DESATERO PRO PACIENTY

s Familiarni adenomatézni
polypdzou (FAP)
a rizikové pacienty
s mnohocetnymi polypy

letak slozeny - 100x210 mm
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s Familiarni adenomatézni
polypdézou (FAP) a rizikové
pacienty s mnohoéetnymi polypy

1 CO JE EAMILIARNiADENOMAT()ZNi
*  POLYPOZA?

Jde o zdvainé, dédicné podminéné onemocnéni,
postinujici predevsim  travici trakt. Podstatou onemocnéni
je vznik fzv. polypl, pocetnych malych slizni¢nich vyrastkd,
kterych predevsim v flustém stfevé mohou byt stovky az
fisice. Mohou se objevit i v Zaludku a tenkém stfeveé. Polypy
se vyvijeji jiz v Easném véku v dobé dospivdni. S mnozstvim
adenomovych polypl extrémné roste riziko zhoubné
pfemény nékterého z nich ve zhoubny nddor (karcinom).
U v€as nerozpoznané FAP je mozno ocCekdvat preménu
nékterého adenomového polypu ve zhoubny nddor
ve veku kolem 30 let.

Podstatou onemocnéni
je vznik tzv. polypl, pocetnych
malych slizni¢nich vyrastku.

Vzhledem k fomu, Ze jde o dédi¢né onemocnéni, nemoc
se obvykle vyskyfuje u nejblizSich pfibuznych v rodiné.
Ndpadny mdze také byt castéjsi vyskyt rakoviny tlustého
stfeva v pribuzenstvu.

2. COJEPRICINOU FAP?

Nemoc vznikd poskozenim (mutaci) genu* APC (zkratka
z anglického ndzvu - Adenomatous Polyposis Coli).
Spravnd funkce APC genu pomdhd chrdnit tlusté stfevo
pfed vznikem adenomovych polypd. Poskozeny -
mutovany gen APC a jeho ndslednd Spatnd funkce jsou
naopak pficinou jejich vzniku.

* gen je dédi¢nd vioha

3 MAM V RODINE DIAGNOSU FAP.
= JAKMOC JSEM OHROZEN(A)
A JSOU OHROZENY MOJE DETI?

Mutovany gen se prfendsi na potomky podle neménné
z&konitosti a mUze se projevit v daldich generacich.
Potomci postizeného jedince maji 50% pravdépodobnost,
Ze od nékterého z rodicl poskozeny (mutovany) gen
zdédi. Hovoiime o tzv. aufosomdiné dominantnim typu
dédic¢nosti. Priklad prenosu autosomdalné dominantni formy
polypdzy v rodiné ukazuje rodokmenové schéma:
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Priblizné asi u 1/4 az 1/3 nemocnych jde o nové vzniklou
zménu genetické informace (zcela nové vniklé
onemocnéni) aniz by se onemocnéni vyskytovalo dfive
v rodiné. Avsak i v téchto pfipadech se nové vzniklé
onemocnéni mlze dédit v pfistich generacich.

4 KDY MéM PODSTOUPIT GENET[CKEv o
*| VYSETRENI A CO MI GENETICKE VYSETRENI
MUZE PRINEST?

Genetické vysetffeni se provadi na oddélenich |ékarské
genetiky (OLG). Je zahdjeno konzultaci s klinickym gene-
tikem. BEhem konzultace je sestaven podrobny rodokmen
rodiny a mohou byt zodpovézeny dalsi dotazy pacienta.
Jedi fo pranim vysetfované osoby, ndsleduje odbér krve.
Analyzou na Urovni nukleovych kyselin - genu - mUze byt
odhalena mutace, kterd je pficinou onemocnéni.

Genetické vysetteni je vhodné podstoupit v pfipadé, Ze:

B je u Vds oseffujicim [ékafem stanovena diagnéza
stfevni polypdzy

8 Vite, Ze se stfevni polypdza vyskytla ve Vasi roding,
a fo i tehdy, citite-li se zcela zdrév(a), a dokonce
i tehdy, mdte-li negativni endoskopicky ndlez na sliznici
streva.

Analyzou na Urovni nukleovych kyselin -
genu - muze byt odhalena mutace,
kterd je pfi¢inou onemocnéni.

