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RESUMO

Modelo do estudo: Relato de caso. Importancia do problema e comentarios: A Sindrome de
Gardner trata-se de uma variante da Polipose Adenomatosa Familiar (PAF), com associacdo de pdlipos
gastrointestinais, tumores de partes moles e tumores ésseos. E uma desordem rara e o diagndstico
precoce é crucial para redugao da morbimortalidade. O presente estudo relata um caso de Sindrome de
Gardner com seus achados clinicos e radioldgicos, além de apresentar breve revisdo da literatura.
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ABSTRACT

Type of study: Case report. Relevance and comments: Gardner Syndrome is a variant of Familial
Adenomatous Polyposis (FAP), with the association of gastrointestinal polyps, soft tissue tumors and
bone tumors. It is a rare disorder and early diagnosis is crucial to reduce its morbimortality. The present
report illustrates a case of Gardner Syndrome with its clinical and radiologic features, as well as a brief

review of the literature.

Keywords: Gardner Syndrome . Adenomatous Polyposis Coli. Intestinal Polyposis. Fibroma. Osteoma.
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Introducao

A Sindrome de Gardner, descrita por Gardner
em 1951, é uma doenga autossOmica rara determi-
nada pela mutagao do gene adenomatous polyposis
coli (APC), considerada uma variante da Polipose
Adenomatosa Familiar (PAF), esta ultima caracteri-
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zada por multiplos podlipos adenomatosos col6ni-
cos.12:3 Associando a prevaléncia destas duas enti-
dades, relata-se acometimento de cerca de 2,29 -
3,2 /100.000 pessoas,* sem diferenga significativa
entre os sexos.

Além dos pdlipos col6nicos presentes na PAF,
a sindrome de Gardner apresenta achados extrain-
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testinais: tumores fibrosos de partes moles e tu-
mores 0sseos, historicamente descritos como “tu-
mores moles” e “tumores duros”.®

Relata-se, no presente artigo, um caso de
Sindrome de Gardner e breve revisdo das suas par-
ticularidades com foco nas manifestacdes extrain-
testinais.

Relato de Caso

D.A., 37 anos, feminino, apresentou-se ao
servigo de Gastroenterologia em 2009 para investi-
gacao de queixas de refluxo e epigastralgia previa-
mente estudadas em outro servigo.

A paciente relatava surgimen-
to de massa cervical a direita desde
a infancia, com crescimento progres-
sivo e sem repercussdes clinicas até
a adolescéncia, quando apresentou
quadro de parestesia em membro
superior direito. Em 1993, foi reali-
zada resseccgdo parcial da massa,
cujo estudo anatomopatoldgico evi-
denciou fibrose com acentuada de-
posicdo de colageno, sem atipias.

Ao exame fisico, foi identifica-
do endurecimento da regido cervical
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Diante da identificagao da polipose gastroin-
testinal multipla, associada a tumor de partes mo-
les e osteoma de mandibula, a hipétese de Sindro-
me de Gardner foi aventada e a paciente passou a
ser acompanhada anualmente com exame clinico,
endoscépico e anatomopatolodgico.

Em 2011, biépsia de pdlipo ileal evidenciou
adenoma tubular com displasia epitelial de baixo
grau. A partir de 2012, em bidpsias das lesGes
col6nicas e retais foram diagnosticados adenomas
tubulares e tubulovilosos com atipias leves e dis-
plasia de baixo grau. (Figura 1 - Bidpsia do reto,
evidenciando adenoma tubular com atipias leves)

posterior direita, indolor a palpacgao,
sem sinais flogisticos, com aspecto

Figura 1: Bidpsia do reto, coloragdo hematoxilina-eosina, evidenciando adenoma

tubular com atipias leves.

de espessamento de pele, ndo sen-

do identificada massa delimitada.

Nao foram identificados outros achados em partes
moles ao exame e a anamnese nao evidenciou an-
tecedentes pessoais ou familiares de relevancia cli-
nica.

