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Peutz-Jeghers Sendromlu Cocuk
Olgularimizin Degerlendirilmesi;
Ondokuz Mayis Universitesi Deneyimi

Evaluation of Our Pediatric Cases with
Peutz-Jeghers Syndrome;
Experience of Ondokuz Mayis University

OZET Amag: Peutz-Jeghers sendromu, dudaklarda ve mukozalarda melanotik makiiller ve gastro-
intestinal kanalda polipozis ile karakterize bir hastaliktir. Ortalama tani alma yaginin 20’li yillar ol-
dugu bilinen bu tablo, erken ¢ocukluk déneminde tekrarlayan karin agrilar ve diizelmeyen demir
eksikligi anemisi gibi daha sinsi bulgularla karsimiza ¢ikabilir. Bu yazida amacimiz ¢ocukluk ¢a-
ginda Peutz-Jeghers sendromu tanisiyla izlenen hastalarimizin bagvuru yakinmalari, tan1 ve teda-
vi izlemleri ile ilgili deneyimlerimizi paylagmaktir. Gereg ve Yontemler: Peutz-Jeghers sendromu
tanisiyla izlenen bes hastanin bagvuru yakinmalar, klinik, laboratuvar, endoskopik ve histopatolo-
jik bulgular1 ve izlem siiregleri ile ilgili veriler degerlendirildi. Bulgular: Hastanemize bagvuru yas
ortalamalar1 7.3 + 3 (2.5-10) yildi. Karin agris1 hastalarin hepsinde (%100), akut karin tablosu (in-
vajinasyon) iki (%40), kansizlik-solukluk ii¢ (%60) hastada ilk bagvuru yakinmasiydi. Hastalarin
hepsinde dudaklarda hiperpigmente makiiller ve pozitif aile 6ykiisii vardi. Hamartomatoz yapida-
ki polipler jejunum (%100), mide (%80), rektum (%60), ve duodenumda (%20) saptandi. Sonug:
Tedaviyle diizelmeyen demir eksikligi anemisi ve tekrarlayici karin agrilar1 olan ¢ocuklarda, aile 6y-
kiistintin polipozis agisindan iyi alinmasi ve Peutz-Jeghers sendromunun ayirici tanida distnil-
mesi, bu hastalarin ve varsa diger aile bireylerinin tan1 ve izlemleri acisindan yerinde olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Peutz-Jeghers sendromu; anemi, demir eksikligi; karin agrisy;
hiperpigmentasyon; intestinal polipler

ABSTRACT Objective: Peutz-Jeghers syndrome is a disease characterized by melanotic macules on
the lips and the mucous membranes and polyposis in the gastrointestinal tractus. This condition
which is known to be diagnosed around 20 years of age can appear with recurrent abdominal pain
and cause more insidious symptoms as refractory iron deficiency anemia in early childhood. In this
report, we aimed to share our experiences on the application complaints, diagnosis and therapeu-
tic monitorization of our patients who were followed up with diagnosis of Peutz-Jeghers syndro-
me in childhood. Material and Methods: Admission complaints, clinical, laboratory, endoscopic
and histopathological findings and data of monitorization of five patients with Peutz-Jeghers syn-
drome were evaluated. Results: Mean age of application to our hospital was 7.3 + 3 (2.5-10) years.
First application complaints were abdominal pain in all of the patients(100%), acute abdomen in two
patients (invagination) (40%) and anemia-pallor in three patients (60%). All of the patients had hy-
perpigmented maculee on the lips and a positive family history. Hamartomatous polyps were de-
tected in jejunum (100%), stomach (80%), rectum (60%) and duodenum (20%). Conclusion:
Questioning of family history in terms of polyposis and suggestion of Peutz-Jeghers Syndrome in
differential diagnosis of children with refractory iron deficiency anemia and recurrent abdominal
pain would be beneficial for the diagnosis and follow-up of these patients and the other family
members with the disease.

