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PARILIKU KOLOREKTAALVAHIGA SEOTUD SUNDROOMIDE KASITLUSJUHEND

EESMARK
Kaesoleva juhendi eesmargiks on tagada uhtne ja nduetele vastav parilike kolorektaalvahiga
seotud stindroomide diagnostika ja ravi.

KEHTIVUS )
Kaesolev juhend kehtib SA Tartu Ulikooli Kliinikumi pahaloomuliste kasvajate kasitlusega

kokkupuutuvates struktuuritksustes.

VASTUTUS
Juhendi rakendamise eest vastutavad kliinikute juhatajad ja struktuuriliksuste ravijuhid. Vahetu
vastutus korrektse haiguse kasitluse eest on raviarstil.

TEGEVUSKIRJELDUS

1. LOHIOLEVAADE KOLOR!_EKTAALVAHIGA SEOTUD PARILIKEST SUNDROOMIDEST,
MIDA ANTUD JUHEND KASITLEB

1.1. Lynchi siindroom (Lynch syndrome, LS) ehk endise nimetusega parilik

mittepoliipoosne kolorektaalviahk (hereditary nonpolyposis colorectal cancer,
HNPCC) on kdige sagedasem pariliku kolorektaalvahiga seotud sundroom, mis
pbhjustab 1-3 % koikidest kolorektaalvahi juhtudest. Tegemist on autosoom-
dominantselt paranduva sundroomiga, mis on tingitud iduliini muutustest DNA
valepaardumise parandamise eest vastutavates geenides (mismatch-repair geenid,
[Ghendatult MMR geenid) vdi EPCAM (epithelial cell adhesion molecule) geenis.
Antud stindroom annab eelkdige kdrge kolorektaalvahi (kuni 52%) ning naistel lisaks
koérge endomeetriumivahi riski (kuni 57%), kuid Uldpopulatsioonist kdrgemad on ka
mitmete teiste organsisteemide pahaloomuliste kasvajate riskid (naiteks munasarja-,
urotrakti-, mao-, peensoole- ning pankrease ja eesnaarmevahi riskid).

1.2. Parilikud kolorektaalvahiga seotud poliipoosisiindroomid:

1) Perekondlik adenomatoosne pollpoos (familial adenomatous polyposis, FAP) on
autosoom-dominantselt paranduv pollpoosisindroom, mis pdhjustab ~1%
kdikidest kolorektaalvahijuhtudest. Antud haigus on tingitud muutustest APC
(adenomatous polyposis coli) geenis ning jdmesooles vdib olla sadu kuni tuhandeid
polllpe. Polldpe voib leida juba teisme- vbi noorukieas. Patsientidel on noores
eas kolorektaalvahi tekkerisk peaaegu 100%, kui digel ajal ei teostata profulaktilist
kolektoomiat. Lisaks vdib esineda muude organite kasvajaid, nagu hepatoblastoom
lastel, duodeenumi-, pankrease-, kilpndarme- ning ajuvahk.

2) Atenueeritud ehk leebe perekondliku adenomatoosse polipoosi vorm (attenuated
familial polyposis syndrome, AFAP), mida iseloomustab hilisem algus ning vaiksem
adenoomide arv (10-100) voérreldes FAP-iga. Ka kolorektaalvahki haigestumine
toimub vorreldes FAP-iga hiljem, kuid selles osas toimub jarsk tdus peale 40.
eluaastat, kolorektaalvahi risk 80. eluaastaks on 70%. Teiste pahaloomuliste
kasvajate riskid on sarnased FAP-ile.
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3) MUTYH- seoseline polupoosisindroom (MUTYH-associated polyposis, MAP) on

4)

5)

6)

7)

autosoom-retsessiivselt paranduv sindroom, mis on tingitud bialleelsest (mdlemas
geenikoopias paiknevast) muutusest MUTYH geenis. Polllpide teke algab
tavaliselt teisel v6i kolmandal elukimnendil. Kiliiniliselt on tegemist vaga
heterogeense slindoomiga, mis voib sarnaneda FAP-ile, AFAP-ile, Lynchi
sundroomile véi tingida ka pollpoosita kolorektaalvahki. Ligi pooled (43%)
patsientidest haigestuvad 60. eluaastaks kolorektaalvahki.

