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Olgu sunumu-Case report

Desmoid timor ve rektum karsinomunun eslik
ettigi familyal adenomatoz polipozis: Olgu sunumu

Familial adenomotous polyposis concomitant with desmoid tumor and rectal
carcinoma: A case report
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Ozet

Familiyal adenomatdz polipozis (FAP) gastrointestinal sistemde 6zellikle kolon ve rektumda ¢ok
sayida adenomatdz poliplerin varligr ile karakterize otozomal dominant gegis gosteren bir
sendromdur. Bu sendromda; adrenal adenomlar, osteomalar, desmoid tiimorler gibi bening
tiimorler, tiroid ve pankreatik kanserler, hepaoblastomalar, santral sinir sistemi tiimérleri ile dis
anomalilerinin goriilme olasiligl artmistir. Burada 28 yasinda karin duvarinda kitle sikayeti ile
bagvuran ve FAP zemininde gelisen rektum kanseri ve desmoid tiimor tespit edilen hasta sunuldu.

Anahtar sozciikler: Desmoid tiimor, familyal adenomatdz polipozis, rektum kanseri

Abstract

Familial adenomatous polyposis (FAP) is an autosomal dominant syndrome, where polyps develop
throughout the gastrointestinal tract, particularly in the colon and the rectum. FAP-related
complications, for which medical attention is essential, are not rare and their estimated lifetime
risk presumably exceeds 30%. Affected individuals can develop thyroid and pancreatic cancer,
hepatoblastomas, CNS tumors (especially medulloblastomas), and various benign tumors such as
adrenal adenomas, osteomas, desmoid tumors and dental abnormalities.A 28 year old patient who
applied with a mass in abdominal wall and found to have rectum cancer and desmoid tumor in the
background of FAP is presented in this case report.
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Giris

Familiyal adenomatdz polipozis; gastrointestinal sistemde dzellikle kolon ve rektumda gok sayida
adenomat6z poliplerin bulunmasi ile karakterize, otozomal dominant gegis gosteren bir
sendromdur [1, 2]. Bu sendromdan adenomatdz polipozis koli (APC) geni sorumludur ve bu gen 5.
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kromozomun uzun kolunda lokalizedir [1, 2]. Bu geni tasiyan bireyler genellikle puberteye kadar
asemptomatik seyreder ve bu donemde polipler goriilmeye baglar. Yaymlanan genis serilerde
kolorektal poliplerin siklig1, biiyiikliigii ve biyolojik davranigina bagl olarak 30 - 40 li yaglarda
kansere doniisiim bildirilmektedir. Bununla beraber nadiren de olsa 11-12 yaslardaki ¢cocuklarda
da kolorektal kanser gelistigi bildirilmistir [1-3]. Hastalarda profilaktik kolorektal rezeksiyon
uygulanmadig takdirde kanserlesme %100°diir [1, 3]. FAP’I1 hastalarda gastrointestinal sistem
dis1 tiimor gelisimi nadir degildir yasam boyu %30 oraninda goriiliir. Bunlar tiroid ve pankreas
kanserleri, hepatoblastomalar, santral sinir sistem tiimorleri (6zellikle medullablastoma) ve adrenal
adenomalar, osteomalar, desmoid tiimorler ile dental anomaliler gibi degisik bening tiimorlerdir

[4].

Desmoid tiimorler lokal invaziv miyofibroblastik lezyonlardir. Metastaz olmaksizin lokal invaziv
seyrederler [5]. Desmoid tiimdrler genel populasyonda nadir goriiliirken FAP’l1 hastalarda goriilme
oran1 yiiksektir (%20-30) [6]. Tedavisinde farkli modaliteler 6nerilmektedir [1, 4].

Bu olgu sunumunda; klinigimizde rektum timorii ve karin duvarinda multipl desmoid timor
gelisen FAP’l1 hastaya uyguladigimiz tani ve cerrahi yaklasimimizi sunmayi amagladik.

Olgu sunumu

Yirmi sekiz yaginda kadin hasta karin duvarinda ii¢ ay dnce baslayan ve giderek biiyiiyen kitle
sikayeti ile klinigimize bagvurdu Hastanin 6zgeg¢misinde iki yil dnce gebelik nedeni ile yapilan
sezeryan operasyonu disinda bir 6zellik yoktu. Soyge¢misinde kolorektal kanser hikayesi yoktu.
Yapilan fizik muayenede sol inguinal bolgeden baglayip, umblikusa dogru ilerleyen yaklagik 8x10
cm biiytikliigiinde diizenli, sinirlar1 net belli olan, batinla istiraki ayirt edilemeyen Kitle palpe
edildi. Ayn1 6zelliklerde yaklagik iki cm biyiikliigiinde karin sag iist paramedian bolgede baska bir
kitle palpe edildi. Yapilan rektal muayenede saat 9 hizasinda yaklasik iic cm ¢apinda kitle palpe
edilmesi lizerine hastaya kolonoskopi planlandi. Yapilan kolonoskopik incelemede inen kolon
(Resim 1) ve sigmoid kolonda (Resim 2) daha fazla olmak iizere tiim kolon boyunca, degisik
caplarda ve c¢ok sayida polip izlendi. Gastroskopik incelemede herhangi bir 6zellik yoktu.
Poliplerden alinan biyopsilerin sonuglar1 tubiiler ve tubiilovilloz adenom olarak geldi. Anal
kanalin hemen girisindeki yaklasik {i¢ cm capinda olan kitle genel anestezi altinda genis
eksizyonla ¢ikarildi, patoloji sonucu orta derece differansiye adeno karsinom olarak rapor edildi.

