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Caso Clinico:
Sindrome de Cowden

FA, 67 anos, sexo feminino, admitida no Departamento de Oncogenética

do Hospital do Cancer A.C. Camargo em janeiro de 2003.

Relata dois tumores de mama: o primeiro diagnosticado aos 56 anos e o
segundo aos 61, ambos com multicentricidade. Durante o estadiamento do
primeiro tumor de mama, foram diagnosticados um lipoma abdominal e um

meningioma.

A paciente foi submetida a novos exames onde foram diagnosticados :
dermatofibroma, macrocefalia (percentil 98), hemangioma hepatico, nédulo
em tiredide, ttero bicorno e pélipos colonicos harmatomatosos. Todos esses
achados sdo descritos em individuos com Sindrome de Cowden.

Na investigacdo familiar verificou-se que a irma teve cancer de mama
bilateral aos 45 anos. A paciente tem trés filhos, sendo que apenas um aceitou
realizar investigacao. Este filho tem atualmente 44 anos e apresenta tireoidite
de Hashimoto e “pectus escavatum” e um dos seus filhos também possui

“pectus escavatum”

A paciente e familiares fazem acompanhamento periédico.
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Legenda

Ca de mama, lipoma,
meningioma, macrocefalia,
hemangioma hepatico,

nddulo tiredide, pdlipos
colénicos, utero bicorno.

O Ca de mama bilateral
Tireoidite de Hashimoto,
Pectum escavatus

Pectum escavatus

Heredograma
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Artigo:
Critérios Diagnodsticos
da Sindrome de Cowden

Will the real Cowden syndrome please stan up:

revised diagnostic criteria
Charis Eng

] Med Gemetics 2003; 37: 828-830

A Sindrome de Cowden é uma doenca autossdmica dominante
caracterizada por maltiplos harmatomas e alto risco para o
desenvolvimento de cadncer de mama, tiredide e talvez outros
tumores.

A incidéncia da Sindrome foi estimada em 1 caso em um milhdo
de individuos, baseada em um estudo epidemiolégico holandés.
Entretanto, apds a identificacdo do gene, estima-se que incidéncia
seja 1 caso em 200.000. Acredita-se porém, que esta incidéncia esteja

subestimada devido a variabilidade da expressao da sindrome .

O gene associado a sindrome é o PTEN. Quando a familia é
diagnosticada com Sindrome de Cowden, de acordo com critérios
do “International Cowden Consortium”, a mutacdo é identificada em

aproximadamente 80% dos casos.

Os critérios para diagndstico clinico da sindrome foram revisados
em 2000.

Critérios para Diagndstico da Sindrome de Cowden
- Versao 2000 - “International Cowden Consortium”

Critérios Patognomonicos
Lesdes mucocutaneas
Triquilemomas faciais (harmatomas do foliculo piloso)
Acroqueratose (lesao papilomatosa de extremidades)
Péapula papilomatosa (“florida”)

Lesdes de mucosas



Continuacdo: Critérios Diagnosticos da Sindrome de Cowden

Critérios para diagnostico
da Sindrome de Cowden -
Versao 2000 -

“International Cowden Consortium”

Critérios Maiores
Cancer de mama
Céancer de tire6ide (ndo medular)
Macrocefalia (acima do percentil 95)
Doenca de Lhermitte-Duclos (DLD)

Cancer de endométrio

Critérios Menores
Outras lesoes de tiredide (ex. adenoma)
Retardo mental ( QI<75)
Harmatomas gastrintestinais
Doenca fibrocistica da mama
Lipomas
Fibromas

Tumores génito-urinarios (carcinoma de
células renais) ou alteracdes morfolégicas

Diagnéstico operacional em um
individuo
(1) Lesao mucocutanea se:

v Seis ou mais papulas faciais, sendo que
trés ou mais devem ser triquilemomas, ou
v papulas cutaneas faciais e papulomatose
oral, ou

v papulomatose oral e acroqueratose, ou

v Seis ou mais queratoses palmoplantares

(2) Dois critérios maiores, sendo que um deve

incluir macrocefalia ou DLD
(3) Um critério maior e trés critérios menores

(4) Quatro critérios menores

Diagnostico em uma familia onde um in-
dividuo tem Sindrome de Cowden

(1) Critérios patognomonicos

(2) Qualquer critério maior com ou sem critério

menor

(3) Dois critérios menores

Acompanhamento '

As recomendacdes de seguimento sao
direcionadas para os tumores que fazem parte

da sindrome.

Homens e mulheres devem ser submetidos a
exame fisico anual a partir dos 18 anos, ou cinco
anos antes do aparecimento de tumores nos
familiares. Deve-se ter atencdo para alteracdes

de pele e tiredide

Para mulheres deve ser orientado o auto-
exame das mamas, que deve ser iniciado a partir
dos 25 anos e mamografia anual a partir dos 30
anos, ou cinco anos antes do aparecimento dos

tumores nos familiares.

Programacao das Proximas Reunioes
Dia/Horario: Tercas-feiras das 9 as 10 horas
Local: Sala de Reunides da Pediatria

ata ema

Hospital do Cancer

oordenador

17/06/2003 Cancer Renal Familiar

Dr Sténio Zequi




