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Introducao

1.1. DEFINICOES

Tecido mamario supranumerario (TMS) ou mamilos e mamas
supranumerarias sdo anomalias do desenvolvimento mamario que ocorrem,
geralmente, na parede anterior do térax (MEHREGAN, 1981; MATESANZ et al,
1987).

A politelia (do grego poly: varios e thele: mamilo) caracteriza-se pela
presenca de mamilo supranumerario, podendo a aréola estar ou ndo presente, e é 0
tipo de TMS mais freqlentemente encontrado na populacdo em geral. A
polimastia (do grego poly: véarios e mastos: mama) € definida pela presenca de
tecido glandular extra com areola e/ou mamilo presentes ou ndo (LEUNG &
ROBSON,1989).

A auséncia congénita da mama, a amastia, e o subdesenvolvimento da
mama , a aplasia mamaria, sdo anomalias raras que parecem estar associadas com

uma alteracdo no desenvolvimento do musculo peitoral (JOHNSON et al, 1986).

1.2. EMBRIOLOGIA DO TMS

Entre a quarta e quinta semanas do desenvolvimento embrionério,
ocorre um espessamento ectodéermico bilateral e simétrico na regido ventral do
embrido, que se estende da base do membro superior a base do membro inferior,
ou seja, da axila a virilha formando as cristas mamarias ou linhas do leite. Por
volta da décima semana, as linhas mamarias regridem, exceto um pequeno
segmento bilateral localizado na regido peitoral proximo a quarta costela
(NEWMAN, 1988). Esses segmentos, sob a forma de 16 a 24 brotos epiteliais,
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aprofundam-se no mesénquima subjacente, tornam-se maci¢cos e ramificam-se
varias vezes. Ao fim da vida pré-natal, os brotos epiteliais canalizam-se em
ductos lactiferos e seus ramos formam ductos menores e acinos das glandulas. Os
ductos lactiferos abrem-se , inicialmente, em uma pequena fovea epitelial, que a
termo ou mais tarde da origem ao mamilo por proliferacio do mesoderma
circunjacente (GARCIA et al, 1978; LANGMAN, 1985).

Se a regressdo das linhas mamarias for incompleta ou se alguma célula
residual permanecer ao longo dessas linhas, ocorrera o aparecimento da politelia
ou da polimastia (DE CHOLNOKY, 1939; JOHNSON et al, 1986; NEWMAN,
1988).

1.3. CLASSIFICACAO E LOCALIZACAO DO TMS

KAJAVA, em 1915, classificou o tecido mamario supranumerario em
oito categorias que ainda hoje séo utilizadas: 1) mama supranumeraria completa,
com mamilo, aréola e tecido glandular; 2) mama supranumeraria sem aréola, mas
com mamilo e tecido glandular; 3) mama supranumeraria sem mamilo, mas com
aréola e tecido glandular ; 4) apenas tecido glandular aberrante , sem
mamilo e aréola; 5) apenas mamilo e aréola, com tecido glandular substituido
por gordura (pseudomama) ; 6) apenas mamilo (politelia); 7) somente aréola
(politelia areolar) e 8) presenca apenas de um tufo de pelos (politelia pilosa)
(apud DE CHOLNOKY, 1939; BRIGHTMORE, 1972; WEINBERG &
MOTULSKY, 1976; GARCIA et al, 1978; LEUNG, 1988; NEWMAN, 1988;
LEUNG & ROBSON, 1989; URBANI, 1993; VELANOVICH, 1995).
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Entre os tipos de TMS, o mais comum ¢é a politelia ou mamilo
acessorio (DE CHOLNOKY, 1939; HANSON & SEGOVIA, 1978; JOHNSON
et al, 1986; LEUNG, 1988; CELLINI & OFFIDANI, 1992), sequido da
pseudomama (BRIGHTMORE, 1971; URBANI & BETTI, 1996). Nas diferentes
expressdes da polimastia, a mama completa de tamanho semelhante a uma mama
normal € uma forma rara e acomete menos de 1% de todos os casos de TMS (DE
CHOLNOKY, 1939; 1951; HANSON & SEGOVIA, 1978).

No recém-nascido, o mamilo supranumerario (MSN) pode se
manifestar como uma pequena marca pigmentada, as vezes enrugada, ou como
um sinal céncavo, frequentemente com um didmetro pequeno, que varia de um a
trés milimetros (MEHES, 1979; MIMOUNI et al, 1983; PELLEGRINI &
WAGNER, 1983; ROBERTSON et al, 1986; KENNEY et al, 1987; LEUNG &
ROBSON, 1989). Nos adultos, os MSN(s) podem estar completamente formados
e serem muito semelhantes aos mamilos normais ou se expressarem cCOmMo
pequenas maculas pigmentadas que podem ser confundidas com cicatriz, nevo,
verruga, neurofioroma e papiloma (PELLEGRINI & WAGNER, 1983;
JOHNSON et al, 1986; NEWMAN, 1988; LEUNG & ROBSON, 1989;
VELANOVICH, 1995).

Na auséncia de mamilo e aréola, o tecido glandular ectopico
dificilmente € detectado em mulheres na fase pré-puberal e no homem
(WEINBERG & MOTULSKY, 1976). Contudo, em mulheres na puberdade o
tecido glandular mamario aberrante pode ser reconhecido devido ao estimulo
hormonal que muitas vezes provoca um aumento localizado ou um desconforto e
sensibilidade pre-menstruais. Os primeiros sintomas ocorrem com mais
frequéncia na época da gravidez, devido também aos efeitos hormonais desta

fase, ou durante a amamentacdo podendo, inclusive, ocorrer secrecdo lactea
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(GARCIA et al, 1978; MIMOUNI et al, 1983; PELLEGRINI & WAGNER,
1983).

O TMS pode ocorrer em qualquer lugar do corpo porém, na maioria dos
casos, ocorre ao longo das linhas do leite entre a mama normal e o umbigo
(MEHES, 1979; MIMOUNI et al, 1983; PELLEGRINI & WAGNER, 1983;
LEUNG & ROBSON, 1989). A ocorréncia de TMS com localizacdo atipica,
como em pescoco, face, braco, coxa, nadega, ombro, escapula, vulva e ao longo
da coluna vertebral também tem sido descrita (DE CHOLNOKY, 1939; EVANS,
1959; BRIGHTMORE, 1971; WEINBERG & MOTULSKY, 1976; GARCIA
et al, 1978; MEHREGAN, 1981; LEUNG & ROBSON, 1989 ; URBANI &
BETTI, 1996; KOLTUKSUZ & AYDIN, 1997). Segundo MEHREGAN (1981)
aproximadamente 5% dos mamilos supranumerarios ocorrem fora das linhas

embrionarias do leite.

Uma das localizacbes mais raras de TMS € na vulva e a primeira
descricdo deste achado foi atribuida a HARTUNG em 1872, que relatou uma
mulher de 30 anos portadora de mamilo supranumerario, cuja alteracdo na vulva
foi notada apenas na puberdade (apud GARCIA et al, 1978). Em uma revisdo
bibliografica sobre TMS de 1900 até 1976, GARCIA et al (1978) referiram 17
casos de tecido mamario localizados na vulva, mais freqlientemente nos grandes
labios.

Com relagéo as mamas supranumerarias, a maioria aparece situada na
axila (BRIGHTMORE, 1971).

Quanto a lateralidade, MIMOUNI et al (1983), PELLEGRINI &
WAGNER (1983) e VELANOVICH (1995) sugeriram que o mamilo

supranumerario ocorre com mais freqiiéncia do lado esquerdo.
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A ocorréncia de mamilo supranumerario Unico € mais comum que
multiplos e a incidéncia é decrescente quanto maior o numero de mamilos
(BRIGHTMORE, 1971). No estudo de CARVAJAL et al (1952), 266 pacientes
apresentaram lesdo Unica, 65 possuiam duas lesdes, quatro possuiam trés e apenas
uma tinha quatro lesdes. GRAHAM-CAMPBELL (1936) relatou um caso com
dez ou possivelmente 11 mamilos supranumerdrios. Um anico mamilo extra
ocorre em 60 a 65% dos casos, dois em 30 a 35%, trés em 3,5 a 4,0 % e quatro
em 1,5 a 2,0% deles (DE CHOLNOKY, 1939; BRIGHTMORE, 1971).

1.4. TEORIAS DO DESENVOLVIMENTO DO TMS

Os mamilos e as mamas supranumerarias em humanos tém sido
descritos em varios locais, mas ndo ha relatos de distribuicdo mamilar acessoria
completamente igual a de qualquer animal (HANSON & SEGOVIA, 1978;
NEWMAN, 1988). O interessante € que alguns desses locais correspondem aos
das mamas normais de outros mamiferos. Em alguns deles, como no porco e no
cachorro, as mamas se desenvolvem ao longo das linhas do leite. Os morcegos
frutiferos desenvolvem glandulas mamarias na regido axilar; na baleia, golfinho e
toninha as mamas ocorrem na regido inguinal, proximo aos grandes labios e em
nutria elas estdo localizadas anteriormente a escapula (GARCIA et al 1978;
MEHREGAN, 1981).

Alguns roedores tém mamas nas regifes externas das coxas. Em Iémur
manso elas sdo encontradas na regido do ombro, em hutia anteriormente a axila e

no gamba na linha média do abdome e torax. Em peixe boi, elefantes, alguns
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roedores, alguns tipos de morcegos e de primatas, as mamas estdo confinadas a
regido peitoral (DE CHOLNOKY, 1939; HARPER,1948) .

Alguns autores acreditam que nos ancestrais do homem as mamas
ocorriam da linha da axila até a virilha e que com a evolugdo houve uma
diminuicdo gradual do niumero de mamas, até o desenvolvimento de apenas duas
paralelas e bilaterais (LEUNG & ROBSON, 1989).

Evolucionistas do século XIX e embriologistas modernos tentaram
esclarecer a etiologia das mamas supranumerarias. A primeira teoria evolutiva
apresentada por GEOFFROY-SAINT-HILAIRE em 1836 e por DARWIN em
1871, dizia que a filogénese (desenvolvimento evolutivo de uma espécie)
recapitula a ontogénese (desenvolvimento do individuo). Assim, se 0
desenvolvimento embrionario fosse interrompido em alguma fase, o individuo
poderia manifestar caracteristicas fisicas semelhantes as dos animais. Tais
caracteristicas foram chamadas de atavisticas e os evolucionistas acreditam que a
mama supranumeraria representa um exemplo desse fendémeno (apud DE
CHOLNOKY, 1939; HANSON & SEGOVIA, 1978). Portanto, as mamas
supranumerarias somente apareceriam em posicdes correspondentes as das
mamas normalmente localizadas em animais. Casos raros relatados de mamas
acessorias na regido inguinal, axilar, escapular, vulvar e regido de coxa poderiam
ser explicadas com os exemplos de animais raros (DE CHOLNOKY, 1939;
HANSON & SEGOVIA, 1978).

A teoria embrionaria propde que as mamas normais e supranumerarias
surgem ao longo das linhas do leite, paralela faixa de tecido epidérmico
primordial estendendo-se, bilateralmente, da axila até a virilha. Os primérdios das
mamas localizados nessas linhas proximos da quarta costela desenvolvem-se na

décima semana gestacional, as outras porcOes regridem e desaparecem. Os
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tecidos supranumerarios poderiam ser explicados pela persisténcia ou
desenvolvimento tardio do tecido mamario primordial ao longo das linhas do
leite, onde a regressdo deveria ter ocorrido. Esta teoria, porém, exige que as
mamas supranumerarias estejam localizadas ao longo deste eixo axilo-inguinal
(DE CHOLNOKY, 1939; HANSON & SEGOVIA,1978). Na tentativa de
explicar a polimastia fora da superficie ventral do corpo, SCHULTZ (1933)
sugeriu que as linhas do leite poderiam ser deslocadas anormalmente para as
laterais, em direcdo cefalica ou caudalmente, o que explicaria as mamas no
dorso, no pescoco e na coxa, respectivamente (apud HANSON & SEGOVIA,
1978).

Por outro lado, HUGHES (1950) rejeitou o conceito de linhas do leite
com localizacGes pré-determinadas para as mamas supranumerarias. Ele sugeriu,
ao invés disso, que a polimastia seja causada por migracdo independente de
ninhos de células mamarias primordiais que se estabelecem e se desenvolvem de
maneira inteiramente casual. A migracdo ao acaso poderia favorecer a
localizacdo de mamas supranumerarias proximas de sua origem, embora também
poderia resultar em polimastia em regibes extremamente diversas (apud
HANSON & SEGOVIA, 1978).

WEINBERG & MOTULSKY (1976) sugeriram, ainda, que mamas
acessorias de varios tipos resultariam de uma deficiéncia de regressdo das cristas
mamarias fora da regido peitoral. A regressdo normal dependeria de um unico
gene e mutacdes nesse gene poderiam resultar em deficiéncias varidveis de
regressdo. Este gene seria autossomico dominante com expressividade variavel, o

que explicaria as diferentes manifestacdes do TMS.

CASTANO (1969) refere duas teorias que tentam explicar a

localizacdo rara do TMS fora das linhas do leite. Uma defende que numa fase
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precoce da embriogénese, a crista mamaria comecaria a se desenvolver
dorsalmente e mais tarde progressivamente move-se ventralmente. A outra
propde a existéncia de duas cristas mamarias, uma ventral e outra dorsal em cada

lado do corpo, e que apenas a dorsal regrediria completamente.

Portanto, a etiologia dos mamilos e mamas acessOrias € pouco
conhecida. Alguns casos, inclusive, sdo familiais e outros estéo relacionados com

sindromes genéticas especificas (GOEDERT et al, 1981).