Ndlez mutace znamend potvrzeni diagndzy.
V fom pfipadé je moZno vysetfit osoby ve Vasi roding, které

maiji riziko, Ze mohly mutovany gen zdédit, a to jesté pred
ndstupem pfipadnych klinickych obtizi. U takovychto
vétsinou mladsich bezpfiznakovych nositeld mutace Ize
zintenzivnit preventivni programy cilené tak, aby ndstup
onemocnéni byl zachycen v&as. Vzhledem k zdvaznosti
onemocnéni je doporuc¢eno geneticky vysefiit osoby

v riziku jiz od véku 12 let.

Naopak u osob, u kterych je nosicstvi zndmé mutace
vylouceno, Ize v preventivnich vysetfenich vyrazné polevit.
Nedoporucuje se prevenci zcela vynechat!

U urcité ¢asti pacienty, pres veskerou snahu, je genetické
vysetfeni negativni. Nepodali se nalézt zménu - mutaci -
ve zkoumaném genu. To v Z&ddném pfipadé neznamend
vylouceni dédi¢né formy polypdzy. Takové jedince je
nutno ddle pravidelné kontrolovat.

B. MAJIPOLYPY NEJAKE KLINICKE PRIZNAKY?

V Casném stadiu vyvoje polypl onemocnéni nemusi
vyvoldvat vibec zaddné obtize. Pozdéji se mohou objevit
rdzné neurcité trdvici obtize rlizné intenzity. Prdjem, zména
rytmmu a vzhledu stolice (stfidani prijmu a zdcpy).

Vyznamnym varovnym znamenim
je pfitomnost krve ve stolici,
bolest bficha, vahovy Ubytek, Unava,
chudokrevnost (anemie).

Obtize nemuseji byt ani ndpadné, takze je nemocni casto
povazuji za nevyznamnou odchylku, kterd nepfivede
pacienta k ndvstévé |ékafe. Vyznamnym varovnym
znamenim je pritomnost krve ve stolici, bolesti bricha,
vdhovy Ubytek, Unava, chudokrevnost (anemie).
V nékterych pripadech je pfimés krve zfetelnd, jinde jde
o nevelké mnozstvi krve, které se mize myiné vysvétlovat
piifomnosti hemoroid{. Pfifomnost krve ve stolici je nutno
vZdy poklddat za duleZitou okolnost. Jestlize se objevi, je
nejvyssi Cas na podrobné vysetteni.

6. JSOU NEJAKE JINE PROJEVY FAP?

U nemocnych s FAP se mohou objevit polypy nejen na
Hustém stfevé, ale i na sliznici Zzaludku a sliznici tenkého
stiteva., Nejcastéjsi oblasti vyskytu polypl v tenkém stieve je
oblast dvandcterniku (duodena). Proto je nezbytné oblast
dvandcterniku peclivé kontrolovat, FAP mize mit vzdcné
i nékteré mimostfevni projevy, tykajici se pfedevsim kostnich
zmén (lebka, Celist - osteomy), vyskytu vzacnych desmoid-
nich tumord, zubnich odchylek, koZnich ¢i ocnich zmén.

NejCastéjsi oblasti
vyskytu polypl v tenkém stievé
je oblast dvandcterniku
(duodena).
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Desatero pro pacienty bylo vytvofeno ve spoluprdci
se Skupinou pro Familidrni adenomatdzni polypdzu.
Hlavni autor: doc. MUDr. Vaclav Jirdsek, CSc.

Vice informaci naleznete na webovych strdnkdch

www.polyposy.cz
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2| JAKSE ONEMOCNENI DIAGNOSTIKUJE
* APROC JE CASNA DIAGNOSA TAK DULEZITA?

Diagnostika je zalozena na genetickém vysetfeni a endo-
skopickych vy$etfovacich metoddch.

Z&kladem je endoskopické vysetteni tlustého stfeva (kolo-
skopie), které umozni prohlédnout sliznici celého fracniku
a umoznuje vzit vzorky sliznice (biopsie) z jakéhokoli
podezielého mista k mikroskopickému rozboru.
Dopliujicim vySetfenim je endoskopické vysetieni horni
Casti traviciho traktu (gastroskopie) k vylouceni postizeni
Zaludku a prvni &dasti tenkého stfeva - dvandcterniku
(duodena).

