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Bs. NguylUn Thanh Tin -0

l. Gii thilu:

HOi chd ng Peutz-Jeghers (Peutz-deghers syndrome-PJS) la mdt hili chllng ung thO di truyln
dic tring bli bl nh da polyp diIng tiéu hoa, cac dat slic t0 da niém mic va khuynh h ng ung
thO. B0 nh nhan mi ¢ hii chd ng Peutz-Jeghers c6 nguy ¢l phat tril n ung thi d00ng tiéu hda cao
hOn dbivOicac cl quan diitrlc trang, tuyln tly va dd day cung vl i mOt lo0t cac khli u &c tinh
billu md ngoai dii 0 ng tiéu hoa nhi ung thl vu, t0 cung va cO t0 cung, ung thO phiiva khOiucla
bull ng trdng va tinh hoan. Trong s cac khili u &c tinh khac nhau, dili tric trang la ph biln nhit
viinguy cl sult dliila 39%. Tilp theo la ung thd v 0 nO vOinguy cO sult dlitl 32% din 54%.

Il. Nguyén nhan:

Ti0 n trinh 1am sang cla hii chd ng Peutz-Jeghers bilu hil n khi dit bidn STK11 dong mI m kem
theo khilm khuyOt mOc phii0 alen STK11 thD hai trong t0 bao sinh di0ng. Gen STK11/LKB1
c6 chic nang nh0 mOt chitOc chd khiiu, déng vai trd quan trl ng trong vil ¢ dil u chd nh chu k@
t0 bao.

lll. DOch t0 hic:

HOi chi ng Peutz-deghers la mOt rilo0n t00ng dOi hilm gOp vOitd I0 mOc 00c tinh khol ng 1
trong 25.000 diln 300.000 ca sinh. HOi ching c6 thD xO0y ra 0 b0t kD nhom dan tl ¢ nao vii nam
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va n bl 0nh hd0ng nhD nhau. Bonh nhan midc hii chd ng Peutz-Jeghers c6 nhilu nguy cU phat
triln cac khii u ac tinh; d0 tuli phat tril n ung thO trung binh la 42 tuli.

IV. Sinh ly b0 nh:

HOi chl ng Peutz-deghers la mOt rOi lo0 n di truyd n tri trén nhil m sO ¢ thO dil n hinh. ThOOng la
do dit biln dong mim 0 STK11 (LKB1) trén nhilm sOc th0 19p13.3. STK11 la mOt gen Oc chl
khOi u quy di nh tinh phan clc clatl bao. Gen ma hda serine/threonine kinase 11 c6 vai tro
quan tr ng trong vil ¢ dilu hoa chu kU 10 bao. Cac dit bil n trong STK11 d00c phat hil n trong
50% dln 80% cac gia dinh c6 PJS; dli vi nhl ng b0 nh nhén con I0i, PJS c6 thi la do dit biln
mUi.

V. Tiln sO va tham kham:

Bilu hil'n 1dm sang ¢ diln ca hii chl ng Peutz-deghers la cac dat slic t0 [ da va cac polyp
di0ng tiéu hoa di ng hamartomatous. Tulli chln doan trung binh la 23; bilu hiln diu tién
thiOngladotlicrultdo Illng rulttl cac polyp cé mang trong dilng tiéu héa.

Céac dat slic 0 trén da c6 mau xanh siim, nau, din den, hiln didn 0 hin 95% ngl0i mOc hoi
chl ng Peutz-deghers. Phan b0 nhidu nh0t0 moi, quanh milng, niém mic b0ng ni0c, mOt, IO
mi, d0 u ngon tay, Iong ban tay, long ban chan va vung quanh hilu mén. Cac dat nay hil m khi
xuOt hid n khi m0i sinh nhO ng thO0ng xuOt hidn 0 thOithD Outrd0c 5 tuliviisOctd milng lanOt
dlu tién xult hi0n trong nam dlu ddi. C4c dat cé th0 mO dOn trong tulli ddy thi va tuli tri0ng
thanh, ngoli tr0 nhl ng dat trén niém mic vl n con 0 tuli tr00ng thanh. Khdong ¢6 sO bidn dli ac
tinh nao lién quan din cac dat hic t0.

