TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

HOI CHU'NG PEUTZ - JEGHER - NGUYEN NHAN HIEM GAP
GAY LONG RUOT TAI DIEN O TRE LON: BAO CAO CA BENH

Hoang Thi Minh Hién', Nguyén Thi Diéu Thay'?
Lwong Thi Lién?, Nguyén Thi Dung'?
va Nguyén Thj Ha"2

"Trieong Pai hoc Y Ha Néi
2Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi

Peuzt Jegher (PJS) la mét héi chimg di truyén hiém gép do doét bién gen tréi nam trén nhiém séc thé
thuong véi biéu hién déc trung béi da polyp duong tiéu héa cé tinh chét gia dinh va ban séc té trén da,
niém mac. Ty Ié méac cta PJS dao déng tir 1/50 000 dén 1/200 000 tré sinh séng.1 Bénh la mét trong nhiing
nguyén nhan gay 1éng ruét tai dién & tré I6n, va la yéu té nguy co gdy ung thw duong tiéu héa. Cho dén
nay, bénh vén chua c6 phuong phap diéu tri ddc hiéu, chua yéu Ia kiém soét bién chimng, tAm soét nguy co
ung thw va tw véan di truyén.4 Chung téi bdo céo mét tré niv 13 tudi Ibng rudt téi dién va céc ban sac sb
mau néu den tap trung chi yéu & maét, rdi rac & ngén tay, ngén chan va tién sir gia dinh khée manh. Chéan
doan hinh énh cho théy da polyp & da day - ruét non - dai truc trang, déc biét la polyp Ién & hang vi chui
qua mén vi gay hep mén vi, polyp kich thuéc > 5cm & rudt non géy 16ng rudt trén moét doan dai khéng thé
tw thao 16ng. Két quéa gidi phdu bénh cua tat ca céc polyp duoc loai bé duwoc xac dinh la polyp harmatoma.
Bénh nhén duwoc cét bé céac polyp kich thudc > 1cm qua néi soi da day thuc quan va ndi soi dai truc trang,
phéu thuat cat bé céc polyp & rudt non, nhiing polyp khéng tiép can duoc bdng néi soi théng thuong.

Tir khoa: Hoi chirng Peutz - Jegher, 1dng ruét, ban sac td, tién st gia dinh.

l. DAT VAN BE

Peuzt Jegher (PJS) la mdt hdi ching
di truyén hiém gap do dot bién gen STK11
(hay con dwoc goi 1a gen LKB1) ndm & vi tri
19p13.3." Pay la mot hdi chirng hiém gap voi ty
lé mac 1a 1/50 000 - 1/200 000 tré sinh séng.?
HGi chirng nay dwoc dac trwng béi biéu hién
da polyp dwéng tiéu héa va ban sac tb trén da
va niém mac.? Chan doan bénh dwa vao triéu
chirng 18m sang, hinh anh ndi soi dwong tiéu
héa va két qua gidi phau mé bénh hoc. 70 -
80% bénh nhan c¢6 tién s gia dinh.* Nguy co
ung thw dwdng tiéu hdéa va ngoai dwong tiéu
héa tang theo tudi & nhirng bénh nhan méc hoi
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chirng nay.® Do dé, viéc tdm soat ung thw 1a
rat quan trong (ung thw dwéng tiéu héa va ung
thw ngoai dwdng tiéu hda). Chung toi bdo cao
mdt ca bénh dwoc chan doan PJS véi muc dich
gilip cac bac s lam sang c6 cach tiép can dung
dan 16ng rudt & tré 1on, dac biét 1a 16ng rudt
tai dién, chu y thém mot nguyén nhan gay léng
rudt & cac tré Ién va phat hién sém cac dau
hiéu cGa bénh dé tranh dwoc cac bién ching.
Ca lam sang c6 y nghia déi v&i cac bac si Nhi
khoa va Ngoai khoa trong theo d&i va diéu tri
ngwoi bénh.

