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RESUMO  

Introdução: A síndrome da polipose intestinal associada a tumor cerebral é também conhecida 

como síndrome de Turcot. As manifestações intestinais nesta síndrome são idênticas àquelas 

encontradas na PAF, e os tumores do SNC nela descritos são frequentemente astrocitomas, 

glioblastomas e meduloblastomas. Apresentação do caso: paciente do sexo feminino, branca, 

com 16 anos de idade, que deu entrada em outubro de 1990, na Enfermaria do Serviço de Colon 

e Reto da Disciplina de Cirurgia do Aparelho Digestivo do HC, FMUSP, com queixa de 

tumoração na região anal há dois anos, acompanhada de sangramento. Havia sido submetida a 

hemorroidectomia há um ano. O exame colonoscópico mostrou pólipo séssil de 2cm localizado 

a 10cm do ânus. Discussão: A síndrome de Turcot é uma doença hereditária rara, caracterizada 

pela associação de polipose adenomatosa familiar, com tumores do sistema nervoso central. Os 

pólipos são as neoplasias mais comuns do trato digestivo, podem ser únicos ou múltiplos, 

hereditários ou adquiridos. Geralmente, são assintomáticos e podem ser diagnosticados por 

meio da retossigmoidoscopia, enema ou colonoscopia, através de um pólipo e seu estudo 

histopatológico. Conclusão: A importância da identificação precoce, do acompanhamento e 

aconselhamento de famílias que apresentam essa síndrome é de fundamental importância para 

o prognóstico e tratamento das lesões, visto que as modificações e reversões das estruturas 

genéticas que promovem a doença em específico ainda não são passíveis de reversão. 
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Palavras-chave: Síndrome de Turcot, polipose intestinal, astrocitomas.  

 

ABSTRACT 

Introduction: Intestinal polyposis syndrome associated with brain tumor is also known as 

Turcot syndrome. The intestinal manifestations in this syndrome are identical to those found in 

FAP, and the CNS tumors described in it are often astrocytomas, glioblastomas, and 

medulloblastomas. Case presentation: female, white, 16-year-old patient, who was admitted in 

October 1990, to the Infirmary of the Colon and Rectum Service of the Digestive System 

Surgery Discipline of the HC, FMUSP, with a complaint of tumor in the anal region for two 

years, accompanied by bleeding. She had undergone a hemorrhoidectomy a year ago. 

Colonoscopic examination showed a 2cm sessile polyp located 10cm from the anus. 

Discussion: Turcot syndrome is a rare hereditary disease, characterized by the association of 

familial adenomatous polyposis with tumors of the central nervous system. Polyps are the most 

common neoplasms of the digestive tract, they can be single or multiple, hereditary or acquired. 

They are usually asymptomatic and can be diagnosed by means of rectosigmoidoscopy, enema 

or colonoscopy, through a polyp and its histopathological study. Conclusion: The importance 

of early identification, monitoring and counseling of families who have this syndrome is of 

fundamental importance for the prognosis and treatment of the lesions, since the modifications 

and reversals of the genetic structures that promote the disease in particular are not yet 

susceptible to reversal. 

 

Keywords: Turkt syndrome, intestinal polyposis, astrocytomas. 

 

 

1 INTRODUÇÃO  

A síndrome da polipose intestinal associada a tumor cerebral, é também conhecida como 

síndrome de Turcot. 

Denominações como polipose múltipla, polipose disseminada, adenomatose familiar, 

polipose familiar do cólon, polipose intestinal adenomatosa e outras foram utilizadas para 

descrever esta doença. Atualmente prefere-se o termo Polipose Adenomatosa Familiar, 

sugerido pelo Leeds Castle Polyposis Group, para destacar a origem dos pólipos e o caráter 

hereditário da doença (THOMSON, 1987) (WEXNER, 1991). 

As manifestações intestinais nesta síndrome são idênticas àquelas encontradas na PAF, 

e os tumores do SNC nela descritos são frequentemente astrocitomas, glioblastomas e 

meduloblastomas (TATAGIBA, 2017). 

Essa síndrome tem sido subdividida clínica e geneticamente em dois tipos principais: o 

tipo 1, com mutações de um dos genes do MMR (mismatch repair  - reparo de nucleotídeos do 

DNA), e o tipo 2, com mutações no gene APC (Polipose adenomatosa colônica) (SOUSA, 

2012). A detecção precoce da doença só é possível em parentes de indivíduos portadores da 

afecção. 
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 Neste estudo, relata-se o caso de um paciente de X anos, portador de Síndrome de 

Turcot. Tem como objetivo principal a abordagem da epidemiologia, diagnóstico, e tratamento 

desta doença, considerada rara. 

 

2 APRESENTAÇÃO DO CASO 

M.P.S, paciente do sexo feminino, branca, com 16 anos de idade, que deu entrada em 

outubro de 1990, na Enfermaria do Serviço de Colon e Reto da Disciplina de Cirurgia do 

Aparelho Digestivo do HC, FMUSP, com queixa de tumoração na região anal há dois anos, 

acompanhada de sangramento. Havia sido submetida a hemorroidectomia há um ano. O exame 

colonoscópico mostrou pólipo séssil de 2cm localizado a 10cm do ânus. 

