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Polipose adenomatosa familiar:
um relato de caso

Sofia Correia,* Catia Andrade**

RESUMO

Introducéo: A sindroma de polipose adenomatosa familiar (PAF), na sua forma cldssica, é autossémica dominante. Os indivi-
duos afetados podem permanecer assintomaticos por vérios anos, pelo que se houver histéria familiar de PAF dever-se-4 man-
ter suspeicdo clinica. Assim, este relato de caso pretende reforcar o papel do médico de familia na abordagem desta patologia
rara e realcar a necessidade de um trabalho em equipa e de cuidados de satide perfeitamente coordenados, tendo em conta as
dificuldades existentes no seu diagnéstico atempado.

Descricao do caso: Utente com 20 anos observada pela sua médica de familia por histdria de vémitos, deje¢des diarreicas fre-
quentes e perda ponderal de 7kg com duas semanas de evolugdo. Ao exame objetivo, com dor a palpacdo e sinal de blumberg
presente na transicdo da regido peri-umbilical para o hipocondrio esquerdo. Através da entrevista clinica e realizacdo do geno-
grama familiar verificou-se a existéncia de um padréo de transmissao hereditéria de patologia do trato gastrointestinal. Foi en-
viada para o servico de urgéncia hospitalar, onde se excluiu a existéncia de patologia cirtirgica abdominal e/ou ginecolégica,
tendo tido alta referenciada para consulta de medicina interna. Apds realizacdo de colonoscopia total ficou internada para res-
secdo cirtirgica de adenocarcinoma do célon sigmdide.

Comentario: Este caso real¢a simultaneamente a importancia do genograma familiar e a limitagdo temporal a sua aplicacdo
pelo médico de familia. Reforca ainda a importéncia da integracao e coordenagdo de cuidados de salide nesta patologia. O mé-
dico de familia deverd conhecer as possiveis complicacdes da intervencdo cirlrgica realizada, bem como outras patologias
associadas a PAF e qual o tipo de acompanhamento que deve ser feito nestes utentes. Neste caso ha ainda que ter em consi-
deracdo a necessidade de rastreio de outros familiares afetados e a importancia da consulta pré-concecional e/ou de diagnés-
tico pré-natal.

Palavras-chave: Polipose adenomatosa familiar; Dor abdominal; Genograma; Medicina geral.

INTRODUCAO
sindroma de polipose adenomatosa familiar
(PAF) é caracterizada pelo desenvolvimento
de centenas a milhares de adenomas colorre-
tais. E acompanhada pelo aparecimento de
cancro colorrectal em quase 100% das pessoas afetadas
até aos 40 anos de idade, representando cerca de 0,5%
dos casos de cancro colorretal. Na sua forma clédssica é
uma doenca autossémica dominante.

seja feito o diagnéstico aum individuo se contactem to-
dos os familiares que possam ser afetados para rastreio.?

O presente relato de caso pretende demonstrar aim-
portancia do trabalho em equipa na facilitacdo do aces-
so aos cuidados de satide e na satisfacdo das necessi-
dades em satide dos utentes. Descreve uma patologia
rara, na qual o genograma familiar tem um papel fun-
damental, exemplificando as dificuldades que, por ve-
zes, existem no diagnéstico atempado e demonstra o

Por ser habitualmente assintomdtica até ocorrer a
transformacdo neopldsica, o seu diagndstico precoce
pode ser dificil no caso de nao haver casos detetados.
Assim, o conhecimento da histéria familiar permite um
maior grau de suspeicdo, sendo fulcral que assim que
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papel do médico de familia na abordagem de quadros
indiferenciados e na coordenac¢do de cuidados. Pre-
tende-se ainda responder a questdo de qual serd o pa-
pel do médico de familia no diagnéstico e acompa-
nhamento desta patologia rara.

DESCRICAO DO CASO
Identificacao e histéria pessoal
Maria (nome ficticio) é uma utente de 20 anos de



idade, caucasiana, natural de Sao Miguel, onde sempre
residiu. Tem o 12° ano de escolaridade completo e tra-
balha como empregada de comércio. E solteira e sem
companheiro no momento desta consulta.

Como antecedentes pessoais apresenta asma, rinite
alérgica, miopia e astigmatismo. E acompanhada em
consulta de cirurgia geral ap6s exérese de fibroadeno-
ma mamadrio. A sua medicacdo habitual inclui: contra-
cec¢do oral combinada, inalador pressurizado de salbu-
tamol 100 microgramas (duas inalagdes a cada oito ho-
ras nas crises) e inalador de p6 contendo 320 micro-
gramas de budesonida e 9 microgramas de formoterol
(uma inalacado de 12 horas em 12 horas).

