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RESUMO

A Sindrome de Gardner caracteriza-se como uma doenga genética rara, variante da
polipose adenomatosa familiar (FAP), que apresenta inumeras manifestagcdes
sistémicas e bucomaxilofaciais, causando um grande impacto na qualidade de vida
do paciente. As manifestagbes iniciais ocorrem geralmente no sistema
estomatognatico e muitas vezes sdo assintomaticas, dessa forma, o
cirurgido-dentista desempenha um papel crucial para a identificagdo das alteragbes
que levam a suspeita diagnédstica. O tratamento das manifestagbes pode variar de
terapia medicamentosa até intervengao cirurgica e deve ser realizado por uma
equipe multidisciplinar. O objetivo deste trabalho foi relatar o caso de sindrome de
Gardner com sinais iniciais diagnosticados pelo cirurgido-dentista, o que fez toda
diferenca no progndstico da doenga. No caso relatado, a paciente buscou
atendimento odontoldégico sem ter ciéncia das alteracdes presentes, apresentava
alteragdes odontolégicas e corporais, a partir da suspeita clinica do
cirurgido-dentista, a paciente foi encaminhada para avaliacao de especialistas, para
que realizasse 0s exames necessarios para diagnostico, com o resultado dos
exames confirmou-se a presenga de Sindrome de Gardner. A atuacdo do
cirurgido-dentista foi fundamental para o diagndstico precoce desta sindrome, que
possui alta penetrancia e severas complicagdes a longo prazo.

PALAVRAS-CHAVES: Sindrome de Gardner; FAP; Manifestagdes bucais



ABSTRACT

Gardner's syndrome is characterized as a rare genetic disease, a variant of familial
adenomatous polyposis (FAP), which has numerous systemic and maxillofacial
manifestations, causing a great impact on the patient's quality of life. The initial
manifestations usually occur in the stomatognathic system and are often
asymptomatic, so the dentist plays a crucial role in identifying the changes that lead
to diagnostic suspicion. The treatment of manifestations can vary from drug therapy
to surgical intervention and should be performed by a multidisciplinary team. The
objective of this study was to report the case of Gardner syndrome with initial signs
diagnosed by the dentist, which made all the difference in the prognosis of the
disease. In the case reported, the patient sought dental care without being aware of
the alterations present, presented dental and body changes, from the clinical
suspicion of the dentist, the patient was referred for expert evaluation, so that she
could perform the tests necessary for diagnosis, with the result of the tests the
presence of Gardner's Syndrome was confirmed. The role of the dentist was
fundamental for the early diagnosis of this syndrome, which has high penetrance and
severe long-term complications.

KEY-WORDS: Gardner's Syndrome; FAP; Oral manifestations.



1 INTRODUGCAO

Alteracdes sistémicas comumente trazem manifestagbes que podem
representar os primeiros sinais ou a evolugao de determinada doenca. Sindromes
autossbmicas, comumente apresentam manifestagbes orais, possivelmente
identificadas no exame clinico intraoral. A Sindrome de Gardner (SG) € uma doenca
genética rara, com transmissao hereditaria, que apresenta manifestagdes distintas,
inclusive alteracdes bucais. E uma variante da polipose adenomatosa familiar (FAP),
que € caracterizada por polipos adenomatosos no coélon e no recto, potencialmente
malignos, com incidéncia entre 1 em 8300 e 1 em 14.025 nascimentos, que afeta
igualmente ambos os sexos. Pode envolver alteragdes como malformagédo Ossea,
osteomas, tumores desmoides, cistos epidermdides, disturbios dentomaxilofacial,
fibromas, lipomas, lesdes da retina e podlipos gastrointestinais (BALDINO et al., 2019;
RIBEIRO et al., 2012).

