TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

UNG THU BIEU MO TUYEN PAI TRUC TRANG TREN BENH NHAN
CO HOI CHUPNG PEUTZ - JEGHER: BAO CAO CA BENH
VA HOI CPU Y VAN
Tran Thi Hoa"", Pao Thi Luan'2, Tran Ngoc Diing?,
Nguyén Thi Quynh'

'B6 mén Gidi phdu bénh, Truong Pai hoc Y Ha Néi
2Khoa Giai phdu bénh, Bénh vién Pai hoc Y Ha Néi

Héi chirng Peutz-Jeghers la mét héi chirng hiém, duoc déc trung béi sw xuét hién cta céc polyp dang
harmartoma & duwong tiéu hod va cac ddm tan nhang moc rét déc trung quanh moéi, trong miéng, & tay, chan
va mi mét. Muc tiéu cta nghién ctru nhdm mé td ca bénh ung thw biéu mé tuyén dai truc trang c6 héi chiing
Peutz-Jeghers. Thiét ké nghién ctru mo ta ca bénh. Bénh nhan nam, 36 tudi, co tién str méc héi ching Peutz-
Jeghers, nén nhiéu, dau quan bung timg con. Chén doan hinh dnh cho thdy khéi Iéng rudt non ving tiéu
khung, da polyp dai truc trang, dac biét doan trurc trang cao co polyp 16n kich thudc 38 x 37 mm, dang nu sui,
thuy mui. Két quéd mé bénh hoc cho théy: polyp Ién & truc trang la ung thw biéu mé tuyén xadm nhép 16p co
tron; céc polyp khéc la polyp Peutz - Jeghers dién hinh, c6 kém loan sén dé thap. Bénh nhan duoc chan doén
la ung thw biéu mé tuyén biét hoa vira xam lan co truc trang trén bénh nhan cé héi chirng Peutz - Jeghers.

Tir khoa: Hoi chirng Peutz-Jeghers, ung thw biéu mé tuyén dai trwe trang.

I. DAT VAN PE

Ho6i chirng Peutz-Jeghers 1a mét hdi chirng
hiém gap, lan diu tién dwoc mo ta bdi bac si
nhi khoa Jan Peutz vao nam 1921 trong mét gia
dinh v&i cac thanh vién c6 cac ddm sac td da
va nhiéu polyp & ruét non. Cac ca bénh twong
ty cling dwgc bao cao & Hoa Ki b&i Jeghers
va cs (1949), do dé bénh nay dwgc dat tén la
héi chirng Peutz-Jeghers (PJS)." PJS la mot
bénh di truyén do dét bién trong gen STK11
(con duoc goi la LKB1) & nhiém sac thé s6 19.°
PJS gap & ca hai gi¢i voi ty 1é ngang nhau, dac
trung béi sw xuat hién ctia cac ddm sac tb trong
niém mac ma & 90% sbé trwdng hop va nhiéu
polyp hamartoma dwong tiéu hoa (thuwdng dwdi
20 polyp).'2 Cac dém sac tb la sy biéu hién
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s&m nhét cia PJS, dién hinh xuét hién ngay
trong nam dau doi. Cac polyp hau hét & hdng
trang, doi khi & héi trang, da day, ta trang va dai
trang. Nhirng polyp nay xuét hién ti thoi tho
4u va thuwong dan dén 16ng rudt hay xuét huyét
tiéu hoa."

Nguy co mac cac khdi u &c tinh dwdng tiéu
hoa va ngoai dwdng tiéu hoa tang 1én dang ké
& bénh nhan PJS. Nguy co t&r vong do ung thw
dwdng tiéu hoa & nhirng bénh nhan nay cao
hon gép 13 lan so v&i & nhédm dan sé chung,
nguy co mac bét ki bénh &c tinh nao khac (dac
biét la ung thw co quan sinh duc, vu, tuy va
phdi) cling cao gép 9 14n.2 Trong bai bao nay,
chung téi bao cao mdét trwdng hep hdi chirng
Peutz-Jeghers c6 ung thw biéu mé tuyén truc
trang & bénh nhan nam, 36 tudi, véi muc tiéu:
Nhan xét mot s6 dac diém lam sang va giai
phau bénh cla hoéi chirtng Peutz-Jeghers va
hdi clru y van.
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Il. BAO CAO CA LAM SANG