Il. GIOI THIEU CA BENH

Tré ni 13 tudi, thé trang gay, can nang
40,5kg, chidu cao 155cm (-2SD — -1SD) (BMI
16,9 kg/m?), day thi luc 13 tudi, giai doan tanner
4, c6 tién sir nhiéu 1an 16ng rudt tai dién (11 tudi,
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12 tudi, 2 1&n nam 13 tudi). Cac dot 16ng rudt
déu biéu hién hdi chirng téc rudt gdbm dau bung
con, bi trung dai tién va nén. Tré duoc chan
doan 16ng hdi - manh trang, ca 4 lan déu duoc
thao 16ng bang bom hoi tai Bénh vién San Nhi
Ninh Binh, sau thao 16ng tré duoc theo dbi tai
vién, 4n dinh va ra viénKham lam sang ghi
nhan tré c6 cac ban séc tb tap trung chd yéu &
mat, mdi trén, mbi dwdi, trong niém mac ma 2

bén, rai rac & mat mu ngoén tay va ngoén chan.
Ban sé&c t6 dang dat phang, cham nét, hinh tron
kich thwdc 1 - 3mm. Ban cla tré xuét hién Itc
3 thang tudi duwéi dang cac cham den. Luc ban
dau, ban moc & mdi dudi, sb lwong tang dan,
sau do ban xuét hién & ca méi trén, mi mat va
gd ma 2 bén. Khi tré day thi, ban van ton tai
nhwng nhat mau dan (Hinh 1).

Hinh 1. Ban sac t6 & da va niém mac (vi tri mii tén vang)

Tré co biéu hién da xanh, niém mac nhot,
phan vang luc vao vién. Kham bung ghi nhan
bung tré mém, khéng chwéng, khong s& thay
khéi 16ng, &n khong c6 diém dau khu tra, khéng
c6 phan (rng thanh bung va cadm (rng phuic mac.
Khai thac tién st gia dinh tré cho thay khong ai
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c6 tién st di ngoai phan den, phan mau, khéng
ai ¢6 ban s&c t6 giéng tré. Tuy nhién, moi nguoi
trong gia dinh tré chwa tirng néi soi da day thwc
quan va ndi soi dai triee trang. Ong ngoai mét
do ung thw phdi. Dwdi day 1a so dé pha hé cta
gia dinh bénh nhan (Hinh 2).

(O): Nir binh thwimg
4T (J: Nam binh thuwimg
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Hinh 2. So’ d6 pha hé gia dinh bénh nhan, bénh nhan (vi tri mi tén)
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Xét nghiém mau ghi nhan tinh trang thiéu mau
héng cau nhd nhwoc séc mire dd trung binh (Hb
63 g/L, Hematocrit 26% MCV 56 fL, MCH 14 pg,
MCHC 249g/L). Siéu am 6 bung khéng ghi nhan
bat thwong. Tré dwoc chi dinh ndi soi dai tryc
trang cho thay dai trang 1én c6 1 polyp kich thuwéc

Hinh A

Hinh I}

Hinh E

1cm c6 cudng, dai trang Sigma c6 1 polyp 1én
c6 cubng kich thwdc 5 - 6cm chiém hét long dai
trang. Noi soi da day thwc quan cho thay rat nhiéu
polyp kich thwéc 0,3 - 5cm tap trung & than vi
trong d6 co polyp Ién cudng dai, chui qua mén vi
xubng hanh ta trang gay hep 16 mén vi (Hinh 3).

Hinh ¢

Hinh F

Hinh 3. Hinh A, B,C cac polyp vung hang vi, hinh D polyp lan qua 16 mén vi,
hinh E hang vi lan san, hinh F polyp dai trang

Phuwong phap diéu tri cho tré bao gdm truyén
mau va ndi soi cat polyp da day va dai trang
(polyp ¢ kich thwéc > 1cm). Sau d6 1 tuan, tré
dau bung téng Ién, siéu &m cho thy cé mot khéi
I6ng I&n ving ha swén va man swon trai. Chup
cat I6p vi tinh (CLVT) 6 bung ghi nhan hinh &nh
I6ng rudt non - rudt non viing man swon trai do
polyp (35 x 27mm) va Idng hdi manh trang ving
hé chau phai cung rat nhiéu cac polyp trong
Iong ruét non ma chwa danh gia va can thiép
dwoc bang ndi soi truéc d6 (Hinh 5). Tré duoc
chi dinh phau thuat cit cac doan rudt non cé
cac khéi polyp I&n, khau ndi tan tan (Hinh 6).
Céac polyp déu c6 cudng, gidi phau bénh cho két
qua phu hop véi polyp dang harmatoma, khéng
c6 t& bao &c tinh (Hinh 4). Sau phau thuat, tré
dworc didu tri va theo doi tai vién, cho an lai sau
24 gi& khi tré c6 cac dau hiéu lwu thong rudt
(tré danh hoi dwoc). Nam ngay sau phau thuat,
tré &n dinh, an hoan toan bang dwdng miéng,
di ngoai phan vang, tré ra vién. Vé van dé chan

