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Resumo

A sindrome de Peutz-Jeghers (SP]) é uma doenca
autossOmica dominante, caracterizada por polipose
hamartomatosa intestinal em associacio com pigmentacao
mucocutinea caracteristica. Peutz (1921), na primeira publicacio
da sindrome que tem o seu nome, apresentou dois casos com
polipos em nasofaringe. Desde entdo, poucos desses casos
foram publicados e com o passar do tempo a associacao foi
esquecida. Esse relato descreve uma variante rara da SPJ em
um menino de quatorze anos de idade, identificada pela
presenca de polipose nasal bilateral, sinusite cronica e polipose
hamartomatosa intestinal, previamente operado de oclusao
intestinal. Macroscopicamente, foram encontradas maltiplas
formacgoes polipdides em cavidades nasais, branco-pardacentas,
de consisténcia amolecida e com cavidades cisticas.
Histologicamente, esses polipos mostravam caracteristicas
inflamatérias acompanhadas de metaplasia escamosa atipica.
Na populacio pediatrica, a polipose nasal apresenta interesse
especifico. E uma condicio infreqgiiente que requer investigacio
diagndstica cuidadosa. O objetivo desse trabalho € mostrar uma
doenga rara (SPJ) com associacio em Cirurgia Pedidtrica e ORL,
chamando a atencio de cirurgides, pediatras e especialistas
para a importincia de se investigar a etiologia da polipose
nasossinusal nos pacientes pedidtricos.

CASE REPORT

RELATO DE CASO

Sinusonasal
polyposis in
a child with
Peutz-Jeghers
syndrome
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Summary

Peutz—Jeghers syndrome (PJS) is an autosomal dominant
disease, characterized by in association with characteristic
mucocutaneous pigmentation. Peutz (1921), in his first
publication about the syndrome that has his name,
presented two cases having polyps in the nasopharynx.
Ever since, a few of those cases were published, as time
goes, by association was forgotten. This report describes a
rare variant of PJS in a fourteen years-old boy, identified
by the presence of bilateral nasal polyposis, chronic sinusitis
and hamartomatous intestinal polyposis, in an operated
patient previously by intestinal oclusion. At macroscopy,
multiple white formations were found, with soft consistency
and cystic cavities. Microscopically, the polyps showed
inflammatory characteristics associated with atypical
escamous metaplasia. In pediatric population, nasal polyps
present many matters of specific interest. It is an infrequent
condition that requires careful diagnoses work up. The
objective of this work is to show a rare disease (PJS) with
association in Pediatric Surgery and ORL, calling attention
of surgeons, pediatricians and specialists to the importance
of investigating the etiology of nasal polyposis in the
pediatric patients.
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INTRODUCAO

A sindrome de Peutz-Jeghers foi descrita pela primeira
vez em 1896 por um cirurgido londrino, Jonathan Hutchinson'.
Todavia, a associacao entre hereditariedade na sindrome foi
primeiramente reconhecida por Peutz (1921), numa familia
alema, cujas caracteristicas clinicas incluiram polipose
gastrintestinal, pigmentacio mucocutinea, polipose nasal e
extrusao retal de polipos®t. Em 1949, os médicos Jeghers,
Mukusiak e Katz perceberam a presenca de heranca
autossOmica dominante tornando a sindrome melhor
conhecida na comunidade cientifica®. A SPJ é identificada a
partir da triade pigmentacio da pele e de membranas
mucosas, polipose hamartomatosa do trato gastrointestinal
e tendéncia familiar’#. A polipose nasal foi mencionada por
Peutz em sua observacio inicial e desde entio foi poucas
vezes citada na literatura especializada>%75,

Publicacdes dos Gltimos anos descrevem uma maior
morbi-mortalidade relacionada a SPJ referente as compli-
cagoes da propria doenga no trato gastrintestinal®!'*1112 ou 2
maior incidéncia de cincer em diferentes sistemas®®. Os
avangos das pesquisas genéticas permitiram a identificacao
dos gens envolvidos nas mutacdes cromossOmicas

Figura 1. Pigmentacdo muco-cutdnea em labios e regido peri-oral
de paciente com a Sindrome de Peutz-Jeghers.

responsaveis pela malignizacio dos polipos e melanose!> 41,

Recentemente, presenciamos um caso de polipose
nasal bilateral, de nasofaringe e seios maxilares em menino
de 14 anos de idade, com o diagnéstico clinico de sinusite
cronica e passado morbido de tratamento cirdrgico para
obstrucao intestinal por multiplos polipos. O objetivo desse
trabalho é mostrar uma associacio rara em ORL, a SPJ,
chamando a atencio de cirurgioes, pediatras e especialistas
para a importancia do diagnostico da polipose nasossinusal.

