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Ðåçþìå.  Ïðîâåäåíî êë³í³÷íå îáñòåæåííÿ, ãåíåàëîã³÷íèé àíàë³ç
òà ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ñ³ìåé òðüîõ ïðîáàíä³â òà ¿õ
áëèçüêî ñïîð³äíåíèõ ðîäè÷³â ³ç ñèíäðîìîì Ïåéòöà-ªãåðñà.
Ñåðåäí³é â³ê ìàí³ôåñòàö³¿ êèøêîâèõ ñèìïòîì³â õâîðîáè ñòàíî-
âèâ 20,5(7-34) ðîê³â. Õàðàêòåðíèìè äëÿ öüîãî ñèíäðîìó áóëè
êîíãëîìåðàòè ïîë³ï³â ³ êèøêîâ³ ³íâàã³íàö³¿. Ó äâîõ  ðîäè÷³â
ïðîáàíäà ³ç  ñèíäðîìîì Ïåéòöà-ªãåðñà ä³àãíîñòóâàëè ðàê
òîíêî¿ ³ òîâñòî¿ êèøîê ó ìîëîäîìó â³ö³. Ìåëàí³íîâà ï³ãìåíòàö³ÿ
áóëà âàæëèâèì ïîçàêèøêîâèì ìàðêåðîì öüîãî çàõâîðþâàííÿ.

Êëþ÷îâ³ ñëîâà: ãåíåàëîã³÷íèé
àíàë³ç, ñèíäðîìîì Ïåéòöà-ªãåðñà,
ìåëàí³íîâà ï³ãìåíòàö³ÿ, ðàê òîíêî¿
³ òîâñòî¿ êèøîê.

Âñòóï
Â 1921 ð. Ïåéòö (Peutz) âïåðøå îïèñàâ ñèíäðîì,

ïðè ÿêîìó ñïîñòåð³ãàëàñü àñîö³àö³ÿ êèøêîâèõ ïîë³ï³â
³ç ï³ãìåíòíèìè ïëÿìàìè íà ãóáàõ, ñëèçîâ³é ðîòîâî¿
ïîðîæíèíè òà íà ³íøèõ ä³ëÿíêàõ ò³ëà. Çãîäîì, ªãåðñ
(Jeghers) âèçíà÷èâ îñíîâí³ ñèìïòîìè çàõâîðþâàííÿ,
ïðèòàìàíí³ õâîðèì ³ç öèì ñèíäðîìîì. Õàðàêòåðíîþ
îñîáëèâ³ñòþ ãàìàðòîìíèõ ïîë³ï³â ïðè ñèíäðîì³ Ïåé-
òöà-ªãåðñà (ÑÏª) º íàÿâí³ñòü â ¿õ ñòðîì³ ãëàäêîì’ÿ-
çîâèõ âîëîêîí, ùî ãàëóçÿòüñÿ [1, 5]. Ñèíäðîì âèÿâ-
ëÿþòü ó ð³çíèõ åòí³÷íèõ ãðóïàõ ïðèáëèçíî ç îäíàêî-
âîþ ÷àñòîòîþ â îñ³á ð³çíî¿ ñòàò³ – 1:10000-25000 íî-
âîíàðîäæåíèõ [2]. Ìàí³ôåñòàö³éí³ îçíàêè ÑÏª ó
95% ïàö³ºíò³â âèíèêàþòü ó ïåð³îä ñòàòåâîãî äîçð³-
âàííÿ. Äëÿ æ³íîê ³ç öèì ñèíäðîìîì õàðàêòåðíà ã³ïå-
ðåñòðîãåí³ÿ, ïîðóøåííÿ ìåíñòðóàëüíîãî öèêëó, à äëÿ
ìóæ÷èí – ã³íåêîìàñò³ÿ [7]. Ó 40-70% ïàö³ºíò³â ³ç
êë³í³÷íî ä³àãíîñòîâàíèìè âèïàäêàìè ñèíäðîìó ÑÏª
âèÿâëÿþòü ìóòàö³¿ ãåíà-ñóïðåñîðà ïóõëèí STK11
(serine/threonine kinase 11), ùî çíàõîäèòüñÿ íà õðîìî-
ñîì³ 19ð13.3. Öåé ãåí â³ä³ãðàº âàæëèâó ðîëü ó êë³òèí-
íîìó ìåòàáîë³çì³ ³ êîíòðîëþº àïîïòîç [6]. Â³äîìî, ùî
ó ïàö³ºíò³â ³ç ÑÏª íà ôîí³ ïîë³ïîçó çðîñòàº
â³ðîã³äí³ñòü ðîçâèòêó ðàêó òîâñòî¿ êèøêè (ÐÒÊ), òîí-
êî¿ êèøêè, øëóíêà, ãðóäíî¿ çàëîçè, ÿº÷íèê³â, ìàòêè
[1, 3].  Íåçâàæàþ÷è íà âèñîêèé ðèçèê îíêîëîã³÷íèõ
çàõâîðþâàíü ïðè ÑÏª òà àâòîñîìíî-äîì³íàíòíèé
òèï óñïàäêóâàííÿ ç âèñîêîþ ïåíåòðàíòí³ñòþ â Óê-
ðà¿í³ íà ñüîãîäí³ íå ïðîâîäèòüñÿ ãåíåòè÷íå êîíñóëü-
òóâàííÿ òà ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íå îáñòåæåííÿ ïðî-
áàíä³â òà îñ³á ãðóïè ðèçèêó.

