
 

  



 پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی 

 پولیپ آدنوماتوز خانوادگی چیست؟

شود، یک بیماری ژنتیکی است. زمانی تشخیص داده  کلاسیک نامیده می FAP یا FAP پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی کلاسیک که

های طبیعی که ای است که در آن سلول آدنوماتوز، ناحیهپولیپ کولون آدنوماتوز داشته باشد. پولیپ  ۱۰۰شود که فردی بیش از  می

 دهند. میانگین سنی برای ایجاد پولیپ در افراد مبتلا بهای را در داخل مجرای روده تشکیل میدر داخل کولون فرد قرار دارند، توده

FAP در اواسط نوجوانی است. اکثر افراد مبتلا به FAP   ده بزرگ خواهند داشت. اگرهای متعدد روسالگی، پولیپ۳۵تا سن FAP 

 .سرطان کولورکتال  بسیار زیاد است تشخیص داده نشده و درمان نشود، احتمال ابتلای فرد به

 معده، روده  ها، از جملهاندامافراد مبتلا به پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی، همچنین، شانس بیشتری برای ابتلا به سرطان در سایر  

ابتلا به .پانکراس   دارند و کوچک  افزایش   FAP نوع نادری از سرطان کبد، در کودکان خردسال مبتلا به ،هپاتوبلاستوم خطر 

وماتوز دسموئید یابد. یک نوع تومور موضعی تهاجمی و غیرسرطانی به ناممی و نوع نادری از تومور مغزی  تومورهای دزموئید/فیبر

وئید پاپیلاری تواند در برخی افراد رخ دهد. همچنین، خطرنیز می مدولوبلاستوما به نام  .یابد نیز افزایش می سرطان تبر

 :ممکن است شامل موارد زیر باشد FAP هایهمه علائم پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی، مرتبط با سرطان نیستند. برخی از نشانه

 شوند میهای استخوانی غیر سرطانی هستند و معمولاً در فک یافت  استئوماها، که توده •

 رفته یا رویش نیافتههای اضافی، ازدستدندان •

ای چشمی است که در بدو تولد وجود داشته و روی بینایی  عارضه .(CHRPE) دانه شبکیه هیپرتروفی مادرزادی اپیتلیوم رنگ •

را تشخیص   پزشک ممکن است در معاینه با ابزار خاصی به نام افتالموسکوپ، آنتأثیری ندارد، اما وضعیتی است که چشم

 .دهد

 های اپیدرموئید و فیبرومتغییرات پوستی غیر سرطانی، مانند کیست •

 های آدرنال توده •

 انواع فرعی پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی

 :های بالینی متفاوتی باشند، از جملهتواند با ویژگیوجود دارند که می FAP انواع فرعی

طور که در بالا توضیح داده شد، مشخص  پولیپ کولورکتال، همان۱۰۰معمولاً با بیش از  پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی کلاسیک.  

 .شود. جراحی برای برداشتن روده بزرگ، اغلب مؤثرترین راه برای مدیریت پولیپ و کاهش خطر ابتلا به سرطان کولورکتال استمی

پولیپ(.  AFAPعیف شده )پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی ض  پولیپ   ۱۰۰تا    ۲۰های کولورکتال متعدد آدنوماتوز مانند  اغلب با 

شوند و در صورت عدم برداشتن  های کولون آدنوماتوز دچار میمعمولاً در طول زندگی خود به پولیپ  AFAPهمراه است. افراد مبتلا به  

کلاسیک، احتمال   FAPنسبت به افراد مبتلا به    AFAPافراد مبتلا به    یابد. ها، خطر ابتلا به سرطان کولورکتال افزایش میپولیپ

ها متفاوت باشد، و نظارت دقیق  تواند در بین خانوادهحال، تجربه هر فرد میبیشتری برای ایجاد پولیپ در اواخر زندگی دارند. بااین

 FAPهای دارای ه انواع دیگر سرطان را با خانواده، خطر ابتلا بAFAPهای دارای مهم است. هنوز مشخص نشده است که آیا خانواده
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کلاسیک، به طور کامل مشخص    FAPهای غیر سرطانی مرتبط با  کلاسیک دارند یا خیر. به طور مشابه، خطرات برخی دیگر از ویژگی

 نشده است. 

