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Resumo

Revisdo integrativa com objetivo de identificar as manifestagbes da sindrome de
polipose adenomatosa familiar (PAF) e suas implicacdes para a assisténcia em
enfermagem. Foram considerados nos critérios de inclusdo ser relato de caso e/ou
clinico que verse sobre a sindrome de PAF, disponivel na integra, atemporal, e nos
idiomas em portugués, inglés e/ou espanhol e que atenda ao objetivo do estudo,
totalizando cinco casos selecionados para a amostra. As manifestacdes clinicas mais
frequentes foram hematoquezia, dores abdominais e diarreia. A enfermagem precisa
ampliar seu olhar para possiveis casos de PAF ndo diagnosticados durante suas
consultas ambulatoriais e visitas domiciliares. Apés cirurgia, cabe a enfermagem realizar

um processo de educacdo em salde voltado ao autocuidado com relacéo a ostomia,
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orientando quanto a manutencao, higiene e troca de bolsas coletoras a fim de evitar o
surgimento de sinais flogisticos e dermatites locais.
Palavras-chave: neoplasia endécrina maltipla; comportamento de doenca; relatos de

casos.

Abstract

Manifestations of family adenomatous polyposis syndrome: implications for
nursing care

Integrative review aimed at identifying the manifestations of familial adenomatous
polyposis syndrome (APS) and its implications for nursing care. The inclusion criteria
were considered to be a case report and/or clinical report that deals with the APS
syndrome, available in full, timeless, and in Portuguese, English and/or Spanish and that
meets the objective of the study, totaling five cases selected for the sample. The most
frequent clinical manifestations were hematochezia, abdominal pain and diarrhea.
Nursing needs to broaden its look at possible cases of undiagnosed APS during their
outpatient consultations and home visits. After surgery, it is up to nursing to carry out a
health education process aimed at self-care in relation to the ostomy, advising on
maintenance, hygiene and exchange of collection bags in order to avoid the appearance
of phlogistic signs and local dermatitis.

Keywords: multiple endocrine neoplasm; illness behavior; case reports.

Resumen

Manifestaciones del sindrome de poliposis adenomatosa familiar: implicaciones
para el cuidado de enfermeria

Revision integradora dirigida a identificar las manifestaciones del sindrome de poliposis
adenomatosa familiar (PAF) y sus implicaciones para el cuidado de enfermeria. Se
considerd como criterio de inclusién ser relato de caso y/o relato clinico que trate sobre
el sindrome PAF, disponible en formato completo, atemporal, en portugués, inglés y/o
espafol y que atienda al objetivo del estudio, totalizando cinco casos seleccionados
para la muestra. Las manifestaciones clinicas méas frecuentes fueron hematoquecia,
dolor abdominal y diarrea. La Enfermeria necesita ampliar su mirada a posibles casos
de PAF no diagnosticada en sus consultas externas y visitas domiciliarias. Después de
la cirugia, corresponde a enfermeria realizar un proceso de educacion para la salud
dirigido al autocuidado en relaciéon a la ostomia, asesorando en el mantenimiento,
higiene y cambio de bolsas colectoras para evitar la aparicion de signos flogisticos y

dermatitis locales.
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Palabras-clave: neoplasia endocrina multiple; conducta de enfermedad; informes de

caso.

Introducao

A Sindrome de Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) caracteriza-se pelo
surgimento de centenas a milhares de adenomas colorretais [1]. E acompanhada pela
ocorréncia de cancer colorretal em 1 pessoa a cada 8.000-14.000 até os 40 anos, o que
corresponde a cerca de 0,5% dos casos deste tipo de cancer. Cerca de 50% dos
pacientes aos 15 anos e 95% aos 35 anos podem ser portadores de pélipos. Em sua
forma classica, € uma doenca genética de carater hereditario autossémico dominante
[1.2]

