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ســرطان کولون اســت که با   ي ها از ســندرم   ی ک ی (Familial adenomatous polyposis) دنوماتوز خانوادگی  آ پولیپوز  

  يمسـاو  طور ه هر دو جنس را ب   ي مار ی ب   ن ی شـود. ا کولورکتال در طول کولورکتوم تشـخیص داده می   پ ی پول   100بیش از  

ت. بروز ب   ن ی تولد تخم  1/ 14025- 1/ 8300کند و بروز آن ی م  ر ی درگ  ده اسـ   وماتوزآدن   پوز ی پول   داراي   در افراد   ي مار ی زده شـ

  پیازجمله پول ي ا خارج روده   ي ها ي مار ی از ب   ی ع ی وس  ف ی ط   ی آدنوماتوز خانوادگ   پوز ی پول   ي مار ی زودرس است. ب   ی خانوادگ 

ــمو   ي ها پ ی ل و پ   لا، ی دئودنوم، پاپ  ــتئوما، زخم   د، ی ی غدد معده و روده کوچک، تومور دس ــت   ي ها اس و   بروما ی ف   پوما، ی (ل   ی پوس

ــی ک  ــبک   ي ا رنگدانه   وم ی تل ی اپ   ي مادرزاد   ی پرتروف ی ها   ، ی ان دند   ي ها ي )، ناهنجار ي د یی درمو ی اپ   ي ها ت س ــتوما و   ه، ی ش هپاتوبلاس

رطان  تم ی سـ  د، ی ی رو ی ت  غدد   ي ها سـ فراو   سـ رطان مغز    ، ي صـ امل م را  پانکراس و سـ ود. پول ی شـ با   ی آدنوماتوز خانوادگ   پوز ی شـ

شـوند.  ی م   ده ی غالباً در سـمت چپ کولون و رکتوم د   ها پ ی پول   ن ی شـود و ا ی در روده بزرگ مشـخص م   پ ی پول   100از    ش ی ب 

یله جهش لایه زایا  ه این بیماري ب    (Adenomatous polyposis coli, APC) دنوماتوز کولی آ در ژن پولیپوز    (Germline)وسـ

از تشخیص، بیماران بایستی پروکتوکولکتومی   پس تواند از نظر بالینی و ژنتیکی تشخیص داده شود. شـود که می ایجاد می 

داده   ص ی که تشــخ   ی ســابقه خانوادگ  با   ماران ی انجام دهند. ب   (Ideal pouch-anal anastomosis, IPAA)پیشــگیرانه و یا  

  يهاشـرفتی نام کنند. پ مناسـب ثبت   ی ن ی و بال  ی ک ی ژنت مراقبت    ي ها برنامه   رجوع کنند و در   ک ی به مشـاور ژنت   ی سـت ی اند با نشـده 

 یبررسـ،  دوبالونه   ی کپسـول و اندوسـکوپ   ی با وضـوح بالا، اندوسـکوپ   ی شـامل اندوسـکوپ   ک ی اندوسـکوپ   ي در تکنولوژ   ر ی اخ 

         درباره  شــتر ی شــواهد محدود اســت اما مطالعات ب   نکه ی ســازد. باوجود ا ی دســتگاه گوارش را ممکن م  ع ی وســ  طح در ســ

ــکوپ   ي تکنولوژ   ن ی ا  ــتراتژ   د ی جد   ک ی اندوس ــت اس   دنوماتوز خانوادگی را  آ پولیپوز    ماران ی ب   ي مراقبت برا   ي هاي ممکن اس

  دهد.   ر یی تغ 

    .یآدنوماتوز خانوادگ پوزیپول  ،فیخف  یآدنوماتوز خانوادگ پوزیپول  ،یدنوماتوز کولآ  پوزیژن پول :يلیدک لماتک

 
غالب است    ی اتوزوم  یارث  يماری ب  کی   یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول

  ی دنوماتوزکول آ  پوز یژن پول  (Germline)  ای زا  ه ی لا  يهاجهش   لهیوسه که ب

کند ی م  ریدرگ  يمساو  طوره هر دو جنس را ب  ي ماریب  نی . اشودیم  جادی ا

  ، یطور کله ب  1شده است.  زده  نیتولد تخم  14025/1- 8300/1و بروز آن  

اواخ  پیپول کودک  ردر  م  یدوران  دهه   ابدی ی بروز  در  سرانجام                و 

    ی ـ(مگر جراح  شودیم  لی ه سرطان کولورکتال تبدـب  یـزندگ  50  اـی   40

  
  ف یط  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  ريمایب  2انجام شود).  کیلاکتیپروف

ب  یعیوس پول  ياخارج روده  يهايماریاز  پاپ  پیازجمله   لا، یدئودنوم، 

ک  يهاپ یلوپ روده  و  معده  دسمو  وچک،غدد  استئوما،   د،یی تومور 

ک  برومای ف  پوما،ی(ل  یپوست  يهازخم  )،  يدیی درمویاپ  يهاستیو 

 ییارنگدانه  ومیتلی اپ  يمادرزاد  یپرتروفی ها  ،یدندان  يهايناهنجار

سرطان  ه،یشبک و   ، يصفراو  ستمیس  د،یی رویغددت  يهاهپاتوبلاستوما 
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  415تا  407 ،7، شماره 78، دوره 1399 رمهی تهران، کی، دانشگاه علوم پزشکده پزشکمجله دانش