Juveniilse polUpoosi siindroom (Juvenile polyposis syndrome, JPS) on autosoom-
dominantselt paranduv sindroom, mida iseloomustab hamartomatoossete
polllpide esinemine jamesooles ja rektumis juba lapseeas. Antud sindroomi
pdhjustavad mutatsioond BMPR1 ja SMAD4 geenides. Ka antud sindroomiga
patsientidel on kdrgenenud risk kolorektaalvahi tekkeks noores eas.

Saehambulise polipoosi sindroomi (Serrated polyposis syndrome, SPS), mis
varasemalt oli tuntud ka hiperplastilise polipoosina, iseloomustab hiperplastiliste,
sessiilsete  saehambuliste  polilpide/adenoomide  ja/vboi  traditsiooniliste
saehambuliste polllpide esinemine. Polllpe peetakse piirpahaloomulisteks ning
arvatavasti on ~30%  kolorektaalvahijuhtudest tingitud just nendest.
Maligniseerumine toimub tdenaoliselt teiste mehhanismide Iabi kui adenoomide
puhul. Enamikel juhtudel geneetilist pdhjust ei leita, antud sindroomiga on
seostatud RNF43 geeni mutatsioone, kuid selle seose kinnitamine vajab
lisauuringuid.

Teiste geenide muutustega seotud polupoosid. Naiteks polumeraasi korrektsiooni-
seoseline polipoos (Polymerase proofreading-associated polyposis, PPAP) on
autosoom-dominantselt paranduv kahe geeni muutustega (POLE ja POLD1) seotud
stndroom, mida iseloomustab erinevate adenoomide esinemine ning noores eas
kolorektaalvahki haigestumine. Tegemist on heterogeense Kkliinilise pildiga
sundroomiga.

Peutz-Jeghersi sindroom (Peutz-Jeghers syndrome, PJS) on autosoom-
dominantselt paranduv hamartomatoossete gastrointestinaalsete polilpide
tekkega seotud stindroom. PJS-ga seotud poliibid on enamasti suured ning jalaga
poltubid, neil on iseloomulik histoloogiline leid. Lisaks poltuUpidele on iseloomulik
tedertahnide ja hUperpigmentatsiooni teke eelkdige huultel, pdskede limaskestal,
vulval, sdrmedel-varvastel. Lisaks kolorektaalvahi riskile tingib PJS ka kdrgenenud
rinna-, munasarja-, pankrease- ning sapipdievahi riski. Vahemalt pooled PJS
juhtudest on tingitud STK11 geeni mutatsioonidest, Ulejaanud juhtude geneetiline
pdhjus on hetkeseisuga teadmata.

2. DIAGNOSTIKA

Geneetiliste uuringute teostamine pariliku kolorektaalvahiga seotud sindroomide osas on
naidustatud jargnevatel juhtudel:

2.1.

Polupoosiga ja/voi esmase/korduva kolorektaalvahiga patsientide puhul:

2.1.1. Mitmed kolorektaalsed adenoomid (>10)

2.1.2. >2 hamartomatoosset polUlpi

2.1.3. >5 saehambulist poluupi sigmasoolest proksimaalsemalt

2.1.4. Kui anamnees ei viita parilikule polipoosi sindroomile, siis Lynchi sindroomile

moelda, kui:

1) Séltumata vanusest kolorektaal- vdi endomeetriumivahiga patsient, kelle
tuumoris MSI ja/véi MMR defitsiitsus.