O adenomatous polyposis coli (APC) é um gene regulador negativo da
proliferac&o epitelial do célon, isto é, um supressor de tumor. Com base na constancia
das altera¢des moleculares nos genes APC é possivel constatar sua hereditariedade. A
supressdo parcial hereditaria do gene APC se trata de uma alteracdo precoce e
precursora da PAF através do desenvolvimento dos multiplos adenomas no colén e no
reto como consequéncia da inativacdo do alelo que resta por meio de alteracdes
somaticas ou falta de heterozigosidade nesta regido [3]. O préximo passo da evolugao
natural da doenca é marcado pela alteragdo dos adenomas que possuem proliferacéo
anormal que se tornam tecido displasico [4].

Ha outras regides, que ndo o coldn e o reto, em que se pode surgir pélipos, como
no intestino delgado, trato digestivo superior, estbmago e duodeno; tireoide, pancreas,
glandulas suprarrenais e glandula pituitéria. As manifestagfes extra-colénicas benignas
incluem cistos sebéaceos, lipomas, osteomas, dedos hipocraticos, dentes anormais
(dentes supranumerarios), lesbBes retinais e tumores desmoides. Dentre as
manifestacdes malignas, foram relatados tumores da regiéo periampular, biliar, gastrico,
ileo (carcinoma e carcinoide), tireoide, adrenal e sistema nervoso central [5]. Visto que
a doenca ndo se restringe ao colon e suas manifestagbes podem causar
morbimortalidade, € imprescindivel realizar o diagndstico, a prevencdo e tratamento
dessas ocorréncias [6].

O fato de ser uma patologia assintomatica torna mais dificil sua deteccao
precoce condicionando os polipos a assumirem uma transformacao neoplasica. Quando
sintomatica, ocorre a presenca de hematoquezia (fezes sanguinolentas), sangramento
retal, diarreia, dentre outros sintomas que podem ser associados a PAF. Portanto, o

conhecimento da histéria familiar levanta suspeitas e é importante que todos os
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membros da familia que possam ser afetados sejam contatados para triagem
imediatamente apés o diagnoéstico de uma pessoa [7].

A enfermagem é uma profissdo que assiste ao individuo em varios niveis de
atencdo a saude, primario, secundario e terciario. A associacdo dos sintomas elencados
pelo paciente com a PAF quase nunca acontece por falta de conhecimento prévio destes
profissionais [8]. Diante do exposto, este estudo buscou na literatura nacional e
internacional relatos de casos clinicos de PAF a fim de contribuir para um diagnéstico
diferencial e precoce da doenca. Teve, portanto, como objetivo identificar as
manifestacdes da sindrome de polipose adenomatosa familiar e suas implicacGes para

a assisténcia em enfermagem.

Trata-se de um estudo bibliografico descritivo, de tipo revisdo integrativa, com
abordagem qualitativa, que possibilita o estudo da literatura cientifica e uma ampla
compreensdo dos temas de pesquisa, facilitando as praticas de cuidado ao paciente
baseadas no conhecimento [9].

Partindo das seguintes etapas: 1) formular a questdo norteadora e o0s objetivos
do estudo; 2) definicdo de critérios de inclusdo e exclusdo de produtos cientificos; 3)
busca de pesquisas cientificas em bancos de dados e bibliotecas virtuais; 4) andlise e
classificacdo dos produtos encontrados; 5) resultados e discussdo das conclusées [10].

Para a selecdo dos artigos foram utilizados os seguintes critérios de incluséo:
relato de caso e/ou clinico que verse sobre a sindrome de PAF, disponivel na integra,
atemporal, e nos idiomas em portugués, inglés e/ou espanhol, que atenda ao objetivo
do estudo. Todas as publicacdes que nado fossem relato de caso e/ou clinico foram
excluidas dos estudos em mais de uma base de dados e artigos que nao respondessem
a questdo central do estudo: “Quais as manifestagdes da sindrome de polipose
adenomatosa familiar e suas implicagbes para a assisténcia em enfermagem?” A
delimitacdo atemporal se justifica devido & escassez de artigos sobre a tematica
proposta para o estudo.