 

 ی آدنوماتوز خانوادگ  پوز یپول  4و3شود.ی شامل مرا  پانکراس و سرطان مغز  

  ها پ یپول  نی شود و ای در روده بزرگ مشخص م  پ یپول  100از   شیبا ب

ممکن    هاپ یتعداد پولشوند.ی م  دهی غالباً در سمت چپ کولون و رکتوم د

از مخاط روده   يادی ز يهااز هزاران عدد برسد و قسمت  شیاست به ب

در    رییتغ  ای و    يعدمق  يزی خونر  ،یآنم   جادی بزرگ را پوشانده و باعث ا

  نکه ی اجابت مزاج شود. معمولاً اشخاص مبتلا بدون علامت هستند مگر ا

پ بسپ یلو تعداد  ب  جادی ا  نومی کارس  ای   اد،ی ز  اریها  بروز  در    يماریشود. 

زودرس است. در مقابل، افراد   یآدنوماتوز خانوادگ پوزیپولداراي افراد 

بروز   رتری د   یلیرا خ  نومیکارس  فی خف  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیبا پول

  ي هاعدد نرسد. خانواده  100ها ممکن است هرگز به  پ یداده و تعداد پول

ا به  پول  نی مبتلا  خانوادگ  پوزینوع  نوع    شی گرا  یآدنوماتوز  بروز  به 

  پ، یدر تعداد پول  ياتفاوت برجسته   ن،یدارند. همچن  يماریب  ترفیخف

بروز، وجود تظاهرات خارج روده بو شدت آن   ياسن    ي اعضا   نیها 

 کی   یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  5-7خانواده وجود دارد.  کی مختلف  

  % 85از    شیاست. در ب  %100  باًی غالب با نفوذ تقر  یاتوزوم   ی ارث  يماریب

جهش   کی   ،یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  ینیبال  پیفنوت  يدارا  مارانیب

پول ژن  تقر  ییشناسا  یدنوماتوزکولآ  پوزیدر  است.  ا  باًی شده    ن ی تمام 

تولجهش  به  منجر  ناق  دیها    ی دنوماتوزکولآ  پوزیپول  نیپروتئ   ص شکل 

پروتئ شودیم پ  کی   ،یدنوماتوزکولآ  پوز یپول  نی.  و  بلند    ده یچیمولکول 

  ، ی سلول میدر تقس ریدرگ يهاامیانتقال پ  ریدر مس يدیاست که نقش کل

 ي ریگدر شکل  نیهمچن  9و8.کندیم  فای ا  wnt  ریو مهاجرت در مس  زی تما

دارد.    زین  يگری د  يملکردهاع  تینقش داشته و قابل  یسلول  میدوك تقس

پول ژن  اولبه  یدنوماتوزکولآ  پوزیجهش  رخداد  وقوع    هیعنوان  در 

در نظر گرفته شده است.    نومیآدنوماتوز منفرد کولورکتال و انواع کارس

دو   هیطبق فرض  برد،ی را به ارث م  ییهاجهش  نیکه چن  يماریب  نی بنابرا

  پ ی به سمت ابتلا به پول  "مرحله  نیاول"  )Two-hit hypothesis(  ياضربه 

  11و10کولورکتال را پشت سر گذرانده است.

از مناطق    ي بوده و در تعداد  لی طو  اریبس  یدنوماتوزکولآ  پوزیژن پول

شاآن جهش  بطور  م  يترعی ها  تقرشودی مشاهده    ي هاجهش   %33  بای . 

  دهد، ی م  يرو  1309و    1061  يهانهیمآ دیدر اس  یدنوماتوزکولآ  پوزیپول

پول به  منجر  پولی م  یجوان  نیکولون در سن  پیکه  افراد  در    پوز یشود. 

کدون    ن یب  یدنوماتوزکولآ  پوزیژن پول  يهاجهش   یوادگآدنوماتوز خان

  ي برا  کیسومات  سمیو موزائ  '5و  '3  يهاکه جهش  یی، جا1393و  169

دهد، وجود  ی م  يرو   فیخف  یآدنوماتوز خانوادگ  پوز یافراد مستعد به پول

وجود دارد   "پیو فنوت  پیژنوت  نیب  یهمبستگ"دال بر    یمدارک12-15دارد.

موقع  ماریب  ینیبال  اتیخصوصکه   تعجهش   تیتوسط  . شودی م  نییها 

مثال  ز  نی ا  يهاازجمله  تعداد  مانند    در کولورکتال    پیپول  ادی ارتباط 

استئوما،   ،دسموییدي  ي، تومورها1464و    1250کدون    نیب  يهاجهش 

  ي ، تومورها1493- 1395کدون    يهاجهش   در  دیدرموئیاپ  يهاست یو ک

کدون    يهاجهش   در  دسموییدي  Congenital)  و  1444دورتا 

hypertrophy of the retinal pigment epithelium, CHRPE)   در  

  16-18باشد.ی م  1444و  311 يهاکدون  نیب يهاجهش 

فرزندان    کی هر   ب  کی از  ژن  شانس    % 50  ماریشخص  وراثت 

اد.  ندار  افتهی جهش  بر  پول  % 20  باًی تقر   ن،ی علاوه    وز آدنومات  پوزیموارد 

