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Zodpovědný gen: 
STK11 (LKB1) –  chr.19q13.4

Typ dědičnosti: a utozomálně dominantní
Genetické testování indikuje klinický 
genetik.

Pracoviště poskytující analýzu genu v ČR 
(pracovník odpovědný za analýzu genu):
Ústav bi ologi e a  lékařské genetiky 
(RNDr.  Peter Vasovčák, pevas78@cent‑
rum.cz; MU Dr. Anna Křepelová, anna.kre‑
pelova@fnmotol.cz )  –  mutační analýza 
genu STK11

Charakteristika syndromu
Pe utz- Jeghersův syndrom (PJS) je charakte‑
rizován asoci ací gastro intestinálních polypů 
s mukokutánními pigmentacemi. Gastro in‑
testinální polypy mají charakter hamarto‑
matozních polypů, nejčastěji se objevují 
v tenkém střevě (v pořadí četnosti výskytu: 
jejunum, ile um, duodenum), moho u se ob‑
jevit též v  žaludku a  tlustém střevě. Gas‑
tro intestinální polypy moho u vést k chro‑
nickému krvácení a  anemii, opakovaným 
obstrukcím a  intususcepcím vyžadujícím 
opakované laparotomi e a resekce střeva.

Mukokutánní hyperpigmentace jso u 
přítomny v dětství jako tmavě modré až 
tmavě hnědé makuly v okolí úst, očí, nos‑
tril, na bukální sliznici a peri anální oblasti. 
Tyto makuly moho u v pubertě a dospě‑
losti vybledno ut.

Mutace genu STK11 způsobují zvýšené 
riziko různých malignit, kumulativní ri‑
ziko karcinomu do 70 let je 81 %.

•	 Kumulativní riziko nádorů GIT je 66 % 
(tenké střevo, tlusté střevo, jícen, 
pankre as).

•	 Riziko nádorů prsu u žen do 60 let 32 %.
•	 Gonadální tumory –  ženy nádory ovari í 

a vejcovodů, děložní hrdlo (velmi agre‑
sivní), muži nádory varlat ze Serto‑
liho buněk  –  produkce estrogenů → 
gynekomasti e.

Indikace k vyšetření STK11 genu
Kritéri a podle Tomlinsona 
a Ho ulstona [4]
•	 2 nebo více hamartomatozních polypů 

v GIT nebo
•	 1 hamartomatozní polyp a pozitivní ro‑

dinno u anamnézo u PJS nebo
•	 1 hamartomatozní polyp a pigmentace

U jedinců s  PJS se může rozvino ut 
v  tlustém střevě mnoho jiných polypů 
vykazujících adenomatozní změny, což 
může vést k záměně s FAP.

Testování je indikováno genetikem po 
genetickém poradenství a podepsání in‑
formovaného so uhlasu.

Prediktivní vyšetření je možné u dětí, 
pokud je v  rodině prokázána ka uzální 
mutace STK11 genu.

Prenatální di agnostika je technicky 
možná v  rodinách, kde je prokázána 
ka uzální mutace, nebyla dosud prove‑
dena, mělo by se jednat o volbu rodiny, 
zda‑li toto vyšetření podsto upí.

Preimplantační di agnostika je možná 
v  závažných případech ve vybraných 

pracovištích po konzultaci s  klinickým 
genetikem.

Výsledky prediktivního testování
V případě pozitivně testované rodiny 
může prediktivní testování příbuz‑
ných vylo učit vysoké hereditární riziko 
onemocnění.

Doporučení ke sledování a další 
možná profylaktická opatření
(dle Bo ardman 2002 a McGarrity a Amos [1])
•	 od 8 let celkové fyzikální vyšetření, ru‑

tinní krevní testy ročně

Sledování GIT
•	 od 8  let gastroduodenoskopi e a kolo‑

skopi e každé 2 roky
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•	 od 8 let kapsulární endoskopi e tenkého 
střeva každé 2 roky

•	 odstraňování větších polypů endosko‑
picky, event. operační cesto u vzhledem 
k riziku intususcepce

•	 ultrazvuk břicha od 25 let 1krát ročně
•	 od 25  let endoskopický ultrazvuk 

a  CA19.9  pro riziko karcinomu pan‑
kre atu po 1– 2 letech

Ženy
•	 od puberty samovyšetřování prso u 

1krát měsíčně, od 20 let pravidelné vy‑
šetřování prso u klinikem, ultrazvuk 

1krát ročně, od 25 let magnetická rezo‑
nance 1krát za 2 roky

•	 od 18 let pravidelné gynekologické vy‑
šetření 1krát za 6  měsíců, ultrazvuk 
malé pánve a  cervikální cytologi e, 
CA125 1krát ročně

•	 zvážit po 35  letech (po ukončení re‑
produkce) i  preventivní hysterektomii 
a adnexektomii

Muži
•	 kontroly testes od 20  let ročně 

včetně, event. ultrazvuk a  sledování 
gynekomasti e

Po učení paci enta o příznacích vyskytu‑
jících se malignit a o nutnosti odborného 
vyšetření mimo plánovano u dispenzární 
kontrolu v případě potíží!
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