2) Kolorektaal- vdi endomeetriumivahiga patsient, kellel esineb lisaks (ks
alljargnevatest:
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a) Kasvaja diagnoositud enne 50. eluaastat
b) Teine slinkroonne véi metakroonne Lynchi stindroomi spektri kasvaja*

c) >1 | voi Il astme sugulasel Lynchi sindroomi spektri kasvaja* enne
50. eluaastat

d) >2 | vai Il astme sugulasel Lynchi sindroomi spektri kasvaja* séltumata
diagnoosimise vanusest.

*naiteks munasarja-, urotrakti-, mao-, peensoole-, pankrease- ja
eesnaarmevahk

3) Kolorektaalvahiga patsient, kelle tuumoris esineb mikrosatellitide suurele
ebastabiilsusele (MSI-H) iseloomuliku histoloogiaga (nditeks  tuumor-
infiltreerivad  limfotsiddid, Crohnile sarnane limfotsitaarne reaktsioon,
mutsinoosne/sérmusrakuline diferentseerumine, medullaarne kasvumuster)
leid, teostada MMR (mismatch-repair) geenide immuunhistokeemiline uuring
(IHC) ja sellest lahtuvalt otsustada, kas patsient vajab geendiagnostikat voi kui
MMR IHC teostamine ei ole mingil pdhjusel véimalik, siis alustada kohe
geendiagnostikaga.

Poluiipide histoloogia ning arv Voimalik diagnoos
>10 kolorektaalse adenoomi FAP, AFAP, MAP
>2 hamartomatoosse poluubi JPS, PJS

>5 saehambulise polllbi sigmasoolest | SPS
proksimaalsemalt
Tabel 1. Pollupide histoloogia/arv ning vdimalik diagnoos

2.2. Terved isikud

2.2.1. Isiku suguvosas on teada parilik vahisindroom ning sellega seotud
geenimuutus;

2.2.2. Isiku suguvbésaanamneesi alusel jaab kahtlus parilikule vahisindroomile, kuid
antud isiku haige sugulane on surnud ja/voi ei ole kattesaadav ning
teadaolevalt esines tal Uks jargnevatest:

1) Mitmed kolorektaalsed adenoomid (>10)

2) >2 hamartomatoosse poludbi

3) >5 saehambulise polllbi sigmasoolest proksimaalsemalt

2.2.3. Kui perekonnaanamnees ei viita parilikule polUpoosi slindroomile, siis Lynchi

suindroomile moelda, kui:

1) >1 | astme sugulasel kolorektaal- vb6i endomeetriumivdhk enne 50.
eluaastat

2) >1 | astme sugulasel kolorektaal- voi endomeetriumivahk ja lisaks
metakroonne voi siinkroonne Lynchi stindroomi spektri kasvaja*

3) >2 | astme voi Il. astme sugulasel Lynchi siindroomi spektri kasvaja®,
sealjuures vahemalt Uhel juhul vahk diagnoositud enne 50. eluaastat
4) >3 | astme vdi Il. astme sugulasel Lynchi sindroomi spektri kasvaja*

sbltumata diagnoosimise vanusest
*naiteks munasarja-, urotrakti-, mao-, peensoole-, pankrease- ja eesnaarmevahk
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2.3. Diagnostika ja mutatsiooni maaramise voimalused

2.3.1. Lynchi siindroomi diagnostika

1) Kolorektaalvahi diagnostiline skeem Kkui

tulemusega:

IHC+/-MSI
(verest)

MMR [HC koest on normaalse

Kolorektaalvahi diagnoos; vahikude olemas?

.

JAH

N\

El

\

Geenimutatsioonide paneel® iduliini muutuste maaramiseks

Normaalne tulemus

Patogeenset muutust ei leita

Patogeenne muutus LS geenis

\ 4

MMR geenide ja EPCAM geeni MLPA analtusid

v

/

\

Patogeenset muutust ei leita

Patogeenne muutus LS geenis

4

\

Toenaoliselt ei ole Lynchi siindroom
Kaaluda diferentsiaaldiagnostiliselt alternatiivseid diagnoose

Lynchi sindroom

Joonis 1. Kolorektaalvahi diagnostiline skeem kui MMR IHC koest on normaalse

tulemusega
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2) Kolorektaalvahi diagnostiline skeem kui MMR IHC-I koest on muutus(ed):

Kolorektaalvahi diagnoos; vahikude olemas?