افراد  دی جد  يهاعلت جهش به  یخانوادگ فاقد جهش    نی با والد  يدر 

خانوادگ  پوزیپول فراواندهد یم  يرو  یآدنوماتوز  پول  ی.    پوز یجهش 

در    زانیم  نی در هر ده هزار مورد است و ا  کی   باًی تقر  یدنوماتوزکولآ

  20و19مختلف ثابت است. ییایو مناطق جغراف ينژاد يهاتیقوم

باعث    یدنوماتوزکولآ  پوزیمشخص شده است که فقدان پول  ،راًیاخ

ه  لازهایدمت  DNA  شی افزا همزمان    ي دیکل  يهاژن   ونیلاسیپومتیو 

ساز م  سرنوشت  روده  می شود.  ی سلول  نظر    پوز یپولرسد  به 

طر  یدنوماتوزکولآ سرنوشت    DNA  ونیلاسیمت  کینامی د  رییتغ  قی از 

کنترل   را  روده  طبمی سلول  نوع    ، یدنوماتوزکولآ  پوزیپول  یعیکند. 

م  ونیلاسیدمت  دیاس  کینوئیرت کاهش  بنابرایرا   له یمت  يهاژن   نی دهد، 

  21کند.ی مولد کمک م يهاسلول  زی تماو به دهد می  شی شده را افزا

از شناسا  ب  يهاجهش  ییپس  آدنوماتوز    پوزیپول  مارانیمسئول در 

  ن ی وراثت ا نییتع يبرا یکیژنت يغربالگر  يهاتوسعه روش  ،یخانوادگ

خوجهش  در  دریافتضرورت    ماریب  شاوندانی ها  جهش  صورت    . 

به   ازیو ن ردابتلا به سرطان کولورکتال وجود ندا  يبرا یشانس غیرارثی،

 يهايریگیپی باشد، بایستی وراثت  اگر جهشو  باشدینم پسین يریگیپ

  % 30رود کمتر از  ی . انتظار مدیرمدنظر قرار گ  رانه یشگیپ  یو جراح  ینیبال

مشابه داشته    ی دنوماتوزکولآ پوزیپول  يهاجهش ،  فیخف  پ یافراد با فنوت

برخ  22باشند. آزما  یدر  کاشت    شیپ  صیتشخ  شی مراکز،  )Pre-از 

Implantation)  ا به  از جن  کی که    صورت  نی موجود است.    نیسلول 

و   شده  پول  يبراگرفته  جهش    یخانوادگی دنوماتوزکولآ  پوزیوجود 

 . شودی م شی آزما

جن کاشته   ییهانیتنها  رحم  در  هستند  جهش  هرگونه  فاقد  که 

برخشوندیم در  الگو  يهااز خانواده   ی .  و    یوراثت  ي با  غالب  اتوزوم 
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قرار نگرفته است.   ییمورد شناسا  ی هنوز جهش، ییآدنوما پیصدها پول