e e Hih B
Hinh 4. Hinh anh mé bénh hoc cta polyp da
day (hinh A) va polyp dai trang (hinh B) (mai
tén vang — mé dém xam nhép viém man

Hinh 5. Khéi 16ng trén siéu am 6 bung va CT
(mii tén xanh — khéi ldng, vong trong
vang — polyp trong long ruét)

TCNCYH 175 (02) - 2024

237



TAP CHI NGHIEN CUU Y HOC

i S 7. L Tl B iﬂ_:_

B s

Hinh

Hinh 6. Phau thuat cat doan ruét non va

polyp rudt non. Hinh A — khéi 16ng chira

polyp, hinh B — polyp céat trong phau thuat

doan va tw van di truyén, chung téi tw van gia
dinh lam xét nghiém gen cho bénh nhan dé tim
dot bién gen STK11 (LKB1) dé tw van di truyén,
cling nhu tAm soat polyp dwéng tiéu héa cho
céac thanh vién khac trong gia dinh, truwdc hét 1a
bd, me, chi gai 20 tudi va em gai 8 tudi bang noi
soi da day thywc quan va ndi soi dai tryc trang
théng thwdng. Chung téi gidi thich cho gia dinh
vé nguy co tai Idng sau phau thuat va nguy co
ung thw (ung thw dwong tiéu hda va ung thw
ngoai dwdng tiéu héa) cao hon khi méc hoi
chirng nay. Chung t6i hwéng dan bénh nhan tai
kham dinh ki dé tAm soat va phat hién sém ung
thw dwdng tiéu hdéa va ngoai dwdng tiéu hoéa.
Bénh nhan sau ph3u thuat on dinh, tai kham
dinh ki hang nam dé phat hién ung thw budng
trirng, ndi soi lai dwérng tiéu hoa mdi 2 nam néu
khdng ¢ triéu chirng.

lll. BAN LUAN

Peutz Jegher la mot hoi chirng di truyén do
gen troi trén nhiém sac thé thuong, 70 - 80%
bénh nhan cé tién st gia dinh, 25% bénh nhan
c6 gia dinh khoé manh ma van mang dot bién
gen nay.2 Ca bénh ma chung t6i bao cao va

Saranrittichai chwa ghi nhan ai trong gia dinh c6
polyp dwdng tiéu hod.® Ching toi tim kiém cac
bénh nhan mac hoi chirng nay trén Pubmed,
Google Scholar va liét ké cac triéu chirng 1am
sang cling nhuw cac phwong phap diéu tri dé so
sanh (Bang 1). Phan I&n bénh nhan méc hoi
chirng nay & bang 1 cho thdy ho déu co tién
st gia dinh da dwoc chan doan hoi chirng PJS
hodc gia dinh c6 ngwdi cé ban séc té hodc c6
polyp dwdng tiéu héa (Bang 1).

