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AİLESEL ADENOMATÖZ 
POLİPOZİS. MUTYH İLİŞKİLİ 

POLİPOZİS VE LYNCH SENDROMU

AİLESEL ADENOMATÖZ POLİPOZİS

Giriş
Ailesel adenomatiz polipozis(AAP) tipik ola-

rak 100 dan fazla adenomatöz kolorektal polipo-
zisle karakterizedir(1). Prevelansı 1/8000-1/18000 
de bir kişi olup kolorektal kanserlerin yüzde birin-
den azından sorumludur(2).

AAP 5. Kromozomda yer alan tümör süpresör 
APC(adenomatöz polipozis koli) geninin germli-
ne mutasyonunda gözükür(3). AAP otozomal do-
minant olarak kalıtlır. Kolonik polipler tüm hasta-
larda görülürken extrakolonik bulgular hastadan 
hastaya farklılık gösterebilmektedir. Hastaların 
%25 e ulaşabilen oranında aile öyküsü olmaksızın 
de novo APC mutasyonu olabilir. Somatik APC 
mutasyonları da kolorektal kanserlerin %80 inde 
gözükmektedir(2).

APC genindeki mutasyonun lokalizasyonu 
poliplerin sayısını, kanser gelişme riskini, kanser 
oluşma yaşını, sağ kalımı ve extrakolonik bulgu-
ları belirler. Kodon 163- 1393 arası klasik AAP 
ile ilişkilidir. Atenue AAP tablosunda ise genel-
de APC geninin 5’ ve 3’ bölgelerinde mutasyon 
bulunur(4).

Klinik özellikler

1-) Kolonla İlişkili Bulgular

Klasik AAP
Diffuz polipozis tipik olarak 2. veya 3. dekad-

da başlar. Ortalama poliplerin gelişme yaşı 16 dır. 

Hastaların tamamında tedavi edilmezse kolorek-
tal kanser oluşur. Ortalama kanser oluşma yaşı 39 
dur. Hastaların %40 ında senkron tümör mevcut 
olup %80 vakada tümör sol kolon yerleşimlidir. 
Adenomlar yapı olarak sporadik vakalardan farklı 
olmayıp genç yaşta hastada ortaya çıkmaları ve çok 
sayıda olmaları nedenli kanser kaçınılmazdır(5).

Attenue AAP
Atenue AAP 10 99 arası poliple karakterizedir. 

Adenomlar ortalama 44 kanser ise 58 yaşında sap-
tanır. Klasik forma göre proximal kolonda kan-
ser oranı daha fazladır. Klasik forma göre kanser 
oranı daha düşük olmakla beraber yine de yaşam 
boyu kolon kanseri riski %80 civarındadır(6).

2-) Extrakolonik Bulgular

Gastrik polipler
Fundik gland polipleri çoğu AAP hastasında 

gözükür. Bazı hastalar yüzlerce poliple prezente 
olur(7). Fundik gland polipleri sapsız 1 cm den 
küçük poliplerdir. Düşük dereceli displastik alan-
lar içerebilmelerine rağmen kansere dönüşmeleri 
nadirdir. Gastrik adenomlar ise antrum yerleşim-
li olup daha nadir ve az sayıda gözlenebilmeleri-
ne karşın kanser riski taşımaktadırlar(8). Ayrıca 
proximal gastrik polipozis ve mide kanseriyle 
prezente olan özel bir sendrom da mevcuttur. Bu-
rada APC geninin promoter 1B lokalizasyonunda 
mutasyon mevcuttur. Hastalar fundus ve korpusta 
yüzlerce polip ve mide kanseriyle prezente olur-
lar. Klasik AAP farklı olarak kolonda polipozis 
beklenmez(3).
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Lynch sendromlu bireylere Muir Torre ilişkili 
bening-malign sebase tümörler ve kütanöz kera-
toakantoma taraması için yılda bir cilt muayenesi 
yapılmalıdır. Ayrıca diğer cilt kanserlerinde de ar-
tış olabileceğinden mümkünse UV ışından kaçın-
maları önerilir(36).

Pankreas kanserine yönelik rutin tarama öne-
rilmez. Ancak Lynch sendromu olup pankreas kan-
seri öykülü yakını olanlarda tarama önerilir. Tara-
ma yaşı ve yöntemi hasta bazlı planlanmalıdır(37).

Olası santral sinir sistemi tümröleri açısından 
yıllık nörolojik muayene yapılmalıdır.

Meme ve prostat kanseri için de artmış 
risk olduğu bilinmekle birlikte özel bir tarama 
önerilmemektedir(14).

Histerektomi ve bilateral salpingooferektomi 
çocuk istemi olmayanlar veya menopoz sonrası 
olanlarda önerilir. Profilaktik kolektomi kolonos-
kopi normalse gerekmemekte olup kolonoskopi 
takibi istemeyenler için önerilebilir.
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