AGNIESZKA PAWLOWSKA — KAMIENIAK,
AGNIESZKA MROCZKOWSKA — JUCHKIEWICZ,
KATARZYNA KOMINEK, PAULINA KRAWIEC, BEATA MELGES,
ELZBIETA PAC — KOZUCHOWSKA
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ZESPOt PEUTZA-JEGERSA PRZYCZYNA KRWAWIENIA Z PRZEWODU
POKARMOWEGO U 6-LETNIEJ DZIEWCZYNKI - OPIS PRZYPADKU.

ZESPOL PETZA-JEGERSA

choroba wrodzona, dziedziczaca sie jako cecha autosomalna dominujaca
u podtoza zespotu lezy obecnos$¢ mutacji w genie LKB1/STK11, zlokalizowanym w obrebie
chromosomu 19
choroba dotyczy wszystkich ras, obu pici, Sredni wiek rozpoznania przypada na drugg dekade
zycia
manifestacja kliniczna:
- Sluzdwkowo-skorne zmiany barwnikowe, tzw. plamy soczewicowate, ktore zwykle
pojawiajg sie w dziecinstwie, w pozniejszym wieku moga ulegac regresji;
plamy majg barwe od cielistej do bragzowej, sSrednice do kilku milimetrow;
powstajg w wyniku nagromadzenia zwiekszonej ilosci melanocytow na granicy
skdrno-naskdrkowej, wystepuja na skdrze wokot warg, nosa, okolicy narzadéw ptciowych,
rzadziej na dioniach, stopach oraz na btonie sluzowej policzkéw.

- obecnos¢ hamartomatycznych polipdw w przewodzie pokarmowym, giéwnie w jelicie

- sktonnos¢ do tworzenia sie nowotwordow ztosliwych w réznych narzadach.

cienkim, co moze objawiac sie jako niedokrwistos¢, jawne krwawienie z przewodu
pokarmowego lub wgtobienie

OPIS PRZYPADKU

Dziewczynka 6 letnia przyjeta zostata do kliniki z powodu trwajgcych od dwdch
tygodni béléw brzucha, smolistych stolcow.

Przy przyjeciu w badaniu fizykalnym stwierdzono:

e plamy barwnikowych na wargach, btonie sluzowej przedsionka jamy ustnej,
wewnetrznej stronie policzkéw,

® bolesnos¢ przy palpacji catej jamy brzuszne;j.

Badania laboratoryjne ujawnity miernego stopnia niedokrwistos¢ (Hb-9,1 g%, Ht-
27,1%, Er-3,38 min, MCV-80,2 fl)

W gastroskopii uwidoczniono w zotgdku pieé uszyputowanych polipéw o wielkosci
od 5 mm do 1,5 cm, uszyputowanych, o przekrwionej powierzchni, z dos¢ licznymi
ogniskami krwotocznymi, bez cech aktywnego krwawienia.

W kolonoskopii- zarédwno w jelicie grubym, jak i w ileum terminale nie uwidoczniono
zmian.

Pacjentka przekazana do CZDz w Warszawie w celu wykonania polipektomii.

Whioski:

Uwzglednienie obecnosci plam soczewicowatych na skorze i btonie sluzowej w diagnostyce
réznicowej utajonego krwawienia z przewodu pokarmowego moze przyczynic sie do znacznie
szybszego rozpoznania.

Woczesna diagnoza pozwala na unikniecie powiktan oraz wdrozenie profilaktyki
przeciwnowotworowej



