MORTALITATEA IN POLIPOZA ADENOMATOASA FAMILIALA
CAUZE SI IMPLICATII CHIRURGICALE
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Rezumat. Polipoza adenomatoasa familiala (PAF) este
o maladie genetica, caracterizatd de prezenta a numeroase
adenoame la nivel colorectal, care - In lipsa unui tratament adecvat
- evolueaza aproape Iintotdeauna spre cancer colorectal.
Malignizarea colorectald reprezinta prima cauza de mortalitate in
PAF. Alte cauze de mortalitate in PAF sunt reprezentate de:
tumorile desmoide, carcinomul periampular, alte malignizari
(cancer tiroidian, cerebral etc). Proctocolectomia totala
restaurativa reprezintd tratamentul chirurgical de electie in PAF,
nlaturand riscul malignizarii colorectale, cu rezultate functionale
bune si foarte bune in peste 90% din cazuri, in conditiile unei
mortalitati postoperatorii acceptabile (sub 1%). Colectomia
profilactica nu inlatura insa riscul malignizarii extracolonice (in
special, carcinomul periampular), de unde §i necesitatea urmaririi
active, periodice aacestor pacienti.
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INTRODUCERE

Polipoza adenomatoasa familiala (PAF) este o
maladie ereditard cu transmitere autozomal-dominanta,
caracterizatd prin prezenta a numerosi polipi (de ordinul
sutelor sau chiar miilor) la nivel colorectal (1).

Genotipic PAF este datoratd unor mutatii la
nivelul genei APC (adenomatous polyposis coli gene),
localizata la nivelul cromozomului 5q21.

Abstract. Familial adenomatous polyposis coli is a
hereditary disease characterized by presence of multiple
colorectal adenomas, with inevitable progression to cancer if left
untreated. Colorectal cancer is the leading cause of death in
patients with familial adenomatous polyposis. Others causes of
death are represented by: desmoid tumors, periampullary
carcinoma, others malignancies (thyroid carcinoma, brain tumor
etc). Restorative proctocolectomy is considered nowadays the
procedure of choice in treating familial adenomatous polyposis,
with good functional results in more than 90% of cases with a
reasonable postoperative mortality rate (under 1%). Prophylactic
colectomy does not prevent extra-colonic malignancies
(especially periampullary carcinoma), thus the need for active
postoperative surveillance.
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Fenotipic, sunt descrise formele cu expresie la
nivel colorectal si formele cu manifestdri extracolonice.
Cele 2 forme clinice se pot intrica, determinand aparitia
unor sindroame de tipul sindromului Gardner sau Turcot.

Fenotipul colonic este caracterizat de prezenta a
numerose adenoame la nivel colorectal, de formad si
dimensiuni variabile. in forma asa-numita ,,clasica” de
PAF, aceste adenoame colorectale sunt de ordinul sutelor
sau chiar miilor (polipi cu dispozitie ,,in covor”). Un fenotip
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