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 1اردکاًی ضاکز ، سّزا1، هْزی خاتوی1طْواسبی ، هزین1افخوی عقذا ، الْام1*هحوذهْذی حيذری

 

 
 هزٍریهقالِ 

 

  

 اتٛظٚٔبَ ثعضي، ثهٛضت ضٚزٜ ؾطعبٖتطیٗ ؾٙسضْ  اذتلاَ اضحی اؾت وٝ ضایذ یه(FAP) ی پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ ذب٘ٛازٌ هقذهِ:

 ػبُٔ انّی غ٘تیىی ایزبزػٙٛاٖ  ثٝوِٛی(،  آز٘ٛٔبتٛظ )پِٛیپٛظ APCزض غٖ  غضٔیٙبَٞبی  . زض اثتسا، رٟفضٚز قٕبض ٔیٝ ث غبِت

FAP ٚ ،غٖ بت ثؼسیٔغبِؼ عی ِیقٙبذتٝ قس ،MutY ا٘ؿب٘ی (MYH) ػٙٛاٖ ػبٔ ٘یع ثٝ ٔغّٛة، اتٛظٚٔبَ ثب اٍِٛی ُ

ٚ  FAP قٛز. قٙبذتٝ ٔی MutYH (MAP)ػٙٛاٖ پِٛیپٛظ ٚاثؿتٝ ثٝ  ثٝ ، وٝ ٔؼٕٛلاًٌطزیسایٗ ثیٕبضی ٔؼطفی  وٙٙسٜایزبز

MAP  ْٔٙزط ثٝ  ٚیبثٙس  تظبٞط ٔی ؾبَ 40 تب 35 ٔتٛؾظ ؾٗ زض ،وِٛٛضوتبَزض آز٘ٛٔبتٛظ   پِٛیپ نسٞبثب قطٚع ظٚزٍٞٙب

 زؾتٍبٜ ٞبی پِٛیپزض ثطذی اظ ثیٕبضاٖ ػلاٜٚ ثط  ٌطز٘س. ٔی (CRCوِٛٛضوتبَ )ضیؿه اثتلا ثٝ ؾطعبٖ  تٛرٟی زض لبثُافعایف 

وِٛٛ٘ی زیسٜ  ذبضد ٞبی ثسذیٕی ؾبیط ٚ زؾٕٛئیس تٛٔٛضٞبی قجىیٝ، ضٍ٘سا٘ٝ اپیتّیْٛ ٔبزضظازی زض ٞیپطتطٚفی ٌٛاضـ،

افطاز ٔجتلا ثٝ حبَ،  ثب ایٗاؾت.  ٞبی آ٘سٚؾىٛپی ٚ رطاحی اظ عطیك ضٚـ ،ٌٛ٘ٝ ثیٕبضاٖ زض ایٗ قٛ٘س. ضٚـ زضٔبٖ ٔتساَٚ ٔی

FAP ٖتٕطوع ضٚی تٛنیف ،ایٗ ٔمبِٝ ٔطٚضی ٞسفزضیبفت وٙٙس.  ی ضاثبیؿت ٔكبٚضٜ غ٘تیىی ٔٙبؾج ٔی ،ٞب ٚ ثؿتٍبٖ آ ٚ 

 ٚ Google scholar زض ٔٙبثغ زلیك ثبقس. ثسیٗ ٔٙظٛض، ثب رؿتزٛی ٔی FAP ٚ MAPٚ غ٘تیىی ثیٕبضی  ثبِیٙیٞبی  رٙجٝ

PubMed غ٘تیه ثیٕبضی  ثب ٔطتجظ ٗ ٔمبلاترسیستطیFAP ا٘تربة قس٘س.  

غ٘تیىی آٖ  ػٛأُ اؾت،  قسٜ ا٘زبْ FAP ِٔٛىِٛی ٞبی ٔىب٘یؿٓ وكف رسیسی وٝ زض ٞبی پیكطفت ضغٓ ػّی گيزی: ًتيجِ

 ٔجٙبی اؾت ٕٔىٗ ثیٕبضی، ایٗ غ٘تیه ٚ ِٔٛىِٛی قٙبؾی اؾبؼ ظیؿت اظ تطی ػٕیك زضن. ٔكرم ٘یؿت ثغٛض وبُٔ ٞٙٛظ

 ٞسف ٚ زٞس زض ثیٕبضاٖ تغییط ضا ٘ئٛپلاؾتیه ٞبی ثسذیٕی ٚ ضٚزٜ ٞبی پِٛیپ پبتٛغ٘ع تٛا٘ٙس ٔی وٝ ثبقس رسیسی ٞبی بٖزضٔ

 .ثبقس آیٙسٜ ٞبی زضٔبٖ ثطای احتٕبِی رسیس

 

 APC ،MutYHؾطعبٖ وِٛٛضوتبَ، پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ ذب٘ٛازٌی، تغییطات ٘ٛوّئٛتیسی،  ّای کليذی: ٍاصُ

 
 آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل .اضزوب٘ی ظٞطا قبوط ذبتٕی ٟٔطی، عٟٕبؾجی ٔطیٓ، ، ػمسا اِٟبْ افرٕی ٟٔسی، ٔحٕس حیسضی ارجاع:

-94(: 12) 31؛ 1402یعز ٔزّٝ ػّٕی پػٚٞكی زا٘كٍبٜ ػّْٛ پعقىی قٟیس نسٚلی  .باليٌی پياهذّای ٍ فاکتَرّا ریسک ،(FAP) خاًَادگی

7273. 

                                                           

 .وه زیست شنبسی، دانشگبه یسد، یسد، ایرانگر -1

 3۱15313411 صندوق پستی: ، Heidarimm@yazd.ac.ir :، پست الكترونيكی13531233331 تلفن: نویسنده مسئول(؛*)
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ایزاىّای  ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 هقذهِ

یه ؾٙسضْ اضحی اؾت  (FAP)تٛظ ذب٘ٛازٌی پِٛیپٛظ آز٘ٛٔب

ٞبی ٔتؼسز زض وِٛٛضوتْٛ ٚ افعایف بآز٘ٛٔ اظ عطیك پیكطفتوٝ 

ٚرٛز  چٙیٗ ٞٓ ٚ  (CRC) ضیؿه اثتلا ثٝ ؾطعبٖ وِٛٛضوتبَ

یبثس.  وِٖٛٛ تظبٞط ٔیثبفت غیط اظ  ٞبیی زض ثبفت ػلایٕی

زض اثتسا  (APC) وِٛی آز٘ٛٔبتٛظ پِٛیپٛظٞبی غضٔیٙبَ غٖ  رٟف

ٚ ثب اٍِٛی ٚضاحتی  FAPػٙٛاٖ ػبُٔ ثیٕبضی  ثٝ 1911ض ؾبَ ز

 ٔتؼسزیثؼس، قٛاٞس  . اظ آٖ ثٝ(1,2) اتٛظٚٔبَ غبِت تٛنیف قس

ٚ ػلایٓ  یىی، فٙٛتیپیپبتٛفیعیِٛٛغی، غ٘تیىٞبی  یبفتٝاظ رّٕٝ: 

 ا٘ٝ ٔٙبؾجی زض ثیٕبضاٌٖیط پیف ٞبی ثبِیٙی ٔٙزط ثٝ اثساع ضٚـ

ػٙٛاٖ یىی زیٍط اظ  ، ثMutYHٝ، غٖ 2002قسٜ اؾت. زض ؾبَ 

 ٚ ٔكرم ٌطزیس وٝٛظ قٙبؾبیی قس پٞبی زذیُ زض پِٛی غٖ

ثب اٍِٛی ٚضاحتی  ،FAPٔٙزط ثٝ ایزبز  آٖ، آِّی ٞبی زٚ رٟف

ػٙٛاٖ پِٛیپٛظ  ٔؼٕٛلا اظ آٖ ثٝ وٝ قٛز ٔیاتٛظٚٔبَ ٔغّٛة 

 20 حبَ، ایٗ ثب. (3) زٌطز یبز ٔی MutYH ،(MAP) ٝث ٚاثؿتٝ

 یب ثبِیٙی قٛاٞس ثسٖٚ ،FAP( Denovoظٟٛض )٘ٛ ٔٛاضز% 35 تب

 ثٝ ٕٞیٗ زِیُ، ثب. قٛ٘س ٌعاضـ ٔی ثیٕبض ٚاِسیٗ زض غ٘تیىی

 غطثبٍِطی غ٘تیىی ٞبی پطٚتىُ ثسذیٕی، ذغط افعایف ثٝ تٛرٝ

 تحمیمبت ٘تبیذ. اؾت قسٜ پیكٟٙبز FAP ثٝ ٔجتلا ثیٕبضاٖ ثطای

 ٞبی غٖ ٞبی رٟف  پبتٛغ٘ع ٘مف ٘یع FAP ثیٕبضاٖ زض ٔب لجّی

 زض ضا ای، ٞؿتٝ غْ٘ٛ ٞبی ٘بٞٙزبضی ثط ػلاٜٚ ٔیتٛوٙسضی،

حبَ، زض  ثب ایٗ .(4-7)وطز  تبییس ٌیط ته ٚ ذب٘ٛازٌی ثیٕبضاٖ

ای زذیُ  ٔمبِٝ حبضط، تٕطوع ثط تغییطات غ٘تیىی زض غْ٘ٛ ٞؿتٝ

 اؾت. FAPظایی  زض فطایٙس ثیٕبضی

FAP  ٍِابستِ بAPC (APC-FAP) : FAP ٝٚاثؿتٝ ث

APC (OMIM#175100یه ثیٕبضی اضحی ) ثب اٍِٛی 

چٙسیٗ آز٘ٛٔب زض  ٌؿتطـاتٛظٚٔبَ غبِت اؾت وٝ اظ عطیك 

% اظ تٕبْ 1یبثس. وٕتط اظ  بؾط وِٛٛضوتْٛ، تظبٞط ٔیتؾط

 زٞس تكىیُ ٔی FAP ایٗ ٘ٛع ضاCRC) ) ٞبی وِٖٛٛ ؾطعبٖ

تطیٗ  ٘فط ثٛزٜ ٚ قبیغ 10000 تب 7000 وٝ قیٛع آٖ یه زض ٞط

  .(2)قٛز  ٔحؿٛة ٔیٌٛاضـ پِٛیپٛظ زؾتٍبٜ 

زض یه غٖ ؾطوٛثٍط تٛٔٛضی اؾت وٝ  APC: APC صى

لطاض ٌطفتٝ اؾت. ایٗ غٖ زاضای  5q21-22 ٔٛلؼیت وطٚٔٛظٚٔی

% اظ تٛاِی 75ثٝ تٟٙبیی آٖ،  15اٌعٖٚ اؾت وٝ اٌعٖٚ  15

 ٔٛضزاٌعٖٚ  تطیٗ ػٙٛاٖ انّی ثٝقٛز ٚ وٙٙسٜ ضا قبُٔ ٔی وس

. غٖ آیس حؿبة ٔیٝ ثتیه غضٔیٙبَ ٚ ؾٛٔب ٞبی ٞسف رٟف

APC  2843وسوٙٙسٜ پطٚتئیٙی ثب ( آٔیٙٛاؾیس kDa310  )

عٛض ٔؿتمیٓ ٘مف  ثٝ Wntثبقس وٝ زض ٔؿیط ؾیٍٙبِیًٙ  ٔی

 ،حبٚی چٙسیٗ ایعٚفطْ ػّٕىطزی،. ایٗ پطٚتئیٗ چٙس(8)زاضز 

ثبقس وٝ ثٝ آٖ  ٔی  ٞبی آٔیٙٛاؾیسی زض ؾَّٛ ٔیٗأٛتیف ٚ ز

ٞبی ٔتؼسز زیٍط تؼبُٔ زاقتٝ ثبقس  َٛزٞس تب ثب ِٔٛى اربظٜ ٔی

ی، وٙٙسٜ تٛٔٛض ػٙٛاٖ یه ؾطوٛة ثٝ APC(. پطٚتئیٗ 1 )قىُ

تٙظیٓ  catenin β-اظ عطیك تٙظیٓ ٔٙفی ا٘ىٛپطٚتئیٗ ذٛز

ٔٙزط ثٝ  APCقٛز. پطٚتئیٗ  ٔی

 قسٖ  تىٝ ٚ تىٝ  (Ubiquitination)قسٖٝ تیٙوٛیی یٛثی

catenin –β ٌطزز، ثٙبثطایٗ زض غیبة آٖ ٔی،catenin –β  زض

 زضوٝ  وٙس ٔیبثس ٚ ثب فبوتٛضٞبیی ثطٞٓ وٙف ی ٞؿتٝ تزٕغ ٔی

، تىخیط، یٞبی زضٌیط زض ؾیىُ ؾِّٛ ثطزاضی غٖ تٙظیٓ ٘ؿرٝ

 APCایٗ،  ثط  . ػلاٜٚ (9) ٘مف زاض٘ستٕبیع، ٟٔبرطت ٚ آپٛپتٛظ 

پبیساضی افعایف  ٞب، ٔٙزط ثٝ اظ عطیك تخجیت ٔیىطٚتٛثَٛ

 APCزض ٘تیزٝ غیطفؼبَ ؾبذتٗ زز،ٌط ٔی ٞب ٘یع وطٚٔٛظْٚ

ٚ ٘مم  ٞب یب ػسْ تفطق نحیح وطٚٔٛظْٚ ٘بنحیح تفطقٔٛرت 

 زِیُ  ثٝ FAP ،اوخط ٔٛاضززض . (10) قٛز ٔیتٛظ ٔی فطآیٙس زض

قٛز. افطازی ثب یه  ایزبز ٔی،  APCٞبی غضٔیٙبَ زض غٖ  رٟف

زاضای چٙسیٗ آز٘ٛٔب زض ٘بحیٝ  APCرٟف غضٔیٙبَ زض غٖ 

ؾبظی آُِ  ثٝ زِیُ غیط فؼبَ ایٗ ػلایٓ، ؿتٙس وٝوِٛٛضوتْٛ ٞ

یب اظ  APCٞبی ؾٛٔبتیه زض غٖ  رٟف ثطٚظؾبِٓ زض احط 

ایزبز ( زض ایٗ ِٛوٛؼ LOHٞتطٚظیٍٛؾیتی ) حبِت زازٖ زؾت

اظ افطاز  %80 زض ،تزطثی. اذیطا زض یه ٔغبِؼٝ (11)قٛ٘س  ٔی

یٕی ثیف اظ ٘زض ، ثٛز٘سآز٘ٛٔب  1000وٝ زاضای ثیف اظ  ییٔجتلا

 اظ افطاز% 10زض  ،آز٘ٛٔب ثٛز٘س 999تب  100وٝ زاضای  اظ افطازی

 ،آز٘ٛٔب 19تب  10ثب  ثیٕبضاٖ% اظ 5 زض آز٘ٛٔب ٚ 99تب  20ثب  ٔجتلا

 FAPچٙس وٝ   . ٞط(12) ٔكبٞسٜ ٌطزیس APCرٟف زض غٖ 

٘ٛػی ثیٕبضی ثب ٘حٜٛ تٛاضث اتٛظٚٔبَ غبِت اؾت، أب ثیف اظ 

٘ٛظٟٛض  ٞبی غضٔیٙبَ اظ ٘ٛع ٟفزاضای ر ،% اظ ٔجتلایب25ٖ

(denovo )اظ ظٔبٖ قٙبؾبیی غٖ (13) ٞؿتٙس .APC ثیف اظ ،
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