Ademais, a paciente referiu aparecimento de
massas indolores nas regides mandibulares bilate-
ralmente, com aumento progressivo e lento de suas
dimensoes, desde os 13 anos. Raspagem diagnos-
tica em 2006 apresentou histologia indicativa de
osteoma.

Em 2009, paciente iniciou quadro de refluxo
e vOmitos. Foram identificados multiplos pdlipos
gastricos, duodenais e colbnicos e retais a endos-
copia digestiva alta, colonoscopia e retossigmoidos-
copia. A polipectomia e o estudo patoldgico confir-
maram diagndstico de pdlipos gastricos de glandu-
las fundicas e pdlipos adenomatosos tubulares gas-
trointestinais sem atipias.
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A paciente foi internada em pelo menos duas
ocasifes para realizacdo de colectomia profilatica.
Entretanto, devido a multiplicidade dos pdlipos gés-
tricos e de intestino delgado associados, foi optado
pela equipe médica da Gastroenterologia pela ndo
realizagdo do procedimento.

Tomografia computadorizada (TC) dos seios
da face em 2016 evidenciou imagens nodulares
escleroticas com contornos lobulados nos seios
esfenoidais medindo até 1,3 cm no maior eixo, nos
ramos mandibulares, maior a esquerda medindo
1,0cm, e no etmoide anterior, devendo representar
multiplos osteomas. (Figura 2 - Tomografia compu-
tadorizada de seios da face evidenciando osteomas
em ramos mandibulares)

Na mesma data, a paciente foi submetida a
tomografia computadorizada do térax, que eviden-
ciou volumosa formagdo expansiva sélida e hete-
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Figura 2: Tomografia computadorizada de seios da face
evidenciando osteomas em ramos mandibulares

rogénea na regido supraclavicular direita, medindo
10,5 x 8,2 cm nos seus maiores eixos axiais, envol-
vendo os trés primeiros arcos costais direitos, que
apresentavam remodelamento ésseo. A lesdo re-

duzia o calibre das veias braquicefalica, subclavia e
jugular interna direitas, determinando sinais de sin-
drome da veia cava superior. A artéria subclavia
direita apresentava-se envolvida pela massa, po-
rém de calibre preservado. (Figura 3 - Tomografia
computadorizada do térax, com massa na regido
supraclavicular a direita).

Na Ressonancia Magnética do pescogo em
2016, a mesma massa foi identificada, caracteriza-
da por tecido com baixo sinal em todas as sequén-
cias, de permeio as fibras musculares dos musculos
paravertebrais locais, sem apresentar realce com
contraste paramagnético.

A histéria clinica da paciente, associada as
caracteristicas da massa cervical, com carater ex-
pansivo e de crescimento lento e progressivo, per-
mitiu diagndstico presuntivo de tumor desmaide.

A tomografia computadorizada de abdome em
2016, foram identificados os podlipos colGnicos
difusos, o maior no angulo esplénico medindo 0,9cm,
além de multiplas lesGes osteocondensantes em
ossos iliacos, sacro e vértebras toracolombares,
podendo corresponder a osteomas.

Paciente procurou o servigo de dermatologia
em 2016 devido a lesdo superficial em quarto qui-
rodactilo direito. Ao exame clinico, evidenciou-se
nédulo moével e eldstico acometendo tecidos super-
ficiais do dedo. Foi realizada bidpsia, confirmando
diagndstico de cisto epidermdide.