APRESENTACAO DE CASO CLINICO

Crianca de quatorze anos de idade, sexo masculino,
raca negra, foi submetida ha seis anos a resseccao jejuno-
ileal devido 2a intussuscepg¢ao e necrose de alca intestinal.
No estudo andtomo-patolégico da peca cirargica foram
encontrados multiplos polipos que microscopicamente foram
classificados como hamartomas. Apresentava ao exame fisico
importante pigmentacio labial, peri-oral (Figura 1) e de
polpas digitais (Figura 2). Como havia, também, alteracoes
tegumentares em irma mais nova e pai, impos-se o
diagnostico de sindrome de Peutz-Jeghers.

Dois anos apds, o paciente apresentou quadro de
obstruc¢ao nasal, coriza hialina e ronco noturno. Procurou o
pediatra que diagnosticou rinite alérgica, iniciando tratamento
clinico, sem melhora dos sintomas. A partir de entio,
apresentou varios episodios de febre, rinorréia purulenta,
cacosmia, além de dificuldade respiratéria continua. Seguido
pela disciplina de Pediatria, foi tratado durante um ano de
sinusite cronica. Sem resultado, foi encaminhado a disciplina
de ORL para melhor investigacio. Na ectoscopia, observou-
se edema frontal e alargamento de dorso e ponta nasais. A
rinoscopia anterior mostrou uma grande massa acinzentada
preenchendo a cavidade nasal, pouco depressivel,
bilateralmente e com secrecio purulenta fétida. Os exames
laboratoriais de rotina nio mostraram anormalidades. As
radiografias de seios paranasais em diferentes incidéncias

Figura 2. Pigmentacdo muco-cutanea em regido plantar de paciente
com a Sindrome de Peutz-Jeghers.
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evidenciaram velamento de ambos o0s seios maxilares (Figura
3). A tomografia computadorizada nao conseguiu identificar
os cornetos e mostrou polipose nasal bilateral com velamento
de seios paranasais (Figura 4).

Com base nesses resultados, programou-se a ressec¢ao
cirdrgica desses polipos (Caldwell-Luc). Durante o ato
cirdrgico, foram observados multiplos polipos em
nasofaringe, fossas nasais e seios maxilares, de coloracao
acinzentada, consisténcia aumentada, importante mucocele
maxilar bilateral e destrui¢ao das paredes laterais do nariz.
Ressecou-se todo o material da nasofaringe e dos seios
maxilares, enviando-o para o estudo histopatolégico. Apos
a cirurgia, foram prescritas limpeza local com soro fisiologico
0,9% e rifocina topica.

Figura 3. RX dos seios da face (MNP e FNP): velamento de seios
paranasais.

EXAME HISTOPATOLOGICO

Macroscopia

Em fossas nasais e cavum: multiplas formacoes
polipoides branco-pardacentas, pesando 120g e medindo
em conjunto 8,0x7,5x3,0cm, de consisténcia endurecida.

Microscopia

Polipos revestidos por epitélio do tipo respiratorio,
exibindo dreas de metaplasia escamosa madura e imatura. A
submucosa apresenta intenso edema e infiltrado inflamatério

Figura 4: Tomografia computadorizada: polipose nasal bilateral com
velamento dos seios paranasais, ndo sendo possivel a identificacao
dos cornetos.

Figura 5: Controle pés-operatério: paciente sem queixas, fisiologia
normal das vias aéreas superiores, com acompanhamento anual para
deteccao das recidivas.
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constituido predominantemente por plasmocitos e linfécitos
e por ocasionais eosinéfilos. Notam-se ainda dilatacoes cisticas
preenchidas por muco e focos de infiltrado inflamatério
neutrofilico que permeiam o epitélio.

O paciente vem sendo acompanhado clinicamente
ha dez meses e ndo apresenta recidiva dos polipos (Figura
5). No momento, permanece sem queixas, com fisiologia
normal das vias aéreas superiores.

DISCUSSAO

Trata-se do relato de uma doenca rara (SPJ) associada
com polipose nasal em crianca de 14 anos de idade. O
diagnostico do paciente foi baseado nos antecedentes
patologicos, pessoais e familiares e no exame histopatologico
do material colhido na cirurgia nasossinusal, conforme os
relatos da literatura®32.

