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RESUMO

A presente revisdo sobre a Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) abrange aspectos
epidemioldgicos, patogénese, manifestacbes clinicas intestinais e extraintestinais, diagndstico
vigilancia e manejo cirurgico. A PAF é uma sindrome genética caracterizada, essencialmente,
pelo desenvolvimento de centenas a milhares de adenomas colénicos e retais e risco aumentado
de Cancer Colorretal (CCR). O estudo mostrou que mutagdes no gene de supressdo tumoral
Adenomatous Polyposis Coli (APC) foram os principais envolvidos na sindrome, determinando
diversos fenotipos com polipose de quantidade e extensdes varidveis. O diagnoéstico definitivo
é feito com testes genéticos, mas achados sugestivos na colonoscopia sao suficientes, sendo
recomendado seguimento com colonoscopias periddicas de vigilancia apos o diagnostico. A
maioria dos pacientes realiza cirurgias profilaticas e a escolha da técnica deve ser
individualizada de acordo com os aspectos clinicos e impactos na qualidade de vida, para
aqueles com diagndstico ou suspeita de CCR a cirurgia torna-se urgente. As manifestacoes
extraintestinais envolvem pélipos gastricos e duodenais, tumores desmoides (TD) e risco
aumentado de outros canceres, exigindo abordagens e acompanhamentos especificos.

Palavras-chave: neoplasias colorretais, polipose adenomatosa do colo, genes APC,
colectomia.
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ABSTRACT

This review on Familial Adenomatous Polyposis (FAP) covers aspects such as epidemiology,
pathogenesis, colonic and extracolonic clinical manifestations, diagnosis, surveillance and
surgical management. FAP is a genetic syndrome essentially characterized by the significant
development of hundreds to thousands of colonic and rectal adenomas and high risk of
colorectal cancer (CRC). The study pointed out that mutations in the APC tumor suppression
gene were the main ones involved in the syndrome, determining different phenotypes with
polyposis of variable quantity and extension. The definitive diagnosis is made with genetic
tests, but suggestive findings on colonoscopy are sufficient to establish it, and it is
recommended periodic colonoscopies after the diagnosis. Most patients undergo prophylactic
surgery and the choice of technique must be individualized according to clinical aspects and
impacts on quality of life. For those diagnosed or suspected of having CRC, surgery becomes
urgent. Extraintestinal manifestations involve gastric and duodenal polyps, desmoid tumors and
increased risk of other cancers, requiring specific approaches and follow-up.

Keywords: colorectal neoplasms, adenomatous polyposis coli, genes, APC, colectomy.

1 INTRODUCAO

A PAF é uma doenca de heranga autossdmica dominante classicamente caracterizada
pela formacdo de multiplos pdlipos adenomatosos nas mucosas colonica e retal. Apesar de ser
considerada uma sindrome rara, correspondendo somente a 1% dos diagndsticos de CCR, a
PAF, se ndo manejada adequadamente, gera risco de aproximadamente 100% de evolugéo para
CCR quando os pacientes atingem os quarenta anos. Os pélipos geralmente sdo detectados aos
15 anos, sendo que cerca de 15% dos pacientes os desenvolvem até os 10 anos, enquanto 90%
até os 30 anos (CUCHE et al., 2023).

O gene APC desempenha papel supressor tumoral inibindo o crescimento celular e a
proliferacdo desenfreada. A maioria dos pacientes com PAF apresentam mutacao do gene APC,
resultando na inibicdo da supressao tumoral e, consequentemente, levando ao desenvolvimento
dos adenomas. Sdo descritas em literatura mais de 300 mutacdes do gene APC, incluindo
mutacdes pontuais, microdelecdes e inser¢des. Existem diferentes fen6tipos da PAF, conforme
as diferentes mutacbes do gene APC. As variacdes ocorrem desde a apresentacdo classica até
uma forma mais benigna, denominada Polipose Adenomatosa Familiar Atenuada (PAFA)
(LAL; GALLINGER, 2000).

