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Kazuistika

Úvod
Famili ární adenomatózní polypóza 
tlustého střeva (FAP) je a utozomálně 
dominantně dědičné onemocnění 
podmíněné mutací v genu APC (Ade-
nomato us Polyposis Coli) lokalizo-
vaném na dlo uhém raménku 5. chro-
mozomu. Incidence choroby se udává 
1 : 10 000, klinicky se vyznačuje rozvo-
jem mnohočetných (dle defi nice cho-
roby více než 100) polypů kolorekta, 
které se v závislosti na tíži choroby za-
čínají objevovat mezi 10. a 25. rokem 
života postiženého jedince. Přibližně 
ve 25 % případů FAP se jedná o mu-
taci vznikající de novo bez pozitivní 
rodinné anamnézy [1]. Riziko rozvoje 
karcinomu kolorekta v průběhu života 
postiženého jedince je prakticky 100 % 
[2]. Jedinci z postižených rodin jso u 
proto koloskopováni již před 20. rokem 

života, vyšetřeni geneticky a při po-
tvrzení di agnózy je indikováno chirur-
gické řešení –  totální proktokolektomi e 
s po uchem (IPAA) či ile orekto anasto-
móza (IRA) [3– 5]. Volba ide álního vý-
konu je stále předmětem diskuzí. Vý-
hody a nevýhody obo u metod jso u 

shrnuty v tab. 1. S rozvojem metodiky 
a zkušeností je stále častěji za metodu 
první volby označována proktokolek-
tomi e s konstrukcí po uche. Dle ně kte-
rých a utorů již ani funkční výsledek pri-
mární IPAA není signifi kantně horší než 
funkční výsledky IRA [6]. Ile orekto ana-
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Tab. 1. Porovnání výhod a nevýhod IRA a IPAA.

Výhody IRA Výhody IPAA
•  jednodušší výkon v jedné době  • vyšší radikalita výrazně snižující

bez dočasné odlehčovací stomie    riziko rozvoje malignity GIT
•  méně komplikací a kratší rekonvalescence
•  menší negativní vliv na kontinenci, 

sexuální funkce a fertilitu

Nevýhody IRA Nevýhody IPAA
•  nutnost doživotních endoskopických • dvoudobá operace s dočasnou

kontrol rekta 1krát za 3–6 měsíců    axiální stomií
•  kumulativní riziko kolorektálního • více pooperačních komplikací

karcinomu 5–50 %  • delší rekonvalescence
•  proktektomie v druhé době 21–74 % • horší funkční výsledky
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stomóza, jako výkon jednodušší, dle 
většiny a utorů stále s poněkud příz-
nivějšími funkčními výsledky, zůstává 
možností pro paci enty, u kterých není 
rektum výrazně postiženo polypy, kteří 
jso u ochotni akceptovat celoživotní 
endoskopicko u dispenzarizaci a po-
tenci ální nutnost sekundární prote-
ktomi e v případě rozvoje nezvladatelné 
polypózy ponechaného pahýlu rekta 
[7,8]. Nověji se v procesu rozhodo-
vání začíná uplatňovat genetická ana-
lýza tíže mutace v genu APC, která dle 
ně kte rých prací dobře koreluje s roz-
vojem polypózy rekta a nutností jeho 
následné resekce [9]. Ile orekto ana-
stomózu lze pak doporučit u paci entů 
s lehčí tzv. atenuovano u formo u FAP, 
jejíž defi nice se však v jednotlivých pra-
cích liší [7,10].

Ani provedení proktokolektomi e 
s po uchem však nelze považovat za 
bezrizikovo u alternativu, vznik ade-
nomů po uche se v literatuře udává 
mezi 22 a 57 % [11,12].

Pokud je mutace v APC genu vzniklá 
de novo, bez pozitivní rodinné ana-
mnézy, je di agnóza často stanovena 
až ve stadi u kolorektálního karcinomu 
s nutností komplexní onkologické léčby 
včetně chemo-  a radi oterapi e [13,14].