Triéu chirng lam sang cua PJS dac trwng
b&i cac ban séc tb da va niém mac.”® Theo y
van, 95% bénh nhan PJS ¢ triéu chirng dau
tién 1a ban sac t6 da va niém mac, vi tri phd
bién nhat & mdi (m6i dwdi nhiéu hon mai trén),
niém mac ma, lgi, rai rac & ngdn tay va ngoén
chan, ngoai ra ban cé thé thdy & niém mac bod
phan sinh duc, quanh 16 hau mén. Ban thwong
xuét hién & tudi tho 4u, cé thé mét di sau day
thi, nhwng c6 thé ton tai vinh vién & niém mac
ma.? Ca 4 ca bénh ctia Wang, Khanna, Cristina,
Saranrittichai va ca bénh ching téi bao céo déu
xuét hién ban sac té dang dat phéng, mau nau
den xuét hién chi yéu & mat, rai rac & ngon tay
va ngoén chan.t*" Ban s&c t6 da va niém mac
khéng chi gap trong PJS, va ban sac t6 da va
niém mac don doc khong du dé chan doan xac
dinh bénh, nhung cé thé 1a dau hiéu dau tién
gilip c&c bac silam sang nghi dén va lam thém
céac xét nghiém chan doan héi chirng nay. Theo
cac y van va cac ca bénh dwoc bao cao, ban
sac tb thwong xuét hién sém hon nhiéu so voi
cac triéu chirng gay ra béi polyp dwong tiéu hoa
do polyp can c6 thoi gian dé phat trién va gay ra
biéu hién. Tubi trung binh xuét hién triéu chirng
do polyp dwdng tiéu hoéa trung binh la khoang
12 tudi (11 - 13 tudi) véi 50% bénh nhan biéu
hién triéu chirng dau tién & dd tudi 20.2°12 Ca
bénh cla ching t6i xuat hién ban sic to tr rat
s&m tir 3 thang tudi va céc triéu chirng duwéng
tieu hoa xuét hién sau, bat dau xuét hién luc
11 tudi. Tuy nhién, Cristina va céng sw bao céo
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mot trwedng hop dwoc chan doan PJS ti ndm
3 tudi v&i triéu chirng dwdng tiéu héa gdm dau
bung cap, chdy mau trwc trang va cac ban séc
td6 & quanh mai, khdng rd chinh xac thoi diém
xuét hién ban sac t6."

Triéu ching chinh va nang clda PJS la
polyp v&i vi tri ¢ thé trai dai toan bd dudng
tieéu héa (trtr thwe quan). Vi tri polyp hay gap
nhét 14 & rudt non (60 - 90%) dac biét la hdng
trang, ngoai ra polyp con gap & da day va dai
trang (25 - 30%).2 Bénh nhan ctia chung t6i cé
sb lwong polyp rat nhiéu, vi tri t da day - ruét
non - dai trang. S6 lwong va vi tri polyp trong ca
bénh cla chung t6i nhiéu hon ca bénh cla tac
gid Saranrittichai v&i polyp chi & dai trang, ca
bénh clia Khanna va Wang c6 polyp chi & ruét
non.*" Tuy nhién, ca bénh cula tac gia Cristina
ghi nhan polyp tric trang sa ra ngoai khi di dai
tién." Polyp da day kich thwéc 1én kéo xubng
mon vi gay hep mén vi cling 1a mét bién chirng
hiém gap trén ca bénh cla chung toi.

Triéu chirng 16ng rudt do polyp duéng tiéu
hoa xuat hién & 70% bénh nhan PJS.2 Bénh
nhan PSJ c6 biéu hién cla hoi chirng tac ruét,
ban tac rudt (dau bung con, nén, bi trung dai
tién) va xuat huyét tiéu hoa duwdi (thiéu mau,
di ngoai phan den do polyp gay chdy mau man
tinh). Vi tri 16ng rudt trong PJS cha yéu 1a 16ng
rudt non, khac véi 16ng rudt & tré nhi nhi xay ra
cht yéu & vi tri hdi manh trang.2 Gibng véi ca
bénh clia Wang va Khanna déu 16ng ruét non.”s
Mét diém khéac biét & ca bénh clia chung toi &
cd 4 1an 16ng rudt trwdc khi nhap vién déu xay
ra & vi tri hdi manh trang va dwoc thao ldng
bang bom hoi.

Tham do chan doan hinh &nh cé vai tro
quan trong trong chan doan PJS. Siéu am 6
bung gitp phat hién cac khéi Idng, danh gia
kich thwéc va vi tri khéi 16ng. Chup cét 16p vi
tinh c6 tiém thuéc danh gia kich thwéc va vi tri
khéi 16ng tét hon so vai siéu am cling nhw tinh

trang twdi mau rudt, phat hién cac polyp rudt
non ma ndi soi dwdng tiéu hoa théng thwdng
khéng danh gia dwgc. NOi soi da day thuc
quan va ndi soi dai tryc trang vira co6 vai tro
trong chan doan, vira co vai trd trong diéu tri
cét bd cac polyp kich thuéc > 1cm & da day,
dai tryc trang va theo ddi dinh ki tdm soat cac
bién chirng cia bénh. Gidi phau bénh cé vai tro
quan trong trong chan doan khang dinh polyp
dac trwng cla PJS la polyp dang harmatoma
cling nhw phat hién bién ddi ac tinh cta polyp
harmatoma.

