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【摘要】 目的 对全球现有结直肠癌家族史高危人群筛查指南的更新进展及推荐意见进行系统

总结和评价。方法 以“结直肠癌”“筛查”“指南”“共识”“推荐”“家族史”以及“colorectal cancer”
“screening”“guideline”“recommendation”“family history”为关键词，并补充其自由词，系统检索中国知

网、万方数据知识服务平台、PubMed、Embase、Cochrane Library、Web of Science，并且同时检索官网刊

登的结直肠癌筛查指南/共识作为补充，语种限定为中文和英文。截至 2022年 5月 24日，共 20篇有效

文献。对纳入文献的基本信息、针对家族史人群的推荐意见等进行摘录整理及汇总描述。结果 在

20篇文献中，大多数国家/地区/机构根据结直肠癌家族史人群的亲属关系等级，对筛查起止年龄、筛

查方式及筛查周期提出建议。多数指南针对有 1例 60岁前患结直肠癌一级亲属的人群，推荐筛查起

始年龄为40岁或比患病亲属诊断年龄提前10年，推荐的筛查方式多为结肠镜。结论 目前全球多数

结直肠癌家族史高危人群筛查指南主要针对一级亲属家族史、以结肠镜作为主要筛查方式。本文将

为我国针对结直肠癌家族史高危人群筛查策略的更新提供参考依据，进而完善结直肠癌筛查与早诊

早治实践。

【关键词】 结直肠癌； 筛查； 指南； 系统综述； 家族史； 全球

基金项目：首都医科大学科研培育基金（校社科-常规项目）（PYS2101）

Global guidelines of colorectal cancer screening in high-risk population with family history of
colorectal cancer: a systematic review
Su Yu1, Zhan Haoran1, Sun Xin2, Chen Ru2, Sun Li3, Hao Jinjuan4, Zhang Xiaopeng5, Tian Yu1, Chen Rui1

1 School of Public Health, Capital Medical University, Beijing 100069, China; 2 National Cancer Center/
National Clinical Research Center for Cancer/Cancer Hospital, Chinese Academy of Medical Sciences
and Peking Union Medical College, Beijing 100021, China; 3 People's Medical Publishing House, Beijing
100021, China; 4 Beijing Hospital/National Center of Gerontology/Institute of Geriatric Medicine,
Chinese Academy of Medical Sciences, Beijing 100730, China; 5 Gastrointestinal Cancer Center, Key
Laboratory of Carcinogenesis and Translational Research (Ministry of Education), Peking University
Cancer Hospital and Institute, Beijing 100142, China
Corresponding authors: Tian Yu, Email: yutian@ccmu.edu.cn; Zhang Xiaopeng, Email: md_boing@163.com

·系统综述/Meta分析·

DOI：10.3760/cma.j.cn112338-20220422-00331
收稿日期 2022-04-22 本文编辑 万玉立

引用格式：苏宇, 湛浩然, 孙鑫, 等 . 全球针对家族史高危人群的结直肠癌筛查指南推荐意见的系统综述[J]. 中华流行

病学杂志, 2022, 43(9): 1469-1478. DOI: 10.3760/cma.j.cn112338-20220422-00331.

Su Y, Zhan HR, Sun X, et al. Global guidelines of colorectal cancer screening in high-risk population with family history of

colorectal cancer：a systematic review[J]. Chin J Epidemiol, 2022, 43(9): 1469-1478. DOI: 10.3760/cma. j. cn112338-

20220422-00331.