Po užití radi oterapi e s sebo u nese ri-
ziko vedlejších účinků, které moho u být 
časné (v GIT oblasti především posti-
radi ační enteritida s průjmy) a pozdní 
(vznik adhezí v dutině břišní, stenoti-
zace, píštěle, fi brotizace ozářených or-
gánů, zvýšení rizika rozvoje sekundár-
ních zho ubných nádorů) [15,16].

Popis případu
V našem sdělení popisujeme případ 
46leté paci entky s mnohočetno u po-
lypózo u tlustého střeva. Anamnesticky
nebyla zjištěna rodinná zátěž FAP či 
karcinomu tlustého střeva. Prokázaná
mutace v exonu 6 genu APC tudíž u pa -
ci entky vznikla pravděpodobně de novo.
Genetické vyšetření potvrdilo přítom-
nost dané mutace u všech 3 dětí ne-
mocné, rodiče a sestra testování odmítli.

U nemocné byl v roce 1997 di agnos-
tikován v 9 cm od anu cirkulární adeno-

karcinom rekta (pT3N0M0). Di agnóze 
předcházela asi roční anamnéza prů-
jmů s příměsí krve ve stolici, která byla 
ošetřujícími lékaři vysvětlována he-
moro idy (bez endoskopické objektivi-
zace). Po ne o adjuvantní radi oterapii 
byla provedena resekce rekta s ná-
sledno u radi oterapi í a chemoterapi í.

Od roku 2000 byla paci entka pravi-
delně koloskopována, v roce 2004 byla 
pro recidivující mnohočetné polypy 
s high-grade dysplazi emi a potíže s kon-
tinencí provedena totální proktokolek-
tomi e s terminální ile ostomi í.

V květnu roku 2006 byla paci entka 
akutně operována pro obstrukční ile us 
s nálezem dilatovaných vitálních střev-
ních kliček v četných adhezích, v lum-
bosakrální oblasti s tuhým infi ltrátem 
uzavírajícím střevní kličku asi 25 cm 
od stomi e. Nález byl označen za ino-
perabilní a k zajištění pasáže gastro in-
testinálním traktem (GIT) byla vyšita 
axi ální stomi e před inf iltrací. Četné 
bi optické vzorky neprokázaly přítom-
nost maligních buněk, histologicky 
hodnoceno jako vazivové stroma se zá-
nětlivo u infi ltrací.

Na naše pracoviště byla nemocná 
převzata v červenci roku 2006 (pri-
márně k nutriční intervenci) klinicky 
i laboratorně výrazně malnutriční, vá-
hový propad asi 10 kg oproti stavu 
před operací, opakovaně febrilní s kul-
tivačním záchytem patogena (Esche-
richi a coli) v moči i v hemokultuře. Při 
zavedené antibi otické terapii dle cit-
livosti (cefazolin) došlo k poklesu zá-
nětlivých parametrů, ústupu febrili í 
a výtoku z močové trubice. Byla pro-
vedena řada vyšetření k objektivizaci 
anatomických poměrů a vylo učení dal-
šího fokusu zánětlivé aktivity. Vyšetření 
počítačovo u tomograf i í zhodnotilo 
nález jako fi brózní změny po proděla-
ných operacích a radi oterapii, avšak 
bez možnosti jednoznačně vylo učit 
recidivu tumoru či absces. Recidivu 
tumoru jsme vzhledem k dlo uhému in-
tervalu (9 let) a negativním onkomar-
kerům nepovažovali v diferenci álně 
di agnostické rozvaze za první možnost. 
Klinicky předpokládaný absces či fi stu-

laci se nepodařilo prokázat opakova-
nými sonografi ckými vyšetřeními or-
gánů dutiny břišní ani enteroklýzo u, 
dle které bylo ponecháno 1– 1,5 m ten-
kého střeva se 2 stenotickými úseky 
v rámci adhezivních změn. Po ukončení 
antibi otické terapi e nedošlo k návratu 
febrili í, přítomnost zánětlivého fokusu 
v dutině břišní proto byla hodnocena 
jako nepravděpodobná a paci entku 
jsme propustili do ambulantní péče na 
zavedené plné enterální výživě cesto u 
nazojejunální sondy.