شوند،  های آدنوماتوز کولون متعدد میافراد مبتلا به سندرم گاردنر، دچار پولیپ ،FAP است. مانند FAP یکی از انواعسندرم گاردنر.  

 :شوند که ممکن است شامل موارد زیر باشدهای گوارشی نیز ایجاد میبر این، تومورهای دیگری در خارج از انداماما علاوه

 هایی در داخل یا زیر پوست هستند های اپیدرموئید که تودهکیست •

 ها که تومورهای فیبری هستندفیبروم •

 .توانند در هر نقطه از بدن ایجاد شوندد که تومورهای فیبری غیر سرطانی هستند که میتومورهای دسموئی •

 .هایی در داخل یا روی استخوان هستنداستئوما که توده •

افراد مبتلا   .یا لینچ در نظر گرفته میشود FAP سندرم نوعی از  ، خودخودی جای یک بیماری ژنتیکی متمایز به بهسندرم تورکو.  

های آدنوماتوز کولون متعدد، افزایش خطر سرطان کولورکتال و افزایش خطر تومورهای به سندرم تورکو دارای اتمال داشتن پولیپ 

این بستگی دارد که آیا سندرم تورکو بیشتر شبیه به سندرم لینچ است یا بیشتر شبیه  طورکلی بهمغزی هستند. نوع تومور مغزی به

 :اند ازدو نوع شایع تومور مغزی در سندرم تورکو عبارت .FAP به

از .گلیوبلاستوما • تهاجمی  بسیار  شکل  مغزی  تومور  نوع  وسیتوم است این  خانواده آسبر در  معمولاً  دارای  که  که  هایی 

 .شودهای سندرم لینچ هستند دیده میویژگی

از مخچه و پشت مغز شروع می .مدولوبلاستوما • دهد و  ود. مدولوبلاستوما اغلب در کودکان رخ میشاین نوع تومور مغزی 

 .شودهستند دیده می FAP هایهایی که دارای ویژگیمعمولاً در خانواده

  علت ایجاد پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی کلاسیک و انواع فرعی آن

FAP به نسل دیگر در یک خانواده منتقل می ژنتیکی در ژناز نسلی  ب  APC شود. تغییرات  باکه در  تولد وجود دارد   ،FAP دو 

AFAP، سندرم گاردنر و سندرم Turcot زا  توان، جهش ژنتیکی، تغییر ژن نوع بیماری. این نوع تغییر در یک ژن را میمرتبط است

را  APC کلی آدنوماتوز است. یک تغییر ژنتیکی که عملکرد ژنمخفف پولیپوز   APC زا یا تغییر ژن مخل نامید.یا احتمالاً بیماری

های  ها تا صدها( و همچنین سرطان کولورکتال و/یا سایر سرطانهای متعدد کولورکتال )از دهکند و خطر ابتلا به پولیپمختل می

 .دهد دستگاه گوارش را در طول عمر افزایش می

به  ) de novo دچار جهش ،FAP سابقه خانوادگی این بیماری را ندارند. یک نفر از هر سه نفر مبتلا به FAP همه افراد مبتلا به

 .شوندمی APC ( در"جدید"معنی 

هستند که ژن   MUTYHتغییر در ژن  ۲پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی، پولیپ کولورکتال ندارند. برخی افراد حامل   همه افراد مبتلا به

MYH  پولیپوز مرتبط باشود که با وضعیتی به نام  نیز نامیده می MUTYH (MAP  ارتباط دارد. افراد مبتلا به )FAP    وMAP    که

حال، افرادی که دارای پولیپ کولورکتال  شوند. بااینبندی میطبقه   "آدنوما یا آدنوماتوز"عنوان نوع  دارای پولیپ کولورکتال هستند، به
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های مختلف، در آنها مشاهده  ابی یا جوانی« هستند، ممکن است تغییراتی در ژن هایی هستند که از انواع »هامارتوما، التهبا پولیپ

 شود.