ٌعاضـ ( زض ایٗ غٖ پبتٛغٖظا ) ثیٕبضی رٟف غضٔیٙبَ 1100

 اظ ٘ٛع تغییطات ٘ٛوّئٛتیسی ٞب رٟف ایٗقسٜ اؾت. اوخط 

ٞبی  وٝ قبُٔ: رٟف ( ٞؿتٙسTruncating)  وٙٙسٜ وٛتبٜ

%( یب 10) ٘ٛوّئٛتیسی ٞبی وٛچهٖ قس %(، اضبف28ٝٔؼٙی ) ثی

%( ثٛزٜ ٚ ٔٙزط ثٝ تِٛیس پطٚتئیٗ ٘بلم 46ٞبی وٛچه ) حصف

%( ٚ 3ٞبی ثسٔؼٙی ) چٙیٗ رٟف . ٞٓ(14,15)قٛ٘س  ٔی

ٞبی ته اٌعٚ٘ی یب چٙس اٌعٚ٘ی ٚ  تغییطات ثعضٌی )ٔب٘ٙس: حصف

%( ٘یع ثب ٚرٛز ایٙىٝ ٘بزض 13( )ٞبی ٘ٛوّئٛتیسی قسٌی ٔضبػف

زض شیُ ثٝ چٙس . (16) ا٘س قسٜ ثیٕبضاٖ ٌعاضـ زضأب  ،ٞؿتٙس

 قٛز: اقبضٜ ٔی APC ٞبی ٟٕٔی زض غٖ ٔٛضز اظ چٙیٗ رٟف

عٛض وٝ شوط قس، اوخط  وٙٙسٜ: ٕٞبٖ وٛتبٜٞبی  رٟف (1

ٞؿتٙس،  FAPوٝ ٔطتجظ ثب ثیٕبضی  APCٞبی غٖ  رٟف

قٛ٘س وٝ ػٕستب ٘بقی اظ  پطٚتئیٗ ٘بلهی ٔیتِٛیس ٔٙزط ثٝ 

ثبقس.  ٔؼٙی ٔی یب یه رٟف ثی ی٘س٘چبضچٛة ذٛا زض تغییط

زض ایٗ  ٔؼٙی ٞبی ثی تطیٗ رٟف ، اظ ٔتساC>Tَٚٞبی  رٟف

ٞبی غضٔیٙبَ  اوخط رٟف ٔكرم قسٜ اؾت وٝ ٞؿتٙس. غٖ

س وٝ ٔٙزط ثٝ حصف ٙزٞ غٖ ضخ ٔی 5′ ٘بحیٝزض  APCزض غٖ 

زض  یوٝ زض تٙظیٓ غ٘ قٛ٘س ٔی ای تىطاضٞبی اؾیسآٔیٙٝ اوخط

وٝ زض ثب٘سیًٙ  SAMPضٞبی ٚ تىطا وبتٙیٗ، -βؾغح 

 . (17,18)(  A1)قىُ  ، ٘مف زاض٘سآوؿیٗ زضٌیط٘س

ثیف اظ   تحمیمبت ٌصقتٝ،ٔؼٙی: زض   ٞبی ثس رٟف (2

ٔحؿٛة  غ٘ی رٟف ثسٔؼٙی ٔرتّف، وٝ ٍٕٞی ٚاضیب٘ت 60

ٞبیی  ػٙٛاٖ رٟف ثٛزٖ ٔیعاٖ قیٛع، ثٝ قسٜ ٚ ثب ٚرٛز پبییٗ

ا٘س.  قسٜظا ٞؿتٙس، تٛنیف  نٛضت ثبِمٜٛ ثیٕبضی وٝ ثٝ

Ile1307Lys ٚ Glu1317Gln ٖتطیٗ  زٚ ٘ٛع اظ فطاٚا

. ا٘س ٌعاضـ قسٜتبوٖٙٛ زض ایٗ غٖ ٔؼٙی ا٘س وٝ  ٞبی ثس ٚاضیب٘ت

% اظ یٟٛزیبٖ 6وٝ زض  Ile1307Lysوٝ ٚاضیب٘ت  چٙس ٞط

قٛز، أب  ٔٙزط ثٝ فٙٛتیپ پِٛیپٛظ ٕ٘ی ،اقىٙبظی ٚرٛز زاضز

 CRCثٝ  ضیؿه  اثتلا یزضنس 20تب  10ٔٛرت افعایف 

٘یع ثب یه ضیؿه ٔتٛؾظ  Glu1317Gln ٚاضیب٘تٌطزز.  ٔی

 . (19)ٕٞطاٜ اؾت  CRCآز٘ٛٔب ٚ ذغط ثطای 

 ٚ تغییطات ثعضي( Splicing) پیطایكٍط ٞبی رٟف (3

(Gross) :پیطایف  زض اٍِٛی ٔٛرت تغییطٞب  ایٗ ٘ٛع رٟف

 ی ٘ٛوّئٛتیسیٞب قسٌی ٞب یب ٔضبػف قسٌی غٖ ٚ حصف

حبوی اظ ایٗ ٔٛضٛع ٞؿتٙس وٝ  ٘یع یطٞبی اذ زازٜ .س٘قٛ ٔی

ثط ضٚی پطٚٔٛتٛض ٘ٛاحی وسیًٙ  ،ثعضي تغییطات غ٘یٚیػٜ  ثٝ

ٌعاضـ قسٜ  FAPٞبی  % اظ ذب٘ٛاز20ٜٔٛحط ثٛزٜ ٚ زض ثیف اظ 

 . (20) اؾت

ٞبی ظایٙسٜ:  ٚ ٔٛظاییؿٓ ضزٜ ؾَّٛ ظٟٛضٞبی ٘ٛ رٟف (4

ضؾٙس،  ثٝ اضث ٔی ،APC لایٗ زض غٖ  ٞبی غضْ ثؿیبضی اظ رٟف

ثسٖٚ ؾٛاثك ذب٘ٛازٌی ٘یع ثٝ  حتی ثیٕبضیفطز تٛا٘ٙس زض  أب ٔی

% اظ 25 تب% 11ضخ ثسٞس وٝ زض ثیٗ  ظٟٛض،٘ٛ ٞبی نٛضت رٟف

ٞبی  قٛ٘س. ٘طخ ثطآٚضز رٟف زیسٜ ٔی FAPٔجتلایبٖ ثٝ  وُ

 ٔیعاٖٚ  ثبقس رٟف/ٌبٔت/ ٘ؿُ ٔی 4-9× 106ٗ ، ثی٘ٛظٟٛض

اؾت. زضنس  ؾپطٔبتٛغ٘ع ثطاثطاٚٚغ٘ع ٚ ا عی آٖ ظایی رٟف

ٚرٛز  ، ثٝ قىُ ٔٛظاییه ثٝظٟٛض٘ٛٞبی  تٛرٟی اظ رٟف لبثُ

ٞبی فطز ٔجتلا تبحیط  س وٝ تٟٙب ثط ضٚی یه ضزٜ اظ ؾَّٛٙآی ٔی

زض  ظٟٛض٘ٛٞبی  س )عجك ثطآٚضزٞب، یه پٙزٓ اظ رٟفٌ٘صاض ٔی

 .(21) اظ ٘ٛع ٔٛظاییه ٞؿتٙس( FAPثیٕبضی 

 زض  رٟف: ٘مبط زاؽ رٟف (Hotspots) ٘مبط زاؽ (5

ٚ  1309ٞبی  ٚ زض وسٖٚ 15اٌعٖٚ  5′زض لؿٕت  APCغٖ 

ٞبی  % اظ تٕبْ رٟف17 تب% 11ا٘س وٝ تمطیجب  ٚالغ قسٜ 1061

ٞب  زِیُ تزٕغ رٟف ثٝچٙیٗ،  ٞٓزٞٙس.  غضٔیٙبَ ضا تكىیُ ٔی

 ای ػٙٛاٖ ٘بحیٝ ذٛقٝ ، اظ ایٗ ٘بحیٝ ث1464ٝتب  1250اظ وسٖٚ 

ع رٟف ٘ٛ .(22) ( 1س )قىُ وٙٙ ( یبز ٔیMCRرٟف )

ثطای ایٗ غٖ ، ٔبٞیت ضطثٝ زْٚ ضا APCغضٔیٙبَ زض غٖ 

ٔبثیٗ  ،وٝ رٟف غضٔیٙبَ وٙس. زض نٛضتی ٔكرم ٔی

 ،اتفبق ثیفتس، ثٝ احتٕبَ ذیّی لٛی 1392ٚ  1194ٞبی  وسٖٚ

بثس. ی نٛضت فمساٖ آِّی زض ایٗ غٖ ثطٚظ ٔی ضطثٝ زْٚ ثٝ

، سضخ زٞاٌط رٟف غضٔیٙبَ زض ذبضد اظ ایٗ ٘بحیٝ زضٔمبثُ، 

  MCRوٙٙسٜ زض  ضطثٝ زْٚ ثٝ احتٕبَ ظیبز، یه رٟف ٘بلم

 .(23)اؾت 

: ( AFAPقسٜ ) ضؼیفت FAPولاؾیه ٚ  FAP ّا: فٌَتيپ

ٞب ٚ ؾٗ فطز، زٚ ٘ٛع فٙٛتیپ انّی ثطای  ٔغبثك ثب تؼساز پِٛیپ

 (: 1قٛز )رسَٚ  ثیبٖ ٔی FAPثیٕبضی 
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس يپَسپَل بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

FAP :اظ عطیك ٚرٛز نسٞب تب ٞعاضاٖ پِٛیپ  کلاسيک

 قٛز. ٔؼٕٛلاً ٛظ زض ؾطتبؾط وِٖٛٛ ٚ ضوتْٛ ٔكرم ٔیآز٘ٛٔبت

ٞبی  ٞب زض ضوتٛؾیٍٕٛئیس زض ا٘ساظٜ زض ظٔبٖ ٘ٛرٛا٘ی، پِٛیپ

ٞب  آٖ تؼسازقٛ٘س ٚ پؽ اظ آٖ ا٘ساظٜ ٚ  وٛچه، قٙبؾبیی ٔی

 15بثس. آز٘ٛٔبٞب تمطیجب زض ٘یٕی اظ ثیٕبضاٖ اظ ی افعایف ٔی

وٙٙس.  ضقس ٔی ؾبٍِی 35% اظ  ثیٕبضاٖ زض ؾٗ 95ؾبٍِی ٚ زض 

اظ عطیك رٟف  CRCوبٔلا ثسیٟی اؾت وٝ ؾٗ اثتلا ثٝ 

  ٘حٜٛ ایی اؾت وٝ ثٝ CRCتط اظ ؾٗ اثتلا ثٝ   پبییٗ ،غضٔیٙبَ

 35 ٔجتلایبٖ بثس )ٔیبٍ٘یٗ ؾٙیی ثطٚظ ٔی (Sporadicٌیط ) ته

 . (24) زٞس ؾبٍِی ضخ ٔی 20٘سضت زض ؾٗ لجُ اظ  ثٝ ٚؾبَ(، 

AFAP: ایٗ ٘ٛع FAPاظ  تط فیف، حبِتی ذFAP  ولاؾیه

افعایف  (،10-100ٞب ) ثبقس وٝ اظ عطیك وبٞف تؼساز پِٛیپ ٔی

ثیكتط زض ؾٕت ٞب  ؾٗ اثتلا ثٝ ثیٕبضی زض یه فطز، تٛظیغ پِٛیپ

%( 7 )ثیف اظ CRCٚ وبٞف ؾٗ اثتلا ثٝ ( right-sidedضاؾت )

 .(25) قٛز قٙبؾبیی ٔی

ثطاٍ٘یع  یىی اظ ٔٛضٛػبت ثحج AFAPتؼطیف ثبِیٙی 

آز٘ٛٔب ٔٛضز  10-99 زضحسٚز ،ثیٕبض فطز ثبیؿت زض ثبقس ٚ ٔی یٔ

ثؿیبض وٝ تكریم زلیك یه ثیٕبض،  ٞطچٙس ،ثطضؾی لطاض ٌیطز

وٝ ٚاثؿتٝ  AFAPثیٕبضی  پِٛیپ، زض پیكطفت ثبقس. زقٛاض ٔی

ٚ یب  MAPٔكبثٝ ایزبز پِٛیپ زض ثیٕبضی اؾت،  APCثٝ غٖ 

قٛز.  زبز ٔیای ٌیط تهای اؾت وٝ ثٝ قىُ FAPحتی ثیٕبضی 

وٙٙسٜ  تٛا٘س تؼییٗ ٔی ثیٕبض، ثطضؾی چٙس تٗ اظ اػضبی ذب٘ٛازٜ

 .(26) ثبقس FAP فٙٛتیپ

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
، Nزض ا٘تٟبی  armadilloٔیٗ اِیٍٛٔطیعاؾیٖٛ ٚ یه ٔٙغمٝ اقبُٔ یه ز APCپطٚتئیٗ  ( MutYH ٚAPC .A  ٞبی ػّٕىطزی پطٚتئیٗ ٔیٗا: ز1قىُ 

ٚ  EB1ٞبی ثب٘سقسٖ پطٚتئیٗ  ای ٚ ٔحُ ٔیٗ پبیٝاوٝ قبُٔ: یه زاؾت  Cآٔیٙٛاؾیسی زض لؿٕت ٔطوعی آٖ ٚ یه ا٘تٟبی  20ٚ  15تىطاضٞبی تؼسازی اظ 

(، ؾبذتبض  RPA) Aاذتهبضات: پطٚتئیٗ ٕٞب٘ٙسؾبظی  ٞبی ٔرتّف آٖ. ٔیٗاٚ ز MutYH(: پطٚتئیٗ Bثبقس.  ٔی(  HDLGپطٚتئیٗ زیؿه ا٘ؿب٘ی ثعضي )

 . (MCR)ای رٟف  ، ٘بحیٝ ذٛقٝ (PCNA) ای تىخیط ؾِّٛی غٖ ٞؿتٝ ، آ٘تی(APE1) 1ا٘سٚ٘ٛوّئبظ آپٛضیٙیه ، (HhH) ضپیچ ٔب-ؾٙزبق ؾطی-ٔبضپیچ
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

 MutYHٚ پِٛیپٛظ ٚاثؿتٝ ثٝ  APCٚاثؿتٝ ثٝ  FAPٞبی ثبِیٙی  : فٙٛتیپ1رسَٚ 

APC MutYH 
FAP          ولاؾیه 

  آز٘ٛٔبی وِٛٛضوتبَ 100ثیف اظ 

  اٍِٛی تٛاضحی( ٞب اظ ٘ٛع % رٟف25غبِت de novo )اؾت 

 )قطٚع  اِٚیٝ )٘ٛرٛا٘ی 

 100 %  ٝذغط اثتلا ثCRC  

AFAP 
 99-10  َآز٘ٛٔبی وِٛٛضوتب 

 ٜتٛظیغ زض ؾٕت ضاؾت ٚ وٙبضی ضٚز 

 ثبلاتط ثٛزٖ ؾٗ اثتلا 

 ٗتط ثٛزٖ ذغط اثتلا ثٝ  پبییCRC  (70)ثیف اظ% 

 ػلایٓ غیط اظ وِٖٛٛ
 زٚاظزٞٝ، تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی، تٛٔٛضٞبی ٔغعی  ٞبی ٔؼسٜ پِٛیپ ٚ

تطٚفی ٔبزضظازی اپیتّیْٛ ضٍ٘سا٘ٝ  ٞبیپطٚ تیطٚئیسی، تٛٔٛض اؾترٛا٘ی، 
 ٞبی اپیسضٔٛئیس ٞبی غیط ػبزی ٚ ویؿت قجىیٝ، ز٘ساٖ

FAP ولاؾیه-  FAP ضؼیف قسٜت 
 ٝعٛض ٔؼَٕٛ، ٕٞطاٜ ثب فٙٛتیپ  ثFAP زض ثطذی ٔٛاضز  قسٜ ٚ ضؼیفت

FAP یهولاؾ 

 اٍِٛی تٛاضحی ٔغّٛة 

 زاض( ِیپ وِٛٛضوتبَ )آز٘ٛٔبتٛظ ٚ پبیٝٛپ 10ثیٕبضا٘ی ثب ثیف اظ 
  ٖتؼساز وٕی اظ ثیٕبضا MAP ٝعٛض ٕٞعٔبٖ ٔجتلا ثٝ  ٔؼٕٛلا ث

 ٞؿتٙس.  SPSپِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ ٚ ٔؼیبضٞبی 

CRC ثسٖٚ پِٛیپٛظ 
  ٝقطٚع اِٚی CRC  ؾبَ( 50)وٕتط اظ 

 بضآٔسی زض ثطذی ٔٛاضز، ٘بو MMR  .ٌعاضـ قسٜ اؾت 
 ػلایٓ غیط اظ وِٖٛٛ

 ٝٞؾطعبٖ زٚاظزٞٝ -پِٛیپٛظ زٚاظز 

 ٖٞبیی غیط اظ ضٚزٜ افعایف ضیؿه اثتلا ثٝ ثطذی اظ ؾطعب 

FAP : ذب٘ٛازٌیپِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ ،CRC :،َؾطعبٖ وِٛٛضوتب AFAP : قسٜ،  تضؼیف ذب٘ٛازٌیپِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظMAP :ٚاثؿتٝ ثٝ  پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ MutYH ،SPS : ْؾٙسض

 تطٔیٓ رفت ثبظ اقتجبٜ:  MMRای،  پِٛیپٛظ ز٘سا٘ٝ

، FAPزض ثؿیبضی اظ ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ : غيز اس کَلَى یعلایو

ٕی ئقٛ٘س ٚ ػلا زیٍط ٘یع زضٌیط ٔی ٞبی ثبفت ،ػلاٜٚ ثط وِٖٛٛ

ٞبی ٔؼسٜ ٚ زٚاظزٞٝ، تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی  پِٛیپ ٕٞچٖٛ

(DT تیطٚئیسی ٚ ) اؾتئٛٔب( ٚ تٛٔٛضٞبی ٔغعی، اؾترٛا٘ی( ،

ٞبی  تطٚفی ٔبزضظازی اپیتّیْٛ ضٍ٘سا٘ٝ قجىیٝ، ز٘ساٖ ٞبیپط

 . (27) بثٙسی ٞبی اپیسضٔٛئیس، ٘یع ثطٚظ ٔی غیطػبزی ٚ ویؿت

تطیٗ تظبٞطاتی وٝ ثٝ  ٔتساَٚ: دٍاسدِّ - ّای هعذُ پَليپ

ٞبی  وٙٙس، پِٛیپ زض ایٗ ثیٕبضاٖ ثطٚظ پیسا ٔی ،غیط اظ وِٖٛٛ

ٞب زض ٘ٛاحی قىٓ، زٚاظزٞٝ ٚ  ای فٛلب٘ی ٞؿتٙس. آٖ ضٚزٜ - ٔؼسٜ

اظ ٘ٛع  ٞبی ٔؼسی ٔؼٕٛلاً ٌیط٘س. پِٛیپ آٔپٛلاض لطاض ٔی پطی

% تب 20ذیٓ ثٛزٜ ٚ زض  ذٛـ ( FGPٞبی غسزی فب٘سیه ) پِٛیپ

ٞبی ٚاثؿتٝ  FGPٚرٛز،   ایٗ  قٛ٘س. ثب % اظ ٔجتلایبٖ ایزبز ٔی84

زض ٘ظط ٌطفتٝ  ػٙٛاٖ غیط٘ئٛپلاظی ثٝ ،عٛض ٔطؾْٛ ثٝ FAPثٝ 

تبوٖٙٛ ثبقٙس،  ثسٖٚ ٘یبظ ثٝ رطاحی ٔی قٛ٘س ٚ ٔؼٕٛلاً ٔی

پلاظی ثب زضرٝ ثبلا ٚ وبضؾیٙٛٔبی ٔؼسٜ  ٔٛاضزی اظ رّٕٝ زیؽ

ٌعاضـ قسٜ اؾت  FAPثٛزٜ، زض ٔجتلایبٖ ثٝ  FGPوٝ ٘بقی اظ 

% اظ 10زض حسٚز  ،ٞبی آز٘ٛٔبتٛی ٔؼسٜ . پِٛیپ(28,29)

قٛ٘س  ٔی تكریم زازٜی ٔؼسٜ حضٛض زاض٘س ٚ ظٔب٘ی ٞب پِٛیپ

 ضغٓ ػّی. قٛ٘س زیسٜثٝ تؼساز ظیبز  ٌٛاضقی، وٝ زض ٔحُ حفطات

 ب ٚآز٘ٛٔ ،پلاظی ٔؼسٜ زیؽ، FGPپتب٘ؿیُ ثسذیٕی 

تط  ثبقس )ثطٚظ وٓ زض ٔجتلایبٖ ثؿیبض ٘بزض ٔی ،وبضؾیٙٛٔبی ٔؼسٜ

ثطای  تطیٗ ٘بحیٝ %(. ثؼس اظ وِٛٛضوتْٛ، زٚٔیٗ ٚ ضایذ1اظ 

ٞبی زٚاظزٞٝ زض اوخط ثیٕبضاٖ  بٞب، زٚاظزٞٝ اؾت. آز٘ٛٔ پِٛیپ

قٛ٘س.  % ایزبز ٔی100، ثب ضیؿه تمطیجی FAPٔجتلا ثٝ 

 ،آٔپٛلاض ٞبی زْٚ ٚ ؾْٛ زٚاظزٞٝ، ٔرهٛنب ٘بحیٝ پطی ثرف

ثبقٙس. ایٗ اٍِٛ  تٛرٟی ثطای ایزبز پِٛیپ ٔی زاضای اؾتؼساز لبثُ

اؾیسٞبی  ٔؼطوط زٚاظزٞٝ زض احتٕبلا ثٝ زِیُ لطاضٌطفتٗ ٔرب

ٌط ٘مف ایٗ تطویجبت زض وبضؾیٙٛٔبی  نفطاٚی اؾت وٝ ثیبٖ

%، 5ی  ثبقس. ؾطعبٖ زٚاظزٞٝ ثب یه ضیؿه فعایٙسٜ زٚاظزٞٝ ٔی

زض ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ  ،زٚٔیٗ ػّت ٔطي ٚ ٔیط ٘بقی اظ ؾطعبٖ

FAP  (30,31)اؾت . 