Cac polyp tuyd n hamartomat lanh tinh vOi nguy cO ac tinh thd p phat tril n trong thOp kI d0u tién
claculcdilivadilctimthlyO bOtcl dau dic theo dllng tiéu hda, thiOng gl p nhit la hl ng
trang va cac vl tri ngoai di0ng tiéu hoa.

Cac biln chiing cia hii ching Peutz-Jeghers bao gdm I0ng rult hol ¢ t0c nghin d00ng tiéu
hda do polyp. Billu nay c¢6 thl d0n din dau bl ng holc loét rudt. Cé din 69% bl nh nhan bl
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I0ng rult non, viitriOng hOp diutién x0y ra 0 A0 tulitl 6 din 18 tuli. Polyp d00ng tiéu hod
cting cé thd gay chdy mau man tinh di n di n thil u mau.

VI. Chil n doan:

HOi chd ng Peutz-deghers dd a trén cac phat hidn lam sang vO vil ¢ c6 it nhit 2 trong 3 tiéu chi
lam sang di0c lilt ké d0 chl n doan ding tinh:

- Tiln sO giadinh

- Nhilu tOnthoOng sOct0 (dat) mau xanh d0m d n ndu trén niém mOc va da th00ng nhit 1a
trong mil ng trén niém mic holc I0i, méi, quanh mil ng, dlu ngodn tay, Iong ban tay va Iong ban
chan.

- Cac polyp di0ng tiéu hoa di ng hamartomatous

Cac phat hil n trén da khdng dl ¢ hilu cho hii chl ng Peutz-Jeghers; cac khac bilt khac phii
di0c xem xét. Xét nghil m phan t0 va di truyln cé thO gidp xac nhOn chdn doan.

VIl. Quin ly va diCu tr0:

NO n t0 ng chinh cla vilc quin ly b0 nh nhan mO ¢ hii chO ng Peutz-Jeghers bao gdm giam sat,
di phong va dillu trl céc bil n chl ng.

1. Theo doi:

Bl nh nhan Peutz Jeghers cé thd phat tril n bl nh da polyp di0ng tiéu hdéa sim nhitla khi 10
tudi, vOi ru0t non la vO tri phO bi0n nhit. Do dé, bit bullc phii danh gia rudt non bl ng ndi soi
trén bén clnh ni soi dlitrang b0t dlu t0 d0u tuli vO thanh nién.

Do nguy cl bl nh &c tinh tang Ién trong cac khuyl n ngh giam sat hii chl ng Peutz-Jeghers bao
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g0m nhOng dilu sau:

bi0ng tiéu hoa trén

NOi soi di0ng tiéu hoa trén

- Sangliccl binbltdlutl 12 tubi
- NOu phat hiin thO'y polyp I0p I0i hang nam
- Trong tri0ng hip khéng cé polyp IDp I0i sau mii 2-3 nam cho d0 n khi trl 0 ng thanh

bUi trl ¢ trang

NOi soi dii trl ¢ trang

- Kham sang l0ccl bOnb0tdliutl 12 tuli holc sOm hiOn nldu c6 cac tril u chi ng

- NOu phat hiln thOy polyp I0p I0i hang nam
- Trong tr00ng hi p khdng c6 polyp I0p 10i trong khol ng thi i gian 1-3 nam

Tul

Chip mOttly bing cing hing t0 (MRCP) va/holc siéu &m nli soi

- BOtdOutl 25d0n 30 tuli

- LWOpl0isaumdi1 din2 nam

Vu
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Kham vu: Kham va 1am sang 6 thang bt diiu t0 25 tuli

ChOp quang tuydn va: Botdou 0 tuli 25

Papanicolaou smear: Hang nam

Siéu &m qua nga am di o: Can nhic siéu am qua nga am dlilo hang nam bt ddu t0 18 tuli

Tinh hoan

Cén nhi ¢ kham hang nam va siéu a&m hang nam b0t diu t0 10 tuli

2. D0 phong:

T0O vOn di truy0n d00c khuyl n ngh cho nhilng ca nhan ¢ tiln s gia dinh mOc¢ hii chlng
Peutz-Jeghers va dang c6 ki hol ch sinh con.

