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INTRODUCAO

A sindrome de Gardner (SG) ¢ uma doenga
genética rara, de heranca autossomica domi-
nante, considerada uma variante da polipose
adenomatosa familiar (PAF), caracterizada por
multiplos polipos colorretais com alto potencial
de malignidade, osteomas multiplos e tumores
de tecidos moles (D’AGOSTINO et al., 2023;
TIOL-CARRILLO et al., 2021). As mutacdes
no gene Adenomatous Polyposis Coli (APC),
localizado no cromossomo 5g21, sdo responsa-
veis tanto pela SG quanto pela PAF classica,
apresentando manifestacdes fenotipicas mais
amplas (CAMPOS et al., 2003).

Pacientes com SG apresentam risco elevado
de cancer colorretal precoce, com prevaléncia
variando de 47 a 67%, e quase 100% dos poli-
pos colorretais tendendo a malignizag¢do se ndo
tratados (BLACKWELL et al., 2023). O desen-
volvimento de podlipos geralmente inicia por
volta dos 20 anos (TIOL-CARRILLO et al.,
2021), e a transformagdo maligna ocorre entre
30 e 50 anos, com idade média de diagndstico
de 39,2 anos (D’AGOSTINO et al., 2023). A-
proximadamente 59% das mortes em pacientes
com SG estdo relacionadas a cincer colorretal
com metastases (BLACKWELL et al., 2023).
Além disso, manifestagdes extracolonicas, co-
mo hepatoblastoma, carcinoma de tireoide, tu-
mores mesenquimatosos de pele e tecidos mo-
les, podem surgir desde a infancia, aumentando
a complexidade clinica da sindrome (ALBA-
PAVON et al., 2023; TIOL-CARRILLO et al.,
2021).

O diagnéstico precoce ¢ fundamental para
prevenir complicacdes graves, sendo a vigilan-
cia colonoscopica recomendada a partir dos 12
a 14 anos ou antes em casos de sintomas como
sangramento retal ou mucorreia (ALBA-PA-
VON et al., 2023). A triade diagnéstica classica

inclui osteomas multiplos, polipose gastrointes-
tinal e tumores de tecidos moles, sendo que o
acompanhamento multidisciplinar ¢ essencial
para reduzir morbimortalidade e orientar o tra-
tamento adequado (TIOL-CARRILLO et al.,
2021; CAMPOS et al., 2003). O objetivo deste
estudo visa revisar as manifestagdes clinicas,
diagnostico e estratégias terapéuticas disponi-
veis para a SG, a fim de sistematizar o conheci-
mento atual e contribuir para a pratica clinica.

METODO

Este estudo caracteriza-se como uma revi-
sdo integrativa da literatura, cujo objetivo ¢ re-
unir, analisar e sintetizar as evidéncias cientifi-
cas disponiveis sobre as manifestacdes clinicas,
diagnostico e tratamento da sindrome de Gar-
dner. Esse tipo de estudo tem como finalidade
oferecer uma compreensao abrangente e funda-
mentada sobre determinado fenomeno, contri-
buindo para a prética clinica e para a formula-
¢do de novas pesquisas. A pergunta norteadora
que orientou esta revisdo foi: “Quais sdo as ma-
nifestagdes clinicas, os métodos diagndsticos e
as abordagens terapé€uticas da sindrome de Gar-
dner, conforme descrito na literatura cientifica
dos ultimos anos?”.

Foram definidos como critérios de inclusao:
publicacdes entre os anos de 2015 a 2025, nos
idiomas portugués, inglés e espanhol, que fos-
sem estudos originais, revisdes sistematicas ou
relatos de caso abordando especificamente a
sindrome de Gardner, com foco em manifesta-
¢oes clinicas, diagnostico e tratamento. Foram
excluidos artigos que nao abordassem direta-
mente o tema, publicacdes sem acesso ao texto
completo, bem como cartas ao editor, editoriais,
opinides ou qualquer contetido sem base cienti-
fica. A busca pelos estudos foi realizada nas ba-
ses de dados PubMed/MEDLINE, SciELO e
Biblioteca Virtual em Saude (BVS), durante os
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meses de julho a outubro de 2025. Foram utili-
zados descritores controlados e palavras-chave
combinados pelos operadores booleanos, com a
seguinte expressdo de busca: “Gardner Syndro-
me” OR “Sindrome de Gardner” OR “clinical
features” OR “manifestagdes clinicas” OR “di-
agnosis” OR “diagnostico” OR “treatment”
OR “tratamento”.