Ha também as manifestacfes extraintestinais, como a Sindrome de Gardner e a
Sindrome de Turcot, caracterizadas pela presenca de lipomas, osteomas, fibromas,
angiofibromas nasofaringeos juvenis, hipertrofia congénita do epitélio pigmentado da retina,

meduloblastomas e gliomas, respectivamente. Apesar da transmissdo hereditaria ser mais
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comum, cerca de 30% dos individuos ndo apresentam histdria familiar, isto €, representam casos
em que h& mutacdo de novo (CHUNG et al., 2022).

Como o risco de desenvolver cancer colorretal em pacientes com PAF é prevalente, seu
manejo objetiva realizar a colectomia profilatica aliada a vigilancia endoscopica. No entanto,
persiste um risco significativo do desenvolvimento de casos de CCR pos-colectomia,
especialmente em pacientes com PAF. Portanto, para os canceres pos-colectomia, a escolha
entre colectomia residual com anastomose ileo-retal ou proctocolectomia com bolsa ileoanal
em J torna-se opcao a ser considerada, exigindo uma cuidadosa consideracao do risco de cancer
retal pos-operatdrio, juntamente com fatores de risco conhecidos (CHUNG et al., 2022).

Nesse contexto, este artigo tem como objetivo abordar a PAF e suas manifestagdes

extraintestinais, bem como suas implicaces clinicas e abordagens cirdrgicas.

2 REVISAO BIBLIOGRAFICA
2.1 PATOGENESE DA PAF

A PAF ¢é definida como sindrome hereditaria, de transmissdo autossdbmica dominante,
marcada por extensa polipose colorretal e por alto risco de CCR. H4, tipicamente, de centenas
a milhares de polipos adenomatosos situados no célon e no reto nessa doenca (KYRIAKIDIS
etal., 2023). A transformacao maligna dos adenomas colorretais, no curso da PAF, ¢ inevitavel,
apresentando risco de até 100% (KARSTENSEN et al., 2023; GRONOWSKA et al., 2020).
Do ponto de vista epidemioldgico, descreve-se incidéncia de 1 caso de PAF a cada 8.300
nascidos. Além disso, é sabido que a sindrome incide igualmente em ambos 0s sexos
(AELVOET et al., 2022).

A literatura descreve, na PAF, o aumento do risco de neoplasias malignas em
topografias além do intestino grosso, como duodenais, ampulares e gastricas. O
Hepatoblastoma (HB) constitui malignidade hepatica rara também observada na PAF. O
aumento do risco de carcinoma da tireoide também é descrito (KARSTENSEN et al., 2023).
Portadores de PAF séo mais propensos a formacdo de TD, correspondentes a proliferacdes
mesenquimais localmente invasivas (BOLAND; YURGELUN, 2017).

O principal substrato molecular relacionado & adenomatose na PAF é a mutacéo no gene
APC (CLARK, 2019). A mutacdo deste gene esté presente em cerca de 70 a 90% dos casos de
PAF. Paralelamente, aponta-se crescente importancia ao gene MUTYH, cuja mutacdo é
observada em 10 a 30% dos casos da doenca (D'ELIA et al., 2018). A PAF ¢ determinada

primordialmente pela mutagdo no gene supressor tumoral APC, que desempenha funcéo
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essencial na regulacdo do ciclo de proliferagdo do epitélio colonico, e é responsavel por adesao
e migracado celular, estabilidade genémica e apoptose (CUCHE et al., 2023).

A oncogénese do adenocarcinoma colorretal é complexa e segue etapas sucessivas que,
em dltima instancia, implicam o surgimento do adenocarcinoma invasivo. E importante
conhecer e revisitar os principais mecanismos atualmente atrelados a oncogénese no contexto
da PAF. De acordo com o modelo de carcinogénese de Vogelstein, a inativacdo da APC ocorre
primeiro no epitélio hiperproliferativo, sequida por mutagdes oncogénicas, mais comumente
KRAS e, eventualmente, alteracdo cromossdmica e inativacdo do gene supressor tumoral TP53.
Essas alteracOes levam a sequéncia classica de adenoma-carcinoma, em que se observa a
transformacdo maligna do pdélipo adenomatoso, com diferentes graus de displasia, para
adenocarcinoma in situ e, posteriormente, adenocarcinoma invasivo (figura 1) (HARADA,
MORLOTE, 2020).