K rehospitalizaci za účelem zhodno-
cení efektu enterální výživy a k rozvaze 
dalšího postupu se paci entka dosta-
vila v říjnu roku 2006. V mezidobí udá-
vala dobro u toleranci enterální výživy 
a mírné zlepšení celkového stavu s vá-
hovým přírůstkem asi 1 kg. Opakovaně 
však byly přítomny močové infekty, feb-
rili e, pozitivní kultivace z moči (opako-
vaně Klebsi ella pne umoni ae) s nutností 
podávání antibi otik dle citlivosti. La-
boratorně došlo k mírnému zlepšení 
nutričních parametrů, efekt nutriční 
intervence však byl výrazně limito-
ván v podstatě chronicky přítomným 
uro infektem se sy stémovo u zánětlivo u 
odpovědí. Klinicky suspektní enterove-
zikální píštěl nebyla identifi kována ani 
cystoskopicky, vyšetření však prokázalo 
papilárně prominující ložisko (histo-
logicky uroteli ální ne oplazi e s nízkým 
maligním potenci álem, dle starší klasi-
fi kace papilom) vhodné k endoresekci 
v druhé době.

Po celkové analýze stavu bylo na 
mezi oborové úrovni rozhodnuto o chi-
rurgickém řešení stavu. Operace pro-
běhla v listopadu roku 2006, perope-
rační nález tuhého fi brózního infi ltrátu 
v dutině břišní i malé pánvi se spotře-
bovaným mezenteri em byl však hodno-
cen jako inoperabilní.

V po operačním období klinickému 
stavu opět dominovaly opakující se 
močové a vaginální infekce, opako-
vaně i pozitivita hemokultur, eti olo-
gická agens často odpovídající střevní 
fl óře. Ve snaze prokázat komunikaci 
mezi močovými cestami a gastro intes-
tinálním traktem jsme postupně pro-
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ro idů bez detailního vyšetření včetně 
pankoloskopi e.

K úspěšnému komplexnímu ře-
šení paci entů s FAP je nezbytně nutná 
mezi oborová spolupráce včetně dů-
sledného sběru dat s následným vy-
hodnocením úspěšnosti léčby a sjed-
nocením kritéri í pro vyhledávání, léčbu 
a dispenzarizaci. Z tohoto důvodu byla 
v České republice zahájena činnost FAP 
registru, který by do budo ucna měl po-
moci nalézt odpovědi na dané otázky 
[19].

Radi oterapi e, vedle svého terape utic-
kého antiproliferačního efektu, při-
náší též řadu klinicky významných ne-
žádo ucích účinků. V oblasti dutiny 
břišní patří mezi nejčastější posti-
radi ační enteritida a f ibrózní změny 
[15,16,20]. Námi popsaná enterovezi-
kální píštěl patří mezi méně časté, ale 
klinicky významné komplikace. Vzhle-
dem k obtížné di agnostice doporu-
čujeme při vážném klinickém pode-
zření a opakovaném průkazu střevních 
bakteri í v moči považovat komunikaci 
mezi urogenitálním a gastro intestinál-
ním traktem za přítomno u i přes ne-
gativní výsledky zobrazovacích metod. 
Obecně lze doporučit, aby u všech 
paci entů s píštělemi, stenózami a vyřa-
zenými úseky střeva byla, po nezbytné 
interní, metabolické a antibi otické pří-
pravě, primárně chirurgicky sanována 
všechna ložiska a obnovena pasáž. 
Přetrvávající fokusy, ať zánětlivé, nebo 
s vyřazenými úseky střeva, jso u trva-
lým, těžko ovlivnitelným zdrojem reci-
divujících sepsí a překážko u navození 
anabolické fáze dlo uhodobého hojení.

Návrh dispenzarizace 
paci entů s FAP
Paci enty s FAP je nutno důsledně dis-
penzarizovat i po úspěšném chirurgic-
kém zákroku. V případě provedení IRA 
jso u naprosto nezbytné časté (1krát 
za 3– 6 měsíců) endoskopické kontroly 
ponechaného pahýlu rekta [21].