A selecao dos estudos foi realizada de forma
sistematica, seguindo as etapas do modelo
PRISMA (Preferred Reporting Items for Syste-
matic Reviews and Meta-Analyses), adaptado
para revisdo integrativa. A extra¢do dos dados
foi feita por meio de um formulario padroni-
zado que contemplou informagdes sobre auto-
res, ano de publicagdo, tipo de estudo e princi-
pais achados relacionados a manifestagdes cli-
nicas, diagnostico e tratamento da sindrome de
Gardner.

Além dos estudos selecionados segundo os
critérios de inclusao, foram utilizadas referén-
cias complementares, como revisdes narrativas,
guidelines e artigos de relevancia clinica, que
ndo compuseram a amostra final da revisao in-
tegrativa. Esses trabalhos adicionais tiveram
carater exclusivamente contextual e foram em-
pregados para enriquecer a discussao e atualizar
pontos especificos, sem interferir na sintese dos
resultados obtidos pelo corpus principal. Os da-
dos foram analisados qualitativamente e orga-
nizados em categorias tematicas: quadro clini-
co, diagndstico e abordagem terapéutica. Resul-
tados conflitantes ou divergentes entre os estu-
dos foram devidamente destacados e discutidos
com base na literatura cientifica.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram identificados 281 artigos na base de
dados PubMed, dos quais, apds a leitura dos ti-
tulos, 24 foram selecionados para leitura dos re-

sumos. Na base SciELO, foi identificado um ar-
tigo com os descritores “Sindrome de Gardner”
AND (manifestacdes clinicas OR diagndstico
OR tratamento), que também foi incluido para
leitura. Na base BVS, a busca com os descrito-
res (“Sindrome de Gardner” OR “Gardner Syn-
drome’) AND (manifestagdes clinicas OR diag-
noéstico OR tratamento) resultou em dois artigos
relevantes, sendo apenas um incluido apos a lei-
tura dos titulos, pois os outros apresentavam
contetdo duplicado ou irrelevante. Apoés a tria-
gem de todas as bases, os artigos foram consi-
derados potencialmente elegiveis para a leitura
completa.

A SG ¢ uma doenca multissistémica que re-
presenta 10% de todos os pacientes com PAF.
A PAF ¢ causada por mutagdes no gene APC,
localizado no cromossomo 5, na regido q21-22.
Cerca de 75% dos casos sdo herdados de um
dos pais, enquanto 25-33% sdo mutacoes es-
pontaneas. O fenotipo clinico variavel depende
da localizacdo da mutagdo no gene APC
(D’AGOSTINO et al., 2023). A SG é uma do-
enca rara, autossomica dominante, caracteriza-
da pela triade de PAF, multiplos osteomas e tu-
mores de tecidos moles. No entanto, nem todos
os pacientes apresentam a triade classica; mui-
tos exibem apenas uma ou duas caracteristicas
(D’AGOSTINO et al., 2023). Apesar de sua ra-
ra ocorréncia, pacientes com SG tém um alto
risco de desenvolver cancer colorretal em idade
precoce, com a prevaléncia de cancer variando
de 47 a 67% e quase 100% dos polipos colorre-
tais sofrendo transformacdo maligna se ndo tra-
tados. Em 59% dos pacientes diagnosticados
com SG, a morte ocorre devido a cancer color-
retal com metastases (BLACKWELL et al.,
2023). Por essa razdo, o diagndstico precoce,
associado a um manejo multidisciplinar, ¢ im-
prescindivel para a adequada conducao clinica
da sindrome.
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Para iniciar a analise dos achados clinicos
da SG, destaca-se primeiramente o envolvi-
mento intestinal, considerado a manifestagao
mais caracteristica da doenga. Os achados mais
caracteristicos incluem a presenca de multiplos
polipos adenomatosos no intestino grosso, que
constituem um importante marcador da sindro-
me. Essas sdo as manifestagdes mais preocu-
pantes devido ao alto risco de malignidade (KE-
WALRAMANI et al., 2024). A polipose é ge-
ralmente assintomatica, o que torna o diagnds-
tico mais desafiador.

