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Resumo: A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) é uma condigao genética rara caracterizada pela pre-
senga de polipos hamartomatosos no trato gastrointestinal e hiperpigmentagdo mucocutanea. A in-
tussuscepgao é uma complicacao relativamente frequente nesses pacientes, mas a progressao para
necrose intestinal extensa é incomum e potencialmente fatal. O presente caso retrata uma paciente
de 21 anos com SP] diagnosticada na infancia, admitida com dor abdominal aguda, hiporexia e
vOmitos. A tomografia computadorizada evidenciou intussuscepgao jejuno-ileal extensa, e a lapa-
rotomia de urgéncia revelou 90 cm de alga delgada invaginada e necrosada devido a pélipo hamar-
tomatoso em jejuno médio. Foi realizada enterectomia segmentar com anastomose primaria latero-
lateral, e a paciente apresentou evolugao pds-operatoria satisfatdria, recebendo alta no quarto dia.
A paciente mantém seguimento ambulatorial sem sinais de sindrome do intestino curto. Este caso
destaca a importancia da vigilancia endoscopica estruturada e intervengao cirurgica precoce na SPJ,
especialmente em contextos em que técnicas avangadas de enteroscopia nao estao disponiveis.
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1. Introducao

A intussuscepgao intestinal consiste na invaginagao de um segmento proximal do
intestino em outro distal, resultando em obstrucao luminal, comprometimento vascular
e, potencialmente, necrose ou perfuracao da parede intestinal [1]. Embora seja uma causa
comum de abdome agudo em criangas, trata-se de uma condic¢ao rara em adultos e geral-
mente associada a uma etiologia secundaria, como tumores, pdlipos ou alteracdes estru-
turais da parede intestinal [1,2]. Entre as causas de intussuscep¢ao em adultos, destaca-se
a Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ), uma doenca genética autossomica dominante rara,
causada por mutagdes no gene STK11/LKB1, que codifica uma proteina com fungao de
supressao tumoral [1, 2]. A SPJ caracteriza-se pela presenga de multiplos polipos hamar-
tomatosos distribuidos ao longo do trato gastrointestinal e por hiperpigmentagao muco-
cutanea caracteristica, especialmente em labios e mucosa oral [3-5].

Os polipos hamartomatosos atuam como ponto de partida para episddios recorren-
tes de intussuscepg¢ao intestinal, sendo essa a complicagao mais frequente e uma das prin-
cipais causas de morbidade nesses pacientes [2,6]. O reconhecimento precoce dessa mani-
festacdo € essencial, uma vez que a intussuscepg¢ao pode evoluir com isquemia e necrose
intestinal, demandando ressec¢des multiplas ao longo da vida [9-11]. O presente relato
descreve o caso de uma paciente portadora de SPJ que evoluiu com intussuscepgao intes-
tinal complicada por extensa necrose jejunal, evidenciando ndo apenas a gravidade
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potencial dessa complicacdo, mas também o impacto direto de uma vigilancia incompleta
do intestino delgado. O caso reforca a necessidade de reconhecimento precoce, acesso a
métodos diagnosticos adequados e intervengao cirtirgica oportuna para prevenir desfe-
chos graves em pacientes com SPJ. O objetivo deste relato é descrever uma apresentacao
grave de intussuscepgao intestinal em paciente jovem com SPJ, discutindo os desafios di-
agnosticos e terapéuticos frente a indisponibilidade de métodos endoscépicos avangados.

2. Relato de Caso

Paciente do sexo feminino, de 21 anos, diagnosticada com Sindrome de Peutz-
Jeghers com 1 ano de idade. Paciente possui histérico familiar positivo, sendo o pai e a
irma portadores da mesma sindrome. Paciente foi admitida na Unidade Referenciada do
Hospital de Clinicas da Universidade Federal do Parana (HC-UFPR) com quadro de dor
abdominal em andar superior do abdome e flanco esquerdo, de carater continuo, associ-
ado a hiporexia e episédios de émese, sem fatores de melhora ou piora e auséncia de alte-
racao de habito intestinal.