SN

JAH El
IHC+-MSI L
Geenimutatsioonide paneel® iduliini muutuste maaramiseks
v
Kui leiuta, jatkuvad uuringud MMR geenide ja EPCAM geeni MLPA-ga
v
IHC+/-MSI-I muutused Leiu korral LS diaghoos
' N
MLH1 ei ekspresseeru MSH2, MSH6 voi isoleeritult PMS2 ei ekspresseeru

"4

BRAF somaatiliste mutatsioonide méaaramine
+/- MLH1 hipermetulatsiooni testimine

4 N

Positiivne tulemus Negatiivne tulemus

~a

Geenimutatsioonide paneel® iduliini muutuste maaramiseks (verest)

Toenaoliselt ei ole Lynchi stindroom / \

Patoaeenset muutust ei leita Patogeenne muutus LS geenis

A 4

MMR geenide ja EPCAM geeni MLPA analiiisid Y

Lynchi sindroom
" N

Patogeenset muutust ei leita Patogeenne muutus LS geenis

¥ \

Kaaluda tuumori koe testimist somaatiliste geenimuutuste valistamiseks Lynchi sindroom

Parilikud kolorektaalvahisiindroomid - geenimutatsioonide panel (113 geeni, NGS).
Joonis 2. Kolorektaalvahi diagnostiline skeem kui MMR IHC-I koest on muutus(ed)
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2.4. Teiste eelmainitud siindroomide diagnostika

2.4.1.

2.4.2.

2.4.3.

24.4.

Next Generation Sequencing (NGS) metoodikal pbhinev TruSight Cancer
(lumina) vahipaneeli anallits, mis hdlmab sagedamini parilike vahkidega seotud
113 geeni. Vdimalik on tellida alampaneel “parilikud kolorektaalvahisindroomid”,
mis katab jargnevad geenid (20 geeni): APC, ATM, BMPR1A, CHEK2, GALNT12,
GREM1, KIT, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1, POLE, PTEN, SMAD4, STK11,
TP53. Sanger sekveneerimisega maaratakse uUhekaupa geeni iga fragmendi
nukleotiidne jarjestus, kasutades kapillaarset elektroforeesi. Erinevalt Sangeri
sekveneerimisest vdimaldab NGS ehk eesti keeles jargmise pdlvkonna
sekveneerimine protsessi erinevad etapid liita ja niimoodi paralleelselt miljoneid
reaktsioone labi viia. Seelabi tduseb analluside tegemise kiirus ning véimekus.
Kasutatav paneel vbdimaldab uurida koigi 113 geeni eksonite taisjarjestusi
Uheaegselt ehk alati vaadatakse koiki 113 geeni.

Soltuvalt geenist ja vajadusest teostatakse taiendava analliisina MLPA (multiplex
ligation-dependent probe amplification) anallls, et detekteerida koopiaarvu
muutusi vastavate geenide sees.

Kui eelnevad analiisid on leiuta ning pusib kahtlus parilikule vahisindroomile, on
vOimalik teostada ka NGS metoodikal pdhinev TruSight One paneelanallius,
naiteks AXIN2 geenimuutuse kahtlusel. TruSight One paneelanallisi tegemise
vajadust hindab raviarst ja/vdi konsulteeriv meditsiinigeneetik.

Kui iduliini muutused on maksimaalses ulatuses valistatud ning patsiendi ravi ja/voi
prognoos vdiks potentsiaalselt séltuda lisaanallitside tulemustest, siis modelda
tuumorikoest 500 geeni sekveneerimisele TruSight Oncology 500 geenipaneeliga.

3. JALGIMINE JA RAVI

Kasitluse

isearasused soltuvad konkreetsest sundroomist ja vahel ka konkreetsest

geenimuutusest. Lahenemine sdltub ka konkreetsest patsiendist ning on seega personaalne.

