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Streszczenie

Abstract

Zespot Peutza-Jeghersa jako pierwszy opisal holenderski lekarz Jan Peutz w 1921 roku. Ten dziedziczny zesp6l
charakteryzuje si¢ obecnoscia polipéw hamartomatycznych, ktére moga powodowa¢é niedroznos¢ jelit, oraz hiperpigmentacja
skory i blon sluzowych. To rzadkie schorzenie powoduje 15-krotny wzrost ryzyka wystapienia guzow jelita oraz nowotworéw
ginekologicznych, szczegélnie raka jajnika. Ponizej przedstawiamy przypadek 49-letniej pacjentki z olbrzymia zmiang
w obrebie przydatkow, u ktorej wezeéniej zdiagnozowano zespot Peutza—Jeghersa. Chociaz przeprowadzona przed operacja
biopsja endometrium nie wykazala zmian wewnatrz macicy, po zabiegu zdiagnozowano gruczolakoraka szyjki macicy,
a leczenie uzupelniono zabiegiem radykalnej trachelektomii. Podsumowujac, pacjentki z zespolem Peutza-Jeghersa
znajduja si¢ w grupie zwigkszonego ryzyka wystapienia nowotworéw narzagdéw rodnych. Nalezy pamieta¢, ze badanie
kliniczne moze nie by¢ wystarczajace do wykrycia wszystkich guzowych elementéw tej choroby.

Stowa kluczowe: zespot Peutza-Jeghersa, guz jajnika, gruczolak ztosliwy

Peutz-Jeghers syndrome was first described by a Dutch physician, Jan Peutz, in 1921. It is an inherited syndrome characterized
by intestinal hamartomatous polyps, which can cause obstruction, and mucocutaneous hyperpigmentation. This rare
syndrome brings a 15-fold increase in the risk of intestinal as well as gynecologic tumors, especially ovarian cancer.
We present a 49-year-old women with a huge adnexal mass and already diagnosed Peutz-Jeghers syndrome. Although the
sampling of the endometrium, which was done before the surgery, was normal, cervical adenocarcinoma (adenoma
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malignum) was diagnosed after the operation, and complementary radical trachelectomy was conducted to complete the
therapy. In conclusion, Peutz-Jeghers syndrome patients are at an increased risk of genital tract tumors. It should be kept
in mind that a clinical examination could be insufficient to diagnose all the tumoral components of the disease.

Key words: Peutz-Jeghers, ovarian tumor, adenoma malignum

Cunppom Ileritija-Erepca Brepsbie onvcan rommanackmit Bpad fu Ieiiti B 1921 rogy. 9TOT HACIEACTBEHHBIN CUHIPOM
XapaKTepus3yeTCs HaJIM4MeM IaMapTOMaJIbHBIX MONIMIIOB, KOTOPble MOTYT BBI3BaTh KMIIEYHYIO HEIPOXOAMMOCTH
U TUIIEPIUTMEHTALIIO KOXKI 1 CIM3UCTHIX 000/109eK. TO pefKoe 3ab0/eBaHIe BbI3bIBAET 15-KpaTHOE MOBBIIICHIE PUCKA
BBICTYIUIEHIS KOTIOPEKTA/IbHBIX OIYXOJIelT M TMHEKOMOTMIeCKIX HOBOOOpa3oBaHMil, B YaCTHOCTY paka sM4HIKOB. Hinke
IIpefICTaB/IAeM CITy4dalt 49-7eTHell MaleHTKN C OTPOMHBIM M3MEHEHMEM B IPUJATKaX, y KOTOPOIl paHee IMarHOCTUPOBaH
cunzipomoM Ileririja-Erepca. HecMoTpst Ha TO, 4TO IIpOBefieHHas Iepet olepalueil 6MOICHs 9HOMeTpus He TToKa3aa
HMKAKMX M3MEHEHNII BHYTPY MaTKy, IIOC/Ie ONepaluy AMaTHOCTMPOBAHA a/[eHOKapIMHOMA EeKM MaTKY, a JIedeHne
TOTIONTHM/IN TIPOLIEAY PO pafuKaabHOI TpaxenekToMun. [logsonsa nrory, manmenTky ¢ cuappomoM Ileitia—-Erepca Bxomar
B TPYIIIY HOBBIIIEHHOTO PUCKA BBICTYIUICHNUS paka PeIpORYKTUBHBIX opraHoB. CiaefyeT o6paTuTh BHUMAHIE, YTO
KIMHIYeCKOe MCCIeJOBaHMe MOXKeT OBITh HEe[OCTATOYHDBIM /I OOHAPYXKEHNS BCEX OIYXOJIEBBIX 9/IEMEHTOB 9TOTO
3a60/1eBaHMsL.

