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Tai liéu giup gia dinh hiéu vé Hdi chirng Peutz-
Jeghers dé cham sdc tré.

HOi chirng Peutz-Jeghers: trong tai liéu nay sé viét
tat 13

Pay la bénh xay ra & nhiéu ngwoi trong mot gia
dinh va tang nguy co bi ung thw, nhat la ung thu
dai trang (ruot gia)

Tai liéu chi cung cap thong tin chung, dé bé va
thanh vién gia dinh c6 cach diéu tri va theo d&i cu
thé, ban can dua di kham bac si.




Hoi chirng Peutz-Jeghers

* La bénh di truyén gen troi, hiém gap.
 Biéu hién: nhiéu polyp dang hamartoma &
dwong tiéu hoa va cac vét tan nhang & da

niém. ,
—_—

Cac dom sac t6 & moi Polyp trong long rudt
Va trong niém mac miéng (chup hinh tronglic ndi soi tiéu hoa)



Cac dém sac to: cé thé nhiéu hoac it &
moi va trong khoang miéng




Cac vét sac to co thé xuat hién
o tay va chan




Cac polyp xuat hién nhiéu trong
ruot non va ruot gia

Khoi Polyp trong
long rudt non

Hinh anh thay duwoc khi
chup ruét can quang



HOi chirng Peutz-Jeghers

* La bénh hiém: ty I1é 1/160.000-280.000 nguo:i.

e Nguyén nhan: dot bién gen la xuat hién cac polyp
doc khap dudng tiéu héa. Ba vi tri hay xuat hién
polyp nhat |a: ta trang (doan dau cua rudt non), dai
trang va da day.

e Bénh lam tang nguy co ung thw dai trang. M6t so loai
ung thw khac cling co gap trong gia dinh HCPJ: thuc
quan, da day, rudt non, tuy, phoi, than. Phu ni cé
tang nguy co bi ung thu vud, budng trirng, (hi€m) co
tir cung. Nam co nguy co bi u o tinh hoan.



Pot bién gen

POt bién gen STK11
(hay con goi la gen Mac () w Thé hg 1
LKB1) & nhidm sdc e .
thé  19.  Théng ' “;jo“n‘-;z
thuong tré nhan gen ) *-— @) T @ | T4 Mic
bi dét bién tr cha n HCP)
hay me. — — ] o
e Tuy nhién cling cé T?Cigj)?’
trwong hop cha me M
binh thuong, tré la HCP)
thé hé dau tién bij - — -
46t bidn gen vales ﬂw* B&nh HCPJ «! =Khéng bénh - -Vo chong

thé truyén lai cho thé
hé ké tiép.



CA nén xét nghiém tim gen dot bién?

* Gia dinh cd thé lién hé véi Phong di truyén cuia
Bénh vien Hung Vuong hoac Bénh vién Tu Dii
dé duogc tw van xét nghiém dot bién gen
STK11 & nhiém sac thé s& 19 (nh& hoi xem ho
co tim dwoc dot bién cdia HCPJ khong).




Biéu hién clia HCPJ

Co polyp dang hamartoma. Thwong co trong rudot non, doi khi
xuat hién & rudt gia, da day. Polyp thworng moc khi tré nhé, cé thé
gay xuat huyét (di cau phan cé lan mau). Polyp nay hiém khi
chuyén thanh ung thw.

Dom tan nhang: moc rat dac trwng (quanh moi, trong miéng, &
tay, chan, mi mat). Xuat hién khi tré con nho, c6 thé nhat mau dan
khi day thi. Cic dém nay hoan toan vd hai. Da cé thé sim mau
hon

Roi loan tiéu hoa: tiéu chay, tdo bon, dau bung quan, linh xinh —
chwéng bung, sut cin (do hdp thu thirc an kém), thi€éu mau (cé
xuat huyét tir polyp), ndn 6i, c6 thé cé day thi sém. Cac bé trai c
thé va nho to.

Nguy hiém: dau bung quan tirng con, 6i nhiéu = Iéng rudt (do
polyp lam rdi loan nhu ddng rudt nén cac quai rudt chéng lén
nhau).



LOng rudt o tré HCP)

S& dugc cac khoi rudt
bilong

Polyp bi xuat huyét,
- phan cé mau

Quai rudt chéng 1én nhau
Gay dau bung, 6i mira. —

Polyp lam chen nhu dong
co bop cua rudét —
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Tai sao can chan dodn sdm?

e Chan dodn HCPJ rat quan trongdé cé ké hoach

phong ngua, phat hién sdm ung thu.

« Khdng phai ai bi HCPJ déu bj ung thu. HCPJ chi

am tang nguy co bj ung thu cao hon nguoi

oinh thuong.

* Ngoai cac biéu hién dac trung, xét nghiém tim
gene dot bién la chan dodn chac chan bénh
HCPJ.




Tai sao can chan dodn sdm?