Key Words: Peutz-Jeghers syndrome; anemia, iron-deficiency; abdominal pain;
hyperpigmentation; intestinal polyps
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eutz-Jeghers sendromu (P]S), dudaklarda,
Pbukkal mukozada veya ciltte hiperpigmente

makiiler lezyonlar, gastrointestinal sistemde
hamartomatéz polipozis ve kansere egilim ile sey-
reden bir hastaliktir."* Otozomal dominant kaliti-
lan bu hastaliga timor supressor islevi olan niikleer
serin/tirozin kinazi (STK) kodlayan STK11/LKB1
geninin neden oldugu gosterilmistir.>® Bu sendro-
mun dikkat ¢ekici bulgularindan biri olan dudak-
lardaki hiperpigmentasyon erken bebeklik do-
neminden baglayarak hayatin herhangi bir done-
minde ortaya ¢ikabilmektedir. Gastrointestinal sis-
temde gelisen polipler nedeniyle, ilk yakinmalar
genellikle karin agrisi, invajinasyon ve tedaviye di-
rencli demir eksikligi anemisidir. Her ne kadar bu
yakinmalarin baglama yas1 ¢ocukluk déneminden
itibaren olsa da, hastalarin tani alma yas ortalama-
lar1 20’li yaslar olarak bildirilmektedir.’

Bu makalede, tedaviyle diizelmeyen/tekrarla-
yan demir eksikligi anemisi ve/veya karin agris1 ya-
kinmalar1 6n planda olan, ii¢ farkli aileden bes
¢ocugun tanisinin, aile oykiisii ve fizik inceleme
bulgular ile nasil konulduguna dikkati cekmek is-
tedik.

I GEREC VE YONTEMLER

Cocuk Gastroenteroloji boliimiimiizde PJS tanisi ile
izlenen hastalarin dosya, endoskopi ve patoloji ka-
yitlar1 geriye doniik olarak gozden gecirildi. Fizik
incelemede dudaklarda hiperpigmente makiiller,
gastrointestinal sistemde hamartomatoz polipler ve
pozitif aile dykiisiiniin olmas: tani igin yeterli kri-
terler olarak kabul edildi.®* Hastanemizde izlenen,
bu kriterlere uygun bes ¢cocuk saptandi. Hasta dos-
yalarindan, bagvuru yakinmalari, yakinmalarinin
basladig1 yas ve bu donemde yapilan taniya yone-
lik tetkikler kaydedildi. Endoskopik yada cerrahi
olarak alinan patoloji materyallerinden hazirlan-
mis preparatlar yeniden gozden gegcirildi. Veriler
ortalamazstandart sapma (SS) ve yiizde (%) olarak
verildi.

I BULGULAR

Ucii kiz, beg hastanin bagvuru sirasinda yas ortala-
malar1 7.3 + 3 (2.5-10) yildi. Soyge¢misleri deger-
lendirildiginde, ikiser kardes olan bes ¢ocugun
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aralarinda akrabalik bulunmayan ii¢ farkl: aileden
geldigi ve hepsinde PJS’li aile 6ykiisii oldugu 6gre-
nildi. Ik dért hastamiza ait soy agaclar1 Sekil 1’de
gosterilmigtir. Kardes olan 3 ve 4 numarali olgula-
rin annesinin 38 yasinda iken serviks kanserinden
6ldugi ve onun da dudaklarinda hiperpigmentas-
yon oldugu 6grenildi.

Karin agrisi en sik bagvuru yakinmasiyd: (%
100) ve iki olgu (olgu 2 ve 4) akut karin (invajinas-
yon) bulgulariyla gelmisti ve operasyon sirasinda
invajinasyona neden olan ince bagirsakta polipler
saptanmistl. Bir hastamizda (olgu 3) izleminin ye-
dinci yi1linda magnetik rezonans (MR)-enteroklizis
ile invajinasyon saptandi. Ikinci sikliktaki bagvuru
yakinmasi anemiye ait halsizlik, solukluk seklin-
deydi ve ti¢ hastamizda (% 60) vardi (Tablo 1). Ol-
gu 2’de bagvuru sirasinda zaman zaman olan
melena Oykiisii disinda hastalardan hematemez-
melena ya da hematokezya 6ykiisii alinmad.

Fizik incelemede, hastalarin hicbirinde biiyii-
me geriligi saptanmadi. Hastalarin hepsinde bize
ilk gelislerinden itibaren dudaklarinda hiperpig-
mente makiilleri vardi (Resim 1).

Tiim olgularin demir depolar1 azalmist1. Tki ol-
guda derin olmayan anemi vardi. Izlemleri siire-
since hastalar devamli yada aralikli oral demir
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SEKIL 1A: Olgu 1 ve 2'nin (oklar) babalarinda da PJS oldugunu gésteren
soy agacl.
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SEKIL 1B: Olgu 3 ve 4’¢ ait (oklar), anne, teyze, teyzenin iki gocugu ve
dedelerinde PJS oldugunu gésteren soy agaci.
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TABLO 1: Peutz-Jeghers sendromlu hastalarimizin bazi demografik dzellikleri ve klinik bulgulari.