1.5. INCIDENCIA DO TMS

O TMS é incomum, mas ndo é raro (TOUMBIS-IOANNOU &
COHEN, 1994). Sua incidéncia varia de 0,22% a 6% na populacdo em geral (DE
CHOLNOKY, 1951; EVANS, 1959; MEHES, 1979). DE CHOLNOKY (1951)
examinou mais de 2000 mulheres portadoras de vérias doencas mamarias e
aproximadamente 6% delas apresentavam tecido mamario acessorio. EVANS
(1959) encontrou 49 (5%) casos de MSN entre os 1059 individuos saudaveis
examinados e MEHES (1979) encontrou MSN em nove (0,22%) entre 4100

recém-nascidos hdngaros.

Segundo HAAGENSEN (1971) e JOHNSON et al (1986), o TMS é
mais freqliente em mulheres. Em um estudo realizado em japoneses, IWAI (1907)
encontrou uma incidéncia de 1,6 % em homens e de 5,2% em mulheres (apud
JOHNSON et al, 1986). EVANS (1959) e BRIGHTMORE (1971) referiram que
a incidéncia e a lateralidade sdo semelhantes em ambos os sexos. URBANI &

BETTI (1996) examinaram 2645 adultos atendidos no Departamento de
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Dermatologia de sua instituicdo e encontraram uma incidéncia de 5,82 % entre os

homens e 4,3 % entre as mulheres.

Quanto a etnia, RAHBAR (1982) e ROBERTSON et al (1986)
encontraram TMS, especificamente MSN, em neonatos negros americanos em
1,63 e 1,2 %, respectivamente. MIMOUNI et al (1983) relataram uma incidéncia
de 2,5% de MSN em neonatos judeus. KENNEY et al (1987) examinaram 2035
recém-nascidos a termo e referiram que MSN € mais comuns em negros (3,5%)
que em brancos (0,6%). MEGGYESSY & MEHES (1987) examinaram neonatos
saudaveis e criangas hangaras, brancos, de uma semana a 16 anos de idade e

encontraram uma incidéncia de TMS de 1,01 % e 0,85%, respectivamente.

JABER & MERLOB (1988) examinaram infantes arabes de dois a seis
meses e criancas em idade escolar e encontraram uma incidéncia de MSN de
4,7% e 5%, respectivamente. Segundo os autores, a maior incidéncia destas
anomalias poderia ser explicada por diferencas étnicas e até pela alta taxa de

consangiinidade nas familias arabes.

1.6. MODIFICACOES DO TMS DURANTE A VIDA

O portador do TMS geralmente é assintomatico e na maioria dos casos
esta alteracdo € diagnosticada durante os periodos de estimulacdo hormonal
(NEWMAN, 1988). O tecido glandular aberrante pode responder as mudancas
hormonais que ocorrem durante a puberdade, menstruacdo e gravidez. Por
exemplo, a mama supranumeraria pode aumentar, tornar-se dolorosa e até
produzir leite, causando desconforto e angustia significativas para a paciente

(MEHREGAN, 1981). Os sintomas usualmente se repetem a cada gravidez e as

10
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massas alcangcam seu tamanho maximo durante a lactagdo (DE
CHOLNOKY, 1951).

Além disso, 0 TMS estd sujeito as mesmas doencas que as mamas
normalmente localizadas, como mastite, abscesso (HANSON & SEGOVIA,
1978), fibroadenoma (SIEGLER & GREENE, 1951; FOUSHEE & PRUITT,
1967; O’HARA & PAGE, 1985), papiloma intraductal (RICKERT, 1980),
doenca fibrocistica (FALK, 1950 apud FOUSHEE & PRUITT, 1967), tumor
phyllodes (SALEH & KLEIN, 1990) e carcinoma (ANDREASEN, 1948;
HENDRIX & BEHRMAN, 1956; CHO et al, 1985; LIVESEY & PRICE, 1990;
VARGAS et al, 1995).

Certa dificuldade no diagndstico diferencial ocorre com glandulas
sebaceas e sudoriparas hipertréficas, higroma-cistico, tumores malignos axilares
de pele e linfonodos ou nddulos axilares de carcinoma metastatico (DE
CHOLNOKY, 1951). No exame clinico as mamas acessorias sdo quase sempre
erroneamente diagnosticadas como lipomas, especialmente quando contém
somente parénquima glandular. Para realizar o diagndstico dessas mamas
supranumerarias pode ser indicada a citologia aspirativa com agulha fina
(BHAMBHANI et al, 1986).

Além da possivel associacdo do TMS com neoplasias envolvendo
outros tecidos, varios autores também tém referido a ocorréncia de carcinoma no
proprio tecido mamario axilar (SALEH & KLEIN, 1990). Ja em 1948,
ANDREASEN descreveu uma mulher hindu com 40 anos de idade e com
carcinoma medular volumoso em uma mama axilar que, clinicamente, se

apresentava como um abscesso de mama extranumeraria.

Uma variante interessante de tecido mamario ectopico foi descrita em
um linfonodo axilar. TURNER & MILLIS (1980) descreveram uma mulher de

11
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54 anos com historia de tumoracdo mamaria com repetidas bidpsias mamarias
que revelaram hiperplasia epitelial benigna. Fizeram mastectomia simples
“profilatica” devido a presenca de microcalcificagcdes agrupadas e confirmaram a
hiperplasia. Os linfonodos ndo apresentavam anormalidades significativas, com
excecdo do mais distal que estava aumentado e histologicamente mostrava tecido
glandular similar ao visto na mama, com elementos glandulares mostrando sinais
de hiperplasia epitelial, mas sem evidéncias de malignidade. EDLOW &
CARTER (1973) ja haviam relatado a presenca de epitélio mamario benigno em
linfonodos  axilares. WALKER & FECTINER (1982) relataram o
desenvolvimento de carcinoma papilar em tecido mamario ectépico dentro de

linfonodo axilar.

Na vulva, o tecido mamario ectopico também pode ser encontrado na
forma de tumoracdo, abscesso, neoplasia benigna e maligna. REEVES &
KAUFMAN (1980) relataram o caso de uma paciente em puerpério com tecido
mamario semelhante a um abscesso, localizado na regido peri-clitoriana esquerda

e que na drenagem apresentou secrecao lactea.

SINGH et al (1980) descreveram 0 primeiro caso de cistossarcoma
phyllodes mamario bilateral concomitantemente com tecido mamario ectépico da
virilha, em uma mulher indiana de 30 anos. Também ha referéncias de que o
tecido mamario ectépico vulvar pode desenvolver fibroadenoma e papiloma
intraductual, além do adenocarcinoma (VELANOVICH, 1995).

Mamas extranumerarias na vulva sdo de ocorréncia relativamente rara,
e também séo raros os casos de carcinoma envolvendo tecido mamario ectépico
vulvar. Até 1998 haviam 11 casos de carcinoma vulvar relatados na literatura
(GREENE, 1936; HENDRIX & BERHMAN, 1956; GUERRY & PRATT-
THOMAS, 1976;GUERCIO et al, 1984; CHO et al, 1985; SIMON et al, 1988;

12
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ROSE et al, 1990; BAILEY et al, 1993; VAN DER PUTTE & VAN GORP,
1994; LEVIN et al, 1995; KENNEDY et al, 1997). Um caso interessante,
descrito por GUERRY & PRATT-THOMAS (1976), € o de uma mulher branca,
de 62 anos com histdria de carcinoma ductal em mama direita que, apos cinco
anos e meio do diagndstico, apresentou um carcinoma ductal no TMS localizado
no grande labio esquerdo, concomitantemente com um carcinoma na mama

esquerda.

1.7. ASPECTOS GENETICOS

A maioria dos casos de TMS sdo esporadicos embora a ocorréncia
familial desta condicdo seja reconhecida desde 1893 (PELLEGRINI &
WAGNER, 1983; JOHNSON et al,1986; LEUNG, 1988; TOUMBIS-IOANNOU
& COHEN, 1994).

MEHES (1996) referiu que embora a ocorréncia de TMS seja
geralmente esporadica, o numero de casos familiais esta subestimado. O pequeno
nimero de casos referidos pode ser devido a dificuldade de informac®es precisas
fornecidas pelos familiares, inclusive pelo fato do TMS poder ser confundido
com nevos e verrugas, a relutancia ou inabilidade de localiza-lo, a facilidade de
encobri-lo com as roupas, a relutdncia em revelar esta condicdo em algumas

culturas e a falta de sintomas associados a esta condicao .

O padrdo de heranca do TMS é autossomico dominante com
expressividade variavel (KLINKERFUSS, 1924; WEINBERG & MOTULSKY,
1976). O gene responsavel pode estar envolvido na regressdo normal da linha
mamaria embrionaria (WEINBERG & MOTULSKY, 1976; LEUNG, 1988).
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URBANI & BETTI (1995) sugeriram que o padrao de heranga do TMS
também poderia ser recessivo pois encontraram dois irmdos, ambos do sexo
masculino, com politelia a esquerda abaixo da mama normal. Seus pais e seus

quatro irm&os ndo tinham qualquer evidéncia de politelia.

E interessante notar que BELL (1898), por criacéo seletiva de ovelhas,
conseguiu produzir de dois a quatro mamilos acessorios em 90% da prole, o que
ele considerou como uma prova da herdabilidade do carater (apud LEUNG,
1988).

1.8. TMS E ANOMALIAS ASSOCIADAS

Ha alguns anos o0 TMS vem despertando muito interesse devido a sua
possivel associagdo com anomalias dos tratos urinario e cardiovascular (EVANS,
1959; MATE et al, 1979; GOEDERT et al, 1981; PELLEGRINI & WAGNER,
1983; MEGGYESSY & MEHES, 1987; LEUNG & ROBSON, 1990; COHEN &
KURZROCK, 1995).

A freqiéncia de malformacgdes do trato urinario (MTU) na populacéo
em geral é de aproximadamente 1% (MEGGYESSY & MEHES 1987). O
primeiro estudo da associagio entre TMS e MTU foi feito por MEHES, em 1979,
onde ele observou que 40% das 20 criangas investigadas, portadoras de politelia,
apresentavam anomalias renais, principalmente obstrutivas. Ap0Os este relato,
varios outros autores comecaram a investigar o0 sistema genitourinario de
portadores de TMS. Inicialmente, RAHBAR (1982) ndo encontrou tal associa¢ao

em neonatos negros americanos, nem mesmo MIMOUNI et al (1983) em

14



Introducao

neonatos brancos israelenses ou ROBERTSON et al (1986) e KENNEY et al

(1987), também em negros americanos.

Contudo, diferentemente de tais descricdes, em 1982, KAHN &
WAGNER descreveram um paciente com problemas cardiacos, agenesia renal e
politelia. ~ Associacdes de TMS, especialmente politelia, com anomalias
urinarias, sdo frequentes na literatura (RINTALA & NORIO, 1982; VARSANO
et al, 1984; MATESANZ et al, 1987).

MEGGYESSY & MEHES (1987) encontraram MSN em 84 criangas
hingaras com idades entre uma semana e 16 anos atendidas no Departamento de
Pediatria. Todas foram submetidas a ultra-som (US) renal e 11 também fizeram
exame radioldgico. Das 14 criangcas com MSN admitidas por sintomas uroldgicos
ou nefroldgicos, oito (57,1%) apresentaram anormalidades do trato urinario.
Entre os 64 pacientes sem sintomas de malformacdo ou doenca renal, quatro
(6,2%) apresentaram tais anomalias e das seis crian¢as com sinais dismorficos
adicionais, duas (33,3%) tinham doenca renal. HOYME (1987) propds, entao,
que a crianca com MSN ndo necessita de estudo diagnostico do sistema
genitourinario na auséncia de sintomas, mas as criancas com multiplas anomalias

e com MSN deveriam ser submetidas a uma investigacao adicional desse sistema.

E interessante salientar que o TMS também tem sido observado em
associacdo com outras patologias. Politelia tem sido relatada, associada a
hipertensdo arterial, defeito cardiaco congénito, defeitos de conducdo (EVANS,
1959; MATE et al, 1979; PELLEGRINI & WAGNER, 1983), neurose
(HARPER, 1948), malformacdo vertebral (CARELLA et al, 1971 apud LEUNG
& ROBSON, 1989), ulcera péptica (BRIGHTMORE, 1972), epilepsia,
anormalidade da orelha e estenose do piloro (PELLEGRINI & WAGNER, 1983).

Novas observaces de MSN associado com aplasia de cutis congénita (WILSON
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& HARCUS, 1982; HALPER & RUBENSTEIN, 1991), acantose nigricans
(BONNEKOH et al, 1993) e incontinéncia pigmentar (LANDY & DONNAI,
1993) também tém sido relatadas, mas estas associacOes estdo longe de serem
compreendidas (VELANOVICH, 1995). URBANI & BETTI (1995) relataram
alguns casos de politelia associados a nevos Becker. Em 1998, estes mesmos

autores relataram um caso de politelia sobre um nevos Becker.

A politelia também ja foi descrita na artrogripose multipla, uma doenca
congénita rara que acomete as articulacbes e apresenta desenvolvimento
incompleto ou agenesia de alguns musculos (PELLEGRINI & WAGNER, 1983).

Na sindrome de Simpson-Golabi-Behmel, uma afeccdo genética ligada
ao X, que esta associada com displasia renal e tumor embrionario, os afetados
apresentam crescimento exagerado, mdaltiplas alteracbes faciais como
hipertelorismo, raiz nasal longa, fenda palatina, lingua sulcada com frémulo
curto, labios volumosos com uma fosseta na linha média do labio inferior,
mandibula proeminente, defeito cardiaco congénito, arritmias, rins displasicos,
criptorquidia, hipospadias, anormalidades esqueléticas, hexadactilia pos-axial e
politelia (HUGHES-BENZIE et al, 1992). GARGANTA & BODURTHA (1992)
relataram dois irmdos com esta sindrome que também apresentavam mamilos

supranumerarios, macrocefalia, polidactilia, fenda palatina e estenose pulmonar.

