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FAMILIAARNE EHK PEREKONDLIK ADENOMATOOSNE POLUPOOS

ORPHA: 733 OMIM 175100 617100 608456 616415
Esinemissagedus 1: 8300 elussiinni kohta, Euroopa Liidus hinnanguliselt 0,3-0,9 juhtu 10 000
elussunni kohta

Ulevaade
Perekondlik adenomatoosne poliipoos (familial adenomatous polyposis, FAP) on kdige

sagedasem parilik pollipoosi slindroom ning haigusega kaasneb vaga suur risk haigestuda
jamesoolevahki. APC geeni mutatsiooniga isikutel ilmnevad jamesoole adenomatoossed
poliibid tavaliselt teismeliseeas ja haigusele on iseloomulik jamesooles sadade ning isegi
tuhandete pollaldpide moodustumine. 35. eluaastaks on polipoos kujunenud 95%-I
haigustpdhjustava mutatsiooniga isikutest.

Tekkepohjused

Haigus tekib APC geeni mutatsiooni tagajarjel viiendas kromosoomis (5q21-g22). 20-25%-I
haigetest on tegemist de novo ehk uustekkelise muutusega ning sel juhul ei ole perekonnas
poliipoosi ja/vdi jamesoolevahki varem diagnoositud. Ulejddnud juhtudel on perekonnas
teada ka teisi sama stindroomiga isikuid. Mutatsiooni asukoht APC geenis maarab suures osas
ara ka jamesoole poliipoosi raskusastme. Poliilpide arvu alusel jaotatakse FAP klassikaliseks
ja atenueeritud ehk leebeks vormiks (AFAP).

Uhel patsientide alamriihmal pdhjustab MUTYH geeni mutatsioon (1p34.1) autosoom-
retsessiivselt pdranduvat polliipoosi seisundit, MUTYH-ga seotud perekondlikku
adenomatoosset pollipoosi, mida iseloomustab kergelt suurenenud risk jamesoole vahi ning
pollilipide ja adenoomide tekkeks nii seedetrakti (ilemises kui alumises osas.

Kliiniline pilt

Enamik patsiente on aastaid asimptomaatilised, kuni adenoomide arv ning suurus kasvab,
pbhjustades parasoole verejooksu vdi isegi aneemiat v&i kasvaja teket. Uldiselt hakkab kasvaja
arenema kiimme aastat parast polilpide teket. Mittespetsiifiliste simptomite hulka vdivad
kuuluda kdhukinnisus voi kdhulahtisus, kdhuvalu, tuntavad kdhumassid ja kehakaalu langus.
Perekondlikul adenomatoossel pollpoosil vdib esineda moéningaid soolestikuviliseid
ilminguid nagu osteoomid (luu healoomulised kasvajad), hambumusanomaaliad, vorkkesta
pigmentepiteeli kaasasindinud hipertroofia (suurenemine), desmoidsed (sidekoelised
healoomulised) kasvajad ja kasvajaid teistes elundites (kilpnddre, maks, sapiteed ja
kesknarvisiisteem). FAP leebemat varianti (AFAP) iseloomustab vdiksem hulk kolorektaalseid
adenomatoosseid polillpe (tavaliselt 10 kuni 100), hilisem adenoomi ilmumise vanus ja
vaiksem risk kasvajate tekkeks.
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Parandumine

Klassikaline FAP on autosoom-dominantse parandumisega (vt joonis 2), mis tdhendab, et
haiguse avaldumiseks piisab muutusest vaid Uhes APC-geenis (5¢921-g22). Enamikul
patsientidest (umbes 70%) on perekonnas esinenud jamesoole poliilipe ja kasvajaid.
Geenimuutusega isik parandab adenomatoosse poliipoosi pShjustav geenimuutuse oma
jarglasele 50% tGendosusega.

Jalgimine ja ravi

Perekondliku adenomatoosse poliipoosi patsientidel on vdahkkasvajate tekke ennetamine ja
hea elukvaliteedi sdilitamine ravi peamisteks eesmarkideks. FAP-i loomulik areng viib peaaegu
alati adenomatoossete poliitpide diisplaasiani ja jamesoolevahi tekkeni, kuid tdnapaeval saab
profulaktiliste meetmetega markimisvaarselt vahendada vahiriski FAP-siindroomiga
patsientidel.

Ainult vaga vahestel AFAP-ga patsientidel, kellel on Uksikud poliitibid, on voimalik sdilitada
kogu jamesool. Neil tehakse iga 1-2 aasta jarel koloskoopia, mille kdigus eemaldatakse
avastatud poliibid. Teised patsiendid vajavad profilaktilist jamesoole eemaldamist
hilisteismeeas vdi varastes kahekimnendates. Soovitatavad alternatiivid on totaalne
proktokolektoomia (jdmesoole ja parasoole eemaldamine) koos ileoanaalse anastomoosi
loomise ja ileoanaalse reservuaari moodustamisega.



Joonis 3. Kolorektaalkirurgia meetodid. (Viide: Familienhilfe Polyposis coli, 2015)

Kaksteistsdrmiksoole vahk ja desmoidsed kasvajad on kaks peamist suremuse podhjust parast
taielikku jamesoole eemaldamist. Need tuleb varakult tuvastada ja ravida. Ulemise seedetrakti
endoskoopia teostamine on vajalik, kuna seelabi saab patsiente jalgida kaksteistsérmiksoole
vahi osas.

Patsiendid, kellel on progresseeruvad kasvajad ja mitte-opereeritav haigus, vOivad reageerida
vOi stabiliseeruda tsttotoksilise keemiaravi ja operatsiooni kombinatsiooniga. Tselekoksiib
(Celecoxib) on saanud miitigiloa USA Toidu- ja Ravimiametilt (FDA) ja Euroopa Ravimiametilt
tdiendava ravina kasutamiseks FAP-ga patsientidel.

Prognoos
Ravimata juhtudel areneb peaeagu kdigil FAP siindroomiga isikutel valja jamesoolevahk ning

ennustatav eluiga on umbes 40a. Ennetus- ja ravimeetodeid kasutades (regulaarne jalgimine
ja koloskoopia, ennetav jamesoole ja parasoole eemaldamine ning jatkuv Glemise seedetrakti
jalgimine endoskoopilise uuringuga) on vdimalik eluiga markimisvaarselt pikendada.
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