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Pancreas heterotopico numa crianga com
Trissomia 8 em mosaico: uma associacao acidental?
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RESUMO

Introducé&o: O Pancreas heterotopico (PH), definido pela
presenca de tecido pancreatico em local néo usual, € uma mal-
formacdo congénita rara, habitualmente assintomatica. O diag-
noéstico pré-operatério é dificultado pela semelhanga com os tu-
mores da camada submucosa.

Caso clinico: Os autores relatam o caso de uma crianga do
sexo masculino com Trissomia 8 em mosaico, diverticulo de Me-
ckel e onfalocelo, com pancreas ectépico na pequena curvatura
gastrica, cuja forma de apresentacéo foi a hemorragia digestiva
alta. O doente foi submetido a exérese cirurgica da leséo.

Discusséo/Conclusdo: O Sindrome da Trissomia 8 em
mosaico € uma anomalia cromossémica frequente, mas até a
data néo esta descrita a associacdo desta entidade com o PH
ou com outras anomalias gastrointestinais. No entanto, é reco-
nhecida a associagdo do PH com outras malformacgdes gastroin-
testinais, como a atrésia esofagica, o onfalocelo e o diverticulo
de Meckel.
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pico, Trissomia 8 em mosaico.
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INTRODUCAO

O Pancreas heterotopico (PH) foi descrito pela primeira vez
em 1727, aquando da sua identificagdo num diverticulo ileal™.
O PH é uma anomalia congénita rara, que consiste em tecido
pancreatico diferenciado sem conexao anatémica ou vascular
com o pancreas.

Em autépsias, a prevaléncia varia de 0,6 a 14%®,
localizando-se mais frequentemente no antro gastrico, duodeno,
jejuno e diverticulo de Meckel®. O diagnéstico é dificil, porque
raramente é sintomatico. Contudo, pode tornar-se clinicamente
aparente quando surge alguma complicagdo, como inflamagao,
hemorragia, obstrugéo ou transformagéo maligna®. O diagndsti-
co pré-operatério € particularmente dificil, porque na maioria dos
casos 0s PH tém um aspecto macroscopico similar aos tumores
da camada submucosa, apresentando-se como massas submu-
cosas bem delimitadas com uma area de umbilicagéo central,
correspondendo esta Ultima ao canal pancreatico rudimentar®.
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CASO CLINICO

Crianca do género masculino, fruto de uma segunda ges-
tacéo e primeiro gémeo de um casal jovem nao-consanguineo,
com diagnostico pré-natal de onfalocelo e uropatia malformativa
a esquerda relacionada com Trissomia 8 em mosaico (47,XY, +8
/ 46 XY). Parto as 34 semanas de gestacdo com somatometria
adequada a idade gestacional. No primeiro dia de vida, foi sub-
metido a correcgao cirurgica de onfalocelo e enterectomia, com
exame histologico compativel com Diverticulo de Meckel.

De acordo com a cromossomopatia identificada no perio-
do pré-natal apresentava: dismorfias faciais (fronte proeminente
e larga, hipertelorismo e base nasal alargada); atraso grave do
desenvolvimento psicomotor; ma evolugdo ponderal; uropatia
malformativa; cardiopatia congénita sem repercussao hemodina-
mica (defeito do septo ventricular e estenose apical pulmonar); e
criptorquidia a direita.

Aos trés anos de idade, o doente recorreu ao servigo de
urgéncia por varios episodios de vomitos e hematemeses. Ao
exame objectivo apresentava palidez mucocuténea acentuada,
sem outras alteragdes. Analiticamente de salientar uma anemia
ferropénica; a contagem plaquetaria e o estudo sumario da co-
agulagéo nao revelaram alteracdes. A Endoscopia digestiva alta
(EDA) mostrou uma tumefaccado submucosa polipdide, séssil,
com umbilicagao central, com cerca de 3 cm de didmetro, loca-
lizada a porgéo mais alta da pequena curvatura gastrica, junto a
transicdo do corpo géstrico para a parede posterior (Figura 1).

Figura 1 — Endoscopia digestiva alta: tume-
facgdo polipoide séssil na camada submuco-
sa gastrica com umbilicagdo central (ver seta)
e coagulo recente (ver cabega de seta).
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A tomografia axial computorizada (TAC) abdominal revelou um
espessamento da parede gastrica na pequena curvatura, sem in-
vasao dos tecidos adjacentes. Foi realizada resseccéo cirurgica,
que decorreu sem intercorréncias. O exame histolégico da pega
cirdrgica (Figuras 2 e 3) foi compativel com PH com arquitectura
lobular. Posteriormente, o doente manteve-se assintomatico.

DISCUSSAO

O PH ¢é definido pela presenga de tecido pancreatico fora
da sua localizagdo anatémica habitual. Foram propostas duas
teorias para a patogénese desta entidade. Uma delas atribui a
presenca desta ectopia @ migragdo de tecido pancreatico fetal e
a outra a diferenciagdo errénea do epitélio da mucosa gastrica
em tecido pancreatico®.

Figura 2 — Exame histolégico da pega cirurgica: Lébulos
pancreaticos heterotdpicos localizados na camada submu-
cosa gastrica e recobertos por mucosa gastrica de aspecto
normal (H&E, ampliagéo original, x200).
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Figura 3 — Exame histolégico da pega cirdrgica: Tecido
pancreatico normal (acinos, ductos e ilhéus de Langerhans)
(H&E, ampliagao original x 400).
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A localizagéo mais habitual do PH é o duodeno e o estbma-
go, correspondendo a 70%-90%@?% de todos os casos. As lesdes
gastricas, na maioria dos casos, estdo confinadas ao antro (em
85%-95%), sendo a localizagdo mais frequente a grande curva-
tura gastrica®®. A semelhanga do caso apresentado, o tecido
pancreatico ectopico é identificado mais frequentemente na ca-
mada submucosa (73%)®.