·· 1469



中华流行病学杂志 2022年9月第 43卷第 9期 Chin J Epidemiol, September 2022, Vol. 43, No. 9

【Abstract】 Objective To systematically summarize and evaluate the development of
update and detailed recommendations of the existing global screening guidelines in high-risk
population with a family history of colorectal cancer. Methods The words "colorectal cancer",
"screening", "guideline", "consensus", "recommendations" and "family history" in Chinese and
English were used as MESH terms for literature retrieval, as well as entry terms. The retrieval was
performed based on China National Knowledge Infrastructure, Wanfang Data Knowledge Service
Platform, PubMed, Embase, Cochrane Library and Web of Science, as well as official websites. The
languages of literatures were limited in Chinese and English. As of May 24, 2022, a total of 20 valid
literatures had been retrieved. The basic information of the literatures and the recommendations of
colorectal cancer screening for people with family history were collected and analyzed. Results
The analysis on the 20 literatures indicated that most countries/regions/institutions recommended
age range of screening, screening modalities and intervals for people with family history of
colorectal cancer. For the individuals who have one first-degree relative diagnosed with colorectal
cancer before 60 years of age,most guidelines recommended the screening to be started at 40 years
or 10 years earlier than the age when the youngest first-degree relative was diagnosed. The most
commonly recommended screening modality was colonoscopy. Conclusions Most current
screening guidelines for high-risk people with family history of colorectal cancer recommend
colonoscopy as the main modality. This review will provide reference for the update of screening
strategies in high-risk people with family history of colorectal cancer in China, and further improve
the practices of screening, early diagnosis and treatment of colorectal cancer.

【Key words】 Colorectal cancer; Screening; Guidelines; Systematic review; Family
history; Worldwide
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结直肠癌是临床上常见的消化系统恶性肿瘤，

在全球范围内其发病率居于恶性肿瘤第 3位，死亡

率高居第 2位［1］。在我国，结直肠癌的发病率呈逐

年上升趋势，成为我国消化系统中发病率第 1位、

死亡率第 4位的恶性肿瘤，严重威胁人民的生命健

康，造成沉重的社会负担［2］。筛查是实现结直肠癌

早诊早治的关键前提，大量研究证实，连续性的结

直肠癌筛查可以有效降低结直肠癌的发病率和死

亡率［3-4］。目前部分欧美国家已经建立起较为完善

的结直肠癌筛查体系，而我国的结直肠癌筛查开展

于 20世纪 70年代，目前仅在部分省市或地区开展

区域性的结直肠癌筛查［5］。研究证据表明，结直肠

癌的发生发展除了与环境因素、生活方式有关，还

与结直肠癌家族史显著相关，且受患病亲属关系和

数量的影响［6-8］。尽管在全球现行的结直肠癌筛查

指南中，家族史常常作为风险分层的高危因素，然

而仅有部分指南根据详细的家族史分类做出具体

筛查推荐，而多数筛查指南未能针对结直肠癌家族

史高危人群提供更深层次的建议。本研究采用系

统综述的方式对全球现行筛查指南中针对具有非

遗传性结直肠癌家族史人群的筛查推荐意见进行

整理汇总，排除林奇综合征或家族性腺瘤病等高外

显遗传性结直肠癌综合征的推荐意见，深入了解指

南制定和更新现状，系统梳理筛查方案，为我国针

对家族史高危人群的结直肠癌筛查策略的更新提

供参考依据。

资料与方法

1.资料来源：系统检索中国知网、万方数据知

识服务平台、PubMed、Embase、Cochrane Library、
Web of Science，手 工 检 索 国 际 指 南 协 作 网

（Guideline International Network）、美国癌症协会、

世界胃肠病组织等专业机构的官网，以及主要国家

卫生系统官网刊登的结直肠癌筛查指南/共识作为

补充，并且手工检索通过引文追溯得到的指南/共
识文献。语种限定为中文和英文。计算机检索时

限均为建库至2022年5月24日。

2. 文 献 检 索 式 ：英 文 ：［（colorectal cancer）
AND （screening） AND （family history）］ AND
［（guideline）OR（recommendation）］，中文：［“结直

肠癌”和“筛查”和“家族史”和（“指南”或“共识”或

“推荐”）］。

3.文献筛选：

（1）纳入标准：公开发布的原创的与结直肠癌

筛查相关的指南/共识/推荐意见；有多次更新版本

的，则纳入最新版本；由官方或专业组织制定的均

纳入；语种限定为中文或英文。
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（2）排除标准：仅关于指南/共识/意见的介绍、

