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1. Ce este sindromul Peutz-Jeghers?

Sindromul Peutz-Jeghers (PJS) este o afectiune genetica rara caracterizata prin pete
intunecate (pigmentare mucocutana) in interiorul gurii, Tn special pe buze siin jurul gurii,
pe piele si mucoasé. in plus, prezinta un risc ridicat de cancer in mai multe organe din
cauza dezvoltarii polipilor in sistemul digestiv. Prevalenta bolii este intre 1:25.000 si
1:280.000.

2. Care sunt simptomele sindromului Peutz-Jeghers?
Descoperiri pe piele:

- In copilarie (de obicei Tnainte de varsta de 5
ani), pete albastre inchis sau maro (macule)
apar pe buze, in jurul gurii, nasului, ochilor si
degetelor.

- Majoritatea acestor pete pot disparea pe

pigmentation

parcursul adolescentei si maturitatii, dar cele
din interiorul gurii (mucoasa bucala) sunt de
obicei permanente.

- Petele apar de obicei inainte de a suferi probleme intestinale si sunt esentiale
pentru diagnosticul precoce.

Polipi stomacali si intestinali:

- Polipi specifici de PJS (hamartoame) sunt adesea observati in intestinul subtire,
desi pot fi gasiti si in stomac sau intestinul gros.

- Risc semnificativ: Polipii pot creste si pot provoca sangerari, anemie si o
obstructie periculoasa numita intussusceptie (colonoscopie).

- Riscul de intussusceptie poate creste pana la 44% la 10 ani si pdna la 50% la 20
de ani.

Riscuri:

- Riscul pe viata de a dezvolta cancer este mai mare la persoanele cu PJS (riscul
mediu la varsta de 70 de ani este de 83%).
- Organe expuse riscului: colon (intestin gros), stomac, pancreas, san si ovare.



Pot fi observate si cazuri de cancer ovarian si cervical la femei, precum si tumori
testiculare (celule Sertoli) la barbati (care pot provoca ginecomastie, marirea
sanilor).

3. Cum este diagnosticat sindromul Peutz-Jeghers?

PJS este diagnosticat in urmatoarele cazuri:

Poobd=

Prezenta a doi sau mai multi polipi cu caracteristicile corespunzatoare PJS-ului.
Observarea petelor caracteristice (pigmentatie) si a unui istoric familial de PJS.
Prezenta polipilor PJS si a unui istoric familial de PJS.

Prezenta polipilor PJSimpreuna cu petele caracteristice.

Diagnostic definitiv: Detectarea mutatiei in gena STK11 prin teste genetice moleculare
de diagnostic.

4. Transmiterea genetica: exista un risc pentru familia mea?

Gena responsabila pentru majoritatea cazurilor de PJS este STK11. Totusi, mutatiile in

aceasta gena pot sa nu fie identificate la unii indivizi cu PJS, ceea ce indica faptul ca pot

fi implicate diferite gene sau modificari genetice care nu pot fi identificate cu tehnologia

actuala.

PJS este o boala autosomal dominanta. Prezenta unei singure copii defecte a
genei STK11 este suficienta pentru a dezvolta boala. Poate aparea atat la barbati,
céat si la femei, fara nicio diferenta intre genuri. O mama sau un tata care are PJS
are o0 sansa de 50% sa transmita mutatia descendentilor sai.

Uneori, poate aparea la un copil dintr-o familie care inca nu a fost afectata
(mutatie de novo). Desi majoritatea persoanelor diagnosticate cu PJS au un
parinte afectat, o proportie mare (aproximativ 17-45%) sunt primul caz
diagnosticat cu PJS din familie.

Toti fratii sau surorile unei persoane diagnosticate ar trebui sa fie testati.

Desi poate parea ca boala nu este prezenta intr-o familie, parintii pot avea
simptome foarte usoare sau pot fi "mozaic" (purtatori ai schimbarii genetice doar
in unele celule). In acest caz, riscul pentru descendenti este mai mare decat cel
pentru populatia generala.



5. Consiliere genetica si plan familial
- Daca schimbarea genetica prezenta intr-o familie este cunoscuta, pot fi aplicate

teste prenatale sau preimplantationale (in timpul FIV).

- Modul corect de a evalua riscurile si optiunile Tnhainte de sarcina este prin

consiliere genetica.

6. Riscul de cancer si urmarirea (De ce este important?):

La persoanele cu PJS, riscul de a dezvolta cancer in anumite organe pe parcursul vietii
este mai mare decéat in populatia generala. Un diagnostic timpuriu poate salva vieti.

Organ

Metoda de
urmarire

Unitatea relevanta
(copii/adulti)

Cand ar trebui sa
incepi?

Intestinul gros si

Colonoscopie si

Gastroenterologie

8 ani (poate fi
intrerupt panala 18

hormonale)

endoscopie pediatrica / . N
colonul . . ani daca nu apar
superioara Gastroenterologie
probleme)
Endoscopie Gastroenterologie .
. . Ny s 8 ani
Intestinul subtire capsulara sau pediatrica/ (la fiecare 1-3 ani)
Entero-RMN Gastroenterologie
) Examlhnare clinica Ch'lrur'glcva 5530 de ani
San si RMN/ pediatrica / . .
’ . . . . | (lafiecare 6-12 luni)
mamografie Chirurgie generala
Ecogrgfl? Gastrogntgr?logle 30-35 de ani
Pancreas endoscopica sau pediatrica / (o data pe an)
RMN Gastroenterologie P
S|stem13l . Exam‘miare. Ginecologie si 18-20 de ani
reproducator ginecologica si test . <
.. . Obstetrica (o data pe an)
feminin Papanicolau
Sistemul Exameh te.stlcular Chirurgie .
“ (monitorizarea o 10 ani
reproducator e . pediatrica/ .
. modificarilor . (o data pe an)
masculin Urologie

Strategii de tratament:

- Polipectomie: indepartarea polipilor mai mari de 1 cm ca méasurd preventiva
standard Tmpotriva riscului de interventie chirurgicala urgenta si a dezvoltarii

cancerului.

- Chirurgia: Se efectueaza o interventie chirurgicala in caz de obstructie sau

suspiciune de cancer.



- ldentificarea membrilor familiei care sunt expusi riscului (frati, copii) prin testare
genetica este extrem de importanta pentru luarea masurilor preventive timpurii.

Aceasta brosura este o sursa generalad de informatii, pregatita cu scopul de a creste
gradul de constientizare asupra sindromului Peutz-Jeghers. Totusi, trebuie mentionat ca
informatiile pe care le contine nuinlocuiesc sfatul, diagnosticul sau tratamentul medical
profesional. Monitorizarea sindromului trebuie personalizata, tinand cont de starea de
sanatate a persoanei, istoricul familial si profilul genetic.

Metodele si intervalele de screening mentionate in aceasta brosura reflecta date
standard. Medicul poate varia aceste perioade in functie de nevoile clinice ale
pacientului.

Consultati medicul specialist pentru orice decizii sau proceduri ulterioare legate de
sanatatea dumneavoastra.
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