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Peutz-Jeghers sendromu
Peutz-Jeghers syndrome
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Peutz-Jeghers sendromu (PJS), otozomal dominant gegis gosteren, mukokutandz pigmentasyon ve gastrointestinal
poliplerin goruldigu bir hastaliktir. Yuvarlak, oval, dizgin olmayan, 1-5 mm c¢apindaki kahverengi pigmentasyonlar
oral mukoza, dis eti, damak ve dudaklarda yerlesim gdsterir. Polipler genellikle jejunumda olmakla birlikte, ileum,
mide, duodenum ve/veya kolonda yerlesim gdsterebilir. intestinal ve ekstraintestinal kanser gelisme riski artmistir.
Olgu sunumumuz 44 yasinda, 10 sene 6nce baslayan lokalize olmayan yaygin karin agrisi ve demir eksikligi anemisi
nedeni ile tetkik edilmeye baslayan erkek hastamiz ile ilgilidir. Fizik muayenesinde parmak uglari ve oral mukozadaki
pigmente lezyonlarin yani sira batin sol Ust kadranda kitle palpe edildi ve kolonoskopide multiple sayida
hamartomatoz polip oldugu goriildi. Mezenterik kitle nedeni ile opere edilen hastada, 8 adet ince barsak polibinin
ikisinde tubdlovill6z adenom zemininde intramukozal karsinom tespit edilirken, mezenterik kitlenin tagl ylzuk hucreli
karsinom oldugu rapor edildi. PJS olan hastalar, gelisebilecek malignite ihtimaline karsi yakin takip edilmelidir.
Anahtar Soézciikler: Peutz-Jeghers sendromu, kanser, takip ve tedavi.

Abstract

Peutz-Jeghers syndrome (PJS) is an autosomally dominant inherited disease which is responsible for
mucocutaneous pigmentation and gastrointestinal polyps. Round, oval or irregular patches of brown pigmentation 1-5
mm in diameter, distributed over the oral mucosa, gums, hard palate and lips are observed. Most of the polyps reside
in the jejunum, it may also ocur in ileum, stomach, duodenum and/or colon. There is a higher risk of intestinal and
extraintestinal cancers in those patients. Herein we present a 44-year-old male patient having intermittent episodes of
bloating and abdominal pain without a particular localization, as well as mild iron deficiency anemia for ten years.
Physical examination revealed pigmented lesions on oral mucosa and fingertips, palpable mass on abdominal left
upper quadrant, and colonoscopy showed multiple hamartomatous polyps. At the operation performed for the
mesenteric mass, it was detected that 2 of 8 small intestinal polyps have intramucosal carsinoma and the mesenteric
mass was reported as signet ring cell carsinoma. Patients with PJS should be regularly and closely monitored,
because of the increased risk of cancer.

Keywords: Peutz-Jeghers syndrome, cancer, follow-up and treatment.

Girig Polipler genellikle ¢ok sayida ve saphdir. Ekstra-
gastrointestinal polipler nadirdir ve bronsg, nazofarenks,
burun, mesane, Ureter, renal pelviste saptanabilir.
Gastrointestinal polipler siklik sirasina goére; jejunum,
ileum, mide, duodenum ve kolonda goérilir. Polipler,
gastrointestinal kanamaya bagli demir eksikligi anemisi
ve intussusepsiyon ile intestinal obstriksiyona neden
olabilirler. Ayrica PJS’li hastalarda gastrointestinal ve
ekstra-gastrointestinal malignite riski belirgin olarak
artmigtir.

Deri ve mukozada pigmentasyonlar ve intestinal ve
ekstraintestinal sistemde 6zellikle de ince barsakta
hamartomatéz poliplerin varligi ile karakterize Peutz-
Jeghers sendromu (PJS), ilk kez 1921 yilinda Peutz
tarafindan, 1941 yilinda da Jeghers tarafindan
tanimlanan, otozomal dominant gecisli herediter bir
hastaliktir. Hiperpigmente lezyonlar siklikla oral mukoza,
dudak, burun, el ve ayak derisi yerlesimlidir.
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Kirk dort yasindaki erkek hastanin karin agrisi sikayeti
ile yapilan tetkiklerinde, karin sol Ust kadraninda kitle
saptanmasi Uzerine klinigimize bagvurdu. Karin agrisinin



daha c¢ok yemeklerden sonra basladigi, lokalizasyonu
olmayan yaygin ve sirta yayilir tarzda oldugu ve bu
sikayetlerinin yaklagik on yildir siurdigu 6grenildi. Bu
sikayetlerle daha 6nce doktora bagvuran hastada anemi
diginda ek bulgu saptanmamis ve hastaya bagvurudan
10 ve 6 sene 6nce iki defa kolonoskopi ve endoskopi
yapilmis. Mide, terminal ileum ve kolonda boyutlar 4
mm ile 5 cm arasinda degisen ¢ok sayida polipektomi
yapilmig ve biyopsi sonuglari hiperplastik polip ve
hamartomatéz polip olarak rapor edilmis. En son
kontrollerinde yapilan karin ultrasonunda, karin sol ust
kadraninda kolon ile periton arasinda yerlesik yaklagik 6
cm kitle saptanmis ve bu kitleden yapilan ince igne
biyopsi sonucu tasl ylizik hicreli karsinom olarak rapor
edilmis.