Figura 1 - Modelo proposto para sequéncia adenoma-carcinoma

Epitélio colonico

Adenocarcinoma
normal

hiperproliferativo

‘ Epitélio

Adenoma

Fonte: adaptado de Machado et al., 2016.

2.2 MANIFESTAC()ES EXTRAINTESTINAIS

Embora a PAF seja mais conhecida por pélipos adenomatosos intestinais, pacientes com
essa doenga possuem risco aumentado de desenvolver manifestacGes extraintestinais, assim
como tumores primarios em outros sitios. A literatura mostra que pacientes com PAF possuem
probabilidade elevada especialmente para o desenvolvimento de céancer de duodeno e, de
maneira menos significativa, mas ainda com risco aumentado, canceres de tireoide, estdbmago,
figado e tecido conjuntivo (DINARVAND et al., 2019; KARSTENSEN et al., 2023).
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2.2.1 Adenomas duodenais

O duodeno é o segundo lugar mais comum para o desenvolvimento de polipos e o
carcinoma periampular é a segunda principal causa de morte em pacientes com PAF, ap0s
cancer colorretal. Portadores da doenca apresentam aumento de 100 a 330 vezes no risco de
desenvolvimento de carcinomas duodenais em comparacdo a individuos saudaveis. Os
adenomas duodenais ocorrem em 30 a 90% dos pacientes com PAF, geralmente na segunda e
terceira porc¢do do duodeno (descendente e horizontal), com predilegdo para as regides ampular
e periampular (LAL; GALLINGER, 2000; DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS,
2022).

2.2.2 Pdlipos gastricos

Em contraste aos pdlipos duodenais, os pélipos encontrados no estdmago sdo mais
propensos a serem benignos. Contudo, pacientes com PAF também apresentam risco
aumentado para o desenvolvimento de p6lipos no estbmago, sendo que 30 a 88% dos pacientes
portadores de PAF desenvolvem a doenca, em contraste com 5,9% da populacéo saudavel. Os
polipos geralmente sdo sésseis, pequenos (< 1lcm) e se localizam no corpo ou fundo do
estdmago, poupando o antro. As lesdes geralmente sdo numerosas, porém com baixo grau de
displasia. Assim, apesar de serem lesdes pré-malignas, estdo relacionados a um risco
relativamente baixo (10%) de desenvolver cancer (LAL; GALLINGER, 2000; DINARVAND
etal., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

2.2.3 Carcinoma de tireoide

Nodulos tireoidianos benignos estdo presentes em até metade dos pacientes portadores
de PAF. Contudo, a prevaléncia de cancer de tire6ide nestes individuos é de 2,6%, com uma
proporcdo de 19:1 de mulheres para homens. Nas formas esporadicas de progressao da doenca,
o carcinoma papilifero é o subtipo mais comum e esta relacionado a ativacdo de proto-
oncogenes e bom prognostico (DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

2.2.4 Tumores desmoides

Os TD sdo tumores benignos de origem fibroblastica, que possuem crescimento lento e
sem capacidade metastatica, contudo, representam a terceira causa de morte em pacientes com
PAF. Cerca de 10% dos pacientes com PAF desenvolvem TD, sendo a maioria (70%) intra-
abdominais e 30% na parede abdominal em areas extra abdominais (LAL; GALLINGER, 2000;
CHUNG; RODGERS, 2022).
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A principal causa precipitante observada é o trauma cirargico, sendo que até 85% se
desenvolvem dentro de 5 anos apos cirurgia abdominal aberta ou laparoscépica. Muitas vezes
os TD apresentam hemorragia intralesional e sua grande morbimortalidade esta associada a
capacidade de cercar, comprimir e erodir estruturas adjacentes, sendo muito comum a obstrugédo
intestinal, além da obstrucdo urinaria, fistulas, isquemia, hemorragia e trombose venosa
profunda (DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

2.2.5 Hepatoblastoma

O HB é a afeccdo maligna hepéatica mais comum na faixa etaria pediatrica. Sao tumores
diagnosticados entre 6 e 36 meses de idade e, diferentemente do carcinoma de tireoide e dos
TD, apresentam mais prevalencia no sexo masculino (2:1). A mutacdo do gene APC aumenta
0 risco no desenvolvimento de HB em 750 a 7500 vezes em comparacdo com a populacéo
normal. Deste modo, pela sua incidéncia na populacdo pediatrica, o0 HB pode ser a primeira
manifestacdo clinica de PAF (LAL; GALLINGER, 2000; CHUNG; RODGERS, 2022).