Bénh canh Iam sang

Bénh nhan nam gidi, 36 tudi, cé tién si mac
hdi chirng Peutz-Jeghers biéu hién da polyp da
day, rudt non, dai truc trang (43 mé bung 4 1an
vi khéi 16ng rudt non), xuat huyét tiéu hoa thap,
vao Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi vi nén nhiéu,
dau quan bung tirng con. Bénh nhan khéng
sét, thé trang gay (BMI = 18), huyét ap 130/90
mmHg, mach 90 lan/phut. Téng phan tich té
bao méau toan phan: cé tinh trang thiéu mau (S6
lwong hdng cau 4,12 (3,9 - 5,4) T/I; huyét séc t6
110 (125 - 145) g/L); hematocrit: 0,342. Quanh
mdi va mi mat ctia bénh nhan cé cac dém tan
nhang rat dac trung.

Chup cét Iop 6 bung

Hinh anh khéi 16ng ruét non - ruét
non vung tiéu khung kich thuéc khoang
61 x 90 mm, thanh phan khéi 1dng la ruét non
va mach mau, mac treo cta né; thanh rudt
va mach mau con ngdm thudc déu sau tiém;
khong ré khdi u bat thuwerng bén trong; da polyp
trwc trang va co6 polyp I&n doan tryc trang cao
kich thwée 38 x 37 mm, dang nu sui, thuy mui,
sau tiém ngadm thudc; khéong c6 hach I6n 1an
can, khéng tham nhiém m& xung quanh. Séi tui
mat. Lach to nhe. Gian tinh mach clra.

Chup céng hwéng tir tiéu khung

Thanh trwc trang cé nhiéu polyp 16i vao trong
long trwe trang, polyp I&n nhit & doan cao truc
trang kich thwéc 36 x 33 x 40 mm, b& thuy mui,
ranh gi&i khéng rd véi 1ép co thanh trwe trang,
chwa tham nhiém m& mac treo, chwa xam lan
co quan lan can. Vung tiéu khung quan sat thay
mot phan khéi 16ng rudt non, duwdng kinh ngang
51 mm, thanh ruét ngdm thubéc déu sau tiém.
Vai hach nhé tiéu khung.

Néi soi 6 bung va dwong tiéu héa

O bung c¢6 it dich tiét, vom hoanh va phuc
mac tiéu khung nhan, da day va ruét non co
nhiéu polyp tir 0,5 cm dén 4,5 cm. Cé 4 khéi
I6ng & rudt non, khdi Ién nhat do polyp rudt non
tai miéng ndi ruét cii, cach géc hdi manh trang
80 cm. O truc trang cao cé khdi I&n, kich thuwéc
I&n chiém gan hét chu vi, chwa xam I4n tang 1an
can. C6 nhiéu hach nhéd mém doc déng mach
mac treo trang dudi.

Chan dodn trwéc phiu thuat

Bénh nhan dwoc chan doan trwdc phau
thuat la nghi ng& ung thw tryc trang cao/ hoi
chirng JPS. Bénh nhan dwoc chi dinh cét doan
dai tryc trang kém vét hach rong rai.

Dai thé

Doan dai tryc trang dai 22 cm, cach
dién cat dwdi 7 cm c6 u dang sui trén dién
4,5 x 4 cm, tb chirc xo mé& twong (rng mém mai.
Niém mac dai tryc trang ¢ nhiéu polyp tir 0,5 - 2
cm. Céac bénh pham trén 10 polyp ruét non gui
r&i khong cuébng, kich thwéc 0,5 cm dén 4,5 x 4
cm, cat qua xam dai.

Vi thé

Trwe trang c6 polyp 1&n véi hinh anh vi thé
la mé u gébm céc té bao c6 nhan 16n, bao twong
hep, ti I& nhan/ bao twong cao, chat nhiém sic
thd, hat nhan rd, nhiéu nhan chia khéng dién
hinh. Cac té bao u sap xép tao clu trdc tuyén
khong déu, xam nhap t&i Iép co, xam 14n mach
bach huyét. Bén canh d6, cac polyp khac va
polyp gli kém la ccas polyp PJG dién hinh
dwoc cAu tao tr cac tuyén tang kich thwéc voi
té bao tuyén qua san, co vung loan san do thap;
co niém tang sinh, chia nhanh phat trién vé phia
biéu m6; mé dém xam nhap viém man tinh.
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Hinh 1. Cac déc diém lam sang va can lam sang

