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Caso Clinico: Polipose Adenomatosa
Familiar (FAP) em Criancga

TMRB, 10 anos, sexo feminino, natural do Parana. Admitida em maio de
2000 com queixa de colicas hé trés anos. Ao exame fisico ndo apresentava
alteracoes.

N

Na cidade de origem foi submetida a endoscopia digestiva alta com
multiplos pdlipos menores que 5 mm. O anatomopatolégico foi de adenoma
com baixo grau de displasia. A colonoscopia apresentava polipose intestinal
profusa (mais de 5000 polipos). Varios pélipos foram enviados para analise
histologica cujo resultado foi: adenomas com displasia de baixo grau. Além
dos exames endocoscépicos realizou radiografia de mandibula sem alteragdes
e fundo de olho sem alteracdes.

Nega histéria familiar de polipose.

Heredograma
Ca prostata Ca estdbmago/prostata
64 anos 64 anos

52 anos 48 anos

0.

21anos 19anos Polipose
10 anos

Devido a idade da paciente iniciou-se tratamento com inibidor
de COX-2 (celecoxib) na dose de 800 mg/dia. A paciente apresentou
intolerancia, com dose reduzida para 400 mg dia. Como manteve a

intolerancia, foi realizada reducao para 200 mg/dia.
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Continuagdo caso clinico: FAP em criangas

Ap6s um ano de seguimento foram repetidas a endoscopia e a
colonoscopia. Os polipos gastricos apresentaram reducdo parcial; os
polipos intestinais ndo apresentaram progressao no namero, tamanho

ou grau histologico.

Foi realizada investigagdo dos pais e dos irmaos da paciente. Todos

apresentaram colonoscopia e endoscopia digestiva alta normais.

Os pais foram orientados quanto a possibilidade de teste genético.
A paciente foi submetida a seqtienciamento do gene APC; observando-
se proteina truncada causada por delecdo da seqiiéncia AAAGA no
cédon 1309.

A paciente manteve o tratamento com inibidor de COX-2 até janeiro
de 2003. Foi submetida a colonoscopia com presenca de adenomas
com displasia de alto grau. A partir deste resultado foi prospota

protocolectomia com bolsa ileal em ] e anastomose ileo anal.

A paciente atualmente tem 13 anos, estd em acompanhamento

psicolégico, em preparo para o procedimento.
Discussao

A paciente tem uma mutagao de novo, que ocorre em cerca de 30%
dos casos de FAP. A mnutacdo no cédon 1309 apresenta fenétipo

agressivo.

O tratamento de escolha para FAP que afeta o célon e o reto é a
protocolectomia com construgao de um revervatorio ileal e anastomose
ileo anal. Entretanto, pela idade da paciente foi optado por retardar
a cirurgia, pois os efeitos da remocdo de todo o intestino grosso em

criancas ndo esta totalmente determinada.

A utilizacao de inibidores de COX-2 esta aprovada para o tratamento
da FAP . Nos estudos clinicos, a dose na redugao no namero e tamanho
dos polipos foi de 800 mg/dia. A paciente deste caso clinico tolerou
apenas a dose de 200 mg/dia, entretanto esta dose proporcionou
a estabilidade dos polipos por cerca de dois anos. Assim como nos

ensaios clinicos, o efeito dos inibidores de COX-2 é temporario.



Artigo: FAP em adolescentes

Teenagers with familial adenomatous polyposis:

what is their risk for colorectal cancer?
Church JM, McGannon E, Burke C, Clark B.
Dis Colon Rectum 2002; 45 (7): 887-889

PURPOSE: Familial adenomatous polyposis is a general growth disorder caused by highly penetrant germline
mutations in the tumor suppressor gene APC. The major manifestation of these mutations is colorectal adenomatous
polyposis, which, if untreated, leads to early development of colorectal cancer. To prevent this from happening,
endoscopic screening of at-risk family members begins early in the second decade of life. Patients with adenomas are
offered surgery sometime in that decade. There is a concern about the risk of cancer in teenagers if such surgery is
deferred. We conducted this study to investigate that risk. METHODS: A brief survey was sent by facsimile or mail
to all familial adenomatous polyposis registries affiliated with the Leeds Castle Polyposis Group. This questionnaire
asked for the number of teenage or younger patients in the registry diagnosed with invasive colorectal carcinoma.
Other questions addressed the stages and treatment of the tumors and the outcome of their treatment. Patients with
carcinoma-in-situ or intramucosal carcinoma were excluded. RESULTS: Replies were received from 26 of 52 registries,
but not all questions were answered by all registries. There were 14 patients identified as having invasive colorectal
cancer younger than 20 years, the youngest of whom was 9 and the oldest 19. Two patients had two cancers each.
Three patients were diagnosed at surgery, and seven were diagnosed when they presented with symptoms. Of the
13 cancers that had staging information, 8 were TINOMO; 1 was T2NOMO; 2 were TxN1IMO; 1 was T3NOMO; and
1 was TxNxM1. Only one patient died of their colorectal cancer. CONCLUSION: Cancer occurs rarely in familial
adenomatous polyposis patients younger than 20 years, and only 1 case was reported younger than 15 years. Surgery

for colorectal polyposis usually can be deferred safely until at least the age of 15, unless suspicious lesions are found.

Table 1.
Patients With Colorectal Cancer Diagnosed Under the Age of 20 Years
Case D;?;?\ 5;. e Dlag::;sr of SWEF;;OC'E? of Sev::;; of Site of Cancer Stage Treatment Outcome FO':SH";;UD
1 19 Surgery None Severe Rectum NS APR Died of desmoid
2 19 Surgery None NS Colon NS IRA ANED 97
3 gl * Endoscopy None NS Sigmoid T1 IPAA ANED 125
4 19 Endoscopy Anemia Mild Descending T IPAA NS NS
5 19 Endoscopy Bleeding/diarrhea Severe Sigmoid T IPAA NS NS
6 19 Surgery Diarrhea Severe Transverse/ spl flex  Tx, N1 IPAA NS NS
7 18 Endoscopy None Severe Rectum T IPAA ANED 86
8 18 NS Severe NS Tx, N1 NS ANED 78
9 19 NS Diarrhea Severe Rectum T3 TPC, ileo/stomy  ANED 19
10 18 Ba enema Bleeding/diarrhea NS Transverse Tx,Nx NS Died, liver metastases
1 9 NS NS NS Colon T TPC, ileo/stomy NS
12 18 NS NS Severe NS T, T1  IPAA ANED 15
13 18 Endoscopy Diarrhea Severe Transverse T IPAA NS NS
14 18 Endoscopy Bleeding/diarrhea Severe Transverse T2 IRA NS NS

NS = not stated; APR = abdominoperineal resection; IRA = ileorectal anastomosis; ANED = alive, no evidence of disease: IPAA = total .p-roc:ocoleciomy and ileal
pouch-anal anastomosis; spl flex = splenic flexure; TPC = total proctocolectomy; mets = metastases.
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