Ìåòà äîñë³äæåííÿ
Âèâ÷èòè êë³í³÷í³ ³ ãåíåòè÷í³ îñîáëèâîñò³

ïàö³ºíò³â ³ç ÑÏª òà âèÿâèòè îñîáè ãðóïè ðèçèêó.

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè
Ïðîâåäåíî êë³í³÷íå îáñòåæåííÿ, ãåíåàëîã³÷íèé

àíàë³ç òà ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ òðüîõ ñ³ìåé ïðî-
áàíä³â ³ç ÑÏª ïðîòÿãîì 2010-2012 ðîê³â. Ïàö³ºíòè
â³êîì â³ä 7 äî 34 ðîê³â áóëè ìåøêàíöÿìè Ëüâ³âñüêî¿
îáëàñò³.  Îñ³á ÷îëîâ³÷î¿ ñòàò³ áóëî 2, æ³íî÷î¿ – 5. Ä³àã-
íîç áóëî âñòàíîâëåíî íà îñíîâ³ çàãàëüíî-êë³í³÷íîãî,
åíäîñêîï³÷íîãî, ïðîìåíåâîãî òà ëàáîðàòîðíîãî ìå-
òîä³â ä³àãíîñòèêè. Ïàö³ºíòè áóëè â³ä³áðàí³ çã³äíî ç
êðèòåð³ÿìè ä³àãíîñòèêè ÑÏª, çàïðîïîíîâàíèìè
Tomlinson I.P. (1997), ÿê³ âêëþ÷àëè: 1) ïàòîã³ñòîëîã³-
÷íå ï³äòâåðäæåííÿ ä³àãíîçó ãàìàðòîìíîãî ïîë³ïîçó;
2) íàÿâí³ñòü ìåëàí³íîâî¿ ï³ãìåíòàö³¿; 3) ñ³ìåéíèé
õàðàêòåð çàõâîðþâàííÿ.