2.2.6 Outras manifestagdes benignas extraintestinais

Cistos epidermoides, sebaceos e lipomas também sdo associadas a PAF. Tais lesfes sao
encontradas mais comumente no dorso do paciente saudavel; contudo, pacientes portadores de
PAF apresentam padrédo de distribuicdo anormal (lesdes em extremidades, face e couro
cabeludo), o que pode auxiliar pais com PAF a identificar lesdes em seus filhos antes das
manifestacdes colorretais (DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

A Hipertrofia Congénita do Epitélio Pigmentar da Retina é outra manifestacdo que pode
estar presente em familias com PAF. No exame de biomicroscopia, a presenca de lesdes
maltiplas (maior a 4) ou bilaterais possuem moderada sensibilidade (58 a 84%) e alta
especificidade (94 a 100%) para PAF (CHUNG; RODGERS, 2022).

A Sindrome de Gardner é um termo utilizado para descrever o conjunto de sinais e
sintomas encontrados no paciente com PAF e manifestacfes extraintestinais, que incluem
osteomas (especialmente em mandibula e cranio), tumores de partes moles (cistos
epidermoides, cistos sebaceos, tumores epidermoides, fibromas) e dentes supranumerarios
(LAL; GALLINGER, 2000; DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

A combinacéo sindrémica de PAF com lesdes no Sistema Nervoso Central (SNC) foi
designada como Sindrome de Turcot. As neoplasias primarias de SNC envolvidas sédo o
meduloblastoma e o glioma principalmente. Inicialmente, acreditava-se que, assim como a

Sindrome de Gardner, a Sindrome de Turcot fosse uma entidade clinica propria; contudo, hoje,
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presume-se que todos os individuos com PAF possuem risco aumentado de desenvolver
tumores no SNC, mesmo que as chances sejam relativamente pequenas (LAL; GALLINGER,
2000; DINARVAND et al., 2019; CHUNG; RODGERS, 2022).

2.3 MONITORAMENTO CLINICO

A PAF é uma sindrome genética associada a manifestacfes desde a infancia; entretanto,
€ mais comum que se manifeste de forma ativa na segunda década de vida, com a presenca,
especialmente, de polipos intestinais. Na maioria dos casos, 0S pacientes permanecem
assintomaticos até a formacao do CCR. Outros, mesmo com sintomas, encontram dificuldades
na obtencdo do diagndstico, o que evidencia a necessidade do rastreio precoce (GOUVEIA,
2017).

O rastreio desta patologia é realizado de duas formas, por meio de endoscopia e testes
genéticos. A colonoscopia ou sigmoidoscopia flexivel com presenca de 10 ou mais po6lipos ja
evidencia uma forte suspeita para presenca de PAF. Entretanto, s6 é possivel diagnosticar
definitivamente a partir dos testes genéticos, a saber, sequenciacao total do gene APC, teste da
proteina truncada e analise de Southern blot. Os testes sdo indicados para pessoas com mais de
10 adenomas intestinais ou forte historia familiar (KYRIADIDIS et al., 2023).

O rastreio € indicado para individuos entre 10 a 12 anos com risco de PAF, os quais
devem realizar o teste genético. Contudo, a idade de inicio de rastreio pode variar segundo a
idade média das manifestagdes clinicas na familia, a saber, se o inicio dos sintomas do familiar
ocorrer antes dos 20 anos, o rastreio deve comecar nas criangas antes dos 10 anos. Para
individuos sem acesso aos testes genéticos, deve-se realizar colonoscopias anuais, iniciando
entre 10 a 15 anos. A frequéncia pode ser reduzida a medida que os exames estejam dentro da
normalidade. Além disso, devido ao risco de carcinoma gastrico associado a PAF, é
recomendado que os portadores da sindrome realizem uma Endoscopia Digestiva Alta (EDA)

a partir dos 25 anos, que deve ser repetida apos 1 a 3 anos (GOUVEIA, 2017).