Hastaya yapilan abdominal ultrasonografide (USG) sol rektus abdominus kasinda 113x31 mm
boyutunda heterojen ekojenitede diizgiin sinirli hiperekoik solid kitle (desmoid tiimér) tespit
edildi. Hastanin abdominal manyetik rezonans goériintiilemesinde ise mindr pelvis sag yarisin
dolduran 66x61 mm, mindr pelvis diizeyinde batin 6n duvari sag yarisinda sag rektus abdominus
kast i¢inde 31x15 mm, mindr pelvis diizeyinden baslayip major pelvis diizeyine dek ulasan batin
on duvar sol yarisinda rektus abdominus kasini belirgin derecede deforme etmis 66x32x110 mm
olan kitle goriildii. Hastaya yapilan abominal tomografik incelemede her iki rektus abominus
kasinda en bilyiigii solda yaklasik 4x6 cm boyutlarinda toplam ii¢ adet diizgiin sinirh kitle lezyonu
gozlendi. Hastanin tiimor markerleri, hemogram ve biyokimyasal degerleri normal sinirlarda idi.
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Resim 1- Hastanin kolonoskopik goriintiisii.

Resim 2- Hastanin kolonoskopik goriintiisii.

Tartisma

FAP; otozomal dominant gecis gosteren herediter bir hastalik olup kolon liimeninde yiizlerce,
binlerce adenomatdz poliple karakterizedir. 1/10.000 oraninda goriiliir [7]. Geng hastalarda az olan
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polip sayist ilerleyen yillarda artarak tiim kolon ve rektum mukozasini kaplar. Otuzlu yaslarda
yiizlerce hatta binlerce polip olusabildigi bildirilmektedir [1, 2, 7]. Bir hastada kolonda 100 den
fazla polip goriilmesi tani icin yeterlidir [1, 2]. Molekiiler tan1 ise semptomlari olmayan aile
fertlerinde APC genindeki mutasyonun tespiti ile konmaktadir[1, 3, 7]. Hastalarin % 80’ninde
ortalama taninma yas1 25 civarindadir. 35-40 yaslarinda goriilme sikligi azalir [7]. Olgumuzda
sundugumuz hasta 28 yasinda olup kolonoskopisinde yiizden fazla ve hemen hemen tiim kolona
yayilan polipler mevcuttu. Hastamizin aile anamnezinde baska bir FAP olgusuna rastlaniimadi (7
kardes ve anne ile babaya kolonoskopi yapildi normal olarak degerlendirildi). FAP’l1 hastalarda
rektal kanama karin agist ishal ve miikiislii digkilama seklinde semptomlar goriiliir [7]. Bizim
hastamizda ilk bagvuru semptomu batin duvarinda kitle idi ve FAP disiindiirecek herhangi bir
semptom yoktu. Rektal muayenesinde kitle tespit edilmesi iizerine kolonoskopi yapildi.

FAP’da polipler genelde bir cm’den kiigiik captadirlar [1, 7]. Polip biyiikliigiiniin ve polip
sayisinin malignite gelisimi veya yayilimi ile iliskili oldugu bilinmektedir. Kolorektal mukozada
1000 den fazla polibin oldugu olgularda, kolorektal kanserlerin gelisimi 2-3 kat daha artmaktadir
[8]. Polipler histopatolojik olarak incelendiginde tiibiiler, tiibiilovillz veya villoz adenom tipinde
olabilir, sapli veya sapsiz olabilirler. Adenomat6z poliplerden 10-15 yil iginde kolorektal kanser
gelistigi ve bu poliplerin daha ¢ok sol kolon ve rektumda yerlestigi bildirilmektedir [1, 3, 7, 9].
Tim kolorektal kanserlerin %2-3’niin FAP zemininde gelistigi ileri stiriilmektedir [9]. Bizim
olgumuzda da kolonda 100’den fazla polip mevcuttu. Polipler sigmoid kolon ve inen kolonda daha
fazla siklikta goriildi. Cikarilan materyalin patolojik incelemesinde kolondaki polipler tiibiiler ve
tiibiilovilléz adenom olarak rapor edildi, kanser rektumdaki ii¢ cm’lik polipten gelismisti.

FAP’l1 hastalarda kolon ve rektum mukozasi disinda mide (%50), duodenum (%90), ampulla
vateri ve ileumda da poliplerin goriilebilecegi bildirilmektedir [7]. Hastamiza yapilan
gastroduodenoskopide polip goriilmedi. FAP’l1 hastalarda kolorektal kanserler disinda tiroid,
karaciger, safra kesesi, safra yollari, pankreas ve adrenal tiimérlerin normalden daha sik goriiliigi
bildirilmektedir. Bu olgularda kolorektal kanserlerden sonra en sik gorillen malignitenin
periampuller kanserler oldugu bildirilmektedir [10].