Além dos polipos no colon e reto, podem ser
encontrados polipos no trato digestivo superior
(estdmago e duodeno), intestino delgado, tire-
oide, adrenais, pancreas e hipofise. A sintoma-
tologia associada aos poélipos intestinais, como
diarreia intermitente, sangramento retal, dor ab-
dominal e descarga de muco, geralmente surge
na segunda década de vida (CAMPOS et al.,
2003). Embora a polipose intestinal seja a prin-
cipal caracteristica, os pacientes também de-
vem desenvolver manifestacdes extracolonicas,
incluindo osteomas, tumores de tecidos moles e
outras lesdes, que contribuem para a complexi-
dade clinica da sindrome.

Os osteomas sdo tumores 0sseos benignos,
frequentemente localizados no angulo da man-
dibula, mas também encontrados na maxila e
nos o0ssos frontais. Podem provocar deformida-
de facial acentuada e limitar a abertura da boca
(BLACKWELL et al., 2023). Estao presentes
em 62—82% dos casos de SG, sendo considera-
dos o principal marcador inicial da doenca
(D’AGOSTINO et al., 2023). Quase 50% dos
pacientes com PAF apresentam pelo menos trés
osteomas. Apesar de frequentemente assinto-
maticos, podem crescer e causar desfiguragao
facial. Osteomas na mandibula e no esqueleto
maxilofacial sdo indicadores cruciais, podendo
preceder os principais sintomas abdominais da
SG (D’AGOSTINO et al., 2023).

Outro marcador inicial relevante ¢ a hiper-
trofia congénita do epitélio pigmentar da retina
(CHRPE), que se manifesta como lesdes pig-
mentadas bilaterais no fundo do olho desde o
nascimento (KEWALRAMANI et al., 2024),
no entanto, a auséncia de patologia ocular nao
exclui o diagnoéstico de SG.

Os pacientes com PAF/SG podem apresen-
tar outras lesdes extracolonicas, como angiofi-
bromas nasofaringeos, fibromatose desmoide,
adenomas adrenais e neoplasias malignas em
orgaos como figado, vesicula biliar, trato biliar,
tireoide e sistema nervoso central. Embora ra-
ros, tumores como o hepatoblastoma apresen-
tam alto risco em individuos portadores de mu-
tacdo germinativa do gene APC (BLACK-
WELL et al., 2023). Essas manifestag¢des refor-
cam a complexidade clinica da sindrome e a im-
portancia do acompanhamento multidiscipli-
nar.

Um achado de grande relevancia no quadro
clinico da SG sdo os tumores desmoides (TDs),
também chamados de fibromatose desmoide ou
fibromatose agressiva. Essas neoplasias raras
de tecidos moles apresentam crescimento local
agressivo e infiltrativo. Embora ndo metastati-
zem, demonstram elevada tendéncia a recorrén-
cia (ALBA-PAVON et al., 2023). Eles sdo me-
nos comuns que as lesdes Osseas e cutdneas,
mas sao a causa mais importante de morbidade
e mortalidade em pacientes com SG, frequente-
mente ocorrendo apos cirurgia de célon. Outros
fatores incluem historia familiar de desmoides,
presenca de osteomas, mutacdes no gene APC
além do cédon 1444, mulheres na pré-meno-
pausa, gravidez e uso de contraceptivos (CAM-
POS et al., 2003).

A incidéncia de TDs ¢ de aproximadamente
cinco casos por milhdo, com dois picos de inci-
déncia: entre 6 ¢ 15 anos e por volta dos 40
anos, sendo mais prevalente em mulheres (pro-
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por¢do 2:1). Os TDs podem surgir em diferen-
tes locais, classificando-se em grupos: intra-ab-
dominal, parede abdominal e extra-abdominal
(ALBA-PAVON et al., 2023). Em pacientes
com PAF associada a SG, cerca de 12% desen-
volvem tumores desmoides intra-abdominais.
Entre aqueles que apresentam essa neoplasia, a
localizagdo intra-abdominal ¢ predominante
(80%), em contraste com a populagao geral, na
qual apenas 5% dos casos esporadicos ocorrem
nessa regido (IN ez al., 2020). A maioria dos pa-
cientes com tumores desmoides ¢ assintomati-
ca, mas quando presentes, os sintomas estao re-
lacionados a pressdo local ou obstrugio de 6r-
gaos abdominais ou suprimento vascular (TI-
OL-CARRILLO et al., 2021). A medida que
crescem, podem causar compressdo ureteral,
obstrugdo intestinal, hidronefrose e infiltragao
de outros 6rgdos. A morte pode ocorrer em mé-
dia 6 anos ap6s o diagndstico (CAMPOS et al.,
2003).