KnroueBbie cmoBa: CUHIpOM HeﬁTua—Erepca, OIIYXO/IN ANYIHMKOB, 3/IOKa9Y€CTBEHHAA aIcHOMa

WSTEP

espol Peutza-Jeghersa (ZP]) jest rzadka choro-

ba o autosomalnie dominujacym sposobie dzie-

dziczenia. Jej czgsto$¢ wystepowania szacuje si¢ na
1 na 120 000 urodzen™. W obrazie klinicznym obserwu-
je si¢ obecnos¢ przebarwien, polipéw hamartomatycznych
i guzéw w roznych narzadach. Czestos¢ wystepowania no-
wotwordw narzadéw rodnych, gruczotu piersiowego oraz
przewodu pokarmowego ocenia sie na 20% do 50% %%,
Szczegdlnie powigzane z ZP] sa: nablonkowy guz jajnika
i guz jajnika z komorek zrebowych, minimalnie odréznico-
wany $luzowy rak gruczolowy szyjki macicy (gruczolak zlo-
$liwy) oraz rak gruczolowy blony $luzowej trzonu macicy.
Najczestszymi guzami jajnika sg guzy sznuréw plciowych
z pierécieniowatymi kanalikami (sex cord tumor with annu-
lar tubules, SCTAT) oraz guzy z komorek Sertolego. Sluzo-
wy nablonkowy guz jajnika, guz surowiczy oraz dojrzaly po-
tworniak wystepuja rzadko w tej grupie pacjentek®.
Niniejsza praca przedstawia przypadek pacjentki z ZPJ,
u ktorej wykryto guza sznuréw plciowych z pierscienio-
watymi kanalikami (SCTAT), minimalnie odréznicowane-
go raka gruczotowego szyjki macicy oraz brodawczaka we-
wnatrzprzewodowego piersi.

OPIS PRZYPADKU

Pacjentka w okresie przedmenopauzalnym w wieku 49 lat,
2 cigze, 2 porody, zostala przyjeta do kliniki z postepuja-
cym rozdeciem brzucha, bolem w okolicy miednicy oraz
zmiang w lewej piersi. Ze wzgledu na obecnos¢ licznych
polipéw hamartomatycznych w jelicie cienkim oraz prze-
barwien skory wokot ust u kobiety dwadziescia lat weze-
$niej rozpoznano ZPJ. Ponadto chora przeszta dwie lapa-
rotomie z powodu niedrozno$ci spowodowanej obecnoscia
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INTRODUCTION

eutz-Jeghers syndrome (PJS) is a rare autosomal

dominant disorder, and it occurs in the incidence

of 1 in 120,000 births®. The clinical findings are as-
sociated with pigmented macules, intestinal hamartoma-
tous polyps and various neoplasms. The incidence of gen-
ital tract, breast and gastrointestinal cancers varies from
20% to 50%>. Especially, epithelial and stromal ovarian
tumors, minimal deviation mucinous adenocarcinoma of
the cervix (adenoma malignum) and endometrial adeno-
carcinoma may be accompanied by PJS. The most common
ovarian tumors are sex cord tumor with annular tubules
(SCTAT) and Sertoli cell tumor. Rarely, mucinous epitheli-
al ovarian tumor, serous tumor and ovarian mature terato-
ma may also be found in these patients®.
In this study, we present a case of a patient with PJS who
had a simultaneous SCTAT, minimal deviation adenocar-
cinoma (adenoma malignum) of the cervix and intraductal
papilloma of the breast.