Klinigimize bu semptom ve bulgularla basvurdugunda,
hastanin yapilan fizik muayenesinde karin sol Uust
kadraninda hassasiyet, bu bdlgede palpe edilebilen kitle
tespit edildi. Oral mukozada (Sekil-la) ve parmak
uclarinda (Sekil-1b) siyah-kahverengi makdler lezyonlar
oldugu gorlldi. Laboratuvar tetkiklerinde mikrositer
anemi disinda bulgu yoktu (Hemoglobin: 10.7 gr/dL,
MCV: 68 fL). Yapilan torakoabdominal tomografisinde;
karin orta hat sol lateralinde yaklagik 75x40 mm
dizensiz sinirli, kontrast tutulumu gdsteren, jejunal

anslarla yakin iliskide kitle lezyonu ve bu lezyonun
komsulugunda buyigid 20 mm’ye ulasan lenf nodlari
saptandi.

Sekil-1. a. Oral mukozada siyah-kahverengi makiiler lezyonlar.
b. Parmak uglarinda siyah-kahverengi makuler lezyonlar.
c. Distal ileal segment mezenterinde yaklasik 8 cm kitle
gorinima.

Oz ve soy gecmisinde ozellik olmayan hasta servise
yatirilarak ameliyata alindi, yapilan eksploras-yonda
proksimal jejunal anslarda limen iginde birden ¢ok
sayida palpabl polipler, mezenterde yaklagik 8 cm kitle
(Sekil-1c) ve distal ileal segmentte, limen iginde
yaklasik 5 cm polip tespit edildi. Distal ileumdaki polip
yapilan enterotomi ile eksize edildi, proksimal jejunal
segment ise, palpe edilen polipleri ve mezenterik kitleyi
icerecek sekilde 60 cm rezeke edilerek u¢ uca
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anastomoz yapildi. Distal ileumdan eksize edilen polip
ve rezeke edilen proksimal jejunal segmentteki toplam 8
adet, en blytgd 7 cm, en kiguigu 1,5 cm olan
intraliminal poliplerin 7 cm ve 5.5 cm olan ikisinde
tubllovilldéz adenom zemininde intramukozal karsinom
tespit edilirken, diger 6 polip ise PJS igin karakteristik
olan hamartomat6z polip olarak rapor edildi. Mezenterik
kitlenin patoloji sonucu mezenterin tagl yuzuk hucreli
karsinomu olarak rapor edildi, diseke edilen 19 adet lenf
nodundan iki tanesinde metastaz saptandi. Hasta
postoperatif ~ 5.glinde  sorunsuz  taburcu  edildi.
Kemoterapi alan hasta postoperatif 3. yilda, 6 aylik
aralar ile Gastroenteroloji polikliniginin kontroliindedir.

Hastadan tibbi verilerinin yayinlanabilecegine
yazili onam belgesi alindi.

iliskin

Tartisma

PJS, otozomal dominant gegisli, gastrointestinal
hamartoma ve mukokutan6z hiperpigmentasyonlarla
karakterize, tahmini prevalansi 1/120000 olan, kadin ve
erkeklerde esit oranda gorilen, goérilme sikhidinda
bolgesel farkhlik olmayan bir hastaliktir (1). Vakalarin
%30 ila 67’si sporadiktir. Kromozom 19p13.3 Uzerinde
bulunan STK11 (LKB1 olarak da bilinir) genindeki
mutasyonlar ya da delesyonlar PJS’den sorumludur (2).
Hucresel proliferasyon ve hicresel polaritede rol
oynayan serin/treonin-protein kinazi kodlayan STK11
tumar supresor bir gendir.

Karakteristik pigmentasyonlar hastalarin  %90’indan
fazlasinda gorilmektedir (3). Pigmente makdller,
dermoepidermal bileskedeki melanositlerden kdken alir,
daha ¢ok gocukluk déneminde olussa da yenidogan ya

da ileri yas dbdneminde de az da olsa olusabilir.
Pigmente makuller; yuvarlak, oval, irregiler kenarl
olabilir, boyutlari 1-5 mm arasinda degisebilir,

kahverengi veya siyah renkte olabilir. Hiperpigmente
lezyonlar siklikla oral mukoza, dudak, burun, el ve ayak
derisi yerlesimlidir. Addlesan déneminden sonra deri
lezyonlari kaybolabilir ancak oral mukozadaki lezyonlar
genellikle kalicidir.