A variedade de manifestagdes extra intestinais torna o diagnéstico da doenca
desafiador, pois alguns pacientes apresentam apenas uma das anormalidades,
enquanto outros apresentam todas as caracteristicas da sindrome. Quando
associada a histérico familiar, o diagndstico desta sindrome ocorre em idades muito
jovens, a partir dos 12 anos. Entretanto, para pacientes sem historico familiar,
geralmente o diagndstico se da mais tardiamente, a partir dos 25 anos de idade,
considerando que a partir desta idade outras manifestagdes sistémicas passam a se
evidenciar. As manifestagdes extra-intestinais possuem um papel importante para a
detecgao precoce da sindrome descrita, pois, estudos relatam que elas precedem
em até dez anos os polipos potencialmente malignos (YU et al., 2018; BALDINO et
al., 2019; JASPERSON et al., 2017; FICHTER, WOLFF, MUCKE, 2011).

As diversas manifestacdes da SG muitas vezes afetam a regido maxilofacial,
as alteragdes bucais como os osteomas, os dentes supranumerarios e impactados,
que estdo comumente associados como sinais iniciais desta sindrome, podem
interferir diretamente no desenvolvimento dentario, na oclusdo e na assimetria facial
do paciente (VICENZ| et al., 2019).

Considerando que comumente as primeiras manifestacbes se encontram no
sistema estomatognatico, sendo possivel o diagnéstico das mesmas em exames e
consultas de rotina, o cirurgido-dentista desempenha um papel crucial no

diagndstico precoce da sindrome, pois o desconhecimento das manifestagbes ou



uma anamnese deficiente por parte deste profissional pode atrasar o diagnédstico e
comprometer o tratamento e manejo adequado do paciente (YU et al., 2018).

No dia a dia clinico, observa-se que muitos profissionais da saude, inclusive
cirurgides-dentistas desconhecem a SG, ndo consideram a importancia da etapa
inicial do atendimento e n&o realizam a anamnese e exame clinico da forma correta.
Nesse sentido, fica claro que esse relato sera amplamente enriquecedor para
comunidade académica de odontologia, pois, € necessario reafirmar e esclarecer
sobre a importancia de possuir conhecimento suficiente para identificar
manifestacbes orais de sindromes autossémicas, como a SG, com énfase no
diagndstico precoce e melhor progndéstico ao paciente.

Esse artigo teve como objetivo principal relatar um caso clinico de SG
diagnosticado no consultorio odontologico e descrever o manejo desse paciente pelo

cirurgido-dentista.

2 REVISAO DE LITERATURA

O geneticista Eldon Gardner (1951) originalmente descreveu a SG como uma
patologia rara, hereditaria, autossémica dominante com quase 100% de penetrancia
e expressividade variavel. Segundo Jasperson et al., (2017) a SG é uma patologia
que ocorre devido a combinacdo da polipose coldénica e suas inumeras
manifestagbes extraintestinais. Munhoz e colaboradores (2020) consideram a SG
como uma doenga genética caracterizada por uma triade incomum de polipose
colbnica, multiplos osteomas e tumores mesenquimais em tecidos moles e pele.

Cristofaro e outros autores (2013) afirmam que a SG é uma variante da
polipose adenomatosa familiar (FAP) que é conceituada como a forma original, ou
seja, o arquétipo da sindrome dos pdlipos adenomatosos, onde os pacientes
afetados passam a desenvolver adenomas, chamados de pdlipos intestinais, com
100% de potencial maligno, como se trata de podlipos adenomatosos, acabam
evoluindo para adenocarcinoma. Este mesmo estudo sugere que ha alteragdes de
normalidade além das manifestacdes no coélon e reto, presentes em pacientes com a
FAP, que mais tarde foram descritas por Eldon Gardner mais precisamente, onde

foram incluidas as anormalidades dentarias.

2.1 ASPECTOS GENETICOS ASSOCIADOS
Kiessling et al., (2019) relatam que a FAP é resultante de uma variante

germinativa, ou seja, uma mutagcdo no gene da polipose adenomatosa coli (APC)



localizada no cromossomo 5 na regidao q21-22 e a SG inclui as caracteristicas
intestinais da FAP, além das mais variadas manifestacdes extra coldénicas. Sabe-se
que a etiologia da SG é hereditaria, as familias afetadas tém uma variante
patogénica na APC, em aproximadamente 75% do casos, o gene defeituoso é
herdado de um dos pais, em 25% as mutac¢des sdo esporadicas (JASPERSON et
al., 2017; MUNHOZ et al., 2020). Ha relatos de que aproximadamente um tergo dos
casos ocorre espontaneamente e parecem representar novas mutagdes genéticas
(NEVILLE, et al., 2009).