یٓ ذ ٞبی ثسذیٓ ٚ ذٛـ ٞط زٚ ٘كب٘ٝ: لَىَّای غيزک ًطاًِ

ظازی  تطٚفی ٔبزض . ٞبیپطاؾتقبیغ  FAP، زض ثیٕبضاٖ  ِٖٛٛو غیط

ٞبی  تطیٗ ٘كب٘ٝ قبیغ ( CHRPEاپیتّیْٛ ضٍ٘سا٘ٝ قجىیٝ )

نٛضت  %( وٝ ث70ٝ-%80) ثبقس ٔی FAP اِٖٖٛ زض ثیٕبضٛغیطو

یب ضبیؼبت  ،ای ٔبیُ ثٝ ؾیبٜ لٟٜٛ - ٔٙحٙی ذبوؿتطی

ایٙىٝ چٝ ٘ٛع  أب ،سٙضؾ ٘ظط ٔی قىُ زض قجىیٝ چكٓ ثٝ ثیضی

قٙبذتٝ قسٜ زضؾتی ٝ ث، ٞٙٛظ وٙٙسایزبز  ضا ٔكىلات ثبِیٙی

 ،(%25-%50) %( ٚ فیجطٚٔب50ٞبی اپیسضٔٛئیس ) ٘یؿت. ویؿت

ضبیؼبت ظیطپٛؾتی ٞؿتٙس وٝ ٕٔىٗ اؾت تطیٗ  قبیغػٙٛاٖ  ثٝ
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

ذیٓ  ٞبی ذٛـ قٛ٘س. ؾبیط ٘كب٘ٝ ظبٞطی ثیٕبضٔٛرت ٔكىلات 

  %(، پٛوی اؾترٛا79ٖ-%90)  ٞبی ز٘سا٘ی قبُٔ: ٘بٞٙزبضی

%( DT ( )15%-10%( ٚ تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی )50-90%)

ٞبی  . تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی، ٘ئٛپلاظی(32-34)ثبقٙس  ٔی

ٔعا٘كیٕی ثب یه ضقس تسضیزی ٞؿتٙس وٝ زاضای ػسْ پتب٘ؿیُ 

حبَ ضفتبض تٟبرٕی ٔٛضؼی ثٛزٜ وٝ  یه ٚ زض ػیٗتٔتبؾتب

 ػٛز ثبلا زض ٔحُ، ٕٞچٙیٗ ذغطذٛز ٚ  ؾطیغزِیُ ضقس  ثٝ

ثبقٙس. ضیؿه اثتلا ثٝ تٛٔٛض زؾٕٛئیسی  ٔی ٔٛضز تٛرٝ ٔحممیٗ

(DT  ٝزض ثیٕبضاٖ ٔجتلا ث )FAP ، تط  ثطاثط ثیف 1000حسٚز

اؾت. اغّت تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی زض  ػبزی٘ؿجت ثٝ رٕؼیت 

تط زض ٘ٛاحی زیٛاضٜ قىٕی یب  زض قىٓ ٚ ثیف ،FAPثیٕبضاٖ 

ظ ػٛأُ ضیؿه اثتلا ثٝ تٛٔٛضٞبی قٛ٘س. ا زاذُ قىٕی ایزبز ٔی

رطاحی قىٓ، یه ؾبثمٝ ؾبثمٝ ثٝ تٛاٖ  ٔیزؾٕٛئیسی 

زؾٕٛئیس، ٚ ٕٞب٘غٛض وٝ ٌفتٝ قس، ثطٚظ ذب٘ٛازٌی ٔخجت ثطای 

ذیٓ  اقبضٜ وطز. ثب ٚرٛز ذٛـ، APCرٟف زض غٖ  ربیٍبٜ

ٞب یىی اظ ػُّ انّی ٔطي زض  ثٛزٖ تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی، آٖ

٘یع ِٖٛ ٛو ٞبی غیط . اظ ثسذیٕی(35)ٞؿتٙس  FAPثیٕبضاٖ 

%(، آز٘ٛوبضؾیٙٛٔبی ٔربعی 2-%3)  ؾطعبٖ تیطٚئیس تٛاٖ ثٝ ٔی

%( ٚ تٛٔٛضٞبی ٔغعی )ثطای 1%(، ٞپبتٛثلاؾتٛٔب )1پب٘ىطاؼ )

وبضؾیٙٛٔبی  %( اقبضٜ ٕ٘ٛز.1>ٕ٘ٛ٘ٝ، ثلاؾتٛٔبی ٔغعی 

تیطٚئیسی پبپیلاضی، ؾٛٔیٗ ثسذیٕی ضایذ زض اضتجبط ثب ثیٕبضی 

FAP ثؼس(  اظCRC  .اؾت )ٝٞذغط حبَ،  ثب ایٗٚ ؾطعبٖ زٚاظز

ثب ٘طخ  %2-%3پبییٗ ثٛزٜ ٚ ثیٗ  ،اثتلا ثٝ ؾطعبٖ تیطٚئیس

قٛز  ثطاثطی ٘ؿجت ثٝ رٕؼیت وُ ترٕیٗ ظزٜ ٔی 160تمطیجی 

زاضای زضنس ٘فٛش  ،. ظ٘بٖ زض اثتلا ثٝ ایٗ ثیٕبضی(36)

 ( ٚ ٔیبٍ٘یٗ ؾٙی 17:1)٘ؿجت ظٖ ثٝ ٔطز  ٞؿتٙستٛرٟی  لبثُ

ثبقس. اٌطچٝ ؾطعبٖ تیطٚئیس زض  ؾبَ ٔی 27، ٞب زض تكریم آٖ

زضٌیط  ٘یع ای ضا ٞبی ِٙفبٚی ٔٙغمٝ تٛا٘س ٌطٜ ٔی FAPثیٕبضاٖ 

 آٌبٞی پیفحبَ،  ثب ایٗثبقس،  زاقتٝ چٙسٔٛضؼیحبِت وٙس ٚ 

. ثلاؾتٛٔبی (37) زض ضاثغٝ ثب آٖ ثؿیبض ٔفیس اؾت ٔٙبؾت،

 6ٕستب زض وٛزوبٖ یه ٘ئٛپلاظی رٙیٙی اؾت وٝ ػ٘یع وجسی 

تٛا٘س اظ  ٔی آٖ أب ؾٗ تكریم ،زٞس ؾبِٝ ضخ ٔی 3ٔبٞٝ تب 

زضٔب٘ی ٚ  ؾبٍِی ثبقس. اٌطچٝ قیٕی 16ٔطاحُ لجُ اظ تِٛس تب 

أب ترٕیٗ  ،آٔیع اؾت ثؿیبض ٔٛفمیت ، ثطای ایٗ ٔٛضزرطاحی

ٔب٘ٙس.  ظ٘سٜ ٔی ،% اظ وُ ثیٕبضا25ٖ وٕتط اظقٛز وٝ  ظزٜ ٔی

ٞبی  زضٌیطیػٙٛاٖ تطویجی اظ  ثٝ٘یع  (Gardner) ؾٙسضْ ٌبضز٘ط

وٝ  حبِی زض ،قٛز ٞبی غیطوّٖٛ، قٙبذتٝ ٔی وِٛٛضوتبَ ٚ ٘كب٘ٝ

ٞبی وِٛٛضوتبَ ٚ  زض اضتجبط ثب پِٛیپ (Turcot) ؾٙسضْ تٛضوٛت

 . (38)ٌطزز  ٔؼطفی ٔیتٛٔٛضٞبی ٔغعی 

ٞبیی  ٚرٛز عیفی اظ پِٛیپ: فٌَتيپ - ّوبستگی صًَتيپ

 تٛؾظ ،ا٘س APCبعك ٔرتّف غٖ وٝ ٘بقی اظ رٟف زض ٔٙ

Leppert  َاظ آٖ (39)پیكٟٙبز قس  1990ٚ ٕٞىبضاٖ زض ؾب .

ٞبی ثبِیٙی ٚ ٔحُ  اضتجبط ثیٗ ٘كب٘ٝ ،پؽ، ٔغبِؼبت ٔتؼسزی

عٛض وّی،  . ثٝوطز٘س ٔكرمغضٔیٙبَ ضا  ٞبی لطاضٌیطی رٟف

عٛض ثیٗ  ٚ ٕٞیٗ 309ٚ  178ٞبی  ٞبی ثیٗ وسٖٚ رٟف

، FAP ظ ثب  فٙٛتیپ ولاؾیهٔطتج 1580ٚ  409ٞبی  وسٖٚ

 5-8ٞبی  ٞؿتٙس وٝ ٔطثٛط ثٝ اٌعٖٚ بآز٘ٛٔ 100ثیف اظ  ٚارس

س ٙثبق ٔی 15اٌعٖٚ ثعضي  اثتسایی٘یٕٝ چٙیٗ  ٞٓٚ  14-9ٚ 

 - تٛاٖ ثطاؾبؼ ٕٞجؿتٍی غ٘ٛتیپی ضا ٔی FAP. ثیٕبضی (40)

 ٞبی تٟبرٕی پِٛیپ( 1ثٙسی وطز.  زؾتٝ تمؿیٓ 3فٙٛتیپی، ثٝ 

ثب  ،ٞب تط پِٛیپ قطٚع ظٚزتط ٚ تؼساز ثیفزاضای ٚیػٌی وٝ 

ٚ ػٕستب زض وسٖٚ  1464تب  1250ٞبی  وسٖٚ زضٞبیی  رٟف

ٞبیی زض ا٘تٟبی  ثب رٟف ٔؼٕٛلاًوٝ  AFAP( 2 ٞؿتٙس. 1309

( غٖ  1595)پؽ اظ وسٖٚ  3′( ٚ ا٘تٟبی 157)لجُ اظ وسٖٚ  ′5

APC  ٝ( وٝ 213-412ٞبی  وسٖٚ) 9ای اظ اٌعٖٚ  ٚ ٘بحی

 ٞؿتٙس ٚس، ٕٞطاٜ ٌ٘یط ٔی لطاضپیطایف تحت ٙبٚة نٛضت ٔت ثٝ

ولاؾیه، ٔزٕٛع  FAPفٙٛتیپ حسٚاؾظ زض  (3 زض ٟ٘بیت،

ثٝ   APCغٖ   ٔب٘سٜ وٝ زض ثبلی قٛز ضا قبُٔ ٔیٞبیی  رٟف

ثٝ غیط اظ وسٖٚ  1595ٚ  157ثیٗ وسٖٚ  5′ذهٛل ا٘تٟبی 

. ٕٞچٙیٗ (41,42)( 2)قىُ  قسٜ ثبقٙس، ٚالغ 1309

، 1400ٚیػٜ ثؼس اظ وسٖٚ  ثٝ، APCغٖ  ٞبی ذبنی زض رٟف

ٔطتجظ ثب  CHRPEثبقٙس.  ِٖٛ ٔیٛو ٞبی غیط ٔطتجظ ثب ٘كب٘ٝ

لطاض  1456ٚ وسٖٚ  311ٞبیی اؾت وٝ ثیٗ وسٖٚ  رٟف

ٔطتجظ ثب ٘یع ا٘س ٚ حضٛض تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی  ٌطفتٝ

زؾت  عٛض وّی پبییٗ ٚ ثٝ APCزض غٖ  3′ٞبی ا٘تٟبی  رٟف

ٞبی ٔؼسٜ ٚ  اؾت. حضٛض پِٛیپ  (1445-2011) 1400وسٖٚ 
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

ٚ  395ٚ لجُ اظ وسٖٚ  3′ٞبیی زض ا٘تٟبی  ثب رٟف ٘یع زٚاظزٞٝ

. (43)ٔطتجظ اؾت  564-1493ٚ وسٖٚ  4چٙیٗ اٌعٖٚ  ٞٓ

 فٙٛتیپ -غ٘ٛتیپثؿتٍی  زٞٙسٜ ٚرٛز ٞٓ ؾبیط ٔٛاضزی وٝ ٘كبٖ

ثبقس، ثب قٛاٞس ا٘سوی ٔكبٞسٜ قسٜ اؾت. زض ثیٕبضاٖ 

تب ٘بحیٝ  5′ٞب زض ا٘تٟبی  % اظ رٟف95 جبًتمطی ،وجسی یثلاؾتٛٔب

ا٘س.  لطاض ٌطفتٝ 1751ٚ  141 ٞبی ثیٗ وسٖٚ، APCٔیب٘ی غٖ 

ٚ  140ٞبی  ٞبیی ٔبثیٗ وسٖٚ ٔٛضٞبی تیطٚئیسی ثب رٟفتٛ

ثؿتٍی  ثب ٚرٛز ٔكبٞسٜ ٞٓ .(2ٔطتجظ ٞؿتٙس )قىُ  1309

ٚ حتی ثیٗ اػضبی  ثیٕبض ، زض ثیٗ افطازفٙٛتیپ -غ٘ٛتیپ

س وٝ ٘تٛرٟی ٚرٛز زاض ، ٔتغیطٞبی لبثُٞب آٖ ذب٘ٛازٜ

 قسٜ ٞبی انلاح زٞٙسٜ تبحیط ػٛأُ ٔحیغی ٚ یب احط غٖ ٘كبٖ

 .(43,44)اؾت   زیٍط

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  APCفٙٛتیپ زض غٖ   -: اضتجبط غ٘ٛتیپ2قىُ 

 (ذب٘ٛازٌی)پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ  FAPتطٚفی ٔبزضظازی اپیتّیْٛ ضٍ٘سا٘ٝ قجىیٝ(،  ٞبیپط) CHRPE)تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی(،  DTاذتهبضات: 

 ٞبی لجُ اظ آظٔبیفی: صًتيک ّای تست ّای الگَریتن

ٔٙظٛض فٟٓ رٛا٘ت ٔخجت ٚ ٔٙفی  غ٘تیه، افطاز ٔجتلا ثٝ

ثبیؿت ٔكبٚضٜ غ٘تیىی زضیبفت  غ٘تیىی ؾطعبٖ، ٔی بتآظٔبیك

ثبیؿت تؼییٗ وٙٙس وٝ آیب اظ ٘ظط ضٚحی ثطای  وٙٙس. ثیٕبضاٖ ٔی

، ٚ ؾبیط ػٛأُ )ٔب٘ٙس زاض٘س یبذیطبزٌی ی آٔٞبی چٙیٗ تؿت

. ٞب تٛضیح زازٜ قٛز ثطای آٖ( اعلاػبت ثیٕبض ثٛزٖ  ٔحطٔب٘ٝ

زضؾتی ا٘زبْ قٛز، زض نٛضت  ٔكبٚضٜ غ٘تیه ثٝضٚ٘س ٍٞٙبٔی وٝ 

تٛاٖ ثٝ ثؿتٍب٘ی وٝ زاضای  ، ٔیغ٘ی رٟف ٘ٛعقسٖ  ٔكرم

ضا ثیٕبضی   ٞبی اِٚیٝ ٘كب٘ٝ٘یع ضیؿه اثتلا ثٝ ثیٕبضی ٞؿتٙس، 

 بتظٔبٖ ٔٙبؾجی ثطای ا٘زبْ آظٔبیك ،. اٚاؾظ ٘ٛرٛا٘یزاز تٛضیح

 اظ ؾطعبٖ پیكٍیطی ٚ ثبقس وٝ اظ ٘ظط تكریهی غ٘تیه ٔی

رٟف پبتٛغٖ ٞیچ . اٌط تٛرٟی اؾت لبثُإٞیت ثبِیٙی  زاضای

غ٘تیىی ضا  بتیبفت ٘كس، ا٘زبْ آظٔبیك ی زض ثیٕبضغضٔیٙبِ

فمظ ا٘زبْ ٚ  وطز اػضبی ذب٘ٛازٜ پیكٟٙبززیٍط تٛاٖ ثٝ  ٕ٘ی

ثطای ٕٞٝ ثؿتٍبٖ  ٞبی قرهی، ثبِیٙی ٚ ٔطالجت ٞبی تؿت

 ثطضؾیٞبی ٔتؼسزی ثطای  . ضٚـقٛز تٛنیٝ ٔی فطز، زضرٝ اَٚ

 تٛاِی ٔؿتمیٓ  ٔٛضز اؾتفبزٜ لطاض ٌطفتٝ اؾت. تؼییٗ APCغٖ 

ػٙٛاٖ اؾتب٘ساضز  ثٝ APCاٌعٖٚ وسوٙٙسٜ غٖ  15اظ تٕبْ  غٖ،

 زض ٘ظط ٌطفتٝ قسٜ اؾت. ثب غ٘ی ٞبی علایی زض قٙبؾبیی رٟف

. زض ٌصقتٝ قٛز ٔی٘یع اؾتفبزٜ  یٞبی زیٍط حبَ، ضٚـ ایٗ 

، ثط ٔجٙبی (PTT) اظ آظٔبیف ثطـ پطٚتئیٗ ،چٙسیٗ آظٔبیكٍبٜ

RNA ٚـ ثطاؾبؼ تزعیٝ ٚ تحّیُ وطز٘س. ایٗ ض اؾتفبزٜ ٔی

زض قطایظ  ،ٔحهٛلات حبنُ اظ ضٚ٘ٛیؿی ٚ تطرٕٝ  ا٘ساظٜ

زضنس اؾت.  90تب  70ٖ ثیٗ حؿبؾیت آآظٔبیكٍبٞی اؾت ٚ 

ٞبی  زؾتٍبٜزاضای ٔؼبیجی اظ رّٕٝ:  PTTحبَ، ضٚـ  ثب ایٗ

ٞبیی وٝ زض  آظٔبیف ٚ ٘بتٛا٘ی زض قٙبؾبیی رٟف ٘یبظ ثطای ٔٛضز

ٞبی  ثبقس. ضٚـ س، ٔیٙوٙ ا٘ساظٜ ٔحهَٛ تغییطی ایزبز ٕ٘ی

ٞبی اؾىٙیًٙ )ٔب٘ٙس: غَ اِىتطٚفٛضظ  قبُٔ ضٚـ ،زیٍط
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

تٛاِی لغؼبت  تؼییٗ ،آٖ ٔتؼبلتای( ٚ  ٖ ضقتٝوٙفٛضٔبؾیٛ

ٞب ثٝ  یه اظ ایٗ ضٚـ ٞیچثبقس. ثب ایٗ ٚرٛز،  یبفتٝ ٔی رٟف

 ثٝحؿبؾیت ٘ساقتٝ ٚ  غٖ، تٛاِی ٔؿتمیٓ  ضٚـ تؼییٗ  ا٘ساظٜ

ٔٙظٛض قٙبؾبیی  ٞبی ثبِیٙی، ثٝ زض اوخط آظٔبیكٍبٜٕٞیٗ زِیُ  

 85ه وٝ ٞبی وٛچ قسٖ ٞب یب اضبفٝ ای ٚ حصف ٞبی ٘مغٝ رٟف

ػٙٛاٖ  س، ثٝٙزٞ ضا تكىیُ ٔی APCٞبی غٖ  زضنس اظ رٟف

ٞبی  % اظ رٟف10-%15 ضٚقی اؾتب٘ساضز ٔس٘ظط اؾت.

