Par perc tudomany

hirlevelsorozat 2020/7.

Veres Gabor Professzor emlékére Gasztroenterolégia/Endoszképia

Peutz-Jeghers szindroma - polyposis szindromak (2. rész)

Bevezetés

Egy sokszor latvanyos korkép a sorozatunk kdvetkez6 témaja, a Peutz-Jeghers szindroma
(PJS), ami akar pigmentalt mucocutan poéttydkkel, invaginaciéval, vagy éppen pubertas
praecox-szal is felhivhatja magara a figyelmet.

Tudnivalo

A Peutz-Jeghers szindroma 2 6 jellemzbje a mucocutan pigmentacio €s az elsGsorban
vékonybélben megtalalhatd polypok, melyek mindig joindulatuak, de gyermekkorban akar
50-68%-ban invaginaciohoz vezethetnek. A kulsé arulkodd jelek a betegek 95%-nal mar
csecsemd-, kisdedkorban megjelennek a szajszéleken, a buccan, az orrnyilas korl, a perianalis
régioban, tenyeéren, talpon. Pubertasig szamban, méretben novekedhetnek, majd utana
elhalvanyodnak, de a buccalis nyalkahartyan megmaradnak. A szajpigmentek ugyanakkor nem
specifikusak, és a hianyuk nem zarja ki egyértelmden a PJS gyanujat. A jellegzetesen simaizom
tartalmu, hamartosus polypok nem csak a gyomor-bélrendszerben talalhatok meg, hanem
extraintesztindlisan is, pl. az epehdlyag, bronchusok, hugyhdlyag tertletén. Felnéttkorban 20-
30%-ban ovarium, endometrium vagy cervix carcinoma alakul ki. Gyermekkorban csirasejtes
tumorok fordulhatnak eld.

A diagnézisban a klinikum a doénté, ami szbvettanilag igazolt PJS-polyp, mucocutan
pigmentacio vagy pozitiv csaladi anamnézis egyedUli vagy egyuttes fennallasa esetén mondhato
ki. A pozitiv genetikai vizsgalat (mutacié az STK11 génben) alatamasztja, a negativ
eredmény nem zarja ki a diagnozist.

Ujdonsagok
A magas invaginacio-vesz€ly miatt a genetikai vizsgalat 3 éves
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korban, a gasztroenterologiai kivizsgalas 8 éves korig elvégzendd! P u
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az elektiv polypectomia a szévédményratat csokkenti, igy ezt ne

mulasszuk el megtenni. Lehet&ség szerint tlinetet okozd invaginacio

sebészeti megoldasa soran intraoperativ enteroszkdpia és a jelenlévd

PJS polypok eltavolitasa is torténjen meg. Mar kisebb, prepubertas koru fidkban a feminizalo
hatasu nagysejtes, meszesedd Sertoli tumor jeleit kell keresnlink, mig pubertas kor utani
lanyokban — bar a rakrizikd szintén minimalis — az ovarium tumor hasi terimét okozo tinete
jelenhet meg.

A betegség részletesebb diagnosztikus kritériuma és a gondozasi tervtalélhaté.

Utravalé
A fizikalis vizsgalat ismét nagyon hangsulyossa valik, sose maradjon el a herék megtapintasa sem!

APJS-polyp eltavolitasa, kiléndsen 2 cm-es polyp méret felett, mikor amuscularis mucosae
nagy aranyban a polyp nyelébe tor, a fokozott perforacio-veszeély miatt gyakorlatot igényel,
ha kell, kérjunk segitséget!

dr. Czelecz Judit

gyermek-gasztroenterologus

lrodalom

1. A. Latchford et al. Management of Peutz-Jeghers syndrome in children and adolescents: A position paper from the
ESPGHAN Polyposis Working Group, JPGN 2019;68:442-452

2. S.P. MacFarlan et al. Gastrointestinal polyposis in pediatric patients, JPGN 2019;69:273-280

3. D.C. Chung et al. Peutz-Jeghers syndrome: Clinical manifestations, diagnosis, and management, www.uptodate.com


http://www.gyermekgasztro.hu/docread.aspx?r_id=3937373335