معمولاً از خون یا ) DNA توانند آزمایشافرادی که پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی یا پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی ضعیف شده دارند، می

ژنتیکی در ژن تغییرات  بررسی  برای  را  ژن  APC بزاق(  به MUTYH یا  ژن انجام دهند.  تغییرات در  ارزیابی  های دیگر که  منظور 

پانل چندژنی انجام میمی از علل با شیوع کمتر پولیپوز باشند، آزمایش ژنتیک اغلب با  شود. اگر یک تغییر ژنی خاص که  توانند 

 FAP ممکن است با  نی مشابه، کند شناسایی شود، سایر اعضای خانواده در صورت آزمایش و داشتن جهش ژعملکرد ژن را مختل می

 .تشخیص داده شوند  AFAP یا

 رسند؟ های آن چگونه به ارث میپولیپوز آدنوماتوز خانوادگی کلاسیک و زیرشاخه

 APC با یک جهش یا تغییر ژن FAP طور معمول، هر سلول دارای دو نسخه از هر ژن است: یک نسخه از مادر و یک نسخه از پدر.به

کند. در توارث اتوزومال غالب، وجود  اختلال در عملکرد ژن شناخته شده است، از الگوی توارث اتوزومال غالب پیروی میکه به عنوان  

جهش، تنها در یک نسخه از ژن برای ایجاد این بیماری کافی است. این بدان معنی است که والدین با این تغییر ممکن است یک 

را با تغییر مخرب، منتقل کنند؛ بنابراین، کودکی که پدر و مادری با این تغییر دارد،    نسخه از ژن طبیعی خود یا یک کپی از ژن

درصد ۵۰درصد احتمال دارد که ژن دارای تغییر مخرب را، به ارث ببرد. خواهر و برادر یا والدین فردی که این تغییر را دارند نیز  ۵۰

حال، اگر آزمایش والدین برای تغییر ژنتیکی منفی باشد )به این  د. باایناحتمال دارد که همان ژن دارای تغییر مخرب را، داشته باشن

یابد،  توجهی کاهش میمعنی که نتایج آزمایش هر فرد هیچ تغییر ژنی مخربی را نشان ندهد(، خطر برای خواهر و برادر به طور قابل

 .اما ممکن است خطر آنها همچنان بالاتر از میزان خطر متوسط باشد 

 ،(PGD) گزینیمند به داشتن فرزند، وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل از لانهی برای افراد حامل تغییرات ژنتیکی و علاقههایگزینه 

شود. این روش، به افرادی که دارای یک تغییر ژن مخرب  انجام می (IVF) یک روش پزشکی است که همراه با لقاح آزمایشگاهی

ها در آزمایشگاه  بردن این بیماری را توسط فرزندانشان، کاهش دهند. تخمکارث احتمال به  دهد تاشناخته شده خاص هستند اجازه می

شود و از نظر وضعیت ارثی مورد آزمایش  اندازه مشخصی رسید، یک سلول برداشته میشوند. هنگامی که جنین به برداشته و بارور می

بیش از دو دهه است که برای  PGD ی بدون ژن مخرب را، انتخاب کنند.هایتوانند برای انتقال، جنین گیرد. سپس والدین میقرار می

حال، این یک روش پیچیده با شرایط مالی، فیزیکی و عاطفی است که چندین سندرم مستعد سرطان ارثی، استفاده شده است. بااین

 .نیک باروری صحبت کنیدباید قبل از شروع، در نظر گرفته شود. برای اطلاعات بیشتر، با یک متخصص باروری در کلی

 پولیپوز آدنوماتوز کلاسیک و انواع فرعی آن چقدر رایج است؟

FAP  و AFAP ها در مورد تعداد افراد مبتلا بهغیر معمول هستند. تخمین FAP   متغیر است. تقریباً   ۷۰۰۰در    ۱تا    ۲۲۰۰۰در    ۱از

این بیماری ندارند و اولین فردی در خانواده خود هستند که به این   از افراد مبتلا به پولیپوز آدنوماتوز، هیچ سابقه خانوادگی از  ۳۰٪

 .شوندبیماری مبتلا می

 ،های روده بزرگدرصد از کل سرطان۱شود کمتر از مرتبط نیستند. تصور می سندرم های ارث   با  ی بزرگ،های رودهبیشتر سرطان 

 .باشد. سندرم گاردنر و سندرم تورکو هر دو نادر هستند FAP به دلیل 
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 شوند؟پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی کلاسیک و انواع فرعی آن، چگونه تشخیص داده می

FAP های کولورکتال زیادی را پیدا کلاسیک، یک تشخیص بالینی است. این شرایط بدان معناست که معمولاً زمانی که پزشک پولیپ

در  FAP شود )نه براساس نتایج یک تست آزمایشگاهی(. فردی با بیش از صد پولیپ کولون آدنوماتوز، دارای د، تشخیص داده میکن