De acordo com Yamaguchi et al., (2014) existe uma correlagdo entre o
gendtipo e o fendtipo nas patologias extra colénicas relacionadas a FAP, essas
manifestacdes dependem da localizagdo das mutagdes na linha germinativa do gene
APC. Kiessling et al., (2019) também abordam que a SG demonstra expresséo e
gravidade variaveis, dependendo da localizagdo da variagado genética dentro da APC
gene. Apesar de haver a identificacdo da razdo genética que causa a doenga
intestinal, ainda ndo foram descobertos os genes modificadores que promovem o

desenvolvimento das manifestagdes extra intestinais da SG (MUNHOZ et al., 2020).

2.2 MANIFESTACOES SISTEMICAS

De acordo com Fichter, Wolff e Mucke (2011) a expressao clinica da sindrome
€ altamente variavel, com possibilidade de inumeros fendtipos associados. Baldino e
outros autores (2019) afirmam que dentre as caracteristicas comuns da SG estdo a
ma formacao éssea e desenvolvimento de tumores de tecidos moles. Além disso,
sao relatadas outras manifestagdes como: tumores desmoides, cistos epidermdides,
fibromas, lipomas, lesdes da retina, polipos gastrointestinais, osteomas e disturbios
dentomaxilofacial.

Foi observado que tumores desmoéides ocorrem em aproximadamente 10%
dos pacientes com SG, sendo mais comum no sexo feminino, incidéncia de 1:3.
Além disso, tais lesdes sdo localmente invasivas, podem ocorrer na pele da parede
abdominal anterior ou intra-abdominal, benignos, nao encapsulados e com padrao
de crescimento lento (CANKAYA et al., 2012). Ja para Kiessling e colaboradores
(2019) os tumores desmoides podem se apresentar em qualquer parte do corpo.
Slowik e outros autores (2015) apresentam que tumores desmdides sdo um grupo

de tumores sodlidos benignos, invasivos e relativamente raros na populagdo em


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/pathogenic-variant/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/n/gene/glossary/def-item/pathogenic-variant/
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geral, todavia, demonstram altas taxas de recidivas mesmo apds o tratamento com
ressecgao cirurgica.

Cistos epidermoides ou sebaceos assintomaticos sdo as manifestacées
cutaneas mais frequentes da SG. Surgem antes da puberdade em aproximadamente
50-65% dos pacientes afetados, e ocorrem principalmente em locais na face, no
couro cabeludo e extremidades, porém podem afetar qualquer parte do corpo, néo
apresentando potencial de malignidade. Sao inestéticos e podem causar desconforto
ao paciente, principalmente em relagéo a estética (JASPERSON et al., 2017; YU et
al., 2018; BOFFANO, BOSCO, GERBINO, 2010).

Segundo o estudo de Verma e colaboradores (2016) muitas manifestagbes
extra-colonicas sao relatadas. Existe associagcao entre a incidéncia de hipertrofia
congénita multipla de lesdes no epitélio pigmentar da retina com a presenga € o
desenvolvimento de polipose na SG. Cristofaro et al., (2013) aborda que tais lesdes
ocorrem logo apds o nascimento, sendo entdo, os primeiros sinais clinicos da SG.
Jasperson et al., (2017) citam que a hipertrofia congénita do epitélio pigmentar da
retina refere-se a lesdes discretas, planas e pigmentadas da retina que nao
dependem da idade e ndo causam problemas clinicos.

Vaérios estudos apontam que o surgimento de pdlipos adenomatosos é a mais
severa complicagdao da SG (CRISTOFARO et al., 2013; JASPERSON et al., 2017,
MUNHOZ et al., 2020). Estima-se que 95% dos individuos com FAP apresentam
polipos até os 35 anos de idade. Observa-se que apos o surgimento dos primeiros
polipos intestinais, eles rapidamente se generalizam e nesse processo causam
alguns efeitos colaterais como diarréia, dor intestinal, constipagdo, sangramento
retal e anemia. (ERTAS, ATICI, SOZEN 2016; JASPERSON et al., 2017; YU et al.,
2018). Segundo Munhoz et al., (2018) caso ndo seja realizada a colectomia,
inevitavelmente ocorre a transformacédo maligna dos pdlipos adenomatosos, isso
pode resultar em necessidade de tratamento intervencionista oncolégico ou até
mesmo em 6bito do paciente.

