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Sindrome De Peutz-jeghers (spj), Associado Com Dismorfia Facial, Retardo Neuromotor E
Tragos Autistas
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SPJ é caracterizada por pélipos gastrointestinais, pigmentagdo mucocutanea, risco aumentado de
malignidade. Objetivo: relatar SPJ associado com dismorfia facial, retardo neuromotor e tragos
autistas. Relato de caso: LFSF, masculino/branco, atualmente 8a3m, 19,9kg(P3), 134cm(P50-90),
frontal amplo, macrocefalia relativa, raiz nasa baixa, méculas hipercrbmicas em labios
inferiores, pés calcaneos-valgos, desvio de hdlux, 1° pododéctilo triangular. Nascido com 34s IG,
1900g/42cm. Tia avOé materna com polipo intestinal ressecado. Com 1m iniciou colicas
abdominais, choro persistente e exteriorizacdo de pdlipo retal (ressecado=pdlipo juvenil
benigno). Apds 15d, evoluiu com cdlicas, distensdo abdominal, fezes com muco/sangue. Enema
detectou multiplos pdlipos intestinais e intussuscepcdo; ressecado parte do célon+colostomia;
20d apbs surgiram polipos em colostomia. Chegou ao servico com 8m. Realizado colonoscopia
até colostomia distal: polipos pediculares retais (adenoma tubuloviloso-displasia de baixo grau).
Aos 10m realizado colectomia total/ileostomia. Pega cirdrgica: diversos polipos concentrados
sigmoide proxima (hamartomas, multiplos focos de adenomas com lesbes tubulo-vilosas-
displasia baixo grau). Com 1a9m submetido ileoretoanastomose. Seguimento: endoscopias
anuais, detectado pdlipos retais com 3a6m-5a-7a idade. Ultimos controles sem lesdes. Outras
comorbidades: hipogamaglobulinemia comum variavel (recebeu imunoglobulinas até 2a). Com
5adm, apresentou ginecomastiattumoracdo testiculoE, diagnosticado processo cicatricial
testicular secundario infeccdo cronica. Notado atraso de desenvolvimento neuropsicomotor,
tracos autistas, presenca de maculas em mucosa oral, suspeitando-se de SPJ. Redlizado
cariotipo/46XY, CGH anay/(Franga) com rearranjo cromossdmico com duplicacdo e delecao;
método MLPA-STK-MRC-Holland confirmou SPJ com envolvimento do SNC. Conclusdo: trata-
se do segundo caso descrito na literatura de paciente com polipose TGI, pigmentacéo
mucocutanea, associado com retardo mental, tracos autistas e dismorfias faciais, com alteragdes
gendmicas tipicas da SPJ.
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