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Familiarni adenomatézni polypdza tlustého stieva je choroba ohrozujici svého nositele predevsim rozvojem karcinomu kolorekta. Avsak
i postiZzeni dalsich organii souvisejici s touto chorobou muze mit pro postizeného jedince zavazné disledky a navic véasné odhaleni kau-
zalni souvislosti se zakladni diagn6zou umoznuje chirurgické feseni i u pacientl s negativni rodinnou anamnézou a dosud bez pfitomné
stfevni symptomatiky. Clanek se dale zabyva vhodnym systémem dispenzarizace pacienti po Gspésném chirurgickém zakroku.
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Familial adenomatous polyposis primarily endangers its carriers with development of colonic cancer. However, the extracolonic invol-
vement associated with this disease can also have serious consequences for patients. Recognition of a causal connection of extracolonic
findings with the basic diagnosis of familial adenomatous polyposis can lead to early diagnosis and well-timed surgical treatment of
asymptomatic patients without a family history of familial adenomatous polyposis and/or colorectal cancer. The article further propo-

ses a system of patients follow-ups after successful surgical treatment.

Key words: familial adenomatous polyposis, screening, follow-up, chemoprofylaxis.

Familidrni adenomatoézni polypdza tlustého
stfeva (FAP) je choroba s prakticky 100% rizikem
rozvoje karcinomu kolorekta v pribéhu Zivota
(1). Incidence choroby se udavé 1:10000, kli-
nicky se vyznacuje rozvojem mnohocetnych
(dle definice choroby vice nez 100) polypt
kolorekta, které se v zévislosti na tizi choroby
zacinajf objevovat mezi 10. a 25. rokem Zivota
postizeného jedince. Leh¢i forma postizent,
zndma jako atenuovana forma FAP, se vyznacu-
je mensim poctem pfitomnych polypU a jejich
pozdéjsich rozvojem (diagndza polypdzy je
v prdméru stanovena ve véku 44 let, objeveni
kolorektélniho karcinomu v priméru ve véku
56 let) (2). Pfiblizné ve 25 % pfipadd FAP se
jednd o mutaci vznikajici de novo bez pozitivni
rodinné anamnézy (3). Jedinci z postizenych
rodin jsou koloskopovani jiz pfed 20. rokem
Zivota, vysetieni geneticky a pfi potvrzeni dia-
gnozy je indikovano chirurgické fesenf — totalni
proktokolektomie s pouchem (IPAA) &iileorek-
toanastomaza (IRA) (4). S rozvojem metodiky
a zkusenosti je stdle castéji za metodu volby
oznacovana proktokolektomie s konstruk-
ci pouche. Ani provedeni proktokolektomie
s pouchem vsak nelze povazovat za bezrizi-
kovou alternativu, vznik adenomu pouche se
v literatufe udava mezi 22 a 57 % (5, 6).

Jediné ¢asna diagndza FAP umoznuje te-
rapeuticky chirurgicky zasah jak u postizeného
jedince, tak u jeho pfibuznych. Problematika
screeningu FAP proto sestava ze dvou ¢asti, ze
snahy o v¢asnou diagnostiku FAP u pacienttd
bez pozitivni rodinné anamnézy a ze screeningu
¢lenl postizenych rodin.

Pokud je mutace v APC genu vznikld de
novo, bez pozitivni rodinné anamnézy, je
diagndza ¢asto stanovena az ve stadiu kolo-
rektalniho karcinomu s nutnosti komplexni
onkologické lé¢by véetné chemo- a radiotera-
pie. Z tohoto dévodu se jevi nutné predevsim
nepodcenovani symptom jako enteroragie
a zmena charakteru stolice i u pacientd v rela-
tivné mladém veku. U pacientl s FAP jsou tyto
nespecifické obtize nej¢astéjsimi inicidlnimi
priznaky, se kterymi se pacient dostavi k Iékafi
(2). Neni mozné je vysvétlovat napfiklad krva-
cenim z hemoroidl bez detailniho vysetfenf
vcetné pankoloskopie.