Olgu Yas(yl). BY Basvuru
No cinsiyet (yil)  yakinmasi Aile dykiisii Akrabalik
1 10y, K 9 Solukluk, halsizlik,  Kardes, baba Yok
karin agrisi
2 13y, K 9 Karin agrisi, Kardes, baba Yok
(invaginasyon),
solukluk, melena
3 18y, E 10 Karin agris, Kardes, anne, Yok
solukluk teyze ve teyze
gocuklan
4 12y,E 6 Karin agrisi, Kardes, anne, Yok
(invaginasyon) teyze ve teyze
cocuklari
5 6y, K 25 Karin agris, Baba Yok
aile ykiist

hiperpigmentasyon

Dudak

Hamartomatéz polip DEA  Son kontrol

Var Mide (korpus, antrum), ~ Var  Anemi devam ediyor,
jejunum demir tedavisi aliyor.

Var Mide (korpus, antrum), ~ Var  Yakinmasi yok,
jejunum demir tedavisi aliyor.

Var Mide {korpus), Var  Yakinmasl yok,
duodenum, jejunum, demir tedavisi alryor.
rektum

Var Mide (antrum), Var  Yakinmasi yok,

jejunum, rektum demir tedavisi aliyor.

Var Jejunum ve rektumda Var  Yakinmas yok, demir
polip, duodenumda tedavisi aliyor

multiple mikro

nodiler gérinim

BY: Bagvuru yasi, DEA: Demir eksikligi anemisi.

tedavisi (3-6 mg/kg dozunda) almiglardi. Hastalar
ortalama 3.2 yil (0.5-6 y1l) izlendi ve yapilan son
kontrollerinde ilk hasta hari¢ hepsinin hemoglobin
degerleri normale dondiigii halde demir eksikligi-
nin devam ettigi gozlendi (Tablo 2). Olgu 1’in ilk
tan1 konulma agamasinda yapilan st endoskopi-
sinde midede korpus ve antrumda 0.5 cm ¢aplarin-
da iki adet polipe rastlanmig ve endoskopik olarak
¢ikarilmisti. Ayni asamada yapilan kolonoskopi ve
osefagus-mide-duodenum (OMD)-ince bagirsak
grafilerinde polipe rastlanmamigti. Ancak anemisi
diizelmeyen hastada, izleminin altinci ayinda ya-
pilan MR-enteroklizis ile jejunumda, 1.5 cm ¢apla-
rinda birbirine yakin iki adet polip izlendi ve dig
merkezde ¢ift balon enteroskopi ile ¢ikarildu.

Intestinal polipler, invajinasyon klinigi ile ge-
len iki hastada (olgu 2 ve 4) agik cerrahi girisimle
saptanmis ve ¢ikarilmist; her ikisinde de jejunum
lokalizasyonundaydi. Bu hastalara takiplerinde ya-
pilan st ve alt endoskopilerde; olgu 2’de biri kor-
pus (Resim 2), digeri antrumda 1.5 ve 1 cm ¢aph iki
adet (kolonoskopide polip yoktu), olgu 4’de ise mi-
de antrumunda ve rektumda birer adet 0.5 ve 1 cm
capli poliplere rastlanarak polipektomi yapildi. Iz-
lemleri stiresince, ince bagirsak diger boliimlerini
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RESIM 1: Dudaklarda hiperpigmente makiiler lezyonlar (Olgu 1).

de goriintiilemek amaciyla yapilan OMD-ince ba-
girsak grafilerinde ve MR-enteroklisis tetkiklerin-
de bagka polipe rastlanmadi.

[k kez 10 yasindayken dudaklardaki hiper-
pigmentasyonu ve aile 6ykiisii ile tan1 alan ancak
diizenli kontrollere gelmeyen hasta (olgu 3), 15 ya-
sindayken karin agrisi ve solukluk yakinmalariyla
tekrar bagvurdugunda yapilan tist endoskopisinde,
boyutlar1 0.5 ile 1 cm arasinda degisen, mide kor-
pusunda iki, duodenum ikinci kisminda bir adet
polip saptandi ve polipektomi yapildi. Kolonosko-

Turkiye Klinikleri ] Med Sci 2011;31(3)
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TABLO 2: Peutz-Jeghers sendromlu hastalarin basvuru sirasinda ve son kontrollerindeki bazi laboratuvar bulgulari.