A incontinéncia pigmentar (sindrome de Bloch-Sulzberger) é multi-
sistémica e se caracteriza por alteragfes dermatologicas, dentarias e oculares.
Alguns pacientes também apresentam anomalias neuroldgicas. LANDY &
DONNAI (1993) observaram que as anomalias mamarias, incluindo MSN,
hipoplasia mamilar e hipoplasia ou aplasia mamaria, também fazem parte do

espectro de anomalias desta sindrome.
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BONNEKOH et al (1993) descreveram o caso de um homem branco de
54 anos, com acantose nigricans, politelia, rins policisticos e sindactilia.
COLOMBO et al (1994) relataram o0 caso de uma menina de 12 anos com
constipacao cronica severa que apresentava anus ectopico anterior associado com
MSN. Também foi relatado por SABRY et al (1995) um caso com multiplas
malformacdes em uma menina da Somalia com triplicacdo de membro superior
direito, politelia, hemihipertrofia a direita, luxacdo congénita do quadril, face
dismorfica, doenca cardiaca congénita e escoliose. DESHPANDE et al (1989)
descreveram o caso de uma indiana de 13 anos, com mama supranumeraria
muito préxima a mama normal esquerda, deformidade das costelas e hipoplasia

do lobo superior do pulméo esquerdo.

De acordo com uma reviséo feita por COHEN & KURZROCK (1995)
as principais anomalias ou afeccdes ndo renais associadas a MSN sdo: aplasia de
ctis congénita, sindrome de Hay-Wells, outras displasias ectodérmicas, sindrome
de Fleischer, incontinéncia pigmentar, neurofibromatose tipo I, sindrome de
Ruvalcaba-Myhre, sindrome de Simpson-Golabi-Behmel e sindrome de Turner.
Ocorre também associacdo de MSN com trissomia do cromossomo 8 e trissomia

parcial de 3p.

Os MSN(s) também estdo inclusos no grupo de genodermatoses com
potencial malignizante por acentuar a predisposi¢cao dos afetados a desenvolver
doencas malignas (COHEN & HURZROCK, 1995).
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[.9. TMS E NEOPLASIAS

Pouco se conhece sobre a etiologia complexa do adenocarcinoma renal,
contudo, alguns casos tém sido associados com doencga de Von-Hippel-Lindau,
doenca renal policistica, outras anomalias renais e até com translocacOes
cromossomicas herdadas (BLACKARD & MELLINGER, 1968; Mc FARLAND
et al, 1972; COHEN et al, 1979; KUMAR et al, 1980; NG & SUKI, 1980;
GOEDERT et al, 1981).

Novas evidéncias de susceptibilidade congénita a esta neoplasia foram
relatadas por GOEDERT et al (1981), a partir do achado de dois pacientes com
adenocarcinoma, anormalidades testiculares e politelia. Um paciente de 46 anos,
MSN a esquerda e criptorquidia bilateral apresentou seminoma no testiculo
inguinal esquerdo. Ele havia feito orquipexia a direita com quatro anos de idade.
No estadiamento do seminoma, foi descoberto um adenocarcinoma de células
claras no rim direito e uma duplicacdo da veia renal esquerda. O outro paciente
de 50 anos de idade, apresentou um adenocarcinoma de células claras no rim
direito. Um cisto benigno do testiculo direito havia sido excisado alguns anos
antes. Durante o exame fisico foi observada politelia a direita. Neste mesmo
trabalho, os autores investigaram a presenca de mamilos acessorios, outras
anomalias mamarias e do sistema genitourinario em 32 pacientes com
adenocarcinoma renal e 32 pacientes controles com carcinoma epidermoide de
cabeca e pescoco. O MSN foi encontrado em seis (18,75%) dos pacientes com
adenocarcinoma renal e em nenhum do grupo controle .

Em um outro estudo, GOEDERT et al (1984) investigaram 73
pacientes brancos com cancer testicular e encontraram oito (11%) com mamilo
acessorio.  Sete (9,6%) desses pacientes apresentaram também anomalias

urinarias ou esqueléticas.
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MEHES et al (1987) examinaram 203 pacientes portadores de
neoplasias urologicas malignas (50 casos de adenocarcinoma renal, 78 de
carcinoma de bexiga urinaria, 59 de carcinoma de prostata e 16 de carcinoma de
testiculo), para verificar sua possivel associagdo com mamilos supranumerarios,
outras malformacdes ou deformidades benignas. Verificaram que ha um aumento
significativo da prevaléncia de MSN em todos os tipos de neoplasias urologicas
malignas. Uvula bifida, depressdo pré-auricular e prega palmar anormal, também
foram ligeiramente mais comuns nestes pacientes, mas as diferencas com o grupo
controle ndo foram significativas.

MEHES (1996) observou a ocorréncia familial de MSN associado com
carcinoma renal e cisto renal solitario. Foram investigadas cinco geracOes de
uma familia. Uma mulher de 59 anos apresentava politelia inframamaria e
adenocarcinoma renal; a sua méae havia morrido de cancer renal e seu irmdo mais
novo apresentava politelia inframamaria esquerda e adenocarcinoma renal
bilateral. Alguns anos apds, ela desenvolveu carcinoma pulmonar multifocal de
celulas alveolares. Seu filho também desenvolveu adenocarcinoma renal e era
portador de politelia inframamaria a esquerda. Em funcdo desses achados, o
estudo estendeu-se a outros 14 membros da mesma familia que foram submetidos
a exame fisico, US renal e analise de urina. A filha da paciente tinha MSN a
esquerda e um cisto renal solitario a direita e um dos filhos desta Gltima, tinha
cisto renal solitario a esquerda. Um sobrinho da propésita, filho do seu irméo
relatado anteriormente, apresentava MSN bilateralmente.

URBANI & BETTI (1996) relataram o caso de um paciente de 38 anos
que foi examinado devido a presenca de papula pigmentada congénita sobre a
regido peitoral esquerda, abaixo da mama normal e que no exame fisico
dermatologico foi diagnosticado como MSN. Nenhuma alteracdo em orelha,

face, gbnadas ou anomalias menores do desenvolvimento cutaneo foram

19



Introducao

observadas e ndo havia historia familial para doencas renais. No exame
abdominal, o rim esquerdo estava levemente aumentado e palpavel. O US renal e
a pielografia intravenosa revelaram um rim policistico a esquerda com um tumor
localizado no polo superior, que o0 exame histologico revelou ser um
adenocarcinoma renal.

Segundo HECHT (1987) a associacdo de TMS e neoplasias
genitourinarias poderia significar uma relacdo etioldgica entre eles, uma origem
embrionaria comum, pois eles poderiam ter suas bases no periodo embrionario.
Estes tumores poderiam originar-se de malformagdes congénitas do sistema
genitourinario, ou ainda, que embora tivessem base embriologica, estes tumores
s0 se manifestariam na fase adulta. O MSN poderia servir como marcador
morfologico de facil identificacdo de individuos com alto risco de desenvolver
neoplasias do trato genitourinario.

De acordo com URBANI & BETTI (1996), na presenca de TMS o
clinico deve estar sempre atento para a ocorréncia de anomalias urogenitais e
neoplasias renais e testiculares associadas, fazer um exame fisico cuidadoso,
colher historia familial detalhada e acompanhar periodicamente aqueles com

TMS e anomalias urogenitais.

1.10. OBJETIVOS.

Diante do exposto, fica evidente a importancia do estudo detalhado dos
portadores de TMS com énfase na caracterizacdo do mesmo e diagnostico de

possiveis alteracdes associadas.

Assim, o presente trabalho teve como objetivos :
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1- Estudar a variabilidade do TMS quanto ao tipo, nimero, localizacdo e

sintomatologia.

2- Investigar a associacdo de TMS e anomalias congénitas e/ou adquiridas dos
tratos genitourinario e/ou cardiovascular, entre outras, através de exame

fisico detalhado e de exames complementares especificos.

3- Verificar o padrdo de heranca nos casos de recorréncia familial.
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Material & Métodos

2.1. CARACTERIZACAO DA CASUISTICA

Foram estudadas 53 pacientes portadoras de TMS , atendidas no
Ambulatorio do Departamento de Ginecologia e Obstetricia da Faculdade de
Medicina de Séo José do Rio Preto (FAMERP), SP, no periodo de agosto de 1995
a junho de 1997.

As pacientes estudadas eram todas do sexo feminino e apresentaram
idades que variaram de cinco a 71 anos (media de 34,64 + 3,84). Quanto ao grupo

étnico, 38 (71,70%) casos eram caucasoides e 15 (28,30%) eram negroides.

O grupo controle foi composto de 53 pacientes, sem TMS, também do
sexo feminino atendidas no Ambulatorio de Ginecologia e Obstetricia da
FAMERP. As idades dessas pacientes variaram de 16 a 71 anos
(média de 45,11 + 3,57). Quarenta e sete (88,68%) casos eram caucasoides e seis
(11,32%) eram negroides. A Tabela 1 mostra a caracterizacdo do grupo com

TMS e do grupo controle quanto a idade e grupo étnico.
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Tabela 1 - Caracterizacdo do grupo com TMS e do grupo controle quanto a idade e grupo

étnico.
GRUPO COM TMS GRUPO CONTROLE
CASO IDADE GRUPO ETNICO CASO IDADE GRUPO ETNICO

01 54 C 01 44 C
02 30 C 02 59 C
03 25 C 03 22 C
04 48 N 04 43 C
05 19 C 05 34 C
06 65 C 06 65 C
07 31 C 07 34 C
08 20 N 08 49 C
09 15 N 09 60 C
10 33 N 10 44 C
11 35 C 11 50 C
12 28 C 12 40 C
13 21 C 13 41 C
14 25 C 14 24 C
15 35 C 15 32 C
16 18 N 16 17 C
17 47 C 17 63 C
18 36 C 18 61 C
19 18 N 19 41 C
20 50 C 20 42 C
21 24 C 21 56 C
22 34 C 22 54 C
23 45 C 23 70 C
24 28 C 24 16 C
25 54 C 25 65 C
26 28 N 26 68 C
27 33 C 27 49 C
28 30 N 28 71 C
29 30 C 29 44 C
30 35 C 30 35 N
31 53 C 31 25 C
32 38 C 32 47 C
33 35 N 33 25 C
34 45 C 34 36 C
35 20 C 35 67 N
36 62 C 36 39 C
37 38 C 37 52 C
38 56 C 38 52 C
39 35 N 39 34 C
40 44 N 40 40 C
41 51 C 41 38 C
42 22 N 42 46 C
43 45 N 43 51 C
44 18 N 44 47 N
45 51 C 45 50 N
46 26 C 46 43 C
47 32 C 47 41 C
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Tabela 1 - Continuacdo

GRUPO COM TMS GRUPO CONTROLE
CASO IDADE GRUPO ETNICO CASO IDADE GRUPO ETNICO
48 71 C 48 40 C
49 05 N 49 41 N
50 18 C 50 56 C
51 22 C 51 42 C
52 18 C 52 37 N
53 28 C 53 49 C
C=caucasoide N=negrdide
2.2. METODOS

De cada portadora de TMS foram colhidas informacgdes de acordo com
uma ficha padronizada (Anexo), contendo historia clinica detalhada, antecedentes

pessoais e familiais e exame fisico completo.

Para cada paciente foi construido um heredograma com, no minimo,
trés geracOes, contendo informacBes acerca da histéria familial, incluindo a
presenca de TMS e de outras patologias, segundo as normas do “American
Journal of Medical Genetics” (1984).

Na investigacdo foi dada atencédo a todas as queixas apresentadas pelas
pacientes, especialmente aquelas relacionadas aos sistemas genitourinario e
cardiovascular. As pacientes também foram indagadas sobre possiveis alteragdes
do TMS no periodo menstrual, na gravidez e na amamentacao e as mesmas foram
Investigadas quanto ao tipo, o numero, a localizacdo e a recorréncia familial de
TMS.
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Quanto aos exames complementares, todas as pacientes foram
submetidas a ultra-sonografia (US) pélvica e de vias urinarias (aparelho
TOSHIBA, modelo TOSBEE, com transdutor convexo 3,5mHz) e
eletrocardiograma (ECG) (aparelho Dixtal, modelo Eletropagina EP-3), com
excecdo de uma crianca de cinco anos que fez apenas US. So6 foram submetidas
ao ecocardiograma (ECO) (aparelho Interspec, modelo Apogee CX 200 Color
Ultrasound System) e a urografia excretora (UE) (aparelho Philips, modelo
Challenge N 800 HF) as pacientes que apresentavam alguma queixa
cardiovascular significativa ou historia prévia de patologia urinaria ou alteracéo
importante no ECG ou no US renal. Seis pacientes fizeram ecocardiograma

(ECO) e quatro fizeram urografia excretora (UE).

As 53 mulheres do grupo controle foram obtidas entre as pacientes que
fizeram US de abdome total e ECG por queixas variadas. Além destes, apenas

duas pacientes realizaram ECO.

Para comparacao dos resultados obtidos no ECG e US nos grupos com
TMS e controle, foi utilizado o teste exato de Fisher. Foi utilizado tambem o
teste y” para tabelas de freqiiéncias cruzadas e foi considerado o nivel de
significancia de 5% (RUNYON, 1985).
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Resultados

I11.1. TIPO, NUMERO E LOCALIZACAO DO TMS

A Tabela 2 apresenta a caracterizacdo do TMS encontrado em cada

paciente com relagéo ao tipo, localizacdo e recorréncia familial.