Ale i po IPAA existuje riziko vzniku 
maligního bujení. Ve většině případů 
popsaných v literatuře se jednalo o kar-
cinomy vycházející z buněk mukózy 

V průběhu chirurgické intervence 
byla nalezena téměř zašlá dutina břišní 
s mnohočetnými srůsty, střevními klič-
kami zavzatými do konvolutu a zapá-
chajícím abscesem v malé pánvi. Dále 
byla identifi kována síťka pevně srostlá 
s částí močového měchýře, která byla 
aplikovaná nejspíše při druhé operaci 
jako prevence postiradi ačního posti-
žení kliček v malé pánvi. Postižené části 
střeva a zánětlivý pse udotumor byly 
resekovány, dutina břišní sanována 
a drénována, zachované zbylé střevo 
(35 cm proximálního jejuna) vyvedeno 
jako terminální stomi e.

Paci entku jsme po operaci převzali 
zpět k rehabilitaci, zatížení stravo u, 
ktero u toleruje bez obtíží, bez recidivy 
uro infektu, při doplňkové parenterální 
výživě a hydrataci pro vysoké ztráty te-
kutin do stomi e je v nutričně stabilizo-
vaném stavu.

Do budo ucna plánujeme několikamě-
síční vyčkání případné adaptace střeva, 
dle vývoje pak existuje možnost zařazení 
paci entky k transplantaci střeva.

Diskuze
Jedině časná di agnóza FAP umožňuje 
terape utický chirurgický zásah jak u po-
stiženého jedince, tak u jeho příbuz-
ných. Publikovaná kazuistická sdělení 
(včetně našeho případu) však po uka-
zují na fakt, že di agnostika této nemoci 
je často spojena se značnými nesná-
zemi [17]. Nestandardní postup vyšet-
řování a dispenzarizace vedl v případě 
naší paci entky nejen k rozvoji léčeného 
karcinomu, ale vzhledem k neprove-
dení včasné kolektomi e též k ohrožení 
paci entky rizikem malignizace ně kte-
rého z dalších polypů. Na di agnózu 
FAP nebylo ve spádovém zdravotnic-
kém zařízení nejspíše vůbec pomýšleno.

Případ naší paci entky též ukazuje na 
nutnost nepodcenění symptomů jako 
enteroragi e a změna charakteru sto-
lice i u paci entů v relativně mladém 
věku. U paci entů s FAP jso u tyto ne-
specifi cké obtíže nejčastějšími inici ál-
ními příznaky, se kterými se paci ent 
dostaví k lékaři [18]. Není možné je 
vysvětlovat např. krvácením z hemo-

vedli cysto uretrografi i, intravenózní vy-
lučovací urografi i, fázovo u scintigrafi i 
ledvin –  vše bez závažně patologického 
nálezu, bez objektivizace fi stulace. Při 
kontrolní cystoskopii bylo sneseno lo-
žisko v močovém měchýři –  histolo-
gicky bez průkazu malignity.

Jako pokus o zhojení případné drobné 
fi stulace konzervativní cesto u jsme zvo-
lili domácí parenterální výživu. Navzdory 
této zvolené strategii jsme v rozmezí 
ledna až října roku 2007 celkem 8krát 
kultivačně zachytili patogenní Gramne-
gativní mikro organizmy v moči, 2krát 
byla paci entka hospitalizována s projevy 
urosepse, ve zbylých případech byl stav 
řešen ambulantní antibi oticko u terapi í 
dle citlivosti. Ve stejném časovém inter-
valu byla paci entka dvakrát cystoskopo-
vána s opakovaným nálezem a resekcí 
polypu v místě předchozí endoresekce, 
histologicky bez průkazu malignity.

Při kontrolní cystoskopii v pro-
sinci roku 2007 imponoval cystosko-
pický obraz i histologický nález polypu 
jako možné ústí enterovezikální píštěle 
s granulacemi v okolí. Doplněna byla 
též kontrolní enteroklýza, dle které 
byla délka střeva před první (axi ální) 
stomi í stanovena na asi 1 metr. En-
teroklýzo u provedeno u cesto u první 
(axi ální) stomi e se zobrazilo asi 40 cm 
střevních kliček mezi oběma stomi emi, 
za ujatých v četných adhezích, tvořících 
obraz pse udotumoru. Přes provedení 
těchto vyšetření se nepodařilo objek-
tivizovat předpokládano u enterovezi-
kální fi stulaci.

