишки в нашу клинику районным он-
кологом. При выполнении колоноскопии на расстоянии 
8 см от анального края выявлена опухоль, проведена ее 
биопсия (рис. 1). Обращало на себя внимание наличие 
бессчетного количества полипов на протяжении всей 
прямой и ободочной кишки (рис. 2). В связи с этим у па-
циента был собран подробный семейный анамнез, состав-
лено генеалогическое древо (рис. 3).

Исходя из анализа родословной и данных колоноско-
пии, пациенту был установлен диагноз СА. Обратил 
на себя внимание факт хирургического лечения его се-
стры с аналогичным заболеванием (СА), оперированной 
по поводу доброкачественного образования правой луче-
вой кости – остеомы. Пациенту выполнено дообследо-
вание, включавшее магнитно-резонансную томографию 
малого таза и рентгеновскую томографию брюшной по-
лости и грудной клетки, что позволило корректно ста-
дировать опухоль прямой кишки (рис. 4). Пациенту 
установлен диагноз: СА, рак среднеампулярного отдела 
прямой кишки сT2N0M0 EMVI–. Кроме того, выявлены 
множественные остеомы черепа, крупная аденома лево-
го надпочечника и лейомиома левого плеча (рис. 5–7).

Клинический случай разобран на мультидисциплинар-
ном консилиуме. Учитывая отсутствие данных, указы-
вающих на поражение региональных лимфатических 
узлов, и ограничение опухоли мышечным слоем кишки, 
от проведения различных вариантов предоперационного 

Рис. 1. Опухоль прямой кишки

fig. 1. Rectal tumor

Рис. 2. Полипы

fig. 2. Polyps

Рис. 3. Генеалогическое древо обследуемого пациента

fig. 3. Family tree of the patient examined
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специализированного лечения было решено воздержаться 
в пользу резекции. Принимая во внимание тотальный 
полипоз ободочной, прямой кишки и анального канала, 
семейный анамнез, пациенту рекомендовано хирургиче-
ское лечение в объеме тотальной колопроктэктомии 
с демукозацией слизистой оболочки анального канала. 
Пациент госпитализирован в отделение онкоколо-
проктологии ГБУЗ «Московская городская онкологиче-
ская больница № 62 Департамента здравоохранения 
г. Москвы», где проведено хирургическое лечение. Запла-
нированный объем операции потребовал установки 5 пор-
тов (рис. 8).

Первым этапом выполнена мобилизация левых отделов 
ободочной кишки, прямой кишки. Далее проведена моби-
лизация правых отделов ободочной кишки и терминального 

Рис. 4. Магнитно-резонансная томография малого таза, аксиальная (а) и сагиттальная (б) проекции: опухоль прямой кишки

fig. 4. Axial (a) and sagittal (б) magnetic resonance images of the pelvis: rectal tumor

Рис. 5. Рентгенография черепа: множественные остеомы

fig. 5. Skull X-ray: multiple osteomas

Рис. 6. Аденома левого надпочечника

fig. 6. Left adrenal gland adenoma

а б
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отдела подвздошной кишки. На промежностном этапе 
выполнена демукозация анального канала, закончена мо-
билизация прямой кишки. Препарат извлечен с использо-
ванием методики NOSE – через анальное отверстие, 
подвздошная кишка пересечена, препарат удален. Прок-
симальная культя вправлена в брюшную полость, послед-
няя герметизирована. На следующем этапе выполнена 
попытка мобилизации участка подвздошной кишки, до-
статочного для формирования илеоанального анастомо-
за с резервуаром типа J-pouch. Однако краевое располо-
жение питающих сосудов и короткая брыжейка 
подвздошной кишки не позволили осуществить данный 
маневр, и операцию было решено завершить формирова-
нием концевой илеостомы, дренированием полости ма-
лого таза из левой подвздошной области. Продолжитель-
ность операции составила 4 ч 10 мин. В составе бригады 
были оперирующий хирург, оператор камеры, операцион-
ная медсестра. В послеоперационном периоде отмечалась 
лимфорея (до 700 мл ежедневно в течение первых 3 сут). 
В 1-е сутки уровень амилазы венозной крови достиг 531 ЕД, 
в дренажном отделяемом – 781 Ед; в течение 5 сут оба 
показателя нормализовались. С 1-х суток послеопераци-
онного периода пациент получал энтеральное питание 
нутритивными смесями с последующим расширением 
диеты. На 7-е сутки удален дренаж, установленный 
в полость малого таза. Пациент выписан под наблюдение 
хирурга. Каких-либо осложнений в позднем послеопера-
ционном периоде отмечено не было.

После выписки из стационара пациент направлен 
в Медико-генетический научный центр с целью выявле-
ния мутации в гене APC, по наличию которой возможно 
было бы определить риск развития СГ у детей пробанда. 
По данным молекулярно-генетического исследования му-
тации в гене АPC не выявлено.

Синдром Гарднера, равно как и СА, является на-
следственным синдромом, обладающим высокой пе-
нетрантностью. Оба состояния по праву считаются 
облигатным предраком, и в случае отсутствия свое-
временной диагностики и рациональной хирурги-
ческой тактики эти пациенты погибают от прогрес-
сирования колоректального рака. Стоит отметить 
актуальность осведомленности врачей смежных спе-
циальностей, таких как эндоскописты, хирурги, а так-
же стоматологи, офтальмологи, дерматологи и т. д., так 
как СГ имеет ряд внекишечных проявлений, иденти-
фикация которых может помочь выявить данное забо-
левание в семьях, не имеющих представления о воз-
можной опасности, которую несет СГ.

Рис. 7. Лейомиома левого плеча

fig. 7. Left shoulder leiomyoma

Рис. 8. Схема расстановки портов

fig. 8. Scheme of port arrangement
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