Entre as 53 mulheres avaliadas, 32 (60,38%) apresentaram politelia, 17
(32,07%) polimastia e quatro (7,55%) tinham os dois tipos de TMS.

A Figura 1 mostra politelia & direita e polimastia inframamaria a
esquerda observadas no caso 39 (Figura 1.a) e polimastia axilar a direita no
caso 51 (Figura 1.b).

Quanto a polimastia, a mama supranumeraria completa, ou seja,
presenca de tecido glandular, aréola e mamilo foi encontrada em cinco (9,43%)
pacientes (casos 2, 17, 23, 28, e 44) e a localizacdo foi inframamaria. Somente
tecido glandular extra, sem mamilo e aréola foi encontrado em 12(22,64%)
pacientes (casos 3, 4, 5, 6, 9, 11, 22, 24, 25, 26, 48 e 51) e sua localizagdo foi

axilar.

Quatro (7,55%) pacientes (casos 7, 8, 39 e 42) apresentaram polimastia
e politelia. Dessas, 0s casos 8, 39 e 42 apresentaram mama supranumeraria
completa na regido inframamaria, sendo que as duas Ultimas possuiam politelia
(mamilo e aréola) na regido inframamaria e o caso 8 apresentava mamilo e aréola
na regido supramamaria direita, aréola a esquerda, e aréolas inframamarias
bilaterais. O caso 7 apresentava polimastia (tecido glandular) na axila e politelia

(mamilo) supramamaria.
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Tabela 2 - Caracterizagdo do TMS quanto ao tipo, localizacao e recorréncia familial.

CASO  TIPO TMS LOCALIZACAO RECORRENCIA FAMILIAL
(parente afetado)
1 PT INFRAM E FILHO
2 PM INFRAM E -
3 PM AXILAR BILAT MAE / FILHA
4 PM AXILAR D FILHAS (2)
5 PM AXILAR E MAE / IRMA
6 PM AXILAR BILAT -
7 PM/PT AXILAR E / SUPRAM E -
8 PM/PT INFRAM D / SUPRAM-INFRAM BILAT FILHA
9 PM AXILAR E -
10 PT INFRAM D MAE
11 PM AXILAR E -
12 PT INFRAM E -
13 PT INFRAM D -
14 PT INFRAM E -
15 PT INFRAM E / ESCAP D/ COXA E IRMA
16 PT INFRAM D -
17 PM INFRAM D -
18 PT INFRAM D -
19 PT SUPRAM BILAT / INFRAM E TIA / PRIMA MAT
20 PT INFRAM E FILHA
21 PT INFRAM D MAE
22 PM AXILAR BILAT -
23 PM INFRAM D -
24 PM AXILAR E -
25 PM AXILAR BILAT -
26 PM AXILAR E -
27 PT INFRAM D -
28 PM INFRAM D -
29 PT INFRAM E PRIMAS MAT (2) EM 2° GRAU
30 PT INFRAM D -
31 PT HIPOGASTRIO E PAI / SOBRINHA
32 PT INFRAM D -
33 PT INFRAM D -
34 PT INFRAM D -
35 PT INFRAM D MAE / IRMAO
36 PT INFRAM D -
37 PT INFRAM E / ESCAP D / SUPRAM D -
38 PT INFRAM E -
39 PM/PT INFRAM E /D MAE / TIA MAT / PRIMO PAT
40 PT INFRAM BILAT IRMA / SOBRINHA
41 PT INFRAM D -
42 PM/PT INFRAM D /E TIAS MATERNAS (2)
43 PT INFRAM D IRMA / SOBRINHA
44 PM INFRAM D -
45 PT INFRAM E FILHA
46 PT INFRAM D MAE
47 PT INFRAM D MAE
48 PM AXILAR BILAT -
49 PT INFRAM D -
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Tabela 2 - Continuacéo.

CASO TIPOTMS LOCALIZACAO RECORRENCIA FAMILIAL
(parente afetado)
50 PT INFRAM E AVO MAT
51 PM AXILAR D -
52 PT INFRAM E SOBRINHA
53 PT SUPRAM BILAT -

PM=polimastia
PT = politelia

INFRAM = inframamaria BILAT = bilateral
SUPRAM = supramamaria D =direita
E = esquerda
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Figura 1: Politelia e polimastia do caso 39 (a) e polimastia axilar
direita do caso 51 (b).
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Com relacéo a politelia, a presenca concomitante de mamilo e de aréola
ocorreu em 20 (37,74%) pacientes (casos 12, 16, 18, 20, 21, 27, 29, 32, 33, 36,
37, 38, 40, 43, 45, 46, 47, 49, 50 e 53). A paciente 37 apresentou politelia nas
regibes infra e supramamaria e também na escapular, e a 53, politelia
supramamaria. Em nove (16,98%) pacientes (casos 1, 10, 13, 14, 30, 31, 34,35 ¢
41) foi observado apenas mamilo de localizagdo inframamaria e outros trés
(5,66%) (casos 15, 19 e 53) tinham dois ou mais tipos de politelia. A paciente 15
apresentava politelia inframamaria na regido escapular e na coxa; a 19,

supramamaria bilateral e inframamaria, e a 53, supramamaria bilateral.

Quanto a lateralidade, o TMS unilateral foi mais freqlente, pois
ocorreu em 40 (75,47%) casos, dos quais 23 (43,40%) localizavam-se no lado
direito e 17 (32,07%) no lado esquerdo. Treze (24,53%) pacientes apresentavam
TMS bilateralmente e ndo houve diferenca significativa entre estas freqiiéncias
(X% p=0,2384).

A maioria das pacientes, ou seja, 38 (71,70%) apresentavam TMS
unico, 11 (20,75%) possuiam dois, trés (5,66%) possuiam trés e uma (1,89%)
apresentava cinco. A frequéncia de um TMS foi maior e estatisticamente

significativa em relacdo a presenca de dois ou mais (X?; p=0,0016).

O ndmero total de TMS encontrado em 53 pacientes foi 74, com 70
(94,59%) localizados ao longo das linhas do leite e apenas quatro (5,41%) fora
das mesmas e esses foram encontrados em trés pacientes. A primeira dessas
(caso 15) apresentava politelia (apenas aréola) sobre a regido escapular direita,
politelia (apenas mamilo) na coxa esquerda, proxima ao joelho e politelia
(mamilo e aréola) na linha do leite, localizada na regido inferior da mama
esquerda, um pouco acima do sulco inframamario. A segunda (caso 30) possuia

politelia (apenas mamilo) no dorso a direita e politelia (apenas mamilo) na parede
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anterior do toérax inframamaria a direita. A terceira paciente (caso 37)
apresentava politelia (aréola) na regido escapular direita, politelia (aréola e

mamilo) inframamaria esquerda e supramamaria direita.

Dos 70 TMS(s) localizados ao longo das linhas do leite, 44 (62,86%)
estavam situados abaixo do mamilo normal. Desses ultimos, 43 situavam-se entre
o mamilo normal e a cicatriz umbilical e apenas um foi observado no
hipogastrio. Os outros 26 (37,14%) TMS(s) encontravam-se acima do mamilo
normal, sendo 18 (25,71%) na axila e oito (11,43%) entre 0 mamilo normal e a

axila.

I11. 2. RECORRENCIA FAMILIAL

Das 53 pacientes investigadas, 22 (41,51%) referiam recorréncia
familial do TMS. Destas, 11 (50%) tinham, no minimo, dois outros membros
da familia com TMS (Tabela 2). Essas informac6es foram fornecidas pela
préopria paciente e, infelizmente, ndo foi possivel examinar todos os familiares e
obter detalhes quanto ao tipo e localizacdo do TMS dos mesmos. Contudo, a

variabilidade fenotipica do TMS intra-familial ficou evidente.

Entre estas 22 pacientes, oito pertenciam a trés familias. Na familia
denominada 1, a mée (caso 4) e suas duas filhas (casos 3 e 5) possuiam polimastia
axilar. Na familia 2, duas irmas (casos 40 e 43) apresentavam politelia e uma
sobrinha (caso 42), politelia e polimastia. Na familia 3, a mée (caso 20) e a filha

(caso 21) apresentavam politelia.

Quando considerada apenas uma paciente de cada familia, ou seja, 17

casos, a taxa de recorréncia familial obtida foi de 35,42%.
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As frequéncias obtidas de 4151% e 3542% diferiram
significativamente da maior ja descrita na literatura, que é de 11,64% (URBANI
& BETTI, 1996) (p<0,0000).

As Figuras 2, 3 e 4 apresentam os heredogramas das familias 1le 2 e

das familias dos casos 19, 31 e 35.

III Cgl 2 Qs a 5 6 7

O polimastia

Figura 2. Heredograma da familia 1, casos 3 (11.4), 4 (1.2) e 5 (11.7).

1 O,

JreEo N
w o G 10,0, [@,,0,.,0,.

17-27

L]

IV 1

Figura 3. Heredograma da familia 2, casos 40 (11.4), 42 (111.5) e 43 (11.6).
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III 1 2
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Figura 4: Heredogramas das familias dos casos 19 (A-111.1), 31 (B-11.2) e 35 (C-
11.2).
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111.3. SINTOMATOLOGIA

Vinte e duas (41,51%) das 53 pacientes investigadas referiam alguma
alteracdo do TMS no periodo pré-menstrual, gestacional, puerperal e/ou em outra

época. Os sintomas relatados estdo contidos na Tabela 3.

As queixas mais referidas e que ocorreram isoladas ou
concomitantemente foram: aumento do TMS em 11 casos, dor em nove e saida
de secrecdo em sete. A maioria das queixas de aumento relacionava-se aos
periodos gestacional e puerperal. Duas pacientes (casos 24 e 25) referiram
aumento axilar, varios meses ap0s a parada da amamentacdo, de seus ultimos
filhos e uma outra paciente (caso 4) referiu que o aumento axilar sé se iniciou na
peri-menopausa. Com relacdo a época em que ocorreu a dor, quatro citaram o
periodo pré-menstrual (casos 7, 28, 39 e 53) e trés, 0 puerpério (casos 11, 17 e
26). Duas pacientes (casos 42 e 44) referiram dor em pontada, em qualquer fase
do ciclo menstrual; sendo que uma delas (caso 44) queixava-se de dor continua ha
alguns meses. A descarga papilar de secrecdo lactea referida por sete pacientes
(casos 2, 8, 17, 23, 28, 39 e 42) ocorreu durante a gravidez e/ou puerpério. Uma
paciente (caso 5) portadora de polimastia axilar sem mamilo e aréola, referiu trés

episddios de abscesso axilar s6 solucionado ap0s sua exérese.
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Tabela 3 - Alteracdes do TMS nos periodos pré-menstrual, gestacional, puerperal e/ou

outros.

CASO

PERIODOS

PRE-MENSTRUAL

GESTACIONAL

PUERPERAL

OUTROS

01
02
03
04
05
06
07
08
09
10
11
12
13
14
15
16
17
18
19
20
21
22
23
24
25
26
27
28
29
30
31
32
33
34
35
36
37
38
39
40
4
42
43
44
45
46
47
48

aumento

dor e aumento

aumento

aumento

aumento
secrecdo lactea

aumento

aumento
secrecdo lactea

secrecdo lactea

secrecdo lactea
aumento

aumento
ingurgitamento

aumento

secrecdo lactea

aumento e dor

secrecdo lactea

secre¢do lactea
aumento

abscesso

aumento
aumento

aumento peri-menopausa
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Tabela 3- Continuacdo

PERIODOS
CASO PRE-MENSTRUAL GESTACIONAL PUERPERAL OUTROS
49 - - - -
50 - - - -
51 - - aumento -
52 - - - -
53 dor - - -

As pacientes foram investigadas, também, quanto a presenca de sinais e
sintomas relacionados aos sistemas genitourinario e cardiovascular, e estes
incluiram colica renal, infeccdes urinarias recorrentes, lombalgia, dispnéia,
taquicardia, precordialgia e hipertensdo arterial. Os resultados obtidos sao

apresentados na Tabela 4.

Trinta e uma (58,49%) pacientes negaram queixas genitourinarias
porém, 22 (41,51%) apresentaram historia pregressa de tais queixas. Quatorze
pacientes referiram infeccGes urindrias recorrentes, nove colica renal e trés
relataram lombalgia. Em dois casos ocorreram concomitantemente colica renal e
infeccOes urinarias de repeticdo e em outros dois lombalgia e infeccdo urinaria de
repeticdo. Uma paciente que referiu cdlica renal (caso 21), tinha historia de

cirurgia renal ha sete meses para exérese de um grande calculo unilateral.
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Tabela 4 - Sintomas e sinais relativos aos sistemas genitourinario e cardiovascular.