CASE REPORT

A 49-year-old premenopausal woman, gravida 2, para 2,
was admitted to our clinic with complaints about progres-
sive abdominal distention, pelvic pain and a mass in the
left breast. The patient had PJS that had been diagnosed
twenty years before because of multiple hamartomatous
polyps in the small bowel and melanin pigmentation
around the lips. She had also had two laparotomies for ob-
struction caused by polyps, one cesarean section and mass
excision from the breast.

On pelvic examination, a cystic, irregular, about 30 cm
mass was detected in the left pelvic region. The cervix
uteri was normal and there was free space between the
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polipéw w przewodzie pokarmowym, cigcie cesarskie oraz
zabieg wycigcia zmiany w piersi.

W badaniu ginekologicznym w lewej czeéci miednicy stwier-
dzono obecnos¢ nieregularnej torbielowatej zmiany o $redni-
cy okoto 30 cm. Szyjka macicy byla prawidlowa, a pomiedzy
szyjka a §ciang miednicy obserwowano wolng przestrzen. Ba-
danie ultrasonograficzne przezbrzuszne wykazato obecnosé
olbrzymiej zmiany po lewej stronie miednicy zawierajacej
okolice zaréwno plynowe, jak i lite. Ztozong zmiane torbielo-
watg o $rednicy 30 cm wykazano w tomografii komputerowej
(TK) (ryc. 1). Markery nowotworowe (CA-125, AFP, CA-15-3
i CEA) oraz badanie cytologiczne szyjki macicy byty w nor-
mie. Ze wzgledu na zwigkszone ryzyko raka piersi w zwigz-
ku z ZPJ wykonano mammografie. Badanie wykazalo zmiane
o kategorii BI-RADS 4 wedlug klasyfikacji BI-RADS. Zabieg
laparotomii zaplanowano po pobraniu prébek endometrium.
Ocena histopatologiczna materialu pobranego w czasie ly-
zeczkowania wykazata rozrost blony sluzowej macicy.
Wykonano laparotomie, podczas ktdrej usunieto nieregular-
ng zmiane o wymiarach 27 x 18 x 19 cm, zawierajacg ele-
menty plynowe i lite. Stwierdzono, iz zmiana wywodzi si¢
z lewego jajnika. Macica i jajnik prawy bez zmian. Zmiane
wywodzacg sie z lewego jajnika usunieto, a zamrozone frag-
menty odestano do badania histopatologicznego. Analiza
wykazala obecno$¢ tagodnego guza surowiczego. Przepro-
wadzono zabieg histerektomii przezbrzusznej z jednostron-
nym usunieciem jajnika i jajowodu oraz biopsje sieci. W tym
samym czasie usunieto podejrzang zmiane piersi. Zar6wno
zabieg, jak i okres pooperacyjny przebiegly bez powiktan.
Usuniete patologiczne tkanki odestano do zaktadu patomor-
fologii w celu ustalenia ostatecznego rozpoznania.

Badanie wykazato guza z komorek zrebu i sznuréw plcio-
wych z pier§cieniowatymi kanalikami, raka gruczotowe-
go szyjki macicy w stopniu zaawansowania Ia, oraz bro-

dawczaka wewnatrzprzewodowego piersi. Po rozpoznaniu
raka gruczolowego szyjki macicy pacjentka zostala podda-
na zabiegowi usuniecia przymacicz wraz z kikutem pochwy
i miedniczymi weztami chfonnymi (ryc. 2). Ocena mikro-
skopowa weztéw chtonnych i przymacicz nie wykazata

10cm

Ryc. 1. Badanie TK

182 Fig. 1. CT scan
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cervix and pelvic side walls. Transabdominal ultrasonog-
raphy revealed a huge mass, containing cystic and solid
areas in the left side of the pelvis. A 30 cm complicated
cystic mass was found in a computed tomography (CT)
scan (Fig. 1). Tumor markers (CA-125, AFP, CA-15-3 and
CEA) and cervical smear were normal. The patient un-
derwent mammography due to an increased risk of breast
cancer associated with PJS. Her mammographic findings
were BI-RADS 4 according to BI-RADS assessment cate-
gories. A laparotomy was planned after endometrial sam-
pling. Proliferative endometrium was reported in a patho-
logic evaluation of the curettage material.