Paciente sem antecedente cirtirgico, com histérico de polipose hamartomatosa gas-
trica e intestinal, em duodeno, jejuno, colon descendente e sigmoide, evidenciada em
exame de Ressonancia Magnética, Endoscopia Digestiva Alta (EDA) e colonoscopia reali-
zadas em anos anteriores, com comprovagao anatomopatologica. Esses pdlipos intestinais
foram ressecados um ano antes do quadro vigente, com exce¢ao de um pdlipo de aproxi-
madamente 12 mm localizado em jejuno devido a inalcangabilidade pelos métodos endos-
copicos disponiveis no servico. Técnicas avangadas como enteroscopia assistida por dis-
positivo (duplo balao ou balao tinico) ndo estavam disponiveis, impossibilitando a remo-
¢ao profilatica recomendada em diretrizes internacionais.

Ao exame fisico, apresentava-se em bom estado geral, hemodinamicamente estavel,
eupneica em ar ambiente, sem sinais de esforco respiratorio. Observa-se presenca de ma-
culas melanoticas caracteristicas em regiao labial e perioral (Figura 1). O abdome era
plano, com ruidos hidroaéreos presentes, normotimpanico, doloroso a palpagao profunda
em epigastrio, hipocondrio e flanco esquerdo, auséncia de massas palpéaveis ou viscero-
megalias e sem sinais de peritonite.

Figura 1. Maculas melandticas caracteristicas em regido labial e perioral, achado tipico da
Sindrome de Peutz-Jeghers. As lesdes sao planas, apresentam coloragao castanho-acinzen-
tada e limites bem definidos, configurando marcador cutdneo classico da sindrome.
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Foi realizada tomografia computadorizada de abdome com contraste endovenoso
(Figura 2), que evidenciou distensdao segmentar de alga delgada jejuno-ileal no flanco
esquerdo, medindo até 37 mm de calibre e cerca de 96 cm de extensdo, com invaginacao
do mesentério compativel com intussuscepcdo, auséncia de pneumatose intestinal ou de
pneumoperitonio, minima quantidade de liquido livre na pelve associado a edema da
gordura mesentérica. Foi indicado laparotomia em carater de urgéncia, considerando a
extensdo do segmento acometido e a suspeita de sofrimento intestinal.

Figura 2. Tomografia computadorizada de abdome com contraste evidenciando invagi-
nacao do mesentério compativel com intussuscepgao intestinal.

No intraoperatério, sob anestesia geral, por meio de uma incisao transumbilical, re-
alizado inventario da cavidade, com presenca de alca de delgado isquémica ha 100 cm do
angulo de Treitz, pequena quantidade de liquido livre na cavidade, sem perfuracdes apa-
rentes. A tracdo cautelosa da al¢a isquémica revelou intussuscepgao de cerca de 90 cm de
al¢a de delgado, com ponto de inicio em polipo localizado em jejuno médio (Figura 3).
Diante da inviabilidade tecidual, procedeu-se a ligadura cautelosa dos vasos mesentéricos
que irrigavam o segmento necrosado, seguido de enterectomia da alca desvitalizada com
auxilio de grampeador linear (Figura 4).

Figura 3. Aspecto intraoperatdrio das algas. Observa-se intussuscepgao em jejuno médio,
tendo como ponto de partida um pdlipo.
- 4
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Figura 4. Peca cirtirgica de enterectomia evidenciando segmento de intestino delgado com
necrose transmural e pdlipo hamartomatoso (circulo amarelo) em jejuno médio, medindo
cerca de 12 mm de diametro.

Foi entdo confeccionada enteroanastomose primaria latero-lateral isoperistaltica com
grampeador linear e fechamento com chuleio continuo com reforco da linha de grampo e
sintese da anastomose com Vycril 3-0. Essa técnica foi escolhida por oferecer maior dia-
metro funcional, menor risco de estenose. Em seguida, realizou-se fechamento da brecha
do meso e revisao das algas de delgado, que nao apresentaram outras lesdes. A contagem
final das alcas de delgado foi de aproximadamente 210 cm de delgado, sendo 110 cm do
Treitz até anastomose e 110 cm distal a anastomose.

A paciente foi encaminhada para enfermaria no pds-operatdrio imediato, onde evo-
luiu sem intercorréncias clinicas significativas. Apresentou dor em ferida operatoria, com-
pativel com pds-operatorio, controlada adequadamente com o uso de opioides. Houve
progressao gradual da dieta conforme aceitacdo, estimulo a deambulagao precoce e reali-
zagao de fisioterapia motora e respiratoria. Recebeu alta hospitalar no quarto dia de pos-
operatdrio, em bom estado geral. O laudo do anatomopatologico do produto de enterec-
tomia evidenciou infarto intestinal transmural e polipo infartado hamartomatoso com si-
nais de intussuscep¢ao intestinal. Apesar da extensa resseccao, a paciente segue sem sin-
tomas de ma absorcao ou sindrome do intestino curto. Atualmente, realiza vigilancia en-
doscopica anual e enterografia por ressonancia magnética, sem recorréncia de sintomas
ou complicacdes, apesar da evidéncia de novos pélipos hamartomatosos com necessidade
de resseccao endoscdpica.