Ha relatos de pacientes que sdo afetados por apenas uma ou duas das
alteragdes de normalidade, enquanto outros sdo atingidos por todas as anomalias.
Entretanto, tipicamente, as manifestagcdes extra colénicas, se apresentam em ordem
cronoldgica e precedem os polipos adenomatosos em até dez anos. Esses pélipos

possuem alto potencial de transformagdo maligna (100%), podem ocorrer em
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qualquer parte do trato gastrointestinal, exceto no eséfago, os locais mais comuns
sdo no coélon e do reto (YU et al., 2018).

CRISTOFARO et al., (2013) afirma que variados tipos de cancer estao
fortemente associados a SG, carcinoma papilifero da tireoide, tumores do sistema
nervoso central, como glioma e meduloblastoma, e cancer do duodeno periampular,
foram alguns relatados. Geralmente, os canceres comegam a evoluir em até dez

anos apos o aparecimento dos primeiros polipos intestinais (SAHOO et al., 2014).

2.3 MANIFESTACOES MAXILOFACIAIS

Ertas, Atici e S6zen (2016) revelam que pelo menos um osteoma é detectado
em 68-82% dos pacientes afetados com a SG. Segundo Vicenzi et al., (2019) os
osteomas sdo as lesdes mais frequentes e de maior ocorréncia em seios paranasais
e nos maxilares em pacientes afetados com a SG. Sabe-se que os osteomas sao
crescimentos 0sseos em massa que variam de tamanho e espessura, raramente
sintomaticos, com baixa associagdo maligna, porém, podem causar desconforto e
assimetria craniofacial. Ocorrem mais comumente em regido do cranio e mandibula.
Essencialmente o osso frontal € o local mais frequente do cranio a ser afetado. Foi
relatado que na mandibula sdo encontrados dois diferentes tipos de osteomas:
central e lobulado. O primeiro estd em local mais central e frequentemente préximo
as raizes dos dentes. Ja o tipo lobulado possui surgimento no cortex e € geralmente
encontrado no angulo mandibular (CANKAYA et al., 2012).

Cristofaro et al., (2013) relatam que diversas anormalidades dentarias estéo
presentes em 70% das pessoas afetadas pela SG e geralmente mudam de acordo
com o crescimento do individuo. Sabe-se que as mais recorrentes das anomalias
dentarias presentes nas manifestacbes da SG sao dentes supranumerarios,
impaccédo dental, dentes nao irrompidos, cistos dentigeros, falta congénita de
unidades dentarias permanentes e odontomas. O complexo orofacial é prejudicado
por disturbios funcionais e estéticos (CRISTOFARO et al., 2013; CANKAYA et al.,
2013).

Segundo Mossaz et al., (2016) os dentes supranumerarios sao desenvolvidos
além das denticbes decidua e permanente. Pode haver manifestacdo de dentes
supranumerarios unicos ou duplos, a localizagdo mais comum dos unicos € na
regiao anterior da maxila e os multiplos geralmente se encontram na mandibula, em

regido de pré-molares. Apesar de assintomaticos, podem causar prejuizos a saude
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do paciente, como erupg¢ao conturbada, mau posicionamento, problemas oclusais,
reabsorg¢ao radicular de dentes vizinhos e desenvolvimento de cistos dentigeros em
supranumerarios impactados.

