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Introducao: A Sindrome de Cowden é uma doenca de heranga autossémica dominante associada a
mutagdes no gene PTEN (10g22-23), que se caracteriza por lesdes cutaneas tipicas e predisposicao
ao céancer. Clinicamente, esta associada a papulas da mucosa oral, triquilemomas faciais,
macrocefalia, hamartomas gastrointestinais, fiboroadenoma de mama, lesGes benignas e malignas da
tire6ide e tumores de mama e endométrio. O risco cumulativo vital de cancer em portadores de
mutacdo é de até 50%. Relato de caso: Paciente feminina, 56 anos, histéria pregressa de
cistoadenoma seroso de ovario e carcinoma ductal infiltrante da mama esquerda aos 48 anos,
carcinoma lobular infiltrante da mama direita, carcinoma epiderméide em membro inferior direito e
adenocarcinoma de endométrio aos 51 anos. Encaminhada ao servico de medicina interna para
investigacao de nddulos pulmonares e hepéticos sugestivos de metastases. Ao exame, apresentava
fascies tipica, bossa frontal, hipoplasia de face média, papulas em mento e comissura nasolabial,
papulas ceratdsicas no dorso das maos e dos pés e papulas acastanhadas em axila esquerda. O
perimetro cefélico de 60 cm configurava macrocefalia. Paciente foi entdo encaminhada ao Servigo de
Genética para confirmagdo do fendtipo e submetida ao teste genético, sendo identificada uma
mutacdo germinativa no gene PTEN. A investigacdo segue com demais familiares. Concluséo: O
diagnostico preciso da Sindrome de Cowden € decisivo para a prevencdo e diagnéstico precoce de
tumores em estadios iniciais e passiveis de tratamento curativo. A partir do caso relatado, constata-se
a importancia de uma anamnese e exame fisico adequados e o beneficio da interagdo multidisciplinar
entre as diversas especialidades e a genética clinica.