ٞبی ثعضٌی ٞؿتٙس وٝ  قسٌی ٚ ٔضبػف ٞب ثبلیٕب٘سٜ، حصف

ٞبی تىخیط ِیٍب٘س ٚاثؿتٝ ثٝ پطٚة  تٛاٖ اظ عطیك ضٚـ ٔی

 یوٕی زض ظٔبٖ ٚالؼPCR ثلات، یب  ؾبتطٖ ، (MLPA)چٙستبیی

(Real-time quantitative PCR) ،ٖقٙبؾبیی ٕ٘ٛز ٞب ضا  آ

 FAP ٞبی وٙٛ٘ی، اضظیبثی زؾتٛضاِؼُٕ  . عجك تٛنیٝ(45,46)

 قٛزا٘زبْ  APC تٛاِی وبُٔ غٖ  ثبیؿت ثب اؾتفبزٜ اظ تؼییٗ ٔی

ٌٛ٘ٝ رٟكی یبفت ٘كس، ؾپؽ اضظیبثی  وٝ ٞیچ ٚ زضنٛضتی

 .(47) طزٔس٘ظط لطاض ٌی وطٚٔٛظٚٔیٞبی ثعضي  ثبظآضایی

 FAP هذیزیت باليٌی

ٞسف اظ ٔسیطیت ٘ئٛپلاظی : CRC آدًَهاّای کَلَرکتال ٍ

 CRCاظ اثتلا ثٝ  كٍیطی، پیFAPوِٛٛضوتبَ زض ثیٕبضاٖ 

ثبقس. ایٗ ٔسیطیت قبُٔ ٞط زٚ ضٚـ رطاحی ٚ پِٛیپىتٛٔی  ٔی

اؾت. زض ( Endoscopic polypectomy) آ٘سٚؾىٛپی

ؾیٍٕٛئیسٚؾىٛپی ولاؾیه، ضٚـ  FAPٞبیی ثب  ذب٘ٛازٜ

زِیُ یه   ، ثٝ(Flexible sigmoidoscopy) پصیط ا٘ؼغبف

اظ رّٕٝ زض ٘بحیٝ ضوتْٛ،  ،ٞب باظ آز٘ٛٔ تٛظیغ تمطیجب فطاٌیط 

قٛز. ؾٗ  ٔٙبؾت زض٘ظط ٌطفتٝ ٔی تكریهی ػٙٛاٖ تىٙیه ثٝ

ٚاثؿتٝ ثٝ ٔیعاٖ ضیؿه اثتلا ثٝ آز٘ٛٔبٞبی  ،قطٚع غطثبٍِطی

ثیٕبضاٖ  %5/1ٛز ایٙىٝ ثیف اظ ثسذیٓ وِٛٛضوتبَ اؾت. ثب ٚر

زچبض  CRCؾبٍِی ثٝ   20تب  11زض ثیٗ ؾٙیٗ  FAPٔجتلا ثٝ 

 ،ؾبَ 20تط اظ  قٛ٘س، أب ضیؿه اثتلا ثٝ آٖ زض ثیٕبضاٖ وٓ ٔی

 ،ذیّی پبییٗ اؾت. ثٙبثطایٗ غطثبٍِطی ؾیٍٕٛئیسٚؾىٛپی

ثبض ا٘زبْ  ؾبٍِی ٞط زٚ ؾبَ یه 14تب  12ثبیؿت اظ ؾٗ  ٔی

ازأٝ یبثس.  ،اِؼٕط ثطای افطاز ٘بلُ رٟف ٔبزاْ نٛضت قٛز ٚ ثٝ

قسٜ  ٔكرمٞب، تب ظٔب٘ی وٝ وِٛىتٛٔی  بپؽ اظ تكریم آز٘ٛٔ

عٛض ؾبلا٘ٝ ا٘زبْ ٌیطز  ثبیؿت ثٝ ٔی٘یع اؾت، وّٛ٘ٛؾىٛپی وّی 

ٞب زض  ب، اظ ظٔب٘ی وٝ آز٘ٛٔ AFAP. زض ٔٛاضز (35)( 2)رسَٚ

ٚؾىٛپی، ربی ؾیٍٕٛئیس قٛ٘س، ثٝ ِٖٛ ٚالغ ٔیٛؾٕت ضاؾت و

ٔٙظٛض قطٚع  حبِت، ثٝ قٛز. زض ایٗ وّٛ٘ٛؾىٛپی تٛنیٝ ٔی

ثبیؿت ٞط زٚ  ؾبٍِی ٔی 20تب  18اظ ؾٗ  ،تكریم پِٛیپٛظ

ٞب  بٚ ٍٞٙبٔی وٝ آز٘ٛٔ ثبض غطثبٍِطی نٛضت ٌیطز ؾبَ یه

نٛضت ؾبلا٘ٝ ا٘زبْ  ثبیؿت ثٝ قٛ٘س، وّٛ٘ٛؾىٛپی ٔی قٙبؾبیی 

ٚ ٔطي ٚ ٔیط ٘بقی اظ ٔٙظٛض رٌّٛیطی اظ ثطٚظ  . ثٝ(48)پصیطز 

CRC  ّٖٛپیف اظ   زض ٔطحّٝ ،پیكطفتٝ، ػُٕ رطاحی حصفی و

، ظٔب٘ی وٝ FAPثسذیٕی، حبئع إٞیت اؾت. زض ٘ٛع ولاؾیه 

ظذٓ ایزبز ٞبی آظاضزٞٙسٜ ) یب پِٛیپ ،بثسی پِٛیپٛظ قست ٔی

cm1 قٛ٘س، ٔؼٕٛلاً پلاظی( قٙبؾبیی  ثب زضرٝ ثبلای زیؽ 

قٛز. اوخط  تٛنیٝ ٔی CRCاظ  پیكٍیطیٔٙظٛض  وِٛىتٛٔی ثٝ

ؾبٍِی  25تب  15ولاؾیه، ثیٗ ؾٙیٗ  FAPثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ 

٘یع  AFAPٌیط٘س. ضاٜ زضٔب٘ی  تحت ػُٕ رطاحی لطاض ٔی

آ٘سٚؾىٛپی اؾت ٚ زض نٛضتی وٝ ایٗ أط ٔیؿط ٘جبقس،  ٔؼٕٛلاً

ٌیطز.  ولاؾیه ا٘زبْ ٔی FAPای ٔكبثٝ ثب  قیٜٛ ػُٕ رطاحی ثٝ

قبُٔ: پطٚوتِٛىتٛٔی ثب آ٘بؾتٛٔٛظ ایّئٛآ٘بَ  ٞبی رطاحی ٌعیٙٝ

(IPAAَوِٛىتٛٔی تٛتبَ ثب آ٘بؾتٛٔٛظ ایّئٛضوتب ٚ ) (IRA)  

تطیٗ ٔیعاٖ ػٛاضو ٚ  ثب وٓ IRAزض ٔمبیؿٝ ثب  IPAAاؾت. 

تط  ؾبزٜ ػّٕىطز ذٛة ضٚزٜ پؽ اظ رطاحی، ٘ؿجتبً ٔؼٕٛلاً

تطی )اظ رّٕٝ  ، رطاحی ٌؿتطزIPAAٜثبقس. زض ٔٛضز  ٔی

ٝ زض ٍِٗ( ٔٛضز٘یبظ اؾت وٝ ٔٙزط ثٝ وبٞف ثبضٚضی ٚ ٔساذّ

. ا٘تربة ضٚـ (49)ٌطزز  ٔی٘یع ٞب  ثستطقسٖ ػّٕىطز ضٚزٜ

ػٕستب ٚاثؿتٝ ثٝ ؾٗ تكریم، زؾٕٛئیسٞب، ثبضٚضی ٚ  ،رطاحی

چٙیٗ تهٕیٓ  پِٛیپ( ٚ ٞٓ 20تب  15ٞبی ضوتبَ ) تؼساز پِٛیپ

ذغطات ٞط ثیٕبض پؽ اظ زضیبفت اعلاػبت ربٔغ زض ٔٛضز ٔعایب ٚ 

 ٔحممیٗ،. ثطذی اظ (50)ثبقس  ی زضٔب٘ی ٔی ٞب وساْ اظ ضٚـ

ػٙٛاٖ  فٙٛتیپ ضا ثٝ -اؾتفبزٜ اظ قٛاٞس ٔطثٛط ثٝ اضتجبط غ٘ٛتیپ

زض رطاحی ثیٕبضا٘ی ثب ضوتٛٔی ٘ؿجتب ٘بظن پیكٟٙبز  ،ضإٞٙب

ٕٔىٗ اؾت زض ثیٕبضا٘ی ثب غ٘ٛتیپ  IPAA. (43)ا٘س  وطزٜ

ظیطا ایٗ ثیٕبضاٖ زض ٔؼطو ذغط  ،تٛنیٝ قٛز ٘یع یبفتٝ تكسیس

ضٚزٜ ٞؿتٙس وٝ زضنٛضت ا٘زبْ  - اثتلا ثٝ پِٛیپٛظ قسیس ضاؾت

IRA ثٝ پطٚوتىتٛٔی ٔزسز ٘یبظ ذٛاٞٙس زاقت. پؽ اظ ،
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

پیٍیطی  ،زؾتٝ اظ ثیٕبضاٖ زاضای ثمبیبی ٔمؼسی رطاحی، ثطای آٖ

زِیُ ٚرٛز ضیؿه اثتلا ثٝ ؾطعبٖ  اظ عطیك آ٘سٚؾىٛپی ثٝ

قٛز. زض ثؿیبضی اظ  % ٔٛاضز( تٛنیٝ ٔی30ضوتبَ )ثیف اظ 

 ٔغبِؼبت ٘كبٖ زازٜ قسٜ اؾت وٝ پؽ اظ پطٚوتٛوّىتٛٔی

(Proctocolectomy)  ٔزسز ٘یع آز٘ٛٔبٞب ٚ ٌبٞی اٚلبت حتی

ا٘س. ثٙبثطایٗ  زیسٜ قسٜ ٔمؼسایّئٛؼ آز٘ٛوبضؾیٙٛٔبٞب زض ویؿٝ 

ٔطالجت ثط ویؿٝ ٚ ٔٙغمٝ ٔمؼسی وٝ زؾترٛـ تغییط قسٜ 

ٞبی  وّی، زض ضاثغٝ ثب ٘كب٘ٝ  عٛض . ثٝ(51) ضت زاضزاؾت، ضطٚ

ٞب  ثبیؿت زض ظٔبٖ قطٚع تكریم پِٛیپ غیطوّٖٛ، غطثبٍِطی ٔی

ؾبٍِی نٛضت پصیطز. زض نٛضت  30تب  25ؾٙیٗ ثیٗ یب 

زٚاظزٞٝ زض ٞط زٚ رٟت  –قٙبؾبیی آز٘ٛٔبٞب، آ٘سٚؾىٛپی ٔؼسٜ 

 Vater’s: رّٛیی ٚ رب٘جی )ثٝ ٔٙظٛض ضٚیت نحیح آٔپٛلاٚاتط

ampulla) ثبض ا٘زبْ ٌیطز. زض ػُٕ،  ثبیؿت ٞط پٙذ ؾبَ یه ٔی

وٓ آز٘ٛوبضؾیٙٛٔبی ٔؼسی، ٔطالجت اظ عطیك  قیٛعثب تٛرٝ ثٝ 

زِیُ ٚرٛز ضیؿه اثتلا  ثٝ ،آ٘سٚؾىٛپی زؾتٍبٜ ٌٛاضـ فٛلبتی

ػٙٛاٖ ثركی اظ ایٗ  ثٝ ؾطعبٖ زٚاظزٞٝ ضطٚضی اؾت. ٔؼسٜ ثٝ

 یب پِٛیپىتٛٔی أب ثیٛپؿی ،قٛز ٔطالجت، ضٚیت ٔی

(Polypectomy) َٕٛتٟٙب ثطای ضبیؼبت ثعضي ٚ غیطٔؼ، 

. ثٝ ٔٙظٛض (52) ٌطزز ذهٛل زض آ٘تطْٚ، اػٕبَ ٔی ثٝ

ٞبی زٚاظزٞٝ زض ثیٕبضاٖ  اؾتب٘ساضزؾبظی ٚ ٔسیطیت پِٛیپ

FAP ،Spigelman ثٙسی ضا  یه ؾیؿتٓ عجمٝ ،ٚ ٕٞىبضا٘ف

، ٞب آٖ ا٘ساظٜ ٞب، تؼساز پِٛیپ :آٌبٞی ثطاؾبؼ چٟبض ٔتغیط پیف

( 3وطز٘س )رسَٚ  ٔؼطفیپلاظی  قٙبؾی ٚ زضرٝ زیؽ ثبفت

ٔكبٞسٜ  أتیبظ( حسٔتٛؾغی اظ ثیٕبضی 4ثب ) I. زض ٔطحّٝ (53)

ٞبی  ( پِٛیپ6أتیبظ ثبلاتط اظ ثب ) III  ٚIVٚ زض ٔطاحُ  قٛز ٔی

ثطای اثتلا ثٝ ؾطعبٖ  یتٛرٟ ثب ضیؿه لبثُ ،زٚاظزٞٝ ٚذیٕی زض

 ،% ثیٕبضا80ٖبثٙس. تمطیجب ی ، ثطٚظ ٔی ( زضنس 36تب  7زٚاظزٞٝ )

 IVزض ٔطحّٝ ٔٛاضز، زضنس  20تب  III  ٚ10تب  Iزض ٔطحّٝ 

ثیٕبضی ٞؿتٙس. قٛاٞس ٔٛرٛز حبوی اظ آٖ اؾت وٝ ٔؼبیٙٝ 

 (Chromoendoscopy) اظ عطیك وطٚٔٛا٘سٚؾىٛپی ،زٚاظزٞٝ

یب تهٛیطثطزاضی ٔٛرت افعایف تكریم آز٘ٛٔبٞبی زٚاظزٞٝ 

ای زض ٔطاحُ  ٔلاحظٝ أب ٔٙزط ثٝ تغییط لبثُ ،ٌطزز ٔی

Spigelman قٛز. ٔسیطیت ثیٕبضا٘ی ثب چٙسیٗ آز٘ٛٔبی  ٕ٘ی

ثبیؿت  ثطاٍ٘یع ثٛزٜ ٚ ٔی ( ، چبِفثبلاتطیب  IIIتط )ٔطحّٝ  ثعضي

ٔیعاٖ ػٛز  .(54) قٛز ا٘زبْ ثبِیٙی اذتهبنیزض ٔطاوع 

 اؾتیبز ثؿیبض ظ ٘یع ثؼس اظ زضٔبٖ آ٘سٚؾىٛپی ب،پیكطفت آز٘ٛٔ

ذغط٘بوی ثب ػٛاضو  ایٗ ٔٛاضز ٘یع %( ٚ زضٔب50ٖ)ثیف اظ 

ٕٞطاٜ  پب٘ىطاتیهآؾیت ذٛ٘طیعی ٚ  قسٖ، ؾٛضاخٕٞچٖٛ ذغط 

پصیط ٘یؿت،  وٝ حصف تٕبْ آز٘ٛٔبٞب أىبٖ . اظ آ٘زبیی)52اؾت )

( یب cm 1 ، حصف آز٘ٛٔبٞبی ثعضي )ثیف اظاِٚٛیت اَٚ

ٞسف ثٝ تبذیطا٘ساذتٗ یب ثب  ،پلاظی ثبلا آز٘ٛٔبٞبیی ثب زضرٝ زیؽ

 IVثب زضرٝ  ثیٕبضا٘ی ثبقس. زض رطاحی، ٔی ارتٙبة اظ ػُٕ

 ضطٚضی اؾت وٝ قبُٔ: زئٛز٘ٛتٛٔی غبِجب، رطاحی ٚذبٔت

(Duodenotomy)  ٚ ثب پِٛیپىتٛٔی، زئٛز٘ىتٛٔی پب٘ىطاؼ

 .(55) ثبقس ٔی زٚاظزٞٝ پب٘ىطاتىتٛٔی
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 FAPی ی ثطاثبِیٙ ٞبی ٔسیطیت : تٛنی2ٝرسَٚ 

ریسک  سٌذرم

 سزطاى

 سي ضزٍع ٍ فَاصل سهاًی تکٌيک غزبالگزی

APC-FAP 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 وِٛٛضوتبَ
 
 
 
 
 
 
 
 

 زٚاظزٞٝ
 
 
 

 تیطٚئیس
 

FAP  :ولاؾیه
 ؾیٍٕٛئیسٚؾىٛپی

 وّٛ٘ٛؾىٛپی
 
 

FAP قسٜ: ضؼیفت 
 وّٛ٘ٛؾىٛپی

 
 

آ٘سٚؾىٛپی فٛلب٘ی 
ٞبی رّٛیی ٚ  )رٟت
 رب٘جی(

 
ثطضؾی ٌطز٘ی ٚ یب 

 یؾٌٛ٘ٛطاف

 ؾبٍِی ٚ ٞط زٚ ؾبَ یه ثبض 12-14ؾٗ قطٚع 
 

ؾٗ قطٚع ٍٞٙبٔی اؾت وٝ آز٘ٛٔبٞب زض ؾیٍٕٛئیسٚؾىٛپی 
یبفت قٛ٘س. زض نٛضت ٔمطض قسٖ وِٛىتٛٔی، ثٝ نٛضت ؾبلا٘ٝ 

 پصیطز ا٘زبْ ٔی
 ؾبٍِی ٚ زٚ ؾبَ یه ثبض 18-20ؾٗ قطٚع 

پی ؾبلا٘ٝ ٚ پِٛیپىتٛٔی وّٛ٘ٛؾىٛ ←زض نٛضت یبفتٗ آزْ٘ٛ 
 وٝ اظ ِحبػ ا٘سٚؾىٛپی لبثُ وٙتطَ ثبقس زض نٛضتی

-25ؾٗ قطٚع ٍٞٙبْ تكریم پِٛیپٛظ وِٛٛضوتبَ زض ؾٙیٗ 

 ؾبَ یه ثبض 5ؾبٍِی ٚ ٞط  30
 
 

فٛانُ ظٔب٘ی ثب تٛرٝ ثٝ ٔطحّٝ  ←ٞب زض نٛضت قٙبؾبیی آزْ٘ٛ
Spigelman  ؾبٍِی ثٝ نٛضت ؾبلا٘ٝ 25-30ٚ ؾٗ قطٚع 