Jasperson et al., (2017) afirmam que os odontomas foram relatados em
aproximadamente 17% dos pacientes afetados, em comparagao com 1% -2% da
populacdo em geral. De acordo com Arora e Donald (2016) odontomas sao tumores
odontogénicos, ndo malignos, com potencial de crescimento limitado, ocorrem na
maxila e possui origem epitélioconjuntivo, composto em propor¢des variaveis, pelos
tecidos envolvidos na odontogénese. Podem ser detectados com variantes em duas
formas: complexos ou compostos. Odontomas complexos possuem tecidos duros
dentarios apresentados como uma massa difusa sem organizagdo. E odontomas
compostos, sdo constituidos por estruturas que lembram multiplos dentes, porém
separadas umas das outras por tecido conjuntivo (MOSSAZ et al., 2016).

Verma e outros autores (2016) observam que outros defeitos como raizes
fundidas do primeiro e segundo molares, raizes longas e cbnicas dos dentes
posteriores, hipercementose e carie multipla também sao manifestados em
pacientes acometidos pela sindrome. Cerca de 80% dos pacientes apresentam um
dos sinais iniciais da doenca no complexo maxilofacial, os quais podem ser notados
em um exame de radiografia panoramica. O cirurgido-dentista desempenha papel
crucial para o diagnostico precoce desta sindrome, a identificacdo das
manifestagbes bucais nos pacientes da SG é fundamental para um progndstico
positivo. Geralmente sao manifestacdes assintomaticas, entretanto podem causar
assimetrias faciais e limitagdes funcionais (ERTAS, ATICI E SOZEN 2016; YU et al.,
2018).

2.6 CONDUTA DIAGNOSTICA DO CIRURGIAO-DENTISTA

O cirurgido-dentista desempenha papel crucial para o diagnostico precoce
desta sindrome, a identificagdo das manifestacbes bucais nos pacientes da SG é
fundamental para um progndstico positivo. De acordo com Fichter, Wolff, e Mucke
(2011) a presenga de um ou mais dos sintomas extra intestinais descritos, deve ser
considerado suficiente para uma investigacdo mais aprofundada nesse paciente.

Segundo Vicenzi et al., (2019) é importante e necessario um diagnostico
detalhado e completo do paciente como um todo, incluindo sua saude sistémica.

Para um diagndstico correto € crucial que seja realizado um exame odontoldgico e
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radiografico cuidadoso e o estabelecimento de uma lista muito completa de
diagnésticos diferenciais (ERTAS, ATICI E SOZEN, 2016). As anomalias dentarias
estdo presentes em 70% dos pacientes e os osteomas sdo constantemente
detectados em radiografia panorédmica de rotina. A palpagao clinica e a radiografia
panoramica sdo meios eficazes de detectar os osteomas maxilares caracteristicos
como indicadores iniciais da SG (CANKAYA et al., 2013). Verma e colaboradores
(2016) afirmam que os profissionais de odontologia desempenham um papel
importante na determinagao dos sinais precoces da sindrome.

Geralmente o diagnostico da SG é dificultado devido a maioria das
manifestagbes serem assintomaticas, e quando n&do ha conhecimento do histoérico
familiar, eventualmente o diagndstico pode ser acidental em exames ou consultas de
rotina com um cirurgido-dentista. Apesar de haver a possibilidade de lesbes 0sseas
serem detectadas antes de ocorrerem as manifestacdes intestinais, recomenda-se
que o diagnéstico final da SG seja baseado em ensaios genéticos (MUNHOZ et al.,
2020). Segundo Baldino et al., (2019) quando associada a histérico familiar da
doenga, o diagndstico desta sindrome ocorre em idades muito jovens por volta dos
12 anos de idade, enquanto para pacientes sem historico familiar, geralmente o
diagnostico se da mais tardiamente, a partir dos 25 anos de idade, devido ao
surgimento de manifestacbes sistémicas mais invasivas que as manifestagdes
assintomaticas. Para evitar perder o diagndstico precoce de SG, é essencial que os
cirurgides-dentistas tenham conhecimento das manifestagbes comuns desta
sindrome, uma vez que trata-se de uma patologia com alta penetrancia e severas
complicagdes a longo prazo (YU et al., 2018).

Munhoz et al., (2020) relatam que as principais ferramentas de imagiologia
utilizadas como meio para diagndstico da SG sao radiografias simples, radiografias
panoramicas e tomografias computadorizadas, que permite identificar as estruturas,
tamanho, localizagdo e regides adjacentes afetadas. Caso seja identificado nos
exames de imagem, trés ou mais osteomas, é altamente sugestivo de SG,
entretanto, essa patologia sé tem o diagnostico confirmado apds endoscopia
gastrointestinal e analise genética molecular (YU et al., 2018).