O diagnostico precoce da SG ¢ fundamental
para a prevencao de complicagdes graves, como
o desenvolvimento de cancer colorretal e a pro-
gressao de tumores desmoides. No entanto,
muitas vezes ele ¢ atrasado quando o profissio-
nal de satde se concentra apenas em sua area de
especializacdo. A identificagdo das manifesta-
cOes extraintestinais €, portanto, um compo-
nente critico para levantar a suspeita clinica
(BLACKWELL et al., 2023). Entre os achados
iniciais, a presenca de osteomas e cistos epider-
moides pode preceder o aparecimento dos poli-
pos intestinais, que sdo fundamentais para a
suspeita diagnostica (CAMPOS et al., 2003).
Além disso, alguns fatores sdo decisivos, como
a historia familiar, a caracterizagdo das mani-
festagoes clinicas, o exame intestinal por endos-
copia e a realizagdo de testes genéticos (D’A-
GOSTINO et al., 2023).

A colonoscopia permanece como exame es-
sencial, permitindo a visualizacao e localizacao

dos pdlipos ao longo de todo o colon e reto, bem
como a realizagdo de bidpsias, indispensaveis
para a andlise patologica e defini¢ao do grau de
displasia (leve, severa ou de alto grau). O diag-
nostico classico da PAF se baseia na identifica-
¢do de mais de 100 polipos adenomatosos co-
lorretais (D’AGOSTINO et al., 2023). O teste
molecular para deteccdo de mutagdes no gene
APC auxilia no diagnostico pré-sintomatico,
sobretudo em individuos com historico familiar
positivo para PAF, naqueles com 10 a 20 pdli-
pos intestinais, ou ainda em pacientes com ade-
nomas colorretais associados a manifestagdes
extracolOnicas, como osteomas gnaticos e alte-
racdes dentarias (BLACKWELL et al., 2023).

A avaliacdo oftalmologica, por meio do exa-
me de fundo de olho, ¢ importante para identifi-
car a hipertrofia congénita do epitélio pigmen-
tar da retina (CHRPE), achado que pode refor-
car o diagnostico clinico (HELLER, 2020).
Também ¢ necessario realizar uma radiografia
panoramica para detectar anomalias dentarias e
lesdes Osseas, como osteomas, especialmente
na mandibula. Os profissionais de odontologia
estdo na linha de frente para realizar o rastrea-
mento e iniciar os encaminhamentos e investi-
gacoes adequadas para esses pacientes, com o
objetivo de preservar vidas e reduzir custos mé-
dicos. E essencial que os cirurgides dentistas se
familiarizem com as manifestagdes orais de do-
encas sistémicas e encaminhem prontamente os
pacientes suspeitos para avaliagdes e exames
adicionais (BLACKWELL et al., 2023). O ras-
treio do carcinoma papilifero de tireoide deve
ser feito com ultrassonografia da glandula.

Por fim, o diagndstico de tumores desmoi-
des ¢ feito com exames de imagem que sao fun-
damentais para caracterizar a extensao e locali-
zagao das lesdes. A ultrassonografia pode ser
utilizada inicialmente, mas a tomografia com-
putadorizada (TC) e, principalmente, a resso-
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nancia magnética (RM) sao preferidas para ava-
liagdo detalhada, ja que os tumores desmoides
apresentam margens variaveis e sinal heteroge-
neo, sem caracteristicas radiologicas patogno-
monicas. A tomografia por emissdo de podsi-
trons com FDG (FDG PET/CT) pode ser util
para identificar lesdes metabolicamente ativas e
avaliar o envolvimento extraintestinal, como
demonstrado em pacientes com sindrome de
Gardner (SHAN et al., 2025; CASILLAS et al.,
1991).

O diagnéstico definitivo € histopatolédgico,
obtido por bidpsia por agulha grossa ou excisi-
onal. O exame revela proliferagcdo de fibroblas-
tos ¢ miofibroblastos com padrio infiltrativo,
sem atipia significativa. A diferenciag¢do de ou-
tras lesdes fibrosas ou sarcomas de baixo grau
pode ser desafiadora, especialmente em bidp-
sias pequenas. A analise molecular auxilia no
diagnostico diferencial: nos tumores desmoides
esporadicos, mutagdes no gene CTNNBI (B-ca-
tenina) sdo frequentes, enquanto nos casos as-
sociados a SG, predominam mutagdes germina-
tivas no gene APC. A andlise genética pode ser
realizada em tecido fixado em parafina obtido
por biopsia (GARCIA-ORTEGA et al., 2020;
LE GUELLEC et al., 2012; SALAS et al.,
2010).

