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Les objectifs  

ü Données épidémiologiques 

ü Les différents niveaux de risque de cancer colorectal 

ü Cas clinique 

ü Syndromes de prédisposition génétique au cancer colorectal 



Cancer colorectal (CCR) en France  

Incidence 

  40 500 nouveaux cas en France en 2011 

  entre 1975-2011: augmentation nette de lôincidence  

      Ÿ de 25 000  ¨ 40 500 nouveaux cas 

 

 

Mortalité 

   17 500 décès par cancer colorectal estimés en France en 2011 

+  50% 

Source INCa 2011 



 

ÅEn France, risque de CCR élevé (idem Europe de 
lôOuest, Etats-unis, Australie, Japon) 

 

Å40 % cancer du rectum, 60% cancer du colon 

 

ÅCCR rare avant 50 ans (< 6%) 

 

ÅRatio cancer colique homme / femme à 1.06 

 

 

 

Incidence du CCR  



75 % 

15 à 20 % 

3 à 5 % 
1 % 

Sujets à risque moyen 

Âge compris entre 50 et 75 ans 

sans ATCD significatif  

Prob CCR 50-74 ans : 3.9% et 2.7 % 

Sujets à risque élevé 

ATCD personnel ou familial 

de polypes ou de cancer 

MICI  

Prob CCR vie : 10-25 % 

PAF 

Prob CCR 100% 

Syndrome de Lynch   

Prob CCR à 70 ans : 38% et 31% 

 

Sujets à risque très élevé = formes familiales 

Les différents niveaux de risque  

1% 



Les sujets à risque très élevé  
de cancer colorectal  

ÅLa polypose colique adénomateuse (APC, MutYH) 

ÅLe syndrome de Lynch  

ÅLa polypose juvénile 

ÅLe syndrome de Peutz-Jeghers 

 

 Recommandations ANAES 2004 



Polypose adénomateuse familiale liée à APC 

)Affection héréditaire à transmission autosomique dominante 

Pénétrance forte ( > 90 %) 

Monogénique; mutation germinale du gène APC 

Å Polypose recto-colique 

Å Manifestations extra-digestives : 
  tumeurs desmoïdes, lésions cutanées, HCEPR,  

  carcinome papillaire de la thyroïde  

Å Manifestations digestives « extra-colorectales » 

polypose fundique GK, polypes antraux,      

polypose duodénale, polypes intestin grêle 

) Phénotype caractéristique               Diagnostic aisé 



La polypose rectocolique  



Autres manifestations phénotypiques  

Hypertrophie de lõ®pith®lium 

pigmentaire de la rétine 

Lésions dermatologiques 

Kystes épidermoïdes; lipomes 

Tumeurs desmoïdes 

Manifestations digestives extracolorectales 

Polypose fundique 

Glandulo-kystique 

Polypes duodénaux 

adénomateux 

http://www.sfed.org/documents_sfed/images/netfmc/du_tm_adenome_2.jpg


Le gène APC 

) Localisation en 5q21 

 

) Composé de 15 exons 

 

) Néo-mutation dans 10 % des cas environ 

 



Le gène APC  

Schéma des 15 exons du gène APC 

J.C Saurin. GCB 2008; 32, S158-165 

 



)Absence de test biochimique  

 

)Prélèvements sanguins, frottis jugaux 

 

) Mutation constitutionnelle du gène APC identifiée 

dans environ 90 % des cas 

 

 

Polypose adénomateuse familiale liée à APC 



ÅDépistage génétique des apparentés dès 10-12 ans 

ÅDépistage endoscopique annuel dès 10-12 ans, avec 
chromoendoscopie 

ÅFOGD et duodénoscopie dès 20 ans Ò 3 ans 

ÅPalpation thyroïdienne annuelle +/- échographie 

ÅChirurgie prophylactique colique vers 18-20 ans ou 
avant si forme profuse ou histoire familiale particulière 
+/- conservation rectale 

ÅSurveillance du réservoir et du tractus digestif haut 

PAF: recommandations  

Recommandations ANAES 2004, GENMAD 2008, INCa 2009 



Polyposes adénomateuses liées à MutYH  

ÅDescription récente (2002-3) 

ÅMutYH: g¯ne de r®paration de lôADN 

ÅTransmission autosomique récessive 

ÅMutation bi-allélique de MutYH: tableau proche de 
polypose classique 

ÅRisque dôad®nomes duod®naux et de l®sions extra-
digestives classiques (adénomes sébacés, tumeurs 
desmoµdes, dents surnum®raires, HCEPRé) 

 

INCa  2011 



 
ÅColoscopie avec chromoendoscopie à 20 ans, 25 

puis 30 ans si normales puis tous les 2 ans 
ÅDuodénoscopie avec chromoendoscopie à 25 ans, 

30 ans puis tous les 2 ans. Dissociation colon-
duodénum. Classification de Spigelman modifiée 

ÅConsultation dermatologique 
ÅChirurgie colique carcinologique selon évaluation 

endoscopique  
 
 
 
 
 

Recommandations INCa 2011 
 

 
 

 
Recommandations INCA 2011  

 polypose liée à MutYH  
 



Syndrome HNPCC ou syndrome de Lynch  

 Affection héréditaire à transmission autosomique dominante  

  Mutation germinale au niveau dôun des g¯nes codant 

     pour une protéine impliquée dans le processus de 

     réparation des mésappariements de l ôADN 

  hMLH1 (3p21.3) +++; hMSH2 (2p22-p21) +++; hMSH6, hPMS2 