  ی دنوماتوزکول آ  پوز یاز جهش پول  ی نوع  يها داراخانواده   نی از ا  یبرخ

 یکیژنت  یاپ  فی ظر  راتییتغ  يدارا  ای آن مشکل،    ییهستند که شناسا

  ی ممکن است. برخ ریغ  جی را  يهاي ها با تکنولوژآن  ییهستند که شناسا

مثال خوب    کی ها داشته باشند،  ژن  ری ممکن است جهش در سا  زین  گری د

  24و23.باشدیم  MYHمرتبط با   پوزیپول نهیزم نی در ا

برا  نی چند پول  شی آزما  يروش    ج ی را  یدنوماتوزکولآ  پوزیژن 

و    ی دنوماتوزکولآ  پوزیپول  يهاکل ژن همه اگزون  یابی   یباشد. توالیم

تع  تیحساس  ن ی بالاتربا    نترونی ا- اگزون  يمرزها   ي هاجهش   نییدر 

.  ستیصرفه نمقرون به   یاز نظر مال،  دهدی نشان م  یدنوماتوزکول آ  پوزیپول

در    %80جهش    نییبا دقت تع  نیپروتئ   یشدگ  اهتست کوت  گر،ی روش د

پول  يهاخانواده به  خانوادگ  پوز یمبتلا  درمقابل  ی م  یآدنوماتوز  و  باشد 

  25دارد. يترمناسب نهی هز، کامل ژن یابی  یتوال

بلات    زینالآ   ن ییتع  يبرا   (Southern Blot Analysis)ساترن 

آدنوماتوز   پوزیافراد پول  %12تا    8  بای ژن در تقر  یو کل  ینسب  يهاحذف 

  ق یدق  ص یجهت تشخ  یمطالعات ارتباط  26.می گردد  استفاده  یخانوادگ

مبتلا انجام    يهادرخانواده   یدنوماتوزکولآ  پوزیمرتبط با پول  سی پوزیپول

برا  يمارکرها.  ردیگیم استفاده  ارتباط  يمورد  به    ربوطم  یمطالعات 

  % 95از    شیمتد در ب  نی هستند و دقت ا  یدنوماتوزکولآ  پوزیلکوس پول

  % 98  یدنوماتوزکول آ  پوزیمرتبط با پول  سی پوزیپول  يماریبا ب  يهاخانواده

  27باشد.یم

خانوادگ  پوزیپول  صیتشخ  دیکل   پیفنوت  ییشناسا  ،یآدنوماتوز 

از   شیکولورکتال است و در ب پیعدد پول 100از   شیشامل ب کیکلاس

  ی کیژنت  يهابا تست   یدنوماتوزکولآ  پوزیاشخاص مبتلا جهش پول  85%

شناسا  تکنیم  ییقابل  کولونوسکوپ  dye spray  کیباشد.  کمک  ،  یدر 

  ک ی مجدد    دیو اغلب باعث تأئ  نمایدمی ها  پیپول  ییبه شناسا  یبزرگ

    28شود.یم فیخف پیبا فنوت ک یکلاس یآدنوماتوز خانوادگ پوزیپول

باشد.  ی م  تیبااهم  اریبس  يماری ب  تی ری مد  در  هاپ یتعداد پول  نی بنابرا

الگو   يقو  اریبس  یخانوادگ  خچهی تار با  کولورکتال  وراثت    يسرطان 

  ص یاحتمال تشخ  دی با  اتوز،آدنوم  يهاپ یغالب، اما فقدان پول  یاتوزوم

  ف یدهد. وجود نوع خف  شی را افزا  یارث  یپیرپولیکولورکتال غسرطان  

خانوادگ  پوزیپول ژنوت  یآدنوماتوز  با  است،    یاختصاص  پیکه  مرتبط 

ا  تواندیم روش   یبرخ  جادی باعث  بهبود  اگرچه  شود،    ي هاابهامات 

ا  يغربالگر است.  نی جهش سبب کاهش  هدف مراکز  29ابهامات شده 

ب  رشی پذ تأ  پ یپول  يدارا  مارانیکننده  به  موارد    صیتشخ  دیی کمک 

شناسا آگاه   يهاخانواده  ياعضا  ییشاخص، سپس  خطر،  معرض  در 

  یتی ری و مد  یشی روش پا  کی   شنهادیها در مورد خطر ابتلا و پساختن آن

مبتلا به    مارانیب  50  ای   40در دهه    کیلاکتیپروف  یمناسب است. جراح

  ن ی در ا  یبه زندگ  دی امبقا و    شی باعث افزا  یخانوادگ  وماتوزآدن پوزیپول

بی م  مارانیب نه شود.  خطر  معرض  در  کودکان  معمول،  به    يازیطور 

تا   12 نیاز سن پیش یپزشک نهی هر گونه معا  ای  یتهاجم یشی اقدامات پا

کودکانندارند.    یسالگ  14 در  فقط  خطر  پایش  معرض    پوز یپول  در 

خ می   یانوادگآدنوماتوز  انجام  ،  مرسوم  یشی پا  ياستراتژ   گردد.ارثی 

. از  باشدی م  یسالگ   14از سن    انهیقابل انعطاف سال  یدوسکوپیگموئیس

فواصل    یکولونوسکوپ  یسالگ  20 با  جا  پنجکامل    ن ی گزی ساله، 

سن شروع   نی ترمناسب   نیی. تعشودی قابل انعطاف م   یدوسکوپیگموئیس

اشخاص مبتلا    %90از    شیدر ب  هاپ یپول  را ی مشکل است. ز  ي غربالگر

. ابندی ی بروز م  ی سالگ  30تا    25  نیسن  نیب  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیبه پول

 پیها و وجود فنوت خانواده  نیدر ب  یپیفنوت  يهابا در نظر گرفتن تفاوت

تا سن    دی با  هايریگیپ  نانیاطم  يبرا  ف،یخف  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول

  31و30.ابدی  ادامه   یسالگ 50

تا زمان   انهیسال  یبا کولونوسکوپ  پیپول  یابی نوجوانان مبتلا ارزدر  

  .ردیگی انجام م  یسالگ 18تا   14در سن   یجراح

کرده است. در    رییبا گذر زمان تغ  رانهیشگیپ  یانتخاب نوع جراح

کولکتوم1948 ا  ی،  آناستوموز  م  لئورکتالی با  گرفت.  یانجام 

تنها روش    یمی دا  نالیترم  یلئوستومی کامل همراه با ا  یپروکتوکولکتوم

علاقه   نی گزی جا افراد  اکثر  که  ا  يابود،  روش    نی به  نداشتند.  روش 

ا باق  لئورکتالی آناستوموز  نخورده  دست  را  رکتوم  .  گذاردیم  یبخش 

بر    هاپ یصورت گرفته و پول  یراحته بخش از روده بزرگ ب  نی ا  شی پا

تنها درصورتشوندیضرورت خارج م  حسب البته  طور هب  شی پا  کهی. 