Hb (gr/dL) Htc (%) MCV (fL) RDW (%)
No ik Son ilk  Son ik  Son ilk  Son
1 57 96 171 29.8 65.0 651 17.6 195
2 43 128 141 382 579 762 270 177
3 67 156 230 462 528 76 195 163
4 11 123 343 36.1 770 778 175 139
5 105 122 316 36 645 735 164 232

SD(mcg/dl) SDBK TS (%) Ferritin (ng/ml) GGK
ik Son ik Son ik  Son ik  Son ilk  Son
137 161 M7 537 32 29 102 20 +

54 27 474 479 12 55 05 57 +

13.0 344 439 503 29 74 1.0 52
506 337 461 545 109 6.2 40 45

21 458 341 328 61 138

“Hastalarin ilk ve son kontrolleri arasinda gegen siire ortalama 3.2 yil (0.5-6 yil) olup, araliklarla 3-6 mg/kg dozunda demir tedavisi almislardir.

&3 No'lu hastanin ilk kan degerleri 15 yasindaki bagvurusuna aittir.

Hb: Hemoglobin, Htc: Hematokrit, MCV: Ortalama eritrosit hacmi, RDW: Eritrosit dagilim genisligi, SD: Serum demir diizeyi, SDBK: Serum demir baglama kapasitesi, TS: Transferrin

saturasyonu, GGK: Gaitada gizli kan.

Normal serum degerleri: SD: 22-184 meg/dL, SDBK: 250-400 mcg/dL, Ferritin: 7-140 ng/ml, TS: > %15 (10).

RESIM 2: Mide polibinin endoskopik gériintiisti (Olgu 2).

pisinde rektumda bir adet 0.5 cm ¢apli polip ve sig-
moid kolonda 3-4 adet birbirine yakin mikropoli-
poid olusumlar izlendi. Patolojiye gonderilen
materyallerin hepsi hamartomat6z poliple uyum-
luydu. Diger bagirsak kisimlarini degerlendirmek
i¢in 0 dénemde yapilan OMD-ince bagirsak grafi-
sinde jejunal bolgede multiple kii¢iik dolma defekt-
leri izlenmis ve takibe alinmisti. Yaklagik bir yil
sonra yapilan MR-enteroklizis ile jejunumda en bii-
yugi 7 cm ¢apa ulasan ¢ok sayida polip izlenmis ve
biiyiik olanin liimeni daralttig1 ve invajinasyona
neden oldugu goriilerek dis merkezde ¢ift balon
enteroskopi ile ¢ikarilmigti.

Turkiye Klinikleri ] Med Sci 2011;31(3)

Olgu 5, tekrarlayan karin agrilar1 ve babasinda
PJS olmasi nedeniyle erken yasta getirilmisti.
Tetkiklerinde gaitada gizli kan ve parazit saptan-
mamis, ¢6lyak antikorlar (antigliadin ve antiendo-
misyum) negatif bulunmustu. Yapilan iist endos-
kopide polipe rastlanmamis ancak, bulbus ve duo-
denumun ikinci kisminda multiple mikronodiiler
goriiniim izlenmisti. Kolonoskopi ile rektumda iki
adet 1’er cm polip saptanip rezeke edilmisti. Aynm
hastada iki y1l sonra OMD-ince bagirsak grafisin-
de, jejunum lokalizasyonunda, ¢aplar1 1 cm’den kii-
¢lik cok sayida polip saptandi.

Hastalarimizin hepsinde jejunum lokalizasyo-
nunda polip vardi. Alt ve st endoskopiyle goriin-
tilenemeyen ince bagirsagin bu boélimleri igin
hastalarin takiplerinde hepsine en az bir kez OMD-
ince bagirsak grafisi ve dérdiine MR-enteroklizis
tetkikleri yapilmist1. Invajinasyon klinigi ile gelip,
acik cerrahi girisimle jejunumdaki polipleri ¢ikari-
lan iki hastanin (olgu 2 ve 4) sirasiyla 4 ve 6 yillik
izleminde hem OMD-ince bagirsak grafisi hem de
MR-enteroklizis ile ince bagirsakta bagka polip sap-
tanmadi. MR-enteroklizis yapilan diger iki hasta-
da ise jejunum lokalizasyonunda polipler izlenmisti
(olgu 1 ve 3), ayrica olgu 1’de yakin zaman once
OMD- ince bagirsak grafisi ile saptanamayan po-
liplerin MR-enteroklizis ile goriintiilenmesi dikkat
cekiciydi.