A coleta de dados foi realizada nos meses de novembro e dezembro de 2021
nas seguintes bases de dados: Banco de Dados de Enfermagem (BDEnf); Directory of
Open Access Journals (DOAJ); Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da
Saude (Lilacs); Medical Literature Analysis and Retrievel System Online (Medline);
Scopus e Web of Science; bem como na Biblioteca Virtual, Scientific Electronic Library
Online (SciELO).
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Os artigos indexados foram pesquisados por meio do Descritor em Ciéncias da

Saude (DeCS): neoplasia endocrina multipla, comportamento de doenca, relatos de

casos. Termos correspondentes de Medical Subject Headings (MeSH) foram usados:

Multiple Endocrine Neoplasia, lllness Behavior, Case Reports. Estratégia de busca

baseada em combinacéo e operacdes com operadores l6gicos AND e OR, realizando

buscas gerais e individuais para corrigir possiveis diferencas (Quadro 1).

Quadro 1 - Estratégia de busca por base de dados. Recife, Pernambuco (PE), Brasil,
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2021

Bases de Termos da busca Res ultados Selecionados

dados

BDEMF (Multiple Endocrine Meoplasia AND lllness 0 0
Behavior) OR (Multiple Endocrine
MNeoplasia AMD Case Reports)

DOAJ (Multiple Endocrine Neoplasia AMD lllness 0 0
Behavior) OR (Multiple Endocrine
Meoplasia AMD Case Reports)

LILACS (Multiple Endocrine Meoplasia AMD lllness 69 0
Behavior) OR (Multiple Endocrine
MNeoplasia AMD Case Reports)

MEDLINE (Multiple Endocrine Meoplasia AND lliness 2942 P
Behavior) OR (Multiple Endocrine
Meoplasia AND Case Reports)

SciELD (Multiple Endocrine Meoplasia AND lllness 0 0
Behavior) OR (Multiple Endocrine
MNeoplasia AMND Case Reports)

SCOFPUS (Multiple Endocrine Meoplasia AND llness 2854 1
Behavior) OR (Multiple Endocrine
Meoplasia AMD Case Reports)

Web of Science | (Multiple Endocrine Neoplasia AND lllness 1030 2
Behavior) OR (Multiple Endocrine
Meoplasia AMD Case Reports)

Total 6895 5

Fonte: Autoral, 2021

Os artigos foram selecionados usando os Itens de Preferred Reporting Items for

Systematic Review and Meta-Analyse (PRISMA) para auxiliar no desenvolvimento do

artigo [11]. Inicialmente, estudos duplicados foram eliminados pela leitura de titulos e

resumos. Para aqueles que atendiam a questdo-chave e aos critérios de

inclusdo/excluséo, foi estabelecida a amostra final dos estudos pertinentes aos critérios

pré-estabelecidos (Figura 1).
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Estudos incluidos em revisdo
(n=5)

Relatdrios de estudos incluidos
(n=5)

Figura 1 - Fluxograma do processo de sele¢do dos estudos priméarios adaptado do
PRISMA. Recife, Pernambuco (PE), Brasil, 2021 [11]

Para melhor compreensao e visualizacdo dos principais achados, os dados
foram organizados e apresentados em figuras e tabelas, de forma descritiva. Sera
utilizada a analise de conteudo proposta por Bardin

Resultados

Os relatos de caso, selecionados para a amostra, foram organizados pelo titulo,

base, autor, ano de publicacdo, objetivos e descricdo das principais manifestacdes
clinicas da PAF (Quadro 2).
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Quadro 2 — Sintese dos relatos de caso selecionados para amostra Recife, Pernambuco
(PE), Brasil, 2021