Caracterizacao familiar

A Maria integra uma familia nuclear em fase V do ci-
clo familiar de Duwvall e de classe social IV (média-bai-
xa), de acordo com a escala de Graffar:

O genograma familiar e a psicofigura de Mitchell en-
contram-se representados na Figura 1, de acordo com
as informacdes fornecidas pela Maria em consulta. Re-
lativamente a histéria familiar destaca-se av6 paterna
falecida aos 57 anos por neoplasia intestinal, tia pater-
na com histéria de exérese de parte do intestino, duas
primas paternas em primeiro grau com neoplasia in-
testinal, avd materno, mae e duas tias maternas cegas
por doenca oftalmolégica hereditéria.

Histoéria da doenca atual

No final de julho de 2016 Maria recorre a unidade de
salide para vacinagdo. Ao conversar com a enfermeira
de familia refere varios episédios de diarreia, vomitos
e perda de peso acentuada. Perante este quadro, a en-
fermeira de familia alertou a médica.

Maria foi observada no mesmo dia, referindo na con-
sulta que se encontrava com vomitos alimentares (apro-
ximadamente trés a quatro por dia), nao biliosos, nao he-
maticos e ndo fecaloides desde ha duas semanas, com de-
jecoes diarreicas de duas em duas horas com fezes sem
sangue, muco ou pus e perda de peso de 7kg (passou de
66kg para 59kg) no referido periodo. Referia também ano-
rexia, tonturas, dor abdominal tipo “agulha” (sic), inter-
mitente, no hipocondrio esquerdo e regido peri-umbili-
cal, sem irradiacdo, que aliviava com as dejecdes, agra-
vava com os vomitos e a tosse, acordando-a durante a noi-
te. Referia ainda que sentia “um novelo” (sic)na transicao

relatosdecaso

da regido peri-umbilical para o hipocondrio esquerdo.
Negava febre, dispneia, dor toracica e sintomas do trato
genitourindrio, como distria, pitria, hematuria, urgén-
cia miccional, leucorreia ou hemorragia uterina anéma-
la. Mencionava também obstru¢do nasal, rinorreia ante-
rior mucosa, crises de esternutos e prurido nasal e do pa-
lato. Negava crises de asma no dltimo més.

Ao exame objetivo apresentava pele e mucosas co-
radas e hidratadas, sem sinal da prega cutanea. Tinha
uma pressao arterial de 108/66mmHg, frequéncia car-
diaca de 68 batimentos por minuto e saturagdo de oxi-
génio de 99%. A auscultacdo cardiaca era ritmica, sem
sopros, e na auscultacdo pulmonar apresentava mur-
murio vesicular mantido e simétrico, com varios sibi-
los bilaterais expiratérios. O abdémen era normal a ins-
pecdo e a auscultacdo os ruidos hidroaéreos estavam
presentes, com timbre normal e frequéncia aumenta-
da. Sem massas ou organomegalias palpéveis apresen-
tava dor a palpacao superficial e profunda da regiao
peri-umbilical, hipocondrio e flanco esquerdos, com
defesa e sinal de blumberg presente. Quando se en-
contrava em posicao ortostdtica era possivel palpar
massa na transicdo da regido peri-umbilical para o hi-
pocondrio esquerdo, dolorosa ao toque. O teste de gra-
videz era negativo e o exame com fita teste urindria
apresentava apenas vestigios de leucécitos.

Posto isto, colocaram-se como hipéteses diagndsti-
cas doenca inflamatéria intestinal, hérnia da parede
abdominal encarcerada ou patologia hereditdria do tra-
to gastrointestinal, pelo que foi referenciada ao servigo
de urgéncia do hospital de referéncia, ap6s prescricao
de medicacdo de acordo com queixas respiratorias. Foi
aindarevistaatécnicainalatoria e feitas as devidas cor-
recoes, uma vez que se objetivaram falhas na mesma.

No mesmo dia foi observada no servigo de urgéncia
do hospital de referéncia pela cirurgia geral, tendo fei-
to andlises ao sangue e urina, bem como radiografia
abdominal que se encontravam normais. Foi igual-
mente observada no servi¢o de ginecologia, tendo rea-
lizado ecografia pélvica que nao revelou alteracées.

Ap6s excluirem uma possivel causa cirdrgica e/ou gi-
necolégica foi encaminhada para a drea médica do ser-
vico de urgéncia, onde teve alta ap6s referenciacdo para
consulta de medicina interna para estudo do quadro.

