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Sindrome de Peutz-Jeghers:
A Proposito de Um Caso Clinico
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Resumo

O Sindrome de Peutz-Jeghers ¢ uma entidade rara, autossémica dominante, importante pela sua associagdo com neoplasias ndo sé do tracto
gastrointestinal mas também de outros orgdos. Os autores apresentam o caso clinico de uma crianca de 6 anos de idade referenciada para estudo de
anemia microcitica hipocrémica diagnosticada em exame de rotina. Sdio detectadas lesdes hipermelanéticas na regido peri-bucal e peri-orbitdria, o que
em conjunto com antecedentes familiares de polipose intestinal do pai e neoplasias do pAncreas e ovdrio em tios paternos, levou a hipétese diagndstica
de sindrome de Peutz-Jeghers. Foram efectuadas endoscopia digestiva alta e colonoscopia que revelaram um polipo no estdbmago e outro no colon sendo

0 exame histolégico compativel com hamartoma. A propésito deste caso, os autores fazem uma revisdo bibliogréfica salientando alguns dos aspectos
mais importantes desta situacdo em particular as suas complicagdes e seguimento.
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Summary

Peutz-Jeghers Syndrome is a rare autosomal dominant disease associated with an increased risk for the development of carcinoma both within
and outside of the gastrointestinal tract. The authors present a 6 year old child referred for investigation of a microcitic hipocromic anemia detected
on routine examination and without associated symptoms. Peri-oral and peri-orbital lentigenous lesions were detected which together with a family
history of intestinal poliposis of the father and a pancreatic and ovarian neoplasm of a paternal uncle and aunt respectively led to a presumptive
diagnosis of Peutz-Jeghers Syndrome. Gastroscopy and colonoscopy revealed a polyp in the antrum of the stomach and another in the sigmoid colon

which on histology section was shown to be a hamartoma. A supporting literature review of this syndrome is included particularly relating to its
complications and management.
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Introducao

O sindrome de Peutz-Jeghers (S.P.J.) caracteriza-se pela
triade de polipose multipla hamartomatosa, pigmentagio mela-
nica cutdneo-mucosa e transmissdo autossomica dominante.
Peutz em 1921 " refere a associacdo de polipose intestinal e
pigmentagdo cutinea e Jeghers em 1947 @ define o seu cardcter
hereditdrio.

E uma doenga rara cuja incidéncia na populago se calcula
em 1/200.000 9, representando 10% das poliposes digestivas
familiares . Inicialmente considerada relativamente benigna,
estudos recentes demonstraram um risco aumentado de doenga
neopldsica quer no tracto gastrointestinal, quer noutros orgaos.

Os autores apresentam o caso clinico de uma crianga
com sindrome de Peutz-Jeghers diagnosticado no Servico
de Pediatria do Hospital Distrital Faro (H.D.F.) e procedem a
uma revisdo bibliografica.

Entregue para publicagdo em 95/10/25.
Aceite para publicacdo em 96/01/10.

Caso Clinico

J.N.S. do sexo masculino, 9 anos de idade, caucasiano
residente em Silves ¢ referenciado ao H. D. F. para esclareci-
mento etioldgico de anemia detectada em hemograma de rotina.
A sua tnica queixa era astenia, sem referéncia a sintomas do
tracto gastrointestinal.

Nos antecedentes pessoais hd a referir anemia microcitica
e hipocrémica (Hb 9.0g/dl; VGM 67fl; CHCM 31.3g/dl; CHM
20.6pg) detectada 3 anos antes. Nos antecedentes familiares
destacamos histéria de polipose intestinal no pai, diagnosticada
no decurso de cirurgia por invaginagao intestinal. Um tio pater
no falecido aos 33 anos por neoplasia pancredtica e que apre-
sentava lesdes hiperpigmentadas da mucosa oral e uma tia pater-
na falecida com carcinoma do ovério aos 30 anos (Fig. 1).

No exame objectivo apresentava palidez da pele e mucosas
notando-se a presenca de lesdes melanicas peribucais, na mucosa
oral e regido periorbitdria, sendo a restante observagido normal
(Fig. 2).
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FIG. 1 ~ Arvore genealégica mostra padrdo autossémico dominante.

FIG. 2 — Lesdes melandticas peri orais.

Os exames complementares realizados. no momento do
internamento revelaram Hb 5.2g/dl; HCT 18.5%; GV 3700000/
/mm?* VGM 53.3fl; CHCM 29.7g/dl; HCM 15.8pg; reticulo-
citos 2.9%; ferritina 2.3ng/ml e transferrina 4.52g/dl. A electro-
forese das hemoglobinas demonstrou a presenca de traco falci-
forme (HbS 31%; HbA 66.1%; HbA2 2.8%; HbF 0.6%).