Îáãîâîðåííÿ ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ
Ïðîâåäåíî êë³í³÷íå îáñòåæåííÿ òà ãåíåàëîã³÷-

íèé àíàë³ç ñ³ìåé òðüîõ ïðîáàíä³â ³ç ñèíäðîìîì
ÑÏª. Ó ïðîáàíäà (¹1, ÌÌ²), æ³íêè â³êîì 34
ðîêè,  ä³àãíîñòóâàëè ìíîæèíí³ ïîë³ïè äâàíàäöÿ-
òèïàëî¿ êèøêè ³ ïðîâåëè ðåçåêö³þ óðàæåíî¿ ä³ëÿí-
êè ïðîòÿæí³ñòþ 20 ñì. Ïàö³ºíòêà ìàëà ìåëàí³íî-
âó ï³ãìåíòàö³þ íà øê³ð³ îáëè÷÷ÿ íàâêîëî ãóá òà íà
ïàëüöÿõ ðóê. ²íôîðìàö³ÿ ïðî òå, ùî õòîñü ³ç áëèçü-
êî ñïîð³äíåíèõ ðîäè÷³â áàòüê³â ïðîáàíäà ïîìåð â³ä
îíêîëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü, â³äñóòíÿ. Ó äîíüêè ïðî-
áàíäà ç ìåëàí³íîâîþ ï³ãìåíòàö³þ øê³ðè íà îáëè÷÷³
ó â³ö³ 14 ðîê³â áóëî ïðîâåäåíî îïåðàö³þ – ðåçåêö³þ
óðàæåíî¿ ìíîæèííèìè ïîë³ïàìè ä³ëÿíêè òîíêî¿
êèøêè, à ó 32 ðîêè ä³àãíîñòîâàíî ñàðêîìó äâà-
íàäöÿòèïàëî¿ êèøêè. Æ³íêà ïîìåðëà ó â³ö³ 37 ðîê³â.
Ó ñèíà ïðîáàíäà  òåæ âèÿâèëè õàðàêòåðíó äëÿ ÑÏª
ï³ãìåíòàö³þ íàâêîëî ãóá. Ó â³ö³ 21 ð³ê ó íüîãî ä³àã-
íîñòóâàëè ïîë³ïè òîíêî¿ êèøêè, à ó 35 ðîê³â – ïîë-
³ïè òîâñòî¿ êèøêè ç ìàë³ãí³çàö³ºþ. Çà äàíèìè ë³òå-
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ðàòóðè ñèìïòîìè õâîðîáè ç’ÿâëÿþòüñÿ ðàí³øå ó
÷îëîâ³ê³â [2]. Æ³íö³-ïðîáàíäó áóëî ðåêîìåíäîâàíî
ïðèâåñòè îíóê³â íà  êîíñóëüòàö³þ äî ãåíåòèêà òà
ïðîâåñòè åíäîñêîï³÷í³ îáñòåæåííÿ. Ó âíó÷êè ó â³ö³
16 ðîê³â âèÿâèëè ÑÏª ç õàðàêòåðíîþ ìåëàí³íîâîþ
ï³ãìåíòàö³þ íàâêîëî ãóá, ñëèçîâî¿ îáîëîíêè ðîòî-
âî¿ ïîðîæíèíè, íà ïàëüöÿõ ðóê ³ í³ã, ïîë³ïè øëóí-
êà ³ æîâ÷åâîãî ì³õóðà,  à ó âíóêà ó 10 ðîê³â ïîðÿä
ç ìåëàí³íîâîþ ï³ãìåíòàö³ºþ íà îáëè÷÷³, ä³àãíîñòó-
âàëè ïîë³ïè øëóíêà òà òîíêî¿ êèøêè. Íà ðèñóíêó
íàâåäåíî ðîäîâ³ä ñ³ì’¿ ïðîáàíäà (¹1, ÌÌ²).