Autores

N Titulo/Base (Ano) Objetivo Manifes tagbes Clinicas da PAF
Cribiform-morular
variant of papilary Relatar o caso de s .
thyroid carcinoma and | Giuffridaet | uma jovem com S;:E;Lnelcnntndueuﬁcacl:ﬂg?:adneaﬁen;;2
1 familial adenomatous al (2021) uma forma rara de : o
polyposis: report of a [12] cancer de tirecide gsgnenﬁti saag?saﬁiiﬁ app;hpuse
case and [ferature associada a PAF (PAF)
review. S MEDLINE
Hematoquezia (fezes
Diffuse infense Relatar o caso de i?ar}guu:;guqlEztgsa}r:r;t;rwjﬁgfnssgzr
intestinal FDG achvity Caietal :ggagr?;mer de 20 polipos com diferentes didmetros no
P in a patient with famifial | (2019) diaanastico de reto e colon foram observados na
adenomatous polyposis | [13] ng or exame colonoscopia. Alem disso, a
S MEDLINE atulg ico anamnese revelou que seu pai e tia
P g morreram por causa de polipose
adenomatosa familiar (PAF)
Adolescente apresentando
sangramento retal vermelho
Symptomatic famdial Relatar o casode | brilhante, dor abdominal inferior
adenomatous polyposis | Koirala et uma menina de macgante e diarreia ocasional
3 i an adolescent A al (2021) 13 anos com nos ultimos dois anos. A
case repoit. /Web of [14] diagndstico de colonoscopia revelou maltiplos
Sgence PAF pdlipos coldnicos pedunculados e
sesseis (=100) do reto ao
ceco.
Roitar o casode | 201 SBreenlova
Solid-p seudopapillary um paciente com o : -
reopasas | Aoy sy o ey
ﬁ?;.;c;:rﬁf:' a patient Maoi etal. Egﬁld.lggganpllarea diagnosticados com PAF e haviam
* |adoromaioss | Z2) | Ganceas | S tatodos de formacirirgica Por
polyposis: a case encontrado preventiva revelou mennsde 100
report. /Web of durante o palipos benignos envolvendo todo o
Science Ei%:mmentu de cdlon sugerindo gue a mesma
’ também tinha diagndstico de PAF.
Familial adenomatous
polyposis assoaated csporidicy case
:,;gg T;t;gp;l}? g?;i_or:rme com familiar Presenca de hematogquezia, que
re.'a'?ed fumo't:s and Sakai et al. | adenomatoso revelou através de uma
5 - - . (2002) poliposis, miltiplo | colonoscopia numerosos pequenos
i?gi;?;:?ﬂ?a A [16] enddcring pdlipos em todo o colon e reto,
- - neoplasia tumores | compativeis com a PAF.
chncratologe 1o laboracos 5
SCOPUS ' tipo 1

Fonte: Dados da pesquisa, 2021

Discussao

A polipose adenomatosa familiar € uma doenca de cunho genético, hereditario

gue decorre de uma mutagdo do gene APC levando ao aparecimento de mdultiplos

pélipos adenomatosos colorretais [1].

Geralmente € assintomatica e algumas

manifestacdes clinicas s6 sdo percebidas quando acontecem altera¢des neoplasicas [2-
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4]. Por isso é tdo importante realizar um rastreio adequado associado a patologia, a fim
de identifica-la de forma precoce e trata-la, como ocorrido no caso descrito por Naoi et
al. [15].

Este estudo aconteceu no Japdo e teve como objetivo relatar o caso de um
paciente com neoplasias pseudo papilares sélidas do pancreas encontrado durante o
rastreamento de PAF, uma vez que seu pai, seu irmdo mais velho e sua irma ja haviam
sido diagnosticados com a doenca [15]. O conhecimento da histéria familiar oferece
subsidios para pesquisa de casos suspeitos, para tanto, faz-se necessario a testagem
de todos 0os membros familiares pés-diagnéstico positivo de um paciente [7]. Esse caso
assemelha-se com o descrito por Cai et al. [13] no qual uma paciente de 20 anos
diagnosticada com PAF tinha historico do pai e da tia morreram em decorréncia de
doenca na familia.