0 nhOng bl nh nhan nd dii0c phOu thultclOtbd vu di phong Peutz Jeghers di kil m soat nguy
cl gia tang ung thl va va cOtt0 cung, cOt bl voi trl ng hai bén sau khi sinh xong hol ¢ 35 tuli dl
ngan ngda bl nh &c tinh phl khoa c6 thd di0c xem xét.

VIil. Chi n doan phan bil t:

Polyposis U tr v thanh nién (JPS), la mOt tinh tr0 ng di truydn trdi trén NST thO 0 ng bil u hil n
vli cac polyp rult non do diit bit n gen BMPR1A, SMAD4 holl¢c ENG; tuy nhién, cac phéat hiln
da liDu vl PJS khéng dd0c danh gia cao.
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HOi chi ng Peutz-deghers, hii chllng Bannayan-Riley Ruvalcaba (BRRS) va hii chl ng Cowden
thuOc vl mOt hd hOichdng da polyp tuyll n hamartomatous. Do dé, chung c6 chung cac dic

di m 1&m sang gill ng nhau nhi polyposis dil[ ng tiéu hda, nhi ng ching khac nhau v dit biln
locus di truyd n. HOi chl ng BRRS va Cowden thulc v d0t biln gen PTEN1, vOi cac tin thi 0 ng
sic 10 thOOng glp nhittrén quy dlu didng vit. B nh nhan Bannayan-Riley Ruvalcaba cé bilu
hil n d0u to, chdm phat triln, u mO0 va b0t thi0ng mOch mau va bl nh nhan hii chl ng Cowden
cO trichilemmomas, u nha trén mit/u nhu mil ng va day sing 0 milng.

Céac dat da c6 sliic t0 trong niém mic c6 thd di0c tim thOy trong hii chO ng Laugier-Hunziker
(LHS) nhing xuOt hil n mul n hd n trong cull ¢ sng sau thOi thd 0u. Cac phat hil n da lidu bl
sung vl cac dii tang sl c t0 dic (melanonychia) trén ngén chan va méng tay ciing c6 mit. HOi
chl ng Laugier-Hunziker khéng lién quan dl n bl nh da polyp di 0 ng tiéu hoa.

IX. Tién 100 ng:

Nh0O ng bl nh nhan mi ¢ hii chl ng Peutz-deghers c6 nguy ¢ mic cac khii u ac tinh cao hin.
Nén kil m tra va giam sat sim hin.

X. Biln chOng:

TOcrudt

ChOy mau trl c trang

Thillu mau clc bl mic treo

TOc nghOn di0ng ra di day
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Thilu mau do thilu sOt

Xl. Nang cao kit qul c0a nhém cham séc slic khie:

Nén 4p ding céach tilp cin lién chuyén nghilp dii vii PJS. MOt nhédm chuyén nghilp bao gilm
mOt nha di truyl n hO ¢, bac sT tiéu hda, bac st phlu thult t0 ng quat, bac si da li u, bac st tilt

nid u va bac st phl khoa dil ¢ khuydn nghll a0 gilm t0 I0 mOc bOnh va td vong cla hii ching
nay. Nha cung cllp ddch v cham séc chinh va bac st dil u di0ng nén gili thil u nh ng bl nh
nhan nay di n bac s1 chuyén khoa thich hi p ngay sau khi chiln doan di0c thi ¢ hiln. Tri n vO ng
cho hu hi't cac bl nh nhan dilIc blo vO. BOivli nhlng ngd0i khdng bl ung thd, trid n vO ng dai
hinla t0t, nhOng mOt khi khdi u ac tinh phat tril n, tuli th0 sO ngdn hdn.
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