پِٛیپٛظ ٚاثؿتٝ 
 MutYHثٝ 
 

تٛٔٛضٞبی 
 ٛئیسیزؾٕ

 
 وِٛٛضوتبَ

 
 

 زٚاظزٞٝ

CT  یبMRI 
 
 

 وّٛ٘ٛؾىٛپی
 
 

آ٘سٚؾىٛپی فٛلب٘ی 
ٞبی رّٛیی ٚ  )رٟت
 رب٘جی(

ثٝ نٛضت ا٘فطازی)ؾبثمٝ ذب٘ٛازٌی ٔخجت ثطای زؾٕٛئیسٞب، 
 ؾبٍِی ٞط زٚ ؾبَ یه ثبض 18-20رطاحی قىٓ( ٚ ؾٗ قطٚع 

 
وّٛ٘ٛؾىٛپی ؾبلا٘ٝ ٚ پِٛیپىتٛٔی  ←زض نٛضت یبفتٗ آزْ٘ٛ 

 ی وٝ اظ ِحبػ ا٘سٚؾىٛپی لبثُ وٙتطَ ثبقسزض نٛضت
 

-25ؾٗ قطٚع ٍٞٙبْ تكریم پِٛیپٛظ وِٛٛضوتبَ زض ؾٙیٗ 

 ؾبَ یه ثبض 5ؾبٍِی ٚ ٞط  30
فٛانُ ظٔب٘ی ثب تٛرٝ ثٝ ٔطحّٝ  ←ٞب زض نٛضت قٙبؾبیی آزْ٘ٛ

Spigelman  

 زٚاظزٞٝ -ٞبی ٔؼسٜ پِٛیپ .MRI: ثطزاضی ضظٚ٘ب٘ؽ ٔغٙبعیؿی ، تهٛیطCT: ای  ، تٌٛٔٛطافی ضایبFAPٝ٘ذب٘ٛازٌی:اذتهبضات: پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ 

 

 Spigelman : ضزٜ ثٙسی ثط اؾبؼ ٔؼیبضٞبی3رسَٚ

 سِ اهتياس دٍ اهتياس اهتياس یک ّای دئَدًَسکَپی یافتِ

 >20 5-20 1-4 ٞب بتؼساز آز٘ٛٔ

 >10 5-10 1-4 ا٘ساظٜ

 ٚیّٛؼ تٛثِٛٛٚیّٛؼ تٛثٛلاض قٙبؾی ثبفت 

 قسیس ٔتٛؾظ ذفیف زضرٝ زیؿپلاظی

 أتیبظ. IV :12-9ٔطحّٝ  أتیبظ، III: 8-7أتیبظ، ٔطحّٝ  II :6-5أتیبظ، ٔطحّٝ  I :4أتیبظ، ٔطحّٝ  0: 0ٔطحّٝ ثٙسی ثط اؾبؼ أتیبظ: ٔطحّٝ 
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

ثب تٛرٝ ثٝ افعایف ذغط اثتلا : سایز تَهَرّا باليٌی هذیزیت

ٌطزٖ ٚ  ثٝ ؾطعبٖ تیطٚئیس، ٔترههیٗ ثط ایٗ ثبٚض٘س وٝ ثطضؾی

 ا٘زبْنٛضت ؾبلا٘ٝ  ؾبٍِی ٚ ثٝ 25-30ثبیس اظ ؾٗ  ،یب تیطٚئیس

ػٕستب ٚاثؿتٝ ثٝ یه ( ٘یع DTتٛٔٛض زیؿٕٛئیس ) قٛز. پیكطفت

رٟف ثٛزٜ ثطٚظ ؾبثمٝ ذب٘ٛازٌی ٔخجت، رطاحی قىٓ، ٚ ٔحُ 

تٛاٖ  ضا ٔی DTایزبز قٛز.  یتٛا٘س زض زاذُ یب زیٛاضٜ قىٕ ٚ ٔی

یب تهٛیطثطزاضی ضظٚ٘ب٘ؽ  (CT) ای اظ عطیك تٌٛٔٛطافی ضایب٘ٝ

 آٖ ٞبی زضٔب٘ی زاز. ٌعیٙٝ تكریم (MRI)ٔغٙبعیؿی 

 اؾتطٚئیسی اِتٟبة غیط ػجبضتٙس اظ: زضٔبٖ زاضٚیی )زاضٚٞبی ضس

NSAID رطاحی   زضٔب٘ی، ٔساذّٝ ٞب(، قیٕی اؾتطٚغٖ ٚ یب آ٘تی

ٌصاضی ایٗ  احط ثبِیٙی، . عجك قٛاٞس(56) ٚ یب پطتٛزضٔب٘ی

ضؼیف ثٛزٜ ٚ ٔجتٙی ثط ٔغبِؼبت ٔحسٚزی اؾت.  ؿجتبً٘ٞب  زضٔبٖ

زِیُ ثبلاثٛزٖ ٔیعاٖ   حبَ، زض نٛضت ػسْ ثطٚظ ػٛاضو ٚ ثٝ ایٗ ثب

، ٞطٌٛ٘ٝ ٔساذّٝ اظ عطیك ػُٕ رطاحی تٛٔٛضٞبی DTػٛز 

ثبیؿت ثٝ تؼٛیك ثیفتس. ٔترههیٗ زض  ٔی ،زاذُ قىٕی

ؿیفٗ ٞبی ثعضي یب زض حبَ ضقس، زاضٚٞبی تبٔٛو DTثیٕبضا٘ی ثب 

َٚ زضٔبٖ تٛنیٝ ػٙٛاٖ ذظ ا ضا ثٝ( Sulindac)ِیٙسان ٛثب ؾ

وٝ ثیٕبضا٘ی ثب تٛٔٛضٞبی زاذُ قىٕی ثٝ  وٙٙس ٚ ٍٞٙبٔی ٔی

 ضا زضٔب٘ی یب پطتٛزضٔب٘ی قیٕی ،زٞٙس ایٗ زضٔبٖ پبؾد ٕ٘ی

س. تٛٔٛضٞبی زؾٕٛئیسی ٚالغ زض زیٛاضٜ قىٕی ٚ وٙٙ ٔیتزٛیع 

DT عطظ ٔتفبٚتی اظ ٞٓ ثبیؿت ثٝ ٔی ،ٞبی ثبفت ٔعا٘تطیه، 

ػٙٛاٖ ذظ اَٚ  ثٝ ٔس٘ظط لطاض ٌیط٘س. ػُٕ رطاحی ٔؼٕٛلاً

ٞبی زیٛاضٜ قىٕی ٔٛضز اؾتفبزٜ لطاض  DTثطای ٔساٚای  ،زضٔبٖ

ٔعا٘تطیه ثب تٛرٝ ثٝ قست  DTحبَ، زض ٔٛضز  ٌیطز. ثب ایٗ ٔی

 ی ضٚـ زضٔبٖ،ٞب ثیٕبضی، ػٛاضو احتٕبِی ٚ ؾٙزیسٖ ٔعیت

نٛضت  اؾتطاتػی ثٟیٙٝ ثٝ ،یٍطٞبی ز ٘ؿجت ثٝ ضیؿه ضٚـ

 ای ٞبی غیط ضٚزٜ . ؾبیط ثسذیٕی(57)قٛز  ٔی قرهی ا٘تربة

تطی  آزض٘بَ( زاضای قیٛع ثؿیبض وٓٚ  )پب٘ىطاتیه، ٔغعی

 ٞب ثطای آٖ ثبقٙس وٝ اؾتفبزٜ اظ ٔغبِؼبت پطٞعیٙٝ زیٍطی ٔی

ٞبی ٘ظبضتی زض ثیٕبضا٘ی، ثب  حبَ، تؿت ثب ایٗ قٛز. تٛنیٝ ٕ٘ی

زض ضاثغٝ ثب ٞطیه اظ ایٗ ػلایٓ  ،ب٘ٛازٌی لٛییه ؾبثمٝ ذ

ٞبی  وٝ زاضای ٘كب٘ٝ ای ٚ آٖ زؾتٝ اظ افطازی ذبل غیط ضٚزٜ

 ثبیؿت ا٘زبْ قٛز.  ا٘س، ٔی ٔٙتؿت ثٝ ایٗ ثیٕبضی

ٔٙظٛض  ثٝ FAPزض ثیٕبضاٖ : يزی ضيوياییگپيطّای  رٍش

اؾتفبزٜ اظ زاضٚٞبی ٘ظیط ٞبی قیٕیبیی،  اظ ضٚـ ،پیكٍیطی

NSAID  قٛز اؾتفبزٜ ٔی٘یع.  NSDAIٓیٞب ثب ػّٕىطز آ٘ع 

COX-1  ٚCOX-2 (Cyclooxygenase زض ) ُٞؿتٙستساذ 

ٞب وٝ زض ٗیثٝ پطٚؾتبٌلا٘س هیسٚ٘یآضاق سیاؾ ُیٚ اظ تجس

 ِیٙسانٛؾ. (58) وٙٙسیٔ یطیزضز ٘مف زاض٘س، رٌّٛ فیسایپ

یی اؾت وٝ زض ایٗ ثیٕبضی ٞباِٚیٗ زاضٚ یىی اظ ػٙٛاٖ ثٝ ٘یع

ٔٙزط ثٝ  ،ٔست اظ ایٗ زاضٚ زٜ اؾت. اؾتفبزٜ عٛلا٘یٔٛحط ثٛ

چٙیٗ  ِٖٛ ٚ ٞٓٛزضنسی آز٘ٛٔبٞبی وِٛٛضوتبَ زض و 50وبٞف 

أب ثط پِٛیپٛظ  ،زقٛ زض ضوتْٛ ثیٕبضاٖ پؽ اظ وِٛىتٛٔی ٔی

ٚرٛز، زاضٚی ؾبِیٙسان اظ پیكطفت  زٚاظزٞٝ ٔٛحط ٘یؿت. ثب ایٗ

زاضٚی  .(59) وٙس رٌّٛیطی ٕ٘ی FAPآز٘ٛٔبٞب زض ثیٕبضی 

 ػٙٛاٖ ٟٔبضوٙٙسٜ ا٘تربثی ثٝ٘یع  (Celecoxib) ؾّىٛوؿیت

، ٕٞطاٜ ثب ػٛاضو  COX-2 ( cyclooxygenase-2)  پطٚتئیٗ

ٔٙظٛض وبٞف  ٚ ثٝ ،تط ٘ؿجت ثٝ زاضٚی ؾبِیٙسان ٌٛاضقی وٓ

ٚ  ٜ اؾتقس ٔؼطفیزضنسی تؼساز آز٘ٛٔبٞبی وِٛٛضوتبَ  28

وبٞف ض ثیٕبضاٖ، زتؼساز آز٘ٛٔبٞبی زٚاظزٞٝ ضا تٛا٘ؿتٝ اؾت 

ٔست  نٛضت عٛلا٘ی وٙٙسٌب٘ی وٝ ثٝ ٚرٛز، زض ٔهطف  . ثب ایٗزٞس

: ضٚفىٛوؿیتٔب٘ٙس ) زیٍطی COX-2 اظ ٟٔبضوٙٙسٜ ا٘تربثی 

Rofecoxibػطٚلی  -ػٛاضو لّجی ،وطز٘س ( اؾتفبزٜ ٔی

ٚ  قسٜ اؾت ٚ ثٙبثطایٗ ٘مف ٌعاضـ)ا٘فبضوتٛؼ یب ؾىتٝ لّجی( 

ثبیؿت  ٔب٘س ٚ ٔی ثحج ثبلی ٔی ٕٞچٙبٖ ٔٛضز ،ایٗ زاضٚٞب احط

 ذغط ٚ ای وٝ ثسٖٚ فبوتٛضٞبی قسٜ تٟٙب زض ثیٕبضاٖ ا٘تربة

. ثب ایٗ (60) س٘ٙس، ٔس٘ظط لطاض ٌیطٞؿت  ػطٚلی - ضیؿه لّجی

تٛاٖ  ؾّىٛوؿیت( ضا ٕ٘ی ٚ  ٞب )ؾِٛیٙسان NSAIDٚرٛز، 

ٕ٘ٛز ٚ  ِٖٛٛو FAP  ربیٍعیٗ ػُٕ رطاحی زض ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ

زض  ،ا٘ساذتٗ ػُٕ رطاحی  ٞب زض ثٝ تؼٛیك ف آٖ٘م احتٕبلاً

 ِٖٛ یب ثیٕبضا٘ی ثب پِٛیپٛظ ضوتبَ پؽ اظٛٔجتلایبٖ ثٝ پِٛیپٛظ و

ایٗ زِیُ وٝ  ثبقس. زض ضاثغٝ ثب پِٛیپٛظ زٚاظزٞٝ، ثٝ وِٛىتٛٔی ٔی 

اػٓ اظ ا٘سٚؾىٛپی ٚ رطاحی زض ثطذی ٔٛاضز  ،ٞبی زضٔب٘ی ٌعیٙٝ

هطف زاضٚی ؾّىٛوؿیت ٌیطی ٞؿتٙس، ٔ ٕٞطاٜ ثب ػٛاضو چكٓ

  یب  IIIثطای ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ پِٛیپٛظ قسیس زٚاظزٞٝ )ٔطحّٝ 

IV َٛثبقس. اٌطچٝ زاضٚی ؾّىٛوؿیت ثطای  ٔی (، أطی لبثُ لج
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 ٔٛضز تبییس ٚالغ قسٜزض چٙسیٗ وكٛض   FAP  زضٔبٖ ثیٕبضی

 - لّجی ٚ ػٛاضو أب ثطذی ٔترههیٗ ثٝ زِیُ احطات ،اؾت

ضغجت ثٛزٜ ٚ زض ٘تیزٝ ایٗ زاضٚ  یع آٖ ثیػطٚلی، ٘ؿجت ثٝ تزٛ

 .(61) ٌیطز ٘سضت ٔٛضز اؾتفبزٜ لطاض ٔی ثٝ

:MAP MAP  یه اذتلاَ اضحی ثب اٍِٛی اتٛظٚٔبَ ٔغّٛة

  MutYHزض غٖ  آِّی ٞبی غضٔیٙبَ زٚ اؾت وٝ ثٝ ػّت رٟف

تٛؾظ  2002ثبض زض ؾبَ  قٛز. ایٗ ثیٕبضی ثطای اِٚیٗ ایزبز ٔی

AL-Tassan زض یه ذب٘ٛازٜ ثطیتب٘یبیی ثب ؾٝ  ،فا٘ٚ ٕٞىبض

ػضٛ ٔجتلا ٚ تٛاضث ٔغّٛة آز٘ٛٔبٞبی ٔتؼسز وِٛٛضوتبَ ٚ 

وبضؾیٙٛٔب، ٔٛضز ثطضؾی لطاض ٌطفت. ػلایٓ ثبِیٙی زض ثیٕبضاٖ 

 أب ٔؼٕٛلاً ،ثبقس زاضای تٙٛع ظیبزی ٔی، MAPٔجتلا ثٝ 

وٕتط تؼساز ٕٞطاٜ ثب  ،قسٜ ضؼیفتنٛضت یه فٙٛتیپ پِٛیپٛظ  ثٝ

ثٝ ػلایٕی غیط اظ  ،بثس. ثطذی اظ ثیٕبضاٖی ثطٚظ ٔی بآز٘ٛٔ 100اظ 

غیطلبثُ تكریم  FAPقٛ٘س وٝ زض ثیٕبضاٖ  زچبض ٔی ٘یع ضٚزٜ

 . (62) اؾت

 1p34.1ثط ضٚی وطٚٔٛظْٚ   MutYHغٖ : MutYH غٖ

 535وٙٙسٜ یه پطٚتئیٗ  اٌعٖٚ وس 16ٚالغ قسٜ ٚ زاضای 

اظ ؾیؿتٓ  (. ایٗ غٖ یه ػض1Bٛثبقس )قىُ  آٔیٙٛاؾیسی ٔی

ٔتكىُ  ،وٙس. ایٗ ؾیؿتٓ ٔی  ( ضا وسBER) یثطـ ثبظ یتطٔیٕ

ثبقس وٝ زض  ( ٔیMutYH, OGG1, MTH1آ٘عیٓ ) 3اظ 

ظای ٔتبثِٛیؿٓ ٞٛاظی ٚ  ٞب زض ثطاثط احطات رٟف ٔحبفظت ؾَّٛ

-8 ٌٛا٘یٗ وٝ ٔٙزط ثٝ تكىیُ ٘ٛوّئٛتیسٚیػٜ اوؿیساؾیٖٛ  ثٝ

 oxoG-8 :-oxo-ne, 8hydroxyguani-(8) اوؿٌٛٛا٘یٗ

Gua
8

Gua, or OH وٙس. پطٚتئیٗ  ٌطزز، قطوت ٔی ٔی

MutYH  ٕٞطا ثبOGG1  ٚ MTH1 ٞبی  اظ ثطٚظ رٟف

ثٝ  ظیبزیثٛزٜ ٚ تٕبیُ  اوؿٌٛٛا٘یٗ-8ؾٛٔبتیه وٝ ٘بقی اظ 

( ثٝ ربی ؾیتٛظیٗ زاض٘س، Aآز٘یٗ ) ٘ٛوّئٛتیس ربیٍعیٙی

َٛ ٔؿئ MutYHىٝ پطٚتئیٗ آ٘ٚیػٜ  آٚضز. ثٝ ػُٕ ٔی ٕٔب٘ؼت ثٝ

رفت  اوؿٌٛٛا٘یٗ-8ٞبیی اؾت وٝ ثٝ اقتجبٜ ثب  حصف آز٘یٗ

. زض غیبة یه وپی ػّٕىطزی اظ پطٚتئیٗ (63)ا٘س  قسٜ

MutYH 8ٞبی زٚ آِّی، ظٔب٘ی وٝ یه  ثٝ زِیُ رٟف-

لطاض  DNAنٛضت رفت ثبظ اقتجبٜ زض اٍِٛی  ثٝ اوؿٌٛٛا٘یٗ،

تجسیُ  T:Aثٝ   G:C، زض زٚض ثؼسی ٕٞب٘ٙسؾبظی رفت ثبظٌیطز

زض  T:Aثٝ   G:Cٞبی ؾٛٔبتیه قٛز. ثٝ ٕٞیٗ ػّت، رٟف یٔ

اغّت زض آز٘ٛٔبٞب ٚ تٛٔٛضٞبی   KRASیب  APCغٟ٘بیی ٔب٘ٙس: 