Ìàòè íàñòóïíîãî ïðîáàíäà (¹2, ÁÑÁ) – ä³â÷èí-
êè 7 ðîê³â, íàðîäæåíî¿ â³ä 3-¿ âàã³òíîñò³, çâåðíóëà-
ñÿ íà êîíñóëüòàö³þ ç ïðèâîäó â³äñòàâàííÿ äèòèíè
ó ô³çè÷íîìó ðîçâèòêó (ìàñà ò³ëà 14 êã), ìíîæèí-
íèõ ï³ãìåíòíèõ ïëÿì íà ðóêàõ, ãðóäÿõ, ïëå÷àõ òà
ï³äâèùåíî¿ ã³ïåðàêòèâíîñò³. Äèòèíà ñêàðæèëàñÿ
íà á³ëü ó æèâîò³ òà ÷àñò³ ð³äê³ äåôåêàö³¿ ç êðîâ’þ.
Ïðè êîëîíîñêîï³¿ áóëî âèÿâëåíî ìíîæèíí³ ïîë³ïè ó
ð³çíèõ â³ää³ëàõ òîâñòî¿ êèøêè: ó ñèãìîïîä³áí³é ³  â
íèçõ³äíîìó â³ää³ë³ òîâñòî¿ êèøêè òà ïîîäèíîê³ – ó
ñë³ï³é òà ïîïåðå÷íî- îáîäîâ³é êèøö³. Ó ðåçóëüòàò³
åíäîñêîï³÷íîãî îáñòåæåííÿ ³íøèõ îðãàí³â øëóíêî-
âî-êèøêîâîãî òðàêòó ïîë³ï³â íå áóëî âèÿâëåíî.
Äèòèí³ âñòàíîâëåíî ä³àãíîç –  ÑÏª òà ïðîâåäåíî
îïåðàö³þ: ðåçåêö³þ ä³ëÿíêè òîâñòî¿ êèøêè ç íàé-
á³ëüøîþ ê³ëüê³ñòþ ïîë³ï³â. Ïðè îïèòóâàíí³ ìàòåð³
áóëî âèÿñíåíî, ùî ó íå¿ äðóãà âàã³òí³ñòü çàâåðøè-
ëàñÿ çàâìèðàííÿì ïëîäó íà ðàííüîìó òåðì³í³,
ìîæëèâî çóìîâëåíîãî âèÿâëåíèìè TORCH-³íôåê-
ö³ÿìè: òîêñîïëàçìîþ òà õëàì³ä³ÿìè.  Ó ìàòåð³, áàòü-
êà ïðîáàíäà òà ¿õ áëèçüêîñïîð³äíåíèõ ðîäè÷³â íå

áóëî ñèìïòîì³â ÑÏª òà í³õòî ç íèõ íå õâîð³â íà îí-
êîëîã³÷í³ çàõâîðþâàííÿ. Òàêèì ÷èíîì, ó äèòèíè
ìóòàö³ÿ âèíèêëà de novo.

