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Resumo: INTRODUGCAO: A polipose adenomatosa familiar é caracterizada pela presenca de centenas de
polipos adenomatosos colorretais, que costumam surgir na adolescéncia e, se ndo ressecados,
evoluem para cancer colorretal por volta dos 40 anos. RELATO: Paciente, masculino,13 anos,
evoluia com hematoquezia intermitente desde os 10 anos e prolapso retal desde os 12 anos. Ha 4
meses do internamento, apresentava diariamente diarreia aquosa, vOmitos e perda de peso.
Realizou colonoscopia que evidenciou retocolite com retite ativa e multiplos pseudopdlipos em
todo o célon, com bidpsia mostrando a presenca de pdlipos adenomatosos com displasia de baixo
grau. Apés 1 més e meio, repetiu a colonoscopia que manteve achados semelhantes e na biopsia,
a presenca de displasia em dto grau. Adicionamente, dosagem sérica de antigeno
carcinoembrionério (CEA) mostrou-se elevada. A endoscopia disgestiva alta ndo exibiu
alteragdes. Nao apresentava historia familiar positiva para cancer colorretal. Dado o diagnéstico
histopatol gico de polipose adenomatosa com atipia de alto grau, foi realizada colectomia total,
abaixamento de ileo e ileostomia em alca. A peca cirlrgica mascroscopicamente exibia mais de
1000 padlipos e a histologia mostrou pdlipos adenomatosos com displasia de baixo a alto grau.
DISCUSSAO: Observa-se que o paciente referido apresentou instalagio precoce da doenca, visto
j& apresentar-se ao diagndstico, na adolescéncia, com centenas de pdlipos, atipias celulares e
elevacdo do CEA, fato ndo comumente descrito na literatura. Adicionalmente, como paciente néo
apresenta historia familiar positiva, acredita-se tratar de um caso incluso no espectro de 25% dos
pacientes que sao diagnosticados com mutacbes “de novo”’, conforme estudos revelam.
CONCLUSAO: Dessa forma, considera-se de suma importancia o diagnéstico precoce,
proporcionando colectomia profilética, o acompanhamento clinico estreito, visando identificar
manifestaces extraintestinais, e o rastreio familiar, visando evitar um desfecho desfavoravel e
permitir um adequado desenvolvimento da crianca.
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