 KRASزض غٖ  ،ػٙٛاٖ ٔخبَ زٞس. ثٝ ضخ ٔی MutYHٔطتجظ ثب 

  MAP( اغّت زض ثیٕبضاٖ 12زض وسٖٚ  c.34G>T)رٟف 

ی ٞب %(. ثٙبثطایٗ آ٘بِیع رٟف64) تط اؾت ثیف CRCٔجتلا ثٝ 

غطثبٍِطی  ػٙٛاٖ یه تؿت پیف ثٝ KRASؾٛٔبتیه زض غٖ 

 بتوٝ ٚارس قطایظ ثطای آظٔبیك CRCثطای قٙبؾبیی ثیٕبضاٖ 

ٞؿتٙس،  MutYHٞبی غضٔیٙبَ غٖ  غ٘تیىی زض ٔٛضز رٟف

 MAPربوٝ زض ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ  . اظ آٖ(64) تٛنیٝ قسٜ اؾت

ٞبی  یپای )پِٛ ٞبی ز٘سا٘ٝ چٙیٗ پِٛیپ آز٘ٛٔبٞبی ٔؼِٕٛی ٚ ٞٓ

تٛا٘ٙس حضٛض زاقتٝ ثبقٙس، ٚرٛز زٚ ٔؿیط ٔزعا  پلاظی( ٔی ٞبیپط

ٞبیی زض غٖ  رٟف ثطٚظ ،ٞب پیكٟٙبز قسٜ اؾت وٝ یىی اظ آٖ

KRAS  ٖیب غ ٚAPC  ٝٔٙزط ثٝ آز٘ٛٔبٞبی ٔؼِٕٛی اؾت و

اظ فمظ ٚ  APC غٖ رٟف زض ضذساز ثسٖٚ ثؼسی،قسٜ ٚ ٔؿیط 

ٞبی  ٔٙزط ثٝ پِٛیپاؾت وٝ  KRASٞبیی زض غٖ  عطیك رٟف

 . (65)قٛز  پلاظی ٔی ٞبیپط

 300ثیف اظ تبوٖٙٛ  :MutYH صى ّای ًگاّی بِ جْص

ظا زض ایٗ  رٟف ثیٕبضی 80 لطیت ثٝفطز ٚ  ٚاضیب٘ت ٔٙحهط ثٝ

ٞبی  ٞب اظ ٘ٛع ربیٍعیٙی غٖ قٙبؾبیی قسٜ اؾت. اوخط آٖ

یب  وٙٙسٜ اظ ٘ٛع وٛتبٜ ٘یع ٞب ثسٔؼٙی ٚ تؼساز وٕی اظ رٟف

ٞبیی اظ  پیطایف ٞؿتٙس. اٌطچٝ زض ٔٛاضز ٘بزضی، رٟف ربیٍبٜ

 ٞبی ٞبی غ٘ٛٔی ثعضي، تغییط چبضچٛة ٚ رٟف ٘ٛع حصف

ٞب تمطیجب زض تٕبٔی  ٔؼٙی ٘یع ٌعاضـ قسٜ اؾت. رٟف ثی

تطیٗ  ( ٌعاضـ قسٜ اؾت. غبِت2ٚ  1 ٞب )ثٝ غیط اظ اٌعٖٚ اٌعٖٚ

 ثبقٙس ٔیغٖ زٚ رٟف ٚالغ زض ٘مبط زاؽ  ،ٔؼٙی ٞبی ثس رٟف

( زض c.536A>G; p.Tyr179Cys) p.Y179Cوٝ قبُٔ: 

 ;p.G396D (c.1187G>Aٚ رٟف  7اٌعٖٚ 

p.Gly396Asp ٖٚ80تب  70ٞؿتٙس ٚ حسٚز  13( زض اٌع 

ٌیط٘س  ٞبی اضٚپبیی ضا زض ثط ٔی ٞبی رٕؼیت زضنس اظ تٕبْ رٟف

، اذتلافبت رغطافیبیی ٚ ٔغبِؼبت ٌصقتٝ .(66) (4)رسَٚ 

 ثطضؾیضا  MutYHغٖ  ٞبی ٘ی رٟفزض ٔٛضز فطاٚا ٘ػازی ضا

ٚ  p.Y179Cعٛض وٝ شوط قس، زٚ رٟف  ا٘س. ٕٞبٖ ٕ٘ٛزٜ

p.G396D تطیٗ قبیغٔطاتت  ثٝ ،ٞبی اضٚپبیی زض رٕؼیت 
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  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

ایٗ، ثب تٛرٝ ثٝ  ثط  ثبقٙس. ػلاٜٚ ظا ٔی ٞبی ثیٕبضی ٚاضیب٘ت

ٞبی ٔرتّف، زاضای ٘مف  ٚاضیب٘ت ،ٞبی لٛٔی ٚ رغطافیبیی تفبٚت

 ػٙٛاٖ ٔخبَ: رٟف ثٝ ،ٞب ٞؿتٙس ط رٕؼیتزض ؾبیاحطٌصاضی 

 ٔؼٙی ثی زض ثیٕبضاٖ پبوؿتب٘ی ٚ رٟف p.Y104X ٔؼٙی ثی

p.E480X (67)ا٘س  ثؿیبض حبئع إٞیت زض ثیٕبضاٖ ٞٙسی .

ٚ رٙٛة  یٞبی غاپٙ زض رٕؼیت٘یع ٞبی ذبل زیٍطی  رٟف

(. ٔغبِؼبت ٔتؼسزی ثٝ ثطضؾی 4اضٚپب ٌعاضـ قسٜ اؾت )رسَٚ 

ٚ  p.Y179C ٔؼٙی ) ٞبی ثس تساَٚ اظ رٟففطاٚا٘ی زٚ ٘ٛع ٔ

 p.G396Dٝتب  1ا٘س ٚ پیف ثیٙی قسٜ اؾت وٝ تمطیجب  ( پطزاذت

 ٞب ایٗ رٟف زضنس اظ رٕؼیت ػٕٛٔی )ثب ٔٙكب اضٚپبیی( ٘بلُ 2

 .(68)ثبقٙس 

 
 ٞبی ٔرتّف زض رٕؼیت MutYHغضٔیٙبَ زض غٖ قبیغ ٞبی  : رٟف4رسَٚ 

 جْص تغييز اسيذآهيٌِ جوعيت

 p.Y179C c.536A>G لفمبظی
 p.G396D c.1187G>A ثطظیُ

 p.Ala385ProfsX23 c.1147del اضٚپبی قٕبِی
 p.P405L c.1214C>T ّٞٙس

 p.Y104X c.312C>A پبوؿتبٖ
 p.e480X c.1438G>T ٞٙس
 p.R245C c.733C>T غاپٗ
 p.G286E c.857G>A غاپٗ
 p.A373V c.1118C>T ّٞٙس
 p.e480X c.1437delGGA ایتبِیب

 p.A373V c.1118C>T وطٜ
 p.Q267X c.799C>T غاپٗ
 p.Q454P c.1361A>C ٞٙس

 p.G286E c.857G>A تٛ٘ؽ
 p.E410GfsX43 c.1227_1228dup پطتغبَ
 p.E480del c.1437_1439del اؾپب٘یب

 

 MutYHٞبی غضٔیٙبَ زض غٖ  عیف ثبِیٙی رٟف: فٌَتيپ

ٞب ضا  ٛتیپٚؾیؼی اظ فٙ  تٛا٘س ٌؿتطٜ ٞتطٚغ٘ٛؼ ثٛزٜ ٚ ٔی

 .قبُٔ قٛز

اوخط ٘بلّیٗ : ضذُ ضعيفتپَليپَس آدًَهاتَی کلاسيک ٍ 

زاضای زٜ تب چٙس نس پِٛیپ  MutYH  رٟف زٚ آِّی زض غٖ

پِٛیپ  500ٞؿتٙس ٚ زض تؼساز ثؿیبض وٕی اظ ثیٕبضاٖ ثیف اظ 

ٞبی زٚ آِّی زض یه  رٟف ،اؾت. زض اثتسا ٌؿتطـ یبفتٝ٘یع 

 15ٕٞطاٜ ثب ثیف اظ  ،ٔٙفی APCثب  AFAPؾْٛ اظ ثیٕبضاٖ 

ولاؾیه  FAPزضنس ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ  10ٚ زض حسٚز  بآز٘ٛٔ

زض آٖ زؾتٝ اظ ٔٛاضزی وٝ زاضای یه  ،ٚیػٜ ٔٙفی ٚ ثٝ APCثب 

 . عی ٔغبِؼٝ(69)، قٙبؾبیی قس ثٛز٘ساٍِٛی تٛاضحی ٔغّٛة 

، MutYHٞبی زٚ آِّی زض غٖ  زض ٔٛضز رٟف زیٍطی ٘یع

ثیٕبض ثب ثیف اظ  119اظ  95زض  ٞب ٔكرم ٌطزیس وٝ ایٗ رٟف

ٚ  بآز٘ٛٔ 999تب  100ثیٕبض ثب  1338اظ  94آز٘ٛٔب ٚ  1000

ثیٕبض ثب  970اظ  37ٚ  بآز٘ٛٔ 99تب  20ثیٕبض ثب  3253اظ  233

زاض ٚ  ؾٙسضْ پِٛیپٛظ پبیٝ .(70)قس  ٔكبٞسٜ بآز٘ٛٔ 19تب  10

ٞبی  آز٘ٛٔب ٚ پِٛیپ ٌب٘ٝ ٞبی چٙس ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ پِٛیپ

س. زض تؼساز وٕی اظ ٘قٛ یبفت ٔی MAPعٛض قبیغ زض  ثٝ ،زاض پبیٝ

اظ ٔؼیبضٞبی  ،پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ ثطضؾیٔٙظٛض  ، ثMAPٝثیٕبضاٖ 

WHO  قٛز )ظٔب٘ی وٝ  اؾتفبزٜ ٔی زاض پبیٝثطای ؾٙسضْ پِٛیپٛظ

ٚرٛز  -1یه ثیٕبض حسالُ زاضای یىی اظ ٔؼیبضٞبی ظیط ثبقس: 

ِٖٛ ؾیٍٕٛئیس وٝ زٚ ٛض ٘عزیىی وزاض ز حسالُ پٙذ پِٛیپ پبیٝ
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

یه اظ  ٞط -2ثبقٙس،  mm 10ٞب زاضای لغطی ثیف اظ  تب اظ آٖ

ِٖٛ ؾیٍٕٛئیس فطزی ثب پِٛیپٛظ ٛزاضی وٝ ٘عزیه و ٞبی پبیٝ پِٛیپ

زاض وٝ زض  پِٛیپ پبیٝ 20ثیف اظ  -3زاض زضرٝ اَٚ ایزبز قٛز  پبیٝ

ض ز. (71)( قسٜ ثبقٙسِٖٛ تٛظیغ ٛٞبی ٔتفبٚت زض ؾطتبؾط و ا٘ساظٜ

قسٜ ثب حسالُ زٜ پِٛیپ   وٝ ثط ضٚی ثیٕبضاٖ قٙبؾبیی ای ٔغبِؼٝ

زاض( ٔتٕطوع  ٞبی آز٘ٛٔبتٛظ ٚ پبیٝ اظ ٞط ٘ٛع ثبفتی )قبُٔ پِٛیپ

نٛضت ٘بلّیٗ رٟف زٚ  ثٝ ،( اظ ثیٕبضاٖ 405/27) %7/6 قسٜ ثٛز، 

 .(71)قس٘س  ٔكبٞسٜ MutYHآِّی زض غٖ 

CRC زض ٔغبِؼبت : بذٍى پَليپَسCRC  ٔجتٙی ثط رٕؼیت

ٔٛضز ثطضؾی لطاض  CRCثیٕبضاٖ ثط اؾبؼ تكریم  ،وٝ زض آٖ

 3تب  2 زض MutYHٞبی زٚ آِّی زض غٖ  ٌطفتٝ ثٛز٘س، رٟف

ٔجتٙی ثط  زیٍط رٕؼیت یبفت قس. زض چٙسیٗ ٔغبِؼٝ زضنس

رٕؼیت، ثیف اظ یه ؾْٛ ٘بلّیٗ رٟف زٚ آِّی زض غٖ 

MutYH ، اؾبؼ،  یٗ. ثط ا٘جٛز٘سزاضای فٙٛتیپ پِٛیپٛظ

ٕٞیكٝ ثب یه فٙٛتیپ  MutYHٞبی زٚ آِّی زض غٖ  رٟف

ثبیؿت زض  ٞب ٔی ثٙبثطایٗ، ایٗ ٌٛ٘ٝ رٟفس، پِٛیپٛظ ٕٞطاٜ ٘یؿتٙ

ؾبٍِی( زض  50ظٚزٍٞٙبْ )لجُ اظ ؾٗ  CRCثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ 

 ٚیػٜ اٌط احتٕبَ ٔجتلا ثٛزٖ ثٝ ؾٙسضْ ِیٙچ ثٝ ،س٘٘ظط ٌطفتٝ قٛ

ٞبی غیط ٔؼَٕٛ  حبَ، فٙٛتیپ ایٗ بضز قسٜ ثبقس. ث زض ثیٕبضاٖ،

 MutYH. اذیطا زض یه ٔغبِؼٝ، غٖ (72)قسٜ اؾت  ٌعاضـ٘یع 

 ٕٞطاٜ ثب تٛٔٛضٞبیی ،ٔٛضز ٔكىٛن ثٝ ؾٙسضْ ِیٙچ 85زض 

زٞٙسٜ ٘مم ؾیؿتٓ تطٔیٕی رفت ثبظ  وٝ ٘كبٖ ٔكبٞسٜ قس٘س

لبثُ  APCرٟف غضٔیٙبَ ٞیچ ثسٖٚ چٙیٗ  ٞٓاقتجبٜ ٚ 

( p.Y179Cآِّی ) ٘بلُ رٟف زٚ اٖایٗ ثیٕبض، ثٛز٘ستكریم 

یبفتٝ، وبضؾیٙٛٔبی اٚضٚتّیبَ ٚ  ٌؿتطـ CRCثب ٕٞطاٜ 

ذبل،  اٖ. زض ایٗ ثیٕبض٘سچطثی، قٙبؾبیی قس زوبضؾیٙٛٔبی غس

تٛاِی تٛٔٛض، زٚ رٟف ؾٛٔبتیىی زض ؾیؿتٓ تطٔیٓ رفت  تؼییٗ

تٛضیح  ثیٕبضی لبثُفٙٛتیپ  تطتیت وٝ ثٝ ایٗ زازثبظ ضا ٘كبٖ 

 .(73)ثٛز 

 ابتلا بِ خطزٍ  MutYH ّای ّتزٍصًَط در صى ْصج

CRC:  ٝضیؿه اثتلا ثCRC ٞبی  رٟف زض افطاز زاضای

ثطاٍ٘یع  ػٙٛاٖ ٔجحخی ٟٔٓ ٚ چبِف )ٞتطٚظیٍٛت( ثٝ آِّی یه

)٘ؿجت احتٕبلات( یب  ORٕٞطاٜ ثب  ،ثٛزٜ اؾت. چٙسیٗ ٔتبآ٘بِیع

RR  ٗٞبی  افطاز ػبزی رٕؼیتٚ  ثیٕبضاٖ)٘ؿجت ٘ؿجی( ثی

ٞب ٞیچ ٌٛ٘ٝ تفبٚت آٔبضی ضا  تط آٖ ا٘زبْ قس وٝ ثیف ٔرتّف

 ٔكرم قسٜ اؾت ٞب، رسیستطیٗ یبفتٝعجك  . اذیطاً٘ساز٘س٘كبٖ 

یه ؾبثمٝ زاضای  وٝآِّی  یه ٞبی رٟف یٗوٝ فطاٚا٘ی ٘بلّ

( P=0.02٘ؿجت ثٝ افطاز وٙتطَ ) اظ ثیٕبضی ثٛز٘س، ذب٘ٛازٌی

آِّی ثب  یه بیٞ قٛز وٝ ٘بلّیٗ رٟف ٟبز ٔیٙثیكتط ثٛزٜ ٚ پیك

ٕٔىٗ اؾت زض ٔؼطو ذغط ، ٘یع CRCؾبثمٝ ذب٘ٛازٌی 

 .(74,75) ثیكتطی ثبقٙس

وٝ اؾتطؼ  ربیی اظ آٖ: لَىَغيزک ّای ٍ ًطاًِ علاین

تٛاٖ ا٘تظبض  ٞبی ٔرتّف ٚرٛز زاضز، ٔی اوؿیساتیٛ زض ثبفت

ٞبیی  ثبػج ایزبز ٘ئٛپلاظی ،ٔؼیٛة MutYHزاقت وٝ یه غٖ 

اذیطا عیفی  فٚ ٕٞىبضا٘   Vogt  ٌطزز. ٘یع زض ؾبیط اػضبی ثسٖ

 276ضا )  MAP ِٖٛ ٌطٜٚ ثعضٌی اظ ثیٕبضاٖ ٛاظ ذهٛنیبت غیطو

% 17ٕ٘ٛز٘س. زض ایٗ ٔغبِؼٝ  تؼییٗ( MAPثیٕبض ٔجتلا ثٝ 

زض ٔؼطو ذغط اثتلا ثٝ پِٛیپٛظ زٚاظزٞٝ زض عَٛ ٔست  ،ثیٕبضاٖ

 % زض38% ضیؿه اثتلا ثٝ ؾطعبٖ زٚاظزٞٝ ٚ 4ػٕط ذٛز ثٛزٜ ٚ 

ٞبی غیط اظ ضٚزٜ  ٔؼطو ذغط اثتلا ثٝ ٞط یه اظ ؾطعبٖ

زض ثیٗ ثیٕبضاٖ  ،ای ٞبی غیط ضٚزٜ ثبقٙس. ثطٚظ ثسذیٕی ٔی

تط اظ رٕؼیت وّی ثٛزٜ ٚ افعایف  تمطیجب زٚ ثطاثط ثیف

ٞبی ترٕساٖ، ٔخب٘ٝ ٚ پٛؾت، ٚ  تٛرٟی زض ثطٚظ ؾطعبٖ لبثُ

ٞب ٖ ثطای آضٚ٘سی افعایكی زض ضیؿه اثتلا ثٝ ؾطعبٖ پؿتبٖ 

ٞبیی غیط اظ  . ؾٗ ٔتٛؾظ زض تكریم ؾطعبٖ (76)ٚرٛز زاضز 

ؾبَ ٔتغیط اؾت. ؾبیط ػٛاضو زیسٜ  61تب  51ثیٗ ؾٙیٗ  ،ضٚزٜ

، CHRPEٔؼسٜ، ِیپٛٔب،  FGP اػٓ اظ FAPقسٜ زض ثیٕبضاٖ 

زض قٕبض  ،ٚ وبضؾیٙٛٔبی تیطٚئیسیDT  ویؿت اپیسضٔٛئیس،

وّی،  عٛضٝ ٘یع ٌعاضـ قسٜ اؾت. ث MAPا٘سوی اظ ثیٕبضاٖ 

ثب ٘ؿجت  MAPزض ثیٕبضاٖ  ،FAPٔیعاٖ ثطٚظ ػلایٓ ٔطتجظ ثب 

 .(77)قٛز  وٕتطی زیسٜ ٔی

فٙٛتیپ،  -ٕٞجؿتٍی غ٘ٛتیپ: فٌَتيپ -ّوبستگی صًَتيپ

٘یع تٛنیف قسٜ  MutYHٞبی غٖ  زض رٟف APCٕٞب٘ٙس غٖ 

ٞبی  ثطضؾی عجكا٘س وٝ  اؾت. ثطذی ٔغبِؼبت ٘كبٖ زازٜ

،  G396Dای  جت ثٝ رٟف ٘مغٝ٘ؿ p.Y179C، رٟف غ٘تیىی

ٔٙزط ثٝ وبٞف ٞطچٝ ثیكتط فؼبِیت ٌّیىٛلاظی پطٚتئیٗ 
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MutYH ٞبی زٚ آِّی  ز ٚ زض ثیٕبضا٘ی ثب رٟفٌطز ٔی