3.1. Lynchi siindroom (LS)

3.1.1.

1)

Soovituslik jalgimisskeem
MLH1, MSH2 ning EPCAM geeni mutatsioonide korral:

a) Koloskoopia vajadusel pollipektoomiaga alates 25. eluaastast voi 5a enne
esimese vahi avaldumist perekonnas 1-2 aasta jarel (sageduse otsustab
spetsialist).

b) Osofago-gastroduendoskoopia alates 35. eluaastast 3-5 aaasta jarel, kui
perekonnas on esinenud mao- vdi duodeenumivahki.

c) Testida koiki patsiente Helicobacter pylori infektsiooni esinemise suhtes ->
infektsiooni korral kolmikravi 2 nadalat.

d) Naistele selgitada olukordi, kus on vajalik koheselt gunekoloogile péérdumine
(tsuklivaline veritsus).

e) Naistel gunekoloogiline Iabivaatus, transvaginaalne ultraheliuuring, CA-125
maaramine ja endomeetriumi biopsia kord aastas alates 30-35 eluaastast.

f) Kuna eelnevalt nimetatud uuringumeetodid ei pruugi olla piisavalt efektiivsed
endomeetriumi- ja munasarjavahi ennetamiseks ega varaseks avastamiseks,
siis on soovitatav husterektoomia adneksidega parast pereplaneerimise
Idpetamist vbi menopausi jargselt.

g) Soovitatav on uriini anallitis 1 kord aastas, seda peamiselt meestel ja MSH2
mutatsioonikandjatel.

h) Kui esimese astme sugulasel on esinenud pankreasevahk, tuleks kaaluda
pankrease uuringuid (MRT, endoskoopiline ultraheliuuring).
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i) Selgitada reproduktiiveas patsientidele bialleelse muutuse ehk constitutional
mismatch repair deficiancy (CMMRD) tekkeriski lapsel, kui partner kannab
samas geenis samuti Lynchi siindroomiga seotud muutust.

2) MSH6 ja PMS2 geenide mutatsioonide korral:

(a)Koloskoopia vajadusel polipektoomiaga alates 25. eluaastast vb6i 5a enne
esimese vahi avaldumist perekonnas 1-2 aasta jarel (sageduse otsustab
spetsialist.

(b)Eelnevad soovitused sarnased MLH1, MSH2 ja EPCAM geenide mutatsioonide
kandjatele (vt eespool kirjeldatud MLH1, MSH2 ja EPCAM geenimuutuste
jalgimisskeemi alt). Erinevuseks on see, et nende geenide muutustega
patsiendid ei vaja jalgimist urotrakti ja pankreasevahi osas.

3.1.2. Ravi
1) Kemopreventsiooni Iabiviimise kohta atsetlllsalitsillhappega ei ole hetkeseisuga
piisavalt tdenduspdhiseid andmeid, et seda soovitada.

2) Teatud juhtudel (kolorektaalvahk, endoskoopiliselt eemaldamatu adenoom vdi
dusplastilise adenoomi korral positivne [6ikejoon) Kkirurgiline ravi, kusjuures
enamasti soovitatakse laiendatud hemikolektoomiat.

3) Koikide teiste organite vahi korral teostatavad operatsioonid on analoogsed
sporaadiliste vahijuhtude korral teostatavatega.
3.2. Perekondlik adenomatoosne polupoos (FAP) (APC geen)
3.2.1. Soovituslik jalgimisskeem
1) Lahtudes adenoomide kujunemisest ja displaasia astmest 1-2 korda aastas
koloskoopia koos pollipektoomiaga alates 10.-15. eluaastast.

2) Enamikel juhtudel on mingis etapis vajalik jAmesoole resektsioon poliupide hulga
suurenemise kontrolli all hoidmiseks, allesjaanud jamesoolt endoskopeeritakse igal
aastal.