评价、解读等文献，未包含筛查方案；重复文献；非

最新版本；指南/共识/意见的翻译版本或限定语种

之外的版本；非结直肠癌、非筛查类和非独立内容

呈现的指南/共识/意见；非针对高危人群的指南/共
识/意见；会议摘要或无全文的文献。最终共纳入

文献20篇，文献筛选过程见图1。
4.资料提取：制定文献信息摘录表，包括指南

的基本信息（发布组织所在地区、发布时间、发布机

构、指南名称、指南版本）和高危人群的结直肠癌筛

查推荐意见（家族史详细分类、筛查起止年龄、筛查

方式、筛查周期）。对所有针对结直肠癌家族史高

危人群筛查指南的发布情况、筛查推荐意见进行系

统汇总。

5.数据分析：在初步筛选文献时，制定统一的

筛选流程与说明，利用Endnote X9软件对检索到的

文献进行管理，排除重复文献。筛选时，阅读题目

与摘要，在排除不相关的文献后，进行全文阅读，以

确定最终是否被纳入。由两位研究者独立筛选文

献和提取资料，并交叉核对，如有意见不统一，则讨

论决定或交由第三人协助裁定。

结 果

1.基本信息：目前全球主要国家均发布了针对

结直肠癌家族史高危人群的筛查指南。共纳入指

南 20部，发布时间范围为 1995-2021年。所有纳入

指南均为较权威的国家或地区性规划的指导文件

或专业学术机构发布的推荐文件。见表 1。按发

布指南的国家/地区/机构、发布时间、发布机构、指

南名称以及更新情况对各指南的基本信息进行

梳理。

2.结直肠癌筛查指南中针对家族史高危人群

的推荐内容：目前，全球现行结直肠癌筛查指南中

的意见都推荐为不同风险分层的人群开展不同的

结直肠癌筛查策略，其中，结直肠癌家族史常常作

为筛查指南中主要的风险分层因素，具体包括患病

亲属关系、数量和诊断年龄。研究表明，患结直肠

癌的亲属关系等级越高、数量越多、发病年龄越小，

个体的发病风险将会显著增加［6］。多数指南对结

直肠癌患病亲属关系等级及数量给出了明确界定，

其中部分指南还进一步对患病亲属的诊断年龄进

行了详细阐述。针对结直肠癌家族史高危人群的

筛查推荐意见见表2。
对于 1例一级亲属患病的家族史情况，最常见

的是以患病亲属诊断年龄 60岁作为切点划分，英

国对于一级亲属诊断年龄的切点值提前到 45岁或

50岁［18-19］，我国中华医学会消化病学分会建议为

50岁或 60岁［24］，澳大利亚则将此年龄切点值提前

到 55岁［27］。对于一级亲属在 60岁前患结直肠癌的

图1 文献筛选流程
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表

2
全

球
结

直
肠

癌
高

危
人

群
筛

查
指

南
的

推
荐

意
见

分
类

北
美

洲
序

号 1 2 3 4 5 6

国
家
/组

织
/机

构
美

国
：
美

国
胃

肠
病

学
会

美
国

：
美

国
国

立
综

合
癌

症
网

络
美

国
：
美

国
结

直
肠

癌
多

学
会

工
作

组

美
国

：
美

国
内

科
医

师
协

会
美

国
：
美

国
胃

肠
内

镜
学

会

美
国

：
美

国
胃

肠
病

协
会

发
表

年
份

202
1

202
0

201
7 201
2

200
6

200
3

家
族

史
①1

例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
进

展
期

息
肉

②≥
2例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

进
展

期
息

肉
1例

≥60
岁

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

进
展

期
息

肉

1例
二

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
进

展
期

息
肉

≥1
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

1例
一

级
亲

属
患

进
展

期
腺

瘤
或

无
蒂

锯
齿

状
腺

瘤
①1

例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

和
/或

进
展

期
腺

瘤
②2

例
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

和
/或

进
展

期
腺

瘤
1例

≥60
岁

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

进
展

期
腺

瘤

≥1
例

一
级

亲
属

患
进

展
期

锯
齿

状
腺

瘤

NA ≥1
例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

≥1
例
≥60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

1例
<60

岁
一

级
亲

属
患

腺
瘤

性
息

肉

1例
≥60

岁
一

级
亲

属
患

腺
瘤

性
息

肉
①1

例
二

级
亲

属
患

癌
症

或
息

肉
②1

例
三

级
亲

属
患

癌
症

或
息

肉
①≥

60岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
腺

瘤
性

息
肉

②2
例

二
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

①≥
2例

一
级

亲
属

患
结

肠
癌

②1
例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
肠

癌
或

腺
瘤

性
息

肉
①1

例
二

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②三
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

