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Resumo

Introducao: A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) € uma condi¢@o genética rara de heranga autossomica
dominante, caracterizada por polipos hamartomatosos gastrointestinais e pigmentagdo mucocutinea
caracteristica'. Relato do Caso: Paciente masculino, J. K. L., 63 anos, com diagnostico prévio de SPJ,
apresentou melena progressiva desde dezembro de 2024, associada a anemia grave (hemoglobina 3
g/dL) e a perda ponderal de 7 kg em trés meses. A colonoscopia revelou polipose colénica, com polipos
hamartomatosos com displasia de alto grau no ceco e no cdlon sigmoide, além de adenocarcinoma no
colon sigmoide. A endoscopia digestiva alta demonstrou lesdo gastrica ulcerada e a tomografia
computadorizada evidenciou tumores gastricos e colonicos sincrénicos. O paciente foi submetido a
gastrectomia total e retossigmoidectomia oncoldgica, evoluindo satisfatoriamente apos reabordagem
cirargica por evisceracao. Discussdo: A SPJ confere risco cumulativo de neoplasia superior a 90% ao
longo da vida, exigindo vigildncia endoscdpica sistemdtica desde a adolescéncia. O caso ilustra a
evolugdo de podlipos hamartomatosos para adenocarcinoma, reforcando a necessidade de rastreamento
e de uma abordagem multidisciplinar. Conclusdo: A vigilancia endoscopica precoce e regular ¢
fundamental na SPJ para a detec¢@o e o tratamento oportunos de lesdes pré-malignas e malignas.
Palavras-chave: Sindrome de Peutz-Jeghers; Neoplasias Gastrointestinais; Adenocarcinoma; Polipos
Hamartomatosos; Vigilancia Endoscopica.

Abstract

Introduction: Peutz-Jeghers Syndrome (PJS) is a rare genetic condition of autosomal dominant
inheritance, characterized by gastrointestinal hamartomatous polyps and characteristic
mucocutaneous pigmentationl. Case Report: A male patient, J. K. L., 63 years old, with a previous
diagnosis of PJS, presented progressive melena since December 2024, associated with severe anemia
(hemoglobin 3 g/dL) and weight loss of 7 kg in three months. Colonoscopy revealed colonic polyposis
with hamartomatous polyps, high-grade dysplasia in the cecum and sigmoid colon, and
adenocarcinoma in the sigmoid colon. Upper digestive endoscopy showed an ulcerated gastric lesion,
and computed tomography showed a synchronous gastric and colonic tumor. The patient underwent
total gastrectomy and rectosigmoidectomy, evolving satisfactorily after surgical reapproach by
evisceration. Discussion: PJ confers a cumulative risk of neoplasia greater than 90% throughout life,
requiring systematic endoscopic surveillance since adolescence. The case illustrates the evolution from
hamartomatous polyps to adenocarcinoma, reinforcing the need for screening and a multidisciplinary
approach. Conclusion: Early and regular endoscopic surveillance is essential in JTS for the timely
detection and treatment of premalignant and malignant lesions.

Keywords: Peutz-Jeghers syndrome; Gastrointestinal Neoplasms; Adenocarcinoma;, Hamartomatous
polyps; Endoscopic surveillance.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) ¢ uma desordem autossomica dominante rara, com
prevaléncia estimada entre 1:8.300 e 1:200.000 nascimentos, caracterizada pela triade classica:
pigmentacdo mucocutdnea melanocitica, polipos hamartomatosos gastrointestinais e
predisposi¢do ao desenvolvimento de neoplasias'. A condi¢do resulta de mutagdes no gene
STK11 (também denominado LKB1), localizado no cromossomo 19p13.3, que codifica uma
quinase de serina/treonina envolvida na regulagdo do metabolismo celular, da polaridade e da
proliferagio®.

Embora os polipos hamartomatosos sejam classicamente considerados lesdes benignas,
pacientes com SPJ apresentam risco cumulativo de cancer superior a 90% até os 70 anos de
idade'. As neoplasias mais frequentes incluem cancer colorretal (20-30%), gastrico (5-10%),
pancreético (10-30%), mamario (45-50% em mulheres) e tumores genitais**. A transformacdo
maligna de polipos hamartomatosos, embora incomum, constitui uma via reconhecida de
carcinogénese nesta populagdo. O presente relato descreve um caso de SPJ que evoluiu para
adenocarcinoma colorretal sincronico, ilustrando a importancia da vigilancia endoscopica

sistematica e da abordagem cirtirgica oportuna.

