NEOBVYKLA PRICINA DUODENO-JEJUNALNTINVAGINACE
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Clanek se zabyva méné znamou pfi¢inou invaginace v détském véku. Kazuistika popisuje ptipad jedenactileté divky
s Peutz-Jeghers syndromem, jehoz prvni manifestaci byla duodeno-jejunéini invaginace, ktera si vyzadala chirurgické reseni.

Vzhledem k obrazu mnohocetné polypézy bylo doplnéno genetické vysetreni, které prokazalo diagnézu tohoto neobvyklého
syndromu na podkladé mutace STK 77 genu.
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This article is dealing with a less known cause of intussusception in children. We describe an 11-year-old Caucasian female who suf-

fered from Peutz-Jeghers syndrome, which had manifested firstly as a duodeno-jejunal intussusception, requiring surgical attack.
A genetic testing has been performed due to multiple polyposis resulting in STK 17 gene mutation confirming this unusual syndrome.
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Invaginace je nahla ptihoda bfisni, pfi které
se Cast stfeva teleskopicky vsune do distalni
prilehlé ¢asti. Distalni segment s sebou vtahuje
mezenterium s cévnim zasobenim. Na podkla-
dé Zilntho a lymfatického méstnani dochazi
k edému sliznice, ktery mlze progredovat az
do ischemie a nasledné nekrozy.

Duodeno-jejunélniinvaginace je vzhledem
k retroperitoneéini pozici duodena vzacna.
Jejuno-jejunalni, jejuno-iledIni ¢i ileo-iledIni
invaginace mohou byt pfechodné a vétsinou
asymptomatické. MUzeme je nachdzeti u zdra-
vych jedincl. Nejcastéjsi klinicky manifestnf
formou byva ileo-kolickd nebo kolo-kolicka
invaginace.

Pfi¢inu invaginace u déti nezjistime az
v 75% ptipady. Idiopatickd invaginace se nej-
¢astéji vyskytuje ve véku tif mésicld az péti
let. Invaginace mUze provazet virové nebo

bakteridIni infekce (adenoviry, salmonela,

Campylobacter), ddvodem mUze byt zvysena
peristaltika a hypertrofie sliznic Payerovych
platd. Ve zbylych 25% pfipadl dochazi nej-
¢astéji k invaginaci na podkladé vedouciho
bodu, kterym byvéa MeckelGv divertikl, polyp,
lymfom, cysta, vaskuldrni malformace ¢i he-
matom. Kinvaginaci mize dojit i v dtsledku
nekoordinované peristaltické aktivity pfi poo-
peracnich stavech.

Typicky klinicky obraz zahrnuje nahlou ke-
Covitou bolest bficha, kterd se objevuje v inter-
valech 15 az 20 minut, postupné progreduje
a interval se zkracuje. Pfi atace bolesti déti neu-
tiSitelné placou, pfitahuji nohy k bfichu a ¢asto
i zvraci. V. mezidobf atak se dité mUze chovat
relativné bézné a byt zcela bez bolesti (1).

Peutz-Jeghers syndrom (PJS) je autozomal-
né dominantni geneticky podminéna choroba
charakterizovana mnohocetnymi hamartoznimi
polypy v gastrointestindlnim traktu a kozné-sliz-
ni¢nimi pigmentacemi. Patfi mezi hereditarni

nadorové syndromy (2). U nasi pacientky byla
prvni manifestaci PJS invaginace v neobvyklé
anatomickeé lokalizaci.

Jedeniactiletd divka s nevyznamnou osob-
ni a rodinnou anamnézou byla vysetfena dét-
skym |ékafem a chirurgem pro tyden trvajici
zvracen( a nasledné hospitalizovana v okresnf{
nemocnici. Chirurgem indikované CT bficha
prokazalo masivni gastrektazii s dilatacf duo-
dena a invaginaci mékkotkarnové masy v oblasti
D3/D4 (obr. 1). Vzhledem k tomuto nélezu byla
divka pfelozena do Fakultni nemocnice Plzen.
Ezofagogastroduodenoskopif (EGDS) byl zjis-
tén objemny polypoidni tumor, ktery obturoval
duodenojejunalnf pfechod. Pro endoskopicky
nefesitelny ndlez bylo indikovano operacni fese-
ni. Chirurg proved| resekci duodenojejunalniho
prechodu s naslednou side-to-side anastomo-
zou. Pooperacnf{ prlibéh byl komplikovén iatro-
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CT bricha 6/2010 — masivni gastrektdzie
sdilataci duodena a invaginaci mékkotkdriové masy
voblasti D3/D4

gennim pneumotoraxem (obr. 2), jinak probfhal
primérené. Histologickym vysetfenim byl zjistén
tubularni adenom s dysplazii nizkého stupné.

