
CASREPORT

HỘI CHỨNG PEUTZ - JEGHERS

Bs: Trần Lãm



Bệnh nhân: 1985M

Địa chỉ: Nguyễn Duy – Quận 8

Lâm sàng: 
Đau bụng quặn từng cơn và cầu khó

 BV An Bình









 Medic chụp MSCT Đại tràng ảo















HỘI CHỨNG PEUTZ – JEGHERS

- Là bệnh di truyền gen trội và hiếm gặp

- Biểu hiện: nhiều Polyp dạng hamartoma ở đường tiêu
hóa và các vết tàn nhang ở da niêm, khoang miệng và
tay chân



- Là bệnh hiếm gặp: tỷ lệ # 1/160.000 – 280.000 người

- Nam / nữ : 1/1

- Nguyên nhân: do đột biến gen là xuất hiện các Polyp dọc đường 
tiêu hóa theo thừ tự: tá tràng – đại tràng – dạ dày

- Bệnh làm tăng nguy cơ ung thư đại tràng

- Tằng nguy cơ ung thư cơ quan khác như: thực quản, dạ dày, 
ruột non, tụy, phổi và tăng nguy cơ ung thư vú và buồng trứng
ở nữ giới



ĐỘT BIẾN GEN

- Do đột biến gen STK11 ở nhiễm sắc thể 19

- Thường do di truyền từ cha hay mẹ

- Hoặc cũng có thể bản thân bệnh nhân là người đầu tiên bị
đột biến gen



BIỂU HIỆN HỘI CHỨNG

- Polyp dạng hamartoma thường có trong ruột non, đại tràng và
dạ dày

- Polyp có thể gây xuất huyết và hiếm khi chuyển thành ung thư

- Đốm tàn nhang: quanh môi, miệng, tay chân, có thể xuất hiện
khi còn nhỏ và nhạt dần khi dậy thì

- Rối loạn tiêu hóa: đau bụng, tiêu chảy, táo bón

- Thiếu máu, sụt cân, nôn ói và lồng ruột



CẦN CHẨN ĐOÁN SỚM ?

- Chẩn đoán sớm rất quan trọng để có kế hoạch phòng ngừa
và phát hiện sớn ung thư

- Vì làm tăng nguy cơ ung thư cao hơn người bình thường

- Ngoài những biểu hiện đặc trưng của người bệnh thì xét
nghiệm tìm gen đột biến rất có giá trị trong chẩn đoán



TĂNG NGUY CƠ UNG THƯ

- Vú: 45-50%

- Đại tràng: 39%

- Tụy: 11-36%

- Dạ dày: 29%

- Buồng trứng: 21%

- Tử cung: 9%

- Ruột non: 13%

- Phổi: 15 -17%



TIÊU CHUẨN CHẨN ĐOÁN

1. Ít nhất 02 Polyp Peutz Jeghers được chẩn đoán bởi
giải phẩu bệnh

2. Bất kể số lượng Polyp Peutz Jeghers và tiền sữ gia
đình có người bị

3. Nốt sắc tố da niêm đặc trưng và tiền sữ gia đình có
người bị

4. Bất kể số lượng Polyp Peutz Jeghers và nốt sắc tố da 
niêm đặc trưng



ĐỐI TƯỢNG NGUY CƠ BỊ HỘI CHỨNG 

- Thường gặp ở độ tuổi thanh niên hoặc giai đoạn sớm
của tuổi trưởng thành

- Có mẹ mắc hội chứng Peutz jeghers # 50%

- Tiền sữ gia đình có người bị đột biến gen STK11 # 
70%

- Hoặc # 60% người bị dù không có tiền sữ gia đình



PHƯƠNG PHÁP ĐIỀU TRỊ 

- Phẩu thuật ngoại khoa cắt bỏ Polyp và ngăn ngừa
tiến triển thành ung thư
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