
Interesting case (PEUTZ-JEGHERS SYNDROME) 

An 11-year-old girl with abdominal distension and hematochezia 
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โรงพยาบาลพทุธชินราช พิษณโุลก 

เด็กหญิงอาย ุ11 ปี ภมูิล าเนา อ าเภอชนแดน จงัหวดัเพชรบรูณ์ 
 

อาการส าคัญ : ปวดท้องมากมา 1 วนั 
ประวัตปัิจจุบัน : 2 วนัก่อนมารพ. ปวดท้องบริเวณสะดือ ปวดเป็นพกั ๆ เป็น ๆ หาย ๆ ปวดนานประมาณ

ครัง้ละคร่ึงชัว่โมง ไม่ร้าวไปท่ีใด ไม่สมัพนัธ์กบัมือ้อาหาร ไม่มีไข้ กินยา antacid แตไ่มท่เุลา    1 วนัก่อนมา

รพ.ปวดท้องมากขึน้ ปวดเป็นพกั ๆ แตป่วดถ่ีกวา่เดมิ ท้องอืด อาเจียนเป็นน า้สีเขียว ๆ 1 ครัง้  ไมถ่่าย

อจุจาระแตผ่ายลมได้ ไปรักษาท่ีรพ.ทัว่ไปแห่งหนึง่ แพทย์ให้นอนรพ.และให้การรักษาเบือ้งต้น คือ NPO, 
IV fluid, ceftriaxone และ metronidazole  ระหวา่งอยูท่ี่รพ. ถ่ายเป็นมกูเลือด จงึสง่ตวัมารักษาตอ่ 
 

ประวัตอิดีต : มีอาการปวดท้องเป็น ๆ หาย ๆ มาก่อนประมาณ 2 เดือน ซือ้ยากินเอง ไม่ได้ไปรักษาท่ีใด 
                      ไม่เคยถ่ายอจุจาระเป็นเลือด ถ่ายด า หรืออาเจียนเป็นเลือด ไม่เบื่ออาหารหรือน า้หนกัลด 

          ปฏิเสธโรคประจ าตวั  ไม่มีประวตัิแพ้ยาหรือแพ้อาหาร 
 

ประวัตคิรอบครัว : บดิาของผู้ ป่วยมีผ่ืนสีด าขนาดเลก็กระจายท่ีบริเวณริมฝีปากเช่นเดียวกบัผู้ ป่วย  
 

ตรวจร่างกาย 
Good consciousness, BW 28 kg (P3), height 139 cm (P3)                                                        
BT 37.2oC, PR 110/min, RR 24/min, BP 130/90  mmHg   
HEENT :  moderate pallor, no icteric sclerae, multiple hyperpigmented macules on lips                                       
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ตรวจร่างกาย (ต่อ) 
Heart & lungs : normal 
Abdomen :  distension, active bowel sound, tender at suprapubic area, no guarding,      
                    no rebound tenderness; a fixed round mass, sized 10 cm in diameter,       
                    firm consistency and smooth surface, palpable at the suprapubic area;  
                    no hepatosplenomegaly                                    
Extremities : no rash, no joint swelling, no deformities                                                   
Neurological signs : E4V5M6, equal movement  
 

Pertinent findings 
 Acute abdominal pain with suprapubic mass for 1 day 
 Bilious vomiting 
 Hematochezia   
 Anemia  

 

Differential diagnoses  
 Surgical conditions (gut obstruction, mass, hematochezia) 

 Intussusception with leading point  (polyp, HSP, Meckel diverticulum) 
Peutz-Jeghers syndrome - most likely diagnosis 

 Volvulus 
 Twisted ovarian tumor / cyst 

 Hematologic malignancy 
 Lymphoma 
 Teratoma  

 

Investigations 

CBC : Hb 8.4 g/dL,  Hct 29%,  WBC 6,430/cu mm (N 58, L36, M 5, E 1%),  MCV 62 fL,  