S odstupem meésice byla provedena kon-
trolni EGDS, kterd prokézala zhojenou Sirokou
anastomézu a polypy v oblasti antra Zaludku
a proximalniho jejuna. Endoskopické snesenf
polypU v celkové anestezii probéhlo za dva mé-
sice. Histologicky se jednalo o hyperplasticky
polyp a tubuldrnfadenomy. Vzhledem k obrazu
polypdzy byla dopInéna kolonoskopie, pfi které
nebyly nalezeny polypy tra¢niku.

Pacientka byla dale dispenzarizovana gastro-
enterologem, ktery indikoval genetické vyset-
fenf k vyloucenf familidrni adenomatoézni poly-
pozy. Vysetfenim byl potvrzen Peutz-Jeghers
syndrom na podkladé mutace STK 17 genu. Pi
pravidelnych endoskopickych kontrolach (EGDS,
kolonoskopie, kapslovd endoskopie) byly po-
zorovany polypy zaludku, duodena, ilea a rekta
(obr. 3, 4, 5, 6). Dostupné polypy byly endo-
skopicky odstrafiovany. Histologicka vysetfeni
opakované prokazovala hyperplastické polypy
bez invazivniho rlstu. V pribéhu dispenzarizace
je nyni osmnactiletd pacientka subjektivné bez

RTG plic 6/2010 — pldstovy pneumotorax
svypotkem a hrudnim sdnim

potizi s normalni zivotnf aktivitou, somaticky

nalezje vnormé, s vyjimkou drobnych, tmavych
pigmentaci v oblasti horniho rtu.

Peutz-Jeghers syndrom je autozomalné do-
minantni choroba charakterizovand mnohocet-
nymi hamartéznimi polypy v gastrointestindlnim
traktu a koZzné-slizni¢nimi pigmentacemi. Patfi
mezi hereditarni nddorové syndromy. Incidence
PJS se udavé v rozmezi 1:8000 az 1:200000
porodU. Zastoupeni muzd a Zen je rovhomérné.
Typicky je familidrni vyskyt, nicméné u 10-20%
jedinct s PJS dochazi k de novo mutaci. Vétsina
pfipadl (50-80%) je zpUsobena mutaci v genu
STK 11. Nepfitomnost mutace STK 17 genu dia-
gndzu PJS nevylucuje (2, 3).

Hamartézni polypy se nejcastéji vyskytuji
v gastrointestindlnim traktu (Zaludek az 30%,
jejunum az 90 %, kolon az 649%), ale mohou se na-
chazetiv ledvinné panvicce, mo¢ovém méchyii

¢i plicich. Polypy se zacinaji objevovat v prvni
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dekadé Zivota, avsak klinicky manifestnfi se stavajf

az v druhé a treti dekddé. Mezi projevy polypl
patf obstrukce stfevn( (zpUsobend invaginacf
nebo okluzi lumen stfeva polypem), bolest bricha
(zpUsobend infarzaci stfeva) a akutni nebo chro-
nické krvaceni z rekta (zpUsobené ulceraci nebo
prolapsem polypu rekta). Az u 69% pacient s PJS
se béhem Zzivota vyskytne invaginace, nejcastéji
jejuno-jejunalini, jejuno-iledini, ileo-iledlni, ileo-ko-
lickd, bylo popséno nékolik pfipadd kolo-kolické
a duodeno-jejundiniinvaginace. Histopatologicky
se jednd o hamartomy s proliferaci hladké svalo-
viny zasahujici do lamina propria.

