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Resumo: A Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) é uma doença autossômica dominante causada por uma 
mutação no Adenomatous polyposis coli (APC). Seus principais sintomas são hematoquezia, 
alteração do hábito intestinal e dor abdominal. O diagnóstico da PAF requer a combinação de 
sintomas, presença de adenomas na colonoscopia (mais de 10 ou 20, porém menos de 100), 
história familiar e teste genético positivo. A proctocolectomia é o tratamento de eleição em 
pacientes com grande acometimento para reduzir o risco de câncer colorretal, mas o tempo para 
sua realização deve ser individualizado."irmã 1, 10 anos, queixava-se de dor epigástrica e 
urgência para evacuar, associados a força e a dor anal. Irmã 2, 13 anos, apresentava dor 
abdominal após as refeições. Não havia histórico de sangramento por nenhuma das duas 
pacientes. Apresentavam história familiar materna de bisavó, avó e mãe com PAF. Efetuado 
painel de câncer colorretal hereditário e identificada a variante em heterozigose do gene APC. 
Foi realizada colonoscopia com resultado macroscópico de pólipos sésseis colónicos (0-Is) e 
efetuada polipectomia. No exame histopatológico evidenciou- se adenoma tubular com displasia 
de baixo grau, com exceção de um pólipo hiperplásico no cólon transverso na irmã 2."-"A PAF é 
uma doença familiar que se apresenta com sintomas específicos, sendo que a história familiar é 
fundamental para o rastreio diagnóstico."A colonoscopia é obrigatória, com múltiplas biópsias 
após a polipectomia. Para diagnóstico diferencial, deve ser efetuado teste genético. A maioria dos 
pacientes evolui para colectomia a fim de prevenir o desenvolvimento de câncer colorretal.
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