(A. Ddm séc tb: Quanh mi mat va niém mac
moi cua bénh nhéan; B. Hinh anh chup MSCT
6 bung: Khéi Iéng ruét non - ruét non ving tiéu
khung kich thuéc khodng 61 x 90 mm, thanh
phén khéi Ibng la rudt non va mach méu, mac treo
cta né; C. Hinh anh chup céng hwéng tir tiéu
khung: Polyp doan cao truc trang kich thudc 36
x 33 x 40 mm, bo thuy mdi, ranh gi6i khéng ro
VGi I6p co thanh truc trang, chua thdm nhiém mo
mac treo, chura xam lan co quan lén cén; Dva F.
Hinh anh vi thé polyp ruét non: Polyp dugc cau
tao tir cac tuyén tang kich thudéc véi té bao tuyén

. BAN LUAN

Hoi chirng Peutz-Jeghers hiém gap véi ti 1&
mac tlr 1/120.000 t&i 1/29.000.% Bénh gap & ca
hai gi¢i v&i ti &€ ngang nhau, dac trweng béi cac
polyp Peutz-Jeghers dwdng tiéu hoa véi cac
dém tan nhang quanh miéng, mi mat, tay va
chan (xay ra trong hon 95% bénh nhan).* Bénh
thwdng khéi phat tr ndm dau tién cla cudc ddi
v&i s xuét hién trwdc hét ciia cac dém séc td
quanh mi méat, niém mac mdi, ma va mot sb
co quan khac (tay, chan).! Thoi diém xuét hién
cac triéu chirng dwdng tiéu hoa rat thay déi (1

qué sén; co niém tang sinh, chia nhénh phét trién
vé phia biéu mé (D; HE, x 100), (F; HE, x 100);
E. Hinh anh vi thé khéi u truc trang cao: Mo u
gdm céc t& bao c6 nhan 16n, bao twong hep, ti
|&é nhan/ bao tuong cao, chét nhiém séc thé, hat
nhén r8, nhiéu nhéan chia khéng dién hinh; sdp
xép tao céu tric tuyén khéng déu, xam nhép toi
I6p co, xdm Idn mach bach huyét (E; IHC, x400)

Chan dodn mé bénh hoc

Ung thw biéu mé tuyén biét hoa vira, xam lan
t6i Iép co, xam nhap mach bach huyét/ Polyp
Peutz-Jeghers c6 loan san d6 thap (pT2NOMO).

- 40 tudi), tuy nhién, trwdc ndm 10 tudi, cé toi
30% sb bénh nhan PJS da trai qua phau thuat
mé& bung.5¢ Bénh nhan véi dot bién gen STK
11 thuweng xuét hién cac triéu chirng ban dau
mudn hon. Hau hét cac bénh nhan cé dién bién
lam sang dac trung cla cac dot tai phat tic ruot
va chdy mau do polyp, bén canh d6, thwdng co
triéu chirng réi loan tiéu héa (tiéu chay, tao bon),
chwéng bung, sut can (do hap thu thirc &n kém).
Gan mot nira sb bénh nhan trai qua hai hoac
nhiéu ca mdé mé & bung, dan dén mot ty I& kha
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I&n bénh nhan bi hdi chirng rudt ngén do hau
qua clia viéc cat bd rudt nhiéu 1an." Tiéu chuan
dé chan doan PJS la khi cé it nhat 2 trong sé cac
dac diém sau day co thé dwoc coi la cé PJS: it
nhét 2 u md thira dang polyp loai Peutz-Jeghers
trong rudt non, tan nhang dac treng cta miéng,
maoi, ngén tay hodc ngdn chan va it nhat 1 nguoi
than dwoc chan doan mac PJS. Xét nghiém di
truyén duoc khuyén céo cho nhirng nguoi thda
man cac tiéu chuan trén dé tim kiém dot bién di
truyén ctia gen STK11. Trwéng hop cdia ching
téi Ia bénh nhan nam gi¢i, 36 tudi, coé da tieu
chuén chan doan hdi chirng Peutz-Jeghers biéu
hién cac ddm sac t6 quanh méat va niém mac
mbi, da polyp da day, ruét non, dai trwc trang (da
mo bung 4 1an vi khéi Idng ruét non), xuét huyét
tiéu hoa thap, vao Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi
vi ndn nhiéu, dau quén bung trng con. Chéan
doan hinh anh thay 4 khéi 16ng & ruét non, kém
da polyp trwee trang.