* Vién John-Hopkins Hoa Ky dwa ra dé nghi tam
soat cho nguwoi HCPJ nhu sau:

Xét nghiém huyét d6, kham téng quat moi

-24 tudi . , PR 2 ti >
0-24 tuol nam. Danh gia day thi sém, u o tinh hoan.

12 tudi Xét nghiém tim dot bién gen.

Tré va cha me nén lam: ndi soi tiéu hoéa trén
(tim polyp ¢ da day), néi soi tiéu hda dudi
(tim polyp & dai trang), X quang can quang

rudt non (chup TOGD).

12, 18, 24 tubi



Chan doan HCPJ

e HCPJ duwoc chan doan khi tré co: polyp & duwong tiéu hda va
it nhat hai trong ba dau hiéu sau: polyp & rudt non, dém
tan nhang dac trung, tién s gia dinh bi HCPJ.

e Néu mot thanh vién (vd anh Bao) trong gia dinh khdng cé
cac dau hiéu trén dén nam 24 tudi, thanh vién dé (anh Bao)
it cd kha nang bi HCPJ.

* Néu mot thanh vién trong gia dinh (vd: chi Mai) lam xét
nghiém gene va khdng cé gen dot bién gidng gen dot bién
cua mot thanh vién bj HCPJ (vd: bé Ngoc), thanh vién dé
(chi Mai) chi can tdm soat ung thu giong nhu nhirng nguoi
binh thuong trong xa hdi. Néu anh Bao hay chi Mai cd
polyp duong rudt thi cdn tdm soat ung thu nhu bé Ngoc.



Nguy co bi ung thu cia HCPJ

« Bang sau day so sanh nguy co mac cdc loai ung thu
cu thé gitra 2 nhém dan s6: nhdm mdc HCPJ khéng
duwoc tdm sodt va theo doi ung thu va nhdm dan so
binh thuvong




Nguy co bi ung thu cia HCPJ

Vi 45-50% 12%
Pai truc trang 39% 5-6%
Da day 29% <1%
Tuy 11-36% <1%
Ruodt non 13% <1%

Phoi 15-17% 7%
U buéng trirng (nir) 18-21% 1-2%
Co tlr cung (nit) 10% <1%
T cung (nir) 9% 2-3%

Thap, nhung ciling co

<1%
nguy co cao hon

Tinh hoan (nam)

Nguon: NCCN Guidelines Version 2.2013 Peutz-Jeghers Syndrome



Can theo doi gi o tré HCPJ?

* NEu phat hién polyp khi ndi soi tiéu héa hay ndi soi dai
trang: nén cat bo polyp dé lam gidi phau bénh khoi
polyp (xem ac tinh hay lanh tinh).

* NEéu phat hién khoi u, ung thu trong qua trinh tam
soat: lién hé véi chuyén khoa ung budu dé diéu tri.

* NOi soi tiéu hoa dé phat hién va cat khoi polyp la rat
can thiét dé phong ngtra bi ung thu. Tuy nhién, nhung
nguoi HCPJ c6 tang nguy co bi ung thu da day, tuy,
than, phéi, v, budng trirng, tir cung (ndi mac), co tir
cung, tinh hoan. Can tich cuc tdm soat ung thu theo
khuyén cdo sau.



Khuyén cdo tam soat ung thu @ ngu o
bi HCPJ (Theo Vién John Hopkins — MY)

Tw 12
tuodi tror
lén

Tw 18
tudi tré
Ién

Tw 24
tudi tré
Ién

Di kham bénh, xét nghiém mau
moi ndm: tim day thi sém, ung
thu tinh hoan (so, siéu am)

NOi soi tiéu hda trén, ndi soi tiéu
héa dwéi, chup ruét non moi 2
nam

Lam ti€p nhw trén

Lam ti€p nhu trén, thém:

CT Scan m6i 1-2 ndm

Hoac

NOi soi sieu am (tim u tuy)

+ xét nghiém CA19.9 moi 1-2
nam (tim u tuy)

Di kham bénh, xét nghiém mau moi
nam: tim day thi sm

NOGi soi tiéu hda trén, ndi soi tiéu hda
dw?di, chup ruét non moéi 2 nam

Lam ti€p nhuv trén , thém:
Kham phu khoa, siéu am phu khoa va
CA 125 (u budng trirng) moi ndm

Lam tiép nhuw trén, thém:

CT Scan m6i 1-2 ndm

Hoac

NOi soi sieu am (tim u tuy)

+ xét nghiém CA19.9 moi 1-2 ndm
(tim u tuy)

Kham vu, chup nhii anh moi nam.



Tom lai

* Khong diéu tri hét bénh HCPJ (vi gen doét bién).

* Chu yéu la theo d6i strc khoe va tdm soat ung
thu hang nam theo hudng dan.

* Néu phat hién ung thu giai doan sdm, kha
nang diéu tri thanh céng sé cao hon.