2.4 MANEJO CIRURGICO

A maioria dos pacientes com PAF é submetida a colectomia profilatica. Nesses casos,
as principais opgdes sdo proctocolectomia total com anastomose ileoanal e bolsa ileal,
colectomia total com anastomose ileorretal ou proctocolectomia total com ileostomia terminal.
A deciséo pelo tipo de cirurgia a ser realizada se da por uma série de fatores, como o efeito
preventivo da operacao, o impacto pds-operatorio na qualidade de vida, a idade do paciente, a

distribuicéo dos polipos, o risco de desenvolvimento de TD e outras eventuais comorbidades.
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As principais metas que devem ser atingidas com o tratamento cirdrgico profilatico sdo remocéo
de toda a mucosa colorretal sob risco e manutencdo da evacuagdo anal com continéncia e
frequéncia mantidas (CAMPOS, 2018; CHUNG, 2022; LAL; GALLINGER, 2000)

Em pacientes com menos de 10 adenomas retais, € recomendada a colectomia total com
anastomose ileorretal, posterior manejo endoscopico dos polipos retais e recomendacdo de
rastreamento periodico por endoscopia ap6s o procedimento. Pacientes com polipose retal
severa podem precisar de proctectomia secundéria ap0s essa cirurgia. Dentre os fatores
associados ao maior risco de cancer retal estdo mais de 100 pdlipos retais, tamanho do segmento
retal mantido maior que 10-15 cm, seguimento endoscépico inadequado e cancer de colon no
momento da colectomia (CHUNG, 2022; LAL; GALLINGER, 2000).

No caso de polipose abundante e mais de 10 adenomas retais, & recomendada
proctocolectomia total com anastomose ilecanal e bolsa ileal. A cirurgia é feita em dois
estagios, primeiramente é realizada a proctocolectomia e a anastomose, com uma ileostomia
em alca para protecdo. Essa ileostomia é revertida aproximadamente trés meses ap6s a primeira
cirurgia. De modo a aumentar a protecdo contra cancer de reto, pode ser realizada uma
mucosectomia associada a anastomose manual - remocdo da mucosa do reto distal e canal anal
proximal até aproximadamente 5 cm proximais a linha denteada, com preservacao da funcéo
esfincteriana (CHUNG, 2022).

As anastomoses manuais com mucosectomia estdo mais associadas a menores riscos de
cancer que as realizadas por grampeamento, mas € necessario seguimento anual
independentemente do procedimento realizado. Embora seja a cirurgia de escolha em casos de
maior comprometimento retal, € uma operacdo mais extensa, associada a riscos de sangramento,
ao aumento da frequéncia de evacuages e a niveis varidveis de incontinéncia pds-operatdria,
além da diminuicdo da fertilidade em mulheres (CUNNINGHAM, 2022; CHUNG, 2022; LAL,;
GALLINGER, 2000).

No caso de pacientes com maior risco para TD, como histérico familiar ou mutacfes em
APC apb6s o codon 1350, a conduta prudente é priorizar abordagens cirirgicas menos
relacionadas ao desenvolvimento de TD. Dados mais recentes mostram a existéncia de uma
relagdo entre a proctocolectomia total com anastomose ileoanal e bolsa ileal com maiores riscos
de TD. Ha associagdes entre a cirurgia laparoscopica e taxas reduzidas de desmoidogénese
(AELVOET, 2022; CLARK, 2019; CUNNINGHAM, 2022).

A localizacdo das mutacdes em APC é um fator de consideracéo na deciséo do tipo de
tratamento cirurgico, uma vez que a depender da localizacdo, o risco de cancer retal pode ser

maior ou menor, 0 que acarreta riscos da necessidade de nova cirurgia ap6s a colectomia.
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Mutacdes localizadas entre os cddons 1250 e 1450 estdo associadas a fendtipos mais severos
da PAF, com risco aumentado de cancer de reto, o que € uma contraindicagéo a abordagem por
colectomia total com anastomose ileorretal (AELVOET, 2022; CLARK, 2019; LAL,;
GALLINGER, 2000).