V pfipadé FAP je polypU na sliznici tlustého stfeva znacny
pocet (nékolik set az fisic). Nejzivaznéjsi je okolnost, Ze
v nékterém z polypl postupné vznikaji zmény, které nutné
vedou ke wvzniku zhoubného nddoru. Tato zhoubnd
pfeména se mUze objevit v kterémkoliv polypu a nelze
nikdy stanovit nebo rozpoznat, kdy k tomu dojde. Tento
zhoubny vyvoj je neodvratny a proto véasnd diagnoza
jesté pred vznikem kolorektdiniho zhoubného nddoru
a ndslednd opatfeni, jsou jedinym pfijatelnym fesenim.

8 JAKA OPATIngNiJSOU NEZBYTNA
*  UNEMOCNYCH S FAP?

Jedi Vam diagnostikovdna FAP, pak zdkladnimi postupy
jsou pravidelné endoskopické kontroly a vcasné
doporuceni k chirurgickému zdkroku. V pfipadé vyskytu
stovek polypl v flustém stfevé neni rediné tyto polypy
odstranit endoskopickou cestou, jak to Ize provést pfi
vyskytu ojedinélych polypu.

Proto je nezbytné operac¢ni feseni - odstranéni celého
Hlustého stfeva. V poslednich letech byly vyvinuty operacni
techniky, které umoznuji odstranéni celého tlustého stfeva
bez nutnosti trvalého stfevniho vyvodu - stomie (tzv. ileo-
pouchandini anastomosa). Tento typ operace je pova-
Zovdn za nejoptimdinéjsi, jsou ale mozné i jiné pfristupy,
pouzivané zejména v minulosti, kdy byla ponechdna mald
Cast konecniku (ileorektoanastomosa). V pfipadé, Zze Vam
jiz operace byla provedena, je na Vasem osettujicim 1ékai,
aby Vam sdélil, jaky typ operace byl u Vas zvolen a jaky j
nejvhodnéjsi dalsi postup.

9 JE !VIOZNO VYHNOUT SE OPERACNI'MU‘
* RESENi? JE MOZNA MEDIKAMENTOSNI
LECBA?

Vyhybat se operacnimu feseni neni moudré. Odstranéni
tlustého stfeva je jedinou prevenci vzniku kolorektdiniho
zhoubného nddoru z nékterého z mnozstvi polypu, které se
na sliznici tlustého stfeva vyskytuji. Jen v pfipadé vyskytu
polypl v fenkém stfeveé, pifipadé ve zbylé Cdasti rekta j
mozno zahdijit tzv. chemoprofylaxi - terapii nesteroidnimi
antirevmatiky. U téchto typU 1€kl se predpoklddd pfiznivy
vliv ve smyslu redukce vyskytu a vyvoje dalich polypu.
Tato [é¢ba ale v Zddném pfipadé nenahrazuje chirurgické
feSeni a ndsledné dlouhodobé sledovdni véetné
endoskopickych kontrol.

10 JE NUTNE DLOUHODOBE SLEDOVANI,
*  KONTROLY?

Informace, Ze u Vs jde o prokdzanou familiami polypdzu,
znamend sice vyznamné ovlivnéni Vaseho dosavadniho
Zivota, je ale ffeba zdlraznit, Ze nejde o situaci

Frekvence kontrol zdvisi
na typu provedeného
chirurgického zdkroku.

nefesitelnou. Zcela zdsadni a nezbyiné je odstranéni
celého tlustého stfeva. Ndsleduji pravidelné kontroly
u Vaseho osettujiciho gastroenterologa. Frekvence kontrol
zAvisi na typu provedeného chirurgického vykonu.
V pfipadé ponechané cdsti konecniku (rekta) je zpocdatku
vhodnd pravidelnd rektoskopickd kontrola kazdych
6 mésicl k véasnému zachyceni a odstranéni piftomnych
(zbylych) polypu. V piipadé odstranéného celého tlustého
stteva véetné konecniku jsou vhodné kontroly kazdé 1-2
roky. Horni endoskopie (gastroskopie) a sonografie bficha
se doporucuje provadét priblizné kazdé 2 roky.
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