Vzhledem k popsaným nálezům a opa-
kujícím se potenci álně fatálním uro in-
fektům byla znovu zvažována možnost 
radikálního chirurgického řešení, který 
by vedl k sanaci ložiska zánětu a umož-
nil nemocné perorální příjem stravy 
s případno u doplňkovo u parenterální 
podporo u.

Při opětovné hospitalizaci pro sym-
ptomaticko u urosepsi v lednu roku 
2008 byla, po konzultaci pracoviště 
IKEM v Praze, indikována laparotomi e 
s resekcí postiženého úseku střeva 
a případně s částečno u resekcí močo-
vého měchýře.
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pro vyhledávání rodinných příslušníků 
v riziku využít oftalmologické vyšetření. 
U významné části paci entů s FAP lze 
takto objevit ložiska kongenitální hy-
pertrofi  e pigmentového epitelu retiny 
(CHRPE), jejichž obo ustranný či mno-
hočetný výskyt je pro FAP vysoce speci-
fi cký [32].

Adenomatózní polypy duodena se 
vyskytují u asi 50 % paci entů s FAP, u asi 
4 % jso u di agnostikovány již ve stadi u 
karcinomu. Riziko rozvoje adenomů 
duodena v průběhu života paci enta 
s FAP je pak ně kte rými pracemi udá-
váno dokonce jako téměř 100% [33]. 
Doporučené postupy se liší, někteří 
a utoři dávají přednost endoskopické 
polypektomii (i techniko u mukoze-
ktomi e) ihned po di agnóze, jiní dopo-
ručují opakované kontroly a v případě 
progrese velikosti adenomu následně 
chirurgické řešení hemipankre atodu-
odenektomi í [34]. Liší se též doporu-
čení v po užití klasického gastroskopu 
nebo duodenoskopu s boční optiko u 
(vhodnější pro poso uzení oblasti pa-
pily) či jejich kombinace.

Přítomnost polypů v duodenu či 
v po u chu je prokazatelným pozitivním 
prediktivním faktorem polypózy zbývají-
cího tenkého střeva. Proto je ně kte rými 
a utory v takovém případě doporučo-
váno došetření tenkého střeva dvo uba-
lónovým enteroskopem či kapslovo u 
enteroskopi í [11,33]. Obecně se udává 
přítomnost adenomů v non-po uch ile u 
u asi 4– 5 % paci entů s FAP [12].

Po operaci (jak IRA, tak IPAA) se do-
poručuje chemoprofylaktické podá-
vání COX-2 inhibitorů (např. celeco-
xib) orální cesto u, ve formě čípků či 
v kombinaci. COX-2 inhibitory snižují 
riziko recidivy polypů a jejich progresi 
do karcinomu [35– 37]. Ně kte ré práce 
prokázaly dokonce výrazno u regresi 
polypózy po uche po 6měsíční terapii 
útočno u dávko u COX-2 inhibitoru ve 
formě čípku [38]. V rámci kontrolova-
ných studi í se dále zko umá možný po-
zitivní efekt podávání ursode oxycho-
lové kyseliny a dalších látek [39].

Dalším orgánem, jehož vyšetření 
nelze u paci entů s FAP opomeno ut, je 

tumory vyskytují u paci entů s FAP vý-
znamně častěji a vyznačují se invaziv-
nějším růstem [24]. Dle literárních 
údajů se desmo idy nacházejí u asi 
10– 25 % paci entů s FAP a jejich roz-
voj je většino u spojen s operačním 
tra umatem, představovaným nejčas-
těji profylakticko u kolektomi í [25– 27]. 
Desmo idní tumory se nejčastěji vysky-
tují intraabdominálně v mezenteri u, 
dále se moho u nalézat v břišní stěně, 
retroperitone u a výjimečně i jinde ex-
traabdominálně. Klinicky se proje-
vují bolestmi břicha, zvracením, prů-
jmy či enteroragi í, ale často je prvním 
projevem až obstrukční ile us, ischemi e 
střeva či útlak ureterů [28,29]. Mož-
nosti screeningu a prevence desmo id-
ních tumorů jso u omezené, v případě 
podezření je di agnóza stanovena po-
mocí zobrazovacích metod (CT či MRI) 
s následno u bi opticko u verifi kací [28].

