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AGRIP

Hofundar eru lzeknar & skurdleekningasvidi Landspitala Hringbraut. Hér er lyst tilfelli sjiklings med stadfest Peutz-Jeghers-heilkenni &

grundvelli jakvaedrar vefjagreiningar samhlida litabreytingum a vorum.
Pessi sjuklingur greindist ekki fyrr en hann fékk innsmokkun & mjé-
girni. Heegt hefdi verid ad greina hann fyrr & sevinni vegna fyrrgreindra
litabreytinga og s6gu um tid kvidverkjakost.
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Inngangur

Peutz-Jeghers-heilkenni er sjaldgeefur rikjandi A-litninga erfda- 4 25-30 cm bili nedarlega i
kvid (mynd 1).
Gerd var kvidarholsad-

gerd par sem garnasmokk-

sjtkdomur sem lysir sér i sepamyndun i meltingarvegi auk
litabreytinga 4 hud og slimhud. Sjuklingar med heilkennid eru
i aukinni heettu 4 ad fa

krabbamein 4 lifsleidinni,
auk annarra kvilla i tengsl-
um vid sepamyndun.'?

Tilfelli

21 ars gamall hraustur karl-
madur sem hafdi nokkrum
sinnum fengid veeg kvio-
verkjakost leitadi a brada-
moéttoku vegna skyndilegra,
sleemra, dreifdra kvidverkja,
6gledi og uppkasta sem hofou
varad i tveer klukkustund-
ir. Hann var illa haldinn af
verkjum en kvidurinn var pd
mjukur og an preifieymsla
vid fyrstu skodun og garna-
hlj66 voru edlileg. Verkirnir
versnudu hratt, madurinn
var kaldsveittur og folur
en itrekud kvidskodun var
edlileg. Hekkun a hvitum
blédkornunum  var veeg
(13,5 pusund) en C-reaktift
protein var edlilegt. Fengin
var tolvusneidmynd af kvid
sem syndi garnasmokkun

Mynd 1. Tolvusneidmynd af kvid (kriinu-

snid). Orvar benda d garnasmokkun.

Mynd 2. Tekin i adgerd. Synir fyrirferd i
smdgirni eftir ad biiid var ad leysa ir garna-
smokkun.

un sast a um pad bil halfum
metra af smagirni. Leyst
var ur garnasmokkuninni
og fyrirferd i smagirninu
preifadist og var vendi-
punktur garnasmokkunar-
innar (mynd 2). Gert var
hlutabrottnam a smagirni
og fyrirferdin
Vefjagreining syndi sepa
med einkennandi utlit fyrir

fjarleegd.

sepamyndun i Peutz- Jeg-
hers-heilkenni og engin
merki um eexlisvoxt { adleeg-
um eitlum. Pegar sjuklingur
var skodadur med tilliti til

Mynd 3. Sjd md bldgrdar og briinar lita-
breytingar d nedri vor sjiiklings.

pessa sjukdéms saust vel litabreytingar 4 vorum sem fjolskylda

sjuklingsins hafdi tekid eftir hja honum 1 eesku (mynd 3). Auk pess

voru tveer litabreytingar til stadar i slimhti0 munnhols en engar

litabreytingar fundust a iljum eda 16fum. Rannsokn hja erfdarad-

gjof stadfesti ad um Peutz-Jeghers-heilkenni veeri ad reda, likleg-

ast sporadisk erfdabreyting par sem ettarsaga var engin. Gerd var

segulémmynd af kvidi til eftirlits sem syndi ekki fram 4 aexlisvoxt.

Fyrirhugad er krabbameinseftirlit med maga- og ristilspeglun &

eins til tveggja ara fresti auk arlegrar skimunar med segulomun af

eistum og a eins til tveggja dra fresti af brisi.
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Umraeda

Peutz-Jeghers-heilkenni var fyrst lyst arid 1921 af Jan L. Peutz- og
svo ad nyju arid 1944 af Harold ]. Jeghers. Heilkennid er sjaldgeef-
ur rikjandi A-litninga erfdasjukdomur med haa tidni svipgerdar
sem lysir sér { sepamyndun { meltingarvegi auk litabreytinga a
huid og slimhuid."® Fjolskyldusaga er til stadar i um 55% tilfella auk
pess sem tidni krabbameins 1 fyrstu gradu eettingjum er heerri en
i almennu bydi og er pess vegna meelt med ad pessir einstaklingar
gangist undir krabbameinseftirlit og nanir ettingjar peirra fai
erf0aradgjof med tilheyrandi genapréfun.**

Algengi Peutz-Jeghers-heilkennis er 1:8300 til 1:200.000” og er
enginn munur milli kynja. Heilkennid er einkennalaust 1 50%
tilfella vid greiningu. Algengustu fylgikvillar sjukdémsins eru:
garnasmokkun, bleeding frd sepum med fylgjandi blédskorti og
stifla i meltingarvegi vegna sepa. Medalaldur fyrstu einkenna fra
meltingarfeerum er 13 ar. Allt ad 69% einstaklinga med Peutz-Jeg-
hers-heilkenni fa garnasmokkun a lifsleidinni og pa oftast i daus-
gorn. [ um pad bil 90% tilfella lysa sjuklingar pa miklum kvidverk
en 140% tilfella eru peir med einkenni smagirnisstiflu. Einnig geta
peir verid med bldd i heegdum, nidurgang og blodskort.>#1!