CASO COLICA LOMBAL- ITU DISPNEIA TAQUIC. PRECORD. HIPERT.
RENAL GIA REPET. ARTERIAL

01 + - -
02 - - -
03 - - +
04 - -
05 - -
06 - -
07 - -
08 - -
09 - -
10 - - - - - - -
11 - - - - - - -
12 - - - - - - -
13 - - - - - - -
14 - - -
15 + - + - - - -
16 - - +

17 - - - - - - -
18 - - - -
19 - - - + -
20 - - - - + - +
21 + - - + + -
22 - - - - - - -
23 - - + - - - -
24 - - - - - + +
25 - - - - - - +
26
27
28
29
30
31 - - - - - - -
32 - - - + + - -
33
34
35
36 - - -
37 + - -
38 - - + -

39 - + + + + - -
40 - + +

41 + - - - - - -
42 +

43 - - - - - - -
44 - - - - - - -
45 - - - - - - -
46 - - + - - - +
47 - - - - - - -
48 - + - - - - -

+ -

] 4+

+
+ 4+ + + + + + + o+

+ 1
]
+
]

+
1
[
1
1
1
1

+ 1
]
]
'
]
'
'
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Tabela 4 - Continuacdo

CASO COLICA LOMBAL- ITU DISPNEIA TAQUIC. PRECORD HIPERT.
RENAL GIA REPET. ARTERIAL

49 - - + - - - -

50 - - - - - - -

51 - - - - - - -

52 - - + + - - -

53 - - - + - - -
TOTAL 9 3 14 17 13 4 8
HIPERT=hipertensdo ITU REPET=infeccédo do trato urinario de repeti¢do
PRECORD=precordialgia TAQUIC=taquicardia
(+)=presenca (-)=auséncia

Vinte e oito (52,83%) pacientes encontravam-se assintomaticas em
relacdo ao sistema cardiovascular, entretanto 25 (47,17%) relataram diversas
queixas isoladas ou associadas. Dezessete pacientes referiram dispnéia, 13
taquicardia, oito hipertensdo arterial cronica e quatro relataram precordialgia.
Quinze pacientes apresentavam mais de um sintoma cardiovascular. Uma

paciente com 62 anos (caso 36) tinha antecedente de angioplastia ha dois anos.

Duas pacientes tinham histdria de tentativa de suicidio, o caso 8 com
um episodio de ingestdo de benzodiazepinicos e 0 caso 6 com duas tentativas
com ingestdo de “veneno”. Esta Ultima estava em acompanhamento psiquiatrico

na epoca da avaliacéo.
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111.4. EXAMES COMPLEMENTARES

Os resultados dos exames complementares realizados para avaliacdo
dos sistemas cardiovascular e genitourindrio do grupo com TMS estdo

apresentados na Tabela 5.

Das 52 pacientes do grupo com TMS que fizeram ECG, 43 (82,69 %)
apresentaram tracado eletrocardiografico normal no momento da realizagcdo do
exame e nove (17,31%), tracado anormal. Destas Ultimas, trés apresentaram
apenas alteracdo da frequéncia cardiaca, sendo duas com bradicardia sinusal e
uma com taquicardia sinusal. Duas pacientes apresentaram extra-sistoles
ventriculares e quatro apresentaram diferentes alteracGes, sendo elas: sobrecarga
atrial esquerda, com bloqueio divisional antero-superior esquerdo, bloqueio de
ramo esquerdo, desvio do eixo QRS para esquerda e bigeminismo com extra-
sistoles ventriculares. Esta ultima paciente era a que tinha histdria de angioplastia

anterior.
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Tabela 5 - Resultados do ECG, ECO, US e UE realizados no grupo com TMS.

CASO ECG ECO us UE
01 nl - nl -
02 ES ventricular - discr.dilat. sist.pielo- -

calic. bilat.
03 nl - nl -
04 nl - nl -
05 nl - discr. dilat. sist. -
pielocalic. E
06 blogueio ramo E nl nl -
07 nl - nl -
08 nl nl nl -
09 bradicardia - nl -
10 nl - discr. dilat.sist. pielo- -
calic.bilat, mioma
11 nl - nl -
12 nl - nl -
13 nl - nl -
14 nl - calculo renal bilat. -
15 nl - nl -
16 nl - nl -
17 nl - nl -
18 nl - microcélculo renal E -
19 nl nl nl -
20 nl - nl -
21 nl insuf. tricispide nl -
22 nl - mioma -
23 nl - nl -
24 sobrec.AE,bloqueio nl nl -
divis. antero-superior E
25 nl - nl -
26 nl - nl -
27 nl - nl -
28 nl - calculo renal E nl
29 nl - calculo renal bilat., -
miomatose
30 nl - nl nl
31 nl - microcélculo renal E -
32 nl - nl -
33 desvio QRS para E - nl -
34 nl - calculo renal bilat. nl
35 nl - calculo renal E. -
36 bigeminismo nl nl -
37 nl - discreta dilat. sist. -
pielocalic. D
38 bradicardia - nl -
39 nl - dilat.sist.pielocalic.D dilat. ureter D
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Tabela 5 - Continuacéo

CASO ECG ECO us UE
40 ES ventricular - residuo pds-miccional -
41 nl - nl -
42 nl - nl -
43 nl - nl -
44 taquicardia - nl -
45 nl - nl -
46 nl - calculo renal bilat, -

miomatose
47 nl - nl -
48 nl - cisto peripiélico bilat. -
49 - - nl -
50 nl - hipertrofia coluna -
Bertin bilat.
51 nl - nl -
52 nl - céalculo renal E -
53 nl - nl -

- =ndo realizado D=direito E=esquerdo nl=normal

AE=4trio esquerdo dilat=dilatacdo ES=extra-sistoles sist=sistema

bilat=bilateral discr=discreta insuf=insuficiéncia sobrec=sobrecarga

calic=calicilar divis=divisional mod=moderada

O ECO foi realizado em apenas seis pacientes do grupo com TMS,
sendo que em cinco (83,33%) os resultados foram normais e em uma (16,67%)

foi detectada insuficiéncia trictspide de grau moderado.

O sistema cardiovascular das 53 pacientes do grupo controle foi
avaliado através de ECG e em dois casos foi realizado ECO. Quarenta e cinco
(84,91%) pacientes do grupo controle apresentaram ECG normal, porém oito
(15,09%) apresentaram alteragbes. Duas pacientes tinham alteracdo difusa da
repolarizacdo ventricular e seis possuiam alteracdes distintas, sendo elas
sobrecarga de atrio esquerdo, sobrecarga de ventriculo esquerdo, extra-sistoles
ventriculares e supra-ventriculares, alteracdo da repolarizacdo  ventricular

anterior, eixo do QRS desviado para a esquerda e bradicardia sinusal. Das duas
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pacientes que fizeram ECO, em uma o resultado foi normal e na outra foi

observada calcificacdo da valva mitral com insuficiéncia mitral de grau discreto.

Os resultados dos ECG, ECO e US do grupo controle estdo

apresentados na Tabela 6.

A Tabela 7 mostra a distribuicdo das frequéncias obtidas nos diferentes
grupos, de acordo com os resultados do ECG. O teste de Fisher (p = 0,7965) ndo

mostrou diferenca significativa entre as propor¢des dos dois grupos.

Trinta e cinco (66,04%) pacientes do grupo com TMS apresentaram US
normal com relacdo ao sistema genitourinario e 18 (33,96%) apresentaram
alguma anormalidade, sendo que 17 (32,08%) estavam relacionadas ao sistema
genitourinario e uma (1,89%) , ao sistema genital isoladamente. Em nove
(16,98%) casos foi detectado calculose renal, sendo quatro bilaterais e cinco
unilaterais. Cinco (9,43%) pacientes apresentaram dilatacdo do sistema
pielocalicilar, sendo trés unilaterais e duas bilaterais.  Trés pacientes
apresentaram alteragdes distintas com frequéncia de 1,89% cada, sendo elas:
hipertrofia bilateral da coluna de Bertin, cisto peripiélico bilateral e residuo pés-

miccional.
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Tabela 6 - Resultados do ECG, ECO e US do grupo controle.

CASO ECG ECO us
01 nl - nl
02 nl - nl
03 nl - nl
04 nl - hipertrofia coluna Bertin D
05 nl - nl
06 alter.difusa repol.ventr. - nl
07 nl - nl
08 nl - mioma
09 nl - nl
10 nl - nl
11 nl - nl
12 nl - nl
13 nl - nl
14 nl - microcéalculos renais bilat.
15 nl - nl
16 nl - nl
17 nl - nl
18 nl - nl
19 nl - calculo renal E
20 nl calcif.e insuf. valva nl
mitral discreta
21 nl - nl
22 sobrecarga atrio E - nl
23 nl - calculos renais bilat.,
cistos renais E
24 nl - nl
25 ES ventr.e supra ventr. - nl
26 nl - residuo p6s-miccional
27 nl - nl
28 alter.difusa repol.ventr. - nl
29 nl - cisto renal D
30 nl - nl
31 nl nl nl
32 nl - calculo renal bilat.
33 nl - nl
34 nl - nl
35 sobrecarga ventriculo E - nl
36 nl - nl
37 nl - nl
38 nl - mioma
39 nl - mioma
40 nl - nl
41 nl - mioma
42 nl - cisto renal E
43 nl - microcéalculos renais bilat.
44 alter.repol.ventr.anterior - nl
45 eixo QRS desviado para E - nl
46 nl - mioma
47 nl - nl
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Tabela 6-Continuacéo.

CASO ECG ECO uUs
48 bradicardia - mioma
49 nl mioma
50 nl nl
51 nl mioma
52 nl nl
53 nl nl

alter=alteracdo
bilat=bilateral
calcif=calcificacdo

D=direito
E=esquerdo
insuf=insuficiéncia

nl=normal
repol=repolarizacio
ventr=ventricular

Tabela7 — Distribuicdo das frequéncias do grupo com TMS e do grupo
controle de acordo com o resultado do ECG.
ECG GRUPO COM TMS GRUPO CONTROLE
N° % Sos N° % Sos
Anormal 09 17,31 (5,25) 08 15,09 (4,92)
Normal 43 82,69 (5,25) 45 84,91 (4,92)
Total 52 100,00 53 100,00

Teste de Fisher- valor p=0,7965 desvio padrdo do percentual (Se)
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Cinco pacientes do grupo com TMS apresentaram miomatose uterina,
porém em quatro estavam associadas alteracdes renais e uroldgicas, sendo que
em duas associavam-se a uma discreta dilatacdo do sistema pielocalicilar e duas a
uma calculose renal; apenas uma apresentava pequeno mioma sem alteracdo

uroldgica.

A urografia excretora realizada em quatro pacientes do grupo com TMS
foi considerada normal em trés (75,00%) pacientes; apenas uma (25,00%) possuia
dilatacdo do terco médio e inferior do ureter direito. Esta tinha histéria de
correcdo cirargica de fistula uretero-vaginal a direita, ap6s histerectomia

abdominal.

Em 36 (67,92%) pacientes do grupo controle o US de abdome foi
considerado normal; entretanto , 17 (32,08%) apresentaram alguma alteracao;
sendo oito (15,09%) casos de miomatose uterina e nove (16,98%) com alteracOes
dos sistemas renal e urinario. Destes ultimos, cinco possuiam calculose renal,
sendo quatro bilaterais e uma unilateral. Trés pacientes apresentaram cisto renal
unilateral, sendo que uma delas apresentava céalculo renal bilateral, uma possuia

hipertrofia do coluna de Bertin unilateral e a outra , residuo pds-miccional.

Em nenhuma paciente dos dois grupos foi detectada anormalidade

importante do desenvolvimento do sistema genitourinario ao US.

A Tabela 8 mostra a distribuicdo das frequiéncias obtidas no grupo com
TMS e no grupo controle, de acordo com todos os resultados ultra sonogréaficos.

O teste de Fisher (p = 1,000), neste caso, ndo mostrou diferenca significativa.

Contudo, quando consideradas apenas alteracdes do trato urinario
(Tabela 9), houve diferenca significativa entre as proporcdes dos dois grupos
(p = 0,0357).

47



Resultados

Tabela 8 - Distribuicdo das freqliéncias do grupo com TMS e do grupo controle,
de acordo com o resultado do US.

us GRUPO COM TMS GRUPO CONTROLE
N° % Soe N©° % Soe
Anormal 18 33,96 (6,51) 17 32,08 (6,41)
Normal 35 66,04 (6,51) 36 67,92  (6,41)
Total 53 100,00 53 100,00
Teste de Fisher- valor p= 1,000 desvio padrdo do percentual (Se)

Tabela 9 - Distribuicdo das freqliéncias do grupo com TMS e do grupo controle,
de acordo com os resultados do US, considerando apenas alteragdes

do trato urinario.

us GRUPO COM TMS GRUPO CONTROLE
(alteracdes) NO % N° %
Presente 17 32,08 9 16,98
Ausente 36 67,92 44 83,02
Total 53 100,00 53 100,00

Teste de Fisher- valor p= 0,0357
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Discussao

O TMS tem atraido atencdo desde o século XIX. Sua presenca pode ser
notada em estatuas, gravuras em madeira e quadros de mulheres apresentando
varias mamas bem formadas. Ha referéncias de mulheres famosas portadoras de
mamas supranumerarias como Ana Bolena, esposa de Henrique VIII (HARPER,
1948). Além disso, hd décadas tém-se investigado uma possivel associacdo do
TMS com anomalias dos sistemas cardiovascular e genitourinario (EVANS,1959;
MATE et al, 1979; MEHES, 1979; VARSANO et al, 1984; MEGGYESSY &
MEHES, 1987; COHEN & KURZROCK, 1995).

Assim, no presente estudo, foram avaliadas 53 mulheres portadoras de
diferentes tipos de TMS, com objetivo de caracteriza-los, investigar a associacao
com anomalias dos tratos genitourinario e/ou cardiovascular, proposta por
diversos autores, e estudar o padrdo de herangca nos casos com recorréncia

familial.

A incidéncia populacional de TMS relatada na literatura varia de 0,22%
a 6% (DE CHOLNOKY, 1951; MEHES,1979) e acredita-se que esta variacio
ocorra dependendo da raca e do grupo étnico estudado. Realmente, MEHES
(1979) encontrou MSN em 0,22% de recem-nascidos hdngaros. Em caucasianos,
a incidéncia do MSN varia de 0,6 a 0,85%, de acordo com diversos autores
(KENNEY et al, 1987; MEGGYESSY & MEHES, 1987), de 2,5% em israelense
(MIMOUNI et al, 1983), de 1,2 a 3,5% em recém-nascidos negros (RAHBAR,
1982; ROBERTSON et al, 1986; KENNEY et al, 1987), de 4,7 a 5,0 % em
infantes e criancas arabes (JABER & MERLOB, 1988) e de 5a 6 % em
mulheres japonesas (IWAI, 1907 apud JOJART & SERES, 1994).

