
 

  



 سندرم پولیپوز مختلط ارثی 

 سندرم پولیپوز مختلط ارثی چیست؟

یک بیماری ارثی است که با افزایش خطر ابتلا به پولیپ در دستگاه گوارش، بیشتر در کولون  (HMPS) سندرم پولیپوز مختلط ارثی

همانطور که از نام آن پیداست، انواع پولیپ دهد.  و/یا رکتوم همراه است. پولیپ رشد بافت طبیعی است که یک توده را تشکیل می

زیرا برخی  ،سرطان کولورکتال هستند در معرض افزایش خطر ابتلا به  HMPS شود که افراد مبتلا بهممکن است رخ دهد. تصور می

 .ها ممکن است در طول زمان به سرطان تبدیل شوند، مگر اینکه برداشته شونداز این پولیپ 

نیز ایجاد شوند. در مقایسه با جمعیت عمومی،   HMPS توانند در افراد بدونشوند میایجاد می HMPS هایی که درهمان نوع پولیپ

شوند.  تر ایجاد میشوند و اغلب سریعتر به آنها مبتلا میمعمولاً تعداد بیشتری پولیپ دارند، در سنین پایین HMPS افراد مبتلا به

 :شوند عبارتند ازدیده می HMPS هایی که درهایی از انواع پولیپنمونه 

 .اینها پتانسیل تبدیل شدن به سرطان را دارند، مگر اینکه برداشته شوند -آدنوم یا پولیپ آدنوماتوز  •

 .ها معمولاً خطر تبدیل شدن به سرطان را ندارنداین پولیپ –پولیپ هایپرپلاستیک  •

  .ممکن است خطر تبدیل شدن به سرطان را داشته باشند - های هامارتوماتوز پولیپ •

هستند و ممکن است خطر تبدیل شدن به سرطان    "های مسطحپولیپ"ها اغلب به اصطلاح  این پولیپ  -دار  های دندانهپولیپ •

 .را داشته باشند

 شود؟می HMPS چه چیزی باعث

HMPS کند. این بدان معنی است که این  یک بیماری ژنتیکی است که فرد را مستعد افزایش خطر ابتلا به سرطان و پولیپ می

یک جهش ژنی خاص   ،HMPS های مبتلا بهتواند از نسلی به نسل دیگر در یک خانواده منتقل شود. برای اکثر خانوادهبیماری می

دارند، اما این نادر   GREM1 ها یک جهش ارثی در ژنشود، قابل شناسایی نیست، اگرچه برخی از خانوادهکه باعث این سندرم می

  .است

HMPS رسد؟چگونه به ارث می 

یافت   HMPS نسخه از پدر. به ندرت، خانواده ای با  ۱نسخه از مادر و    ۱نسخه از هر ژن است:    ۲طور معمول، هر سلول دارای  به

تواند به تشخیص اینکه کدام افراد در معرض  ها، آزمایش ژنتیک میباشد. در این خانواده GREM1 شود که حامل جهش در ژنمی

بدون جهش   HMPS هایکند. برای خانوادهخطر ابتلا به پولیپ و سرطان هستند و کدام افراد در معرض خطر نیستند، کمک می

 .ژنتیکی قابل شناسایی، همه افراد باید برای آزمایش پولیپ و/یا سرطان احتمالی غربالگری شوند

دارای جهش ژنی خاصی نیستند که بتوان آن را شناسایی کرد، اعتقاد بر این است که    HMPSهای مبتلا به  اگرچه اکثر خانواده 

HMPS نسخه از ژن باید اتفاق بیفتد تا    ۱کند، که در آن یک جهش )تغییر( تنها در از یک الگوی توارثی اتوزومال غالب پیروی می

فرد به آن مبتلا شود. افزایش خطر ابتلا به آن بیماری، به این معنی است که والدین دارای جهش ژنی ممکن است یک نسخه از ژن 

درصد احتمال ۵۰طبیعی خود یا یک نسخه از ژن دارای جهش را به همراه داشته باشند. بنابراین، کودکی که والدینی با جهش دارد،  

https://www.cancer.net/node/18701


درصد احتمال دارد که همان جهش  ۵۰دارد که آن جهش را به ارث ببرد. خواهر و برادر یا والدین فردی که دارای جهش هستند نیز  

حال، اگر آزمایش والدین برای جهش منفی باشد )به این معنی که نتایج آزمایش هر فرد هیچ جهشی را نشان  را داشته باشند. بااین

 یابد اما ممکن است خطر آنها همچنان بالاتر از خطر متوسط باشد. نداد(، خطر برای خواهر و برادر به طور قابل توجهی کاهش می

هایی  دهد، گزینههستند که خطر ابتلا به این سندرم سرطان ارثی را افزایش می GREM1 زمانی که والدین احتمالی حامل جهش ژن

یک روش پزشکی است   (PGD) گزینیمند به داشتن فرزند هستند وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل از لانهبرای افرادی که علاقه

شود. این روش به افرادی که دارای یک جهش ژنتیکی شناخته شده خاص هستند  انجام می (IVF) که همراه با لقاح آزمایشگاهی

شوند.  ها در آزمایشگاه برداشته و بارور میبردن این بیماری توسط فرزندانشان را کاهش دهند. تخمکارث دهد تا احتمال بهاجازه می

گیرد. سپس والدین  شود و از نظر وضعیت ارثی مورد آزمایش قرار میسلول برداشته می  ۱هنگامی که جنین به اندازه مشخصی رسید،  

دهه است که مورداستفاده قرار گرفته و برای    ۲بیش از   PGD هایی که جهش ندارند را انتخاب کنند.توانند برای انتقال، جنینمی

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

 .باید قبل از شروع در نظر گرفته شود. برای اطلاعات بیشتر، با یک متخصص کمک باروری در یک کلینیک باروری صحبت کنید

HMPS  چقدر رایج است؟ 

HMPS شودنادر در نظر گرفته می. 

