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1 
Аннотация. Актуальность и цели. В педиатрической практике имеется редко встре-
чающееся трудно диагностируемое наследственное заболевание – синдром Пейтца – 
Егерса. Данное заболевание характеризуется поражением слизистых оболочек в виде 
пигментных пятен, полипами желудочно-кишечного тракта у детей и приводит к по-
вышенному риску возникновения опухолевых заболеваний. Именно таких пациентов 
стоит наблюдать с помощью современных методов диагностики. Главной целью ис-
следования является демонстрация и анализ клинического случая у пациента детско-
го возраста для повышения настороженности детских врачей в отношении редко 
встречающегося заболевания. Материалы и методы. Проведено локальное, мульти-
дисциплинарное, демонстрационное исследование, включающее проявления клини-
ческого случая синдрома Пейтца – Егерса у пациента детского возраста при госпита-
лизации в Пензенскую областную детскую клиническую больницу им. Н. Ф. Филато-
ва. Диагноз верифицировали с помощью учета жалоб, анамнеза болезни и жизни ре-
бенка, его объективного осмотра и лабораторно-инструментальных показателей.  
Результаты. Синдром Пейтца – Егерса – довольно редкое наследственное заболева-
ние, предположить данную патологию можно на основании наследственного анамне-
за, а также клиники. Синдром Пейтца – Егерса требует особого внимания при веде-
нии пациентов, особенно в детском возрасте, так как риск развития тяжелых ослож-
нений и склонность к формированию злокачественных опухолей высок. Выводы. 
Данный случай иллюстрирует важные аспекты синдрома Пейтца – Егерса у пациента 
детского возраста. Детским врачам необходимо проявлять повышенную насторожен-
ность в отношении редко встречающегося серьезного наследственного заболевания. 
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Abstract. Background. In pediatric practice, there is a rare, difficult–to–diagnose heredi-
tary disease, Peitz – Jaegers syndrome. This disease is characterized by lesions of the mu-
cous membranes in the form of pigment spots, polyps of the gastrointestinal tract in chil-
dren and leading to an increased risk of tumor diseases. It is these patients who should be 
monitored using modern methods of diagnosing the disease. The purpose of the study is to 
demonstrate and analyze a clinical case in a pediatric patient in order to increase the alert-
ness of pediatricians regarding a rare disease. Materials and methods. A local, multidisci-
plinary, demonstration study was conducted, including the manifestations of a clinical case 
of Peutz-Jaegers syndrome in a pediatric patient during hospitalization at the Penza Region-
al Children’s Clinical Hospital named after N.F. Filatov. The diagnosis was verified by tak-
ing into account complaints, the medical history and life of the child, his objective exami-
nation and laboratory and instrumental indicators. Results. Peitz – Jaegers syndrome is a 
fairly rare hereditary disease. This pathology can be assumed on the basis of a hereditary 
history, as well as a clinic. Peitz – Jaegers syndrome really requires special attention in the 
management of patients, especially in childhood, since the risk of developing severe com-
plications and a tendency to form malignant tumors is high. Conclusions. This case illus-
trates important aspects of Peitz-Jaegers syndrome in a pediatric patient. We have taken 
steps to increase the alertness of pediatricians regarding a rare serious hereditary. 
Keywords: children, Peutz – Jeghers syndrome, heredity 
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Введение 

При мутации гена-супрессора опухолей STK11 проявляется заболева-
ние синдром Пейтцa – Егерсa (СПЕ). Кодировка по МКБ-10: Q85.8. Данная 
патология характеризуется поражением слизистых оболочек в виде пигмент-
ных пятен, полипами желудочно-кишечного тракта и приводит к повышен-
ному риску возникновения опухолевых заболеваний [1]. Данная проблема ак-
туальна в педиатрической практике, так как в большинстве случаев поздняя 
диагностика синдрома происходит из-за неявной клинической картины на 
начальных этапах. Пациенты детского возраста, как правило, обращаются к 
педиатрам только тогда, когда у них развиваются серьезные и острые прояв-
ления, такие как острая кишечная непроходимость или желудочно-кишечное 
кровотечение [2]. Существует большая вероятность развития солидных опу-
холей в различных органах: легких, поджелудочной железе, маточных тру-
бах, желудочно-кишечном тракте, яичниках, молочной железе, яичках, желч-
ном пузыре, шейке матки, щитовидной железе, желчных протоках [3]. Со-
гласно статистическим данным на 50 000–200 000 новорожденных встречает-
ся 1 пациент с СПЕ [4]. 

Цель исследования: демонстрация и анализ клинического случая  
у пациента детского возраста для повышения настороженности детских 
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врачей в отношении редко встречающегося заболевания синдромa Пейтцa – 
Егерсa.  