No caso de pacientes com CCR precedendo o tratamento cirurgico, as caracteristicas da
doenca oncoldgica tornam-se novos fatores para consideracdo. Em caso de ampla doenca
metastatica, deve ser considerada a ressec¢do paliativa. Tumores potencialmente curéveis
devem ser ressecados juntamente com todo o co6lon, com uma anastomose ileorretal, em
pacientes com poucos poélipos retais. Pacientes com tumores retais baixos ou volumosos tém
como op¢ao mais viavel a proctocolectomia total com ileostomia terminal. Em casos de tumores
retais mais altos, pode ser realizada anastomose em bolsa ileo-anal, a qual deve ser realizada
apos estadiamento, terapia adjuvante e observacao. Essa anastomose nao deve ser realizada em
caso de envolvimento esfincteriano, sendo preferivel a realizacdo de ileostomia terminal
(AELVOET, 2022; LAL; GALLINGER, 2000).

Deve ser realizada cirurgia de urgéncia em pacientes com CCR documentado ou
pacientes com adenomas com displasia de alto grau. A cirurgia deve ser realizada precocemente
em pacientes com sintomas gastrointestinais, maltiplos pélipos de 6 a 10 mm com dificil
manejo endoscopico, e aumento consideravel do nimero de pélipos em exames consecutivos.
Em pacientes jovens com menos de 10 adenomas e menores que 5 mm, a cirurgia pode ser
eletiva (CHUNG, 2022).

25 MANEJO E MONITORAMENTO CLINICO DAS MANIFESTACOES
EXTRAINTESTINAIS

E essencial que os pacientes com mutacdes do gene APC sejam triados para tumores
extraintestinais relacionados a PAF. No entanto, o monitoramento é feito de forma
individualizada para cada paciente, avaliando a melhor idade para o inicio da triagem e sua
frequéncia. Pacientes com mais de 10 ou 20 pdlipos intestinais, individuos com adenoma
colorretal com PAF e suas manifestacdes extraintestinais, ou pacientes com histéria familiar de
PAF tém maior risco de manifestacfes extracolonicas, necessitando de investigagdo mais
detalhada (DINAVARD et al., 2020).

2.5.1 Manejo de adenomas duodenais
Adenomas e pdlipos podem ser encontrados em mais da metade dos pacientes com PAF.

Apos a realizacdo da colectomia, o carcinoma periampular é o tumor maligno mais comum e
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com maior mortalidade em pacientes com PAF. Os tumores periampulares incluem as lesdes
encontradas na papila duodenal e ampola de Vater. Plipos nessa area podem causar obstrucao
do ducto pancreético, podendo causar pancreatite ou obstrucao biliar. O manejo ideal das lesdes
é feito por endoscopia ou cirurgia, sendo necessario ressec¢ao dos pélipos no momento da
descoberta. Na presenca de tecidos anormais, a bidpsia deve ser sempre feita mesmo sem haver
polipos (AIHARA; KUMAR; THOMPSON, 2014).

A escolha do método de tratamento é individual. As opcbes endoscopicas sdo por
excisdo por laco, coagulacdo com plasma de argonio, terapia fotodindmica e ablacéo térmica.
O tratamento cirurgico pode ser local, duodenotomia com polipectomia com ou sem
ampulectomia, duodenotomia sem retirada do pancreas e piloro e cirurgia de Whipple. Pélipos
pequenos séo retirados preferencialmente por coagulagdo com plasma de argonio. O tratamento
cirurgico é a escolha preferencial no caso de pélipos recorrentes, de rapido crescimento ou alto
grau de displasia, sendo feito principalmente pela técnica de Whipple (BERCOVICH; HALF;
ROZEN, 2009).

O acompanhamento do pdlipo depende da sua gravidade, sendo sugerido seguir 0s
critérios de Spingelman de p6lipo duodenal. O seguimento deve ser feito a cada 4 anos para o
estagio 0, a cada 2 a 3 anos no estagio I, a cada 1 a 3 anos para o estagio I, a cada 6 a 12 meses
no estagio Ill, e nos casos de estagio 4 sem ter feito tratamento cirirgico a cada 6 meses
(DINAVARD et al., 2020; VASEN et al., 2011).