Se o paciente for diagnosticado com SG, aconselha-se que os membros
familiares busquem por monitoramento gendémico, clinico e endoscoépico preciso e
continuo, para uma possivel identificagcdo do gene defeituoso e também para avaliar
e prevenir qualquer alteracdo que venha a ocorrer (CRISTOFARO et al., 2013;
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FICHTER, WOLFF, MUCKE; 2011). Verma et al. (2016) afirmam que o paciente
diagnosticado com a SG, independente da idade, necessita de um completo e
constante acompanhamento a longo prazo, considerando a agressividade da

evolucdo da doenca.

2.7 TRATAMENTO

O principal problema para os pacientes com a SG é a transformagédo maligna
dos pdlipos adenomatosos no colon e reto (NEVILLE et al., 2009). Ha relatos de que
objetivo do tratamento € limitado a evitar o desenvolvimento de um carcinoma e para
isso, caso seja observado a presenca de mais de 20 podlipos adenomatosos, a
intervengao indicada € a remocgao profilatica do colon. As opgdes de tratamento
cirurgico incluem colectomia total com anastomose ileorretal, proctocolectomia com
anastomose anal da bolsa ileal e proctocolectomia com ileostomia. Para pacientes
com SG e com podlipos no coélon, a colectomia com anastomose ileorretal é o
tratamento mais recomendado (FICHTER, WOLFF, MUCKE; 2011). Segundo Cherif,
et al., (2020) nos ultimos dez anos, alguns tratamentos trazem uma proposta mais
conservadora, o uso de inibidores da tirosina quinase e a quimioterapia
demonstraram eficacia com a melhora de sobrevida dos pacientes, sem progressao
da doenca.

De acordo com Verma et al., (2016) em casos com manifestagbes de
anomalias na retina, o paciente deve ser avaliado e tratado por um médico
oftalmologista. Para tratamento dos tumores desmodides as opgdes disponiveis
incluem excisao cirurgica (associada a altas taxas de recorréncia), anti-inflamatorios
nao esterdides (AINEs), anti-estrogénios, quimioterapia citotoxica e radiagdo. No
caso dos polipos adenomatosos, o tratamento envolve uma dieta saudavel, o uso de
anti-inflamatérios nao-esterdides para controlar o numero e tamanho dos pélipos e
também vigilancia por endoscopia e colonoscopia (JASPERSON et al., 2017).

Munhoz e colaboradores (2020) abordam que quando as lesdes Osseas,
como osteomas, trazem comprometimento estético e/ou funcional, o tratamento na
maioria das vezes envolve cirurgias. Os tratamentos odontolégicos das alteragdes
dentarias podem incluir exodontias de dentes impactados e supranumerarios, a
depender da avaliagdo clinica e das possiveis complicacbes, ainda ndo ha um
consenso sobre o melhor momento para realizar a remocdo dessas unidades

dentarias. Apos as exodontias, a reabilitagdo oral do paciente deve ser incluida no
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tratamento. Além disso, € valido que seja realizada uma avaliagdo ortodontica neste
paciente. (VERMA et al., 2016; MUNHOZ et al., 2020).

3 RELATO DO CASO CLINICO

Paciente do sexo feminino, 20 anos, ASA |, compareceu ao servigo de
Cirurgia e Traumatologia Buco-Maxilo-Facial do Hospital Geral Roberto Santos /
Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica, queixando-se de auséncia de
unidades dentarias (Figura 01). Durante o exame fisico, confirmou-se auséncias de
diversas unidades dentarias e notou-se a presenga de aumentos de volume
arredondados em bragos e pernas, sugestivos de cistos epidermadides (Figura 02). A
analise da radiografia panoramica realizada indicou a presencga de multiplos dentes

inclusos, e de odontomas em maxila e mandibula (Figura 03).

Figura 02: aumentos de volume em bracgos e pernas sugestivo de cistos epiderméides.