HMPS شود؟چگونه تشخیص داده می 

در افراد و خانواده هایی با سابقه پولیپ های متعدد روده بزرگ در  HMPS وجود ندارد. HMPS هیچ معیار تشخیصی خاصی برای

ی سندرم پولیپوز ارثی دیگر مانند  ۱انواع مختلف مشکوک است. همچنین مهم است که احتمال  
 

 ،(FAP) پولیپوزی آدنوماتوز خانوادگ

ید و  سندرم پوتز-جگرزی ی رای دری نظری بگیر  در حال حاضر هیچ آزمایش خونی وجود ندارد که بتواند به تشخیص .سندرمی پولیپوز جوان 

HMPS کمک کند. 

 چیست؟ HMPS خطرات تخمینی سرطان مرتبط با

 .در معرض افزایش خطر ابتلا به سرطان کولورکتال هستند، اما میزان خطر در حال حاضر مشخص نیست HMPS افراد مبتلا به

 چیست؟ HMPS های غربالگری برایگزینه

هستند،   GREM1 جهشدهد کل روده بزرگ را مشاهده کند. افرادی که دارای  کولونوسکوپی آزمایشی است که به پزشک اجازه می

سالگی به پولیپ   ۳۰سالگی یا زودتر شروع کنند، اگر فردی در خانواده قبل از    ۳۰تا    ۲۵باید کولونوسکوپی غربالگری را در سنین  

 GREM1 بار به کولونوسکوپی ادامه دهد. افرادی که دارای جهشسال یک  ۲تا    ۱و/یا سرطان کولورکتال مبتلا شده باشد، باید هر  

 .بار کولونوسکوپی را انجام دهند سال یک ۳تا  ۲هستند و در کولونوسکوپی اولیه پولیپ ندارند، باید هر 

افراد   برای  اگرچه کولونوسکوپی غربالگری    GREM1بدون جهش    HMPSهیچ دستورالعمل غربالگری خاصی  ایجاد نشده است، 

ترین سنی که در آن پولیپ یا  سال زودتر از جوان  ۱۰تا    ۵کنند غربالگری را  منظم مناسب است. بسیاری از پزشکان پیشنهاد می

سال    ۲تا    ۱سرطان کولورکتال در یکی از اعضای خانواده شناسایی شد، آغاز کنید. اگر پولیپ پیدا شد، ممکن است لازم باشد هر  

ی باید انتظار داشتیبار غربالگری انجام شود. در مورد یک  بیشتر بیاموزید.  آنچه در طولی کولونوسکون 
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تغییر کند. مهم است   HMPS های جدید و یادگیری بیشتر در موردهای غربالگری ممکن است در طول زمان با توسعه فناوریگزینه 

 .های غربالگری مناسب صحبت کنیدبا پزشک خود در مورد آزمایش

 .بیشتر بدانید ،مواردی که هنگام انجام آزمایشیها، رویهیها و اسکنهای رایج بایدی انتظار داشته باشید درباره

 های سلامتی بپرسید توانید از تیم مراقبتسؤالاتی که می

تواند مفید باشد که یک نفر  های سلامتی خود صحبت کنید. این میاگر در مورد خطر ابتلا به سرطان نگران هستید، با تیم مراقبت

 های خود بیاورید برداری به قرار ملاقاترا برای یادداشت

 :های سلامتی خود بپرسیدسؤالات زیر را از تیم مراقبت

 خطر ابتلا به سرطان کولورکتال در من چقدر است؟ •

 در کل چند پولیپ روده بزرگ داشتم؟ •

دار  های آدنوماتوز، هیپرپلاستیک، جوانی، هامارتوماتوز و دندانهترین انواع پولیپ های روده بزرگ داشتم؟ رایجچه نوع پولیپ  •

 .است

 خطر ابتلا به انواع دیگر سرطان در من چقدر است؟ •

 برای کاهش خطر ابتلا به سرطان چه کنم؟ •

 های من برای غربالگری سرطان چیست؟ گزینه  •

داشته باشند، سؤالات زیر را   HMPS کنید که خانواده شما ممکن استاگر در مورد سابقه خانوادگی خود نگران هستید و فکر می

 :بپرسید

 دهد؟ آیا سابقه خانوادگی من خطر ابتلا به سرطان کولورکتال یا سایر انواع سرطان را افزایش می •

 دهید؟ آیا مرا به یک مشاور ژنتیک یا متخصص ژنتیک دیگر ارجاع می •

 در نظر بگیرم؟ آزمایش ژنتیک را آیا •

 منابع مرتبط 

 ژنتیک سرطانی

 آزمایش ژنتیکی

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ی

ی
 

 جمعیآوری سابقه سرطان خانوادگ

اکیگذاری نتایج آزمایش ژنتیک با خانوادهی  به اشیر
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 پرسشی و پاسخ آزمایشی ژنتیک خانوادهی

https://www.cancer.net/node/39036