Zlepseni zachytu ¢asnych stadii FAP mize
pfinést téz screeningové koloskopické vysetrent
u pacientt s typickymi ndlezy na jinych orga-
nech, které se vyskytuji u pacient( s FAP castéji
nez v obecné populaci. Jedna se pfedevsim
o gastroskopicky nalez polyp( z fundickych ZIa-
zek Zaludku ¢i nélez kribriformné-moruldrnf va-
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rianty papildrniho karcinomu stitnice. Podobné
Ize pro vyhledavanf jedincl s FAP vyuzit oftal-
mologické vysetfeni. U vyznamné ¢asti z nich
jsou pritomna loziska kongenitalni hypertrofie
pigmentového epitelu retiny (CHRPE), jejichz
oboustranny ¢i mnohocetny vyskyt je pro FAP
vysoce specificky (7).

Rodinni pfislusnici jedincl s FAP jsou vyset-
feni geneticky, koloskopovanijiz pfed 20. rokem
Zivota a pfi potvrzenf diagnoézy je indikovano
chirurgické fesenf — totalni proktokolektomie
s pouchem (IPAA) ¢i ileorektoanastomdza
(IRA) (4.

K Uspésnému komplexnimu reseni paci-
entl s FAP je nezbytné nutnd mezioborova
spoluprace vcetné dUsledného sbéru dat
s naslednym vyhodnocenim Uspésnosti lécby
a sjednocenim kritérii pro vyhledavani, [é¢bu
a dispenzarizaci. Z tohoto ddvodu byla v Ceské
republice zahdjena ¢innost FAP registru, ktery
by do budoucna mél pomoci nalézt odpoveédi
na dané otazky (8).

Pacienty s FAP je nutno dUsledné dispen-
zarizovat i po Uspesném chirurgickém zakroku.
V pfipadé provedeniIRA jsou naprosto nezbytné
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Casté (1x za 3 az 6 mésicll) endoskopické kontroly
ponechaného pahylu rekta (9). Ale i po IPAA
existuje riziko vzniku maligniho bujeni.V tomto
pripadé se mlze jednat bud o karcinomy vy-
chazejici z bunék mukdzy rekta ponechanych
v anastomoze, nebo o karcinomy vzniklé roz-
vojem sekvence adenom-karcinom z primar-
nich adenomd pouche. Adenomy se v pouchy
nachdzeji vyznamné ¢astéji nez adenomy v ileu
pacientl po IRA a pouch se tak zdd byt riziko-
vym faktorem jejich rozvoje (5). Maligni potencial
adenomatéznich polypl pouche neni presné
znam, za rizikové jsou véak oznacovany pfipady
s cetnymi, velkymi a viléznimi adenomy. Roli
hraje téz tize pfitomné dysplazie. Pouchoskopie
s polypektomif nalezenych polyp je proto ne-
zbytnou soucasti dispenzarizace pacientl s FAP
po IPAA. InicidIni pouchoskopie je doporuco-
véna 3 mesice po IPAA, pfi negativnim nalezu
déle Tx rocné (6).

Objektivizace hornitho GIT s naslednymi
pravidelnymi kontrolami musf byt soucastf dis-
penzarizace pacientl s FAP (10). Castym nalezem
pfi hornf endoskopii u FAP jsou polypy z fundic-
kych Zlazek zaludku. Nemaji maligni potencidl
a jejich vyskyt je davan do souvislosti predevsim
s uzfvanim inhibitor protonové pumpy. Avsak
u Casti pacientd s timto nélezem se jedna o po-
stizeni v rdmci FAP a vyskyt polypt z fundickych
7ldzek v zaludku mUze predchazet rozvoji ko-
lorektdlniho karcinomu u asymptomatického
jedince s dosud nezjisténou FAP. U pacientt
s nalezem tohoto typu polypU Zaludku by pro-
to mélo byt zvazeno i endoskopické vysetfeni
kolorekta (11).

