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Puchmajerova A., Vasovc¢ak P, Krepelova A.

Ustav biologie a Iékafské genetiky FN Motol a 2. LF UK, Praha

Recenze: Bartos J,, Benesova L, Bendlova B, Bendova M., Brancikova D., Bravencova Z, Cahova S, Eckschlager T, Foretova L., Ganevova M., Hajduch M.,
Halamkova J., Hofinova V., Hrabétova P, Holubec L., Kiss 1., Kleibl Z,, Kohoutova M., Koudové M., Krutilkova V., Kubecova M., Melichar B., Minarik M.,
Musilova D., Mrazové |, Novotny J., Obermannové R, Ostfizkova L., Paldcova M., Petrakova K., Plevova P, Pohlreich P, Putzova M, Slavicek L, Sachlova M.,
Stekrové J, Stépankova V, Varasek J., Vitek P, Zikan M., Zimovjanova M.

Zodpovédny gen:
STK11 (LKB1) — chr.19q13.4

Typ dédi¢nosti: autozomalné dominantni
Genetické testovani indikuje klinicky
genetik.

Pracovisté poskytujici analyzu genu v CR
(pracovnik odpovédny za analyzu genu):
Ustav biologie a lékaiské genetiky
(RNDr. Peter Vasovcak, pevas78@cent-
rum.cz; MUDr. Anna Krepelovd, anna.kre-
pelova@fnmotol.cz ) - muta¢ni analyza
genu STK11

Charakteristika syndromu
Peutz-Jeghers(iv syndrom (PJS) je charakte-
rizovan asociaci gastrointestinalnich polypt
s mukokutannimi pigmentacemi. Gastroin-
testindlni polypy maji charakter hamarto-
matoznich polypd, nejcastéji se objevuji
v tenkém stfevé (v pofadi cetnosti vyskytu:
jejunum, ileum, duodenum), mohou se ob-
jevit téz v Zaludku a tlustém strevé. Gas-
trointestindlni polypy mohou vést k chro-
nickému krvaceni a anemii, opakovanym
obstrukcim a intususcepcim vyzadujicim
opakované laparotomie a resekce streva.

Mukokutanni hyperpigmentace jsou
pfitomny v détstvi jako tmavé modré az
tmavé hnédé makuly v okoli Ust, o¢i, nos-
tril, na bukalni sliznici a periandini oblasti.
Tyto makuly mohou v puberté a dospé-
losti vyblednout.

Mutace genu STK11 zplsobuji zvysené
riziko rznych malignit, kumulativni ri-
ziko karcinomu do 70 let je 81 %.

Kumulativni riziko nadorG GIT je 66 %
(tenké stfevo, tlusté strevo, jicen,
pankreas).

Riziko nador( prsu u zen do 60 let 32 %.
Gonadalni tumory - Zeny nadory ovarii
a vejcovodU, délozni hrdlo (velmi agre-
sivni), muzi nadory varlat ze Serto-
liho bunék - produkce estrogenll —
gynekomastie.

Indikace k vySetieni STK71 genu
Kritéria podle Tomlinsona
a Houlstona [4]
2 nebo vice hamartomatoznich polyp
v GIT nebo
1 hamartomatozni polyp a pozitivni ro-
dinnou anamnézou PJS nebo
1 hamartomatozni polyp a pigmentace

U jedincl s PJS se mUze rozvinout
v tlustém stievé mnoho jinych polypl
vykazujicich adenomatozni zmény, coz
muze vést k zaméné s FAP.

Testovani je indikovano genetikem po
genetickém poradenstvi a podepsani in-
formovaného souhlasu.

Prediktivni vysetfeni je mozné u déti,
pokud je v rodiné prokazana kauzalni
mutace STK11 genu.

Prenatélni diagnostika je technicky
moznd v rodinach, kde je prokazana
kauzélni mutace, nebyla dosud prove-
dena, mélo by se jednat o volbu rodiny,
zda-li toto vysetieni podstoupi.

Preimplanta¢ni diagnostika je mozna
v zavaznych pfipadech ve vybranych
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Vysledky prediktivniho testovani
V pfipadé pozitivné testované rodiny
mUlze prediktivni testovani pfibuz-
nych vyloucit vysoké hereditarni riziko
onemocnéni.

Doporuceni ke sledovani a dalsi

mozna profylakticka opatieni

(dle Boardman 2002 a McGarrity a Amos [1])
od 8 let celkové fyzikaIni vysetieni, ru-
tinni krevni testy rocné

Sledovani GIT
od 8 let gastroduodenoskopie a kolo-
skopie kazdé 2 roky
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od 8 let kapsularni endoskopie tenkého
stfeva kazdé 2 roky

odstraniovani vétsich polypd endosko-
picky, event. operacni cestou vzhledem
k riziku intususcepce

ultrazvuk bficha od 25 let Tkrat ro¢né
od 25 let endoskopicky ultrazvuk
a CA19.9 pro riziko karcinomu pan-
kreatu po 1-2 letech

Zeny
od puberty samovysetfovani prsou
1krdt mési¢né, od 20 let pravidelné vy-
Setfovani prsou klinikem, ultrazvuk

1krat ro¢né, od 25 let magnetickd rezo-
nance Tkrat za 2 roky

od 18 let pravidelné gynekologické vy-
Setfeni Tkrat za 6 mésicl, ultrazvuk
malé panve a cervikdlni cytologie,
CA125 1krédt ro¢né

zvazit po 35 letech (po ukonéeni re-
produkce) i preventivni hysterektomii
a adnexektomii

Muzi
kontroly testes od 20 let ro¢né
véetng, event. ultrazvuk a sledovani
gynekomastie

Pouceni pacienta o pfiznacich vyskytu-
jicich se malignit a o nutnosti odborného
vysetfeni mimo planovanou dispenzarni
kontrolu v pfipadé potizi!
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