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RESUMO — Os autores descrevem dois pacientes com associacio de polipose intestinel e
tumor do sistema nervoso central (sindrome de Turcot), discutindo aspectos clinicos, genéti-
cos e lerapéuticos.

Turcot’s syndrome: report of two cases,

SUMMARY — The authors describe two patients with the association of polyposis-coll and
central nervous svstem tumor {Turceot’s syndrome). Clinical, genetic and therapeutic aspects
are discussed.

A polipose intestinal familiar é entidade bastante conhecida, que se caracteriza
geneticamente por fransmissio autossdmica dominante 67. Os pélipos podem limitar-se
apenas aop intestino grosso ou estar presentes em diferentes manifestacbes extra-
coldnicas, constituindo sindromes das quais as mais conhecidas sfo: Peutz-Jeghers,
Gardner, Turcot e Cronkite-Canada 7.8, Dentre suas diferentes formas com manifes-
tagdes neopldsicas extra-coldmicas, € de particular interesse para o neurocirurgido a
assc:lc;)aﬁ%éi}1 com tumores do sistema nervoso central (SNC), descrita por Turcot et al
em .

Relatamos os casos de dois pacientes nos quais essa associagdo estava pre-
sente, dando énfase ao quadro clinico, 4 idade de inicio dos sintomas e sua possivel
relacio com o quadro genético.

OBSERVACOES

Caso 1 — MASL, paeiente do sexo feminino, branca, com 14 anos de idade, que deu
entrada em outubro de 1986 na Enfermaria do Servico de Coélon e Reto da Disciplina de
Cirurgia do Aparelho Digestive do HC, FMUSP, com queixa ¢ tumoracéo na regido anal
hi dois anos, acompanhada de sangramento. Havia sido submetida a hemorroidectomia hé
um ano. O exame colonoscopico mostrou pélipo séssil de Zem localizado a llem do Anus.
Proximo & t{ransicdo retossigmoideana encontrou-se grande tumor polipdide de aproximada-
mente 10cm e p6lipos sésseis em todo o colon, com tamanho variande entre 2mm e lem.
Além disgo, havia grande quantidade de polipos em todo o segmento ileal examinado. Em
novembro do esmo ano foi submeitda a colectomia total com ileo-reto-anastomose, tendo
recebldo alta apos uma semana. O exame andtomo-patoldgico revelou presenca de numerosos
adenomas tubulares, bem como um adencearcinoma vilo-tubular do sigméide. Apfs ftrés
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rieses, foi internada no Pronto Socorro de Neurocirurgla do mesmo hospital com histéria
de cefaléla e vOmitos hd trés dias, acompanhada de alteracio do nivel de consciéncia. A
tomografia computadorizada craniana {TC) revelru tumor cistico fronto basal a4 esguerda
(Fig. 1. Foi submetida no mesmn dia a crantotomis frontal com exérese subtotal de bpro-
cesso. O exame andtomo-patoldgico (Fig. 3) revelou tratar-se de glinoblastoma multiforme.
A paciente fol submetida a 5550 rads no segmento cefilico, Evolulu assintomética por um
ane, quando novamente apresentou sinais de hipertensfio intracraniana, causada por recidiva
do processo frontal. Reoperada em abril de 1988, recebeu alta apds 10 dias, sem seaqilelas
neurolégicas. A paciente faleceu 5 meses apds a ultima cirurgia, em sua cidade de origem.

Fig. 1 — TC. A esquerda, caso 1 (MASL): tumor fronto-basal esquerdo parcialmente cistico.
A direita, caso 2 (JHP): médulo hiperatenuamte fronmto-parietal direito com grande drea de
edema ao redor.

Caso 2 — JHP, mnaciente do sexo masculino, branco, 49 anog de idade, lavrador., ©
paciente apresentou em novembrn de 1986 episddio de sangue misturado #as fezes. NAo refe-
ria antecedentes familiares de neoplasia ou poliposes, A retossigmoidoscopia mostrou pélipos
medinde em média 0,5cm de didmetro a partir da linha pectines. O enema opaco confirmou
a presenca de polipos em todo o eolon (Fig, 2), com maior falha de enchimento ao nivel
do cecn. Submetido na mesma época a colectomia total com fleo-reto-anastomose intraperi-
toneal. O exame anitomo-patologico mostrou formactes vpolipéides difusas, medindo em média
0.5cm de didmetro, entremeadas por muecosa normal; an nivel do ceco, observou-se formacio
polip6ide com 4 cm de didmetro, mével, vinhosa, com superficie granulosa; a microscopia
optica mostrou presenca de adenomas tibulo-vilogos, com transformacio maligna no pélipo
do reco intra-epitelial (Dukes A), eom eixo fibrovascular prescrvado. Evoluiu assintomético
por 15 meses, quando notou puxos e tenesmo associados a sangramento anal. A retossigmoi-
doscopia revelou dois pdlipos endurecidos, com 2cm de didmetro, ao nivel da anastomose
fleo-retal, Fol submetido a resseccio do segmento fleo retal, procedendo-se a anastomose
mecfinica a 3cm da linha pectinea. A ahatomia patologica mostrou adenomas tibulo-viloses,
com degeneracio carclhomatosa intra-epitelial. BEm  julho de 1987, o paciente apresentou
crise convulsiva focal 4 esquerda, seguida de hemiparesia completa de predominio briquio-fa-
cial, a gual regrediu apdés © uso de corticdide. A TC (Fig. 1) revelou processo expansivo
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fronto-parietal direito, hiperatenuante, eom grande Area de edema ao redor. Submetido a
craniotomla fronto-parietal com exérese total de tumor vinhoso com bom piano de clivagem
e parclalmente aderido & duraméter, O exame anitomo-patolégico foi compativel a glioblas-
toma multiforme (Fig. 3). O paciente foi submetido a 5000 rada no segmento cefdlico, encon-
trando-se assintom4tico até o presente (fevereiro de 1989).

