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RELATO DE CASO

Intussuscepcao e pdélipo duodenal gigante em paciente pediatrico
com Sindrome de Peutz-Jeghers: relato de caso
Intussusception and giant duodenal polyp in a pediatric patient with Peutz-Jeghers Syndrome: case

report
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Resumo

A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) é uma doenca genética rara caracterizada pela polipose hamartomatosa e pigmentagdo
mucocutanea, relacionada a mutagdes no gene STK11. Relatamos o caso de um paciente masculino de sete anos com SP),
que apresentou dor abdominal intensa, constipagdo e maculas hiperpigmentadas tipicas da sindrome. A investigacdo revelou
histdria familiar de polipose e cancer colorretal, com familiares proximos submetidos a cirurgias por complicagGes associadas.
A colonoscopia mostrou pdlipos coldnicos, e a endoscopia digestiva alta (EDA) evidenciou pdlipos gastricos e um pdlipo
duodenal gigante. O exame histopatoldgico mostrou poélipos hamartomatosos. Um més apds a EDA evoluiu com invaginagdo
intestinal jejuno-jejunal, necessitando de laparotomia exploratdria e enterectomia com anastomose término-terminal. O
resultado histopatoldgico do pdlipo do jejuno evidenciou adenocarcinoma. Este caso sublinha a importancia da vigilancia em
pacientes com histérico familiar e apresenta a EDA como crucial para o diagndstico e manejo. O relato ressalta a necessidade
de monitoramento continuo e avaliagdo genética precoce, sobretudo diante das lesGes mucocutaneas suspeitas de SPJ, dadas
as implicagBes a longo prazo e seus riscos associados. A identificacdo precoce e tratamento adequado sdo essenciais para
otimizar os resultados clinicos em pacientes com essa condigdo.

Abstract

Peutz-Jeghers Syndrome (PJS) is a rare genetic disorder characterized by hamartomatous polyposis and mucocutaneous pigmentation,
associated with mutationsin the STK11 gene. We report the case of a seven-year-old male patient with PJS who presented with severe
abdominal pain, constipation, and typical hyperpigmented macules of the syndrome. The investigation revealed a family history of
polyposis and colorectal cancer, with close relatives undergoing surgeries for associated complications. Colonoscopy revealed colonic
polyps, and upper gastrointestinal endoscopy (UGE) showed gastric polyps and a giant duodenal polyp. Histopathological examination
demonstrated hamartomatous polyps. One month after the UGE, the patient developed a jejuno-jejunal intussusception, requiring
exploratory laparotomy and enterectomy with end-to-end anastomosis. The histopathological result of the jejunal polyp revealed
adenocarcinoma. This case underscores the importance of surveillance in patients with a family history and presents UGE as crucial
for diagnosis and management. The report highlights the need for continuous monitoring and early genetic evaluation, particularly
inthe presence of mucocutaneous lesions suggestive of PJIS, given the long-term implications and associated risks. Early identification
and appropriate treatment are essential to optimize clinical outcomes in patients with this condition.
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A Sindrome de Peutz-Jeghers (PJS) é uma condicdo rara,
com padrdo de heranga autossdmica dominante, caracterizada
pela presenca de pdlipos hamartomatosos no trato gastroin-
testinal, em especial no intestino delgado e com excecdo do
esofago, associados a pigmentagdo mucocutanea caracteris-
tica?. A primeira descricdo clinica da sindrome remonta a
1921, quando Peutz identificou os primeiros casos, mais tarde
aprofundada por Jeghers em 19492,

A prevaléncia da PJS é estimada entre 1 em 50.000 e
1 em 280.000 nascidos vivos®.. A mutacdo responsavel pela
sindrome ocorre no gene STK11, localizado no cromossomo
19p13.3, que codifica uma serina/treonina quinase e atua
como um supressor tumoral?*3. A perda de heterozigosidade
desse gene, observada em pdlipos e tumores associados,
reforca seu papel na predisposicdo a neoplasias®.

Os pdlipos hamartomatosos, também conhecidos como
“pdlipos juvenis”, sdo, macroscopicamente, pedunculados,
podendo ocorrer esporadicamente ou como parte de sindro-
mes de polipose. A PJS pode apresentar-se com sangramento
gastrointestinal, anemia e dor abdominal decorrentes de
complicagdes como intussuscepgdo, obstrucdo ou infarto34,

As manifesta¢des cutaneas sdo caracteristicas da sin-
drome e podem surgir ainda na infancia, geralmente antes dos
5 anos, persistindo até a idade adulta’?. Sdo maculas marrom-
-escuro ou marrom frequentemente encontradas nos labios,
mas também podem ser observadas na mucosa bucal, pontas
dos dedos, falanges e calcanhares. Histopatologicamente,
ha um aumento no pigmento melanina e nos melandcitos
na camada basal da epiderme. Sugere-se que resultem da
inflamacgdo que inibe a migra¢do da melanina dos melandcitos
para os queratindcitos?.