 .شودنظر گرفته می

از   از  ۲۰فردی که سابقه بیش  پولیپ کولون آدنوماتوز را داشته باشد، به پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی ضعیف شده،  ۱۰۰، اما کمتر 

 .مشکوک است

های آدنوماتوز کولون و/یا سرطان کولورکتال همراه با برخی از  احتمال وجود سندرم گاردنر زمانی وجود دارد که فردی دارای پولیپ

 .های غیر سرطانی ذکر شده در بالا باشدویژگی

ولورکتال همراه با تومور های آدنوماتوز کولون و/یا سرطان کشویم که فردی دارای پولیپبه وجود سندرم تورکو زمانی مشکوک می

 .مغزی گلیوبلاستوما یا مدولوبلاستوما باشد

در   MUTYH و/یا ژن APC های آن، آزمایش خون برای بررسی تغییرات مخرب در ژنیا زیرگروه FAP در صورت مشکوک بودن به

داشتن جهش ژنی مشابه، ممکن است  یافت شود، سایر اعضای خانواده در صورت آزمایش و  APC دسترس است. اگر تغییری در ژن

 .های آن تشخیص داده شوندیا زیرگروه FAP با

 کلاسیک و انواع فرعی آن چیست؟  FAP خطرات تخمینی سرطان مرتبط با

 درصد ۱۰۰سرطان کولورکتال، در صورت عدم برداشتن پولیپ تا  •

 درصد۲۰تا ۱۰تومور دسموئید  •

 ٪۱۲تا  ٪۴روده کوچک،  •

 %۲پانکراس/آمپولار، سرطان  •

 درصد۲۵تا  ۲سرطان پاپیلاری تیروئید،  •

 ٪۱.۵هپاتوبلاستوم،  •

 ٪۱تومور مغز یا سیستم عصبی مرکزی، کمتر از  •

 %۵سرطان معده،  •

 سرطان مجرای صفراوی، کمی افزایش خطر •

 سرطان غده آدرنال، کمی افزایش خطر  •

باشد. برای خلاصه ای  FAP دارد که بیشتر شبیه به سندرم لینچ یا خطرات سرطان برای افراد مبتلا به سندرم تورکو به این بستگی 

 .دیدن کنید سندرم لینچ  در این وب سایت ها، از بخشاز خطر سرطان و سایر ویژگی
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 کلاسیک و انواع فرعی آن چیست FAP های غربالگری برایگزینه

های سلامتی خود صحبت ها با تیم مراقبتشود. مهم است که در مورد این گزینه توصیه می FAP برای افراد مبتلا به   غربالگری زیر

 :کنید، زیرا شرایط هر فرد، متفاوت است

شروع می شود. افراد  FAP سالگی برای افراد مبتلا به۱۲تا    ۱۰سال از سن    ۲تا    ۱هر   کولونوسکوث   یا سیگموئیدوسکوث   •

 .سالگی تحت کولونوسکوپی قرار گیرند۲۰تا   ۱۸باید از سن  AFAP مبتلا به

کولکتومی برنامه ریزی شود، بهتر است انجام شود. انواع مختلفی از    کولونوسکوپی سالانه پس از یافتن پولیپ، تا زمانی که  •

کلاسیک ممکن است به دلیل تعداد زیاد   FAP وجود دارد. افراد مبتلا به AFAP و FAP جراحی کولون برای افراد مبتلا به

ل، برداشتن کل کولون با ها و خطر بالای سرطان کولورکتال، نیاز به کولکتومی کامل داشته باشند. کولکتومی کامپولیپ

با تیم   .کولوستومی باشد جراحی است. این یک جراحی بزرگ است و عوارض جانبی احتمالی ممکن است شامل نیاز به

 .بت کنیدهای سلامتی خود در مورد آنچه که در حین و بعد از جراحی ممکن است رخ بدهد، صحمراقبت

پس از جراحی کولون، پزشکان بیمار را با سیگموئیدوسکوپی تحت نظر خواهند داشت و این نظارت، بسته به نوع جراحی، باید   •

 .با دفعات منظم ادامه یابد 

o  ماه اگر مقداری بافت رکتوم باقی بماند ۱۲تا  ۶هر 

o  یک بخش روده کوچک وجود داشته باشدبار، اگر تمام بافت رکتوم برداشته شده باشد و سال یک ۴تا  ۱هر. 