No presente estudo, a incidéncia de TMS néo foi investigada. Quanto
ao grupo étnico, foi observada uma freqiiéncia maior de caucasianas (71,70%).

Isso pode ser explicado pelas proprias caracteristicas da populacdo atendida no
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Ambulatério de Ginecologia e Obstetricia da FAMERP, constituida em sua
maioria por mulheres brancas, o que também pdde ser observado no grupo

controle.

VON BARDELEBEN (1893) examinou mais de 100.000 soldados
prussianos e encontrou MSN em 14%. Esta é a maior incidéncia ja relatada e ndo
foi confirmada em estudos subsequentes. Os resultados podem ser atribuidos a
uma identificacdo errada de nevos, verrugas ou papilomatose, freqlientemente
confundidos com MSN (apud LEUNG & ROBSON, 1989). Contudo,
NEWMAN (1988) acredita que realmente podem haver diferencas étnicas e
raciais na ocorréncia de MSN. A menor incidéncia de MSN em recém-nascidos
comparada a de criancas escolares pode ser devido a dificuldade de deteccdo nos
primeiros, dada a pouca pigmentacdo da pele. No recém-nascido negro o
diagndstico é mais facil pois 0 MSN é mais pigmentado (JOJART & SERES,
1994).

E importante salientar que a deteccio do TMS depende de uma
Investigacdo cuidadosa. Em caucasianos, por exemplo, os MSN(s) contém pouco
pigmento tornando-se dificil sua deteccdo, enquanto que em pessoas negras Sao
detectados mais facilmente devido a uma pigmentacdo mais acentuada (JOJART
& SERES, 1994). No recém-nascido, 0 MSN aparece como uma pequena marca
levemente pigmentada ou como um pequeno sinal concavo (MEHES, 1979;
MIMOUNI et al, 1983; PELLEGRINI & WAGNER, 1983; ROBERTSON et al,
1986; KENNEY et al, 1987; LEUNG & ROBSON, 1989). Ja na idade escolar e
nos adultos os MSN(s) podem adquirir o tamanho e a forma de um mamilo
normal e serem mais facilmente detectados, desde que o observador esteja atento
em ndo confundi-los com cicatriz, nevo, verruga, neurofibroma ou papiloma
(PELLEGRINI & WAGNER, 1983; JOHNSON et al, 1986; NEWMAN, 1988;
LEUNG & ROBSON, 1989; VELANOVICH, 1995). No homem e na mulher na
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fase pré-puberal, se 0 TMS for apenas tecido glandular ectopico, dificilmente sera
detectado, devido a falta de estimulo hormonal (WEINBERG & MOTULSKY,
1976).

A predominancia do TMS no sexo feminino tem sido relatada em
muitos estudos (IWAI, 1907 apud MEHREGAN, 1981; WEINBERG &
MOTULSKY, 1976; JOHNSON et al, 1986), porém outros estudos mostraram
incidéncias semelhantes em ambos os sexos ( EVANS, 1959; BRIGHTMORE,
1971; MEHES, 1979; BARUCHIN & ROSENBERG, 1981; URBANI & BETTI,
1995; VELANOVICH, 1995). Ha também relatos de incidéncia maior de TMS no
sexo masculino (JOJART & SERES, 1994; URBANI & BETTI, 1996).

Embora o TMS seja observado em ambos os sexos, o fato dele ser
aparentemente mais frequente em mulheres e mais facil de ser visualizado nas
mesmas, ap0s os estimulos hormonais naturais, foi importante na escolha da

amostra investigada no presente trabalho.

Ha uma grande variedade de manifestacdes do TMS relacionando-se
com aréola, mamilo e tecido glandular. KAJAVA (1915) classificou esta
alteracdo em oito categorias, sendo que a politelia (apenas mamilo) e a
pseudomama sdo as mais comuns (apud DE CHOLNOKY, 1939; HANSON &
SEGOVIA, 1978; JOHNSON et al, 1986; LEUNG, 1988; CELLINI &
OFFIDANI, 1992; URBANI & BETTI, 1995,1996).

No presente estudo foi encontrada uma freqiiéncia maior (60,38%) de
politelia, ou seja , a presenca de mamilo e/ou aréola ou pseudomama, seguida da
polimastia (32,07%), isto €, a mama completa com mamilo, aréola e tecido
glandular ou apenas tecido glandular e da frequéncia de ambas (7,55%) na mesma

paciente. Tais dados foram compativeis com os da literatura.
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Com relagdo ao numero de TMS, a presenca de apenas um €é mais
comum que a presenca de varios e a incidéncia € decrescente quanto maior o
nimero (BRIGHTMORE, 1971). Apenas um TMS aparece em 60 a 65% dos
casos, dois aparecem em 30 a 35%, trés em 3,5 a 4,0% e quatro em 1,5 a 2,0%
(DE CHOLNOKY, 1939; BRIGHTMORE, 1971). CARVAJAL et al (1952)
encontraram TMS Unico em 79,17% dos casos, dois em 19,35%, trés em 1,19% e
quatro TMS(s) em 0,30%. GRAHAM-CAMPBELL (1936) referiu um caso com
dez MSN(s) e BEZERRA et al (1996) relatou o caso de uma brasileira com trés

pares de mamas supranumerarias e um par de politelia inframamaria.

Nas 53 mulheres avaliadas foram encontrados 74 TMS(s) e a
freqliéncia de um Unico TMS foi maior e estatisticamente significativa em relacéo

a presenca de dois ou mais, o que confirma as descri¢Bes anteriores da literatura.

Sabe-se que o TMS pode ocorrer em diversos locais do corpo.
CAMERON (1879) relatou 105 casos de TMS, 96 localizados no térax, cinco na
axila, dois nas costas, um no ombro e um na regido lateral da coxa (apud LEUNG
& ROBSON, 1989).

LEUNG et al (1997) relataram o caso de um menino com seis meses de
idade que desde o nascimento apresentava uma lesédo na pele entre o pénis e o
escroto a esquerda, sendo que inicialmente foi pensado em genitalia ambigua.
Como houve crescimento da leséo, suspeitou-se de lipoma e foi feito exérese com

diagndstico de polimastia.

A politelia, contudo, é encontrada mais freqlientemente na regido
inframamaria, principalmente entre o mamilo e o umbigo (MEHES, 1979;
MIMOUNI et al , 1983; PELLEGRINI & WAGNER, 1983; JABER &
MERLOB, 1988; LEUNG,1988; JOJART & SERES, 1994; URBANI & BETT],
1996). Ja a polimastia € mais encontrada na regido axilar (BRIGHTMORE, 1971,
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WEINBERG & MOTULSKY, 1976). IWAI (1907) estudando mulheres
japonesas encontrou polimastia acima da mama normal em 82% dos casos (apud
LEUNG,1988) .

Na amostra estudada, dos 74 TMS(s), 70 (94,59%) estavam localizados
ao longo das linhas do leite e quatro (5,41%) fora delas; 62,86% localizavam-se
abaixo do mamilo normal, 97,73% dos quais entre 0 mamilo normal e o umbigo e
apenas 2,27% localizava-se no hipogastrio; 34,14% foram encontrados acima do
mamilo normal, sendo 69,23% na axila e 30,77% entre 0 mamilo normal e

imediatamente abaixo da axila, coincidindo com os dados de literatura.

A localizacdo atipica do TMS, isto &, fora das linhas do leite, ocorre em
aproximadamente 5% dos casos (MEHREGAN, 1981), o que coincide com o
observado no presente estudo, onde foram encontrados em 5,41% dos casos.
Estes TMS(s) encontravam-se na regido escapular, coxa e dorso de trés pacientes

que também possuiam TMS nas linhas do leite.

Alguns dos locais em que o TMS aparece no homem sédo coincidentes
com os das mamas normais de outros mamiferos (NEWMAN, 1988), o que fez
GEOFFROY-SAINT-HILAIRE (1836) e DARWIN (1871) sugerirem que o0
homem descendia de animais com mdaltiplas mamas (apud DE CHOLNOKY,
1939).

Segundo o relato de WEINBERG & MOTULSKY (1976), embora
existam diversas teorias para explicar o TMS, este provavelmente resulta de uma
deficiéncia de regressdo da crista mamaria fora da regido peitoral. A regressdo
normal, possivelmente, € regulada por um gene Unico e mutacdes deste poderiam
resultar em deficiéncia varidvel de regressdao. A mais provavel interpretacéo,

portanto, sugere a existéncia de um gene autossdbmico dominante de
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expressividade variavel que pode manifestar-se como polimastia com ou sem

aréola e mamilos.

URBANI & BETTI (1996) examinaram 2645 pacientes e encontraram
146 com TMS. Desses, 144 foram localizados nas linhas do leite, 124 dos quais
na parede anterior do torax e 20 no abdome. Duas pacientes apresentaram
pseudomama ectopica na regido subclavicular direita e regido escapular esquerda.

A maioria dos casos (89%) eram unilaterais e localizados do lado direito (58,5%).

A maioria dos autores relatam que o TMS é mais encontrado a esquerda
(MEHREGAN, 1981; MIMOUNI et al, 1983; PELLEGRINI & WAGNER, 1983;
JABER & MERLOB, 1988; JOJART & SERES, 1994; VELANOVICH, 1995).
EVANS (1959) e BRIGHTMORE (1971) referiram ndo haver predominio de
lateralidade e URBANI & BETTI (1996) encontraram maior incidéncia de TMS a

direita.

Neste estudo, 0 TMS unilateral foi encontrado em 75,47% dos casos,
sendo 43,40% a direita, 32,07% a esquerda e 24,53% bilaterais. Com relacédo ao
lado, ndo houve diferenca significativa entre direito ou esquerdo, contudo, 0s
casos unilaterais foram muito mais freqientes. Tais dados foram compativeis

com os da literatura.

Como referido, o padrdo de heranca do TMS é reconhecido como
autossomico dominante, com expressividade varidvel. O gene responsavel
provavelmente impediria a regressdo da crista mamaria embrionaria
(KLINKERFUSS, 1924; WEINBERG & MOTULSKY, 1976; LEUNG, 1988).
Contudo, de acordo com LEUNG (1988) a heranca dominante ligada ao X néo
pode ser excluida em muitas familias, j& que a transmissdo de homem para

homem nado tem sido demonstrada.
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A recorréncia familial foi relatada por MARIE em 1893, quando
encontrou uma paciente com dez irméos, a avo paterna e a bisavd com mamilo
acessorio (apud LEUNG, 1988).

Muitos autores referem casos de TMS em varios membros da familia
(KLINKERFUSS, 1924; WEINBERG & MOTULSKY, 1976; GOEDERT et al,
1981; HERSH et al, 1987).

KLINKERFUSS (1924) relatou polimastia em cinco pessoas de quatro
geracdes de uma familia. GRAHAM-CAMPBELL (1936) descreveu uma mae
com dez mamilos acessorios e sua filha com apenas um. WEINBERG &
MOTULSKY (1976) encontraram uma familia negra com seis mulheres, em duas
geracdes, com polimastia axilar bilateral. RINTALA & NORIO (1982)
encontraram mamilo displasico dividido (politelia intrareolar) bilateralmente na
mée, em suas duas filhas e em um filho. LEUNG (1988) descreveu o pai e duas
filhas com MSN e BORTZ et al (1989) relataram uma familia chinesa com
politelia em trés membros de duas geracdes e uma familia americana em que o

pai, mée e dois filhos apresentavam MSN do lado esquerdo.

CELLINI & OFFIDANI (1992) descreveram uma mulher com dois
mamilos extras abaixo da mama normal e seus dois filhos , sendo que o mais
velho apresentava trés pares de mamas supranumerarias inframamarias e 0 mais
novo , quatro mamas supranumerarias completas a esquerda (duas acima e duas
abaixo da mama normal) e uma areola inframamaria a esquerda e mais duas
mamas supranumerarias inframamarias a direita. TOUMBIS-IOANNOU &
COHEN (1994) encontraram duas irmds com politelia e um irmdo com mama

supranumeraria completa, todos a esquerda.

JOJART & SERES (1994), estudando 504 criancas portadoras de MSN

encontraram 47 (9,3%) casos em que um ou mais membros da familia
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apresentavam a mesma alteracdo. Em outro estudo, URBANI & BETTI (1996)
encontraram 146 pessoas com o TMS, das quais 17 (11,64%) tinham historia

familial.

IWAI (1907) apud LEUNG & ROBSON (1989) e MEHREGAN
(1981) relataram hereditariedade na transmissdao do TMS em aproximadamente
6% dos casos, JOJART & SERES (1994) encontraram recorréncia familial em
9,3% dos casos e URBANI & BETTI (1996) em 11,64% dos casos. Os diferentes
autores, entretanto, ndo esclarecem se todos 0s pacientes relatados pertenciam a

familias diferentes.

No presente estudo houve recorréncia familial de TMS em 41,51% dos
casos, quando considerados os 53 estudados. Destes, oito pertenciam a trés
familias, o que elevou a frequéncia de recorréncia familial. Contudo, quando
apenas uma paciente de cada uma destas familias foi considerada, a frequéncia
obtida foi 35,42%. Embora menor, qguando comparada com a maior freqiiéncia de
recorréncia familial relatada na literatura, que é de 11,64% (URBANI & BETTI,
1996), a diferenca entre ambas continua estatisticamente significativa. Conclui-se
gue a amostra aqui estudada apresenta a maior freqiiéncia de recorréncia familial
ja relatada (p < 0,0000). Esta alta frequiéncia de recorréncia familial do TMS pode
estar superestimada devido a informacéo ter sido fornecida pela prépria paciente e
este ser confundido com nervos e verrugas, contudo também pode estar
subestimada pois a paciente fornece informacdo sobre TMS semelhante ao seu,

ignorando outras formas ou casos omitidos pelos familiais.

