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1. Eset: N.J. (15éves)

« Anamnézis: TIDM

« Csaladi anamnézis: Pozitiv
* Anyai nagypapanal és édesanyanal FAP
- Genetika: APC gén 1-13. exonjait érint6 deléci6  mmm) |[FAP

Polypozisra utald panasz nincs

* 14 éves korban elsé panendoszkopos vizsgalat:

* Palyposis szindroma felsé ?astrointestinalis (gyomor) érintettséggel. A sigma
érintettsége kifejezett volt

o« Szovettan:

« A mintaban low grade dysplasiat hordozo fundus mirigy polypus széveti képe lathatd. A
vastagbélbdl szarmazo mintak mindegyikében (11-VI.) mucosalis low grade negplasia
(low grade dysplasiat mutato tubularis adenoma) szoveti képe észlelhetd. High grade
dysplasia, malignitas nem azonosithaté.

« Egyéb vizsgalatok:
* Pajzsmirigy UH: neg., TSH, T4: norm., tumormarkerek (AFP, CEA, NSE): norm., osteoma

nnes ===) Hogyan tovabb?
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2. Eset: K.B. (4éves)

« Anamnézis: negativ
« Csaladi anamnézis: pozitiv
* Anyai agon 2 nagybaty polyposis pozitiv, egyikuk colon cc.-be exitalt

« Mater: APC génben p.Arg499Ter patogén mutacié heterozygota
formaban.

» Proctocolectomian esett at mmm) |[FAP

* Genetikail csaladszUreés:
« Kb. ekkor 3 éves - pozitiv
» Gasztroenteroldgiai gondozasbavétel, hasi UH negativ, széklet vér negativ
» 5 honappal késébb széklet vér pozitivitas
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« Panendoszkopia:

« Gastroscopia megfelel6 anatdomiai viszonyok abrazolddtak, colonoscopia
soradn a sigma nyalkahartyajan 1 db kisebb sessilis polypoid képlet

« Szovettan:
 mucosalis low grade neoplasia (low grade dysplasiat mutatd tubularis

adenoma) szoveti képét

Hogyan tovabb?
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3. Eset: G.K. (16éves)

« 11 éves leanygyermek felvétele obesitas kivizsgalas céljabol
Fizikalis vizsgalat:
« jobb oldali maxilla szar szogletében kemény tapintatu terime

Képalkoto:

« RTG: scleroticus szabalytalan alaku, éles konturu névekedés mindkét
maxilla szar szogletében

 MRI: Craniofacialis osteoma képe

mem)  GyanuU: Gardner szindréma

Panendoszkopia:

« avastagbélben 10-15 indulé polypoid elvaltozas
« Gyomorban nagyszamu polypoid laesio

Kapszula endoszkopia:

« A gyomor, a duodenum terlletén nagyobb szamu, ileumban és terminalis
ileumban kisebb szamu elszért polipusok, polipoid kezdemények
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« Szovettan:

« |-Il. Adenomatubulare részletének megfeleltethetd szoveti kép. Highgradedysplasia
nem lathatad. llIl. Alapvetdéen megtartott gyomornyalkahartya egy pontban kis
adenomatosus fokusszal. IV. Alapvetden megtartott oesophagus részlete

« Csaladi anamnézis: negativ

« Genetikal vizsgalat eredmeénye:
« APC génben a c.4666dupA mutacio

m=) |IDiagnozis: Gardner szindréma

!

Hogyan tovabb?
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Mit mondanak a Guidelineok:

=ESPGHAN

European Society for Paediatric

Gastroenterology, Hepatology and Nutrition E S G E

2019 2019
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Gastrointestinalis kovetés

Colonoscopia: Colonoscopia: Colonoscopia:

« 12-14 éves kortdl « 12-14 éves kortdl * 10-12 éves kortdl

« 1-3 évente fenotipustol « 1-2 évente « 1-2 évente
fuggden individualis « >5mm-es polypok eltavolitasa

meghatarozas alapjan
« Rectalis vérzés vagy a nyakos
széklet esetén barmely

eletkortol

Gastroscopia: Gastroscopia: CEEICEHSIES

« Kovetés 25 éves kor eldtt nem « 95 aves kortdl * 20-25 eves kortol 5
szukseges « Kovetés Spigelman score * Spigelmanscore alapjan

alapjan
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Spigelman score

Findings at duode- 1 point 2 points 3 points
noscopy

Number of adeno- 1-4 5-20 >20

mas

Size, mm 1-4 5-10 >10
Histology* Tubular Tubulovillous Villous
Dysplasia* Low grade NA High grade