RELATO DO CASO
Apresentacio do Paciente

Paciente masculino, 63 anos, com diagnostico prévio de Sindrome de Peutz-Jeghers,
procurou atendimento médico em dezembro de 2024 apresentando quadro de melena associada
a astenia, anemia e perda ponderal de 7 kg em trés meses. O paciente relatava historico familiar

positivo para SPJ em 2 irmaos, ambos com acompanhamento endoscopico irregular.

Antecedentes Cirurgicos

Em 1984, o paciente foi submetido a laparotomia exploradora por quadro de dor
abdominal aguda, sem achados cirurgicos significativos. Devido a persisténcia da
sintomatologia, nova abordagem cirurgica foi realizada 20 dias apds a mesma internagdo,
evidenciando perfuracdo intestinal, que culminou em enterectomia segmentar com anastomose
primaria. O seguimento poés-operatorio ¢ desconhecido, embora o paciente relate té-lo, nao

havendo registros detalhados disponiveis.
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Historia Clinica Atual

Em abril de 2025, o paciente apresentou sangramento digestivo e episddios de sincope,
sendo admitido no pronto-socorro com sindrome anémica grave. Exames laboratoriais
revelaram hemoglobina de 3 g/dL, hematdcrito de 10%, volume corpuscular médio de 65 fL e
ferritina sérica de 5 ng/mL, caracterizando anemia ferropriva grave secundaria a perda
sanguinea cronica. O paciente foi submetido a transfusdo sanguinea com reposi¢do de
concentrado de hemadcias e de ferro endovenoso, evoluindo com melhora do quadro clinico,
sendo encaminhado para a realizagdo de exames de imagem e de endoscopia digestiva alta e

baixa na mesma internagao.

Achados Endoscopicos e de Imagem

A colonoscopia foi realizada em regime de urgéncia e evidenciou polipose coldnica
difusa, com multiplos p6lipos hamartomatosos distribuidos ao longo do coélon. Biopsias de
lesdes no ceco e no colon sigmoide revelaram displasia de alto grau. Adicionalmente,
observou-se lesdo vegetante no colon sigmoide, com caracteristicas endoscopicas sugestivas

de malignidade (biopsia realizada).
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O estudo anatomopatolégico da bidpsia coldnica confirmou adenocarcinoma
moderadamente diferenciado no colon sigmoide, com areas de transicao entre polipos
hamartomatosos com displasia de alto grau e adenocarcinoma invasivo.

Endoscopia digestiva alta evidenciou lesdo ulcerada de aproximadamente 3 em no
corpo gastrico, com bordos elevados e fundo fibrinoso, cuja bidopsia demonstrou processo
inflamatério cronico com areas de metaplasia intestinal, sem sinais de malignidade na amostra
analisada.

Tomografia computadorizada de abdome com contraste intravenoso revelou
espessamento parietal gastrico focal e lesdo hepatica hipodensa no segmento VI, sugerindo

tumores gastrico e colonico sincronicos, com possivel metastase hepatica.

Diagnostico Diferencial

O diagnéstico diferencial incluiu:
Polipose adenomatosa familiar (PAF): descartada pela presenca de pélipos hamartomatosos e
de pigmenta¢ao mucocutanea caracteristica.
e Sindrome de Cowden: excluida devido a auséncia de manifestacdes cutaneas
caracteristicas e de critérios diagndsticos.
e Polipose juvenil: diferenciada pelo padrdo histologico dos polipos e pela historia
familiar.

e (ancer colorretal esporadico: diagnostico menos provavel dado o contexto sindromico.

Conduta e Evolucio

O paciente foi submetido a gastrectomia total com linfadenectomia D2 e
retossigmoidectomia oncoldgica com anastomose primaria. O procedimento transcorreu sem
intercorréncias intraoperatdrias. No sétimo dia pds-operatorio, evoluiu com evisceragao
abdominal, sendo submetido a reabordagem cirurgica para ressutura da parede abdominal com
técnica de mass closure.