A classificagéo histolégica do PH de acordo com Heinrich
(1909) inclui trés tipos. Em 1973, esta classificagdo foi modifi-
cada por Gaspar-Fuentes adquirindo a sua forma final: Tipo |,
heterotopia completa, que consiste em tecido pancreatico tipico
(acinos, ductos e ilhéus); Tipo II, heterotopia canalicular, com-
posta apenas por ductos pancreaticos; Tipo lll, caracterizada
apenas por acinos (heterotopia exocrina); e tipo IV, apenas com
ilhéus de Langerhans (heterotopia enddcrina)”. Segundo esta
classificagéo, este caso corresponde a PH de Tipo I.

A grande maioria dos doentes com PH é assintomatica.
Quando presentes, os sintomas s&o inespecificos e dependentes
do tamanho, localizagdo e possiveis complicagbes. Em 75% dos
casos as lesdes tém um tamanho inferior a 3 cm de didametro®@9),
mas quando as dimensdes séo superiores a 1,5 cm apresentam
maior probabilidade de serem sintomaticas. Efectivamente o do-
ente descrito apresentava uma lesdo gastrica com maior risco de
sintomas (cerca de 3 cm de didmetro), que se tornou clinicamente
evidente pelo aparecimento de uma hemorragia digestiva.

A EDA revelou uma lesdo submucosa com umbilicagéao ti-
pica; no entanto, este dado néo foi suficiente para estabelecer o
diagnéstico, pela semelhanca com os tumores da submucosa.
Tendo em conta a elevada percentagem de falsos negativos,
pela dificuldade em biopsar a camada submucosa, a biépsia en-
doscopica néo foi efectuada. A Ecoendoscopia seria um exame
util na avaliagédo da localizagéo e extensdo da massa, evitando
uma exérese mais extensa. No entanto, existem importantes li-
mitacdes na utilizagédo desta técnica na populagdo pediatrica e o
seu uso é ainda muito restrito®).

S&o varias as opgOes terapéuticas disponiveis. No entanto,
de acordo com a maioria dos autores o tratamento cirurgico deve
ser realizado caso surjam complicacdes e ainda pelo risco, ain-
da que baixo, de degeneracdo maligna destas lesdes na idade
adulta®. Neste caso, a TAC revelou uma leséo localizada, pelo
que foi realizada tumorectomia. Uma vez que os achados dos exa-
mes pré-operatdrios ndo foram especificos de PH o diagnostico
definitivo baseou-se no exame histopatoldgico da peca cirurgica.

O Sindrome de Trissomia 8 em mosaico € uma anomalia
cromossomica relativamente comum, mas subdiagnosticada de-
vido a grande variabilidade fenotipica. Até a data néo esta des-
crita na literatura relagdo entre o PH, ou outras malformagdes
gastrointestinais, e esta cromossomopatia©.

Outro aspecto relevante é a associagado ja descrita entre o
PH e varias malformagdes gastrointestinais, incluindo a atrésia
esofagica, o onfalocelo e o diverticulo de Meckel (as duas ultimas
presentes no doente apresentado). A explicagéo para esta asso-
ciagado é ainda desconhecida, mas podera envolver alteragdes
em moléculas de sinalizagdo expressas durante o desenvolvi-
mento do tracto gastrointestinal e outros 6rgédos associados('?.



CONCLUSOQES

O PH é uma causa rara de hemorragia gastrointestinal, sen-
do mesmo, na maioria dos casos, uma lesdo assintomatica. No
entanto, devera ser considerado como uma etiologia possivel,
em particular nos doentes que apresentem outras malformagdes
gastrointestinais.

Até a data, a presenga de PH em doentes com Trissomia 8
em mosaico nao esta descrita na literatura, sendo esta a primeira
descri¢éo desta associagao. Assim, a relagao causal desta cro-
mossomopatia com esta entidade nao pode ser estabelecida.

HETEROTOPIC PANCREAS IN A CHILD WITH TRISOMY 8
MOSAICISM SYNDROME: AN ACCIDENTAL ASSOCIATION?

ABSTRACT

Introduction: Heterotopic pancreas is a rare congenital
malformation, usually asymptomatic. It is defined as pancreatic
tissue found outside the usual anatomic location of the pancreas.
The preoperative diagnosis is difficult because most of the cases
have an appearance similar to submucosal tumours.

Case report: We report the case of a three-year-old male
with 8 trisomy mosaicism, Meckel’s diverticulum and omphalocele
with an ectopic pancreatic lesion. It was located in the stomach
less curvature, and presenting as gastrointestinal bleeding.

Discussion/Conclusion: Trisomy 8 mosaicism syndrome
is a relatively common chromosomal abnormality but so far there
is no known relationship between HP or other gastrointestinal
malformations and this chromosomopathy. Nevertheless, there is
a relationship between HP and various gastrointestinal malforma-
tions, including esophageal atresia, omphalocele and Meckel's
diverticulum.

Keywords: Gastrointestinal bleeding, heterotopic Pancre-
as, Trisomy 8 mosaicism.
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