Ó ñ³ì’¿ ïðîáàíäà (¹3, ÂÓÌ) ä³àãíîç ÑÏª áóëî
âñòàíîâëåíî ó â³ö³ 29 ðîê³â. Ïàö³ºíòêà çâåðíóëàñÿ
íà êîíñóëüòàö³þ ó çâ’ÿçêó ç ñàìîâ³ëüíèìè âèêèä-
íÿìè íà ðàíí³õ òåðì³íàõ âàã³òíîñò³ (5-6 òèæí³â),
õî÷à ìàëà çäîðîâó äèòèíó â³ä 2-¿ âàã³òíîñò³ â³êîì
3 ðîêè. Ó ïàö³ºíòêè ó â³ö³ 4 ðîêè ç’ÿâèëàñÿ ìåëà-
í³íîâà ï³ãìåíòàö³ÿ íà ãóáàõ, à çãîäîì – íàâêîëî
ãóá, íà ñëèçîâ³é ïîâåðõí³ ðîòîâî¿ ïîðîæíèíè, íà-
âêîëî î÷åé ³ ïåðåí³ññÿ. Ó ðåçóëüòàò³ ÓÇÄ ÷åðåâíî¿
ïîðîæíèíè, áóëî âèÿâëåíî ê³ñòè ë³âîãî ³ ïðàâîãî
ÿº÷íèê³â, ãåïàòîìåãàë³þ òà ðóõîìèé îá’ºìíèé
óòâ³ð, íå ïîâ’ÿçàíèé ç ÿº÷íèêàìè.  Æ³íö³ ðåêîìåí-
äóâàëè ïðîâåñòè êîìï’þòåðíó òîìîãðàô³þ  ÷åðåâ-
íî¿ ïîðîæíèíè, çàî÷åðåâèííîãî ïðîñòîðó òà ìàëî-
ãî òàçà äëÿ âèêëþ÷åííÿ íîâîóòâîðåíü, çîêðåìà,
ë³ìôîìè, âèçíà÷èòè ïóõëèíí³ ìàðêåðè (ÑÀ-125) òà
çâåðíóòèñü íà êîíñóëüòàö³þ äî ïðîêòîëîãà. Ó ðå-
çóëüòàò³  êîìï’þòåðíî¿ òîìîãðàô³¿ áóëî âèÿâëåíî
ìíîæèíí³ ïîë³ïîçí³ ôîðìóâàííÿ øëóíêà. Â êëó-
áîâ³é êèøö³ íà âñüîìó ¿¿ ïðîòÿç³ âèÿâëåíå íåð³âíî-
ì³ðíå ïîòîâùåííÿ ¿¿ ñò³íêè ³ ìíîæèíí³ ïîë³ïîçí³
óòâîðåííÿ ðîçì³ðîì 20-30 ìì, ùî âèñòóïàëè â
ïðîñâ³ò êèøêè. Ó ïðîåêö³¿ ñë³ïî¿ òà âèñõ³äíî¿ îáî-
äîâî¿ êèøîê ñïîñòåð³ãàëè ïîòîâùåííÿ ñò³íêè ³ç
ñòåíîçîì ïðîñâ³òó, â ïðîåêö³¿ ë³âî¿ ïîëîâèíè ïîïå-
ðå÷íî-îáîäîâî¿ òà íèçõ³äíî¿ êèøîê âèÿâèëè ïðè-
ñò³íêîâ³ ïîë³ïè ðîçì³ðîì 12-20 ìì, à â ïðîåêö³¿
ñèãìîïîä³áíî¿ êèøêè áóâ âíóòð³øíüîêèøêîâèé
³íô³ëüòðàò ³ç çîíîþ íåêðîçó òà ñòåíîç ïðîñâ³òó
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êèøêè. Â ðåçóëüòàò³ åíäîñêîï³÷íîãî îáñòåæåííÿ
áóëî ï³äòâåðäæåíî ìíîæèíí³ ïîë³ïè øëóíêà,
ð³çíèõ â³ää³ë³â òîâñòî¿ êèøêè ä³àìåòðîì â³ä 0,8 äî
3 ñì, äåôîðìàö³þ ñèãìîïîä³áíî¿ êèøêè òà çëóêî-
âó õâîðîáó. Íà ïðîì³æêó â³ä 10 äî 20 ñì â³ä çàäíü-
îãî ïðîõîäó ä³àãíîñòóâàëè êîíãëîìåðàòè ïîë³ï³â
ä³àìåòðîì äî 1,5 ñì. Ó ðåçóëüòàò³ êîìïëåêñíî¿ êîí-
ñóëüòàö³¿ ïðîêòîëîãà, åíäîñêîï³ñò³â òà ãåíåòèêà,
áóëî âñòàíîâëåíî ä³àãíîç  ÑÏª. Ó ìàòåð³ ïðîáàí-
äà â³êîì 53 ðîêè áóëî âèÿâëåíî ìåëàí³íîâó ï³ãìåí-
òàö³þ íà ñïèí³, à áàáà ïî ë³í³¿ ìàòåð³ ïîìåðëà â³ä
ðàêó øëóíêà ó â³ö³ 61 ðîê³â.

