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•• Carlo, 32 anni, origini abruzzesiCarlo, 32 anni, origini abruzzesi

•• Ottobre 08 colonscopia ambulatoriale richiesta Ottobre 08 colonscopia ambulatoriale richiesta 
dal curante per familiaritdal curante per familiaritàà per ADK del colon per ADK del colon 

•• All'anamnesi il paziente riferisce che lo zio All'anamnesi il paziente riferisce che lo zio 
paterno paterno èè stato operato di neoplasia del colon stato operato di neoplasia del colon 
all'etall'etàà di sessant'annidi sessant'anni



•• ��������������������������

rettoretto: polipo sessile 3 mm: iperplastico: polipo sessile 3 mm: iperplastico
sigmasigma: polipo sessile 4 mm: ATDL: polipo sessile 4 mm: ATDL
trasversotrasverso: polipo sessile 4 mm: ATDL: polipo sessile 4 mm: ATDL
ascendenteascendente:  scarsa pulizia. Due polipi sessili di :  scarsa pulizia. Due polipi sessili di 
33--4 mm (uno iperplastico e l'altro ATDL); un 4 mm (uno iperplastico e l'altro ATDL); un 
polipo sessile di 7 mm, asportato con ansa polipo sessile di 7 mm, asportato con ansa 
diatermica (ATVDL); due polipi piatti di 4diatermica (ATVDL); due polipi piatti di 4--5 5 
mm (entrambi ATDL)mm (entrambi ATDL) ��
ciecocieco: inesplorabile per pessima toilette  : inesplorabile per pessima toilette  
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•• Carlo Carlo èè figlio unicofiglio unico
•• Madre affetta da neoplasia mammariaMadre affetta da neoplasia mammaria
•• Padre, 59 anni, in buona salute, Padre, 59 anni, in buona salute, èè in attesa di in attesa di 

eseguire la colonscopia, ha effettuato un'EGDS eseguire la colonscopia, ha effettuato un'EGDS 
con riscontro di con riscontro di ““polipipolipi””

•• Nonno paterno morto in guerra, nonna paterna Nonno paterno morto in guerra, nonna paterna 
morta di ictus cerebri  morta di ictus cerebri  
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CO 60                                                         SEN 55                                                        

Dec. < 30 aa
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•• I dati a disposizione sono giI dati a disposizione sono giàà sufficienti a sufficienti a 
motivare l'esecuzione di un test genetico? motivare l'esecuzione di un test genetico? 

•• FAP Attenuata o Sindrome Ereditaria del Flat FAP Attenuata o Sindrome Ereditaria del Flat 
Adenoma?Adenoma?

•• Necessari altri elementi, es.: maggiori dati Necessari altri elementi, es.: maggiori dati 
anamnestici familiari; ripetizione colonscopia anamnestici familiari; ripetizione colonscopia 
nel probando in condizioni di migliore toilette nel probando in condizioni di migliore toilette 
intestinale; attendere esito della colonscopia intestinale; attendere esito della colonscopia 
del padre e sottoporre ad indaginedel padre e sottoporre ad indagine
colonscopica i figli dello zio paterno?colonscopica i figli dello zio paterno?
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•• Variante della FAPVariante della FAP
•• Sindrome ereditaria autosomica dominanteSindrome ereditaria autosomica dominante
•• Mutazione germinale nelle porzioni terminali Mutazione germinale nelle porzioni terminali 

del gene APC (5q21del gene APC (5q21--22)22) ��
•• Sviluppo di un numero di adenomi del colon Sviluppo di un numero di adenomi del colon 

inferiore a 100, a volte anche a 20inferiore a 100, a volte anche a 20
•• PiPiùù frequente distribuzione degli adenomi nel frequente distribuzione degli adenomi nel 

colon destrocolon destro



•• Possibile crescita piatta o depressa dellPossibile crescita piatta o depressa dell’’adenomaadenoma
•• Sviluppo degli adenomi ad unSviluppo degli adenomi ad un’’etetàà pipiùù avanzata che avanzata che 

nella FAPnella FAP
•• Insorgenza del cancro piInsorgenza del cancro piùù tardiva che nella FAP tardiva che nella FAP 

(circa 15 anni), ma pi(circa 15 anni), ma piùù precoce del cancro precoce del cancro 
sporadico (circa 10 anni)sporadico (circa 10 anni) ��

•• Manifestazioni extraManifestazioni extra--coliche come nella FAPcoliche come nella FAP
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•• DifficoltDifficoltàà a riconoscere il polipo piatto, scarsa pulizia a riconoscere il polipo piatto, scarsa pulizia 

colon destro, colonscopia incompleta: perdita o colon destro, colonscopia incompleta: perdita o 

ritardata diagnosi del flat adenomaritardata diagnosi del flat adenoma

•• Idonea toilette intestinale, opportuno training Idonea toilette intestinale, opportuno training 

endoscopico dellendoscopico dell’’operatore, utilizzo di coloranti vitali, operatore, utilizzo di coloranti vitali, 

di colonscopi a magnificazione ddi colonscopi a magnificazione d’’immagine, di nuove immagine, di nuove 

tecnologie di recente introduzione in endoscopia (es. tecnologie di recente introduzione in endoscopia (es. 

NBI, confocale laser): miglioramento diagnostico  NBI, confocale laser): miglioramento diagnostico  



�& ������'��& ������'�

�� �����������	
���

���
���
���

����
����
�	�������������	
���

���
���
���

����
����
�	��
����	
����
�
��
��
��
���
���	
��
�
	��
��
������	
����
�
��
��
��
���
���	
��
�
	��
��
��
����
����
��	
����
���������	
��������������	��	
����
���������	
��������������	��

	
����	�
�
	
����	�
��� ��
����������	

�
	
���
����������	

�
	
�
�������

�
����������

����
��
	��

�����������

�
����������

����
��
	��

����
������������
����������������
��	���������������
����
����������������
��	���������������
����
����
����������	����

�

���

�	���������
����������	����

�

���

�	�����


������������
�������
����
���	���	���
������

������������
�������
����
���	���	���
������



GrazieGrazie