2.5.2 Manejo de pdlipos gastricos

Apesar das lesdes gastricas geralmente serem benignas, os polipos adenomatosos
gastricos podem se tornar adenocarcinoma gastrico. O manejo adequado depende da leséo e
todos os polipos devem ser ressecados (polipectomia); porém, somente displasias de alto grau
devem ser tratadas cirurgicamente. Pélipos na regido do antro geralmente sdo adenomatosos e
a resseccdo € o método de escolha. Em caso de davida é recomendado a bidpsia. A severidade
do pdlipo gastrico deve ser baseada na sua quantidade, tamanho e histologia do pdlipo. Além
disso, todo individuo com PAF deve fazer a esofagogastroduodenoscopia de 1 a 3 anos para
acompanhamento (AIHARA; KUMAR; THOMPSON, 2014; ANDERSEN et al., 2022;
DINAVARD et al., 2020).

2.5.3 Manejo de tumores desmoides
A manifestacdo extraintestinal mais desafiadora da PAF é o TD, podendo causar elevada

morbidade e mortalidade. A investigacdo da fibromatose pode ser feita por tomografia
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computadorizada ou Ressonancia Magnética (RM), sendo preferencialmente realizada por RM.
Esté indicada a investigacdo em pacientes com massa abdominal palpavel no exame fisico,
individuos com sintomas sugestivos de obstru¢do abdominal, antes da realizagdo de colectomia
em pacientes com historia de fibromatose ou mutagdo do gene APC. O ultrassom pode ser util
na avaliacdo da parede abdominal em pacientes gravidas e para biopsias guiadas (VASEN et
al., 2011).

As opcOes de tratamento sdo diversas, variando entre farmacoldgico, cirurgico,
radioterapico ou quimioterapico. O manejo farmacoldgico é a primeira escolha, sendo feito pela
combinacéo do anti-inflamatério sulindaco em associagdo com tamoxifeno. Em caso de falha,
a quimioterapia ou radioterapia podem ser indicadas. Ndo ha consenso sobre as indicacGes
cirtrgicas. Para alguns autores, a cirurgia deve ser indicada no caso de obstrugdo, sendo
preferencialmente feita por bypass. Entretanto, outros reportam bons resultados ao realizar a
excisdo de TD mesentéricos extensos (DINAVARD et al., 2020).

2.5.4 Manejo de outras manifestagdes extraintestinais

As principais causas de morte no individuo com PAF sdo o CCR, os TD e neoplasias
periampulares. Portanto, é necessario um seguimento adequado, visando uma melhor qualidade
de vida para o paciente. A investigacdo das demais manifestacGes extraintestinais é feita de
forma individual. Entretanto, todos os pacientes com PAF devem passar por uma consulta
anual, sendo necessarios anamnese e exame fisico detalhados, devendo sempre observar
possiveis lesdes em tecidos moles e 0ssos. A tireoide também deve ser examinada durante o
exame fisico anual, principalmente em mulheres, em que deve ser realizado o ultrassom do
6rgdo em caso de suspeita (BERCOVICH, HALF, ROZEN, 2009; VASEN et al., 2011).

3 CONSIDERACOES FINAIS

Dado o exposto, entende-se que a PAF é uma doenca associada ao alto risco de
desenvolvimento de CCR e outros canceres, impondo-se a necessidade de acompanhamento
frequente e de intervencOes individualizadas. Os estudos mostraram, além da fungédo de
diagnostico, a capacidade progndstica dos testes genéticos para estes pacientes, capazes de
indicar severidade e risco de TD. Esses individuos devem realizar colonoscopia e EDA
precocemente, com inicio e frequéncia indicados de acordo com genética e padrdo pessoal e
familiar. A cirurgia profilatica é recomendada para 0s casos em que ainda ndo ha diagnostico

ou suspeita de CCR. A técnica é escolhida com base na distribuicdo da polipose e manutencéao
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da qualidade de vida do paciente, tendo como metas a remoc¢éo da mucosa sob risco e manter

continéncia e frequéncia da evacuagéo anal.
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