O rastreamento em pacientes com SG ou
PAF ¢ crucial e envolve uma abordagem multi-
disciplinar para a deteccao precoce de pdlipos e
manifestagdes extracolonicas. A vigilancia co-
lonica, realizada por colonoscopia, ¢ fundamen-
tal para prevenir o desenvolvimento de cancer
colorretal e deve ser iniciada entre 12 e 14 anos
de idade de acordo com as recomendagdes da
ESPGHAN, ou a partir dos 10 anos, acada 1 a
2 anos, sendo que o exame deve ser realizado
em qualquer idade se houver sangramento retal
ou descarga de muco (ALBA-PAVON et al.,
202; KEWALRAMANI et al., 2024).

Para o trato gastrointestinal superior, a en-
doscopia digestiva alta periddica faz parte do
acompanhamento pos-operatério, e algumas
fontes sugerem endoscopias profilaticas a partir
dos 10 anos, a cada 1 a 2 anos, embora progra-
mas de vigilancia endoscépica e tratamento efe-
tivo para essas lesdes ainda ndo estejam formal-
mente definidos. A avaliacdo da tireoide inclui
a ultrassonografia (USG) como parte da inves-
tigacdo inicial, e sdo recomendadas avaliacdes
anuais da funcao tireoidiana a partir do final da
adolescéncia (CAMPOS et al., 2003; KEWAL-
RAMANI et al., 2024).

Quanto ao rastreamento abdominal e de tu-
mores desmoides, que podem ser agressivos na
SG, aRM e a USG sao ferramentas importantes
para o monitoramento (ALBA-PAVON et al.,
202; KEWALRAMANI et al., 2024). No entan-
to, os artigos revisados nao estabelecem uma
periodicidade regular e fixa para esses exames
em pacientes ndo gravidas para o rastreamento
abdominal geral ou de desmoidomas especifi-
cos, mencionando apenas a necessidade de
"imagens radiologicas perioddicas" ou "resso-
nancias magnéticas regulares". A identificacdo
precoce das manifestagdes, incluindo dentarias
e 0sseas (BLACKWELL et al., 2023), e a vigi-
lancia continua sdo essenciais para melhorar o
prognostico e a qualidade de vida dos pacientes.

O tratamento da SG representa um desafio
clinico devido a multiplicidade de manifesta-
¢oes intestinais e extraintestinais, exigindo uma
abordagem individualizada e multidisciplinar,
sendo este essencial para reduzir a morbimorta-
lidade associada a progressao para cancer color-
retal e ao desenvolvimento de tumores desmoi-
des.

O tratamento principal abordado para a SG
¢ a ressec¢ao profilatica, devido ao altissimo
potencial de malignidade dos polipos gastroin-
testinais. Se ndo for realizada, o desenvolvi-
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mento de cincer colorretal ¢ inevitdvel em to-
dos os pacientes com SG. Alguns autores tra-
zem a colectomia total profilatica com anasto-
mose ileorretal como o tratamento principal pa-
ra prevenir o CCR (CAMPOS et al., 2003), sen-
do recomendado realiza-la antes dos 25 anos,
1dealmente entre 16 e 20 anos. No entanto, ou-
tros autores relatam que essa abordagem ¢é con-
troversa, pois ha risco de malignidade no reto
remanescente. Nesses casos, ¢ indicada a proc-
tocolectomia restauradora com anastomose ile-
al em bolsa anal, que proporciona continuidade
intestinal funcional, protege o paciente da ileos-
tomia e remove o reto. Porém, apresenta maior
morbidade e mortalidade quando comparada a
proctocolectomia com ileostomia terminal per-
manente, que ¢ considerada uma abordagem
mais segura por nao deixar epitélio colorretal,
embora possa estar associada a problemas eja-
culatorios em adultos jovens devido a possivel
lesdo dos plexos nervosos pélvicos durante a
disseccdo retal. Além disso, a ileostomia per-
manente pode causar menor conforto ao paci-
ente, sendo necessario considerar esses fatores
na decisdo cirurgica.