Kozné-slizni¢ni melaninové pigmentace se
vyskytuji u vice nez 95% pacientl s PJS. Maji
charakter plochych modrosedych az hnédych
makul velikosti 1-5mm a mohou byt zaménény
za pihy. Nejcastéjsi lokalizaci jsou rty a perioraini
oblast (94 %), dale dlané rukou (74 %), bukalni
sliznice (66 %), chodidla (62 %), v mensi mite nos
a oblast perinea. Pigmentace se obvykle objevujf
v prvnich dvou letech Zivota, jejich pocet a veli-
kost stoupé s vekem. Maligni zvrat je extrémné
vzacny. Pigmentace nejsou specifické, vyskytuji
se i u jinych syndrom0.
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Na zakladé 20 studif zahrnujicich 1644 pa-
cientl s PJS se celoZivotni riziko vzniku tumoru
udava mezi 37% az 93 %. Priimérny vék diagndzy
malignity je 42 let. Nejcasté&ji se vyskytuje kolorek-
talnf karcinom, karcinom prsu, Zaludku, tenkého
stfeva a pankreatu. U Zen je zvysené riziko vzniku

tumoru ovaria a cervixu, u muz{ nadoru testes.

je stanovena na zakladé spInéni jednoho
z nasledujicich kritérif:
1. dvaa vice histologicky potvrzenych PJ polypt,
2. nékolik PJ polypl u osoby s pozitivni rodin-
nou anamnézou PJS u blizkého pfibuzného,
3. charakteristické kozné-slizni¢ni pigmentace
u osoby s pozitivni rodinnou anamnézou PJS
u blizkého pfibuzného,
4. nékolik PJ polypt a kozné-slizni¢ni pigmen-
tace (2).

Existuje Siroké spektrum syndrom{ gastro-
intestindlniho traktu spojenych s polypy (napf.
juvenilni polypdzni syndrom, Cowden syndrom).
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Osoby s PJS by mély byt pravidelné dis-
penzarizovany. Je vhodné kazdoroc¢ni fyzikalni
vysetfeni a vyloucenianémie v krevnim obraze,
kterd mUze byt zndmkou krvaceni z polypu ¢i
tumoru.

Od 8 let véku by méla byt pravidelné v tfi-
letém intervalu provddéna endoskopicka vyset-
fenf (EGDS, kolonoskopie, kapslova endoskopie).
Nejsou-li polypy pfitomny v dobé stanovenf
diagnozy, s endoskopickou dispenzarizaci se
vyckava do véku 18 let ¢i vzniku symptom.
Alternativou pfi kontraindikaci kapslové endo-
skopie je MR enterografie. Podle nalezu pfi vy-
Setfeni se provadi endoskopické sneseni polypUi.
U endoskopicky nefesitelnych stavid (obstrukce
stfevni, invaginace) je indikovano chirurgické
fedeni, podobné jako v naSem pfipadé.

Vzhledem ke zvysenému riziku tumor( by
meélo byt u chlapct provadéno kazdy rok vysetie-
nitestes. U Zen od 21 let je vhodné gynekologické
vySetfenfa 1 rok, od 25 let kazdoro¢né magne-
tickd rezonance prsu ¢i mamografie. Osoby starsi
30 let by mély a 1-2 roky podstoupit endosono-
grafické vysetfeni pankreatu. Prekoncepcné je
mozné vyuzit genetické poradenstvi (4).
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Srovndme-li data z literatury tykajici se PJS
a ndmi prezentovanou kazuistiku, najdeme mno-
ho spole¢ného. U nasi pacientky se vyskytovaly
typické mnohocetné hamartdzni polypy v gast-
rointestinalnim traktu, které se projevily invaginaci
na zacatku druhé dekady Zivota. Pozorovali jsme
typické kozné-slizni¢ni pigmentace v oblasti hor-
niho rtu. Genetickym vysetfenim byla prokdzana
nejcastéjsi mutace STK 11 genu. Zajimava byla
v nasem piipadé anatomicka lokalizace, ve které
kinvaginaci doslo. U PJS bylo v literatufe popsano
pouze nekolik ojedinélych pfipadt duodeno-jeju-
nalni invaginace.

Peutz-Jeghers syndrom je vzacné geneticky
podminéné onemocnéni.

Mezi projevy patif mnohocetné hamartézni
polypy v gastrointestindlnim traktu a kozné
slizni¢ni pigmentace.

Pro zvysené riziko vzniku tumoru je nutna
dispenzarizace.

Peutz-Jeghers syndrom by mél byt zahrnut
do diferencidlni diagndzy stfevniinvaginace,
zvlasté v oblasti tenkého streva.

4. Chung DC, Adam T. Peutz-Jeghers syndrome: Screening
and management. In:uptodate.com [online]. [cit. 21-12-2015].
Dostupné z: https://www.uptodate.com/contents/peutz-je-
ghers-syndrome-screening-and-management.
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