3. Discussio

A Sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) é uma condigdo genética autossémica dominante
rara, causada predominantemente por mutagoes no gene STK11/LKB1, um supressor tu-
moral que desempenha papel essencial na via de apoptose dependente da p53 [7, 8].
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Clinicamente, caracteriza-se pela associagdo entre polipos hamartomatosos distribuidos
ao longo do trato gastrointestinal, com excecdo do es6fago, e maculas melandticas muco-
cutaneas caracteristicas. Ademais, esses pacientes apresentam risco significativamente au-
mentado de neoplasias gastrointestinais e extraintestinais [3-5].

O diagnéstico clinico pode ser estabelecido na presenca de qualquer dos seguintes
critérios: - dois ou mais polipos hamartomatosos tipicos; - hiperpigmentacdo mucocuta-
nea caracteristica em individuo com histérico familiar positivo; - pélipo de Peutz-Jeghers
em paciente com parente de primeiro grau acometido; ou associacao de pdlipos e pigmen-
tagdo tipica em um mesmo individuo [3, 4]. As maculas pigmentadas mucocutaneas, pre-
sentes em mais de 95% dos pacientes, resultam do acimulo de macréfagos pigmentados
na derme. Sao lesdes tipicamente planas, de coloragao castanha ou azul-acinzentada, com
didmetro entre 1 e 5 mm. As principais regides que podem ser afetadas sao os labios e
regido perioral (94%), palma das maos (74%), mucosa oral (66%) e planta dos pés (62%).
Embora representem marcador clinico importante, nao possuem potencial maligno [3, 4].

Em relacado aos polipos hamartomatosos, o local mais comumente afetado é o intes-
tino delgado (60 a 90%), principalmente o jejuno [1]. Contudo, podem ser encontrados em
todo o trato gastrointestinal. Apesar de a metade dos pacientes com SP] sejam assintoma-
ticos no momento do diagndstico, as principais causas de morbimortalidade ocorrem ge-
ralmente na segunda década de vida e podem apresentar sintomas relacionados a pre-
senca dos poélipos, como obstrugao causada por intussuscepgao ou oclusao do ltimen, dor
abdominal causada por infarto, hematoquezia, anemia por sangramento tanto agudo
quanto cronico, prolapso de polipo colonico e presenca de neoplasia [2, 9].

Aproximadamente 70% dos pacientes apresentam intussuscepgao em algum mo-
mento, sendo mais frequente no intestino delgado [6,10]. Os episddios de intussuscepgao
podem ser transitorios e causam dor abdominal em célica recorrente. Complicagdes agu-
das como a intussuscepcao intestinal com necrose extensa sdo incomuns e representam
um desafio diagndstico e terapéutico significativo [11-13]. O presente relato se destaca por
abordar uma apresentagao grave e rara dessa sindrome em uma paciente jovem, desta-
cando a importancia do diagndstico precoce e da intervengao cirtirgica oportuna.

Os sintomas iniciais de intussuscepgao, dor abdominal, vomitos e distensao, sao ines-
pecificos, o que frequentemente retarda o diagnostico, especialmente em pacientes com
SPJ, pois geralmente apresentam episodios intermitentes de dor abdominal por obstru-
¢Oes suboclusivas, muitas vezes autolimitadas [14]. As diretrizes internacionais recomen-
dam que todo episddio de dor abdominal aguda em pacientes com SPJ seja avaliado com
urgéncia por equipe cirtrgica, devido a alta probabilidade de intussuscep¢ao. A tomogra-
fia computadorizada contrastada é o método diagndstico de escolha, pois permite confir-
mar a intussuscepgao, identificar sinais de isquemia intestinal e planejar a abordagem te-
rapéutica [15, 16].