Y179C ٞبی  ٘ؿجت ثٝ رٟفG396D فٙٛتیپ  ، ثب یه

ٞب(  قطٚع ظٚزتط ٚ تؼساز ثیكتط پِٛیپ ،ػٙٛاٖ ٔخبَ )ثٝ تطیقسیس

 p.G396D، ٚاضیب٘ت ٘یعزیٍطی  . زض ٔغبِؼٝ(71) اؾتٕٞطاٜ 

ٌعاضـ  MAPزاض زض ثیٕبضاٖ  ٞبی پبیٝ پِٛیپ پیكطفتٕٞطاٜ ثب 

 .(78) ٜ اؾتقس

ثیٕبضا٘ی وٝ زاضای یه : صًتيکی ّای تست ّای الگَریتن

ولاؾیه ثب  FAPای اظ پِٛیپٛظ آز٘ٛٔبتٛظ یب  قسٜ  ضؼیفتقىُ 

ٞبی زٚ  یه اٍِٛی تٛاضحی ٔغّٛة ٞؿتٙس، ٔكىٛن ثٝ رٟف

 ثبقٙس. ٕٞچٙیٗ زض ثیٕبضاٖ ٔجتلا ثٝ ٔی MutYH آِّی زض غٖ

CRC  ٞبی  ؾبٍِی ٚ زض ثیٕبضاٖ زاضای پِٛیپ 50لجُ اظ ؾٗ تب

( زاض پبیٝػسز، اظ رّٕٝ آز٘ٛٔبتٛظ ٚ  10تط اظ  ِٖٛ )ثیفٛٔتؼسز و

س. ٍٞٙبْ یبفتٗ یه فطز ٘بلُ ٘ٔس٘ظط لطاض ٌیطثبیس ثیكتط 

ضا  یآظٔبیكبت غ٘تیى، MutYHٞبی زٚ آِّی زض غٖ  رٟف

ٚیػٜ  ثٝ ،پیكٟٙبز زاز اٚ ٘یع تٛاٖ ثطای ثؿتٍبٖ زضرٝ اَٚ ٔی

زضنس زاضای ضیؿه  25ذٛاٞط ٚ ثطازضٞبیی وٝ ثٝ ٔیعاٖ 

 MAPٞبی زٚ آِّی ٞؿتٙس. زض ثیٕبضاٖ  ثٛزٖ رٟف ٘بلُ

ٞب، ثؿتٍی ثٝ  احتٕبَ ضیؿه اثتلا ثٝ ایٗ ثیٕبضی زض فطظ٘ساٖ آٖ

ٞبی  ٘بِیع رٟفزاضز. آ ٕٞؿط آٖ فطز ثیٕبضٚضؼیت غ٘تیىی 

ٞب  تطیٗ رٟف ٔؼٕٛلا قبُٔ زٚ ٘ٛع اظ ٔتساَٚ ،غضٔیٙبَ

(p.G396D  ٚp.Y179Cٔی ) ٗتٛاِی وبُٔ غٖ زض  ثبقس. تؼیی

( افطازی وٝ ٘بلُ یه یب زٚ رٟف 1قٛز:  ٔٛاضز ظیط تٛنیٝ ٔی

( افطازی وٝ اظ ٘ظط ٘ػازی ٞٙسی ٚ اضٚپبیی 2ٔتساَٚ ٞؿتٙس، 

ی  ٞٙسی ٚ اضٚپبیی ثب ؾبثمٝ( زض افطازی ثب ٘ػاز 3٘یؿتٙس ٚ 

ٞبی قبیغ، ٔٙفی ثٛزٜ ثبقٙس. اظ آ٘زب  ذب٘ٛازٌی وٝ ثطای رٟف

ای زض  اِؼبزٜ عٛض فٛق ٞبی ثعضي، ثٝ قسٌی  ٞب ٚ ٔضبػف وٝ حصف

ٞبیی  ضٚـ ا٘زبْ٘یبظی ثٝ ، زیٍط ا٘س ٌعاضـ قسٜ MutYHغٖ 

 .(63)ٞب ٘یؿت  ثطای آ٘بِیع ایٗ رٟف

ٞط زٚ  پیكٟٙبزقسٜ ثطای پطٚتىُ ٔطالجتی: هذیزیت باليٌی

ثبقس. افطاز  ٔكبثٝ ٔی  MAP  ٚAFAPثیٕبضاٖ  حبِت

ِٛ٘ٛؾىٛپی ضا قطٚع وطزٜ ٛؾبٍِی و 20تب  18ثبیؿت اظ ؾٗ  ٔی

اِؼٕط آٖ ضا ازأٝ زٞٙس.  نٛضت ٔبزاْ ثبض ٚ ثٝ ٚ ٞط زٚ ؾبَ یه

قجیٝ آٖ چیعی اؾت وٝ ثطای  ،ٞبی وِٛٛضوتبَ ٔسیطیت پِٛیپ

ثٝ  ،قسٜ اؾت. زض ثطذی اظ ثیٕبضاٖ ٌعاضـ  AFAP  ثیٕبضاٖ

ٞب زض  ضفتٗ ایٗ پِٛیپ قسٜ، احتٕبَ اظ ثیٗ ضؼیفتزِیُ فٙٛتیپ 

زض نٛضت ٘یبظ ثٝ ثب ایٙحبَ، عی آ٘سٚؾىٛپی ٚرٛز زاضز. 

قٛز. زض ثیٕبضاٖ  اتربش ٔی AFAPرطاحی، تهٕیٕبتی ٔكبثٝ ثب 

آ٘سٚؾىٛپی ٘ٛاحی فٛلب٘ی، ٕٞب٘ٙس آ٘چٝ وٝ ، MAPٔجتلا ثٝ 

 30تب  25ثیبٖ قسٜ اؾت، زض ؾٙیٗ  AFAPیٕبضاٖ ثطای ث

ٌٛ٘ٝ قٛاٞسی ٔجٙی  قٛز. زض ایٗ قطایظ، ٞیچ ؾبٍِی تٛنیٝ ٔی

قیٕیبیی ٚرٛز  ثب زاضٚٞبی كٍیطیپی ٞبی ثط ٔفیسثٛزٖ ضٚـ

 .(62)٘ساضز 

 گيزی ًتيجِ

FAP 1 تمطیجبً ٔؿئَٛ وٝ اؾت غبِت اتٛظٚٔبَ ؾٙسضْ یه٪ 

 FAP ثٝ ٔجتلا ثیٕبض قٛز. یه ٔحؿٛة ٔی CRC ٔٛاضز

 اؾت ٕٔىٗ أب زاضز، CRC اثتلا ثٝ ثطای ثبلایی ثؿیبض احتٕبَ

. زٞس ثطٚظ ٘یع ضا وِٛٛ٘ی ٞبی ذبضد ٚ ثسذیٕی تظبٞطات ؾبیط

فؼبَ  ٘ظبضت ٚ زلیك ٚ ظٚزٍٞٙبْ تكریم إٞیت أط، ایٗ

 اثعاضٞبی ثیكتط ثٟجٛز ثٙبثطایٗ زٞس، ٔی ٘كبٖ ضا ثیٕبضی

 ذبل عٛض ثٝ ِؼبت ٔتؼسزیٔغب .وٙس ٔی ضطٚضی ضا تكریهی

 قسٜ اؾت ا٘زبْ FAP تكریم زض چٙسغ٘ی ٞبی پبُ٘ تٟیٝ ثطای

 حبضط حبَ زض ٞبی غ٘ی وٝ ٚاضیب٘ت قٙبؾبیی ثطای تلاـ ٚ

ٞبی  رٟف احط زض غبِجبً FAP. زاضز ازأٝ ا٘س، ٔب٘سٜ ٘بقٙبذتٝ

 یه. قٛز ٔی ( ایزبز5q21 )وطٚٔٛظْٚ APC غٖ زض ٘ٛوّئٛتیسی

 اظ وٕتط ایزبز ثب وٝ زاضز ٘یع ٚرٛز FAP اظ قسٜ تضؼیف قىُ

 ٔكرم CRC تبذیطی قطٚع ٚ وِٛٛضوتبَ آز٘ٛٔبی 100

 اتٛظٚٔبَ اٍِٛی ،MutYH (MAP) ٝث ٚاثؿتٝپِٛیپٛظ . قٛز ٔی

 MutYH غٖ زض ٘ٛوّئٛتیسی ٞبی رٟف اظ ٘بقی زاضز ٚ ٔغّٛة

، FAP ثیٕبضاٖ ٕٞٝ ثطای آ٘سٚؾىٛپی زلیك ٘ظبضت. اؾت

MAP ٚ قٛز ٔی تٛنیٝ ذغط آٟ٘ب، ٔؼطو زض ذب٘ٛازٜ اػضبی .

ٚ  تظبٞطات إٞیت تؼییٗ زض ثیكتط تحمیمبت ایٗ، ثط ػلاٜٚ

 تظبٞطات ؾبیط ثب آٖ اضتجبط ٚ FAP وِٛٛ٘ی ذبضد ٞبی ثسذیٕی

 ثط وٝ وٙس اعلاػبتی ضا فطاٞٓ اؾت ٕٔىٗ ثیٕبضی،

 زض .تأحیطٌصاض ثبقس آیٙسٜ زض زضٔب٘ی، ٚ ٔطالجتی ٞبی اؾتطاتػی

 ٚ ػٛاضو ثیٕبضی وبٞف ٕٞٝ ایٗ تحمیمبت،ٞسف  ٟ٘بیت،

 ثطای لجَٛ لبثُ ظ٘سٌی ویفیت ٚ ػٕط عَٛ رٟت افعایف تلاـ

 .اؾت زیسٜ آؾیت افطاز
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 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 گشاری سپاط

ٞبی زا٘كٍبٜ یعز زض ا٘زبْ ایٗ  ٘ٛیؿٙسٌبٖ ٔمبِٝ اظ حٕبیت

 وٙٙس.  پػٚٞف تكىط ٚ لسضا٘ی ٔی

 ٘ساضز. حاهی هالی:

 ٚرٛز ٘ساضز. تعارض در هٌافع:

 

 ًَیسٌذگاى رکتهطا

 یعطاح زضٟٔطی ذبتٕی  سٜ،یا اضائٝ زضحیسضی  ٟٔسی ٔحٕس

 یآٚض رٕغ زضعٟٕبؾجی  ٔطیٓ ػمسا ٚ افرٕی اِٟبْ ٔغبِؼٝ،

 ٔكبضوت ٞب زازٜ ُیتحّ ٚ ٝیتزع زضظٞطا قبوط اضزوب٘ی  ٞب، زازٜ

 ٔمبِٝ ییٟ٘ب ٚ ٝیاِٚ فیطایٚ ٗ،یتسٚ زض ؿٙسٌبٖی٘ٛ ٕٞٝ ٚ زاقتٝ

 . ٞؿتٙس ٓیؾٟ ٔمبِٝ ثب ٔطتجظ ؾٛالات ثٝ ییپبؾرٍٛ ٚ

 

 

 

References: 

1- Ditonno I, Novielli D, Celiberto F, Rizzi S, Rendina M, 

Ierardi E, et al. Molecular Pathways of Carcinogenesis 

in Familial Adenomatous Polyposis. Int J Mol Sci 

2023; 24(6): 5687.  

2- Half E, Bercovich D, Rozen P. Familial Adenomatous 

Polyposis. Orphanet J Rare Dis 2009; 4: 22.  

3- Claes K, Dahan K, Tejpar S, De Paepe A, Bonduelle 

M, Abramowicz M, et al. The Genetics of Familial 

Adenomatous Polyposis (Fap) and Mutyh-Associated 

Polyposis (Map). Acta Gastroenterol Belg 2011; 74(3): 

421-6. 

4- Heidari MM, Ebrahimi F, Shaker Ardakani Z, Mirzaei 

M, Mirhosseini S, Khatami M. Molecular Study of 

Nucleotide Changes of Atpase6 and Mt-Cyb Genes in 

the Mitochondrial Genome of Patients with Familial 

Adenomatous Polyposis (Fap). The Journal of Shahid 

Sadoughi University of Medical Sciences 2023; 31 (5): 

6632-45. 

5- Afkhami E, Heidari MM, Khatami M, Ghadamyari F, 

Dianatpour S. Detection of Novel Mitochondrial 

Mutations in Cytochrome C Oxidase Subunit 1 

(Cox1) in Patients with Familial Adenomatous 

Polyposis (Fap). Clin Transl Oncol 2020; 22(6): 908-

18.  

6- Heidari MM, Afkhami E, Khatami M, Farzaneh G. 

Genetic Analysis of D-Loop Region of 

Mitochondrial Dna Sequence in Iranian Patients 

with Familial Adenomatous Polyposis (Fap): A 

Case-Control Study. Journal of Rafsanjan University 

of Medical Sciences 2023; 21(12): 1307-22. 

7- Shaker Ardakani Z, Heidari MM, Khatami M, Bitaraf 

Sani M. Association of Pathogenic Missense and 

Nonsense Mutations in Mitochondrial Coii Gene 

with Familial Adenomatous Polyposis (Fap). Int J 

Mol Cell Med 2020; 9(4): 255-65. 

8- Parker TW, Neufeld KL. Apc Controls Wnt-Induced 

Β-Catenin Destruction Complex Recruitment in 

Human Colonocytes. Sci Rep 2020; 10(1): 2957. 

9- Hankey W, Frankel WL, Groden J. Functions of the 

Apc Tumor Suppressor Protein Dependent and 

Independent of Canonical Wnt Signaling: 

Implications for Therapeutic Targeting.  Cancer 

Metastasis Rev 2018; 37(1): 159-72.  

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            16 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 

 1402 اسفٌذ، دٍاسدّن، ضوارُ سی ٍ یکدٍرُ      هجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْيذ صذٍقی یشد 

7289 CC BY-NC 4.0 

  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

10- Pino MS, Chung DC. The Chromosomal Instability 

Pathway in Colon Cancer. Gastroenterology 2010; 

138(6): 2059-72.  

11- Kapitanović S, Cacev T, Radosević S, Spaventi S, 

Spaventi R, Pavelić K. Apc Gene Loss of 

Heterozygosity, Mutations, E1317q, and I1307k 

Germ-Line Variants in Sporadic Colon Cancer in 

Croatia. Exp Mol Pathol 2004; 77(3): 193-200. 

12- Nielsen M, Hes FJ, Nagengast FM, Weiss MM, 

Mathus-Vliegen EM, Morreau H, et al. Germline 

Mutations in Apc and Mutyh are Responsible for the 

Majority of Families with Attenuated Familial 

Adenomatous Polyposis. Clin Genet 2007; 71(5): 

427-33. 

13- Balmaña J, Balaguer F, Cervantes A, Arnold D; 

ESMO Guidelines Working Group. Familial Risk-

Colorectal Cancer: Esmo Clinical Practice 

Guidelines. Ann Oncol 2013; 24 Suppl 6: vi73-80.  

14- Ghadamyari F, Heidari MM, Zeinali S, Khatami M, 

Merat S, Bagherian H, Rejali L. Mutational 

Screening through Comprehensive Bioinformatics 

Analysis to Detect Novel Germline Mutations in the 

Apc Gene in Patients with Familial Adenomatous 

Polyposis (Fap). J Clin Lab Anal 2021; 35(5): 

e23768.  

15- Rowan AJ, Lamlum H, Ilyas M, Wheeler J, Straub J, 

Papadopoulou A, et al. APC Mutations in Sporadic 

Colorectal Tumors: A Mutational "Hotspot" and 

Interdependence of the "Two Hits" . Proc Natl Acad 

Sci U S A 2000; 97(7): 3352-7. 

16- De Queiroz Rossanese LB, De Lima Marson FA, 

Ribeiro JD, Coy CS, Bertuzzo CS. Apc Germline 

Mutations in Families with Familial Adenomatous 

Polyposis. Oncol Rep 2013; 30(5): 2081-8. 

17- Heinen CD. Genotype to Phenotype: Analyzing the 

Effects of Inherited Mutations in Colorectal Cancer 

Families. Mutat Res 2010; 693(1-2): 32-45. 

18- Schneikert J, Behrens J. The Canonical Wnt 

Signalling Pathway and its Apc Partner in Colon 

Cancer Development. Gut 2007; 56(3): 417-25.  

19- Dallosso AR, Jones S, Azzopardi D, Moskvina V, 

Al-Tassan N, Williams GT, et al. The Apc Variant 

P.Glu1317gln Predisposes to Colorectal Adenomas 

by a Novel Mechanism of Relaxing the Target for 

Tumorigenic Somatic Apc Mutations. Hum Mutat 

2009; 30(10): 1412-8. 

20- Disciglio V, Forte G, Fasano C, Sanese P, Lepore 

Signorile M, De Marco K, et al. Apc Splicing 

Mutations Leading to in-Frame Exon 12 or Exon 13 

Skipping are Rare Events in Fap Pathogenesis and 

Define the Clinical Outcome. Genes(Basel) 2021; 

12(3): 353. 

21- Schwab AL, Tuohy TM, Condie M, Neklason DW, Burt 

RW. Gonadal Mosaicism and Familial Adenomatous 

Polyposis. Fam Cancer 2008; 7(2): 173-77. 

22- Aitchison A, Hakkaart C, Day RC, Morrin HR, 

Frizelle FA, Keenan JI. Apc Mutations are Not 

Confined to Hotspot Regions in Early-Onset 

Colorectal Cancer. Cancers(Basel) 2020; 12(12): 3829. 

23- Fearnhead NS, Britton MP, Bodmer WF. The Abc of 

Apc. Hum Mol Genet 2001; 10(7): 721-33. 

24- Talseth-Palmer BA. The Genetic Basis of Colonic 

Adenomatous Polyposis Syndromes. Hered Cancer 

Clin Pract 2017; 15: 5.  