Hastalarin cerrahi ya da endoskopik olarak ¢1-
kartilan poliplerine ait patoloji preparatlar: tekrar
degerlendirildi, kistik dilatasyon gosteren belirgin
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foveolar hiperplazi ve hiperplastik bezlerin arasina
uzanan diiz kas lifleri izlendi. Hepsi hamartomatoz
polip olarak yorumland: ve adenomatdz ve/veya
displastik degisikliklerin eslik etmedigi vurguland:
(Resim 3). Testis timorii taramasi amaciyla olgu 3
ve 4’e, yapilan skrotal ultrasonografilerde patoloji
saptanmad.

I TARTISMA

Peutz-Jeghers sendromunu tanimlamak i¢in, a)
mukokutantz hiperpigmente lezyonlar, b) pozitif
aile oykiisii ve c) gastrointestinal hamartomatoz po-
liplerin varlig: seklinde siralanan ti¢ kriterden iki-
sinin gosterilmesi yeterli olmaktadir.”

Hiperpigmente lekelerin daha ¢ok dudaklarda
(>%95) ve yanak mukozasinda (%83) yer aldig1, an-
cak el ve ayaklar gibi viicudun diger bolgelerinde
daha az siklikta goriilebildigi bildirilmektedir. His-
topatolojik olarak melanosit depolanmasiyla giden
bu lekelerin erken bebeklik doneminden itibaren
hayatin herhangi bir déneminde gelisebilecegi ve
zamanla kaybolabilecegi, goriilme oraninin %80-
100 oldugu bildirilmektedir.'* Bizim hastalarimizin
da 2.5 yaginda olan dahil hepsinde bu makiiller sap-
tanmistir. Bu durum, mukokutandz hiperpigmente
lezyonlarin dikkatli bir fizik inceleme ile hastay1 ilk
degerlendiren hekim i¢in tani agisindan yol goste-
rici bir bulgu oldugunu distindiirmektedir.

Peutz-Jeghers sendromu otozomal dominant
kahtilmaktadir. En sik goriilen mutasyon 19. kromo-
zomun 13.3 lokusunda bulunan serin-treonin kinaz

RESIM 3: Olgu 1’e ait kistik foveolar genislemeler ve arada diiz kas lifleri
(oklar) iceren polipoid nitelikte mide mukozasi (HE, x100)
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STK 11 (ya da LKBI1) geninde yer almaktadir.*®
“Germline” mutasyonlar ile bu genin veya normal
allelinin kayb1, hamartomatoz poliplerle sonuglana-
bilir.>¢ Hastalarin %40-60'1nda bu mutasyonlar sap-
tanmakta, ayrica de mnovo mutasyonlar da
bildirilmektedir.>® Genel olarak hastaligin ortaya
¢ikma yag1 20-30’1u yillar olarak bilinse de bunun
STK11 genindeki mutasyonun tipine gore degistigi
belirtilmektedir.® “Missens” mutasyonu olanlarda or-
tanca bulgu verme yasinin 21, kesilmis “truncating”
gen mutasyonunda ise 10 oldugu ifade edilmektedir.
Bu hastalarda, en sik bildirilen yakinma, bizim tiim
hastamizda da goriildiigii gibi karin agrisidir. Intra-
mural bagirsak tikanmasi ya da invaginasyonun ka-
rin agrisina neden olabildigi, bazen poliplerin
kopabildigi veya tilserler olusabildigi, boyle hasta-
larda ise bagvuru nedeninin, gastrointestinal kana-
malar oldugu bildirilmektedir."* Makroskopik olarak
kanama tanimlanmasa bile bu hastalarda kronik kan
kaybina bagh anemi sik olarak goriilmektedir. Bizim
hastalarimizin da bagvuru sirasinda ti¢iinde derin
anemi ve buna bagh yakinmalar vardi. Ozellikle bir
hastamiz (Olgu 1) dis merkezde bir yil demir teda-
visi alip yakinmalarinin diizelmemesi tizerine bize
bagvurmustu. Diger iki hastamizin da (Olgu 4 ve 5)
yaslarina gore hemoglobin degerleri diisiik olup, la-
boratuar tetkikleriyle hepsinde demir eksikligi ol-
dugu gosterilmisti. Demir eksikligi anemisinin
kronik kan kaybina bagh oldugu diisiiniildiigiinde,
hematemez, melena veya hematokezya 6ykiisiiniin
bir hasta disinda digerlerinde olmadig goriildii. Gai-
tada gizli kan pozitifligi ise iki hastamizda saptan-
mist1 (Tablo 2). Gerek 6ykii, gerekse laboratuvar
olarak gastrointestinal sistem kanama bulgularinin
cok carpici olmamast, poliplerin daha ¢ok proksimal
ince bagirsak diizeyinde olmasina, sayica erigkine
gore daha az olmasina ve kanamanin aralikli olma-
sina bagh oldugunu diisiindiirmiistiir. izlemleri siire-
since hastalar devamli ya da aralikli olarak demir
tedavisi aldiklar1 halde son kontrollerinde anemile-
ri diizelen hastalar dahil hepsinde demir eksikligi-
nin devam ettigi gériilmiistiir. Bu durum da, bu
hastalarda demir diizeyinin yakin takip edilmesi ve
demir takviyesine devam edilmesi gerekliligini dii-
sindiirmektedir. Cocuklarda, tedaviye ragmen
diizelmeyen veya tekrarlayan demir eksikligi ane-