Objektivizace horního GIT s násled-
nými pravidelnými kon trolami musí být 
so učástí dispenzarizace paci entů s FAP 
[30]. Častým nálezem při horní endo-
skopii u FAP jso u polypy z fundických 
žlázek žaludku. Nemají maligní po-
tenci ál, avšak jejich výskyt může před-
cházet rozvoji kolorektálního karci-
nomu u asymptomatického jedince 
s dosud nezjištěno u FAP. Paci enti s ná-
lezem tohoto typu polypů žaludku by 
proto měli podsto upit i endoskopické 
vyšetření kolorekta [31]. Podobně lze 

rekta ponechaných v anastomóze. Dle 
ně kte rých prací se zdá toto riziko vyšší 
u anastomóz šitých za po užití sta-
plerů než šitých ručně [12,22]. Rela-
tivně častý je však i vznik primárních 
adenomů po uche s potenci ální mož-
ností rozvoje sekvence adenom- kar-
cinom. Adenomy se v po uche nachá-
zejí významně častěji než adenomy 
v ile u paci entů po IRA, a po uch se tak 
zdá být rizikovým faktorem jejich roz-
voje [12]. Maligní potenci ál adeno-
matózních polypů po uche není přesně 
znám, za rizikové jso u však označo-
vány případy s četnými, velkými a vi-
lózními adenomy. Roli hraje též tíže 
přítomné dysplazi e. Po uchoskopi e 
s polypektomi í nalezených polypů je 
proto nezbytno u so učástí dispenzari-
zace paci entů s FAP po IPAA. Inici ální 
po uchoskopi e je doporučována 3 mě-
síce po IPAA, při negativním nálezu 
dále 1krát ročně [11]. Doporučený po-
stup dle počtu a typu nalezených po-
lypů uvádí tab. 2.

Od zavedení preventivní kolektomi e 
do léčby FAP jso u nejčastější pří-
čino u úmrtí paci entů s FAP desmo idní 
tumory a tumory proximálního ten-
kého střeva [23].

Desmo idní tumory a tvorba rozsáhlých
po operačních adhezí jso u u pa ci entů 
s FAP projevem geneticky podmí-
něné zvýšené fi broprodukce. Ve srov-
nání s obecno u populací se desmo idní 

Tab. 2. Doporučený postup endoskopických kontrol pouche u pacientů 
po IPAA [12].

Počet a typ nalezených Intervaly pouchoskopií 
polypů pouche po polypektomii
méně než 5, tubulární, žádná či mírná dysplazie 1krát za 1–3 roky
více než 5, vilózní, těžší dysplazie 1krát za 6–12 měsíců
těžká dysplazie, velikost nad 1,5 cm 1krát za 3 měsíce

Tab. 3. Doporučení dispenzarizace pacientů s FAP.

endoskopie pahýlu rekta po IRA 1krát za 3–6 měsíců
pouchoskopie po IPAA 1krát 1–3 roky
gastroduodenoskopie 1krát za 2 roky
enteroskopie (dvoubalónová či kapslová) při nálezu polypů duodena či pouche
sonografi e štítné žlázy 1krát ročně
gynekologické prohlídky 1krát ročně, od 45 let včetně mamografi e
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Závěr
Autoři předkládají případ paci entky 
s anamnézo u onkologické léčby ade-
nokarcinomu rekta vzniklého na pod-
kladě famili ární adenomatózní po-
lypózy tlustého střeva. Komplikace 
radi oterapi e v podobě adhezivních 
změn a obtížně di agnostikovatelné en-
terovezikální fi stulace byly po selhání 
konzervativního přístupu řešeny ope-
račně. Paci entka je nyní ve stabilizova-
ném stavu při perorálním příjmu stravy 
s doplňkovo u parenterální podporo u 
cesto u permanentního centrálního 
žilního katétru. V diskuzi sumarizu-
jeme terape utické možnosti a vhodný 
sy stém dispenzarizace paci entů s fa-
mili ární adenomatózní polypózo u.
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