Um dado interessante obtido no presente estudo foi o de que, apesar da
alta frequéncia de recorréncia familial, nenhum dos heredogramas mostrou
transmissdo de pai para filho (homem para homem). Além disso, ndo houve

transmissdo direta em todas as geracOes, o fenotipo variou entre membros
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afetados da mesma familia, e ndo foi observada consanguinidade parental.
Assim, pode ser sugerido que, em algumas familias, podem haver outras
mutacdes envolvidas, com penetrancia incompleta e com diferentes padrbes de
heranca, por exemplo, dominante ligado ao X, o que é compativel com as
sugestdes de LEUNG (1988).

A recorréncia familial do TMS pode ser mais comum do que tem sido
estimada, pois, como ja referido, 0 mesmo pode ser confundido com nevo,
verruga, cicatriz, entre outros. Pode haver inabilidade em diagnostica-lo,
resisténcia em mostra-lo, ou mesmo facilidade em encobri-lo com as roupas.
Algumas vezes ha relutancia de alguns membros de uma familia em revelar a
anomalia para geracdes proximas (MEHES, 1996; LEUNG, 1988).

O TMS, principalmente o tecido glandular, muitas vezes ndo é
reconhecido até o inicio da puberdade, quando inicia o estimulo hormonal. O
mamilo e a mama supranumeraria podem aumentar, tornar-se dolorosos, causar
desconforto e até produzir leite em alguma época, principalmente nos periodos
pré-menstrual, gestacional e puerperal (GARCIA et al, 1978; O’HARA & PAGE,
1985; NEWMAN, 1988; CELLINI & OFFIDANI, 1992; VELANOVICH, 1995).
O tecido glandular ectépico na axila ou nos grandes labios, que s&o mais raros,
também podem causar dor e inchaco durante a menstruacdo e gravidez
(McFARLAND, 1931; TOW & SHANMUGARATNAM, 1962; GREER, 1974;
MEHREGAN, 1981). Muitas pacientes apresentam 0S primeiros sintomas na
época da gravidez e o diagndstico definitivo é feito por confirmacdo histologica
(GARCIA et al, 1978).

BHATTACHARAYA (1983) relatou uma paciente no terceiro trimestre

de gestacdo com imensas mamas supranumerarias axilares bilaterais apresentando

58



Discussao

ulceracdo na pele e saida de fluido seroso a esquerda . Esta paciente teve duas

gestacOes anteriores sem alteracdes do tecido extranumerario.

FENECH (1949) relatou duas irmds em que uma apresentava tecido
mamario aberrante funcional e a outra, com a mesma anomalia, ndo mostrava
sintomas durante a gravidez (apud DE CHOLNOKY, 1951). Hé& casos em que 0
tecido mamario acessorio axilar ndo sofre influéncia hormonal, mantendo-se
assintomatico até o periodo pré-menopausal. DE CHOLNOKY (1951) descreveu
12 pacientes de uma amostra de 26 mulheres com tecido mamario axilar
comprovado microscopicamente e assintomatico até o periodo pré-menopausal,
quando apresentaram uma massa ou tumora¢do, com ou sem dor, por poucas

Semanas ou meses.

SALEH & KLEIN (1990) relataram o caso de uma mulher de 45 anos
que apresentava concomitantemente cistossarcoma phyllodes em mama direita e

em tecido mamario axilar bilateral.

VARGAS et al (1995) descreveram o caso de uma paciente de 45 anos
de idade apresentando nodulo subcutaneo com aspecto clinico de mama ectdpica,
localizado a esquerda da parede toracica, na regido inframamaria, com evolucgéo
de quatro anos. A paciente tinha queixa de aumento progressivo nos ultimos
meses. Foi realizado citologia aspirativa com agulha fina e feito o diagnostico de

carcinoma mamario.

O TMS também esta sujeito as doengas que afetam tecidos mamarios
normalmente localizados, como mastite, abscessos, alteracdes fibrocisticas,
fibroadenoma, cistossarcoma phyllodes e carcinoma (ANDREASEN, 1948; DE
CHOLNOKY, 1951; GUERRY & PRATT-THOMAS, 1976; GARCIA et al,
1978; HANSON & SEGOVIA, 1978; SINGH et al, 1980; NEWMAN, 1988;
SALEH & KLEIN, 1990; CELLINI & OFFIDANI, 1992; VELANOVICH,
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1995). SINGH et al (1980) relataram caso de cistossarcoma phyllodes em tecido
mamario ectopico, juntamente com o mamario bilateral. KENNEDY et al (1997)

relataram o décimo primeiro caso de carcinoma ductal infiltrando a vulva.

Vinte e duas (41,51%) pacientes deste estudo relataram alteracdo do
TMS em alguma fase de sua vida, sendo que as queixas mais referidas foram
aumento, dor e saida de secrecdo lactea. O aumento do TMS geralmente ocorreu
no periodo gestacional e puerperal, porém duas referiram que o aumento axilar
Iniciou na menacme, varios meses apos a parada da amamentacao de seus ultimos
filhos e uma referiu que o aumento axilar iniciou na peri-menopausa. Sete
pacientes referiram dor no local do TMS no periodo pré-menstrual ou no
puerpério e duas referiram dor continua, sem relagdo com o ciclo menstrual. Uma
paciente referiu trés episodios de abscesso axilar que so foi resolvido com a
exérese do tecido glandular ectopico. Nenhuma paciente apresentou neoplasia

envolvendo o TMS.

Como pode ser observado, todas as alteragbes do TMS e 0s periodos
nos quais elas ocorreram, referidas pelas pacientes do presente estudo, ja foram

anteriormente relatadas por diversos autores.

O principal interesse nos TMS(s) decorre de uma possivel associacao
dos mesmos com anomalias dos tratos urinério e cardiovascular (LEUNG &
ROBSON, 1989).

GOEDERT et al (1981) relataram MSN(s) em seis (19%) de 32

pacientes com cancer renal.

MEHES (1979) estudou 20 criancas brancas hiuingaras com politelia,
das quais oito (40%) tinham malformacdes renais, principalmente obstrutivas.
Em 1983, ele avaliou através de pielograma intravenoso, mais 17 crian¢as com

MSN, totalizando 37 e encontrou anomalias do trato urinario em nove (27%).
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Entre as anormalidades foram encontradas hidronefrose, megaureter, duplicacdo
ureteral e estenose de piloso. Muitas das criancas avaliadas que apresentavam

anormalidades obstrutivas do sistema urinario eram assintomaticas.

RAHBAR (1982) avaliou clinicamente e fez exames de urina em 22
neonatos negros americanos com MSN e ndo encontrou qualquer alteracéo.
MIMOUNI et al, 1983, ndo encontraram anomalias congénitas em 43 recém-
nascidos brancos israelenses com MSN. Os recém-nascidos haviam sido
submetidos a um exame fisico completo, com énfase principal na coluna
vertebral, sistemas cardiaco e renal. Apenas 11 foram submetidos a ultra-
sonografia renal e os resultados foram normais. ROBERTSON et al (1986)
avaliaram atraves de US renal 32 recem-nascidos negros americanos e também
ndo encontraram anomalias urogenitais. Inclusive KENNEY et al (1987)
observaram, ao US, apenas um recém-nascido negro com anomalia renal entre 49
portadores de MSN investigados, dos quais 45 eram negros e quatro eram

brancos.

Por outro lado, KAHN & WAGNER (1982) descreveram um paciente
branco de 74 anos, hipertenso, com angina, hipertrofia prostatica benigna e
diagndstico previo de agenesia renal a esquerda. Ao exame fisico apresentava

politelia infraumbilical bilateral e supraumbilical a direita.

RINTALA & NORIO (1982) relataram uma familia com mamilo
displasico dividido (politelia intrareolar) bilateralmente na mée e em trés filhos,

sendo que uma das filhas tinha duplicacéo total da pelve renal e do ureter direito.

VARSANO et al (1984) estudaram urografias excretoras de 26 criancgas
israelenses portadoras de MSN, sem sintomas ou sinais sugestivos de patologias
genitourinarias e encontraram seis delas (23%) com anormalidades urologicas.

Duas tinham sistema excretor duplo, uma possuia rins policisticos bilaterais, uma
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apresentava hidronefrose e estenose da juncao ureteropélvica, outra tinha estenose
da juncdo ureteropélvica e a outra mostrava prolapso ureteral. Entre as 26
criancas foi encontrado um caso de hipospadia leve e um outro de doenca de

Niemann-Pick.

MATESANZ et al (1987) avaliaram 200 pacientes em estagio final de
faléncia renal e encontraram TMS em 33 (16,5%). A incidéncia foi ainda maior
em pacientes com doenca renal cistica do adulto (33,3%), uropatias (30%),
nefropatia familial e faléncia renal crénica de origem desconhecida (20%). Esses
dados sugerem uma associa¢do entre TMS e algumas uropatias e, segundo 0s
autores, essa associacdo é provavelmente mais importante do que se tem

admitido.

MEHES & PINTER (1990) em um estudo cuidadoso de anomalias
morfoldgicas menores, em criangas de um dia a 12 anos, observaram que MSN(s)
sdo mais comuns em crian¢as com anormalidades do trato urinario isolado (9,4%)
comparado com as do grupo controle (1,8%). O grupo controle era composto de

criancas com doencas infecciosas agudas.

JOJART & SERES (1994) encontraram 504 portadores de MSN, entre
recém-nascidos sadios, criancas em idade escolar e criangas atendidas na
emergéncia por doenca aguda. A avaliacdo por US foi realizada em 496 deles e
foram encontradas anomalias renais em 3,74% das criancas e em 2,86% dos
recém-nascidos. Os grupos controles apresentaram 3,17% e 1,89%,

respectivamente, e tais diferencas néo foram significativas.

URBANI & BETTI (1995) encontraram anomalias renais em 11
(7,53%) de 146 adultos brancos com TMS, com uma freqléncia
significantemente maior do que a do grupo controle (0,68%; p< 0,001). As

anomalias nefrourinarias relatadas foram: doenca renal policistica dominante em
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adultos, agenesia renal unilateral, displasia renal cistica, cisto renal familial e

estenose congénita da juncao pieloureteral.

O mesmo defeito genético responsavel pelo MSN poderia explicar ndo
somente a tendéncia para problemas urindrios congénitos, mas talvez a
susceptibilidade para o desenvolvimento de problemas urinérios adquiridos, tal
como adenocarcinoma renal e insuficiéncia renal que s@o relatados com uma
incidéncia aumentada em pacientes idosos com MSN(s) (GOEDERT et al, 1981).

As anomalias urologicas j& observadas por diversos autores foram:
hidronefrose, megaureter, rins policisticos, sistema excretor duplo, agenesia renal
unilateral, estenose da juncdo pieloureteral, cisto renal, rim hipopléasico, refluxo
vérico-ureteral, entre outras (MEHES, 1979, 1983; RINTALA & NORIO, 1982;
VARSANO et al, 1984; MEGGYESSY & MEHES, 1987; LEUNG, 1988;
NEWMAN, 1988; URBANI & BETTI, 1996).

Quanto as anomalias cardiacas, estas também tém sido descritas em
associacdo com TMS. EVANS (1959) investigou 2000 pacientes com queixas
cardiacas. Em 941 deles foram observadas algumas alteragcdes cardiovasculares.
Destes, 69 tinham MSN e entre eles, 35% apresentavam hipertenséo arterial, 44%
apresentavam “shunt” cardiaco congénito, estenose mitral ou enfisema, associado
a hipertensdo pulmonar e 44% tinham cardiomiopatias. Foram relatadas também
cardiopatias congénitas, como defeito do septo atrial e ventricular e ducto
arterioso evidente, e anormalidades do sistema de condugdo, como bloqueio de
feixe ou bloqueio completo de ramo. Porém, esses pacientes ndo foram

investigados em relacéso as doencas renais.

MATE et al (1979) examinaram trés grupos compostos de pacientes
hospitalizados, pacientes ndo hospitalizados e estudantes do sexo feminino e

concluiram que nos portadores de politelia os disturbios de conducéo cardiaca sdo
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muito mais freqientes. Por exemplo, a incidéncia de blogueio de feixe de ramo

esquerdo em pacientes com politelia é dez vezes maior.

As pacientes deste estudo foram questionadas com relacdo a alguns
sintomas que poderiam estar relacionados com doengas cardiovasculares e
genitourinarias. Os sintomas investigados foram dispnéia, taquicardia,
precordialgia, historia de hipertensdo arterial crénica, cdlica renal, infeccédo
urinaria de repeticdo e lombalgia. Vinte e cinco (47,17%) casos referiram
sintomas cardiovasculares, principalmente dispnéia e taquicardia e oito pacientes
referiram historia de hipertensdo arterial crbénica. Algumas pacientes
apresentaram mais de uma queixa. Vinte e duas (41,51%) pacientes apresentaram
queixas genitourinarias, principalmente de infecgdes urinarias recorrentes e colica

renal.

Para investigar os sistemas cardiovascular e genitourindrio das
pacientes com TMS, foram realizados ECG e US pélvico e de vias urindrias e
algumas pacientes fizeram também ECO e urografia excretora. Também foram

investigadas 53 pacientes do grupo controle através de ECG e US de abdome.