Neste relato de caso, a presenca de sinais clinicos e radioldgicos de sofrimento vas-
cular justificaram a necessidade de laparotomia imediata. A redugao radioldgica ou en-
doscopica da intussuscep¢ao nao € indicada quando ha obstrucao intestinal secundéria a
polipo hamartomatoso sintomatico. Ademais, a SPJ esta relacionada ao risco aumentado
de neoplasias tanto gastrointestinais quanto extraintestinais. Os locais mais comuns de
malignidade sdo intestino grosso, intestino delgado, estbmago, pancreas e mama. [18,19]
Por essa razao, é altamente recomendado realizar vigilancia do estdbmago, intestino del-
gado e cdlon. Assim, a vigilancia endoscopica periddica é fundamental para reduzir mor-
bimortalidade. As diretrizes americana e europeia recomendam endoscopia digestiva alta
(EDA) e colonoscopia completa a partir dos 8 anos de idade, com repeti¢ao a cada 1-3
anos se houver polipos. Na auséncia de lesdes, a nova vigilancia deve ocorrer aos 18 anos,
e, ap0s os 50 anos, em intervalos de 1-2 anos, devido ao aumento expressivo do risco de
malignidade [12, 14, 20, 21].

Para o intestino delgado, os métodos de vigilancia incluem enteroscopia por capsula
(SBCE), enteroscopia assistida por balao (BAE), enterografia por ressondncia magnética
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Referéncia

(MRE) e enterografia por tomografia computadorizada (CTE). O primeiro exame deve ser
realizado aos 8 anos ou antes se houver sintomas, com acompanhamento a cada 1-3 anos
quando for identificados pdlipos [2, 12, 14, 20].

O tratamento na SPJ visa o manejo das complicagdes relacionadas aos pdlipos. As
intervengdes incluem polipectomias endoscopicas, enterectomias segmentares ou ressec-
¢Oes oncologicas quando ha malignidade. Procedimentos agressivos devem ser evitados
devido a natureza difusa da doenga [19, 20]. De acordo com a US Multi-Society Task Force
on Colorectal Cancer e a National Comprehensive Cancer Network (NCCN), recomenda-
se a ressecgao endoscopica de polipos sempre que possivel. A polipectomia endoscépica
é indicada para pdlipos 25 mm identificados em EDA e colonoscopia, enquanto polipos
do intestino delgado >10 mm ou sintomdticos também devem ser removidos, a fim de
prevenir complicagdes. A cirurgia fica reservada para casos em que o controle endosco-
pico é inviavel (polipos volumosos, multiplos ou neoplasicos) ou diante de obstrugao ou
intussuscep¢ao intestinal. Quando ha necessidade de laparotomia, recomenda-se enteros-
copia intraoperatdria para identificacdo e resseccao de pdlipos residuais [12, 19, 20].

Neste caso, a falha na remogao endoscopica de um polipo acessivel por enteroscopia
assistida por dispositivo representa uma lacuna assistencial potencialmente evitavel, re-
forcando a desigualdade de acesso a técnicas avancadas nos servigos puiblicos brasileiros.

Este relato reforca a necessidade de elevada suspeicao clinica de intussuscepgao em
pacientes com SPJ, mesmo quando os sintomas se apresentam de forma atipica ou pouco
especifica. Além disso, destaca que a intervencao cirtrgica precoce é fundamental para
evitar desfechos potencialmente fatais, incluindo necrose extensa, sindrome do intestino
curto, sepse e obito, especialmente em contextos em que a vigilancia endoscépica do in-
testino delgado foi limitada pela indisponibilidade de técnicas avancadas.

4. Conclussao

A intussuscepgao intestinal em pacientes com Sindrome de Peutz-Jeghers representa
uma complicacdo potencialmente grave, cuja evolucdo desfavoravel pode ser mitigada
por reconhecimento clinico precoce, diagnodstico radioldgico oportuno e intervengao ci-
rurgica imediata. O presente caso evidencia que a impossibilidade de resseccao prévia de
um polipo jejunal, decorrente da indisponibilidade de técnicas avangadas de enteroscopia,
contribuiu para a ocorréncia do evento agudo.

Assim, destaca-se a importancia de programas de vigilancia endoscdpica abrangen-
tes e tecnicamente adequados, bem como da resseccao profilatica de pdlipos maiores, a
fim de reduzir o risco de complica¢des obstrutivas ou isquémicas. Medidas estruturadas
de acompanhamento sdo fundamentais para otimizar o prognodstico e minimizar a neces-
sidade de interven¢Ges emergenciais ao longo da vida desses pacientes. Dessa forma, este
caso ilustra como a indisponibilidade de enteroscopia avangada pode resultar em compli-
cagdo cirurgica grave, representando um importante marcador de iniquidade assistencial
em doengas raras.
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