Em setembro de 2016 é observada em consulta de
medicina interna. Na informacéao clinica de retorno
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para a médica de familia é referido que, apesar de pa-
recer haver relacao entre o inicio dos sintomas e pro-
blemas laborais e insénia, a utente relacionava a perda
de peso apenas com a diarreia e com os vémitos. Mes-
mo ndo conseguindo palpar qualquer massa abdomi-
nal foi pedida uma ecografia abdominal para exclusao
de hérnia da linha branca, o que ndo se verificou. Ana-
liticamente, o hemograma, leucograma, proteina C rea-
tiva, funcao hepética e func¢ao renal eram normais, ten-
do sido pedida também a velocidade de sedimentacio,
funcao tiroideia, estudo da cinética de ferro, endosco-
pia digestiva alta e colonoscopia total. Foi medicada
com trimebutina 200mg um comprimido trés vezes ao
dia e metoclopramida 10mg um comprimido duas ve-
zes ao dia.

No inicio de outubro a utente é internada no servi-
¢o de cirurgia geral apés realizacdo de colonoscopia to-
tal, que mostrou massa no célon sigmoide, vegetante e
estenosante, cuja biopsia revelou adenocarcinoma do
c6lon sigmoide. A 14 de outubro foi submetida a co-
lectomia total com anastomose ileo-retal baixa com
bolsa em J, com dissec¢do de todo o c6lon por laparos-
copia e isolamento do reto e anastomose ileo-retal por
via laparotémica. A andlise histolégica revelou adeno-
carcinoma invasor, com dreas produtoras de muco, G2,
que invadia toda a espessura da parede e o tecido adi-
poso subseroso, com serosa visceral poupada e mais de
100 pélipos no restante célon. Da avaliagcao efetuada
concluiu-se que apresentava um tumor em estadio IIA
(T3NOMO). Em consulta de grupo multidisciplinar foi
decidido, tendo em conta o quadro clinico, que man-
teria vigilancia oncolégica sem necessidade de qui-
mioterapia. A Maria foi orientada para consulta de on-
cologia e consulta de cirurgia geral, onde tem sido
acompanhada.

Ap6s alta do internamento tem tido consultas men-
sais com a sua médica de familia para renovacao de cer-
tificado de incapacidade tempordria para o trabalho,
por ainda nao se encontrar apta para trabalhar, uma vez
que mantém dejecdes diarreicas frequentes na sequén-
cia da cirurgia, bem como alguns episédios de pouchi-
te e estenose da bolsa, com necessidade de interna-
mento, que resolveram com dilatacdo endoscépica.

COMENTARIO
Este caso clinico demonstra a importéancia de co-
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nhecer a histéria familiar dos utentes. Através do ge-
nograma familiar foi possivel perceber a existéncia de
um padrdo de transmissdo hereditédria de patologia do
trato gastrointestinal. O tempo que leva a realizar um
genograma constitui uma limitacdo deste instrumen-
to, tendo em consideracdo o agendamento de consul-
tas de 20 em 20 minutos, pelo que o mesmo nao foirea-
lizado na primeira consulta.® Foi, no entanto, aborda-
da a histéria familiar no primeiro contacto com a uten-
te, que mencionou todos os familiares que apresenta-
vam problemas gastrointestinais.

Apesar de a Maria ter em Portugal Continental vérios
familiares com o diagnéstico de PAE desconhecia que
esta doenca estivesse na origem dos casos de patologia
gastrointestinal que ocorriam na familia e que o seu
pai deveria ter feito o rastreio para esta patologia.

O olhar atento da enfermeira de familia e a comuni-
cacdo da mesma com a médica permitiram uma orien-
tacdo mais rdpida e eficaz do caso.

A presenca de dor abdominal com sinais de alarme
(perda de peso superior a 5% num periodo tempo in-
ferior a trés meses; histéria familiar de patologia gas-
trointestinal; sintomas noturnos; presenca de defesa
na palpacdo do abdémen e sinal de blumberg presen-
te) levaram a referenciacdo da utente para o servico de
urgéncia, dada a necessidade de realizar exames com-
plementares de diagnéstico com urgéncia para escla-
recer o quadro abdominal.*

Apés a alta do servico de urgéncia e a observacdo em
consulta de medicina interna decorreu ainda algum
tempo até a realizacdo da colonoscopia total, exame
que continua a nao estar acessivel nos cuidados de sati-
de primérios na ilha de Sdo Miguel, estando o seu pe-
dido pelo médico de familia dependente da referen-
ciacdo do utente a consulta hospitalar.

