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polyposis coli) com os achados consequentes de PAF (polipose
adenomatosa familiar), tumor desmdide e retardo mental.
Abordamos a relevancia do diagnéstico precoce e do aconsel-
hamento genético em casos complexos como este. Relato:
Um homem de 20 anos, com histéria de atraso de desenvolvi-
mento mental e cariétipo alterado mostrando delecao em
parte do brago longo do cromossomo 5. Durante seus 20 anos
de vida, permaneceu em atendimentos pedidtricos e neuro-
légicos de rotina, além de terapias de apoio em funcao do
retardo mental. Foi diagnosticado incidentalmente com um
tumor desmoéide durante herniorrafia inguinal esquerda ele-
tiva,sendo inicialmente optado por observacao. Cerca de sete
meses apos, apresentou desconforto abdominal progressivo
por crescimento da massa abdominal. Foi submetido a
resseccao cirirgica completa sem complicacoes. O exame
anatomo-patolégico revelou tumor desmoéide medindo
27 x 24 x 19 cm infiltrando tecido mesentérico e camada mus-
cular entérica. Foi referenciado para acompanhamento
oncolégico por tumor desmédide abdominal O Interrogatério
complementar identificou o histérico de dentes supranu-
merarios. Diante do quadro relatado foi considerada a hipé-
tese de Polipose Adenomatosa Familiar (PAF) e solicitados
exames complementares. A colonoscopia revelou polipose
difusa no ileo terminal, alcas colénicas e reto. O painel de
sequenciamento genético revelou uma variante patogénica
com delecao nos éxons 1 a 16 do gene APC, confirmando o
diagnéstico de PAF. O paciente foi encaminhado para
avaliacdo quanto a realizacao de proctocolectomia profilatica,
investigacao complementar por endoscopia digestiva alta e
avaliacao quanto a predisposicao para neoplasia de tiredide.
A testagem em cascata familiar também foi recomendada.
Conclusao: Este caso ilustra a complexidade da PAF, especial-
mente quando associada a condi¢oes clinicas adicionais,
como retardo mental e tumor desmdide. A identificacao pre-
coce desses pacientes de risco é crucial para o manejo
adequado, incluindo o rastreamento precoce de tumores e o
aconselhamento genético. A investigacao genética revelou
uma variante patogénica no gene APC. Possivelmente, o pre-
sente caso envolve a origem de novo da mutacao, o que
ocorre em cerca de 25% dos casos de PAF, tendo em vista que
nao ha um histérico familiar tipico para PAF. O acompanha-
mento a longo prazo desses pacientes e de suas familias é
essencial para o manejo adequado e para reduzir o risco de
complicacoes relacionadas a PAF.
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Introducao/Justificativa: Os Vipomas sao tumores neuro-
endécrinos raros do pancreas, caracterizados pela
producao excessiva de peptideo intestinal vasoativo (VIP),
levando a diarreia aquosa, desequilibrios eletroliticos,
desidratacao e consequentes graves complicacoes poten-
ciais. O tratamento convencional envolve a terapia com
analogos de somatostatina e cirurgias. No entanto, a dis-
ponibilidade irregular de medicamentos pode comprome-
ter o controle da doenca. Relato: Um homem de 56 anos
apresentou-se com diarreia intensa, perda de peso significa-
tiva e desidratacao. Exames revelaram hipocalemia grave,
elevacao de enzimas pancredticas e escérias nitrogenadas
renais. O tratamento de urgéncia envolveu terapia renal sub-
stitutiva, reposicao eletrolitica, com recuperagao completa
do quadro clinico. A tomografia computadorizada (TC) de
abdome total evidenciou um tumor neuroendécrino em
cauda pancredtica medindo 4 centimetros com metdstases
hepaticas, linfonodais e peritoneais. Iniciou-se tratamento
empirico com Octreotida de liberacao rapida, resultando em
melhora sintomatica significativa. A investigacao comple-
mentar revelou dosagem de VIP 79,5 pmol/l (valor de
referéncia até 30 pmol/l), ressonancia de sela turcica e dosa-
gem de paratormonio normais. A cirurgia de debulking foi
realizada para diagnoéstico e citoredugao tumoral, confir-
mando o diagndstico de tumor neuroendécrino grau 2 com
extensao para 6rgaos adjacentes. Apds irregularidade do for-
necimento do andlogo de somatostatina de longa duracao, o
paciente retornou a apresentar sintomatologia com risco
elevado de complicagcoes agudas. Optou-se pela terapia ter-
andstica com Octreotato-Dota-177Lutécio (Lu) devido a sua
eficdcia comprovada para terapia de tumores neuroenddcri-
nos gastroenteropancredticos bem diferenciados com
expressao comprovada para receptores de somatostatina. O
paciente permaneceu em uso regular mensal de andalogo de
somatostatina durante cinco anos. Desde entao continua
assintomatico, ultimas tomografias realizadas sem evidén-
cia de recidiva ou de doen¢a mensuravel. Conclusao: O trata-
mento com Octreotato-Dota-177Lu em um paciente com
vipoma metastdtico demonstrou eficdcia na auséncia de
acesso regular a andlogos de somatostatina de longa
duracao. Este caso destaca a importancia de alternativas ter-
apéuticas em contextos em que a disponibilidade de medi-
camentos € limitada, resultando em controle da doenca e
melhora significativa na qualidade de vida do paciente. A
terapia com Octreotato-Dota-177Lu mostrou-se uma opg¢ao
vidvel e eficaz em casos semelhantes, merecendo consider-
acao em pacientes com dificuldades de acesso a tratamentos
convencionais.
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