Além da cirurgia, existem tratamentos adju-
vantes para reduzir o risco de cancer. Embora
ndo seja possivel prevenir a SG, rastreamentos
periddicos e o uso de inibidores de COX-2 e an-
ti-inflamatorios ndo esteroides (AINEs) podem
contribuir para melhorar o progndstico e retar-
dar a progressdo da doenga (HELLER, 2020).

O tratamento para os demais achados dessa
doenga ¢ feito de forma individualizada. Os os-
teomas devem ser cirurgicos com remog¢ao
completa, mas o procedimento apenas € indica-
do se houver sintomas associados ao quadro.
Deve-se sempre ter cuidado com as complica-
¢oes funcionais dos procedimentos. Para o can-
cer gastrico, a gastrectomia total pode ser ne-
cessaria. Para adenomas periampulares, a res-

seccdo local da papila de Vater pode ser pro-
posta. O uso de anti-inflamatdrios nao-esteroi-
des, como o sulindac, ndo controla os pélipos
do intestino delgado (CAMPOS et al., 2003). Ja
o cancer de tireoide € tratado com a tireoidecto-
mia total.

A abordagem terapéutica dos TDs evoluiu
significativamente nos ultimos anos, com én-
fase em estratégias conservadoras e individua-
lizadas. A conduta de “esperar e observar”
(wait-and-see policy) & atualmente recomen-
dada como primeira abordagem para a fibroma-
tose tipo desmoide (DTF), sobretudo em casos
assintomaticos ou estaveis, devido ao potencial
de regressao espontanea ou estabilizagdo tumo-
ral, além do elevado risco de recidiva pds-cirar-
gica (IN et al., 2020; POYLIN et al., 2024;
RIEDEL; AGULNIK, 2022; PANG et al.,
2016).

Estudos demonstraram que, em tumores lo-
calizados em regides favoraveis (como parede
abdominal, mama, intra-abdominal ¢ mem-
bros), nao houve diferenca significativa na so-
brevida livre de eventos em dois anos entre pa-
cientes submetidos a cirurgia e aqueles acom-
panhados com conduta expectante (IN et al.,
2020).

Quanto ao tratamento sistémico, diferentes
estratégias tém sido descritas. A quimioterapia
citotoxica pode ser utilizada em casos refrata-
rios ou de rapida progressao, incluindo esque-
mas baseados em metotrexato, vinorelbina ou
antraciclinas (RIEDEL & AGULNIK, 2022;
PANG et al., 2016; MIKHAEL et al., 2022;
CAMARGO et al., 2010). Outros estudos suge-
rem combinagdes com altas doses de tamoxi-
feno associadas a sulindaco e imatinib ou do-
xorrubicina (IN et al., 2020). Contudo, a quimi-
oterapia ¢ indicada de forma seletiva, apenas
para tumores sintomaticos, irressecaveis ou nao
responsivos a outras terapias, ¢ sua eficacia
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ainda nao esta totalmente estabelecida (CAM-
POS et al., 2003).

Os tratamentos hormonais e anti-inflamat6-
rios, como tamoxifeno, toremifeno, progestero-
na e AINEs, ja mostraram beneficios em alguns
trabalhos, principalmente na redugdo tumoral e
melhora sintomatica (CAMPOS et al., 2003).
Entretanto, outras literaturas apontam eficacia
limitada dessas drogas, o que tem restringido
sua recomendagao atual (POYLIN et al., 2024;
RIEDEL & AGULNIK, 2022; CAMARGO et
al., 2010).

Os inibidores de tirosina quinase (TKIs) re-
presentam uma alternativa promissora. O sora-
fenibe demonstrou beneficios significativos em
ensaios clinicos randomizados, reduzindo o
risco tumoral e aumentando a taxa de resposta
objetiva, enquanto o imatinibe, embora utiliza-
do, possui menor evidéncia de eficacia (D’A-
GOSTINO et al, 2023; ALBA-PAVON et al.,
2023). Mais recentemente, os inibidores da y-
secretase, como o nirogacestat, mostraram re-
sultados encorajadores em ensaios clinicos,
com melhora dos sintomas e redu¢ao do volume
tumoral, ainda que nem todos os pacientes in-
cluidos apresentassem FAP (POYLIN et al.,
2024; GOUNDER et al., 2023).

