Familiarna adenomatozna
polypoza
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* FAP je autozomalne dominantné dedicné
ochorenie charakterizované desiatkami az
stovkami adenomatoznych polypov hrubého
creva a konecnika, vznikajucich v priebehu

druhej dekady zivota, 3 formy:
1) Klasicka FAP
2) Atenuovana, AFAP

3) MUTYH asociavona FAP (recesivne
dedicna)



FAP ma incidenciu okolo 1: 8300, postihuje
rovnako obidve pohlavia

Pricinou klasickej i atenuovanej formy FAP je
zarodocna mutacia tumorsupresorového genu
APC lokalizovaného na dlhom ramienku 5.
chromozomu.

Priblizne v 75 % sa tato mutacia dedi, zatial Co
v ostatnej stvrtine vznika de novo

Riziko pre deti pacientov s FAP je 50 %



* Vacsina pacientov je asymptomatickych, pokial
adenomy nie su velké a pocetné a nespdsobuju
krvacanie z rekta, anémiu, alebo malignizuju.
Vznik malignity je prakticky 100 %

* K nespecifickym symptomom patri obstipacia
alebo hnacka, bolest brucha, hmatatelné masy v
bruchu, strata vahy

* FAP sa moze prezentovat aj extraintestinalnymi
prejavmi ako ostedomy, dentalne abnormality,
kongenitalnou hypertrofiou pigmentového
epitelu sietnice (CHRPE)



Diagnostika

* Diagnd6za sa zaklada na rodinnej anamnéze,
klinickom obraze a rozSirenej Crevnej
endoskopii alebo celkovej kolonoskopii.

* Dolezitym diag. faktorom je CHRPE
vyskytujuca sa u 80 % pacien

* Kedykolvek je mozné klinicku
potvrdit genetickym vysetre



Genetické vysetrenie

Pred gen. vySetrenim, je nutné absolvovat poradenstvo
s lekarom a podpisat informovany suhlas

Postnatalne:
DNA pacienta je izolovana z leukocytov periférnej krvi
Prenatalne:

DNA analyza vyuziva material ziskany amniocentézou,
pripadne odberom choriovych klkov

Preimplantacné genetické testovanie, ktoré je pre
vacsinu rodin eticky najprijatelnejsie



Liecba

Rodinni prislusnici jedincov s FAP podstupuju
screening, od 10-12 rokov sigmoideoskopiu, od 20
rokov su kolonoskopovany

Pri zisteni tazSieho stupna je odporucané ako prevencia
kolorektalneho karcindmu chirurgické riesenie, vsetko v
ramci individualizacie pacienta

Totalna proktokolektomia, a ileoanalny pouch alebo
ileorektalna anastomoza pre AFAP.

Rakovina duodena alebo desmoidné tumory su dve
najcastejsie priciny smrti po totalnej kolektémii. Tie
musia byt zavéasu lieCené a zistené

Prevetnivni opatreni jsou individualni, ridi se pfijatymi
doporucéenimi (napr:http://www.slg.cz/2011/klinicka-



Eticky problém

* Diagnostické metddy ako také, maju viest k
zvyseniu efektivity liecby pacienta, zatial o
prenatalna diagnostika jedinca s FAP mé6ze
viest k ukonceniu tehotenstva z genetickej
indikacie

e Jsouijiné etické problémy v souvislosti s
typem tohoto onemocnéni — prediktivni
testovani, prenatalni dg, pojisténi,....???



Pouzité zdroje

https://www.orpha.net/data/patho/SK/Famili
al-adenomatous-polyposis.pdf

http://www.linkos.cz/files/onkologicka-
pece/2/19.pdf

http://www.linkos.cz/files/klinicka-
onkologie/5/411.pdf
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