O exame colonoscópico mostrou pólipo séssil de 2cm localizado a 10cm do ânus. 

Próximo à transição retossigmoideana encontrou-se grande tumor polipóide de 

aproximadamente 10cm e pólipos sésseis em todo o colon, com tamanho variando entre 2mm 

e lcm. Além disso, havia grande quantidade de pólipos em todo o segmento ileal examinado. 

Em novembro do mesmo ano foi submeitda a colectomia total com íleo-reto-anastomose, tendo 

recebido alta após uma semana. O exame anátomo-patológico revelou presença de numerosos 

adenomas tubulares, bem como um adenocarcinoma vilo-tubular do sigmóide. Após três meses, 

foi internada no Pronto Socorro de Neurocirurgia do mesmo hospital com história de cefaléia e 

vômitos há três dias, acompanhada de alteração do nível de consciência. A tomografia 

computadorizada craniana (TC) revelou tumor cístico fronto basal à esquerda 

Foi submetida no mesmo dia a craniotomia frontal com exérese subtotal do processo. O 

exame anátomo-patológico revelou tratar-se de glioblastoma multiforme. A paciente foi 

submetida a 5550 rads no segmento cefálico. Evoluiu assintomática por um ano, quando 

novamente apresentou sinais de hipertensão intracraniana, causada por recidiva do processo 

frontal. Reoperada em abril de 1992, recebeu alta após 10 dias, sem sequelas neurológicas. A 

paciente faleceu 5 meses após a última cirurgia, em sua cidade de origem.   

 

3 DISCUSSÃO 

A síndrome de Turcot é uma doença hereditária rara, caracterizada pela associação de 

polipose adenomatosa familiar (PAF) com tumores do sistema nervoso central (SNC). 

Os pólipos são as neoplasias mais comuns do trato digestivo, podem ser únicos ou 

múltiplos, hereditários ou adquiridos.  Geralmente são assintomáticos e podem ser 

diagnosticados por meio da retossigmoidoscopia, enema ou colonoscopia, para obter um pólipo 

e, assim, realizar o estudo histopatológico. Eles podem se limitar apenas ao intestino ou estar 
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presente em manifestações extra-colônicas, constituindo síndromes, como a síndrome de 

Turcot. 

Já os tumores do SNC são os astrocitomas, glioblastomas e meduloblastomas. O 

meduloblastoma é o mais frequente, desenvolve-se a partir de células embrionárias. A clínica 

do paciente consiste em cefaleias, mal-estar e vômitos devido ao aumento da pressão 

intracraniana.(RUIZ HERNANDEZ,2018) - (GOUVEIA, 2017). 

Existem algumas manifestações adicionadas à síndrome de Turcot, como manchas na 

pele cor de café, formação de múltiplos tumores gordurosos benignos e o desenvolvimento de 

carcinoma basocelular. (CORBERA-HINCAPIE, 2018) 

Alguns pesquisadores dividem em tipo 1 (TS1) que é caracterizado pela ocorrência de 

tumores gliais e é causado por mutações de alguns desses genes (MLH1, MSH2, PMS2 e 

MSH6). O tipo 2, causado por mutações do gene APC, cujas manifestações fenotípicas são 

polipose intestinal, carcinoma colorretal e meduloblastoma (GIUNTI L, 2009). 

O tratamento consiste em ressecção cirúrgica. Em paciente que apresentam pólipos 

colorretais adenomatosos a cirurgia é o pilar devido a alta chance da PAF se tornar na sequência 

um adenocarcinoma, as opções são colectomia total com anastomose íleo-retal, 

proctocolectomia total com íleostomia terminal definitiva e proctocolectomia reconstrutiva com 

confecção de bolsa ileal, devendo o processo de escolha da abordagem cirúrgica ser adaptado 

a gravidade da doença, a idade do doente, condições clínicas e a preferência pessoal. Já em 

pacientes que desenvolvem tumores cerebrais a cirurgia também é usada. (CAMPOS, 2014),  

(KHATTAB A, 2021). 

 

4 CONCLUSÃO 

A prevalência e mortalidade da síndrome de Turcot ainda não é bem estabelecida visto 

que é uma patologia rara com descrição de 200 registros na literatura. Destes, de acordo com 

Stavrou et al. A sobrevida global de crianças com diagnóstico de meduloblastoma que tinham 

iniciado o tratamento foi de 52% em 10 anos, enquanto que no estudo de Hamilton et al. os 

indivíduos com o tipo 2 da síndrome apenas um paciente não evoluiu para óbito dos 8 

acompanhados. 

Apesar do conhecimento das alterações cromossômicas implicarem em uma melhor 

condução dos casos, os testes genéticos ainda não são tão disponíveis e reprodutíveis 

rotineiramente, portanto tendo a colonoscopia e outros métodos de imagem como  ferramentas 

de acompanhamento e rastreio.    
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Em suma, a importância da identificação precoce, do acompanhamento e 

aconselhamento de famílias que apresentam essa síndrome é de fundamental importância para 

o prognóstico e tratamento das lesões visto que as modificações e reversões das estruturas 

genéticas que promovem a doença em específico ainda não são passíveis de reversão. 
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