Apesar do avanco nas pesquisas sobre a PJS, o manejo
de complicagdes, como intussuscepg¢ao e o potencial risco
aumentado de canceres associados, ainda representa um
desafio clinico significativo. O tratamento cirurgico, muitas
vezes necessario devido a magnitude dos pélipos, continua
sendo a principal abordagem terapéutica®>.

O objetivo deste estudo é relatar um caso de um
paciente pediatrico com diagndstico clinico de PJS, quem
apresentou um polipo duodenal gigante e que evoluiu com
intussuscepgao jejuno-jejunal, ilustrando a complexidade do
manejo dessa condigao.

O estudo baseou-se na revisdo do prontuario do pa-
ciente e foi aprovado pelo comité de ética em pesquisa em
seres humanos em 2024 (CAAE n. 81479424.3.0000.5264).
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Paciente masculino, de sete anos, atendido no ambula-
tério de gastroenterologia pediatrica em novembro de 2023,
com histéria de dor abdominal intensa e constipa¢do. Negava
sangramento, contudo apresentava episddios de anemia que
melhoravam com a reposicdo de ferro. Familiares proximos,
incluindo a mée, o avo e tios, relatavam histérico de polipose
e cancer colorretal. A mae do paciente aguarda realizacdo de
colectomia, e o tio foi submetido a cirurgias por causa de inva-
ginacdo intestinal. Exames prévios, incluindo ultrassonografia
abdominal e exame parasitoldgico, ndo revelaram alteragdes.

Ao exame fisico, o paciente apresentava-se em bom
estado geral, eutrdfico, com maculas hipercromicas caracte-
risticas da sindrome de Peutz-Jeghers no labio inferior e na
mucosa jugal (Figura 1). A palpa¢do abdominal demonstrou a
presenca de fezes endurecidas no quadrante inferior esquerdo,
sem outras massas palpdveis.

Figura 1. Mdculas hipercrémicas nos labios caracteristicas da Sindrome de
Peutz-Jeghers.

Devido a histdria familiar e quadro clinico, foi realizada
colonoscopia, que evidenciou pdlipos sésseis colonicos, clas-
sificados como Paris 0-is. O exame histopatoldgico mostrou
que se tratava de pdlipos hiperpladsicos com alteracGes infla-
matarias e ulceragdes. Na consulta subsequente, foi relatada
melhora da dor abdominal. Quatro meses apos, foi realizada
endoscopia digestiva alta que mostrou polipos sésseis gastricos
(Figura 2) e um pélipo séssil duodenal volumoso (Figura 3), am-
bos classificados como Paris 0-is, sendo realizada polipectomia
dos poélipos gastricos e bidpsia do pdlipo duodenal. O exame
histopatoldgico foi compativel com pélipos hamartomatosos
associados a sindrome de Peutz-Jeghers.

Dois meses apds o procedimento, apresentou dor
abdominal periumbilical de forte intensidade, motivo pelo
qual procurou atendimento médico. Realizou tomografia



Figura 2. Pdlipo gastrico evidenciado na endoscopia digestiva alta.

Figura 3. Pdlipo duodenal volumoso evidenciado na endoscopia digestiva alta.

computadorizada abdominal que revelou invaginagao
intestinal jejuno-jejunal (Figura 4). Necessitou de intervencao
cirdrgica com redugdo manual, com presenca de pélipo como
cabeca de invaginacgao, localizado aproximadamente a 45 cm
do angulo de Treitz. Também foi identificado pdlipo ocupando
parte da luz a 10 e 90 cm do dngulo de Treitz. Imediatamente
foi realizada enterotomia com polipectomia na cabeca da
invaginacdo. Foi feita também enterectomia segmentar com
enteroanastomose término-terminal.

O resultado histopatoldgico do pdlipo do jejuno eviden-
ciou processo inflamatdrio agudo e crénico, com edema parie-
tal, focos de extravasamento hematico e adenocarcinoma em

Figura 4. Tomografia computadorizada de abdome mostrando invaginagao
intestinal.

polipo tubulo-viloso. Apds a cirurgia, o paciente evoluiu com
queixas ocasionais de dor abdominal e constipagao associada.
O paciente esta agendado para acompanhamento
genético e novas avaliagdes endoscdpicas para monitorar a
presenca de pdlipos e vigilancia quanto a evolugdo.