Figura 3 : Tomografia computadorizada do térax, com massa na regido supraclavicular a direita

328

http://www.revistas.usp.br/rmrp / http://revista.fmrp.usp.br



Em junho de 2017, a paciente foi submetida
a controle com ressonancia magnética de pescoco
e torax da lesdo na regido supraclavicular, que evi-
denciaram estabilidade das dimensdes da forma-
gao expansiva, caracterizada por aspecto hetero-
géneo com predominio de hipossinal nas sequén-
cias ponderadas em T1 e T2. Identificou-se discre-
to realce homogéneo ao meio de contraste, sem
sinais de restricdo a difusdo. A formagdo mantinha
contato com os corpos vertebrais adjacentes e com
a parede posterolateral do es6fago proximal, além
de determinar sinais de sindrome da veia cava su-
perior, com proeminéncia vascular na parede tora-
cica direita. Além disso, foram identidicados multi-
plos focos de baixo sinal em T1 e T2 nos corpos
vertebrais toracicos e arcos costais, provavelmente
osteomas. (Figuras 4 e 5 - Ressonancia Magnética
do Pescogo, com massa mal delimitada com baixo
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sinal em todas as sequéncias e realce homogéneo
ao meio de contraste paramagnético na sequéncia
THRIVE).

A paciente foi encaminhada ao ambulatério
de aconselhamento genético e mantém acompanha-
mento ambulatorial, sem programacao cirurgica.

Discussao

A Sindrome de Gardner é uma variante da
polipose adenomatosa familiar (PAF), cursando com
associagdo de polipos intestinais disseminados e
tumores dsseos e de partes moles. Estima-se que
50% dos pacientes com PAF apresentem manifes-
tagOes extraintestinais, usualmente subclinicas.®

A Sindrome FAP-Gardner é associada a alte-
racdo genética no brago longo do cromossomo 5
(5921-22), denominado adenomatous polyposis coli

Figura 4: Ressonancia magnética do pescoco, evidenciando massa com baixo sinal

em T1 e T2 na regiéo cervical a direita.

Medicina (Ribeirdo Preto, Online.) 2017;50(5): 326-32

329



Cruz IAN, Vergilio FS, Silva LLC, Cruz GAN.

Figura 5: Ressonancia magnética do pescogo, evidenciando realce pelo meio de contraste

paramagnético na sequéncia THRIVE.

locus (APC).6 Ha multiplos espectros de expressao
das alteracGes genéticas a depender da localizagdo
da mutacdo no gene, havendo, por conseguinte,
diferentes fendtipos associados.?”

O padrdo de hereditariedade é autossémico
dominante e a penetrancia do fendtipo gastrointes-
tinal é virtualmente de 100%, enquanto que as ma-
nifestagdes extraintestinais tém penetrancia variavel
e ndo tém relacdo com a quantidade de pélipos.57:8
No presente relato, ndo foi identificado padrao he-
reditario nos antecedentes familiares da paciente,
a qual deve fazer parte dos 20% dos casos repre-
sentam mutagles de novo, sem historia familiar.®

Usualmente, o aparecimento das lesdes de
partes moles ocorre nas primeiras duas décadas de
vida, sendo frequentemente a primeira manifesta-
gdo da sindrome. As lesGes superficiais de partes
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moles podem representar cistos de inclusdo epi-
dérmica, fibromas, lipomas ou tumores desmdides,
sendo que os cistos epidermadides sdo as mais pre-
valentes, estes Ultimos presentes em 50-65% dos
pacientes.!236

Os tumores de partes moles apresentam-se
como massas hipocelulares com bandas de colage-
no de distribuicdo e densidade variaveis. O estudo e
descricdo anatomopatoldgica destas lesoes fibrosas
ainda é inconsistente, de forma que lesGes virtual-
mente semelhantes podem ter diferentes nomen-
claturas (por exemplo: tumor desmdide, fibromato-
se congénita, fibroma).2 E interessante observar que
um mesmo paciente pode apresentar multiplas le-
sOes com caracteristicas microscopicas distintas.>

O tumor desmoide, achado extraintestinal de
maior relevancia clinica na paciente em questdo, é
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uma lesdo fibrosa benigna, porém localmente agres-
siva, com predominio na parede abdominal ou me-
sentério. Origina-se de estruturas musculoaponeu-
roticas,® ndo possui capsula e potencialmente infiltra
tecido muscular e fascias adjacentes, com baixo
potencial de metastatizagdo.:1°