و حداقل عوارض را  است  روش خوب    نی منظم انجام شود. عملکرد ا

  ی دسکوپیگموئیبا استفاده از س  شی ، پا1970به دنبال دارد. تا اواخر دهه  

با استفاده از حرارت برداشته  هاپی و پول گرفتی صورت م رمنعطفیغ

در محل جراحت رکتوم    میضخ  ياقدام سبب اسکارها  نی . تکرار اشدیم

اواخر دهه  گرددی م  پسین  يهایابی مشکل در ارز  جادی و ا ،  1970. در 

  ی ت شد و فرص  فیتوص  ileo-anal pouch  ای   يدی تجد  یپروکتوکولکتوم

که  از مخاط روده بزرگ    ییهابخش  ای روده،    یخارج کردن تمام  يبرا

به بودند  سرطان    يدر معرض خطر بالا   ن ی ا  بی معا  از  وجود آورد.را 
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که    ستا  pouchدر محل    نومیندرت کارسه بیا  و    پ،یپولایجاد  روش  

  ک ی   يد ی تجد  ی پروکتوکولکتوم  ن ی بنابرا  32.باشدمی   یجراح  ازمندین

  ي افراد در معرض خطر بالا   يمناسب نبوده و تنها برا  رانهیشگیروش پ

شود و اگر  یم هیتوص لئورکتالی از انجام آناستوموز ا پسسرطان رکتوم 

پول جراحمسأله   هاپ یحجم  باشد،  شده    ileo-anal pouch  ی ساز 

جراح  ترپیشکه    يافراد  درشده)    د ی تجد  ی (پروتوکتوم   ی تحت 

  ي هرحال برا ه . بباشدی م  ری پذاند، امکانقرار گرفته   لئورکتالی آناستوموز ا

منعطف    یدسکوپیگموئیس  لئورکتال،ی از آناستوموز ا  پس  مارانیب  شی پا

مدت    دی با به  ماه  پول  کی هر شش  و  انجام  از بزرگ   يهاپیسال        تر 

mm  5  يدی تجد  یاز پروکتوکولکتوم  پسد.  نخارج شو،  pouchoscopy  

  33.یابدمی بزرگ ضرورت  يهاپ یو خارج کردن پول انهیسال

م نشان  داروها  دهدی شواهد  غ  يکه  و   يدیی استروریضدالتهاب 

پول  ،COX-2  يهامهارکننده  تعداد  و  بزرگ  پ یاندازه  روده  در  را  ها 

م مدهندی کاهش  ا  نی ا  راتیتأث  زانی.  بر  سرطان مشخص    جادی داروها 

تا    یآدنوماتوز خانوادگ  پوز یدرمان پول  يداروها برا   ن ی و مصرف ا  ستین

. شودینم  شنهادیقطع پطور  هموارد، ب  نی در ا  مصرفمجوز    افتی زمان در

  گر ی د  ای   دیحضور تومور دسموئ  لیاز قب  یطی در شرا  دی داروها تنها با  نی ا

ممکن  ریرکتوم را غ  ای که خارج کردن کولون    ریوممرتبط با مرگ   طی شرا

  34مصرف شوند. سازد،یم

از  هرحال،  هب قلبی   COX-2  هاي  مهارکنندهبعضی  بخاطر سمیت 

ی  آدنوماتوزخانوادگ  پوز یپول  مارانی بعروقی داراي محدودیت مصرف در  

عروق ندارد بلکه  -قلب  ي رو  ينه تنها اثرهستند. دراین میان آسپرین  

 یعروق-یخطر قلب  يبا فاکتورها  ماران یدر ب  هیاول  یعنوان فارماکوتراپهب

در فرد    CRCماه از تشخیص حامل بودن ژن    55اگر  .  شودیاستفاده م

روزانه   و  باشد  ب  600مبتلا گذشته  آسپرین  ماه    25مدت  ه  میلی گرم 

هرحال، مطالعات  هب  .مصرف کند بروز سرطان در آنها کاهش می یابد

  150است.    ازین  نی سپرآدوز مناسب و طول درمان    نییتع  يبرا   شتریب

  ي داری بار در روز باعث کاهش معندو   (Sulindac) نداكیگرم سول  یلیم

   53-38شود.ی ) م با پلاسبو (دارونما سهی در مقا پیلو پ ندازهدر تعداد و ا

  ی که تحت کولکتوم   یآدنوماتوز خانوادگ پوزیپولداراي    ماران یدر ب

ا آناستوموز  سول  لئورکتالی با  از  استفاده  تعداد    نداك یهستند،  مشخصا 

و   هاپ یپول39دهد.ی با درجه بالا را کاهش م  آنرکتال و عودت    پیلوپ

آدنوماتوز    پوزیبا تظاهرات پول  سهی گوارش در مقا   یفوقان  يسرطان مجار

  شی پا  نی . بنابراابندی ی م  بروز  يبالاتر  نیدر روده بزرگ در سن  یخانوادگ

  40انداخت. ریبه تأخ توانیم  گی سال 25سن   یرا تا حوال مارانیب

  ات یاز اندازه، تعداد و خصوص  )Spigelman(  گلمنیاسپ  يبندمرحله 

دوازدهه و فواصل    پوزیشدت پول  نییتع  ي برا  پ یپول  کی ستوپاتولوژیه

شانس   ،فیخف  ي ماریب  داراي . افراد  دی نمایاستفاده م  هاشی پا  نیب  یزمان

 ي هاپ یپول  دارايمهاجم دارند، اما افراد    نومیکارس  شرفتیپ  براي  یکم

اسپ  یدئودنوم چهارم  پ  %36شانس    گلمن،یمرحله    شرفت یخطر 

  41خواهند داشت. ندهی سال آ  10  یمهاجم را در ط نومیکارس