FAP’l1 hastalarda tek tedavi segenegi cerrahidir ve 20 yasindan once yapilmalidir [1]. Gelisecek
kanseri dnlemenin yolu kolon ve rektumun tiimiiniin ¢ikarilmasidir [7]. Restoratif proktokolektomi
(RPK) ile ileal pos-anal anastomoz (IPAA) ya da total proktokolektomi ile kalici ileostomi ve
rektumun yerinde birakildig1 total kolektomi, rektal mukozektomi ve endo anal ileorektal
anastomoz (IRA) tercih edilen baslica cerrahi girisimlerdir [1, 7, 11]. Seckin tedavi yontemi total
proktokolektomi ve IPAA’dir [1, 2, 7, 11]. Bdylece kolorektal kanser gelisim riski ortadan
kaldirilmis olur. iPAA giiniimiizde en sik tercih edilen ameliyat olmasina ragmen cerrahi teknik ile
ilgili ve koruyucu ileostominin gerekliligi konusunda tartismalar devam etmektedir. Fazio ve
ark.[12] IPAA ameliyatlarinda olusabilecek anastomoz kagaklar1 ve sonrasinda pelvik sepsis ve
positin yiiksek morbidite ve mortalitesinin koruyucu ileostomi ile minimale indirilebilir oldugunu
ve IPAA ameliyatlarinda %80 siklikla gegici ileostomi ilave ettiklerini bildirmektedir [12]. Total
proktokolektomi ve kalici ileostomi ameliyat: ise gliniimiizde ancak distal rektum tliimdrlerinde,

distal rektum mukozasina yayilan multipl polipler veya fekal inkontinans varliginda tercih
edilmektedir [1, 7, 12].

Desmoid tiimorler agresif fibromatozis veya desmoid tip fibromatozis olarakta bilinen
muskuloaponevrotik yapilarin fibroblastik proliferasyonu ile karakterize monoklonal nadir goriilen
hastaligidir [13]. Histolojik olarak bening olmalarina ragmen siklikla lokal invazivdirler ve
rezeksiyon sonrasinda yiiksek rekiirens oranina sahiptirler [5, 13, 14]. Lokal niiks oran1 %20-30
olarak bildirilmektedir [15]. Desmoid timor olgularinin ¢ogu sporadiktir fakat travmatik,
hormonal ve genetik etiyolojilerde etkilidir [16]. Abdominal desmoid tiimérlerin 20-40 yag arasi
geng adultlarda goriilme orani daha yiiksektir [15]. Sundugumuz hasta 28 yasinda olup bu yas
grubuna dahildir. Desmoid tiimorler genel populasyonda nadir olarak goriliirler fakat FAP’I1
hastalarin %10-20’sinde goriiliirler. Bu oran normal populasyona goére 852 kat daha fazladir [6].
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Desmoid tiimorler daha sik karn duvarinda, omuz ve sirt omurlart bolgesinde yerlesir [5].
Desmoid tiimorler FAP 1 olgularda extraabdominal veya abdominal duvarda olabilir. Mezenterik
veya retroperitoneal olarak siklikla intraabdominal bdlgede de olabilir [6]. Bizim olgumuzda
desmoid tiimor karin duvarma multipl olarak yerlesmisti. Desmoid tiimorlerin tedavisinde farkli
tedavi modaliteleri onerilmektedir[14]. Primer veya rekiiren extra abdominal tiimérlerde kozmetik
defekt veya fonksiyonel kayip yoksa cerrahide hedef negatif mikroskobik sinirdir [17]. Roeder F.
ve ark. [18] yapmis olduklart bir ¢alismada; mikroskobik veya makroskopik rezidiiel hastaligi olan
desmoid tiimorlii hastalarda diisiik toksisitesi ve kabul edilebilir lokal kontrol orani nedeni ile
intraoperatif elektron radyoterapi tedavisini uygulanabilir bir tedavi sekli olarak ileri
stirmektedirler. CD117 ve hormonal reseptorleri negatif olan desmoid tiimérler antiéstrojen tedavi
ile yapilan hormonal tedaviye direnclidir [15]. FAP ile iliskili olan desmoid tiimorler sporadik
desmoid tiimorlere nazaran daha invazif ve doxorubicine daha direnglidir [5]. Bizim hastamizda
desmoid tiimorler multipl olup, karmn duvarina lokalizeydi. Cerrahi olarak eksize edildikten sonra
genis bir fasya defekti gelisti. Periton serbestlestirilerek kapatildi ve iizerine prolen mesh serilip
saglam fasya kenarlarina tespit edildi. Bu 6zelliklerinden dolay1 FAP oldugu tespit edilen hastalar
kolon dist maligniteler ve desmoid timor agisindan degerlendirilmeli, aile bireylerine
kolonoskopik tarama yapilmalidir.
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