Prof. Jean Christophe SAURIN

Polypose coligue en dehors des PAF

Connaitre les différentes polyposes
Connaitre leur potentiel de dégénérescence
Savoir comment les surveiller, les traiter,
et comment les dépister
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Histologie

Adénomes : polypose attenuée, MYH > 1/8000
Hyperplasique ou festonne : 1/ 3000

Hamartomes

-Peutz-Jeghers

_P0|ypose Juven”e 1/ 100 000 a 200 000

-Maladie de Cowden



Maladies rares.....

‘ Deéfaut de diagnostic : hamartomatoses

‘ Deéefaut de prise en charge

‘ Multi-organes : collaboration de plusieurs spécialistes



Maladie de Peutz-Jeghers

Lentiginose: 100 %
formes classiques

Meédecin
référent +++

Généticien

STK11, K19
Hamartomes : Autres 70-80 %
-Estomac : 20 % spécialistes +++
-Gréle : 90 %

-Cblon : 40 %



Peutz-Jeghers : aspects endoscopiques




Colon

Estomac

Gréle

Pancréas

Peutz-Jeghers : risques digestifs

Risque
cumulé Kc

40 %
30 %

13 %

36 %

Survelllance

Colo/ 2 ans

Gastroscopie/ 2
ans, cartographie

Capsule
Entéroscanner
Chirurgie
Double ballon
2

Deéebut

15 ans

15 ans

5 ans






Cowden

Macrocéphalie
Papillomatose
cutanéo-muqueuse

Meédecin
réferent

Généticien

PTEN, K10
Hamartome
-Estomac Gynéco
-Colon Endocrino
-Duodénum

Hyperkeratose oesophag.
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Cowden : aspects endoscopiques
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Cowden : Risques digestifs

Cancer colorectal :
-Cas décrits Cancer gastrique :
-Souvent tard (> 50 ans) Aucune donnée
-1 cas sur hamartome

Surveillance digestive ?
30 ans et tous les 5 ans ?



SNC

Autisme

Retard mental
Hamartome cérebelleux
Hydrocéphalie
Malformations vasculaires

Macrocéphalie
Malformations osseuses

Thyroide :
Goitre, cancer
Suivi des 10 ans

Carcinome mammaires
Suivi des 18 ans

Tumeurs du rein
Suivi : 30 ans



Examen clin. Normal
Rendu-Osler

Hamartomes
-Estomac
-Cblon

Reéferent =

Généticien

Smad4, K 18
BMPR1, K 10
60 %

Autre
spécialiste :
NON



Genotype important
Pour I’ estomac
Smad 4 / BMPR



Polypose juvenile : risques digestifs

Risque Surveillance Deébut
cumulé
Colon 34 % Colo/ 2 ans 15 ans
Estomac 25 % Gastroscopie/2 15 gns

ans, cartographie

Polypectomie : <20 -30 hamartome

Colectomie : polypose diffuse
Estomac : selon le gene (Smad4), I’aspect, I’histologie



Polyposes hyperplasiques et festonnées

20 polypes hyperplasiques < 5 mm colon gauche

Polypose hyperplasique diffuse colique, <5 mm,
prédominance gauche

Polypose festonnée, souvent > 1 cm,
prédominance droite

A

Genetique : aucun gene responsable connu, contexte familial
de cancer colorectal, transmission incertaine

Facteur exogene : tabac ++
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Attitude pratique 1 - Enquéte genétique ?

2 - Absence de pathologie extracolique

3. Polypose hyperplasique diffuse coligue, <5 mm,
prédominance gauche

Surveillance rapprochée, biopsies nombreuses
Colectomie si DHG

4, Polypose festonnee, souvent > 1 cm,
prédominance droite

Résection :
- Faisabilité endoscopique (< 20 léesions ? )
- Colectomie



Polyposes hamartomateuses
1. Connaitre ces maladies rares et savoir ou trouver I’information
Recommandations accessibles +++
2. Définir le role du gastroentéerologue :

Médecin référent (organise le suivi global ) ?
ou realise seulement la surveillance endoscopique

3 Travail multidisciplinaire :
Geénéticien + autres spécialistes (gynécologue, endocrinologue)
Polyposes festonnees et hyperplasiques

Speécifiques du gastroenterologue:
savoir les diagnostiquer ++, surveillance et traitement au cas par cas



Complexité du suivi

Peutz-Jeghers

Cowden

P. Juvénile
P. Hyperplasique

P. Festonnée

>

Responsabilité du gastroentérologue
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Polyposes hamartomateuses

Connaitre ces maladies rares et savoir ou trouver l'information
Recommandations accessibles +++

Définir le réle du gastroentérologue

Médecin reférent (organise le suivi global) ?

Ou réalise seulement la surveillance endoscopique

Travail multidisciplinaire

Généticien + autres spécialistes (gynécologue, endocrinologue)

Polyposes festonnées et hyperplasigues

Spécifiques du gastroentérologue
savoir les diagnostiquer ++, surveillance et traitement au cas par cas
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