Материалы и методы 

Проведено локальное, мультидисциплинарное, демонстрационное ис-
следование, включающее проявления клинического случая синдрома Пейтца – 
Егерса у пациента детского возраста при госпитализации в Пензенской об-
ластной детской клинической больнице им. Н. Ф. Филатова (ГБУЗ ПОДКБ 
им. Филатова). Диагноз верифицировали с помощью учета жалоб, анамнеза 
болезни и жизни ребенка, его объективного осмотра и лабораторно-
инструментальных показателей: общий клинический анализ крови, общий 
клинический анализ мочи, копрограмма, анализ кала на яйца глистов, анализ 
крови на наличие мутантного гена-супрессора опухолей STK11, ультразвуко-
вое исследование органов брюшной полости, почек, сердца, электрокардио-
графия, рентгенография органов грудной клетки, фиброректосигмоколоно-
скопия. 

Описание клинического случая 

Девочка 7 лет поступила в ГБУЗ ПОДКБ им. Филатова 01.04.2024  
в плановом порядке в состоянии, близком к удовлетворительному, с жалобами 
при поступлении на сухость кожи на губах, руках, ногах. 

Из anamnesis morbi известно, что у пациентки детского возраста прояв-
ления атопического дерматита наблюдались с 1,5 лет. Проводилось амбула-
торное лечение с применением антигистаминных препаратов, эмолентов, 
гормональных мазей.  

16 марта 2019 г., в возрасте 2 лет, обратились в поликлинику по месту 
жительства с жалобами на кровянистые выделения из прямой кишки, врач-
педиатр направил ребенка в ОДКБ им. Филатова г. Пензы на консультацию  
к детскому хирургу с последующей госпитализацией по причине самоампу-
тировавшегося полипа прямой кишки. Выполнена фиброректосигмоколоно-
скопия, при которой на 5–6 см от наружного сфинктера был виден приподня-
тый участок слизистой в виде пенечка до 3 мм в диаметре и поверхность  
с геморрагическим синдромом. Гистологическое исследование (21.03.2019) 
показало тубулярную аденому толстой кишки. Через 2 месяца (12.05.2019) 
произошла повторная самоампутация образования прямой кишки (гистологи-
ческое исследование не проводилось). После чего случилось рецидивирую-
щее выпадение прямой кишки 16.05.1919, 12.05.2019, 28.05.2019, 17.06.2019, 
25.06.1919, 28.06.19. С 08.07.1919 по 15.07.1919 ребенок находился на стаци-
онарном лечении в Областном онкологическом диспансере г. Пензы (ООД), 
после чего 15.07.2019 пациент переведен для дальнейшего лечения в ГБУЗ 
ПОДКБ им. Филатова в хирургическое отделение № 2. При фиброректосиг-
моколоноскопии (18.07.2019) на расстоянии около 45 см от ануса обнаружено 
полиповидное образование, занимающее полностью просвет кишки, красного 
цвета, при инструментальной пальпации легко кровоточил. Размер и длину 
ножки определить не удалось. Далее пройти за образование технически  
не удавалось. Заключение: «гигантский» полип толстой кишки (рис. 1).  

При выполнении эхокардогафии с доплеровским анализом магистраль-
ных сосудов (16.07.1919) обнаружено открытое овальное окно. Проведенное 
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лечение пациентки в стационаре с 15.07.2019 заключалось в консервативном 
вправлении выходящего полипа и симптоматической терапии. В августе 2019 г. 
пациент детского возраста с диагнозом «полипоз толстого кишечника» был 
направлен на операцию в Федеральный центр г. Москвы, где ему молекуляр-
но-генетическим методом был верифицирован синдром Пейтца – Егерса. 

 

 
Рис. 1. Полип толстого кишечника [6] 

 
Anamnesis vitae (анамнез жизни) показал, что роды у матери были тре-

тьими, протекали без особенностей и произошли в срок. Осуществлялись  
с помощью кесарева сечения. При рождении рост ребенка составил 50 см, вес – 
3130 г. Все вакцинации сделаны в соответствии с календарем. На пятые сутки 
ребенок был выписан из роддома. На грудном вскармливании находился два 
месяца. Ребенок рос и развивался по возрасту. Наследственность отягощена 
по линии мамы, у которой имеется полип кишечника, склонность к запорам, 
ревматоидный артрит, заболевания щитовидной железы, мочекаменная бо-
лезнь; у бабушки по линии папы бронхиальная астма; у старшей сестры име-
ется полип пищевода; у другой старшей сестры присутствует заболевание 
щитовидной железы, запоры. Аллергологический анамнез ребенка отягощен 
наличием гиперчувствительности на сладкое, цитрусовые, малину, проявля-
ющейся кожным зудом. 