The patient underwent a laparotomy, and it was found that
the irregular mass measuring 27 x 18 x 19 cm, containing
cystic and solid components, originated from the left ovary.
There was no abnormality in the uterus and right ovary.
The mass originating from the left ovary was removed and
sent for a frozen section analysis. It revealed a benign se-
rous tumor. Total abdominal hysterectomy, unilateral sal-
pingo-oophorectomy and omental biopsy were performed.
At the same session, the suspicious mass of the breast was
excised. There were no operative or postoperative compli-
cations. The removed pathological specimens were sent to
a pathology department for a final diagnosis.

A sex cord stromal tumor with annular tubules of the left
ovary, stage Ia, adenocarcinoma of the cervix and intra-
ductal papilloma of the breast were found in a pathologic
examination. Following the diagnosis of cervical adeno-
carcinoma, the patient underwent radical parametrecto-
my with removal of the vaginal cuff and pelvic lymph node
dissection (Fig. 2). There was no evidence of malign cells in
a microscopic examination of the lymph nodes and para-
metrium. The follow-up was unremarkable for five years
and recurrence was not observed.

DISCUSSION

Women with PJS have an increased risk of developing malig-
nancies of the gastrointestinal tract, gynecologic tumors or

Ryc. 2. Preparat po zabiegu usunigcia przymacicz
Fig. 2. Parametrectomy specimen
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obecnosci komorek nowotworowych. W ciggu pieciu lat
nie zaobserwowano powiktan ani wznowy.

OMOWIENIE

Kobiety z ZJP sa w grupie zwigkszonego ryzyka wystepowa-
nia nowotwordéw zlosliwych w przewodzie pokarmowym,
narzadach rodnych oraz gruczotach piersiowych®*. Cho¢
guzy typu SCTAT nie stwierdza si¢ zbyt czesto u takich pa-
cjentek, s3 one najczestszym nowotworem jajnika, a prawie
36% z nich wiaze si¢ z ZPJ®9).

Guzy SCTAT charakteryzuja si¢ obrazem morfologicznym
posrednim miedzy guzami z komorek warstwy ziarnistej
a guzami z komorek Sertolego, moga produkowac zaréwno
estrogen, jak i progesteron®”. U pacjentek z guzami typu
SCTAT nieregularne miesigczkowanie, krwawienie w okre-
sie pomenopauzalnym i przedwczesne izoseksualne dojrze-
wanie moga by¢ zwiazane z hiperestrogenizmem. Zmia-
ny manifestujace sie¢ w ten sposob majg praktycznie zawsze
charakter lagodny, sa zwykle wieloogniskowe, uwapnione,
niewielkich rozmiaréw i wystepujg obustronnie®.

W ocenie mikroskopowej guzy SCTAT zwigzane z ZP] cha-
rakteryzuja si¢ ostro odgraniczonymi, zaokraglonymi gniaz-
dami nablonkowymi zlozonymi z pier§cieniowatych ka-
nalikéw otaczajacych szklisty material przypominajacy
blone¢ podstawng. Gniazda te mogg by¢ proste lub zlozone.
Te pierwsze to pojedyncze kanaliki otaczajace okragla szklistg
mase. Te drugie cechujg si¢ obecno$cig komunikujacych sie
ze sobg kanalikow otaczajacych liczne szkliste masy. Z ko-
lei guzy SCTAT niezwigzane z ZP] wystepuja jednostronnie
isg duzych rozmiaréw. Czasem moga by¢ zlosliwe. W obrazie
mikroskopowym guza dominujg struktury podobne do tych
obserwowanych w pacjentek z ZPJ, ale niewielkie fragmenty
wykazuja cechy réznigce sie od typowego obrazu.