Adenomatdzni polypy duodena se vyskytujf
u cca 50% pacientd s FAP, u cca 4% jsou diagnos-
tikovény jiz ve stadiu karcinomu. Riziko rozvoje
adenomt duodena v pribéhu Zivota pacienta
s FAP je pak nékterymi pracemi uddvano dokon-
ce jako témér 100% (12). Doporucené postupy se
lisf, nékteff autofi davajf prednost endoskopické
polypektomii (i technikou mukozektomie) ihned
po diagndze, jini doporucuji opakované kontroly
a v pfipadé progrese velikosti chirurgické resenf
hemipankreatoduodenektomif (13).

Pritomnost polypl v duodenu ¢i pouchy je
prokazatelnym pozitivnim prediktivnim faktorem
polypdzy zbyvajiciho tenkého stfeva. Proto je
nékterymi autory v takovém pripadé doporuco-
vano dosetfeni tenkého stfeva dvoubalénovym
enteroskopem ¢i kapslovou enteroskopii (6, 12).
Obecné se udava pritomnost adenomu v non-
pouch ileu u cca 4-5% pacientl s FAP (5).

Od zavedeni preventivni kolektomie do
lécby FAP jsou nejcastéjsi pficinou umrti paci-
entd s FAP tumory proximalniho tenkého stieva
a desmoidni tumory (14).

Desmoidnitumory a tvorba rozsahlych poo-
peracnich adhezf jsou u pacientl s FAP projevem
geneticky podminéné zvysené fibroprodukce.
Ve srovnani s obecnou populaci se desmoidnf
tumory vyskytuji u pacient s FAP vyznamne
Castéji a vyznacuji se invazivneéjsim rlstem (15).
Dle literarnich Udajt se desmoidy nachazeji u cca
10 aZ 25% pacientl s FAP a jejich rozvoj je vét-
sinou spojen s operacnim traumatem, predsta-
vovaném nejcastéji profylaktickou kolektomif
(16). Desmoidni tumory se nejcastéji vyskytujf
intra-abdominélné v mezenteriu, déle se mohou
nalézat v bfisnf sténé, retroperitoneu a vyjimecné
i jinde extra-abdominalné. Klinicky se projevujf
bolestmi bficha, zvracenim, prijmy &i enteroragi,
ale ¢asto je prvnim projevem az obstrukéniileus,
ischemie streva ¢i Utlak ureterd (17). Moznosti
screeningu a prevence desmoidnich tumord jsou
omezené, v pfipadé podezfenti je diagndza sta-
novena pomoci zobrazovacich metod (CT ¢i MRI)
s naslednou bioptickou verifikacf (17).

Dalsim orgdnem, jehoz vysetieni nelze u pa-
cientll s FAP opomenout, je $titna zlaza. Riziko
rozvoje karcinomu Stitnice je u FAP zvyseno
100-160krat oproti obecné populaci a je v pru-
béhu Zivota diagnostikovan u 2 az 6 % pacientd
s FAP (18). U 19 az 79% s pacientl s FAP jsou
sonograficky detekovatelné uzlové zmény stit-
nice oproti 5% v obecné populaci (18). Pfesna
dispenzarni doporuceni chybf, navrhovanymi
moznostmi jsou palpacni vysetfeni zkusenym
endokrinologem ¢i ultrazvukoveé vysetfeni, oboji
v jednoletych intervalech (18).

V ptipadé pacientl s FAP se ¢asto nacha-
zi kribriformné-moruldrni varianta papildrniho
karcinomu $titnice, kterd je v obecné populaci
relativné vzacna. Diagndza tohoto typu karci-
nomu $titnice by dle nékterych autort méla
vést k patrani po projevech FAP té7 v jinych
lokalizacich (19).