Theo Hiép hdi Tiéu hoa, Gan méat va Dinh
dwdng Nhi khoa Chau Au (ESPGHAN), xét
nghiém gen dwoc khuyén cdo & nhirng tré em
c6 ban sac t6 da niém mac don ddc nghi ngd
PJS, khéng cé tién st gia dinh, khéng c6 tién st
polyp truwéc do, khdng ¢ triéu chirng dudng tiéu
héa. Néu phat hién dot bién gen STK11 (LBK1)
cho phép khang dinh chan doan. Néu nhuw khéng
tim th&y dot bién gen gay bénh, tién hanh ndi soi
da day thwc quan va ndi soi dai triec trang tim
polyp dwoc khuyén cdo véi nhivng tré tr 8 tudi
ho&c sém hon néu tré co triéu chirng dwdng tiéu
héa.”® Ca 4 ca bénh dwgc bao cado ciia Wang,
Khanna, Cristina, Saranrittichai va ca bénh cta
chuing téi déu da tiéu chuan chan doan xac dinh
bénh theo tiéu chuan ctia WHO 2000 va cla
Begg 2010 ma khong can lam gen dé chan doan
xac dinh bénh.8*" Tuy nhién, mot diém dang
chu y & ca bénh clia Khanna dwoc chan doan
xac dinh PJS nhung lai khéng phat hién thay dot
bién gen STK11 khi gidi trinh tw gen.™

Nguy co ung thw trong PJS va vai trd cla
PJS gay ung thw hién van con chua ré rang.
Co6 mot gid thuyét vé con dwong chuyén dbi
tr hamartoma - adenoma - carcinoma_véi cac
diédm ung thw tuyén trong polyp clia PJS.2*
Nghién cru cia Wang ndam 2022 trén 412 bénh
nhan chin doan PJS c6 ty Ié méc ung thw 1a
26,26%, v&i do tudi trung binh phat hién ung
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thw la 40 tudi. Nguy co ung thu tich Iy tang
lén theo tudi va tang cao hon & nhitng polyp c6
kich thwéc 1&6n.5 Tuy nhién, co nhiéu ca bénh
dwoc béo céo trén thé gidi xuét hién ung thw
& do tudi rdt sém, nhw mot ca bénh ctia Wang
¢6 ung thw rudt non phat hién luc 7 tudi va ca
bénh clia Khanna 2018 véi ung thw tric trang
phat hién lGc 7 tudi.%'° Chinh b&i, nguy co ung
thw kha cao & nhirng bénh nhan mac PJS, nén
da c6 rat nhiéu khuyén céo vé viéc thm soat ung
thw dinh ki. Ca bénh cla chung t6i cé két qua
giai phAu bénh lanh tinh & tat ca cadc manh sinh
thiét tlr cac polyp dworc loai bd. Tuy nhién, bénh
nhan phai dbi mé&t véi nguy co bién dbi ac tinh
ctia nhirng polyp dwoc xac dinh la lanh tinh nay.

Diéu tri PJS & tré em bao gém phéau thuat
ho&c néi soi tiéu hoa cat bd cac polyp co kich
thwdc Ién va tdm soat ung thw dinh ki. Theo
khuyén céo, cat bd dwoc chi dinh véi cac polyp
c6 kich thwéc > 1cm nham hai muc dich: giam
bién chirng clia cac polyp I1&n nhw chdy mau,
thiéu mau thiéu sat man tinh, téc ruét, 16ng ruét
va gidm nguy co ung thw héa do sy bién dbi 4c
tinh.#'* Giam sat va cét polyp théng qua ndi soi
duwdng tiéu héa dwoc cho la phwong phap an
toan va cé hiéu qua. Phau thuat cat bd polyp
dwoc chi dinh khi khong loai bé dwoc polyp
bang noi soi do wu diém cla phwong phap ndi
soi lam gidm tan suét phau thuat mé mé cap
clu va cat bdé doan rudt do 16ng rudt. Bénh
nhan cla chung t6i dwgc thye hién ndi soi da
day thwc quan va ndi soi dai trwc trang dé cat
bd nhitng polyp cé kich thwédc I&n trén 1cm
ddng thoi phau thuat mé mé cét bd khéi 16ng
rudt va cac polyp I&n & rudt non, nhirng polyp
khoéng danh gia va tiép can dwoc béng cac kj
thuat ndi soi thong thuwdng. V&i ca bénh cla
Wang va Khanna véi khéi Idng & rudt non can
phau thuat dé tiép can khdi 16ng va cét polyp.®°
Ca bénh cua Cristina do polyp & dai trwc trang
gay chdy mau nén dwoc cat polyp qua ndi soi
dai tryc trang.™