Sepamyndunin er i formi vaxtarvillusepa (hamartomatous
polyps) og getur komid fram hvar sem er i meltingarveginum en
er algengust 1 smagirni.? Separnir geta einnig myndast utan
meltingarvegar, til deemis 1 pvagblodru, nyrnaskjédum, lungum
og nefkoki. Sjuklingar med Peutz-Jeghers-heilkenni eru i aukinni
heettu ad mynda krabbamein sékum sepamyndunar en 38-66%
peirra greinast med krabbamein i meltingarvegi & aevinni.!

Yfir 95% sjuklinga med Peutz-Jeghers-heilkenni eru med
fyrrnefndar litabreytingar. Peer koma oftast fram a unga aldri og
eru jafnvel til stadar vid feedingu. Pa eru peer helst a vorum, vid
munn og 1 munnslimhad en einnig 1 16fa, undir iljum, vid nef,
endaparm og kynfeeri. Um er ad reeda bld-grda eda bruna fleti, 1-5
mm ad steerd, sem koma fram snemma a aeviskeidi og eru ekki
taldir vera forstig krabbameins.®”® Sjuklingurinn 1 okkar tilfelli
reyndist vera med litabreytingar i kringum munn, a vérum og
einnig i munnslimhud, en ekki 4 iljum eda 16fum.

Sjaklingur skal uppfylla eitt af eftirfarandi skilgreiningaratrid-
um til ad uppfylla klinisk greiningarskilmerki fyrir Peutz-Jeghers-
heilkenni:**
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1. Tveir eda fleiri separ sem samreemast Peutz-Jeghers-heilkenni
a vefjagreiningu.

2. Fjolskyldusaga um Peutz-Jeghers-heilkenni auk sepa hja sjuk-
lingi sem samraemist heilkenninu 4 vefjagreiningu.

3. Fjolskyldusaga um Peutz-Jeghers-heilkenni med litabreyting-
um hja sjuklingi sem samreemast heilkenninu.

4. Einkennandi litabreyting asamt sepa sem samreemist Peutz-
Jeghers-heilkenni & vefjagreiningu.

Sjuklingur i okkar tilfelli var med einkennandi litabreytingar
asamt sepa sem samraemdist Peutz-Jeghers-heilkenni 4 vefjagrein-
ingu og uppfyllti pvi skilmerki Alpjédaheilbrigdisstofnunarinnar
(WHO) fyrir sjatkdéminn.

Einstaklingar sem greinast med heilkennid eiga ad gangast
undir krabbameinseftirlit sem felur i sér eftirfarandi:®

* Maga- og ristilspeglun auk speglunar, hylkisrannsdéknar eda
seguldmunar a smagirni fra 8 ara aldri. Pessar rannsoknir
skal framkveema & priggja ara fresti ef separ eru til stadar.
Annars skal endurtaka rannsékn vid 18 ara aldur.

e Klinisk brjéstaskodun & 6 manada fresti fra 18 ara aldri auk
brjéostamyndatoku arlega fra 25 ara aldri.

¢ Skodun & kvenliffeerum med émun, grindarbotnsskodun med
stroki og CA-125 meelingu i bl6di arlega fra 18-20 ara aldri.

¢ Seguldmskodun, émun i speglun eda segulémun af gall- og
brisgangi a eins til tveggja ara fresti fra 30 ara aldri.

e Klinisk eistnaskodun, auk omunar ef klinisk skodun er af-
brigdileg, arlega fra feedingu eda unglingsarum.

Nidurstada

Nidurstadan sem draga ma af pessu tilfelli er ad avallt skal hafa
Peutz-Jeghers-heilkenniihuga ef einstaklingur hefur fengid endur-
tekna kvidverki fra barneesku med fyrrnefndum litabreytingum.
Sér i lagi ef hann hefur fengid bleedingu um endaparm eda reynist
vera med blodskort. Pad veeri hagur i pvi ad na pessum sjukling-
um 1 videigandi eftirlit adur en peir fa smagirnisstiflu eda garna-
smokkun.
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Peutz-Jegher syndrome presenting with intussusception

Gisli Gunnar Jonsson' hyperpigmentation on the patient’s lips. This

Jérunn Atladottir! particular patient wasn’t diagnosed till he got
intussusception which required an operation.

In this case report we describe a patient with a There’s a possibility that the diagnosis could

confirmed diagnosis of Peutz-Jegher syndrome. have been made earlier in the patient’s life

A diagnosis made from a positive tissue sample because of the hyperpigmented macules on his

from the small bowels and characteristic lips in addition to frequent abdominal pain.

'Surgical unit at Landspitali, University Hospital, Iceland.
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