PJS’nin  bir diger onemli Ozelligi hamartomattz
poliplerdir. Polipler genellikle ¢ok sayida ve sapldir,
biyudklikleri birkag mm ile 6-7 cm arasi degisebilir.
Gastrointestinal polipler siklik sirasina gore; jejenum,
ileum, mide, duodenum ve kolonda  gorilir.
Gastrointestinal kanamaya bagh demir eksikligi anemisi
ve intussusepsiyon ile intestinal obstriksiyona neden
olabilirler.

Poliplerin kendine 6zgu goérinimi, ¢ok sayida olusu,
ekstra-gastrointestinal  sistemde de gOdrulebilmesi,
PJS’ye 6zgu olup, brons, nazofarenks, burun, mesane,
ureter, renal pelviste saptanabilir (2,3).

PJS’nin klinik gortiinimui; abdominal agri, rektal kanama,
mikrositer anemi ince barsak intussusepsiyonu, barsak
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obstriiksiyonu, rektal polibin prolapsusudur ve genellikle
yirmili ya da otuzlu yaglarda tani alrlar. Abdominal
semptomlar genellikle 20 yasindan dnce baslar (4).

Tani kriterleri; karakteristik mukokutantz lezyonlarin
varligi, ince barsak hamartomatéz polipleri ve ailede PJS
Oykusu olmasidir. Bu Ug¢ kriterden en az ikisinin varhgi
tani icin gereklidir (1).

PJS’li hastalarda kanser gelisimi 6zellikle ince barsak,
mide, pankreas, kolon, 6zefagus ve daha az oranda
meme, akciger ve overlerde gbézlenmektedir. Ayrica
intrahepatik ve ekstrahepatik safra kanallarinda ve safra
kesesinde polip ve kanser gelisimi bildirilmistir (5).
Poliplerin varligi ve boyutunun belirlenmesi amaciyla;
endoskopi ve kolonoskopi, ¢ift-balon enteroskopi
(hastaya laparotomi yapildiysa intraoperatif enteroskopi),
kapsil enteroskopi ya da oral kontrastli bilgisayarli
tomografi veya manyetik rezonans enteroklizis
yapiimalidir. Kiguk yaslarda bile gastrointestinal kanser
vakalari bildirilmistir, bu nedenle tarama programina
erken yasta baslanmalidir (6).

Tomlinson ve Houlston (7), 1997 vyilinda yazdiklari
makalede PJS tespit edilen bireylerde yapilmasini
Onerdikleri tarama programinda: 1) Klinik endikasyon var
ise 10 vyasindan itibaren her iki senede bir, Ust
gastrointestinal endoskopi yapilmasi ve 1 mm’den buylk
poliplerin alinmasi; 2) Klinik endikasyon var ise 25

Kaynaklar

yasindan itibaren U¢ senede bir kolonoskopi yapilmasi ve
1 mm’den buylk poliplerin ¢ikartiimasi; 3) Klinik
endikasyon var ise 10 yasindan itibaren ince barsak
takibi; 4) 25 yasindan itibaren meme muayeneleri ve 35
yasindan itibaren mamografi takibi; 5) 25 yasindan
itbaren yilhik abdominopelvik ultrason; 6) her iki senede
bir servikal smear alinmasini énermektedir. Ayrica yine
hastaliga sahip kadinlarin jinekolojik, erkeklerin trolojik
muayenelerinin de duzenli olarak yapilmasi 6nerilmek-
tedir. Bu programlar hastalikla ilgili artan bilgiler ve tani
icin kullandigimiz teknikler gelistikge degisebilir.

Hastamizda, yapilan kolonoskopide ¢ikartilabilen polipler
hamartomatéz polip olarak tespit edilmistir. Ancak
ameliyatta c¢ikartilan ince barsak poliplerinin ikisinde
tubllovilldz adenom zemininde intramukozal karsinom
oldugu anlasilmis, yani sira mezenterde 8 cm tagh yiizik
hucreli kitle tespit edilmistir. Yani kolonoskopi yalniz
basina mevcut tabloyu ortaya koymakta yeterli
olmamistir. Bu durumda PJS’li hastalarin  dlzenli
takiplerinin  olaganusti dikkatle yapilmasi, ylksek
malignite riski nedeniyle gorintileme ydntemlerinin
uygun sekilde kullaniimasi, gastrointestinal sistem ve
diger tarama programlarina erken yasta baglanmasi
mortalite ve morbiditeyi azaltacaktir ayrica heredite
nedeniyle hastalarin  ailelerinin de arastiriimasi
gerekmektedir.
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