O tratamento cirtrgico ao qual a Maria foi submeti-
da (colectomia total com anastomose ileo-retal baixa
com bolsa em J) é uma das principais op¢des de trata-
mento para a forma cldssica da PAE mas implica vigi-
lancia endoscépica anual da bolsa pelo risco aumen-
tado de carcinomas e adenomas da mesma.? Pode ter
como complicacdes dejecdes diarreicas frequentes, es-
tenose da bolsa e pouchite, as quais a Maria tem apre-
sentado apés a intervencdo e que interferem na sua
qualidade de vida, impedindo-a de trabalhar por en-
quanto. Devido ao transito intestinal rdpido apresenta-
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do pela Maria deverdao também vigiar-se possiveis dé-
fices de vitamina B12.58

Relativamente ao seguimento da Maria, nos utentes
com o diagndstico de PAF é importante convocar os fa-
miliares em risco de apresentar esta sindroma, no-
meadamente os de primeiro grau, bem como alertar
para a importancia do rastreio através de retosigmoi-
doscopia ou de colonoscopia anual a partir dos 10-12
anos.”'® Existem ainda testes genéticos que devem ser
realizados sempre que possivel a partir dos 10-12 anos,
mas que podem apresentar falsos negativos pelo que,
mesmo que o teste seja negativo, deve programar-se
uma vigilancia sigmoidoscépica a cada trés a cinco anos
até aos 40 anos de idade.>®

Aprobabilidade de transmissdo desta sindroma para
os filhos deve ser explicada e deve relembrar-se a im-
portancia da realizacdo da consulta pré-concecional,
assim como a referenciacdo para a consulta de diag-
noéstico pré-natal quando a Maria quiser engravidar.

No acompanhamento de utentes com PAF é impor-
tante ter presente a necessidade de vigiar o apareci-
mento de outros tipos de patologia, como tumor des-
moide, neoplasia tiroideia e hipertrofia congénita do
epitélio da retina, motivo pelo qual estd recomendada
a endoscopia digestiva alta a cada seis meses a quatro
anos, de acordo com o estadio de Spigelman de poli-
pose duodenal, a partir dos 25-30 anos; a ecografia ti-
roideia anual a partir dos 25-30 anos e o exame oftal-
molégico anual. No caso de surgirem sintomas ou fa-
tores de risco para tumor desmoide, como histéria fa-
miliar de tumor desmoide, mutacdo para além do
codéao 1444 de Adenomatous Polyposis Coli, massa ab-
dominal palpavel ou sintomas sugestivos de obstrucao
de 6rgdao abdominal, a tomografia computorizada ou a
ressonancia magnética abdomino-pélvica estdo reco-
mendadas.®

Finalmente, é de valorizar o facto de a Maria ter acei-
tado o convite para apresentar o seu caso peculiar aos
alunos de medicina da universidade local.
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ABSTRACT

FAMILIAL ADENOMATOUS POLYPOSIS: A CASE REPORT

Introduction: The familial adenomatous polyposis syndrome (FAP), in its classic form, is autosomal dominant. The affected in-
dividuals may remain asymptomatic for several years, so it's important to know their family history and maintain a certain de-
gree of clinical suspicion. Therefore, this case intends to reinforce the role of the family doctor in the approach of this rare pa-
thology and emphasize the need for perfectly coordinated teamwork and health care, bearing in mind the difficulties of a ti-
mely diagnosis.

Case description: A 20-year-old woman was observed by her family doctor for vomiting, frequent diarrhea and weight loss of
7kg in the last two weeks. She had pain and rebound tenderness on palpation of the peri-umbilical region and left hypochon-
drium. Through the clinical interview and realization of the family genogram, it was verified the existence of a pattern of here-
ditary transmission of the pathology of the gastrointestinal tract. She was sent to the emergency department of the hospital,
where the existence of surgical and gynecological pathology was excluded, having medical release but referred for internal me-
dicine consultation. After a complete colonoscopy, she was admitted for surgical resection of adenocarcinoma of the sigmoid
colon.

Comment: This case highlights both the importance of the genogram and the temporal limitation on its application by the fa-
mily doctor. It also reinforces the importance of integrating and coordinating health care in this pathology. The family doctor
should know the possible complications of the surgical intervention, as well as other pathologies associated with FAP and what
kind of follow-up should be done in these patients. In this case, it is also necessary to take into account the need for screening
of other affected relatives and the importance of pre-conception consultation and/or prenatal diagnosis.

Keywords: Familial Adenomatous Polyposis; Genogram; Abdominal Pain; General Practice.
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