
Interesting Case (Hamartomatous Polyps) 

A 5-year-old boy with Recurrent Lower GI Bleeding 
 

นพ. พ.ท.อนนัดร วงศธี์ระสตุ  

โรงพยาบาลพระมงกฎุเกลา้ 

เดก็ชายชาวพม่า อายุ 5 ปี  
 

อาการนาํ: ถ่ายเป็นเลือด เป็นๆ หายๆ มา 3 เดือน 
 

ประวัตปัิจจุบัน: 

- 3 เดือนก่อน เริ่มมีอาการถ่ายอจุจาระเป็นเลือด เป็น ๆ หาย ๆ   ปกติถ่ายวนัละ 1-2 ครัง้ อจุจาระไมแ่ข็ง     

ไมมี่ไข ้ไมป่วดทอ้ง รบัประทานอาหารไดต้ามปกติ ไมมี่นํา้หนกัลด ไมมี่คล่ืนไสห้รืออาเจียน 

- 1 เดือนก่อน มีอาการถ่ายเป็นเลือดปนมากขึน้ มารดาเห็นมีติ่งเนือ้บรเิวณรูทวารหนกัระหวา่งการเบง่ถ่าย 

ไมมี่อาการออ่นเพลีย สงัเกตวา่ซีดลงกว่าปกต ิไมซ่มึ ยงัเลน่ไดต้ามปกต ิ
 

ประวัตอิดตี: 

- Known case of Sotos syndrome, global delayed development, communicating hydrocephalus, 

exotropia, high-arched palate, undescended right testis, subglottic stenosis 

- ประวตักิารผ่าตดั VP shunt (อาย ุ8 เดือน), orchiopexy (อาย ุ1 ปี), tracheostomy (อาย ุ1-4 ปี) 

- ประวตักิารคลอด อายคุรรภ ์36 สปัดาห ์ไมท่ราบนํา้หนกัแรกเกิด  

- ไมมี่ประวตักิารแพย้า แพอ้าหาร  

- บดิาอาย ุ33 ปี มารดาอาย ุ34 ปี ไมมี่โรคประจาํตวั ไมมี่ประวตัิการแตง่งานเครือญาต ิ

 

Physical examination:  

Vital signs: BT 37.1oC, HR 104/min, RR 26/min, BP 101/54 mmHg 

GA: active, mild pallor, no jaundice, no tachypnea 

HEENT: macrocephaly, exotropia of both eyes, anicteric sclerae, no lymphadenopathy 

Lungs and CVS: normal 

Abdomen: no distention, no tenderness, no guarding, liver and spleen - not palpable 

Anus: no perianal inflammation or ulcer, no anal mass  

Genitalia: normal male genitalia 
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Investigations:  

CBC: Hct 33%, Hb 10.7 g/dL, WBC 8,700 (P 48, L 41, M 9, E 2%), platelets 310,000/cu mm  

         MCV 79 fL, MCH 25 pg, MCHC 32 g/dL, RDW 14.8% 

Hemoglobin typing: normal A2A, transferrin saturation: 6% 

PT 12.6 (INR 1.07), PTT 22.8 (0.86), TT 12.4 (0.88) sec 

Na 141, K 4, Cl 106, CO2 20.6 mEq/L, BUN 14.7, Cr 0.39 mg/dL 

UA: sp.gr. 1.011, pH 6, protein and sugar: negative, WBC & RBC 0-1/HPF 

LFT: TP 7.9, albumin 4.8 g/dL, TB 0.2, DB 0.1 mg/dL, AST 27, ALT 11, ALP 177 U/ L  

 

 

Problem lists: 

1. Recurrent lower GI bleeding 

2. Suspected rectal/anal mass 

3. Known case of Sotos syndrome with multiple anomalies (macrocephaly, exotropia, 

    high-arched palate, undescended testis, subglottic stenosis) 

4. Previous surgery: ventriculoperitoneal shunt, orchiopexy, tracheostomy 

5. Global delayed development 

 

 

Differential diagnosis of recurrent lower GI bleeding with suspected rectal/anal mass: 

1. Rectal/colonic polyps 

2. Constipation with anal fissure/skin tag 

3. Hemorrhoid with bleeding 

4. Intestinal duplication with bleeding 
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Colonoscopic findings: multiple sessile and pedunculated polyps (about 50-100) extended from 

                                     the rectum to the terminal ileum 

 

Intraoperative treatment: Polypectomy of 8 colonic polyps 
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Surgical histopathological report: mucous-filled glands with retention cysts, prominent stroma,  

chronic cellular infiltration of eosinophils, mature epithelium with normal number of goblet cells 

 

Diagnosis: Hamartomatous polyps 

 

 
 

 

