COWDEN SZINDROMAS BETEG 25 EVES KORTORTENETE
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Bevezetes Diagnozis

A Cowden szindréoma, mas neven PTEN hamartoma szindroma a , ..
PTEN gén mutacidjaval jard rendellenességek spektrumaba tartozik. 2021. PTEN tumorszupresszor gén 3-9. exonjainak

Az autoszomalis dominans Gton 6rokl6d6 funkciovesztés a PI3k/Akt- genetikai analizise ismert heterogén nonsense

MTOR utvonal aktivalodasa kovetkezteben benignus es malignus csirasejtes mutaciot azonositott az 5. exonban
daganatok kialakulasara hajlamosit. Rendkivul ritka korkep,

elofordulasi gyakorisagat 1:200 000-hez becsilik, jellemzo a noi [PTEN (LRG_311t1)C-388 C>T (p.Arg130Ter)].

tulsuly, valamint a fiatalkori manifesztacio.

Celkituzes Diagnosztikus kritériumok

Esetink bemutatasanak célja a szindroma komplexitasanak a
bemutatasa, kiemelve a mindennapi orvosi tevekenysegunk soran a
szintetizalo gondolkodasmod, a minél szelesebb tudastar es a

multidiszciplinaris betegellatas fontossagat annak okan, hogy bizonyos S [T T P =rp————
tunetcsoportok, korallapotok egyittes megjelenése esetén korrekt, 2 el 2l kel T
. % . . r . ryyry 1 7 . 3. Follicularis pajzsmirigy carcinoma 3. Esophagealis glikogén acanthosis (>3)
jelen esetben meglehetosen ritka diagnozis felallitasahoz juthassunk. S , | - ,

4, Gastrointestinalis hamartomak (ganglioneuromak is, de nem tartoznak 4, Lipoma (=3)

ide a hyperplasticus polypok; =3)

5. Feln&ttkori Lhermitte-Duclos betegseg (cerebellaris dysplasticus 5. Ertelmi fogyatékossag (IQ <75)
’ ° , , . gangliocytoma)
A n a m n e Z ] S ( 4 9 e v e S fe r f] ) o. Macrocephalia (>97 percentilis: 58 cm néknél és 60 cm férfiaknal) 6. Vesesejtes carcinoma
7. A glans penis macularis pigmentacidja 7. Testicularis lipomatosis
. . ) i i . 8. Multiplex mucocutan laesiok (barmelyik az aldbbiak kdzul): 8. Paj;smirjgy rék< (papillfaris-carcin-oma vagy
- 2000. bal oldali heretumor miatti orchidectomia (szovettan: follicularis varians papillaris carcinoma)
. ’ . . ’ . . . . . - Multiplex trichilemmomak (=3, legalabb egy biopsziaval igazol . ajzsmirigy strukturalis laesiok (adenoma,
szeminoéma), 2 ciklus adjuvans vinblasztin-bleomycin-ciszplatin e =% omEbb oy blopsaRval Gezeld 7 gob6e Golyva, stb |
kom b-l naC]OJ U k?mote ra,p-l ?S kezelels , | , o @;ﬁf;:{g;ﬁi I(Ozjr,)ﬁlaé:[(r)woplantar keratotic pits és/vagy acralis 10. ;/ezj.lsggEgiiieanrlloer}r;jgzéezs(zlg.z(t)lItiplex vénas
- 2016. multifokalis apro gocos elvaltozasok mindket oldali tudoben, Mucocutan neuroma (23
paJ Zsm] Il gy gObOk ( bal . 3 ) 8 cm ) J.Obb: 2.”8 cm ) 9. tc’)t?l - Oralis papilloma (=3, kUlonodsen a gingivan és a nyelven)
thyreoidectomia, hist.: rosszul differencialt follikularis

adenocarcinoma-> adjuvans radiojod kezelés

- jobb oldali vesecysta ' .
- VII. és Xll. csigolyak allomanyaban haemangiomak TOva b b] le lete k
- 2016-2019. arcon észlelt borgyogyaszati elteresek (dermatofibroma
parvum, atheroma cutis) miatt tobb alkalommal excisio - koponya MRI: perivascularis terek, kis aspecifikus locusok a
- 2019. mellkas, has, kismedence CT: ketoldali tudometastasis fehérallomanyban, kontraszthalmozo6 vénas fejlédési anomaliak
- 2020. VATS: bal tudo felsd lebeny-, illetve lingula ekreszekcio, - macrocephalia (fejkorfogat 62 cm > 97 percentilis)
osszesen tovabbi negy helyrol mintavetel (szovettan: carcinoid - 13x12x3 cm lipoma a jobb mellkasfalon, 2x2 cm lipoma a jobb
tumor-> 4 ciklus carboplatin-etopozid neoadjuvans kezeles combon

- 2020. lagyrész ultrahang: subcutan lipoma (bal comb)
- 2021. SSR: negativ

Endoszkopos vizsgalatok

Multifokalis polyposis.

Glikogén acanthosis- nyelocso.

3. Abra: Oriasi mellkasfali lipoma

Multifokalis polyposis. . . .. . . .
i 1> POTYPOS! - borgyogyaszati anamnezis: scrotalis papilloma, arc dermatofibroma,

Hamartomatozus polyposis- oralis fibroma

, vakbel. e : : , . A
1. Abra: NyelScs6polypok Tovabbi leletek: multiplex subcutan lipomak, cutan fibromak eées

hemangiomak, oralis and nyelv papillomak, a glans penis macularis
pigmentacioja

Kovetkeztetes

A Cowden szindroma a tobbszervi egyiittes érintettség okan
valtozatos klinikai megjelenést mutat. Szorvanyos esetkozlesek
alapjan neuroendokrin tumorokkal szovodhet. Multifokalis
pulmonalis neuroendokrin tumorral valo tarsulasa kulonleges- ez a 4.
kozolt eset. A korkép kezelése, kovetese soran a multidiszciplinaris
szemlélet kiemelt fontossagu.

2. Abra: Tudé nodulusok abrazolasa CT
terfogati rekonstrukcios modszerrel (volume
rendering)(2022)
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