筛
查

年
龄

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
患

者
诊

断
年

龄
提

前
10年

50~
75岁

a

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁
或

亲
属

患
腺

瘤
的

年
龄

，以
先

发
者

为
准

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁 其
筛

查
意

见
与

进
展

期
腺

瘤
推

荐
筛

查
意

见
保

持
一

致
40岁

或
比

患
病

亲
属

中
最

年
轻

的
患

者
诊

断
年

龄
提

前
10年

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

可
个

性
化

，未
做

规
定

50岁 40岁 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

50岁
a

筛
查

方
式

结
肠

镜

FIT（
更

倾
向

推
荐
）
a

结
肠

镜
（
更

倾
向

推
荐
）
a

粪
便
DN
A检

测
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

结
肠
CT

成
像

技
术

a
胶

囊
结

肠
镜

a
FIT（

更
倾

向
推

荐
）
a

结
肠

镜
（
更

倾
向

推
荐
）
a

粪
便
DN
A检

测
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

结
肠
CT

成
像

技
术

a
胶

囊
结

肠
镜

a
结

肠
镜

结
肠

镜
结

肠
镜

结
肠

镜
（
更

倾
向

推
荐
）
a

FIT
a

结
肠
CT

成
像

技
术

a
粪

便
DN
A检

测
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

胶
囊

结
肠

镜
a

结
肠

镜

结
肠

镜

结
肠

镜
结

肠
镜

结
肠

镜
结

肠
镜

结
肠

镜
a

FO
BT

a
乙

状
结

肠
镜

a
FO
BT
+乙

状
结

肠
镜

a

双
对

比
造

影
a

结
肠

镜

结
肠

镜
a

FO
BT

a
乙

状
结

肠
镜

a
FO
BT
+乙

状
结

肠
镜

a

双
对

比
造

影
a

筛
查

周
期

5年 1年 10年 3年 5~1
0年

5年 5年 1年 10年 3年 5~1
0年

5年 5年 5年 5~1
0年

5年 10年 1年 5年 3年 5~1
0年

5年 NA 3~5
年

10年 5年 10年 10年 10年 1年 5年 FO
BT
-1

年
；

乙
状

结
肠

镜
-5

年
5年 5年 10年 1年 5年 FO
BT
-1

年
；

乙
状

结
肠

镜
-5

年
5年

备
注

NA NA ≥1
例

一
级

亲
属

患
有

结
直

肠
癌

或
进

展
期

腺
瘤

，
如

果
其

拒
绝

结
肠

镜
，
应

提
供

每
年

的
FIT

检
查

NA NA NA
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分
类

北
美

洲
序

号 7 8 9

国
家
/组

织
/机

构
美

国
：
美

国
癌

症
协

会

加
拿

大
：
加

拿
大

胃
肠

病
学

协
会

加
拿

大
：
加

拿
大

胃
肠

病
学

协
会

、
加

拿
大

消
化

健
康

基
金

会

发
表

年
份

200
3

201
8

200
4

家
族

史
①≥

1例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
腺

瘤
性

息
肉

②≥
2例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

腺
瘤

性
息

肉

≥2
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

1例
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

≥1
例

一
级

亲
属

患
进

展
期

腺
瘤

≥1
例

二
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

≥1
例

非
进

展
期

腺
瘤

或
病

理
学

不
明

的
息

肉

1例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
腺

瘤
性

息
肉

≥2
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

息
肉

1例
>60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
腺

瘤
性

息
肉

≥2
例

二
级

亲
属

患
癌

症
或

息
肉

①1
例

二
级

亲
属

②1
例

三
级

亲
属

筛
查

年
龄

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40~
50

岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40~
50

岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

50岁 50~
75岁

a

40岁
或

比
亲

属
中

最
年

轻
的

息
肉

或
结

直
肠

癌
患

者
诊

断
年

龄
提

前
10年

40岁
或

比
亲

属
中

最
年

轻
的

息
肉

或
结

直
肠

癌
患

者
诊

断
年

龄
提

前
10年

40岁 40岁 50岁

筛
查

方
式

结
肠

镜

结
肠

镜

结
肠

镜
（
更

倾
向

推