Turkiye Klinikleri ] Med Sci 2011;31(3)
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milerinde, ¢ocugun ilaci alamadigi, demirin zayif
emilen bir formda verilmis olabilecegi akilda tutul-
mali; pulmoner, iiriner ve gastrointestinal sistemden
olusabilecek kan kayiplar1 veya gastrointestinal sis-
tem mukozasini tutan ¢6lyak, inflamatuar bagirsak
hastaliklar1 gibi hastaliklar ve parazitozlar yoniin-
den aragtirilmalidir.’® Ancak, hastalarimizda da ol-
dugu gibi, dikkatli bir 6yki, fizik inceleme ve
gereken durumlarda ileri tetkikler ile yukarida ad
gecen durumlarin ayirici tanisi yapilarak, cocuklar-
da nadir goriilen hastaliklarda bile, uygun tani ve te-
davi yaklagimlarinda bulunmak miimkiin olabil-
mektedir.

Peutz-Jeghers sendromunda poliplerin en sik
ince bagirsaklarda (%64) olmak tizere, kolon (%53),
mide (%49) ve rektumda da (%32) goriildiigi bildi-
rilmektedir. Bunun yani sira poliplere iist ve alt so-
lunum yolu ile mesanede de rastlanabildigi
belirtilmektedir.® Bizim hastalarimizda jejunum
(%100), mide (%80), rektum (%60), ve duodenum-
da (%20) polipler saptandi. Bir hastamizda ise (Ol-
gu 5), jejunum ve rektumdaki poliplerinin yani sira,
osefagogastroduodenoskopi (OGD)’de digerlerin-
den farkl olarak duodenumda yaygin mikronodii-
ler goriintim izlendi.

Poliplerin invajinasyona ve ileusa ve daha ile-
ri donemlerde kansere neden olabilecegi bilinmek-
tedir."! Bu nedenle PJS’li ¢ocuklarin herhangi bir
yakinmasi olmasa bile belli araliklarla, yeni gelisen
gastrointestinal polipler agisindan taranmasi ve
bunlarin elektif polipektomi ile ¢ikarilmas: 6neril-
mektedir. Poliplerin tespitinde degisik yontemler
kullanilabilmektedir. Poliplerin yerlesimi jejunum
ve ileum bolgelerinde daha sik oldugundan, ¢ogu
zaman OGD ve kolonoskopi yeterli olmamaktadir.
Bu hastalarin kapsiil endoskopi ya da ¢ift balon en-
teroskopi ile degerlendirilmeleri o6nerilmekte-
dir.'?'® Bu tetkik olanaklar1 olmayan merkezlerde,
bizim hastalarimizda da oldugu gibi MR-enterokli-
sis yol gosterici olmaktadir.’ Bizim de izlemimiz-
de dort hastaya MR-enteroklizis yapilmis ve
ikisinde jejunal bolgede poliplere rastlanmistir.
Ozellikle bir hastada (olgu 1) yakin zamanda yapi-
lan OMD-ince bagirsak grafisinde saptanamayp,
MR-enteroklisis ile poliplerin gosterilmesi, bu tet-
kikin ¢ok daha hassas oldugunu ve 6zellikle de ane-
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mileri devam edip, endoskopiyle polip gosterile-
meyen hastalara belli araliklarla yapilmasinin uy-
gun oldugunu distindiirmistiir.