Das 52 pacientes com TMS avaliadas através de ECG, nove (17,31%)
apresentaram anormalidades, sendo que trés pacientes apresentaram alteracdo na
freqliéncia cardiaca, duas possuiam extra-sistoles ventriculares e as outras quatro
possuiam diferentes alteragcOes, ou seja, sobrecarga atrial esquerda com bloqueio
antero-superior esquerdo, bloqueio de ramo esquerdo, desvio do QRS para a
esquerda e bigeminismo com extra-sistoles ventriculares. Seis pacientes fizeram

ECO e uma apresentou alteracdo (insuficiéncia tricuspide de grau moderado).

Ja no grupo controle oito (15%) pacientes apresentaram alteracdes no
ECG, ou seja, duas possuiam alteracdo difusa da repolarizagdo ventricular e as

outras seis apresentaram sobrecarga de atrio esquerdo, sobrecarga de ventriculo
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esquerdo, extra-sistoles ventriculares e supra-ventriculares, alteracdo da
repolarizacdo ventricular anterior, eixo QRS desviado para esquerda e bradicardia
sinusal. O ECO foi realizado em duas pacientes, sendo encontrado em uma

calcificacdo da valva mitral com insuficiéncia de grau discreto.

Nove (17,31%) pacientes do grupo com TMS e oito (15,09%) do grupo
controle apresentaram alteraces no ECG e ndo houve diferenca significativa
entre estas frequéncias. Portanto, ndo houve associacdo de TMS com possiveis

problemas cardiacos, na amostra estudada.

Através da ultra-sonografia, realizada em ambos os grupos, foram
encontradas alteracdes do sistema genitourinario em 18 (33,96%) casos do grupo
com TMS e em 17 (32,02%) casos do grupo controle. Entretanto, com relacdo ao
sistema urinario o grupo com TMS apresentou 17 (32,08%) casos e 0 grupo
controle nove (16,98%) casos. Portanto, a freqiiéncia de alteracdes urinarias do
grupo com TMS foi maior e estatisticamente significativa neste grupo, quando
comparada ao grupo controle. Porém ndo foram encontradas malformacdes
sugeridas na literatura como agenesia renal unilateral, duplicacdo de sistema
excretor ou neoplasias e sim pequenas alteracdes que ainda ndo comprometiam a

funcdo do sistema urinario.

Também é importante salientar que tanto no grupo de pacientes com
TMS como no grupo controle, algumas alteracBes genitourinarias observadas

podem ter sido congénitas ou adquiridas.

O MSN também tem sido relatado em pacientes com trissomia do
cromossomo 8 e trissomia parcial de 3p (GOEDERT et al, 1984). Alguns autores
também descrevem associacdo do TMS com algumas malformacdes congénitas e
sindromes génicas, como a sindrome de Simpson-Golabi-Behmel (GARGANTA
& BODURTHA, 1992; HUGHES-BENZIE et al, 1992) e de Ruvalcaba-Myhree
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(LEUNG, 1988). Outras associa¢cdes como acantose nigricans (BONNEKOH et
al, 1993), incontinéncia pigmentar (LANDY & DONNALI, 1993) foram relatadas,
porém essas alteracdes estdo longe de ser estabelecidas (VELANOVICH, 1995).

Nenhuma das pacientes investigadas neste trabalho apresentou fenotipo

compativel com estes diagnosticos.
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Resumo & Conclusbes

O tecido mamario supranumerario (TMS) pode ser caracterizado como
politelia ou polimastia. Tais anomalias sdo relativamente freqlientes na
populacdo em geral e tém despertado muito interesse devido a uma possivel

associacdo com alteracBes dos sistemas genitourinario e cardiovascular.

No presente trabalho foram investigadas 53 mulheres portadoras de
TMS. O mesmo foi estudado quanto ao tipo, nimero, localizacdo e recorréncia
familial. Para a investigacdo de anomalias associadas, todas as pacientes foram
submetidas a exames complementares, especialmente, eletrocardiograma (ECG) e
ultra-sonografia (US) pélvica e de vias urindrias. Para comparacdo entre oS
resultados obtidos nos exames complementares foi estudado um grupo controle,
composto por 53 mulheres sem TMS, que fizeram ECG e US por queixas

diversas.

Nas 53 pacientes, foram encontrados 74 TMS (s). A politelia foi o tipo
mais freqiente (60,38%) seguida da polimastia (32,07%) e da presenca

concomitante de ambas na mesma paciente (7,55%).

O TMS danico foi muito mais frequente (71,70%). Quanto a
lateralidade, 0 TMS estava localizado a direita na maioria dos casos, mas sua
freqiiéncia ndo diferiu estatisticamente da do lado esquerdo. Na maioria das
pacientes (94,59%) o TMS estava localizado ao longo das linhas do leite. Quanto
as localizacOes atipicas (5,41%), duas apresentaram TMS na regido escapular,
uma na regido dorsal e a outra na coxa. Tais dados foram compativeis com 0s

previamente descritos na literatura.

Foi observada recorréncia familial em 41,51% dos casos estudados e a
maior frequéncia ja relatada foi 11,64%. Tal diferenca foi estatisticamente

significativa.  Portanto, o numero de casos familiais descritos deve estar
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subestimado em decorréncia da dificuldade de identificagdo do TMS, do fato de
ser facilmente encoberto pelas roupas e de ser confundido com outras alteracdes,

entre as quais nevos, cicatrizes e neurofibromas.

O padrdo de heranca para o0 TMS é reconhecido como autossémico
dominante, com expressividade variavel. Na amostra estudada, contudo, nao
pode ser descartada a heranca dominante ligada ao X e a penetrancia incompleta.
Portanto, pode ser sugerido que a etiologia genética do TMS envolva diferentes

mutacdes com diferentes padrdes de heranca.

Os sintomas relativos ao TMS, referidos pelas pacientes, foram
compativeis com os previamente descritos e incluiram dor, aumento e secrecéo

lactea.

As freqliéncias de alteragdes observadas no ECG do grupo de pacientes
com TMS e do grupo controle ndo diferiram estatisticamente. Contudo, os dados
do US mostraram uma diferenca significativa entre a freqiiéncia de alteracOes
nefrourinarias do grupo com TMS (32,08%) e do grupo controle (16,98%), porém
tais alteracdes sdo de pequena importéncia, ndo sendo detectadas malformacdes

como as relatadas em varios trabalhos.

Portanto, de acordo com o que ja foi proposto por uma série de autores,
na presenga de TMS, o médico deve estar atento para a ocorréncia de anomalias
nefrourinérias, fazer um exame clinico cuidadoso, colher a historia familial
detalhada e acompanhar aqueles com anomalias associadas, principalmente para

diagnosticar ou prevenir complicagdes, inclusive neoplasias.
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The supernumerary breast tissue (SBT) can be characterised as
polythelia or polymastia. Such abnormalities are relatively common in the general
population and have caused much interest due to a possible association with

alterations in the genitourinary and cardiovascular systems.

In this study 53 women all carriers of SBT, were investigated. The
group were studied in relation to the type, number, locality and familial
inheritance. For the investigation of the associated anomalies, all of the patients
were submitted to complimentary examinations, in particular, electrocardiogram
(ECG), and pelvic and urinary tract ultrasound (US). For the purpose of
comparing the results of the complementary examinations, a control group of 53
women without SBT, who had been submitted to ECG and US for different

complaints, was included in the study.

In the 53 patients, 74 SBT(s) were found. Polythelia was the most
common type (60.38%) as opposed to polymastia (32.07%) and the presence of a

combination of both in the same patient (7.55%).

One type of SBT was by far the most frequently found (71.70%). In
relation to the side, SBT was localised on the right in most of the cases, but its
frequency was not statistically different to those localised on the left side. In the
majority of patients (94.59%) SBT was located along the milk line. As far as the
atypical site, two presented SBT in the scapular region, one in the dorsal region
and the other on the thigh. These results are compatible with the others previously

published in the literature.

In 41.51% of the cases studied a family history was observed, the
greatest frequency that had been related before was 11.64%. Such a difference is
statistically significant. Therefore the number of family cases described must
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have been underestimated due to the difficulty in identifying SBT because it is
easily hidden by clothes and because it is confused with other alterations, among

which nevus, scars and neurofibroma.

The inheritance is consistent for SBT and recognised as autosomal
dominant with variable expressivity. In the studied sample, however, dominant
inheritance linked to the X gene and an incomplete penetrance can not be
discarded. Therefore, it can be suggested that the genetic etiology of SBT

involves different mutations with different patterns of inheritance.

The symptoms in relation to SBT, referred by the patients, were
compatible with those previously published and included pain, increase in size

and lacteal secretion.

The frequency of the observed alterations in the ECG of the group of
patients with SBT and of the control group did not show a statistical difference.
However, the data of US showed a significant difference between the two groups
(patients with SBT 32.08% and the control group 16.98%).

However, according to what has already been proposed by a series of
authors in the SBT presence the physician must be attentive to the occurrence of
nephrourinary defects, mainly to diagnose or prevent complications which may

include malignant neoplasies.
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Anexo

FACULDADE DE MEDICINA DE SAO JOSE DO RIO PRETO
HOSPITAL DE BASE
DISCIPLINA DE GINECOLOGIA E OBSTETRICIA

FICHA PADRONIZADA PARA PACIENTES COM TMS

I. IDENTIFICACAO

NOMIB: e et RG. e Data: .......ccccveennen.
Data de NASCIMENTO: .....cccveeiiieiieeciee e Naturalidade: .......c.ccooveeeveiieiiecce e
Estado Civil: ......coovevieiiiiiieciee (070 SNSRI ProfiSsao: ...ccccveiiiiiiecce e
ENGEIECO: oottt Cidade: .o Estado:.....

111. HISTORIA GINECOLOGICA

Menarca:.......ccooeeeeeenens Telarca: ....ccocooevevieee Pubarca:.......ccooionniinnnns Menopausa: ......c.ccoeervereereene
DUM: ..o, CM: e, Duragao: ......cccoeeevrennnn Quantidade: .........cccceeevrenene
DiISMENOITEIA: ..vviveiviieieireecie e DiISPArBUNIA: ..v.veveieieieieie e
LI TH oo = TSR RRRRR
Mastalgia: .....cccovevrerrinnieieseie e Pré-menstrual: .......c..ccooeeeviieviencnnn, NOdulo mama:.......ccoeveevvevicenrennnn,
IV. TMS

LI oo ST NUmero: ............. Y110 T
LOoCAliZago: .....cvvveircecece Recorréncia familial: ..o
SINTOMAS UFINATIOS: vevveverietiietesteresteresteestese st e e ete st ste e abe e ete st ebeseebe s eteseete st ebessetesbesesbesesbeseesebessese st ere st esesbeseabesentensntens
SINtOMAS CArQIOVASCUIAIES: .....evveieeeeeieiiee sttt ettt sttt sttt e st es e s e es e eseebeabesbe et e sbeabesbe s e seenseneeneeneens

V. HISTORIA OBSTETRICA

(CT=] - Para: ...cooevveiieiieiies ADbOro: .o, DUP: ..o DUA: ..........
Numero de filhos VIVOS: .......cccccevevecvcniiccnn, TIPO A& PAItO: ..vevveiiicici e s
AAMAIMENTAGAD. ...vetttetieteeie ettt ekttt b bbbt b be e et es e e st e h e eb e e b £ bt eh £ e E £ b e S E e b e b £E £ e s eR b e s e e R e eh s ek £ e b e eb e eR e e bt eb e e b e nb e se e e en b e e e e

VI. ANTECEDENTES PESSOAIS

@R T U0 E= TR U1 (=] o =TSRSS
o 10] (o0 Fo P TSSO PO T TO TSP PRUPPRUR PP
MEAICAMENTO BIM USO: ....veveteitieteiestestesteseeeestereeseeseeteetestestesbestessesbeseeseenseseeseaseeseabeseeebesaesbeseensenseseensesenseaneasessensennens

VII. ANTECEDENTES FAMILIAIS
o1 0] (0T | OSSO PR SURURURPR

VIill. HEREDOGRAMA
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IX. EXAME MAMAS

INSPEGAD BSTALICA: ...veueveetereeeieteteie sttt sttt sttt ettt et b et bt e b et e et e Rt e b e b e Rt e e bbb e et bbb e st e et b et e e b et ettt rene s
INSPEGAD TINAMICA: ...ttt bbbt b et bbbtk e ekt b b e b b £ e b e st e b e s e e b b e e bt e bt eb et eb e ne et e sb et e nn et e anas
o1 o To%: o OO OO SOUS PSR URURRUR
EXPIESSA0 MAMIIA: ...ttt ettt b bbbt bt se e e eh b e ee e Rt e Rt e b e e Rt ebeeb e eEeebesbenbeseeab e be e et enenneaneaneas
GANGIIOS AXIIAIES: ...ttt sttt h ek b e bt bt e bt s bt e b e e b e e e eE e e e R e e R e e Rt eb e e b e e beebeebe s b sbeebebenee e enbeneane e
LG T To ] TTo TR0 o] = (o] V7 o1 U] - USSR

I 120101 T S

X. EXAME GINECOLOGICO

A Lo (o] 1 1= OSSR USSP
VUV, ittt e et e s bttt e s bt et e eaeeabeehe e s besaee s beesee e b e eRbe ek e e Rt e ehe e beehe e beeReeebeeAeeebeeReebeenbenteebenheebeearetas
Y LT o TSRO
Exame especular:

VT 13- OO UTRTRURO
(07 ] [0 LTSRS
QLI 18T Uo L1 - LSRRI

LI UL =] e |

XI. CITOLOGIA
[T LT R B A (507 o DT

XI11. HIPOTESE DIAGNOSTICA

XI1I1l. CONDUTA

L2110 01T (0 L PRSPPI
G T LT 0] FTed ) e o [0 1RO
OFIBNTAGAD: ....vviveeiiteiete ettt bbb ettt sr et nr b srere s RetOrNO: ..o

XIV. ATENDIMENTO REALIZADO POR
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