A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) é um disturbio
hereditario raro caracterizado por pélipos hamartomatosos
gastrointestinais® que demanda uma abordagem abrangente,
especialmente em pacientes pediatricos, como o caso do
nosso paciente.

Estd amplamente relatado que os pdlipos de Peutz-
-Jeghers podem causar sintomas como dor abdominal e v6-
mitos?, o que ficou em concordancia com as queixas iniciais
do paciente, incluindo dor abdominal intensa e constipagao.
Outra apresentagdo comum é o sangramento intestinal, resul-
tante da autoamputac¢do do pdlipo, o que ocasiona anemia e,
em situacBes mais graves, multiplas transfusdes sanguineas®.
O paciente ndo apresentou relato de sangramento, mas epi-
sédios de anemia.

A presenca de maculas hipercrémicas na mucosa oral
e nos labios é tipica da SPJ'2. A identificacdo precoce dessas
manifestacdes, aliada ao histdrico familiar, facilita o diagnés-
tico clinico, que pode ser confirmado por testes genéticos,
dada a alta taxa de deteccdo de mutagGes patogénicas no
gene STK1123,

A presenca de histdria familiar relevante é um fator de
risco importante a ser considerado na avaliacdo clinica, dado
que aproximadamente metade dos casos sdo hereditdrios,
enquanto os restantes sdo esporadicos como resultado de
mutacdo espontanea®. A histéria de intervencgdes cirdrgicas
em familiares préximos devido a complicagdes associadas a
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polipose ressalta aimportancia de uma vigilancia rigorosa em
pacientes pediatricos.

A confirmacgdo por meio de endoscopia digestiva alta
e colonoscopia com bidpsia e exame histopatoldgico é funda-
mental para o diagndstico, evidenciando pélipos hamartoma-
tosos. Os pélipos sdo mais comumente encontrados no jejuno
(90%), seguido pelo ileo (80%), cdlon/reto (50%) e estbmago
(25%)°. O caso do paciente ilustra a progressdo do manejo
endoscopico, desde a identificagdo de pdlipos coldnicos até a
polipectomia de podlipos gastricos e identificagdo de um pdlipo
duodenal volumoso.

Embora os pélipos de Peutz-Jeghers sejam, em sua
maioria, ndo neoplasicos, com a formacdo de feixes muscu-
lares dendriticos e hiperplasia epitelial, eles podem resultar
em complicagdes graves, como obstrucdo intestinal, sangra-
mento e anemia, com destaque para a intussuscepgdao, uma
complicagdo frequente em criangas*®. De qualquer forma, o
risco de cancer gastrointestinal e extragastrointestinal é alto®,
como observado no resultado anatomopatoldgico do pélipo
do jejuno, que evidenciou adenocarcinoma.

Em relagdo ao tratamento, os polipos devem ser resse-
cados endoscopicamente para evitar complicagGes associadas
ao seu crescimento. A ressecgdo cirurgica é necessaria para
polipos que ndo podem ser tratados endoscopicamente?.
Pdlipos do intestino delgado com tamanho superiora 1,5a 2
cm (ou menores, se causarem sintomas) devem ser removidos
para prevenir a intussuscepg¢ao®.

Pacientes com intussuscepgdo sintomatica devem
ser encaminhados com urgéncia para intervencgdo cirurgica3,
como observado neste paciente. A redugdo radioldgica ou
endoscopica da intussuscepc¢do ndo é indicada em criangas
sintomaticas com obstrugdo intestinal devido a um pélipo de
PJS. Durante a laparotomia, é recomenddvel que os pacientes
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sejam submetidos, preferencialmente, a uma enteroscopia
intraoperatdria para a remocgdo de outros poélipos®. A neces-
sidade de laparotomia exploratéria e enterectomia neste caso
sublinha a importancia de um manejo cirurgico cuidadoso e a
necessidade de monitoramento pds-operatorio.

O caso reforca a recomendacao de vigilancia regular e
rastreamento para neoplasias gastrointestinal e extragastroin-
testinal associadas a PJS®. Embora as diretrizes sugiram inicio
do acompanhamento na adolescéncia, a presencga de sintomas
e histdria familiar pode justificar um inicio mais precoce (8
anos de idade)?, como neste paciente. O acompanhamento
genético agendado é crucial, pois a analise de mutagdes no
gene STK11 pode auxiliar na estratificagdo de risco e na tomada
de decisOes sobre intervengdes preventivas.
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