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Juvenilis polyposis - polyposis szindromak (1. rész)

Bevezetés

A polyposisok ritka, kulénb6zé sulyos szévédménnyel jard, kdédnnyen keverhetd,
meégis egy-egy jellegzetes vonassal rendelkezé betegségek. lgazi kihivast jelenthet
a polyposisos beteg diagnosztizalasa, kezelése, de kilénésen a gondozasa.
A legujabb ajanlasok szerint els6ként a juvenilis polyposissal kapcsolatban gondoljuk
végig a legfontosabb teenddinket.

Tudnivalo

A juvenilis colon polypusok 80%-ban egyediek, sikeres eltavolitasuk utan kdvetkezményekkel
nem jarnak. Visszatér§ vagy tobbszorés megjelenéstk azonban Orokletes szindromak
reszjelensége lehet.

A juvenilis polyposis gasztrointesztindlis hamartosus polypok megjelenésével jaro
autosomalis dominansan o6rokl6d6é betegség, ami felndttkorban elsésorban gyomor-
bélrendszeri tumorokkal szévédhet. Gyermekkorban rectalis vérzéssel, hasfajassal,
invaginacioval, vagy akar tdbb szervrendszert érintd extraintesztinalis tlnetekkel —
pl. macrocephalia, hypotonia, epilepszia, mitralis prolapsus, aneurysma, arteriovenosus
tudd vagy agyi malformatio) — jarhat.

Mikor mondhato ki a klinikai diagnozis:

1. 5 vagy tobb juvenilis polyp a colonban
2. juvenilis polypok a gyomor-béltraktus egyéb tertletén
3. barmilyen szamu juvenilis polyp és pozitiv csaladi anamnézis

A diagnodzisban és a gondozasban is igen nagy jelentéséget nyer a genetikai vizsgalat
eredmeénye.

A gyermek-gasztroenterologus feladatai részletesen itt olvashatok.

Ujdonsagok
Az Uj nemzetkdzi javaslat mind a gasztroenteroldgiai, mind a genetikai gondozas megkezdését

12-15 éves korban ajanlja, a korabban tlnetet mutatd beteg esetében természetesen
hamarabb.

A gondozasban a feladataink sulyozasat, iranyat betegink genetikai eredménye alapveten
meghatarozza, a SMAD4-mutacional a herediter haemorrhagias teleangiectasia, majd
késBbb az agresszivabb gyomor-polyposis keresése a legfontosabb, mig az akar csecsemo-
vagy kisdedkorban kezddd¢ igen sulyos JPS forma (BMPR1A- és PTEN-mutéacio) folyamatos
multidiszciplinalis kovetést és ellatast igényel.

Igazolt SMAD4 mutéacioval rendelkezd 15 éves leany mellkasfelvételén 5-20 mm-es szabalytalan nodulusok képében
megjelend multiplex arteriovenosus malformatiok. (Dr. Bene Zsolt szivességébdl, Debreceni Egyetem Gyermekklinika)

Utravalé
Beteglnk gondozasat éaltalaban serdul6korban kezdjik, a talalt 10
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mm-nél nagyobb polypokat mindig el kell tavolitani. Ne nyugodjunk an— u
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extraintesztindlis jellemzdk keresését is tartsuk szem elétt. Tudd
arteriovenosus shunt jelenléte altatasnal sulyos hypoxiat okozhat!
Az érintett gyermek testvéreinek és szlleinek gondozéasba vétele,
illetve annak ajanlasa is feladatunk.

Az ESPGHAN Polyposis Munkacsoportjanak a JPS kezelésének
gyermekekre és serdul6kre vonatkozd leguUjabb ajanlasat ide
kattintva nyithatja meg.

dr. Czelecz Judit
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