ب چهارم  مرحله  جدباید    يماریدر  مورد    ي ملاحظات  در 

  ن ی و عوارض ا  ریومرغم مرگ ی. علرد یصورت گ  رانهیشگیپ  یدئودنوکتوم

  بالا   ریوماستفاده نشود، خطر مرگ  یروش تهاجم  نی چنانچه اروش،  

از    يادی تعداد ز  ي برا  يآمپولار  -ي دئودنوم و پِر  نومیاز کارس  ناشی از

بیشتر براي  ،  کی باباند بار  ي ربرداری از تصو  وجود خواهد داشت.  مارانیب

م   دئودنال  يدنوماآتشخیص   ا  .شودیاستفاده  روش    نی ا  نکهی باوجود 

به  مرحلهباعث  کردن  بی م  گلمنی اسپ  بندي   روز  اما  خاطرتعداد  ه شود، 

استفاده از    مپولا باآ  ي ربرداری تصو  42ندارد.  ینیبال  ح یموارد محدود توج

 ي برا  این روش تنهاو    ستین  رضایت بخشظاهرا    یکپسول  یاندوسکوپ

آدنوماتوز    پوز یبالا پول  خطر   با  مارانیژژونال در بلئوی ا  يهاپ یلو نظارت پ

دریم  دیمف  یخانوادگ انتروسکوپ  سهی مقا  باشد.   ایپوش    یبا 

  ي غربالگر   يبرا  ی کامل  نسبتاًروش    یکپسول  یاندوسکوپ  ،یلئوسکوپی ا

همراه با    یکرومواندوسکوپ  34-54باشد.ی روده کوچک با تهاجم کمتر م

سرعت    یانتروسکوپ در    يهاپ یلوپ  شناساییدوبالونه  کوچک  روده 

وجود نادر    با  .بخشد ی بهبود م  را  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  مارانیب

ن دو  ی استفاده ا  صیتشخراه    نی دنوما در روده کوچک، اما بهترآبودن  

  64-84باشد.ی روش باهم م

با    پوزیپول پوله ب  راًیاخ   MYH (MAP)مرتبط  سندروم    پوز یعنوان 

با جهش آ مرتبط  ترم  يهادنوماتوز  باز    میژن    MUTYH (BER)برش 

کوتاه   يبازو  ي رو  MYHشود. ژن  یم  شناخته)  MYHآن    نیشی(نام پ

باز    شی رای در و  ریدرگ  نیاز سه پروتئ   یکی قرار دارد و    یککروموزوم  

شناخته    MTHو    OGG1  يهابا نام  نیچنهم  MYH. ژن  کندی را کد م

کننده جفت   شی رای و  يهانی(همانند پروتئ   BER  يهانی. پروتئ شودیم

  يریو جلوگ  ریاز تکث   پیشخود    يراستاری و  تیمکمل) با فعالریغ  يبازها

.  کنندی م  تی حما  یژنوم  تیاز تمام  ،یها به دودمان سلولاز انتقال جهش 

ل  کهی حال  در از ژن به   تواندی م  نچیسندروم  کدام   ي هاعلت جهش هر 

و ا  شی رای مسئول  تطابق  ژن    جادی عدم  در  جهش  تنها    MYHشود، 
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اهب مسئول  هم  نی عنوان  به  است.  شده  شناخته    ن ی ا  ل یدل  ن یسندروم 

پول امروزه  به    پوزیسندروم  جهش شودی م  دهینام  MYHوابسته    ي ها. 

ا  یکیسومات تومورهاژن   نی در  در  توموروژنز  مسئول  کولون    ي ها 

  49.دنباشیم

به    پوزیپول ز  يهای ژگی و  MYHوابسته  پول  يادی مشترك    پوز یبا 

خانوادگ غ  دارد.  یآدنوماتوز  مورد  دو  هر    پوز یپول  ي فعالسازریدر 

آن   رخ می دهد.کولون    يهادر سلول   یدنوماتوزکولآ ها اختلاف مهم 

پول  نی ا که  خانوادگ  پوزیاست  بالا  یآدنوماتوز  ناپا  ییدرجه    ي دار ی از 

  ي دارا   MYHوابسته به    پوزیپول  يتومورها  دهد،ی را نشان م  یکروموزوم

 ي داری ناپا  یژگی فاقد و  نیهستند و همچن دیپلوئی به د  کی نزد  پیوتی کار

 ن ی. حاملشودی مشاهده م  نچیکه در سندروم ل  باشند،ی م  هاکروماهواره یم

طرف راست را با بروز در    يهاممکن است سرطان  یبا جهش دو آلل

در    یبی (با بروز تقر  یآدنوماتوز خانوادگ  پوزینسبت به پول  ي الاترسن ب

  ) داشته باشند. ی سالگ 47

سرطان کولون در    ص یاند که احتمال تشخاکثر مطالعات نشان داده 

به    پوزیپول  مارانیب ب  شتریب  MYHوابسته  آدنوماتوز    پوزیپول  مارانیاز 

ا  یخانوادگ به  نی است.  است  ممکن  ر  لیدلرخداد   ي هاوش بهبود 

با    ماران یباشد. ب  یآدنوماتوز خانوادگ  پوز یافراد در خطر پول  ي غربالگر

ممکن است    نیبر سرطان معده، همچنافزون   MYHوابسته به    پوزیپول

  ز یه نه ه و سرطان دوازده همزمان فوندوس و دوازد  يهاپ یپول  يدارا

نسبت   اما  مجرا   مارانیبتعداد  باشند.  تظاهرات   یفوقان  یگوارش  يبا 

کمتر باشد. سرطان پستان    یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  رممکن است د