荐
）

FIT 结
肠

镜
FIT FIT

（
更

倾
向

推
荐

）
或

gFO
BT

a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

FIT
（

更
倾

向
推

荐
）
或

gFO
BT

a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

结
肠

镜

结
肠

镜

gFO
BT

或
FIT

a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
+

gFO
BT

a

双
对

比
造

影
a

结
肠

镜
a

gFO
BT

或
FIT

a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
+

gFO
BT

a

双
对

比
造

影
a

结
肠

镜
a

gFO
BT

或
FIT

a

软
式

乙
状

结
肠

镜
a

软
式

乙
状

结
肠

镜
+

gFO
BT

a

双
对

比
造

影
a

结
肠

镜
a

筛
查

周
期

5~1
0年

5年 5~1
0年

1~2
年

5~1
0年

1~2
年

1~2
年

≥10
年

1~2
年

≥10
年

5年 5年 2年 5年 5年 5年 10年 2年 5年 5年 5年 10年 2年 5年 5年 5年 10年

备
注

如
患

者
不

能
、
不

可
行

或
不

希
望

进
行

结
肠

镜
，
则

可
选

择
DC
BE

或
乙

状
结

肠
镜

联
合

DC
BE

。
如

结
肠

镜
检

查
未

能
到

达
盲

肠
，
可

能
需

要
补

充
DC
BE

，
如

DC
BE

识
别

出
可

能
的

病
变

，
或

不
能

充
分

显
示

整
个

结
肠

直
肠

，
则

可
能

需
要

补
充

结
肠

镜 NA NA

续
表

2
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分
类

欧
洲

亚
洲

大
洋

洲

世
界

组
织

序
号 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20

国
家
/组

织
/机

构
英

国
：
英

国
胃

肠
病

学
学

会
、
大

不
列

颠
及

爱
尔

兰
结

直
肠

病
学

协
会

英
国

：
英

国
家

族
癌

症
研

究
小

组

亚
太

：
亚

太
结

直
肠

癌
工

作
组

中
国

：
国

家
癌

症
中

心
中

国
：
中

华
医

学
会

肿
瘤

学
分

会
早

诊
早

治
学

组
中

国
：
中

华
医

学
会

多
协

作
组

中
国

：
中

华
医

学
会

消
化

病
学

分
会

中
国

b ：
癌

症
预

防
及

普
查

专
家

工
作

小
组

新
加

坡
：
新

加
坡

卫
生

部

澳
大

利
亚

；
澳

大
利

亚
国

家
健

康
与

医
学

研
究

委
员

会

世
界

组
织
（
美

国
）
：

世
界

胃
肠

病
组

织

发
表

年
份

201
0

199
5

201
5

202
0

202
0

201
5

201
1

201
8

201
0

201
8

200
7

家
族

史
3例

≥50
岁

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
2例

<60
岁

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
2例

≥60
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

1例
<50

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

1例
≤45

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

≥2
例

亲
属
（
≥1

例
一

级
亲

属
和
≥1

例
二

级
亲

属
）

患
结

直
肠

癌
或

相
关

癌
症

≥1
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

≥1
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

①2
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

进
展

性
腺

瘤
②1

例
<60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

或
进

展
性

腺
瘤

≥1
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

50~
60岁

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
①1

例
<50

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②≥
2例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
①1

例
≥60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②≥
2例

二
级

亲
属

结
直

肠
癌

①1
例
≤60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②≥
1例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌

①1
例
≤60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②≥
2例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
或