سالگی و یا هنگامی که پولیپ کولورکتال پیدا شد. )ملاک، شرایطی است که زودتر   ۲یا در سن    (EGD) آندوسکوث   فوقاث   •

عشر یا عشر برداشته نشود، خطر ابتلا به سرطان اثنیرخ دهد.( این برای مراقبت از پولیپ دوازدهه است. اگر پولیپ اثنی 

 .دهدآمپولاری را در فرد افزایش می

 .سالگی در نظر گرفته شود۳۰تا  ۲۵غده تیروئید ممکن است برای نظارت بر سرطان تیروئید از سن  سونوگراف   •

-اسکنتیسی ) توموگراف   کامپیوتری شخصی یا خانوادگی تومورهای دسموئید داشته باشد، اسکن  در صورتی که فردی سابقه •

CT) تصویربرداری رزونانس مغناطیسی یا (MRI) ممکن است توصیه شود. 

 FAP هایشدن معاینات منظم پوست توسط یک متخصص پوست، مشابه گزینههای غربالگری برای سندرم گاردنر با اضافهگزینه 

برای سندرم تورکو، مشابه گزینهشود. گزینه کلاسیک در نظر گرفته می یاهای غربالگری  لینچ  اضافه ، FAP های سندرم  شدن  با 

 .شودرفته میغربالگری برای تومور مغزی، در نظر گ

و انواع فرعی آن، تغییر   FAP های جدید و یادگیری بیشتر در موردهای غربالگری ممکن است در طول زمان با توسعه فناوریگزینه 

 .های غربالگری مناسب، صحبت کنیدهای سلامتی خود، در مورد آزمایشکند. مهم است که با تیم مراقبت

بیشتر بیاموزید و درباره این   ، آنچه در  هنگام  انجام  آزمایش ها، روش ها و اسکن های رایج باید  انتظار  داشته باشید در مورد

  .مجله انکو لوژی بالین   بیشبر  بخوانید های غربالگری، درتوصیه 

 های دیگری برای کاهش خطر ابتلا به سرطان وجود دارد؟آیا راه
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های  توان، از طریق برداشتن پولیپخطر ابتلا به سرطان در پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی و پولیپوز آدنوماتوز خانوادگی ضعیف شده را می

ل انجام است تا مشخص شود آیا دارویی ممکن است در کاهش خطرات سرطان  عشر کاهش داد. مطالعاتی در حاروده بزرگ و اثنی

 .ها مؤثر باشد یا خیردر این بیماری

 های سلامتی بپرسیدسؤالاتی که باید از تیم مراقبت

تیم مراقبت انواع سرطان نگران هستید، با  ابتلا به سرطان کولورکتال یا سایر  نید.  های سلامتی خود صحبت کاگر در مورد خطر 

های سلامتی  های خود بیاورید. سؤالات زیر را از تیم مراقبتقرار ملاقاتبرداری بهتواند مفید باشد که یک نفر را برای یادداشتمی

 :خود بپرسید

 خطر ابتلا به سرطان کولورکتال در من چقدر است؟ •

 در کل چند پولیپ در روده داشتم؟ •

 .رایج هیپرپلاستیک و آدنوماتوز هستندنوع  ۲چه نوع پولیپی در روده بزرگ داشتم؟  •

 خطر ابتلا به نوع دیگری از سرطان در من چقدر است؟ •

 برای کاهش خطر ابتلا به سرطان چه کنم؟ •

 های من برای غربالگری و پیشگیری از سرطان چیست؟ گزینه  •

های آن را داشته یا یکی از زیرگروه FAP استکنید که خانواده شما ممکن  اگر در مورد سابقه خانوادگی خود، نگران هستید و فکر می

 :باشند، سؤالات زیر را بپرسید

 دهد؟ آیا سابقه خانوادگی من، خطر ابتلا به سرطان کولورکتال را افزایش می •

 آیا باید با یک مشاور ژنتیک ملاقات کنم؟  •

 در نظر بگیرم؟  آزمایش ژنتیک را •

 منابع مرتبط 

 ژنتیک سرطان 

 آزمایش ژنتیک 

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ 

 
 

 جمع آوری سابقه سرطان خانوادگ

اک گذاری نتایج آزمایش ژنتیک با خانواده   به اشبر

 پرسش  و پاسخ آزمایش  ژنتیک خانواده 
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