بر استئوما علاوه 50.شودیم افتی  ی از زنان حامل جهش دو آلل %18در 

مشاهده    ماری ب  کی طور همزمان در  ه ب  زین  دی روئیدندان، سرطان ت  ست یو ک

پ  يتظاهرات جلداز    یشده است. گزارشات تومور    کومای لوماتریشامل 

نق و  ا  ریش  اط غدد سباسه  در  است. ه  افتی   ماران یب  نی قهوه    چ یشده 

  15-45وجود ندارد.  دیدسموئ ياز تومورها یگزارش

  ی دو آلل   يهاجهش   بهسندروم    نی ها در اسرطان  %3تا    4/0  باًی تقر

 پ یفنوت  ی. وراثت اتوزوم مغلوب و گاهمربوط می شود  MYH  ای رده زا

  ص یتشخ یعی ممکن است بطور شا MAPاست که  یمعن نی بد پوزیپول

جهش    ي . غربالگرابد ی   ماند و با سرطان کولون تظاهرب  یداده نشده باق

MYH  ویژهبه  ،ردیگیآدنوماتوز انجام م  پوزیبا پول  مارانیب  يهم اکنون برا 

پول  يکه غربالگر   یکساندر   رده زا  یدنوماتوزکولآ  پوزیجهش    ي ای در 

ها سرطان در آن   ای کولون    پیکه پول  یکسان  ای نبوده و    زیآمتیها موفقآن 

 ی لیفام  جوراثت اتوزوم مغلوب تطابق دارد (پدر و مادر با ازدوا  يبا الگو

  ی م یستوشیمونوهی ا کیخاص). تکن ییایمربوط به منطقه جغراف ماریب ای 

بررس ن   ویرشآ  يتومور  يهانمونه  یامکان  را  م  زیشده  .  آوردی فراهم 

زده    نیتخم  100به    یک  گوتی با جهش هتروز  تیجمع  یبی تقر  وعیش

با    پوزیپول  داراي  یشخص  کهیزمان  نی بنابرا.  شودیم  MYHمرتبط 

م  يغربالگر  شود،ی مداده    صیتشخ را  و    يرو  توانی جهش  همسر 

 نه ی کامل احتمالاً هز  يغربالگر. گرچه  انجام داد  زیبستگان درجه اول او ن

 یلیازدواج فام  يبالا  وعیبا ش  یفرهنگ  يهااما در گروه   ،بر خواهد بود

ح  تیاهم  اریبس طول  در  کولون  سرطان  بروز  خطر    ک ی   اتیدارد. 

  MYHدوگانه) ژن    گوتی هتروز  ای (  گوتی وزجهش هم   يشخص دارا

خطر ممکن    شی افزا  ن ی که ا  ،زده شده است  نیتخم  %100  ، یسالگ  60تا  

  56و55داشته باشد. ت یسال اهم 55است تنها در افراد با سن بالاتر از 

پا   يهاپ یپول درجه  با  د  ی نییسبک  با    يسپلازی از  است  ممکن 

برنامه    یکولونوسکوپ با  بار در سال مد  ای   کی منظم،  شوند.    تی ری دو 

تشخ  دی با  ی کولونوسکوپ  نیاول زمان  سن    ای   صیدر    ی سالگ  25در 

تظاهر    یسالگ  35از    پس  نیها در سنسرطان   %95  رای ز  رد،یصورت گ

برخابندی یم در  پول  سرطانموارد    ی.  بدون  است  قابل    يهاپ یممکن 

افراد   يبرا را یکولکتوم ی برخ لی دل نی. به همابدی بروز  نیشیپمشاهده 

از   .کنندی م  هیتوص  گوتی هموز استفاده  با  باید  دوازدهه  و  معده 

ارزیابی   مورد  جانر  سن  گاسترودئودنوسکوپی  شروع  بگیرند.  قرار 

پس از  ها، ممکن است  احتمال بروز سرطان کولورکتال در هتروزیگوت 

ی   55 افزایش  بابدسالگی  زمان    یکولونوسکوپ  نیاول  مارانی.  در  را 

منظم هر    يهای کولونوسکوپ. پس از آن،  دهندی جهش انجام م  ییشناسا 

  57.ابدی ی ادامه م یسالگ 80پنج سال تا سن 

 ی کولون  يدنوماآپوز یپول  اب (Gardner Syndrome) سندروم گاردنر

سندروم    نی شود. ای مشخص م  یخارج کولون   يهاهمراه با زخم   یارث

  ي هاپ یلواز پ  ياست و تعداد  یدنوماتوزکولآ  پوزیحاصل جهش ژن پول

پول،  یکولون لکوس ژن  با جهش  باشد.  ی م  یدنوماتوزکولآ  پوزیمرتبط 

روده تظاهرا  خارج  معمول  آدنوماتوز    پوزیپول  مارانی ب  %20در    يات 

دنداناشامل    یخانوادگ اختلالات  و   ،یپوست  يهازخم   ،یستئوما 

 ینیب  يبرومایوفی نژآدرنال و  آ  يدنوماآ،  CHRPE  ،دسموییدي  يتومورها

 یآدنوماتوز خانوادگ  پوزیپول  مارانی هرحال، اگر بهب  58-65.نداگزارش شده 

دهند  یمفصل  یکی زیف  و  يولوژی راد  شاتی زماآ  ن ی ا  شتریب  ،انجام 

میژگی و نشان  را  بیها  عبارت سندروم گاردنر  روتهدهند.    ن یصورت 
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زخم  ییهاخانواده   يبرا روده  يهاکه  استفاده   ياخارج  دارند  واضح 