เน่ืองจากมีการตรวจพบ hamartomatous polyps ภายในลาํไสใ้หญ่ของผูป่้วยเป็นจาํนวนมาก    

ในเบือ้งตน้จงึใหก้ารวินิจฉยัว่าเป็น juvenile polyposis syndrome ตามเกณฑก์ารวินิจฉยัเม่ือมีการตรวจ

พบ juvenile polyps มากกว่าหรือเท่ากบั 5 จดุ(1) แตเ่น่ืองจากเป็นผูป่้วยท่ีมีอาการแสดงหรือความผิดปกติ

อ่ืนของรา่งกายจงึไดท้าํการตรวจวินิจฉยัทางพนัธุกรรมตอ่ไปและพบความผิดปกติของยีน BMPR1A และ 

PTEN  

 

 

Genetic testing (Cytogenomics microarray): 3.516 Mb interstitial deletion on the long arm of 

chromosome 10 within bands q23.1-q23.31 (LDB3, BMPR1A, GLUD1, MINPP1, PAPSS2, ATAD1, 

KLLN, PTEN), heterozygous mutations and deletions of BMPA1A and PTEN 

 

Clinical interpretation: 10q23 deletion syndrome 
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การวินิจฉัย Hamartomatous polyposis syndrome (juvenile polyposis syndrome with PTEN 

hamartomatous tumor syndrome: PHTS) 

การตรวจพบความผิดปกตขิองยีนดงักล่าวรว่มกบั hamartomatous polyps เป็นความผิดปกตท่ีิพบ

ใน juvenile polyposis syndrome (JPS) และ PTEN-related hamartomatous tumor syndrome (PHTS) 

ท่ีประกอบไปดว้ย Cowden syndrome (CS) และ Bannayan-Riley-Ruvalcaba syndrome (BRRS) ซึ่ง

การวินิจฉยั CS จะเป็นไปตามเกณฑก์ารวินิจฉยัดงัตอ่ไปนี ้(2) เชน่ การตรวจพบความผิดปกตขิองผิวหนงัชนิด 

trichilemmoma หรือ hamartoma, acral keratosis  ศีรษะโต (macrocephaly)  พฒันาการลา่ชา้  ตรวจ

พบเนือ้งอกของ cerebellum ชนิด gangliocytoma  การตรวจพบเนือ้งอกหรือมะเรง็ของตอ่มทยัรอยด ์เตา้

นม มดลกู ไต ผิวหนงั เป็นตน้ (ตารางท่ี 1) 

 

 

ตารางที ่1: เกณฑก์ารวินิจฉัย Cowden syndrome(2) 

 

เกณฑก์ารวินิจฉัย ความผิดปกต ิ

Pathognomonic criteria facial trichilemmoma, acral keratosis, papillomatous papules, 

Lhermitte-Duclos disease 

Major criteria breast adenocarcinoma, thyroid carcinoma, endometrial 

carcinoma, macrocephaly 

Minor criteria fibrocystic breast cancer, thyroid multinodular goiter, thyroid 

adenoma, uterine leiomyoma, bicornuate uterus, developmental 

delay, lipoma, fibroma, renal cell carcinoma, melanoma 

วินิจฉยั CS เม่ือตรวจพบลกัษณะดงัตอ่ไปนี ้ 

(1) พบอาการเฉพาะของโรค (pathognomonic)  

(2) พบเกณฑก์ารวินิจฉยัหลกั (major criteria) มากกวา่หรือเทา่กบั 2 ขอ้  

(3) พบเกณฑก์ารวินิจฉยัหลกัมากกว่าหรือเทา่กบั 1 ขอ้ รว่มกบัเกณฑก์ารวินิจฉยัรอง (minor criteria) 

     มากกว่าหรือเทา่กบั 3 ขอ้  

(4) พบเกณฑก์ารวินิจฉยัรองมากกวา่หรือเท่ากบั 4 ขอ้  
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สว่นการวินิจฉยั BRRS ยงัไมมี่เกณฑก์ารวินิจฉยัเฉพาะ แตมี่ลกัษณะอาการท่ีเขา้ไดด้งัตอ่ไปนี ้เชน่ 

ศีรษะโต การพฒันาการลา่ชา้ การเจรญิมากกว่าปกตขิองกระดกู metacarpal หรือ first/middle phalange 

มีภาวะ joint hyper-flexibility, pectus excavatum, scoliosis, genital pigmentation, lipomas, 

hemangiomas หรือมีภาวะ lipid storage myopathy(3) 
 

สาํหรบัผูป่้วยรายนีมี้ความผิดปกตท่ีิเขา้ได ้คือ ศีรษะโตและพฒันาการลา่ชา้ ยงัไมส่ามารถจดัใหเ้ขา้

กบัเกณฑก์ารวินิจฉัยของ CS และอาการท่ีพบไดบ้อ่ยของ BRRS  แตพ่บวา่ความผิดปกติของกลุม่อาการ