COMENTARIOS

Turcot et al.ll descreveram, em 1959, os casos de dois irmios que apresentavam
polipose intestinal com degeneracio carcinomatosa e que vieram a falecer por tumores
do SNC (meduloblastoma e glioblastoma multiforme). Desde entic a associagiio poli-
pose gastrointestinal e tumor cerebral passou a ser conhecida como “sindrome de
Turcot”, a qual tem sido descrita como mais uma variacio gendtica distinta dentro
das poliposes intestinais familiares. Apos o relato de McKussick7 sobre a consan-
guinidade dos pais dos pacientes descritos por Turcot e a descri¢io de Baughman
et all de familia com 4 pacientes com a sindrome, foi sugerido modo de transmissio
autossdmico recessivo, distinto da polipose intestinal familiar. Desde entdo, varios
casos da associacio polipose intestinal — tumor do SNC, principalmente da linhagem
gliomatosa, tém side relatados: espongioblastoma polar 4, meduloblastoma 2912, plio-
blastoma multiforme 8 e astrocitoma 8 Smith e Kern1¢, apés a analise de varias
familias com polipose intestinal e algumas associa¢fes com carcinoma papilifero de
tiredide e tumores cerebrais, postularam que a transmissio seria devida a gene mu-
tante, pleotropico, com penetragdo variada para diferentes fenotipos neoplasicos.
A existéncia de geracdes assintomdticas para sua expressdo fenotipica primdria (poli-
pose intestinal familiar sem alteragdes extra-colonicas) seria explicada por sua pequena
penetracdn. O mesmo raciccinio explicaria a pequena frequéncia de expressbes feno-
tipicas secundarias como os tumores cerebrais. Itoh et al5, numa revisio de todos
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Fig. 3 — Exame histopatolégico. No alto, caso 1 (MASL); em baixo, caso 2 (JHP). Em
ambos, o aspecto é sugestivo de glioblastoma wmultiforme.
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os casos da literatura, encontraram somente trés relatos de casos familiares, com
frequéncia em gémeos de sexos diferentes e pais consanguineos, sendo os restantes
somente casos isolados de associagdo polipose infestinal — tumor cerebral. Estes
autores mostraram também qQue a polipose dos casos da sindrome de Turcot se
caracterizava por presenca de pélipos em menor nimero e maior tamanho que nos
casos isolados. Concluiram, portanto, que na sindrome de Turcot verdadeira haveria
transmissdo autossdmica recessiva, enquanto na polipose familiar poderia haver tumores
do SNC como expressio fenotipica de gene pleotrépico. Cohen2 também acredita
nao dever ser utilizada expressdo “sindrome de Turcot” para todos os tumores cere-
brais associados a polipose intestinal.

Os dois pacientes agui relatados apresentam caracteristicas diversas. A pri-
meira paciente, com polipose e adenocarcinoma aos 14 anos de idade e que veio
a falecer devido a glioblastoma multiforme, apresentava em seus antecedentes um
irmdo com tumor cerebral e tios paternos com adenocarcinoma de colon. A ndo
consanguinidade dos pais nos leva a sugerir um gene autossdmico pleotrdpico com
penetracdo variada. Exceto pela referéncia a Yaffe de que o tio de uma paciente
com sindrome de Gardner havia falecido aos 80 anos com polipose intestinal e fumor
cerebral 5, o segundo paciente descrito é o de maior idade registrado na literatura,
pois todos os casos descritos situam-se na faixa etdria dos 6 aos 28 anps. O fato
deste paciente pertencer a familia totalmente assintomatica, tanto do ponto de vista
intestinal quante neuroldgico, nos leva a concluir que teriz havido mutacio genética
na geragio de que faz parte, também se comportando como gene pleotrdpico.

Em relagio 4 conduta, concordamos com diversos autores quanto a vigilancia
dos sintomas extra-coldnicos em pacientes com polipose intestinal familiar. Nao ado-
tamos, no entanto, o estudo rotineiro do trato intestinal em pacientes com glioma
cerebral, como foi preconizado por Rothman e Kendall®  Sabemos, porém, que 0s
glioblastomas multiformes apresentam maior incidéncia na quinta e sexta décadas de
vida, Devemos, portanto, estar atentos aqueles gliomas que se iniciam na adoles-
céncia e pesquisar possivel associagdo com polipose intestinal.
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