U pacientl s FAP je 4x vyssi riziko rozvo-
je malignit pankreatu v porovnani s obecnou
populaci. Celkové se vsak nddory pankreatu
v prdbéhu Zivota objevuji pouze u cca 2% pa-
cientl s FAP (20). Vysetieni pankreatu proto neni
soucasti standardniho dispenzarniho programu
pacientl s FAP. U pacientl s dal$imi rizikovymi
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faktory (koufeni, chronickd pankreatitida, po-
zitivni rodinnd anamnéza), v pfipadé nahle se
objevujiciho diabetes mellitus ¢i rozvoje klinic-
kych priznakl (vdhovy Ubytek, bolesti bficha
s vyzarovanim do zad) je vsak vysetfeni zobra-
zovacimi metodami s preferenci endosonografie
nezbytné (21, 22).

U pacientek zenského pohlavi nelze opo-
menout pravidelné gynekologické kontroly
vcetné kontrol prsnich 714z (od 45. roku zivota
pravidelné mamografie) pro zvysené riziko roz-
voje malignity také v této oblasti (23).

Po operaci (jak IRA, tak IPAA) se doporucuje
chemoprofylaktické podavani COX-2 inhibitor(
(napt. celecoxib) oraIni cestou, ve formé ¢ipkd
¢i v kombinaci. COX-2 inhibitory snizujf riziko
recidivy polypU a jejich progresi do karcinomu
(24). Nékteré prace prokazaly dokonce vyraznou
regresi polypdzy pouche po 6mésicni terapii
Uto¢nou déavkou COX-2 inhibitoru ve formé
Cipku (5).

FAP je geneticky podminénd choroba
s prakticky 100% rizikem rozvoje karcinomu
kolorekta. Jedinym v soucasnosti dostupnym
terapeutickym fesenim je chirurgické odstra-
nénitlustého stfeva — totaIni proktokolektomie
s pouchem ¢iileorektoanastomoza. U pacientd
s de novo vzniklou mutaci, s negativni rodin-
nou anamnézou kolorektalniho karcinomu,
byva diagndza Casto stanovena az ve stadiu
kolorektalniho karcinomu. Ke zlepSeni této si-
tuace je nutné dlsledné vysetfenf (v¢etné ko-
loskopie) u pacientl i v relativné mladém véku
prichézejicich s nespecifickymi symptomy jako
enteroragie ¢i zména charakteru stolice. Dalsf
moznosti zachyceni asymptomatickych jedincd
s FAP je screeningova koloskopie pfi ndlezu
patologif na jinych orgdnovych soustavach,
které FAP ¢asto provazeji (polypy z fundickych
7l4zek zaludku, kongenitélni hypertrofie pig-
mentového epitelu retiny).

V rodindch postizenych pacientl je pro-
vadén geneticky a endoskopicky screening
jiz v détském véku k objektivizaci pfipadného
genetického pfenosu mutace.

| po chirurgickém fesenf je nutna dispenza-
rizace pacientl jednak pro riziko rozvoje ade-
nomda ve zbyvajicich ¢astech GIT a také pro
souvisejici postizenf dalsich orgdnd, pfedevsim
stitnice, pankreatu a Zenskych pohlavnich or-



Tabulka 1. Doporuceni dispenzarizace
pacientl s FAP

Endoskopie pahylu .
rekta po IRA 1x za 3-6 mésicl
Pouchoskopie .
po IPAA Ixza 1az3roky
Gastroduodeno-

; 1x za 2 roky
skopie
Enteroskopie  slest bl
(dvoubalénova P polyp

éikapslova) duodena ¢i pouche

Sonografie

TR R Ix rocné
stitné zlazy

Ix ro¢né, od 45 let
vcetné mamografie

Gynekologické
prohlidky

ganl. Navrh systému dispenzarizace pacient(
s FAP po kolektomii predklddame v tabulce 1.
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