A enfermagem precisa ampliar seu olhar para possiveis casos de PAF néo
diagnosticados durante suas consultas ambulatoriais e visitas domiciliares. Ao
identificarem algum paciente com diagndstico de PAF, solicitar imediatamente o
encaminhamento dos parentes de primeiro grau da vitima para uma consulta com a
clinica cirdrgica, para proceder com o rastreio da doenca através de exames de imagens
e laboratoriais [8]. No caso dessa paciente, citada por Naoi et al. [15], os mdultiplos
pélipos colbnicos foram identificados por colonoscopia e na sequéncia a mesma foi
submetida a uma ressecc¢éo laparoscopica simultdnea do pancreas distal e colectomia
subtotal. J& na paciente citada por Cai et al. [13] os numerosos pélipos com diferentes
didmetros foram diagnosticados no reto e colon através de uma colonoscopia e a
mesma foi submetida a uma protolectomia e linfademectomia.

O tempo € um fator primordial com rela¢éo ao prognoéstico da doenga. No caso
descrito por Koirala et al. [14], uma adolescente apresentava sangramento retal
vermelho brilhante, dor abdominal inferior macante e diarreia ocasional nos ultimos dois
anos. A doenga nesse caso foi causada pela mutacdo genética do gene APC, sendo
considerada, portanto, o primeiro caso na linhagem da familia. Porém a paciente
apresentava manifestagfes clinicas que deveriam ter sido investigadas de forma
precoce. Ao realizar uma colonoscopia foram revelados mudltiplos poélipos coldnicos
pedunculados e sésseis do reto ao ceco e foi realizada uma proctocolectomia total
laparoscopica profilatica com anastomose ileorretal, sendo necessaria a construcéo de
uma ileostomia.

Este estudo, com relacdo ao tempo de apari¢cdo dos sintomas, assemelha-se ao
de Cai et al. [13] no qual a paciente apresentava hematoquezia (fezes sanguinolentas)

intermitentes por mais do que 2 anos. Um estudo demonstra que cerca de 50% dos
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pacientes aos 15 anos podem ser portadores de polipos e o cancer se desenvolve em
gquase todos os pacientes nao tratados antes dos 40 anos [2].

Além desses dois casos, a presenca de hematoquezia também foi descrita por
Sakai et al. [16], ao relatar um esporadico caso com familiar pélipos adenomatosos
multiplos relacionados a tumores enddcrinos tipo 1. As poliposes podem surgir ainda
como metastases, como descrita no caso relatado por Giuffrida et al. [12] de uma jovem
com uma forma rara de cancer de tireoide associada a PAF, secundario a uma
metastase decorrente de um cancer de mama que gerou a mutacdo do gene APC.

As implicacdes para enfermagem, nestes casos supracitados, estdo na
necessidade de evidenciar as manifestacdes clinicas iniciais, correlaciona-las com as
evidéncias de PAF e encaminhar para o médico fazer o rastreamento. No segundo
momento, pés-cirurgia, cabe a enfermagem realizar um processo de educacdo em
salude voltado ao autocuidado com relacdo a ileostomia, orientando quanto a
manutencéo, higiene e troca de bolsas coletoras a fim de evitar o surgimento de sinais

flogisticos e dermatites locais [8].

Concluséao

Ao estudar as manifestacdes clinicas, através dos relatos de caso descritos na
literatura, de PAF podemos contribuir para ampliacdo do olhar da enfermagem,
principalmente na atengdo primaria a saude para a identificagdo antecipada dos
sintomas e da correlagdo dos mesmos com as evidéncias de PAF, conduzindo o
paciente e seus parentes de primeiro grau para um rastreamento precoce da patologia.

As orientac6es pos-cirargicas e a educacao em saude voltada ao autocuidado

sao primordiais para garantir uma assisténcia integral e livre de danos.
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