درصورتیم ب  کهی شود،  گاردنر  زه سندروم  پول  یرگروه ی عنوان    پوز یاز 

  66.ردیگیمورد توجه قرار م یآدنوماتوز خانوادگ

تورکوت    لهیوسه بار ب   نیاول (Turcot Syndrome) سندرم تورکوت

  ي تومورها   شرفتیپ  لهیوسه ب  يماریب  نی گزارش شد. ا  1959در سال  

مرکز  ستمیس  هیاول گل  ،يعصب  و   یچندفرم  وبلاستومایمانند 

تعداد با  همراه  و  آکولورکتال    يهاپ یلوپ   يمدولابلاستوما،  دنوما 

تورکوت نیمشخص م  کیکولون  ينومایدنوکارسآ   I  وعشود. سندروم 

نسبتا کم و سرطان    یکولون  يهاپی لوپ  ال،یگل  يوجود تومورها  لهیوسهب

م نوع  ی مشخص  تورکوت  سندروم  پ  لهیوسهب  IIشود.    پ ی لوهزاران 

  ن یارتباط ب  67-69گردد.ی م  نییخطر مدولابلاستوما تع  شی و افزا  یکولون

  ه ی نوع جهش لا دواز  ییکولورکتال چندتا يدنوماآو   يمغز يتومورها

م  ای زا پولردیگی نشات  ژن  جهش  ژن    ای   یدنوماتوزکول آ  پوزی:  جهش 

  ی نیبال  از نظر  "سندروم تورکوت"هرحال، عبارت  ه عدم تطابق. ب   میترم

کولون واضح    یلیفام  يهاسرطان  ک یژنت  فی با تعر  رای ز  ،ستیدار نامعن

آدنوماتوز    پوز یو پول  نچیدو سندروم ل  با هر  يمغز  ي است که تومورها

  ، یاندوسکوپ  يتکنولوژ  در  ریاخ  يهاشرفت یپ  70مرتبط است.  یخانوادگ

  دستگاه معده   یبررس،  دوبالونه  یکپسول و اندوسکوپ  ی شامل اندوسکوپ

  ، شتر یکند. مطالعات بی م  لیتسه  اتییو با جز  عیوس  ف یرا در ط  ياروده

د کرد تا  نتر خواهرا واضح   یاندوسکوپ  د ی جد  يهاي تکنولوژ  لیپتانس

ب  يهاي استراتژ افزاآپولیپوز    ماران یمراقبت  را   ش ی دنوماتوز خانوادگی 
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Familial adenomatous polyposis is characterized by over 100 colorectal adenomas in 

the colorectum. The disease equally affects both sexes, with an incidence estimated 

at 1.14025-1.8300. The disease is premature in people with familial adenomatous 

polyposis. Patients suffering from familial adenomatous polyposis have a range of 

extra-intestinal diseases such as papillae, gastric, small intestine, and duodenal 

polyps; cutaneous wounds (lipomas, fibromas, and epidermoid cysts); desmoid 

tumors; osteomas; nephroderma retinal pigment epithelium, including 

hepatoblastoma and thyroid cancers; and pancreas, biliary system, and brain cancer. 

Familial adenomatous polyposis is characterized by >100 polyps in the colon that are 

often observed on the left side of the colon and rectum. A germline mutation in the 

adenomatous polyposis coli gene that can be clinically and genetically diagnosed is 

responsible for this disease. Several methods are available for testing the 

adenomatous polyposis gene. Whole-gene sequencing of all adenomatous polyposis 

coli exons and exon-intron boundaries with maximum sensitivity for determining 

adenomatous polyposis coli mutations is not affordable. Another method, the protein 

shortening assay, correctly identifies 80% of the mutations in families who show 

familial adenomatous polyposis and is less expensive than complete gene 

sequencing. The application of a COX-2 inhibitor for chemical prevention is limited 

in patients showing familial adenomatous polyposis because of cardiovascular 

toxicity. Aspirin does not negatively impact cardiovascular diseases and is even used 

as primary pharmacotherapy in patients who demonstrate cardiovascular risk factors.   

After 55.7 months of the diagnosis in hereditary CRC carriers, the incidence of 

cancer can be decreased by a dose of 600 mg/day aspirin for 25 months. After 

diagnosis, patients should undergo prophylactic proctocolectomy or ileoanal pouch. 

Undiagnosed patients having a family history of FAP must be referred to a genetic 

counselor and enrolled in optimal genetic and clinical surveillance programs. Recent 

advancements in endoscopic technology, e.g. high-resolution endoscopy, double-

balloon endoscopy, and capsule endoscopy have enabled the comprehensive study 

of the gastrointestinal tract. Despite the limited evidence, more studies on these novel 

endoscopic technologies may modify the surveillance strategies for FAP patients. 
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