ดงักลา่วอาจตรวจพบไดม้ากขึน้ตามอาย ุจงึตอ้งตดิตามอาการเหลา่นีต้อ่ไป  
 

ทัง้นีก้ารรกัษาและการติดตามผูป่้วยรายนีมี้ความสาํคญัเป็นอยา่งย่ิง เน่ืองจากเป็นผูท่ี้มีความเส่ียง

ตอ่การเกิดเนือ้งอกหรือมะเร็งในระบบทางเดนิอาหารและนอกระบบทางเดนิอาหาร โดยผูป่้วย JPS จะมี

ความเส่ียงตอ่โรคมะเรง็ลาํไสใ้หญ่ (colorectal cancer) รอ้ยละ 38-68 ท่ีอาย ุ34-44 ปี  สว่นผูป่้วย CS จะมี

ความเส่ียงตอ่การเกิดโรคมะเรง็ลาํไสใ้หญ่เทา่กบัรอ้ยละ 9-16 ท่ีอาย ุ44-48 ปี(4)  สว่นรายละเอียดของ

โรคมะเรง็นอกระบบทางเดินอาหารในผูป่้วย JPS และ CS แสดงในตารางท่ี 2 

 

ตารางที ่2: ความเส่ียงตอ่การเกิดโรคมะเรง็นอกระบบทางเดนิอาหารในผูป่้วย JPS และ CS(4) 
 

 ความเสี่ยงของ

ประชากรปกติ 

(%) 

ความเสี่ยงของ

กลุ่มอาการ 

(%) 

อายุเฉลี่ยที่

ได้รับการ

วินิจฉัย (ปี) 

Juvenile polyposis syndrome (JPS): 

ระบบทางเดนิอาหารส่วนตน้ (กระเพาะ

อาหาร ตบัอ่อน ลาํไสเ้ล็ก) 

 

 

ไมท่ราบ 

 

 

21 

 

 

50 

Cowden syndrome (CS): 

เตา้นม 

ทยัรอยด ์

เย่ือบโุพรงจมกู 

ไต (renal cell carcinoma) 

ผิวหนงั (melanoma) 

 

12.4 

1.1 

2.7 

1.6 

2 

 

25-85 

3-38 

5-28 

15-34 

6 

 

38-46 

31-38 

25 

40 

3 
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        ดงันัน้จงึตอ้งทาํการตรวจตดิตามความผิดปกติดงักลา่วโดยการตรวจรา่งกาย การสอ่งกลอ้งตรวจ

ทางเดนิอาหารส่วนบนและทางเดนิอาหารสว่นลา่ง  การตรวจโดยใช ้capsule endoscopy และการตรวจ

ทางรงัสีวินิจฉยัดงัรายละเอียดตามคาํแนะนาํในตารางท่ี 3(4) 

 

ตารางที ่3: แสดงระยะเวลาท่ีแนะนาํในการตรวจติดตามทัง้ในและนอกระบบทางเดนิอาหารสาํหรบัผูป่้วย 

juvenile polyposis syndrome และ Cowden syndrome(4) 

 

Site Age to begin 

surveillance 

(years) 

Surveillance 

interval 

(years) 

Surveillance procedure and 

comments 

Juvenile polyposis 

syndrome (JPS):  

colon  

Stomach 

Small intestine  

 

 

Pancreas 

 

HHT (hereditary 

hemorrhagic 

telangiectasia) 

 

 

 

 

 

 

12-15 

12-15 

late teenage 

years 

 

- 

 

within first 6 

months of life 

 

 

1-3 

1-3 

- 

 

 

- 

 

- 

 

 

Colonoscopy 

EGD 

Rare, undefined lifetime risk. Periodic 

enterostomy, capsule endoscopy, 

and/or CT enterography 

Rare, undefined lifetime risk. No 

screening recommendation given 

Undefined lifetime risk. In individuals 

with SMAD4 mutations, screen for 

vascular lesions associated with HHT 
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ตารางที ่3 (ต่อ) 

Cowden syndrome           

   Site 

Colon 

 

Upper GI and small 

bowel 

 

Thyroid 

 

Breast 

 

Uterine 

 

Renal cell 

 

Melanoma 

Age to begin 

surveillance 

(years) 

          15 

 

15 

 

 

   Adolescent 

 

25 

 

30-35 

 

18 

 

by 18 

Surveillance  

interval 

(years) 

        1-2 

 

2-5 

 

 

         1 

 

monthly 

 

1 

 

1 

 

1 

       Surveillance procedures  

             and comment      

 

Colonoscopy, intervals may increase 

or decrease, depending on findings 

EGD, if duodenal polyposis is present, 

repeat depending on number of the 

polyps  

Thyroid exam and baseline U/S 

 

Self-breast exam  

Mammography and breast MRI 

Annual endometrial sampling or 

vaginal U/S 

UA with cytology and possibly renal 

U/S 

Physical cutaneous examination 
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