Céc polyp nhin thay trong PJS c6 cac dac
diém mé hoc rat d&c trwng véi thanh phan biéu
mo kéo dai gibng nhw chiéc 14, cac tuyén dan
réng, kéo dai dén I&p dwdi niém mac hoac Iop
co,va co tron tang sinh, chia nhanh phat trién
vé phia biéu mé6. Nhirng polyp nay thuong
dwoc goi 1a polyp hamartoma, tuy nhién, van
con nhiéu tranh luan xung quanh nguén géc
cla chung. Mac du cac polyp nay trong da
sb cac trwong hop cé hinh dnh mé hoc lanh
tinh, ung thw biéu mé tuyén dwong tiéu héa
c6 kha nang phat trién trén 2-3% bénh nhan bi
anh huwdéng b&i héi chirng PJS.4 Trong trudng
hop nay, bénh nhan phat trién ung thw bidu mo
tuyén dai trwc trang trén nén hoi chirng Peutz-
Jeghers biéu hién da polyp dwéng tiéu hoa.

Céc nghién clru da chi ra rang, PJS la mét
hoi chirng hau hét do di truyén dot bién gen
tréi dong mam STK11 (con dwoc goi la LKB1)
trén nhiém sac thé 19p34 - p36, c6 thé do méac
phai dot bién maéi xay ra ngau nhién. STK11

la mot gen e ché khdi u, ngan chan cac té
bao tir sy phat trién va phan chia qua nhanh
mot cach khong kiém soat. Dot bién trong gen
nay lam thay ddi ciu trdc ho&c chirc nang cla
protein STK11, lam gian doan kha nang han
ché sw phan chia té bao cla né. Sw phat trién
cla té bao khong duoc kiém soat dan dén sy
hinh thanh cac polyp khéng ung thw va khéi u
ung thw & nhirtng ngudi méc hoi chirng Peutz-
Jeghers.” Méat khac, khong phai tat ca bénh
nhan PJS déu cé dot bién gen nay. Cac dot bién
cta nhiém sac thé 6q va 19q da dwoc phat hién
trong mot sé gia dinh.8

Diéu tri hoi chirng PJS chl yéu dung phau
thuat dé cat bé cac polyp va phong tranh ung
thw hda cla cac polyp nay. Theo Hearle N. va
cs (2006), 23% bénh nhan PJS s& phat trién
ung thw trong twong lai va nguy co ung thw tang
nhanh sau tudi 50 déi v&i tt cd cac bénh ung
thw.® Nguy co’ ung thw ruét non, da day, tuy, dai
trang, thwc quan, vi va budng trirng 1a twong
ddi cao trong bénh nhan PJS; nguy co mac cac
bénh ung thw nay & 30, 40, 50, 60 tudi twong
trng la 1%, 9%, 15% va 33%."° Trwdng hop cla
chung tdi bénh nhan da duwoc chan doan JPS
tl trwdc va dwoc md 4 1an vi 16ng rudt tai Bénh
vién Dai Hoc Y Ha Nbi, nhwng do qua trinh theo
ddi kiém tra dinh ky khéng dwoc tuan tha, khi
c6 triéu chirng bénh nhan méi téi kham, nén do
do khi nhap vién bénh nhan da c6 d4u hiéu cla
ung thw. Do d6, viéc tm soat bénh nhan véi
héi chirng PJS l1a can thiét nham hai muc dich:
phat hién s&m cac ung thw biéu mé va ngan
ngra cac bénh ly nhw chdy mau, thiéu mau,
I6ng rudt, tdc nghén bang cach cét bd cac polyp
I&n. Ngwoi bénh dworc khuyén cao nén noi soi
dudng tiéu hoa 3 ndm moét 1an, bat dau tw tudi
18 va kiém tra v( bat dau tir tudi 25 béng siéu
am va chup nhii anh hang nam sau tudi 50." Ty
Ié phat hién dot bién gen STK11 tr 10% - 94%
tuy thudéc vao phwong phap sang loc & cac trung
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tam khac nhau; tuy nhién phd dot bién STK11
va mdi twong quan kiéu gen - kiéu hinh van
con chwa dwoc hiéu ré."2 Theo nghién ctvu cla
Huyn-Dong Chae va cdng suw (2014) cho thay
mac du bénh nhan béc 16 dot bién gen STK11 di
hop t&r nhwng van khde manh va khéng co triéu
chirng PJS." Viéc xac dinh dot bién gen STK 11
la rat co gia tri trong viéc chan doan PJS nhung
it gia tri trong sang loc.