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            17 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 

 1402 اسفٌذ، دٍاسدّن، ضوارُ یک سی ٍدٍرُ      هجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْيذ صذٍقی یشد 

7290 CC BY-NC 4.0 

 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

25- Sant V, Reich E, Khanna L, Cao W, Kornacki S, 

Grucela A. .Attenuated Familial Adenomatous 

Polyposis (Afap) in a Patient Associated with a 

Novel Mutation in Apc. BMJ Case Rep 2019; 12(11): 

e231232.  

26- Ibrahim A, Barnes DR, Dunlop J, Barrowdale D, 

Antoniou AC, Berg JN. Attenuated Familial 

Adenomatous Polyposis Manifests as Autosomal 

Dominant Late-Onset Colorectal Cancer. Eur J Hum 

Genet 2014; 22(11): 1330-3. 

27- Latchford A, Volikos E, Johnson V, Rogers P, 

Suraweera N, Tomlinson I, et al. Apc Mutations in 

Fap-Associated Desmoid Tumours are Non-Random 

but Not 'Just Right'. Hum Mol Genet 2007; 16(1): 

78-82. 

28- Mankaney G, Leone P, Cruise M, LaGuardia L, 

O'Malley M, Bhatt A, et al. Gastric Cancer in Fap: A 

Concerning Rise in Incidence. Fam Cancer 2017; 

16(3): 371-6. 

29- Campos FG, Martinez CAR, Bustamante Lopez LA, 

Kanno DT, Nahas SC, Cecconello I. Advanced 

Duodenal Neoplasia and Carcinoma in Familial 

Adenomatous Polyposis: Outcomes of Surgical 

Management. J Gastrointest Oncol 2017; 8(5): 877-84.  

30- Groves CJ, Saunders BP, Spigelman AD, Phillips 

RK. Duodenal Cancer in Patients with Familial 

Adenomatous Polyposis (Fap): Results of a 10 Year 

Prospective Study. Gut 2002; 50(5): 636-41.  

31- Bülow S, Björk J, Christensen IJ, Fausa O, Järvinen 

H, Moesgaard F, et al. Duodenal Adenomatosis in 

Familial Adenomatous Polyposis. Gut 2004; 53(3): 

381-6.  

32- Deibert B, Ferris L, Sanchez N, Weishaar P. The 

Link Between Colon Cancer and Congenital 

Hypertrophy of the Retinal Pigment Epithelium 

(Chrpe). Am J Ophthalmol Case Rep 2019; 15: 

100524.  

33- Wijn MA, Keller JJ, Giardiello FM, Brand HS. Oral 

and Maxillofacial Manifestations of Familial 

Adenomatous Polyposis. Oral Dis 2007; 13(4): 360-5.  

34- Groen EJ, Roos A, Muntinghe FL, Enting RH, de 

Vries J, Kleibeuker JH, et al. Extra-Intestinal 

Manifestations of Familial Adenomatous Polyposis. 

Ann Surg Oncol 2008; 15(9): 2439-50. 

35- Vasen HF, Möslein G, Alonso A, Aretz S, Bernstein 

I, Bertario L, et al. Guidelines for the Clinical 

Management of Familial Adenomatous Polyposis 

(Fap). Gut 2008; 57(5): 704-13.  

36- Abdullah Suhaimi SN, Nazri N, Nani Harlina ML, 

Md Isa N, Muhammad R. Familial Adenomatous 

Polyposis-Associated Papillary Thyroid Cancer. 

Malays J Med Sci 2015; 22(4): 69-72. 

37- Farinella E, Soobrah R, Phillips RK, Clark SK. 

Familial Adenomatous Polyposis (Fap) and Gender. 

Does Gender Influence the Genetic Transmission of 

Fap? Fam Cancer 2010; 9(3): 405-6.  

38- Waller A, Findeis S, Lee MJ. Familial 

Adenomatous Polyposis. J Pediatr Genet 2016; 5(2): 

78-83.  

39- Leppert M, Burt R, Hughes JP, Samowitz W, 

Nakamura Y, Woodward S, et al. Genetic Analysis of 

an Inherited Predisposition to Colon Cancer in a 

Family with a Variable Number of Adenomatous 

Polyps. N Engl J Med 1990; 322(13): 904-8.  

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            18 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 

 1402 اسفٌذ، دٍاسدّن، ضوارُ سی ٍ یکدٍرُ      هجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْيذ صذٍقی یشد 

7291 CC BY-NC 4.0 

  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

40- Ripa R, Bisgaard ML, Bülow S, Nielsen FC. De Novo 

Mutations in Familial Adenomatous Polyposis (Fap). 

Eur J Hum Genet 2002; 10(10): 631-7. 

41- Torrezan GT, da Silva FC, Santos EM, Krepischi AC, 

Achatz MI, Aguiar S Jr, et al. Mutational Spectrum of 

the Apc and Mutyh Genes and Genotype-Phenotype 

Correlations in Brazilian Fap, Afap, and Map 

Patients. Orphanet J Rare Dis 2013; 8: 54. 

42- Newton KF, Mallinson EK, Bowen J, Lalloo F, 

Clancy T, Hill J, et al. Genotype-Phenotype 

Correlation in Colorectal Polyposis. Clin Genet 2012; 

81(6): 521-31.  

43- Nieuwenhuis MH, Vasen HF. Correlations between 

Mutation Site in Apc and Phenotype of Familial 

Adenomatous Polyposis (Fap): A Review of the 

Literature. Crit Rev Oncol Hematol 2007; 61(2): 153-

61.  

44- Dinarvand P, Davaro EP, Doan JV, Ising ME, Evans 

NR, Phillips NJ, et al. Familial Adenomatous 

Polyposis Syndrome: An Update and Review of 

Extraintestinal Manifestations. Arch Pathol Lab Med 

2019; 143(11): 1382-98.  

45- Renkonen ET, Nieminen P, Abdel-Rahman WM, 

Moisio AL, Järvelä I, Arte S, et al. Adenomatous 

Polyposis Families That Screen Apc Mutation-

Negative By Conventional Methods Are Genetically 

Heterogeneous. J Clin Oncol 2005; 23(24): 5651-9. 

46- Aihara H, Kumar N, Thompson CC. Diagnosis, 

Surveillance, and Treatment Strategies for Familial 

Adenomatous Polyposis: Rationale and Update. Eur J 

Gastroenterol Hepatol 2014; 26(3): 255-62.  

47- Wang D, Liang S, Zhang X, Dey SK, Li Y, Xu C, et 

al. Targeted Next-Generation Sequencing Approach 

for Molecular Genetic Diagnosis of Hereditary 

Colorectal Cancer: Identification of a Novel Single 

Nucleotide Germline Insertion in Adenomatous 

Polyposis Coli Gene Causes Familial Adenomatous 

Polyposis.  Mol Genet Genomic Med 2019; 7(1): 

e00505. 

48- Herzig D, Hardiman K, Weiser M, You N, Paquette 

I, Feingold DL, et al. The American Society of Colon 

and Rectal Surgeons Clinical Practice Guidelines 

for the Management of Inherited Polyposis 

Syndromes. Dis Colon Rectum 2017; 60(9): 881-94.  

49- Tajika M, Tanaka T, Oonishi S, Yamada K, Kamiya 

T, Mizuno N, et al. Endoscopic Management of 

Adenomas in the Ileal Pouch and the Rectal 

Remnant after Surgical Treatment in Familial 

Adenomatous Polyposis. J Clin Med 2022; 11(12): 

3562. 

50- Hyer W, Cohen S, Attard T, Vila-Miravet V, Pienar 

C, Auth M, et al. Management of Familial 

Adenomatous Polyposis in Children and 

Adolescents: Position Paper from the Espghan 

Polyposis Working Group. J Pediatr Gastroenterol 

Nutr 2019; 68(3): 428-41. 

51- Tudyka VN, Clark SK. Surgical Treatment in 

Familial Adenomatous Polyposis. Ann Gastroenterol 

2012; 25(3): 201-6. 

52- Anele CC, Xiang J, Martin I, Hawkins M, Man R, 

Clark SK, et al. Regular Endoscopic Surveillance 

and Polypectomy is Effective in Managing Rectal 

Adenoma Progression Following Colectomy and 

Ileorectal Anastomosis in Patients with Familial 

Adenomatous Polyposis. Colorectal Dis 2022; 24(3): 

277-83. 

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            19 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 

 1402 اسفٌذ، دٍاسدّن، ضوارُ یک سی ٍدٍرُ      هجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْيذ صذٍقی یشد 

7292 CC BY-NC 4.0 

 (FAP) خاًَادگی آدًَهاتَس پَليپَس بيواری صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

53- Thiruvengadam SS, Lopez R, O'Malley M, 

LaGuardia L, Church JM, Kalady M, et al. 

Spigelman Stage Iv Duodenal Polyposis Does Not 

Precede Most Duodenal Cancer Cases in Patients 

with Familial Adenomatous Polyposis. Gastrointest 

Endosc 2019; 89(2): 345-54. e2. 

54- Lopez-Ceron M, van den Broek FJ, Mathus-

Vliegen EM, Boparai KS, van Eeden S, Fockens P, 

et al. The Role of High-Resolution Endoscopy and 

Narrow-Band Imaging in the Evaluation of Upper 

Gi Neoplasia in Familial Adenomatous Polyposis. 

Gastrointest Endosc 2013; 77(4): 542-50. 

55- Campos FG, Sulbaran M, Safatle-Ribeiro AV, 

Martinez CA. Duodenal Adenoma Surveillance in 

Patients with Familial Adenomatous Polyposis. 

World J Gastrointest Endosc 2015; 7(10): 950-9. 

56- Belfiore A, Ciniselli CM, Signoroni S, Gariboldi 

M, Mancini A, Rivoltini L, et al. Preventive Anti-

Inflammatory Diet to Reduce Gastrointestinal 

Inflammation in Familial Adenomatous Polyposis 

Patients: A Prospective Pilot Study. Cancer Prev 

Res (Phila) 2021; 14(10): 963-72. 

57- Nieuwenhuis MH, Mathus-Vliegen EM, Baeten 

CG, Nagengast FM, van der Bijl J, van Dalsen AD, 

et al. Evaluation of Management of Desmoid 

Tumours Associated with Familial Adenomatous 

Polyposis in Dutch Patients. Br J Cancer 2011; 

104(1): 37-42. 

58- Iwama T, Akasu T, Utsunomiya J, Muto T. Does a 

Selective Cyclooxygenase-2 Inhibitor (Tiracoxib) 

Induce Clinically Sufficient Suppression of 

Adenomas in Patients with Familial Adenomatous 

Polyposis? A Randomized Double-Blind Placebo-

Controlled Clinical Trial. Int J Clin Oncol 2006; 

11(2): 133-9. 

59- Burke CA, Dekker E, Lynch P, Samadder NJ, 

Balaguer F, Hüneburg R,, et al. Eflornithine Plus 

Sulindac for Prevention of Progression in Familial 

Adenomatous Polyposis. N Engl J Med 2020; 

383(11): 1028-39. 

60- Lynch PM, Burke CA, Phillips R, Morris JS, Slack 

R, Wang X, et al. An International Randomised 

Trial of Celecoxib Versus Celecoxib Plus 

Difluoromethylornithine in Patients with Familial 

Adenomatous Polyposis. Gut 2016; 65(2): 286-295. 

61- Dovizio M, Tacconelli S, Ricciotti E, Bruno A, Maier 

TJ, Anzellotti P, et al. Effects of Celecoxib on 

Prostanoid Biosynthesis and Circulating 

Angiogenesis Proteins in Familial Adenomatous 

Polyposis. J Pharmacol Exp Ther 2012; 341(1): 242-50. 

62- Aelvoet AS, Buttitta F, Ricciardiello L, Dekker E. 

Management of Familial Adenomatous Polyposis 

and Mutyh-Associated Polyposis; New Insights. Best 

Pract Res Clin Gastroenterol 2022; 58-59: 101793. 

63- Kantor M, Sobrado J, Patel S, Eiseler S, Ochner C. 

Hereditary Colorectal Tumors: A Literature Review 

on Mutyh-Associated Polyposis. Gastroenterol Res 

Pract 2017; 2017: 8693182. 

64- Rashid M, Fischer A, Wilson CH, Tiffen J, Rust 

AG, Stevens P, et al. Adenoma Development in 

Familial Adenomatous Polyposis and 

Mutyh‐Associated Polyposis: Somatic Landscape 

and Driver Genes. J Pathol 2016; 238(1): 98-108. 

65- Disel U, Sivakumar S, Pham T, Fleischmann Z, Anu 

RI, Sokol ES, et al. Increased Kras G12c Prevalence, 

High Tumor Mutational Burden, and Specific 

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            20 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 

 1402 اسفٌذ، دٍاسدّن، ضوارُ سی ٍ یکدٍرُ      هجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْيذ صذٍقی یشد 

7293 CC BY-NC 4.0 

  ٍ ّوکاراىهحوذ هْذی حيذری 
 

Mutational Signatures are Associated with Mutyh 

Mutations: A Pan-Cancer Analysis. Oncologist 

2023: oyad230. 

66- Toboeva MK, Shelygin YA, Frolov SA, Kuzminov 

MA, Tsukanov AS. Mutyh-Associated Polyposis. Ter 

Arkh 2019; 91(2): 97-100. 

67- Out AA, Tops CM, Nielsen M, Weiss MM, van 

Minderhout IJ, Fokkema IF, et al. Leiden Open 

Variation Database of the Mutyh Gene. Hum Mutat 

2010; 31(11): 1205-15. 

68- Moisio AL, Järvinen H, Peltomäki P. Genetic and 

Clinical Characterisation of Familial Adenomatous 

Polyposis: A Population Based Study. Gut 2002; 

50(6): 845-50. 

69- Knudsen A, Bülow S, Tomlinson I, Möslein G, 

Heinimann K, Christensen I, et al. Attenuated 

Familial Adenomatous Polyposis: Results from an 

International Collaborative Study. Colorectal Dis 

2010; 12(10Online): e243-9. 

70- Grover S, Kastrinos F, Steyerberg EW, Cook EF, 

Dewanwala A, Burbidge LA, et al. Prevalence and 

Phenotypes of Apc and Mutyh Mutations in Patients 

with Multiple Colorectal Adenomas. Jama 2012; 

308(5): 485-92. 

71- Guarinos C, Juárez M, Egoavil C, Rodríguez-Soler 

M, Pérez-Carbonell L, Salas R, et al. Prevalence and 

Characteristics of Mutyh-Associated Polyposis in 

Patients with Multiple Adenomatous and Serrated 

Polyps. Clin Cancer Res 2014; 20(5): 1158-68. 

72- Seguí N, Navarro M, Pineda M, Köger N, Bellido F, 

González S, et al. Exome Sequencing Identifies 

Mutyh Mutations in a Family with Colorectal 

Cancer and an Atypical Phenotype. Gut 2015; 64(2): 

355-6. 

73- Morak M, Heidenreich B, Keller G, Hampel H, 

Laner A, de la Chapelle A, et al. Biallelic Mutyh 

Mutations Can Mimic Lynch Syndrome. Eur J Hum 

Genet 2014; 22(11): 1334-7.  

74- Win AK, Hopper JL, Jenkins MA. Association 

between Monoallelic Mutyh Mutation and 

Colorectal Cancer Risk: A Meta-Regression 

Analysis. Fam Cancer 2011; 10(1): 1-9.  

75- Theodoratou E, Campbell H, Tenesa A, Houlston R, 

Webb E, Lubbe S, et al. A Large-Scale Meta-

Analysis to Refine Colorectal Cancer Risk Estimates 

Associated with Mutyh Variants. Br J Cancer 2010; 

103(12): 1875-84. 

76- Vogt S, Jones N, Christian D, Engel C, Nielsen M, 

Kaufmann A, et al. Expanded Extracolonic Tumor 

Spectrum in Mutyh-Associated Polyposis. 

Gastroenterology 2009; 137(6): 1976-85. e1-10  

77- Nielsen M, Morreau H, Vasen HF, Hes FJ. Mutyh-

Associated Polyposis (Map). Crit Rev Oncol Hematol 

2011; 79 (1): 1-16 . 

78- Pitroski CE, Cossio SL, Koehler-Santos P, Graudenz 

M, Prolla JC, Ashton-Prolla P. Frequency of the 

Common Germline Mutyh Mutations P. G396d and 

P. Y179c in Patients Diagnosed with Colorectal 

Cancer in Southern Brazil. Int J Colorectal Dis 2011; 

26(7): 841-6.

 

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

1i
12

.1
49

74
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 js
su

.s
su

.a
c.

ir
 o

n 
20

25
-0

8-
25

 ]
 

                            21 / 22

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v31i12.14974
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6091-en.html


 
 

 Journal of Shahid Sadoughi University of Medical Sciences       Vol 31 | NO 12 | Mar 2024 

 7294 CC BY-NC 4.0 

Journal of Shahid Sadoughi University of Medical Sciences        Received: 26 Sep 2023 

Vol 31| NO 12 | Mar 2024              Accepted: 14 Jan 2024 

Genetic Causes of Familial Adenomatous Polyposis (FAP), Risk Factors 

and Clinical Outcomes 

 

Mohammadmehdi Heidari
*1

, Elham Afkhami aqhda
1
, Maryam Tahmasebi

1
, Mehri Khatami

1
, 

Zahra Shaker Ardakani
1
 

 

 
Review Article 

 

  

Introduction: Familial adenomatous polyposis (FAP) is a hereditary disorder that is the most common 

colon cancer syndrome in an autosomal dominant form. At first, germline mutations in the APC gene 

(adenomatous polyposis) were identified as the main genetic factor causing FAP, but during subsequent 

studies, the human MutY (MYH) gene with an autosomal recessive pattern was also identified as the 

factor causing this disease, which is commonly referred to as MutYH-dependent apoptosis (MAP). 

FAP and MAP present with an early onset of hundreds of adenomatous polyps in the colon, at a median 

age of 35–40 years, and are associated with a significantly increased risk of colon cancer (CRC). In 

some other patients, gastrointestinal polyps, congenital hypertrophy in the retinal pigment epithelium, 

desmid tumors, and extracolonic malignancies are seen. The common treatment method in patients is 

through endoscopic and surgical methods. However, the patients with FAP and their relatives should 

receive appropriate genetic counseling. The purpose of this review article was to describe and 

investigate the clinical aspects and genetic diseases of FAP and MAP. For this purpose, the latest 

articles related to FAP genetic disease were selected by searching Google Scholar and PubMed sources. 

Conclusion: Despite the progress made in discovering the molecular mechanisms of FAP, its genetic 

factors are still not fully understood. A deeper understanding of the molecular biology and genetics of 

this disease can lead to healthy therapies that can be used to rezone intestinal polyps and neoplastic 

malignancies and be a new target for future treatment. 

 

Keywords: Nucleotide Variations, Colorectal cancer, Familial adenomatous polyposis, APC, 

MutYH. 
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