Bang 1. Mot sé ca bénh dwoc bao cao trén thé gi¢i vé PJS & tré em
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IV. KET LUAN

Peutz Jeghers la mot hoi chirng di truyén
hiém g&p dac trwng bdi ban sac tb da niém mac
va cac polyp dang harmatoma duwdng tiéu hoa.
DPay 1a mot trong cac nguyén nhan gay léng
rudt tai dién & tré Ion. Chan doan xac dinh theo
tiéu chudn ctia WHO 2000 hoéc Begg 2010 véi
triéu chirng 1am sang dac trung la ban séc td
da va niém mac, tién st gia dinh, triéu chirng
duwdng tiéu hda do da polyp & d6 tudi thiéu nién.
Cho dén nay, chwa c6 phwong phép diéu tri déc
hiéu nao, chi yéu la tai kham dinh ki, c&t bd cac
polyp ¢cé kich thuwdc Ién va tdm soat nguy co
ung thw. Ca bénh ma chang téi bao cao giup
cac bac si lam sang c6 thém mét géc nhin méi
vé nguyén nhan gay 16ng rudt & tré 1on. Vai tré
I&n co tién st 16ng rudt va dac biét 1a 16ng rudt
tai dién can nghi dén nguyén nhan hang dau
la polyp dwong tiéu héa, néu tré co kém thém
cac ban sac td da niém mac dién hinh nhw cta
bénh nhan thi can nguyén thuwdng gap nhét 1a
hoi chirng PJS. Bénh nhan can dwoc chi dinh
ndi soi tiéu héa s&m va hoi chan chuyén khoa
Ngoai dé c6 cac thdm do ngoai khoa sau hon
cho ca phwong dién diéu tri va chan doan. Didu
nay rat cé y nghia trong thwc hanh Iam sang
cho céc bac sy chuyén khoa Nhi va Ngoai.

LOI CAM ON

Nhém tac gid xin chan thanh cdm on cac
Béc si, diéu dudng tai khoa Nhi bénh vién Dai
hoc Y Ha Noi da tham gia diéu tri, theo dbi va
cham séc¢ bénh nhan.
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Summary

PEUTZ JEGHERS SYNDROME — A RARE CAUSE OF RECURRENT
INTUSSUSCEPTION IN OLDER CHILDREN - A CASE REPORT

Peutz Jeghers syndrome is a rare genetic syndrome, characterized by mucocutaneous
pigmentation and hamartomatous polyposis of the gastro-intestinal (Gl) tract. This is one of many
causes of recurrent intussusception in older children. The incidence of this condition is estimated to
be between 1 in 50,000 to 1 in 200,000 live births. Up to now, there is no specific treatment method,
other than regular re-examination, removal of large polyps and screening for cancer risk. We report
a case of a 13-years-old female hospitalized due to recurrent intussusception with flat brown-black
pigmented macules concentrated on the face and scattered on the fingers and toes, with a healthy
family history. Diagnostic imaging examination discovered many polyps stretching from the stomach
- small intestine - colon, especially large polyps in the gastric antrum that had penetrated through
the pyloric, causing pyloric stenosis, large polyps with sizes > 5cm in the small intestine causing
intussusception of the small intestine over a long segment that does not spontaneously detach.
Pathological results of all polyps removed were hamartoma polyps. Polyps > 1cm in size were
removed through standard gastroesophageal endoscopy and colorectal endoscopy, and surgery
intervention for small intestinal polyps unmanageable through standard endoscopy.

Keywords: Peutz Jeghers syndrome, pigmentation, intussusception, family history.

242 TCNCYH 175 (02) - 2024