腺
瘤

1例
>60

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

1例
≥55

岁
亲

属
患

结
直

肠
癌

①1
例
<55

岁
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

②2
例

一
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
③1

例
一

级
亲

属
+≥2

例
二

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

①≥
3例

一
级

亲
属

或
二

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

，
其

中
≥1

例
确

诊
年

龄
<55

岁
②≥

3例
一

级
患

者
患

结
直

肠
癌

①1
例
≤60

岁
一

级
亲

属
患

结
肠

癌
或

腺
瘤

性
息

肉
②2

例
一

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

①1
例
>60

岁
一

级
亲

属
患

结
肠

癌
或

腺
瘤

性
息

肉
②2

例
二

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

①1
例

二
级

亲
属

患
结

直
肠

癌
②1

例
三

级
亲

属
患

结
直

肠
癌

筛
查

年
龄

50~
75岁

50~
75岁

55岁 55岁 45~
54岁

风
险

评
估

NA 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

40岁 40岁 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10年

50岁 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
的

患
者

诊
断

年
龄

提
前
10

年
，
但

不
要

早
于

12岁 40岁
或

比
患

病
亲

属
中

最
年

轻
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情况，北美地区（美国［9，11，14-15］、加拿大［17］）、亚洲地区

（中国［22，25］、新加坡［26］）、世界胃肠病组织的结直肠

癌筛查指南均建议对具有该家族史的个体在 40岁
或比患病亲属诊断年龄提前 10年开始筛查［28］，仅

采用结肠镜作为筛查方式，建议筛查周期为 5年或

5~10年，我国中华医学会消化病学分会［24］与美国

胃肠内镜学会［13］则建议结肠镜筛查周期缩短到 3~
5年。对于一级亲属在 60岁及以上患结直肠癌的

情况，美国［9，11，14］、加拿大［17］、世界胃肠病组织［28］在

所发布的指南中建议将筛查的起始年龄提前到

40岁；对于筛查方式的推荐与其对一般风险人群

的筛查意见保持一致，如采用包括免疫法粪便潜血

试验（FIT）、结肠镜等多种筛查方式。

对于≥2例一级亲属患病的家族史情况，多数

指南未界定患病亲属的年龄切点值，其推荐意见通

常同有 1例 60岁前患病的一级亲属家族史的意见

一致［9，11，14-15，17，22，25-26，28］。仅英国在其发布的指南中专

门界定了以 50岁或 60岁作为该家族史风险分层的

切点值［18］。

对于涉及一、二级亲属均患病的家族史情况，

仅有英国家族癌症研究小组［19］与澳大利亚［27］在所

发布的指南中给出了相应推荐意见，其中英国家族

癌症研究小组建议对个体进行随访检查以评估其

发病风险进而采用不同的筛查方案［19］。

对于涉及二、三级亲属家族史的现行指南（如

美国［9，13-14］、加拿大［16-17］、英国［19］、中国［24］、澳大利

亚［27］、世界胃肠病组织［28］），均未对患病亲属诊断年

龄的切点值进行详细界定，只对患病亲属的数量给

出了相应划定。具体来说，对于 1例二级或三级亲

属患病的家族史情况，美国［9，13-14］，加拿大［16-17］，世界

胃肠病组织［28］的结直肠癌筛查指南均建议从 50岁
开始筛查，采用包括结肠镜在内的多种筛查方式。

对于≥2例二级或三级亲属患病的家族史情况，美

国胃肠病协会［14］、加拿大［17］与世界胃肠病组织［28］在

所发布的指南中建议将筛查起始年龄提前到