O sulindac, por sua vez, atua principalmente
na inibicdo da COX-2, o que diminui a sintese
de prostaglandinas associadas a proliferagao e
sobrevivéncia celular dos adenomas. Ha outras
evidéncias cientificas que demonstram que essa
medicacao consegue modular a dindmica das
células tronco das criptas colonicas, promoven-
do reducao do risco de formar novos adenomas
(POYLIN et al., 2024; MA et al., 2017; SA-
MADDER et al., 2016). O uso prolongado de
sulindac ¢ considerado seguro, com poucos e-
feitos adversos graves relatados, e pode ser uma
estratégia de longo prazo para controle da carga
polipoide, especialmente em pacientes com co-
lon ou reto preservados, ou em situagdes onde

se busca retardar a necessidade de cirurgia
(NEUHANN et al., 2022; SYNGAL et al.,
2015). No entanto, nenhum AINE, incluindo o
sulindac, possui aprovacao especifica da FDA
para quimioprevencao em PAF, apesar de mul-
tiplos estudos demonstrarem beneficios.

Com relagdo ao tratamento cirurgico, a res-
sec¢ao completa raramente € possivel, especial-
mente em TDs mesentéricos, devido a extensdo
necessaria da cirurgia e ao alto risco de recidi-
va. A intervengdo deve ser reservada para o ali-
vio de complica¢des, como obstrucado, preferin-
do-se procedimentos de "bypass" em vez de
resseccoes extensas (CAMPOS et al., 2003).
Historicamente, a cirurgia local era o tratamen-
to de primeira escolha; atualmente, cirurgias
extensas “en bloc” ndo sdo mais recomendadas
devido a alta taxa de recidiva, que ¢ maior que
60% (IN et al., 2020). Muitos estudos indicam
que o tratamento cirurgico deve ser reservado
apenas para situacdes especificas, como tumo-
res extra-abdominais ou de parede abdominal,
quando a ressec¢do pode ser realizada com bai-
xa morbidade, ou em casos de complicacdes
agudas, como obstrucdes, fistulas ou perfura-
¢coes (POYLIN et al., 2024, PANG et al., 2016).
Em casos selecionados, nos quais ha contrain-
dicacao ou falha das terapias sistémicas e cirar-
gicas, pode ser indicada radioterapia ou ablacdo
local (MIKHAEL et al., 2022).

CONCLUSAO

A SG ¢ uma condigdo genética rara, carac-
terizada por manifestagdes intestinais e extrain-
testinais que apresentam alto potencial de ma-
lignidade e morbidade. A polipose colorretal ¢
a principal manifestacao € o principal fator de
risco para cancer, enquanto os osteomas, a hi-
pertrofia congénita do epitélio pigmentar da re-
tina e os tumores desmoides constituem impor-
tantes sinais precoces ou marcadores da doenga.
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O diagnostico precoce, baseado em historico fa-
miliar, exame clinico, avaliacdo endoscdpica e
testes genéticos, ¢ fundamental para reduzir
complicagdes graves e permitir manejo indivi-
dualizado.

O tratamento deve ser multidisciplinar e a-
daptado as caracteristicas de cada paciente. A
ressec¢do profilatica do colon e reto continua
sendo a estratégia central para prevenir cancer
colorretal, enquanto os tumores desmoides exi-
gem abordagem conservadora, sistémica ou ci-
rurgica conforme a localizagdo, sintomas e ris-
co de recorréncia. A individualizagdo do mane-
jo, associada ao rastreamento constante das ma-
nifestacdes extraintestinais, ¢ essencial para
melhorar o progndstico e a qualidade de vida
dos pacientes.

Por fim, esta revisao evidencia a complexi-
dade clinica da SG, ressaltando ndo apenas a
importancia do diagndstico precoce e da vigi-
lancia sistematica, mas também a necessidade
de uma abordagem multidisciplinar. A atencao
integral e o acompanhamento continuo sdo fun-
damentais para reduzir a morbimortalidade,
prevenir complicacdes graves e melhorar a qua-
lidade de vida dos pacientes. Além disso, a
constante atualizacdo das condutas terapéuti-
cas, fundamentada em novas evidéncias cienti-
ficas e no desenvolvimento de terapias-alvo, re-
presenta um pilar essencial para o avango no
manejo da doenga e para o estabelecimento de
estratégias cada vez mais eficazes e personali-
zadas.
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