Peutz-Jeghers sendromunun polip histomor-
folojisi tipik olarak hamartomatoz karakterdedir.!3
Hamartamatoz poliplerin, bulundugu lokalizas-
yonla uyumlu matiir epitelyal elemanlardan olus-
masl, epitelyal yapilar arasina uzanan diiz kas
liflerinin agag¢ benzeri organizasyonu ve lamina
proprianin dogal goriiniimii hiperplastik veya ju-
venil poliplerden ayiriminda kolaylik saglar.”® Ha-
martomatdz poliplerin malign tranformasyon gos-
terebilecegi bilindiginden histomorfolojik incele-
mede adenomat6z ve/veya adenokarsinomatoz
transformasyon alanlarinin varlig: arastirilmali-
dir.'® Bizim hastalarimizin da poliplerinin hamar-
tomatoz tipte oldugu ve malign olusum icermedigi
gosterilmisgtir.

Bu hastalarda gastrointestinal sistem dis1 tii-
mor gelisim riskinin de ¢ok yiiksek oldugu bildiril-
mektedir.*® Giardiello ve ark.’ yayinladigi bir
metaanalizde, tiim kanser tipleri i¢in riskin normal
poptilasyona gore 15 kat arttig1 belirtilmektedir. Bu
hastalarda kanser gelisimi i¢in géreceli riskin, dso-
fagus, mide, ince bagirsak, kolon, pankreas, akci-
ger, meme, uterus, over, diger endokrin organlar
icin arttif1 gosterilmistir.* Bu artisa neden olarak,
STK11 geninin tiimor supresor bir gen olmasi gos-
terilmektedir.*!” Bu genin ATP baglayan ve kataliz
bolgelerini etkileyen mutasyonlarina sahip hasta-
larda kanser gelisiminin nadir goriildiigii, buna kar-
sin genin C terminalinde ve substrat tanimada
o6nemli protein bolgelerini kodlayan mutasyonlar:
olan hastalarda kanserin daha sik goriildiigii bildi-
rilmektedir."” Bizim hastalarimizda tiimére rastlan-
mamakla beraber, olgu 3 ve 4’{in annesinin 38
yasinda serviks kanserinden 6ldiigi bilinmektedir.
PJS1i hastalarin ve yakin akrabalarinin kanser ge-
lisimi acisindan takibi ¢ok 6nemlidir. Erkeklerde
en ¢ok, erken yasta sertoli hiicreli testis timori go-
rilme riski olup, bu hastalarin dogumdan itibaren
12 yasina kadar fizik inceleme ve skrotum ultraso-
nografisi ile iki yilda bir kontrol edilmesi 6neril-
mektedir. Kizlarda da 19 yagindan itibaren 6zellikle
meme kanseri riski artmakta, 18 yasindan itibaren
meme muayenesi ve 25 yasindan itibaren de endos-
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kopik ultrasonografi ve mamografi ile takibi 6ne-
rilmektedir. Yine 25 yagindan itibaren tarama tes-
ti olarak CA-19-9 ve CA-125 tiimor belirteglerinin
bakilmasi 6nerilebilir. Ayrica hastalarin hepsine 8
yasindan itibaren iist endoskopi ve ince bagirsak
tetkikleri, 18 yasindan itibaren de kolonoskopi
onerilmekte, patolojik bulgu saptanirsa her 2-3 y1l-
da bir tekrar edilmesi gerekmektedir.?

Sonug olarak, ¢ocukluk yas grubunda sik kar-
silastigimiz, tedaviye direncli demir eksikligi ane-
misi ve tekrarlayic1 karin agris1 gibi yakinmalar
olan hastalarin ayirici tanisinda dikkatli bir fizik
inceleme ve aile 6ykiisii sorgulamasi ile PJS'nin ak-
la gelmesi ve bu hastalarin ve diger aile bireylerinin
daha ileri incelemeler ile taranarak komplikasyon-
lar yoniinden izlenmesi uygun olacaktir.
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