3) Osofago-gastro-duodenoskoopiat (Vater'i papilli visualiseerimisega) 1-3 a jarel (kui
polllbid on) vdi 4 a tagant (kui poliilpe ei ole).

4) Papillaarse kilpnaarmevahi suurenenud riski t6ttu soovitatakse hilisteismeeast
alates igal aastal kilpnaarme palpatsiooni ja/véi ultraheliuuringut.

5) Kéhukoopa ultraheli ning seerumis AFP maaramine vanuses 6k-7a 1x/aastas.
6) Desmoidtuumorite diagnostika (KT/MRT) lahtuvalt pereanamneesist.
3.2.2. Ravi
1) Pdhiliseks ravimeetodiks on kirurgiline ravi, on kull uuritud erinevate preparaatide

toimet (nt oomega-3-rasvhapet ning ravimeid tselekoksiib ja sulindak), kuid
vastukaivate tulemuste tottu neid patsientidele ordineerida ei saa.

2) Oluline on hinnata sundroomi raskusastet, sest sellest oleneb kirurgilise ravi
ajastus.

3) Kolorektalvahi peamiseks preventsiooni meetodiks on jamesoole osaline voi taielik
eemaldamine, profilaktilisi operatsioone tehakse enamasti alates 20-ndatest, enne
seda on kolorektaalvahi tekkerisk madal.

Jamesooleoperatsioonide pohittitbid FAP korral on:

(i) Patsientidel, kellel on tegemist markimisvaarse pollupoosiga kaarsooles ja
vahese, endoskoopilise polupektoomiaga  kontrollitava  pollpoosiga
parasooles, tuleb kaaluda parasoole sailitamist ning esimese valikuna
teostada kolektoomia ileorektaalse anastomoosiga.

(i) parasoole ulatusliku haaratuse korral proktokolektoomia niudesoole
reservuaari ja parasoole vahelise anastomoosiga.
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(i) kui esineb nn madal parasoolevahk, sfinkteri funktsioonihdire voi teised
seisundid, mis takistavad proktokolektoomia niudesoole reservuaari ja
parasoole vahelise anastomoosiga teostamist, siis valida proktokolektoomia
I6ppileostoomiga.

a. Kui FAP patsiendil on tegemist kolorektaalvahiga, séltub operatsiooni
maht vahikolde asukohast ja pollipoosi raskusastmest.

b. Duodeenumi ja Vater'i papilli adenoomid tuleb eemaldada endoskoopilise
polipektoomia, papillektoomia ja mukoosse ekstsisioonina voi kui see
pole voéimalik, siis operatsiooni teel.

3.3. MUTYH- seoseline poliipoosisiindroom (MAP) (MUTYH geen)
3.3.1 Soovituslik jalgimisskeem
1) Koloskoopia vajadusel polipektoomiaga alates 18.-20. eluaastast 2-3 aasta jarel.
2) Osofago- gastroduodenoskoopiat (Vater'i papilli visualiseerimisega) 1-3a tagant
(kui polldbid on) vdi 4a tagant (kui polttpe ei ole).
3.3.2 Ravi

1) Kui jamesoole polilpe pole véimalik endoskoopiliselt kontrollida, tuleb rakendada
kirurgilist ravi. Jamesooleoperatsioonide pohitiidbid ja -printsiibid on samad, mis
FAP-i korral. Kui operatsioonijargselt jaab alles mingisugune kaar-/parasoole
segment, on vajalik selle endoskoopiline kontroll koos polipektoomiaga 1-2 korda
aastas.

2) Maos ja duodeenumis tekkivad adenoomid tuleb eemaldada endoskoopilise
polipektoomia, papillektoomia ja mukoosse ekstsisioonina vdi kui see pole
voimalik, siis operatsiooni teel.

3.4. Peutz-Jeghersi siindroom (STK11 geen)
3.4.1. Soovituslik jalgimisskeem

1) Baaskoloskoopia 8 a vanuses, kui patoloogilise leiuta, siis koloskoopia uuesti
hilisteismeeas ning seejarel 2-3a jarel.