Ponadto u pacjentek z ZP] moze rozwina¢ si¢ zlosliwy rak gru-
czolowy szyjki macicy (minimalnie odréznicowany gruczola-
korak), zwany wewnatrzszyjkowym rakiem gruczotowym.
Te rzadkie nowotwory sg czesto zlokalizowane wewnatrzka-
natowo i gleboko naciekaja zrab szyjki macicy®. Rozpoznanie
Kkliniczne ztosliwego raka gruczotowego szyjki macicy nie na-
lezy do tatwych. Czesto wykrywa sie go przypadkowo w czasie
histerektomii z innych wskazan ginekologicznych.
Rokowanie u pacjentek z tego typu nowotworem zwigza-
nym z ZPJ z reguly nie jest dobre”®. Srivatsa i wsp.” prze-
analizowali wyniki 10 pacjentek z ZPJ, u ktérych rozpo-
znano zloéliwego raka gruczolowego szyjki macicy. Osiem
pacjentek zmarlo z powodu choroby, a 5-letnie przezycie
obserwowano tylko u jednej chorej. Sposrod 26 przypad-
kow opisanych przez Gilksa i wsp.® 13 z 22 pacjentek (59%)
zmarlo w nastepstwie choroby; cztery przezyly, ale obser-
wowano u nich nawrét nowotworu.

Podsumowujac, kobiety z ZP] nalezy obserwowa¢ ze wzgle-
du na ryzyko zachorowania na raka jelita grubego, piersi i na-
rzadéw rodnych. Wiadomo, Ze ryzyko wystapienia nowotwo-
réw jest u tych pacjentek wigksze niz w populacji ogdlne;.
Rokowanie w przypadku nowotworéw narzadéw rodnych
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breast cancer®*. Although SCTATSs are rarely seen in women
with PJS, the most frequent ovarian neoplasms are SCTATS,
and almost 36% of them are associated with PJS&9).
SCTATSs have intermediate morphologic features between
granulose cell tumors and Sertoli cell tumors, and are ca-
pable of producing both estrogen and progesterone®”.
Irregular menstrual bleeding, postmenopausal bleeding
and isosexual precocity can be shown in patients with
SCTATs as related to hyperestrogenism®. When this man-
ifestation happens, ovarian SCTATSs are nearly always be-
nign and, at the same time, they are typically multifocal,
calcified, bilateral and very small®.

In a microscopic examination, PJS-associated SCTATS are
generally characterized by sharply circumscribed rounded
epithelial nests composed of ring-shaped tubules encircling
hyalinized basement membrane-like material. The nests
can have a simple or complex pattern. The former is that of
a single tubule encircling the central rounded hyaline mass.
The latter is characterized by communicating tubules en-
circling multiple hyaline masses. In contrast, SCTATs unas-
sociated with PJS are unilateral and large, and they some-
times may be malignant. Microscopically, the predominant
appearance of the tumor is similar to that encountered in
patients with PJS, but variations from the characteristic pat-
tern are seen in minor portions of the tumor.

Moreover, patients with PJS are at an increased risk of ad-
enoma malignum (minimal deviation adenocarcinoma),
called endocervical columnar adenocarcinoma of the cer-
vix. These tumors are rare, often located in the endocervix
and deeply invasive into the cervical stroma®. Clinically,
the diagnosis of adenoma malignum is difficult. These tu-
mors may be detected incidentally after hysterectomy for
other gynecologic indications.

The prognosis of patients with PJS and adenoma malig-
num is generally poor”®. Srivatsa et al.”) evaluated the
outcomes of 10 patients with PJS who had cervical ad-
enoma malignum. Eight of them died of the disease,
while only one patient survived for more than 5 years.
Of 26 cases reported by Gilks et al.®), 13 of 22 patients
(59%) died of the disease and four patients survived with
recurrent tumors.

In conclusion, women with PJS should be closely followed-
up because of the risk of colon, breast, and genital tract tu-
mors. The cancer risk in patients affected by PJS is known
to be higher than in the general population. The progno-
sis for a patient with a PJS-associated genital tract tumor
is poor and therefore early detection and regular surveil-
lance of high-risk patients with PJS is crucial. Adenocarci-
noma of the cervix may not be detected by pelvic examina-
tion and probe curettage.
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zwiazanych z ZPJ nie jest dobre, w zwigzku z czym zasad-
niczg role odgrywaja wczesne wykrycie choroby i regularna
obserwacja pacjentek z ZPJ. Badanie ginekologiczne i lyzecz-
kowanie mogg nie by¢ wystarczajgce do rozpoznania raka
gruczolowego szyjki macicy.
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