Â³ê ìàí³ôåñòàö³¿ êèøêîâèõ ñèìïòîì³â çàõâîðþ-
âàííÿ ó ïàö³ºíò³â ³ç ÑÏª ñòàíîâèâ 20,5(7-34)
ðîê³â. Ó öèõ ïàö³ºíò³â ñïîñòåð³ãàëè ïîë³ïè â
ð³çíèõ â³ää³ëàõ øëóíêîâî-êèøêîâîãî òðàêòó: ó
øëóíêó, äâàíàäöÿòèïàë³é, òîíê³é êèøö³, æîâ÷åâî-
ìó ì³õóð³ òà â ð³çíèõ â³ää³ëàõ òîâñòî¿ êèøêè. Õà-
ðàêòåðíèì äëÿ ÑÏª áóëè êîíãëîìåðàòè ïîë³ï³â òà
òîíêî-òîíêîêèøêîâ³ ³ òîíêî-òîâñòîêèøêîâ³ ³íâàã³-
íàö³¿. Ó çâ’ÿçêó ç âèñîêîþ ÷àñòîòîþ âèíèêíåííÿ ðàêó
òîíêî¿ ³ òîâñòî¿ êèøîê ïðè ÑÏª íåîáõ³äíî âèêîíóâà-
òè  ô³áðîãàñòðîäóîäåíîñêîï³þ ïî÷èíàþ÷è ç 25 ðîê³â
ç ³íòåðâàëîì 3 ðîêè, à êîëîíîñêîï³þ “ ïî÷èíàþ÷è ç
18 ðîê³â ³ç òàêèì ñàìèì ³íòåðâàëîì, êàïñóëüíó åíäîñ-
êîï³þ ïî÷èíàþ÷è ç 20 ðîê³â òà ùîð³÷íå ÓÇÄ
âíóòð³øí³õ îðãàí³â. Àäæå â³äíîñíèé ðèçèê âèíèê-
íåííÿ ÐÒÊ ïðè öüîìó ñèíäðîì³ âèùèé ó 18 ðàç³â, à
ðàêó òîíêî¿ êèøêè – ó 520 ðàç³â ïîð³âíÿíî ³ç çàãàëü-
íîþ ïîïóëÿö³ºþ [4]. Äëÿ âèÿâëåííÿ ðàêó ãðóäíî¿ çà-
ëîçè íà ðàíí³õ òåðì³íàõ ðåêîìåíäîâàíî ðåãóëÿðíî
ïðîâîäèòè ìàìîãðàô³þ. Íåîáõ³äíèì º òàêîæ ñòâî-
ðåííÿ â Óêðà¿í³ áàçè äàíèõ òà áàíêó çðàçê³â ÄÍÊ ³ç
ïåðèôåð³éíî¿ êðîâ³ ïàö³ºíò³â ³ç ÑÏª äëÿ ïðîâåäåííÿ
ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íîãî òåñòóâàííÿ.

Âèñíîâêè
1. Ó ïàö³ºíò³â ³ç ÑÏª ïîë³ïè çíàõîäèëèñü ó

ð³çíèõ â³ää³ëàõ øëóíêîâî-êèøêîâîãî òðàêòó: ó
øëóíêó, äâàíàäöÿòèïàë³é, òîíê³é êèøö³, æîâ÷åâî-
ìó ì³õóð³ òà â ð³çíèõ â³ää³ëàõ òîâñòî¿ êèøêè. Õà-
ðàêòåðíèì äëÿ öüîãî çàõâîðþâàííÿ áóëè êîíãëîìå-
ðàòè ïîë³ï³â òà êèøêîâ³ ³íâàã³íàö³¿.

2. Ñåðåäí³é â³ê ìàí³ôåñòàö³¿ êèøêîâèõ ñèìï-
òîì³â ïðè ÑÏª ñòàíîâèâ 20,5(7-34) ðîê³â. Ó äâîõ
ðîäè÷³â ïðîáàíäà ³ç äàíèì ñèíäðîìîì áóëî âèÿâ-
ëåíî çëîÿê³ñí³ íîâîóòâîðåííÿ òîíêî¿ ³ òîâñòî¿ êè-
øîê ó ìîëîäîìó â³ö³.

