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Introducio: A polipose adenomatosa familiar (PAF)trata-se de uma sindrome hereditaria de
carater autossoOmica dominante ocasionada devido a mutagdes no gene APC, tendo
localizagdo no cromossomo 5g21, compreendida na evolugdo precoce de inumeros adenomas
colorretais e junto a isso a elevacdo de risco de cancer colorretal em margem de 100% em
contexto ndo interventivo. Esse quadro hereditario, implica diretamente na desequilibrio em
via Wnt/B-catenina, como também devido a instabilidade em nivel celular progressiva.
Objetivo: Compreender os mecanismos moleculares oncologicos, quadro clinico,
implicagdes diagnosticas e intervengdes terapéuticas da PAF, instigando sua importancia em
previnir o cancer colorretal. Metodologia: Trata-se de uma revisdo de literatura baseada em
diretrizes internacionais, artigos cientificos em que se abordam cogni¢des genéticas, clinicas e
contexto terapéutico descritos na literatura médica atual. Resultados e Discussdo: Em
implicagdes mutacionais no gene APC resulta em agregacdo nuclear de [-catenina,
impactando na transcri¢do de genes de carater proliferativo e possibilidade adenomatosa
desde a juventude do paciente. Dessa forma, a apresentagdo clinica percorre padrdes tipicos,
em evidéncia de 100 poélipos, até mesmo contexto atipico, com declineo de agregacdo
polipoide e desenvolvimento tardio. Seguindo essa logica implicagdo colorretal, elencam-se
expressoes extracolonicas, em neoplasias de carater adenomas com acometimento duodenal,
desmoide, carcinoma com acometimento tireoidiano, possibilidade osteomatosa e
desenvolvimento congénito do epitélio retiniano. Em suma, o diagnostico envolve padrdes
clinicos, constatacdo em genética e mapeamento familiar. Logo, o exame colonoscdpico em
carater seriado ¢ significante acompanhamento, por outro lado a esofagogastroduodenoscopia
atua na analise avaliativa das lesdes duodenais, enquadradas no escore de Spigelman. Por fim,
a conduta terapéutica segue o padrdo cirurgico, em procedimento de colectomia total em
anastomose ileo-retal, ou até mesmo proctocolectomia em um uso de bolsa ileal, em condic¢ao
do numero polipoide em reto. Atualmente existe terapias farmacologica, exemplo os
inibidores de COX-2, impactam na diminui¢do da quantidade de pdlipos, ndo sendo substitivo
cirirgico. Conclusao: O quadro de PAF necessita de intervencdo integrada em concordancia
com diagnostico antecipado, acompanhamento intenso € promog¢do cirirgica necessaria,
pesquisa de rastreamento familiar.
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