O crescimento tumoral sofre influéncia hor-
monal pelo estrogénio, sendo o tumor desmodide
mais frequente em pacientes do sexo feminino,°
como no presente caso. Estima-se prevaléncia de
8,9% nos pacientes com PAF, sendo que estes pa-
cientes apresentam risco 1000 vezes maior de de-
senvolver tumor desmoide que a populagdo geral.b:11

Historia de trauma, cirdrgico ou ndo, frequen-
temente precede o aparecimento das massas de
partes moles, de forma que sua emergéncia em si-
tios de cicatriz ndo é incomum.12 A reacdo fibro-
blastica desencadeada pelo ato cirdrgico é respon-
savel por recorréncia de 40% dos casos dos tumo-
res excisionados, devendo-se restringir a aborda-
gem operatoria as lesGes sintomaticas.10

A paciente relatada apresentou sintomatolo-
gia associada ao tumor desmodide devido a com-
pressao extrinseca de estruturas vasculonervosas
na regiao cervico-toracica a direita. Em casos como
este, deve-se ponderar os riscos e beneficios de uma
abordagem cirurgica, considerando-se, também, a
alta taxa de recidiva local.

Quanto ao acometimento dsseo, a paciente
relatada exemplifica o predominio de osteomas nos
ossos da face, especialmente mandibula e seios
paranasais, como estabelecido na literatura. Estas
lesdes, presentes em cerca de 50% dos pacientes,
usualmente precedem o diagndstico de polipose
intestinal e se caracterizam por massa assintoma-
tica de crescimento progressivo.3>61113 O desen-
volvimento e o curso clinico dos osteomas ndo apre-
sentam relacdo direta com a evolugdo dos polipos
gastrointestinais ou neoplasia coldnica.!3 Apesar de
haver relatos de evolugdo para malignidade, a abor-
dagem dos osteomas pode ser necessaria por mo-
tivos estéticos ou clinicos.3!3
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As lesGes intestinais caracterizam-se por po-
lipos de distribuicdo difusa predominando nas algas
colonicas, mais frequentemente adenomas.® Tém
pico de diagndstico aos 22 anos e possuem taxa de
progressdo para malignidade tdao alta quanto
100%.12:36 A idade média de diagndstico de neo-
plasia col6nica nestes pacientes é de 39,2 anos.!?
Os polipos gastricos sdo mais usualmente polipos
de glandulas fundicas, como visto no presente caso,
com baixo potencial maligno. Ja os pdlipos duode-
nais apresentam alto risco de malignizagdo.* A
paciente deste estudo teve diagndstico de polipose
gastrointestinal aos 30 anos, apresentando atipias
nas bidpsias a partir dos 32 anos.

A colectomia total pode ser considerada, mas
ndo tem valor curativo, pois estes pacientes tém
alto risco de desenvolvimento de outras neoplasias,
como tumores periampulares, neoplasia de intesti-
no delgado e tumor papilifero de tiredide.t%15

Conclusao

Os fibromas relacionados a Gardner e os tu-
mores 0sseos constituem importante alerta clinico
de Sindrome de Gardner subjacente, usualmente
precedendo as manifestacdes intestinais.!! Nao
obstante sejam majoritariamente benignos, as le-
sOes Osseas e de partes moles podem ser localmente
agressivos, ocasionar sintomas compressivos e per-
turbagdo estética.

Apesar de inespecificos quando avaliados iso-
ladamente, o conjunto dos achados radioldgicos e
clinicos de polipose multipla gastrointestinal e ma-
nifestagdes extraintestinais torna o diagndstico su-
gestivo, permitindo abordagem precoce da doenga
e reduzindo morbimortalidade destes pacientes.

Salienta-se, ainda, a importancia da investi-
gacao familiar precoce, tendo-se em vista que 80%
dos casos de Sindrome de Gardner sdo hereditarios
com penetrancia completa.
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