* Based on pathology obtained for complete endoscopic removal of duode-
nal polyps or prior pathology results.
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Spigelman
score

0 points

1-4 points
5-6 points
7-8 points

9-12 points

Spigelman
stage

0
I
I
I

v

Surveillance interval*

5 years
5 years
3 years
1 year

6 months, consider (endoscopic or
surgical) treatment

* Additional adjustment based on inspection of the ampullary region.
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Extraintestinalis manifesztacio szUrés és kovetés

« Szemészetivizsgalat CHRPE miatt
diagnodzist kdvetden

Pajzsmirigy UH évente

Hepatoblastoma:

 Egyéb tumor szdrése nem « 7éves korig
szukségszerd kivéve panaszok - « fél évente alpha-fotoprotein és hasi
esetén UH

(Hepatoblastoma, Desmoid tumor, e Desmoid tumor:

Pajzsmirigy tumor) « Evente alapos fizikalis vizsgalat

Desmoid tumor NCCN iranyelvek: Hasi MRI-t vagy CT 1-3 évvel a kolektdmia utan, majd 5-10 éves
idokdzonként megfontolandd, ha a csaladi anamnézisben tuneti desmoidok szerepelnek, vagy
ha arra utald hasi tunetek jelentkeznek
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Terapia: 1. Colectomia 2. Kemoprevencio

A colectomia id&zitését a
polipok szamatoél és
méretétdl fuggéd illetve a
vastagbél-adenomak
jellemzd6i hatarozzak meg,
szocidlis tényezdék
osszefuggéseben

Nincs szerepe a
kemoprevencios szerek
alkalmazasanak FAP-ban
szenvedd gyermekeknél
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A colectomia id&dzitését a
polipok szamatdl és
méretétdl fuggod illteve a
vastagbél- adenomak
jellemzd6i hatarozzak meg,
szocidlis tényezdék
osszefuggésében
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Az colectomia abszolut

malignitas eseté.

Relativ indikacidi

e >6 mm adenoma,

« adenomak szamanak
jelentds ndvekedése és

* colon megfeleld
felmérésének
képtelensége a
nagyszamu kis méretu
polipok miatt

Kemoprevencié onkoldgiai
Javaslat alapjan vagy klinikai
vizsgalatok keretén belll
Jjavasolt
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Kemoprevencio - NSAID

Hatas:
« Adenomak kialakulasanak késleltetése
« Adenomak kidjulasanak megakadalyozasa colectomiat kovetden

1. Sulindac:
» Csokkenti a polypok szamat és méretét rovid tavu vizsgalatok alapjan
« Malignhus atalakulast nem akadalyozza meg, de lassithatja

2. COX-2-inhibitor
« Csokkenti a polypok szamat rovid tavon (6ho)
« Cardiotoxicitdasa hosszu tavu hasznalat esetén nem kizarahato
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== Hogyan tovabb?

— Poz. Csaladi anamn.

— Genetikal vizsg. 14 évesen

— Panendoszkopia

— Extraintestinalis manif.
vizsgalatok

“klasszikus” megjelenés

Eljaras protokoll szerint:

— 1-3 évente colonoscopia

— Szemészeti vizsg.

— Panaszok esetén egyéb
szUrdvizsgalat
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Poz. Csaladi anamn.
Genetikai vizsg. 3 évesen!!
Széklet vér poz. Miatt
panendoszkopia

Protokoll szerint:

Elhamarkodott genetikai
vizsgalat

Colonoscopia rectalis vérzés
miatt 3 évente?! (illetve panasz
esetén)

Extraint. manif. Szlirései -
Hepatoblastoma!
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Neg. Csaladi anamnézis
Osteoma
Sulyos polyposis

Protokoll szerint:

Evente colonoscopia
Nincs protokoll extraintestinalis
manifesztacio eljarasara

Onkoldgus javaslata:

3 havonta szurés extraint.
Manif. (hasi és pajzsmirigy UH,
osteomak kovetése)
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Jelenlegi protokoll hianyanak okai: @ O O

« Valtozatos megjelenési, ritka betegség

 Megjelenése genetikai mutaciotol fugg
> jelenleg még nem képezi protokoll részét

JAVASLAT:
> Egyéni, betegre szabott kezelési stratégia

> Genetikai hatteret és csaladi megjelenést figyelembe venni

CEL: Eletmindség javitasa, tulélési esély ndvelése
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