A presenca das lesdes meldnicas, a anemia grave pouco
habitual nos heterozigotos para a HbS e a histéria familiar de
polipose intestinal e neoplasias, fizeram-nos colocar como hipé-
tese provdvel de diagndstico o sindrome de Peutz-Jeghers.

Foram efectuadas endoscopia digestiva alta e colonoscopia,
tendo sido detectados dois polipos, um no antro do estdbmago
com | cm e o outro na sigmoide com 3 cm. Ambos ressecados
por via endoscépica e o exame histolégico revelou polipos
epiteliais com eixos fibromusculares ramificados cobertos por
células epiteliais produtoras de muco e sem atipias, aspectos

compativels com 0 sindrome de Pe“‘l-leg‘\efs (Fig. 3).

FIG. 3 — Estudo histoldgico do pélipo removido da sigmoideia, mostrando
eixos fibromusculares ramificados.

A crianga teve alta com o diagndstico de sindrome de Peutz-
-Jeghers associado a traco falciforme, sendo seguido na consul-
ta de Gastroenterologia Pedidtrica do nosso Servigo. Foi feito
rastreio familiar para as hemoglobinopatias tendo sido detec-
tado trago falciforme no pai. O estudo endoscépico realizado
no irmao ndo mostrou existéncia de polipos.

Discussao

O S.P.J. ocorre habitualmente ap6s a puberdade ©®, ou na
transicdo da segunda para a terceira década de vida @ e a
sintomatologia depende do ntimero, tamanho e localiza¢do dos
polipos. A tradugdo clinica mais frequente ¢ a dor abdominal,
a oclusdo intestinal ou a hemorragia digestiva por invaginacdo
ou ulceracdo . No nosso doente a apresentacdo foi invulgar
pela idade de apresentagdo de diagnéstico de doenga, auséncia
de sintomas gastrointestinais e pela anemia como manifestacio
inicial.

O S.P.J. é uma doenga autossomica dominante, com uma
penetragdo varidvel, ndo tendo ainda sido identificado o gene
responsavel 719 Estdo no entanto descritos casos isolados
devido a mutac@o espontinea ‘Y. O nosso caso apoia a natureza
hereditdria autossomica  dominante da doenga, com ambas as
geragdes afectadas, atingindo varios membros da familia.

Nesta crianga, o sindrome de Peutz-Jeghers estd associado
ao trago falciforme. Salientamos que ambas as patologias
foram transmitidas por via paterna. Nao encontramos qualquer
referéncia a esta associagdo na literatura o que poderd ser um
achado ocasional.

A associagio deste sindrome com vdrias neoplasias tem
sido referida, ‘*'® estudos recentes demonstraram uma inciden-
cia maior que a esperada, sobretudo em idades jovens (%1%
9O gene responsavel pelo SPJ, parece desempenhar um papel
importante na carcinogénese. '”. Nas séries de Spigelman et al
9 e de Giardello et al !? hd uma incidéncia respectivamente
de 22% e 48% de desenvolvimento de carcinomas quer diges-
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tivos quer de outros orgdos. Segundo o estudo de Giardello
o risco de neoplasia é 18 vezes superior ao da populacio
em geral.

As ncoplasias do aparelho digestivo podem surgir a partir
dos polipos hamartomatosos. No entanto a maioria das neoplasias
sdo extra-digestivas: mama %, pancreas (% '9 ovdrio (*'9),
titero !9 e pulmao ?. Tumores raros, como os derivados do
cordado sexual e o adenocarcinoma do colo do ttero estdo tam-
bém frequentemente associados ao SPJ (410,

O caso descrito apoia a predisposi¢do neopldsica em idades
jovens pelo nimero de familiares atingidos, em idades precoces
e pelo tipo de neoplasias (ovdrio e pincreas).

Perante o risco aumentado de neoplasias, estes doentes
necessitam de vigilincia e remocgdo se possivel dos polipos
quer no tratamento de complicagdes quer profilaticamente.

Uma vez estabelecido o diagndstico o exame fisico com-
pleto deve ser efectuado periodicamente. O estudo endoscépico
do tubo digestivo deve ser realizado com uma periodicidade de
3 a 5 anos para avaliagdo e remo¢do de polipos. O RX do
intestino delgado deve ser também realizado .

Nos doentes do sexo feminino devem ser efectuados anual-
mente exame ginecoldgico com citologia e ecografia pélvica
1922 A mamografia anual deve ser reservada apenas nas pa-
cientes com histéria familiar de carcinoma da mama @,
Spigelman sugere uma primeira mamografia aos 25 anos, repe-
tida anualmente apds os 40 anos (9,
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