PEUTZ - JEGHERS SENDROMU e
55

Viistimle Muthugurm
Dernedi

1. Peutz-Jeghers Sendromu Nedir?

Peutz-Jeghers sendromu (PJS); gorunadr farklilik olarak agiz ici, 6ellikle dudak, agiz
cevresi, deri ve mukozada koyu renkli lekeler (mukokutandz pigmentasyon), sindirim
sisteminde gelisen polipler ve ¢esitli organlarda artmis kanser riski ile karakterize nadir
gorulen genetik bir durumdur. Hastaligin gorilme sikliginin 1:25.000 ile 1:280.000
arasinda oldugu tahmin edilmektedir

2. PJS’nin Belirtileri Nelerdir?
Deri Bulgulari (Pigmentasyon)

e Cocukluk caginda (genellikle 5 yasindan dnce)
dudaklar, agiz cevresi, burun, gozler, parmaklar koyu
mavi/kahverengi lekeler (makuller) olusur.

* Bu lekeler ergenlik ve yetiskinlikte solabilir, ancak
agiz icindeki (yanak mukozasi) lekeler genellikle
kalicidir.

pigmentation

¢ Lekeler genellikle bagirsak sorunlarindan énce
ortaya c¢ikar ve erken tani igin kritik bir ipucudur.

Mide ve Bagirsak Polipleri

¢ PJS'ye 6zgu polipler (hamartomlar) en sik ince bagirsakta gorullr. Ayrica mide ve kalin
bagirsakta da bulunabilirler.

» Onemli Risk: Polipler bliyilyerek kanama, anemi ve invajinasyon (bagirsagin ic ice
gecmesi) adi verilen tehlikeli bir tikanikliga yol acabilir.

* invajinasyon riski 10 yasinda %44, 20 yasinda ise %50'ye kadar gikar.

Riskler

* PJS'li bireylerde yasam boyu kanser riski artmistir (70 yasina kadar genel risk %83
olarak bildirilmistir).



¢ Riskli Organlar: Kolon (kalin bagirsak), mide, pankreas, meme ve yumurtaliklar.

¢ Kadinlarda yumurtalik (SCTAT) ve rahim agzi tumorleri; erkeklerde ise jinekomastiye
(meme buyumesi) neden olabilen testis tumorleri (Sertoli htcreli) gorulebilir.

3. PJS Tanisi Nasil Konulur?

Asagidaki durumlardan herhangi biri varsa PJS tanisi konur:

1. iki veya daha fazla PJS tipi polibin bulunmasi.

2. Karakteristik lekelerin (pigmentasyon) gorilmesi ve ailede PJS dykusu olmasi.
3. PJS tipi polip olmasi ve ailede PJS dykisl olmasi.

4. Karakteristik lekelerle birlikte PJS tipi polip olmasi.

Kesin Tani: Molekdler genetik test ile STK77 genindeki mutasyonun saptanmasi taniyi
kesinlestirir

4. Genetik Geg¢is: Ailem Risk Altinda mi?

PJS vakalarinin biiylik cogunlugunda sorumlu gen STK11 genidir.

Ancak klinik olarak PJS tanis1 alan baz1 bireylerde bu gende mutasyon bulunamayabilir; bu
durum farkli genlerin veya giliniimiiz teknolojisiyle tespit edilemeyen genetik degisimlerin rol
oynayabilecegini gosterir

e PIJS, "Otozomal Dominant (baskin) bir hastaliktir. Hastaligin ortaya ¢ikmasiigin
genin (STK11) kusurlu tek bir kopyasinin bulunmasi yeterlidir. Cinsiyet fark
etmeksizin hem erkeklerde hem de kadinlarda gorulebilir. PJS'li bir anne veya
babanin her bir cocuguna bu geni aktarma sansi %50'dir.