При настоящем поступлении пациента детского возраста в стационар 
общее состояние ребенка расценено как легкой степени тяжести. Температу-
ра тела 36,6 °C. Частота дыхательных движений  20 в 1 мин. Частота сердеч-
ных сокращений 98 уд/мин, артериальное давление 90/60 мм рт.ст. Правиль-
ного телосложения, удовлетворительного питания. Рост 131 см, вес 30 кг. 
Индкс массы тела 17,48. Физическое развитие гармоничное, соответствует 
возрасту. Сознание по шкале Глазго 15 баллов. Активная, контактная. Аппе-
тит хороший. Походка не изменена. Костная и мышечная системы, суставы 
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без видимых нарушений. Кожа физиологической окраски, отмечается сухость 
на верхних и нижних конечностях, на губах, на слизистой щек имеются пиг-
ментные пятна темно-коричневого цвета размером от 1 до 3 мм. Склеры бе-
лые. Подкожно-жировой слой равномерный, умеренно развитый. Перифери-
ческие лимфатические узлы без особенностей, не пальпируются. Носовое 
дыхание свободное, отделяемого нет. Носоглотка чистая. Грудная клетка ци-
линдрическая, симметричная, перкуторно легочный звук, одышки нет, 
аускультативно ясный легочный звук. Аускультация сердца – тоны ясные, 
ритмичные. Язык чистый, не обложен налетом. При пальпации живот мяг-
кий, безболезненный. Симптомы раздражения брюшины отсутствуют. Пе-
чень у края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Стул оформленный, 
один раз в сутки, самостоятельный, без патологических примесей, дефекация 
безболезненная, анус не изменен. Мочеиспускание свободное, безболезнен-
ное. Моча светлая, прозрачная. Менингеальных знаков нет, симптомы Керни-
га и Брудзинского отрицательные. Половые органы сформированы правиль-
но, по женскому типу. 

С учетом изложенного выставлен следующий диагноз: 
Основное заболевание: L20.8 Атопический дерматит, детская форма, 

распространенный, легкой степени тяжести. SCORAD (Scoring of Atopic 
Dermatitis) = 19,9. 

Сопутствующие заболевания: Q85.8 Синдром Пейтца – Егерса. Откры-
тое овальное окно. J30.4 Аллергический ринит, ремиссия. Полипоз толстого 
кишечника (оперированный в 2019 г.). 

Результаты и обсуждение 
Изучение данного синдрома у детей представляет большой интерес для 

специалистов различных специальностей, прежде всего для педиатров, если 
принять во внимание гетерогенность его клинических проявлений [5, 6].  
В представленном клиническом случае при диагностике помогли полученные 
анамнестические данные, которые в данном случае позволили установить 
отягощенный семейный анамнез (наличие у мамы полипа в кишечнике,  
у сестры полипа в пищеводе), а также присутствие информации об опериро-
ванном в 2019 г. полипе толстого кишечника, что привело к предположению 
возможности носительства пациентом детского возраста мутантного гена-
супрессора опухолей STK11 и позволило верифицировать правильный диа-
гноз у ребенка (синдром Пейтца – Егерса). Отмеченные при физикальном 
осмотре у пациента детского возраста темно-коричневые пигментные пятна 
на слизистой щек также являются патогномоничным признаком при синдро-
ме Пейтца – Егерса. Это проявление возникает из-за увеличения выработки 
меланина в базальных клетках, что связано с воспалительной блокадой при 
передвижении меланина из меланоцитов в кератиноциты [7, 8]. Кожные 
симптомы у данного пациента следует рассматривать как предиктор необхо-
димости регулярного и тщательного обследования ребенка. И хотя обнару-
женные пигментные пятна не представляют опасности и не имеют склонно-
сти к злокачественному росту, их своевременное выявление и определение 
наследственного синдрома сможет предотвратить развитие более тяжелых 
состояний у пациента детского возраста. 
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Заключение  
В педиатрической практике имеется редко встречающееся и трудно ди-

агностируемое наследственное заболевание – синдром Пейтца – Егерса [9]. 
Данное заболевание характеризуется поражением слизистых оболочек в виде 
пигментных пятен, полипами желудочно-кишечного тракта и приводит к по-
вышенному риску возникновения неоплазий. Именно таких пациентов стоит 
динамически наблюдать с помощью мультидисциплинарного подхода и со-
временных методов диагностики заболевания [10]. Демонстрация настоящего 
клинического случая синдрома Пейтца – Егерса у пациента детского возраста 
предпринята нами для повышения настороженности детских врачей в отно-
шении этого редко встречающегося заболевания. 
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