          MCH 17.9 pg, MCHC 28.9%, RDW 29%, platelets 823,000/cu mm 
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Film abdomen, supine and upright : proximal bowel dilatation and air-fluid level with 

different height in the same loop 

  

 

 

 

 

CT scan of the whole abdomen   

An invagination of proximal jejunal loop into the  

distal segment, associated with dilated several  

small bowel loops and swirling of bowel loops, suspected of an intussusception 

A 2.8 x 3.3 cm - lobulated enhancing lesion at the small bowel loop which may be the 

leading point causing intussusception 
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Management : 

- NPO, 5% DN/2 IV 120 mL/h (M + 3%def) 
- retained NG tube for GI decompression 
- PRC 1 unit IV drip in 3 h                                                                                                                   

- set OR for exploratory laparotomy 

 

 

Findings :  two intraluminal polyps, 3 cm in diameter, at 30 cm and 40 cm from the DJ junction 

which are the leading points of intussusception, viable small bowel, impalpable polyp in the 

colon  

Operation :  jejunal resection with appendectomy 

 

 

 

 

Operation :  jejunal resection with appendectomy    

 

 

 

 

 

 

POLYPS 
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Histopathology : 

Left - low power of PJS jejunal polyp showing bands of smooth muscle extending toward the 

         epithelial layer (arborizing pattern)  

Right - overgrowth of the muscularis mucosae invading the normal jejunal epithelium  
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PEUTZ-JEGHERS SYNDROME (PJS) 

          เป็นโรคในกลุม่ hamartomatous polyposis เกิดจากการกลายพนัธุ์ของยีน  LKB1/STK11 บน
โครโมโซมคูท่ี่ 19 (chromosome 19p 13.3) มีการถ่ายทอดทางพนัธุกรรมแบบ autosomal dominant  
และพบการกลายพนัธุ์ใหมไ่ด้ประมาณ 50%  

ลักษณะทางคลินิกที่ส าคญั  

-   hamartomatous polyps เกิดขึน้ท่ีล าไส้เลก็ได้มากกวา่ล าไส้ใหญ่ (jejunum>ileum>duodenum) และ
ยงัพบได้ท่ีกระเพาะอาหาร  ติ่งเนือ้นีพ้บได้ตัง้แตอ่ายนุ้อยกวา่ 10 ปีแตม่กัไมมี่อาการ  

-  95% ของผู้ ป่วยจะพบ melanin pigmented macules ขนาด 1-5 มิลลเิมตร กระจายอยูต่าม 
mucocutaneous area ซึง่เป็น pathognomonic ของโรคนี ้ พบบอ่ยท่ีรอบหรือบนริมฝีปาก เยื่อบใุนปาก 
ลิน้ ฝ่ามือ ฝ่าเท้าและบริเวณรอบ ๆ ทวารหนกั  โดยจะพบ macules เกิดขึน้ก่อนติง่เนือ้ และ macules นีจ้ะ
คอ่ย ๆ จางลงเม่ือเข้าสูว่ยัเจริญพนัธุ์ 

-  50-60% ของผู้ ป่วยมีอาการก่อนอาย ุ20 ปี   ผู้ ป่วยจะแสดงอาการเม่ือติ่งเนือ้มีขนาดใหญ่ขึน้จนท าให้
เกิดอาการปวดท้องจาก intussusception หรือล าไส้อดุตนั  ติ่งเนือ้อาจมีการขาดเลือดหรือเป็นแผล ท าให้มี
เลือดออกในทางเดนิอาหารและเกิดอาการซีดเรือ้รังได้ 

 

