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DEFINITION

Maladie héréditaire a transmission autosomique
dominante

Rare : 1 personne / 15000

1950 : premiere description par Gardner

1990 : identification de la mutation del 5g du
gene Adenomatous Polyposis Coli (APC) de la
Polypose Adénomateuse Familiale (PAF)



MANIFESTATIONS CLINIQUES

Ostéomes (face) : 50 a 90%

Kystes épidermoides, sébacés : 50%
Anomalies dentaires : 10 a 30%
Tumeurs desmoides : 10 a 15%

Polypes gastro-intestinaux (sauf
ocesophage)

Taches pigmentaires rétiniennes : 70 a
80%

Et aussi :
Retard mental

Carcinome papillaire de la thyroide (2 a 3%)

Vasen 2008



POLYPOSE COLIQUE

Adénomes multiples (> 100)

Atteinte de toute la muqueuse
colorectale

Apparition entre 13 et 25 ans

Dégénérescence carcinomateuse
inéluctable

100% de cancers colorectaux (CCR) avant
40 ans

Objectif = diminution voire disparition
du risque de CCR

Penna 2002
Olschwang (EMC)



PRISE EN CHARGE COLORECTALE

Enquéte familiale (diagnostic génétique)

Dépistage endoscopique
Coloscopie totale avec chromoscopie
des ’'age de 10 ans
annuel jusqu’a 50 ans

Chirurgie prophylactique d’éxérese colorectale

Bretagnol 2008



QUAND PROPOSER LA CHIRURGIE ?

Age
RR de CCR >>1 a partir de 20 ans
Rares cas avant 15 ans
risque significatif apres 25 ans

Aspect des polypes
Taille > 5 mm
Composante villeuse
Dysplasie de haut grade
RR = 2,3 si nombre de polypes coliques > 1000
RR = 4,6 si nombre de polypes rectaux > 20

Génotype
Role de la mutation en 5’ du codon 1250 ?
(codon 1309 +++)

Church 2001

Lefevre 2009



QUELLE CHIRURGIE PROPOSER ?

2 possibilités
Coloproctectomie totale avec anastomose iléoanale
(CPT+AIA)

Colectomie totale avec anastomose iléorectale
(CT+AIR)

Abord laparoscopique possible dans les 2 cas
Larson 2008

I1éostomie terminale et 1léostomie continente
jamais indiquée en premiere intention
sauf incontinence anale sévere



CPT + AIA J

Exérese de toute la muqueuse a risque

Réservoir 1léal en J = 300 mL

Exérese du mésorectum ?
Dissection possible (hors cancer) prés de la musculeuse
sauf si
Dysplasie sévere
Polype > 3cm
Age > 30 ans

+ iléostomie de protection
Selon comorbidités (dénutrition, corticothérapie)
Selon conditions locales :

Anastomose sans tension

Réservoir bien vascularisé (conservation de ’'arcade

paracolique)
Penna 2002



CPT + AIA

AIA manuelle avec

(R mucosectomie :

L\ s Par voie transanale

‘ Débute sous la ligne pectinée

/ Emporte la muqueuse
77 glandulaire rectale et
transitionnelle

L | | AIA mécanique
AT \ Conservation de la muqueuse
|

transitionnelle
Moins de troubles de la continence

Mais conserve de la muqueuse
pathologique ?

Lovegrove 2006



CT + AIR

Pas de dissection pelvienne = moins de
complications

Mais risque de CCR : 256% a 25 ans

Facteurs déterminants :
Longueur du moignon rectal > 7 cm
Durée du suivi > 10 ans |
Age > 44 ans -
Densité de la polypose 2,
Possibilités de surveillance P

) Surveillance du moignon rectal +++

Penna 2002



CPT + AIA vs CT + AIR

Risque de cancer sur moignon rectal

Polypes du réservoir iléal : 30 % a 3 ans Parc 2004
Cancers sur anastomose (3/5 sur muqueuse rectale
restante)

Transformation AIR en AIA Penna 1993

Parfois techniquement infaisable (cancer du rectum,
tumeur desmoide) : 10%

Morbimortalité
Taux de complications post-opératoires augmenté
si dissection pelvienne (AIA)

Amélioration des résultats de ’'AIA avec le temps
Aziz 2006



CPT + AIA vs CT + AIR

Résultats fonctionnels et qualité de vie
Fréquence des selles et incontinence anale diminués
si conservation de la charniere recto-sigmoidienne

(AIR)

el Olsen 2003
Fertilité et accouchement

Baisse prouvée apres AIA
Césarienne conseillée avec AIA



INDICATIONS

Tuhle [ Summary of ndicatsons and comtramlicatson, advantages and demlvaitages of surgieal opthons fof patests with FAP

Church 2006
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INDICATIONS

Bretagnol 2008

> 1000 adénomes coliques
> 20 adénomes rectaux

6 a 19 polypes rectaux

Femme jeune

CPT + AIA
\‘

< 1000 adénomes coliques
< 5 adénomes rectaux

CT + AIR
—

* Dysplasie sévere
» Polype > 3cm
« Age > 30 ans

Surveillance :
réservoir

AlA manuelle
avec mucosectomie
ou AlA mécanique

Surveillance :
moignon rectal




CONCLUSION

Colectomie a 20 ans
AIR ? Femme jeune, suivi du moignon rectal ++
Suivi a vie et interventions multiples

Génotype et conseil génétique ++ : formes
atténuées
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