Figura 03: Radiografia panoramica, indicando a presenga de dentes inclusos.
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Diante dos achados clinicos e da forte suspeita que a paciente seria portadora da

Sindrome de Gardner, uma investigagdo mais aprofundada foi realizada, onde a

paciente relatou casos diagnosticados em seu historico familiar. Foram solicitadas

avaliagbes com especialista em dermatologia, e gastroenterologia. As elevagdes nos

membros superiores e inferiores foram submetidas a bidpsia cujo laudo histolégico

confirmou se tratarem de cistos epidermdides, o aparelho gastrointestinal foi

avaliado e os exames necessarios foram realizados, sendo confirmada a presenca

de polipose coldnica na colonoscopia (Figura 04A) e polipose gastrica através da

endoscopia (Figura 04B), mais tarde outros exames foram realizados, dessa vez

anatomopatologicos, com diagndstico de pdlipos hiperplasicos gastricos (Figura

05A) e pdlipos adenomatosos tipo tubulares (Figura 05B).
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Figura 04AB: Comprovando os resultados dos exames realizados de endoscopia e colonoscopia.

CONCLUSAQ: 1- Polipase Gusirica (Yamada 11);
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Os achados clinicos e histopatolégicos, bem como o consenso entre a equipe

de cirurgia buco-maxilo-facial e as equipes de dermatologia e gastroenterologia,

confirmaram a suspeita de que a paciente era portadora de Sindrome de Gardner,

diante disso, foi planejado um tratamento

multidisciplinar para excisao cirurgica dos

cistos epidermoéides e dos podlipos intestinais, e remoc¢ao de todos os dentes inclusos

e odontomas. A cirurgia foi realizada no Hospital Geral Roberto Santos, sob

anestesia geral, sem maiores complica¢des e a paciente encontra-se atualmente em

acompanhamento pds-operatorio para iniciar a reabilitagao dentaria (Figura 06A, B).

Figura 06AB: Registros da paciente no pds-operatdrio.
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4 DISCUSSAO

Sabe-se que existem inumeras doencas que podem promover alteracoes
estomatognaticas e sistémicas em individuos afetados. A Sindrome de Gardner é
uma doenga rara, mas foi descoberta ha muitos anos. Segundo Gabor, et al., (2019)
0 primeiro caso da sindrome ocorreu em 1912, com registro de Devic e Bussey,
entretanto, somente em 1951 foi descrita detalhadamente por Gardner e desde
entdo, tem sido categorizada diferentemente, considerando as suas inumeras
manifestacdes extraintestinais ja descritas e os variados aspectos observados ao
longo dos anos, relacionados com a polipose adenomatosa familiar (FAP).
Atualmente a Sindrome de Gardner € caracterizada como uma variante da FAP,
decorrente de uma alteragdo no gene da APC, ou seja, uma doenga genética, os
individuos afetados possuem casos positivos no histérico familiar, como foi o caso
descrito neste artigo.

Os relatos da literatura abordam que esses familiares anteriormente
diagnosticados com a sindrome, podem ter manifestado fenétipos diferentes e novas
mutagdes, devido a localizagdo das mutagdes na linha germinativa do gene APC, a
gravidade da doenga intestinal e extraintestinal corresponde as regides especificas
do gene APC que sofrem mutagdo. Em alguns casos, novas mutagbes podem
ocorrer e segundo Munhoz et al. (2020) ainda n&o é possivel identificar os genes
modificadores que promovem o desenvolvimento de tais alteragbes extraintestinais.
Porém, Cai et al. (2021) relatam que na conduta de um caso, realizou-se analise de
haplétipo para identificar a fonte genética das mutagdes e o resultado obtido foi que
a variante no gene APC em um paciente com Sindrome de Gardner foi
provavelmente derivada de sua méae por meio do mosaicismo.

