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RESUMO

A Sindrome de MAP é doenca genética rara com escasso conhecimento sobre sua existéncia pela
comunidade cientifica. Este trabalho objetiva descrever quadro clinico com alteracbes que
preenchem critérios diagnosticos para a entidade, de forma a auxiliar os profissionais da salde em
sua identificacéo.
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ABSTRACT

MAP Syndrome is a rare genetic disease with little knowledge about its existence by the scientific
community. This work aims to describe a clinical picture with alterations that fulfill diagnostic
criteria for the entity, in order to assist health professionals in its identification.
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1 DESCRICAO DO CASO
P.A.R., 48 anos, feminino, previamente higida. Realizou videocolonoscopia, hd 6 anos,

com aparecimento de lesdo espraiada na valvula ileocecal, de aspecto viloso, de 4 cm2
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Evidenciou-se outras lesdes polipoides, 4 localizadas no ceco e célon ascendente, entre
1mm e 4mm, e outras 2 com 10 mm e 20mm, localizadas, respectivamente, no cdlon transverso e
sigmoide. Bidpsia com presenca de adenoma tubular com displasia de alto grau. Investigacdo
genética feita, devido histéria familiar de cancer colorretal em mesma idade, com resultado de
mutacdo p.G382D no gene MUTYH em homozigose, caracterizando a Sindrome de MAP.
Colonoscopia com polipectomia e retirada de 13 fragmentos de tecido, trazendo conclusao

de adenoma tubulo-viloso com displasia de baixo grau de angulo hepatico do cdlon.

2 DISCUSSAO

A Sindrome de MAP foi descrita em 2002 e é a primeira sindrome hereditaria que possui
relacdo com pélipos intestinais e cancer colorretal de carater autossémico recessivo. O gene MYH
pertence ao sistema de reparacdo ao DNA. Na doenca, o sistema € inativado e diversas mutacdes
somaticas aparecem, especialmente as relacionadas ao gene APC. Os pacientes comecam a exibir
0s primeiros pdlipos entre 30 e 50 anos de idade, no mesmo momento dos canceres colorretais, e
os desenvolvem em pequeno numero. O rastreamento dos poélipos é realizado por meio de
colonoscopia, que deve ser feita anualmente nos portadores da sindrome. A colectomia total ou
parcial pode ser utilizada de forma profilatica ou como tratamento para o cancer colorretal, mas
ndo previne demais neoplasias que podem vir a acometer o paciente. O risco para desenvolvimento

de céancer colorretal em homozigotos néo tratados é de 100%.

3 CONCLUSAO

A Sindrome de MAP ¢é uma desordem rara, descrita hd menos de 20 anos, e que nédo €
conhecida por todos os profissionais da satde. Ha necessidade de maior conhecimento acerca do
quadro clinico da doenca e de investigacdo genética familiar, quando houver historico. Tais
aspectos sao importantes uma vez que a realizacdo de colonoscopia com polipectomia periodica é

capaz de identificar e retirar os pélipos antes desses se tornarem cancer colorretal.
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