A evolugdo pds-operatoria foi satisfatoria, com alta hospitalar no 11° dia pos-operatdrio
e, atualmente, permanece em seguimento ambulatorial com equipe multidisciplinar, incluindo

gastroenterologia, oncologia clinica e cirurgia do aparelho digestivo.
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Anatomopatologico Definitivo

A pega cirurgica revelou:
e (Codlon sigmoide: Polipo hiperplasico. Auséncia de malignidade no material avaliado
e [Estomago: Adenocarcinoma gastrico, do tipo intestinal, tubular, moderadamente
diferenciado. Ultrapassando a muscular propria, sem invasao vascular ou perineural,
com margens cirargicas ndo comprometidas. Identificados 23 linfonodos, dos quais 3

apresentaram comprometimento tumoral (pT3 pN2 pMx)

Exame imuno-histoquimico — Célon Sigmoéide

Adenocarcinoma com resultado imuno-histoquimico indicativo de estabilidade

microssatélite: MMR-PROFICIENTE (MMR-P)

DISCUSSAO

A SPJ representa uma das sindromes de polipose hamartomatosa com maior potencial
de malignizagdo, conferindo risco cumulativo de cancer estimado em 85-93% até os 70 anos
de idade®*. A transformagido maligna segue o modelo classico de sequéncia pélipo-cancer,
embora a progressao de polipos hamartomatosos para adenocarcinoma possa ocorrer de forma
mais acelerada do que a observada em polipos adenomatosos esporadicos.

No caso apresentado, a evolugdo de pdlipos hamartomatosos com displasia de alto grau
para adenocarcinoma colonico confirma o potencial oncogénico da SPJ. A presenga de lesao
gastrica ulcerada e de tumor gastrico-colonico sincronico reforca a necessidade de investigagao
abrangente em pacientes com SPJ, dado o risco aumentado de neoplasias em multiplos sitios
anatomicos’.

A historia familiar positiva para SPJ em parentes de primeiro grau ¢ observada em
aproximadamente 50% dos casos, o que ¢ consistente com o padrao de heranga autossomica
dominante. A identificagdo de mutagdes no gene STK11 permite o diagndstico molecular e
aconselhamento genético para familiares'~.

Diretrizes internacionais recomendam rastreamento endoscopico sistematico a partir da
adolescéncia ou antes, se sintomatico, incluindo:

e (Colonoscopia a cada 2-3 anos.

e Endoscopia digestiva alta a cada 2-3 anos.
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e Ressonancia magnética de abdome ou ultrassonografia endoscopica para avaliagao
pancreatica.
e Mamografia anual a partir dos 25 anos (mulheres).
e Ultrassonografia ginecolégica anual®.
A abordagem cirtirgica esta indicada para poélipos sintomdticos com didmetro superior
a 1,5 cm ou com caracteristicas endoscopicas sugestivas de malignidade. Enterectomias
segmentares ou ressecgdes colorretais podem ser necessarias em casos de complicacdes
(intussuscepgio, sangramento, transformagio maligna)’.
O caso ilustra a importancia da vigilancia endoscdpica rigorosa em pacientes com SPJ,
permitindo a detecgdo precoce de lesdes pré-malignas e o tratamento oportuno de neoplasias.
A evolugdo favoravel apos abordagem cirurgica ampla ressalta a relevancia de condutas

multidisciplinares nesta populagdo de risco elevado.

CONCLUSAO

A sindrome de Peutz-Jeghers requer rastreamento precoce e regular devido ao alto risco
cumulativo de malignizagdo'>. O presente relato demonstra a evolugdo de polipos
hamartomatosos para adenocarcinoma colorretal, reforcando a necessidade de vigilancia
endoscopica sistematica desde a adolescéncia e de abordagem cirurgica oportuna. A historia
familiar positiva reforga o componente genético e a importancia do aconselhamento genético
para os familiares. A evolugdo favoravel no pds-operatdrio destaca a importancia de condutas

multidisciplinares em pacientes com SPJ.
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