Par perc tudomany

hirlevélsorozat -

Veres Gabor Professzor emlékére Gasztroenterolégia/Endoszképia

Familiaris adenomatosus polyposis - polyposis szindrémak (3. rész)

Bevezetés

A polyposis szindromak sorozatot a familiaris adenomatosus polyposis (FAP),
a legrettegettebb polyposis forma bemutatasaval zarjuk.

Altalaban serdiilékorban indul, és egyre szaporodé adenomak megjelenésével jar az APC
gén hibai miatt. A klasszikus FAP klinikai diagndézisa a 100 feletti colorectalis adenoma
igazolasa alapjan felallithat6. 50 éves korra a colorectalis carcinoma elkerilhetetlen
preventiv colectomia elvégzése nélkil. Mérsékelt forma (AFAP) az esetek 8%-aban
fordul el6, kisebb polypszammal és késébbi indulassal. A FAP a tébb szaz vagy ezer
adenoma megjelenésén tul szamos vastagbélen kivili manifesztacioval jarhat, pl.
a szem, kézponti idegrendszer és a csontrendszer vagy akar a gasztrointesztinalis
traktus egyéb szerveit érint6 elvaltozasokkal.

Tudnivalo

A betegség autoszom dominansan 6roklédik, de 15-20%-ban de novo mutacid okozza.
A genetikai vizsgalat nem csupan alatamasztja a diagnodzist, hanem a fenotipust is alapvetéen
meghatarozza, igy a betegek gondozasa egyénileg jobban mérlegelhets. A genomi mutacio
hianya ugyanakkor nem zarja ki a diagnozist, mert szomatikus mutaciok €s mozaicismus is
létrehozhatjak az APC gén altal kodolt fehérje mikddésének zavarat.

Ujdonsag

A genetikai vizsgalatot kockazatot hordozd gyermek esetében
12 és 14 éves kor kozott kell elvégezni. Akar bizonyitast nyer, akar
nem a FAP diagndzisa, a colonoscopos gondozast szintén
12-14 éves korban el kell kezdeni. A célzott biopsziavétel, polypectomia
nem helyettesitheti a felnGttkorban vagy akar korabban elkertlhetetlen
colectomiat, ha a folyamat progresszidja egyértelmien felfedezhetd,

sebészeti megoldast kell kérni. 25 év alatt ugyanakkor a rutin
fels6 endoszkodpia elvégzése nem szlkséges. Gyermekkorban
harom jellegzetes eltérés kisérheti a FAP-ot, a kétoldali és tobbsz6rés congenitalis
retinapigment epithelium hypertrophia, a desmoid tumor, illetve a hepatoblastoma.
Az elsé kettd esetében FAP iranyaba kivizsgalas szUkséges, ugyanakkor a FAP diagndzisu
beteget az alacsony kockazat miatt hepatoblastomara rutinszerlien szlrni nem Kkell.
FAP esetén a régebben hasznalt kemoprevencionak nincs alatamasztott szerepe.

Utravalé

Mikdzben mi éberen figyelink, a gyermekek, a csaladok betegséggel kapcsolatos félelmét
igyekezzUnk oldani, probaljuk megnyugtatni 6ket, hiszen a gyermekkori rakrizikd igen alacsony.
Az APC gén mikddeési hibaja mellett masodik mutacio (pl. p53 vagy KRAS) is szUkséges hozza.

Nem csak a FAP, hanem barmely polyposis esetén a betegek jobb életkilatasa, életmindsége miatt
az ellatast centralizalnunk kell, emellett a betegek feltérképezését orszagos polyposis regiszter
segithetné.
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