2) Osofago-gastro-duodenoskoopia 8 a vanuses, kui patoloogilise leiuta, siis uuesti
hilisteismeeas ning seejarel 2-3a jarel.

3) Rindade Kiliiniline uurimine 6-kuulise intervalliga ja mammograafia voi rindade MRT
igal aastal alates 25. eluaastast.

4) Peensoolevahi varaseks avastamiseks MRT enterograafia voi kapselendoskoopia
baasuuringugna 8-10.- aastaselt ja edasi 2-3 aasta jarel.

5) Pankreasevahi varaseks avastamiseks 30.-35. eluaastast kontrastainega MRT
kolangio-pankreatograafia voi endoskoopiline ultraheliuuring sagedusega kord 1-2
aasta jarel.

6) Regulaarne gunekoloogiline kontroll 20-ndatest eluaastatest.
7) Munandite kliiniline kontroll 1 kord aastas.
3.4.2. Ravi
1) Maliigsuse tekkel vastava organi tavalises onkoloogilises mahus operatsioon

3.5. Juveniilse poliipoosi siindroom (JPS) (BMPR1 ja SMAD4 geenid)
3.5.1. Soovituslik jalgimisskeem

1) Koloskoopia vajadusel polipektoomiaga alates 15. eluaastast. Polidlpide
esinemise korral igal aastal, kui pollitpe ei esine, siis 2-3-aastase intervalliga.

2) Osofago-gastro-duodenoskoopia vajadusel poliipektoomiaga alates 15. eluaastast,
analoogselt koloskoopia.
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3.5.2. Ravi

1) Vahi korral tehakse vastava organi operatsioon tavalises onkoloogilises mahus.
Jamesoole operatsioon tuleks vahi korral teha laiendatud mahus, kui on tegemist
rohkete vbi endoskoopiliselt raskesti eemaldatavate polllpidega.

3.6. Saehambulise poliipoosi siindroom (SPS)
3.6.1. Soovituslik jalgimisskeem

1) Koloskoopia vajadusel polipektoomiaga 1-3 aasta jarel alates 45. eluaastast voi
10a enne esimest vahki perekonnas.

3.6.2. Ravi

1) Kui on tegemist vahiga, siis tehakse operatsioon tavalises onkoloogilises mahus.
Samas tuleks see operatsioon teha laiendatud mahus kui lisaks vahile on tegemist
rohkete voi endoskoopiliselt raskesti eemaldatavate saehambuliste poliipidega.

2) Kui saehambulisi polllpe pole véimalik eemaldada vdi on tegemist displaasiaga,
tuleb kaaluda Kkirurgilist ravi. Kui selliseid poliipe on rohkelt, kaaluda
operatsioonimetodina kolektoomiat ileorektaalse anastomoosiga.

3.7. PPAP siindroom (POLE ja POLD1 geenid)
3.7.1. Soovituslik jalgimisskeem
1) Koloskoopia alates 18-20 eluaastast 1-2 aastase intervalliga.
2) Transvaginaalne ultraheli alates 30-35 eluaastast 1 kord aastas.
3.7.2. Ravi

1) Kui koloskoopiaga ei ole poliibid enam kasitletavad, siis kirurgiline sekkumine
polidpe haaravas mahus.

3.8. Jamesoole ebaselge etioloogiaga adenomatoosne poliipoos (Colonic adenomatous
polyposis of unknown etiology e. CPUE)

3.8.1. Soovituslik jalgimisskeem
1) Koloskoopia, vajadusel ja vbimalusel polipektoomia 1-2 a intervalliga.
2) Osofago-gastroduodenoskoopiat (Vater'i papilli visualiseerimisega) 1-3a tagant
(kui polGubid on) véi 4a tagant (kui polutpe ei esine).
3.8.2. Ravi
1) Olenevalt polllpide arvust kirurgiline ravi nagu FAP vdi AFAP korral
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