 การวินิจฉัยโรคที่จ าเพาะ (definite diagnosis)  
        การตรวจทางพยาธิวิทยาพบ hamartomatous polyps ร่วมกบัสิง่ตรวจพบตอ่ไปนีอ้ยา่งน้อย 2 ข้อขึน้
ไป ได้แก่      
           1) mucocutaneous pigmentation  
           2) small bowel polyposis  
           3) family history 
       ในรายท่ีไม่มีประวตัิครอบครัวเป็นโรค PJS จะให้การวินิจฉยัโรคนีเ้ม่ือพบติง่เนือ้ชนิด Peutz-Jeghers 
type ตัง้แต ่2 ก้อนขึน้ไป  ในรายท่ีพบเฉพาะ hyperpigmented macules ร่วมกบัมีประวตัิ PJS ใน first 
degree relative ถือเป็น “presumptive diagnosis” 

 

        แม้วา่ติง่เนือ้ชนิด hamartomatous polyp จะไมใ่ช่เนือ้ร้ายแตส่ามารถพบ adenoma ได้  ท าให้มี
โอกาสเสี่ยงตอ่การเป็นมะเร็งได้เม่ืออายยุา่งเข้า 30-40 ปี  ผู้ ป่วยจะมีความเสี่ยงตอ่การเกิดมะเร็งทัง้ใน
ระบบทางเดินอาหารและมะเร็งของอวยัวะอ่ืน ๆ นอกเหนือจากทางเดนิอาหาร เช่น เต้านม  รังไข่ มดลกู 
ปอด เป็นต้น ดงัแสดงในตาราง 
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                                                 Syngal S, Randall E. Am J Gastroenterol 2015;110:223–262 
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การรักษา 

- ในรายท่ีมีอาการของ midgut intussusception ควรสง่ปรึกษาศลัยกรรมเด็กเพ่ือ ท า laparotomy with 
intraoperative endoscopy and polypectomy 

- ในรายท่ีมีอาการ เชน่ ปวดท้อง ซีดเรือ้รัง ควรท าการสอ่งกล้องทางเดนิอาหารสว่นต้นและสว่นปลาย  
รวมทัง้พิจารณาตรวจ barium follow through หรือ capsule endoscopy หลงัจากนัน้ควรท าการตรวจ
อยา่งน้อยทกุ 2 ปี 

- ในรายท่ีพบ polyps ขนาดใหญ่ >1.5 cm ควรท า double balloon enteroscopy  และ laparotomy with 
intraoperative endoscopy 

- ในรายท่ีพบ small polyps แตย่งัไมมี่อาการควรแนะน าพอ่แม่และผู้ ป่วยให้เฝา้ระวงัและสงัเกตอาการของ 
intussusception เช่น อาการปวดท้องรุนแรง อาเจียน เป็นต้น 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Diagnosis made by phenotype or family history of PJS 

Investigate for relevant symptoms (eg. pain, 
anemia), by upper & lower endoscopy and 

barium follow through 

Present with mid-gut intussusception 

Small polyps  
    (<5 mm)  

Polyp 5-10 mm, evaluate 
according by number 

Large polyps > 1.5 cm, counsel and  
resect by polypectomy 

**If mid-gut polyps, laparotomy and 
intraoperative SB endoscopy 

Refer for exploratory laparotomy with 
intraoperative endoscopy and 

polypectomy 

Counsel parents & regular follow-up 

Depending on symptoms (eg. anemia or pain), carry out the 

upper & lower endoscopy and barium follow through 
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เน่ืองจากโรคนีมี้ความเสี่ยงตอ่การเกิดมะเร็งสงู จงึต้องท าการเฝา้ระวงัเพื่อปอ้งกนัการเกิดมะเร็งเป็นระยะ 
ดงัตาราง 

 
      Site                        Age to begin (y)    Interval (y)     Surveillance procedures and comments 

 
 

d ให้เร่ิมตรวจเม่ืออาย ุ8 ปี ถ้าพบ polyp ให้ตรวจซ า้ทกุ 3 ปี หากไมพ่บ polyp ให้ตรวจซ า้ท่ีอาย ุ18 ปี  

หรือเม่ือมีอาการ หลงัจากนัน้ให้ตรวจซ า้ทกุ 3 ปี  
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