A Sindrome de Gardner é complexa, devido as suas inumeras manifestacoes
clinicas e as variaveis para diagnostico, desde a suspeita inicial que € possivel para
o cirurgido-dentista, até o diagndstico final com colonoscopia e ensaios genéticos.
No caso aqui abordado, a paciente apresentou manifestacées identificadas no
sistema estomatognatico e também gastrointestinais identificados no exame de
colonoscopia, apenas os ensaios genéticos ndo foram realizados nesse caso, devido
a condigbes financeiras da paciente e impossibilidade deste atendimento no servigo
publico de saude do estado. Alteragdes como polipos caracteristicos no colon,

osteomas multiplos presentes em mais de 70% dos pacientes e alteracdes na retina,
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diferem a sindrome de Gardner das outras sindromes derivadas da FAP
(DINARVAND et al., 2019).

O individuo com sindrome de Gardner pode ser diretamente afetado em
amplos aspectos: saude, estética, funcionalidade e qualidade de vida. Os pacientes
podem apresentar os primeiros sintomas antes mesmo da puberdade, dessa forma,
a gravidade da doengca e das suas manifestagbes evolui com o tempo,
progressivamente. Entretanto, a variedade de manifestagdes em cada paciente é
relativa. Existem casos com poucas manifestacbes, e outros onde todas as
alteracbes descritas na literatura foram detectadas. No caso relatado, a paciente
apresentou varias das manifestagdbes da doenga, incluindo osteomas, cistos
epidermoides e auséncia das unidades dentarias, tudo isso logo no inicio da vida
adulta. E possivel tratar grande parte das manifestagdes extraintestinais
relacionadas a Sindrome de Gardner. O progndstico de muitos tratamentos ira
depender do diagndstico precoce de cada uma das manifestagoes.

As alteragdes no sistema estomatognatico, como dentes supranumerarios e
osteomas sao possivelmente identificadas por um cirurgido-dentista em consultas
e/ou exames de rotina, e nesse caso, o tratamento também pode e deve ser
realizado. Os tumores desmoides se apresentam em boa parte dos casos, Cherif. et
al. (2020), aborda que o manejo terapéutico dessa manifestagcdo da doenca, é
complexo devido a sua heterogeneidade e a auséncia de biomarcadores preditivos
de sua evolucdo. Além disso, ndo existe um padrdo terapéutico, existem poucos
estudos controlados e apenas recomendacdes de especialistas. Os numerosos
polipos adenomatosos na mucosa gastrointestinal que definem a complicagao mais
severa desta patologia, pois, se nao tratados, inevitavelmente evoluem para
carcinoma colorretal. Charifa, Jamil e Zhang (2020), afirmam que desde a
descoberta da sindrome, ela € descrita com a presenga de multiplos polipos no
célon e além disso, afirmam que o desenvolvimento de polipose intestinal e
adenocarcinoma colorretal sdo caracteristicas essenciais da Sindrome de Gardner.

Apesar das manifestacbes extraintestinais antecederem os polipos
adenomatosos, nem sempre o diagnodstico da sindrome de Gardner ocorre
precocemente. Isso porque a grande maioria das manifestagdes sao assintomaticas
e desta forma, ndo ha queixa do paciente, o que torna menos provavel que haja
suspeita por parte do profissional de saude. Um exemplo € o caso descrito, pois, 0

que levou a paciente a procurar atendimento, foi justamente a queixa estética das
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auséncias dentarias, apesar de muitas outras anormalidades presentes, coube ao
profissional identificar as anormalidades que levaram a suspeita diagndstica da
Sindrome de Gardner. O atendimento inicial tem funcdo essencial para essa
suspeita clinica. Peruchi e outros autores (2015) afirmam que a anamnese e o
exame inicial & responsavel por 85% dos diagnosticos, enquanto o exame fisico 10%

e exames complementares 5%.

5 CONCLUSAO

Fica claro, através do caso clinico apresentado, que o diagndstico precoce da
sindrome de Gardner, é fundamental para um prognéstico positivo e para isso, é
importante que haja uma equipe multidisciplinar treinada e atenta aos sinais e
sintomas da sindrome, a partir de entdo, seguir uma sequéncia de investigacao,
considerando os achados clinicos e historia pregressa e familiar do paciente. Além
disso, é valido ressaltar a necessidade de conhecimento dos cirurgides-dentistas,

sobre manifestagoes de sindromes sistémicas no complexo bucomaxilofacial.
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