IV. KET LUAN

bay la mét tredng hop bénh nhan nam, 36
tudi, phat trién ung thw biéu mé tuyén truc trang
trén nén hdi chirng Peutz-Jeghers biéu hién da
polyp duwdng tiéu hoa. Bay la mét tinh trang di
truyén hiém gdp, déc trwng bdi sy phat trién
cac polyp hamartoma trong dwong tiéu hda
(dac biét la da day va rudt) va tang nguy co
phat trién mot sb loai ung thw. Do d6, nguoi
bénh mac hoi chirng Peutz-Jeghers can dwoc
tam soat ung thw va theo dai chat ché dé phat
hién s&m ung thw va diéu tri kip thoi.

TAI LIEU THAM KHAO

1. Islam M.R., Hossain M.S, Sheikh M.S.,
et al (2015). Peutz-Jeghers syndrome: a case
report and literature review. Journal of Dhaka
Medical College. 23(1).

2. Homan M., Dolenc Strazar, et al (2005).
Peutz-Jeghers syndrome. A case report. Acta
Dermatovenerol Alp Panonica Adriat. 14(1), 26-29.

3. Finan et al (1989). Gastrointestinal
Polyposis Syndromes. Dermatologic Clinics.
7(3), 419-434.

4. Pereira C.M., Coletta R.D., Jorge J., et al
(2005). Peutz-Jeghers syndrome in a 14-year-
old boy: case report and review of the literature.

Int J Paediatr Dent. 15(3), 224-8.

5. Fernandez M.J., Martinez M.1., Fernandez
J.R., etal (1995). Peutz-Jeghers syndrome in a
neonate. J Pediatr. 126 (6), 965-7.

6. Hinds R., Philp C., Hyer W., et al (2004).
Complications of childhood Peutz-Jeghers
syndrome: implications for pediatric screening.
J Pediatr Gastroenterol Nutr. 39 (2), 219-20.

7. Spigelman A.D., Thomson J.P. and
Phillips R.K. (1990). Towards decreasing
the relaparatomy rate in the Peutz—Jeghers
syndrome: the role of preoperative small bowel
endoscopy. BrJ Surg. 77(3), 301-302.

8.Boardman L.A, Couch F.J, BurgartL.J, et al
(2000). Genetic heterogeneity in Peutz-Jeghers
syndrome. Hum Mutant 2000. 16, 23-30.

9. Hearle N., Schumacher V., Menko F.H., et
al (2006). Frequency and spectrum of cancers
in the Peutz-Jeghers syndrome. Clin Cancer
Res. 12, 3209-3215.

10. Giardiello F.M., Brensinger J.D.,
Tersmette A.C., et al (2000). Very high risk of
cancer in familial Peutz-dJeghers syndrome.
Gastroenterology. 119, 1447-1453.

11. Beggs A.D., Latchford A.R., Vasen
H.F., et al (2010). Peutz-Jeghers syndrome: a
systematic review and recommendations for
management. Gut. 59(7), 975-86.

12. McGarrity T.J., Amos C. (2006). Peutz-
Jeghers clinicopathology and
molecular alterations. Cell. Mol. Life Sci. 63,
2135-2144.

13. Hyun-Dong Chae., Chang-Ho Jeon
(2014. Peutx-Jeghers syndrome with germline
mutation of STK11. Ann Surg Treat Res. 86(6),
325-330.

syndrome:

300

TCNCYH 147 (11) - 2021



TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

Summary

COLORECTAL ADENOMACARCINOMA IN A PATIENT
WITH PEUTZ-JEGHERS SYNDROME

Peutz-Jeghers Syndrome (PJS) is a rare disease, characterized by hamartomatous polyposis
of the gastro-intestinal (Gl) tract and pigmentation around lips, eyelids and macules on the buccal
mucosa. The objective of the study was to describe one case of colorectal adenocarcinoma in a
patient with Peutz-deghers Syndrome. A case study report was applied. A 36-year-old male with
PJS was hospitalized because of vomiting and intermittent abdominal pain. Imaging showed small-
bowel intussusception in the pelvic region, along with colorectal polyps; the largest polyp in the high
rectum measuring 38 x 37 mm was lobulated. Pathological results showed that the large polyp in the
rectum is adenocarcinoma invading the smooth muscle layer; other polyps are typical Peutz-Jeghers
polyps, with low-grade dysplasia. The patient was diagnosed with a moderately differentiated
adenocarcinoma invading the smooth muscle layer/ Peutz-Jeghers syndrome.

Keywords: Peutz-Jeghers Syndrome, colorectal adenocarcinoma.
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