o Bazen ailede hi¢ kimsede yokken ¢ocukta ilk kez ortaya ¢ikabilir (de novo
mutasyon). PJS tanisi alan kisilerin cogunun hasta bir ebeveyni olsa da dnemli bir
kismi (yaklasik %17-45'i) ailesinde hastalik dyklsU olmayan, ailesindeki ilk
kisilerdir.

e Tanialan bir bireyin tum kardesleri ve cocuklar mutlaka taranmalidir.

e Ancak, ailede hastalik yokmus gibi gorunse de ebeveynlerde ¢ok hafif belirtiler
olabilir veya ebeveynler "mozaik" (genetik degisimi sadece bazi hicrelerinde
taslyan) yapida olabilir. Bu durumda kardesler i¢in risk toplum ortalamasindan
yuksek olabilir.



5. Genetik Danismanlik ve Aile Planlamasi

¢ Ailedeki genetik mutasyon biliniyorsa, dogum éncesi (prenatal) testler veya

implantasyon dncesi (tip bebek sirasinda) genetik tani yontemleri

uygulanabilir.

¢ Genetik danismanlk, gebelik 6ncesinde risklerin ve seceneklerin

degerlendirilmesiicin en uygun zamandir

6. Kanser Riski ve Takibi (Neden Onemli?)

PJS’li bireylerde yasam boyu bazi organlarda kanser gelisme riski toplumun geneline
gore daha yuksektir. Erken teshis hayat kurtarir.

Organ

Takip Yontemi

itgili Birim
(Gocuk/Erigkin)

Ne Zaman Baslamali?

Bagirsaklar

Kolonoskopi & Ust
Endoskopi

Cocuk Gastroenteroloji /
Gastroenteroloji

8 Yas (Sorun yoksa 18'e
kadar ara verilebilir)

ince

Kapsul Endoskopi veya Cocuk Gastroenteroloji / .
- ) . 8 Yas (1-3 yilda bir)
Bagirsak |[|MR Enterografi Gastroenteroloji
Klinik Muayene & Cocuk Cerrahisi / Genel .
Meme . . 25-30 Yas (6-12 ayda bir)
MR/Mamografi Cerrahi
Endoskopik Ultrason veya [|Cocuk Gastroenteroloji / )
Pankreas . 30-35 Yas (Yilda bir)
MR Gastroenteroloji
Kadin Jinekolojik Muayene & Kadin Hastaliklari ve .
.. B 18-20 Yas (Yilda bir)
Ureme Pap Smear Dogum
Erkek Testis Muayene . B ]
.. o .. ||ICocuk Cerrahisi / Uroloji ||10 Yas (Yilda bir)
Ureme (Hormonal degisim takibi)




Tedavi Yaklasimlari:

¢ Polipektomi: 1 cm'den buytk poliplerin ¢ikarilmasi, acil ameliyat riskini ve kanser
gelisimini 6nlemek icin standart yontemdir.

¢ Cerrahi: Tikaniklik durumlarinda veya kanser suphesinde cerrahi mudahale yapilir.

¢ Risk altindaki aile bireylerinin (kardesler, cocuklar) genetik test ile belirlenmesi, erken
Onlem alinmasi acisindan hayati 6Gnem tasir.

Bu kitapcik, Peutz-Jeghers Sendromunun bilinirliginin artirllmasi ve farkindalik yaratmasi
amaciyla hazirlanmig genel bir bilgilendirme kaynagidir. Ancak unutulmamaldir ki,
buradaki bilgiler profesyonel bir tibbi tavsiye, teshis veya tedavi yerine gecmez. PJS
takibi; bireysel saglik durumunuza, aile dyklnuze ve genetik profilinize gore
kisisellestirilmelidir. Kitapcikta yer alan tarama yontemleri ve araliklari genel standartlari
yansitmakta olup; doktorunuz bu sureleri sizin klinik ihtiyaglariniza gore dne ¢cekebilir
veya degistirebilir. Sagliginizla ilgili her thrll karar ve takip sureci icin mutlaka uzman
hekiminize daniginiz.
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