A pigmentacio acomete principalmente libios e
mucosa oral (94%)'3, maos (74%), pés (62%) ou qualquer
outra regiao do corpo (21%)'*. O nosso paciente apresentava
tipica pigmentacao labial, peri-oral e de maos e pés. A
polipose pode ocorrer em qualquer regido do trato
gastrintestinal, porém é mais comum no jejuno’, a qual
também foi observada em nosso paciente. Os pacientes nio
se tornam sintomaticos até a segunda década de vida''?
quando os polipos tendem a infartar, ulcerar, sangrar ou serem
a causa de intussuscepcao e obstrucio intestinal®!?. Com
oito anos de idade, a crianga desse relato foi submetida a
ressec¢ao jejuno-ileal devido a intussuscep¢ao e necrose de
al¢a intestinal. No estudo da peca cirtrgica foram encontrados
multiplos pdlipos, classificados microscopicamente como
hamartomas. Mais raramente, os polipos foram encontrados
na boca, es6fago, ureter, bexiga, pelve renal, brdnquios, nariz,
seios maxilares e pulmoes®. O nosso paciente apresentava
polipose nasossinusal bilateral, com importante repercussio
clinica. A confirmacio de histéria familiar da SPJ contribui
para o diagnostico, porém, obter esse dado em nossa
sociedade € uma tarefa ardua. No presente caso, a
investigacio dos parentes mais préximos da crianga obteve
dados muito sugestivos da sindrome em pai e irma mais
nova: pigmentacio tipica e queixas que justificaram a
investigacao. O gen de susceptibilidade da SPJ codificado
por STK11 (expressa em serino/theorinine quinase, também
chamado LKB1), foi identificado em familias com a sindrome.
Resultados confirmam o mapeamento do locus comum no
19p13.3 mas também sugere a existéncia na minoria das
familias de um locus potencial, no 19q13.4'3.

A sobrevivéncia das familias € diminuida frequen-
temente por emergéncias cirdrgicas como as complicacoes
dos pélipos que geram operacdes repetidas, podendo resultar
na Sindrome do Intestino Curto'. Além disso, a SPJ associa-
se a cancer de pulmao, tumores do cordao sexual ovariano,
adenoma maligno (uma forma maligna de cancer cervical)
e tumores testiculares feminizantes de células de Sertolli

em meninos pré-puberes®. A identificacio de mutacoes da
linha germinativa nessas familias poderia ser o ponto inicial
do manuseio da sindrome, pois contribui para o desen-
volvimento de ambas formas esporadica e familial de
cancer'*?, e de doencas malignas em trato gastrintestinal e
tecidos extraintestinais’®.

Apesar de Peutz incluir a polipose nasal em sua
definicao da sindrome, ela tem sido descartada, pois se
pensava que a polipose nasal ocorria tio comumente na
populacio geral que n2o poderia ser especifica da sindrome”’.
Westerman et al. apresentaram seis casos de polipose nasal
encontrada nos descendentes da familia original investigada
por Peutz’. Um desses desenvolveu carcinoma de células
escamosas da cavidade nasal. Nao estava claro se a polipose
nasal naqueles pacientes, classificados como pdlipos
inflamatorios, poderia ser considerada como hamartomas da
SPJ. A associacio da polipose nasal e SPJ também foi relatada
por outros autores>®’8. Cerqua e colaboradores lutaram pela
redefinicio da sindrome para incluir a polipose nasal®>. O
desenvolvimento de cincer da cavidade nasal em um
paciente com SPJ e com polipose nasal nao havia sido
relatado antes do relato de Westerman, apesar de De Facq
relatar transformacio adenomatosa em dois polipos nasais
em um paciente com SPJ°.

COMENTARIOS FINAIS

Com base no que foi exposto, lembramos aos
otorrinolaringologistas, pediatras e cirurgidoes que a SPJ
constitui doenga com importante morbi-mortalidade e
sugerimos que a polipose nasal faca parte de seu quadro
clinico. Assim sendo, essa sindrome deveria ser investigada
em pacientes pediatricos que possuam alguma caracteristica
tipica associada a distirbios de vias aéreas superiores, que
nao respondam a terapéutica correta. Dessa forma,
conseguiriamos realizar o diagnostico mais precocemente,
contribuindo para a melhor sobrevivéncia das familias
acometidas. Insistimos que novos relatos devam ser feitos
para maior compreensao dessa doenga rara com associacio
em ORL.
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