3. Äëÿ ðàííüîãî âèÿâëåííÿ îíêîëîã³÷íèõ çàõâî-
ðþâàíü ïàö³ºíòàì ³ç ÑÏª íåîáõ³äíå ðåãóëÿðíå
ïðîâåäåííÿ åíäîñêîï³÷íèõ îáñòåæåíü, ÓÇÄ âíó-

òð³øí³õ îðãàí³â, ìàìîãðàô³¿, âèçíà÷åííÿ ïóõëèí-
íèõ ìàðêåð³â ³ îáîâ’ÿçêîâà êîíñóëüòàö³ÿ ãåíåòèêà
äëÿ âèÿâëåííÿ ãðóïè ðèçèêó.
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ÃÅÍÅÒÈ×ÅÑÊÈÅ ÎÑÎÁÅÍÍÎÑÒÈ È ÔÅÍÎÒÈÏ
ÏÀÖÈÅÍÒÎÂ Ñ ÑÈÍÄÐÎÌÎÌ ÏÅÉÒÖÀ-ÅÃÅÐÑÀ

Ì.Ð. Ëîçèíñêàÿ, È.Â.Õàâóíêà, Â.È.Øóâàðñêàÿ
Ïðîâåäåíî êëèíè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå, ãåíåàëîãè÷åñêèé

àíàëèç è ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå ñåìåé òðåõ ïðîáàí-
äîâ è èõ áëèçêèõ ðîäñòâåííèêîâ ñ ñèíäðîìîì Ïåéòöà-Åãåð-
ñà. Ñåðåäíèé âîçðàñò ìàíèôåñòàöèè êèøå÷íûõ ñèìïòîìîâ
áîëåçíèè ñîñòàâëÿë 20,5(7-34) ëåò. Õàðàêòåðíûì äëÿ ýòîãî
çàáîëåâàíèÿ áûëè êîíãëîìåðàòû ïîëèïîâ è êèøå÷íûå èíâà-
ãèíàöèè.Ó äâîèõ ðîäñòâåííèêîâ ïðîáàíäà ñ ýòèì ñèíäðîìîì
áûëî äèàãíîñòèðîâàíî  ðàê òîíêîé è òîëñòîé êèøêè â ìîëî-
äîì âîçðàñòå. Ìåëàíèíîâàÿ ïèãìåíòàöèÿ áûëà âàæíûì âíå-
êèøå÷íûì ìàðêåðîì çàáîëåâàíèÿ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ãåíåàëîãè÷åñêèé àíàëèç, ñèíäðîìîì
Ïåéòöà-Åãåðñà, ìåëàíèíîâàÿ ïèãìåíòàöèÿ, ðàê òîíêîé è òîë-
ñòîé êèøêè.

THE GENETIC PECULIARITIES AND PHENOTYPE
OF THE PATIENTS WITH PEUTZ-JEGHERS

SYNDROME

M. R. Lozynska, I. V. Khavunka, V. I. Shuvarska

Abstract. The clinical investigation, genealogical analysis and
genetic consulting of three families of the probands with Peutz-
Jeghers syndrome and its relatives with this syndrome were car-
ried out. The medium age of the disease manifestation of the co-
lon symptoms was 20.5(7-34) years. The typical features of the
disease were the conglomerate of polyps and the intestinal invagi-
nations. Two relatives of the proband with Peutz-Jeghers syn-
drome had cancer of the small intestine and large bowel in the
young age. The melanin pigmentation was the significante
extraintestinal marker of this syndrome.

Key words: genealogical analysis, Peutz-Jeghers syndrome,
melanin pigmentation, intestine cancer.
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