40岁，筛查方式与其对一般风险人群的筛查意见

保持一致，然而我国中华医学会消化病学分会建议

从50岁开始筛查，仅采用结肠镜作为筛查方式［24］。

我国国家癌症中心于 2020年发表的指南中仅

推荐具有多于 1例一级亲属患结直肠癌家族史的

人群在 40岁或比一级亲属中最年轻的患者诊断年

龄提前 10年进行筛查［21］，对于其他家族史风险分

层的类别未给出筛查推荐意见。我国中华医学会

消化病学分会于 2011年发布的指南中指出，针对

具有 1例≥60岁或≥2例一级亲属患结直肠癌的家

族史人群应从 50岁开始，每 5年进行一次结肠镜

筛查［24］。

讨 论

本研究采用系统综述的方法对全球结直肠癌

筛查指南中针对具有结直肠癌家族史高危人群的

筛查推荐意见进行回顾分析。目前大部分结直肠

癌筛查指南仅涉及一般风险人群，针对家族史高危

人群的筛查指南和相关推荐相对较少。纳入的

20部指南文件中，均为针对非遗传性结直肠癌家

族史高危人群的筛查推荐意见，排除包括林奇综合

征或家族性腺瘤病等高外显遗传性结直肠癌综合

征的意见。

个体的结直肠癌发病风险取决于患病亲属关

系等级、患病亲属的诊断年龄、数量以及个体的年

龄［7］。目前多数现行的高危人群筛查指南均将结

直肠癌家族史作为风险分层的因素，建议对具有家

族史的个体进行更早和更频繁的监测，特别是涉及

多个一级患病亲属或有年轻患病亲属的情况。一

项Meta分析研究表明，与无结直肠癌家族史的人

群相比，具有一级亲属结直肠癌家族史的个体发生

结直肠癌的风险增加了约2倍［29］。

在全球现行结直肠癌家族史高危人群筛查指

南中，涉及二级亲属与三级亲属家族史的筛查建议

与一般风险人群保持一致，有研究表明，二级或三

级亲属的结直肠癌家族史没有显著增加个体结直

肠癌的发病风险［30］。类似的还有，大部分指南对

于≥2例一级亲属家族史的推荐意见与 1例一级亲

属早发性结直肠癌家族史的推荐意见一致，表明基

于这两种家族史分层的结直肠癌发病风险相近［6］。

此外，对于一级亲属和二级亲属均患病的家族史情

况，有研究表明，1例二级亲属和 1例一级亲属（或

是另 1例二级亲属）的家族史组合，其发病风险也

显著增加［6］。然而，目前将这种家族史分类纳入推

荐的指南较少，仅有英国［19］和澳大利亚［27］给出了相

应的推荐意见。

尽管多数指南对于家族史中亲属关系等级给

出了明确分类，但只界定了一级亲属诊断年龄的切

点值。在美国［9，11，13-15］、加拿大［17］、中国［22，24-25］、新加

坡［26］、世界胃肠病组织［28］各机构发布的指南中均将

一级患病亲属诊断年龄 60岁作为家族史风险分层

的年龄切点值。研究表明，一级亲属患结直肠癌的
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家族史情况会增加个体罹患结直肠癌的风险［29］，而

且个体的结直肠癌发病风险与一级亲属确诊年龄

之间的关系呈 S形，风险下降拐点在 60岁［31］。值得

注意的是，虽然对于有<60岁和≥60岁一级患病亲

属家族史的个体，指南推荐的筛查起始年龄一致，

但建议的结肠镜筛查周期不同（分别为 5年和

10年）。

对于有结直肠癌家族史的高危人群筛查起始

年龄的推荐，现行指南中常采用 40岁或比患病亲

属中最年轻的患者诊断年龄提前 10年开始筛查，

一方面可能是为了减少漏诊率，以降低由于漏诊而

产生的疾病后果。比如，在美国犹他州的研究中，

在 40岁的个体中开始筛查，结直肠癌漏诊率较低，

仅为 3%［32］。另一方面，也可能是由于先前研究证

据表明有结直肠癌家族史的人群在 35~40岁时发

生结直肠癌的风险与一般风险人群在 50岁筛查时

的发病风险相似［33］。

针对筛查方式的选择，结肠镜作为结直肠癌诊

断的金标准，是其他筛查试验阳性的最终途径，也

是有结直肠癌家族史的人群最合适的筛查方式。

由于结肠镜检查的高敏感性和较好的卫生经济学

效果［16］，多数针对家族史人群的筛查意见均建议采

用结肠镜进行筛查，而且个体在结肠镜检查阴性结

果后，可以间隔相对较长时间（如 5~10年）再次进

行检查［34］。

对结直肠癌家族史高危人群进行针对性筛查

有利于降低结直肠癌发病率与死亡率，而且与无家

族史的人相比，个体依从性更好，但目前我国针对

家族史分类的结直肠癌筛查方案的实施还未广泛

开展，需要结合我国实际情况，参考已有的循证指

南，制定高质量的结直肠癌高危人群筛查指南，完

善我国结直肠癌早诊早治实践。
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