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POLYPOSE TYPIQUE

PAF (Polypose Adénomateuse Familiale)

� Polypose
• Colique floride (>1000 Ad)

• Duodénale (+ tardive)

� Tumeurs desmoïdes

� Rares lésions tumorales extra 
digestives
• K thyroïde

• Hépatoblastomes

• Tumeurs du SNC

� Lésions bénignes
• Ostéomes

• Kystes épidermoïdes

• Hypertrophie de l’épithélium 
pigmentaire de la rétine

Autosomique DOMINANT

Mutation APC
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POLYPOSE ATTENUEE

PAF (Polypose Adénomateuse Familiale)
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� 2014 : Exérèse de 5 adénomes tubuleux en DBG< 8mm, 

rectum normal 

� 2016 : lésion de 12mm du bas rectum  = adénome  tubulo-

villeux en DHG avec secteurs d’ADK intra-muqueux 

� SURVEILLANCE RIGOUREUSE, y compris pour les formes atténuées
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POLYPOSES ATYPIQUES

Caractère atypique évoqué devant:

• Nombre d’adénomes inhabituel

• Pathologies associées (Syndromique)

• Types histologiques inhabituels

– Polyposes Festonnées / Hyperplasiques

– (Polyposes Hamartomateuses : Peutz-Jeghers, 
Cowden, Polypose juvénile…)



Nombre d’adénomes inhabituel?

POLYPOSE ATTENUEE



POLYPOSE ATTENUEE

MAP (MutYH Associated Polyposis)

CRITERES TEST

� > 15 adénomes cumulés 
(quel que soit l’âge)

� 10 à 14 adénomes < 60 ans

� 5 à 9 adénomes ET

• <  40 ans

• + CCR < 60 ans

• Dont ≥ 5 adénomes avancés

�CS GENETIQUE

Autosomique RECESSIF 

Mutation BI-ALLELIQUE  

de MutYH



POLYPOSE ATTENUEE

MAP (MutYH Associated Polyposis)



• 30 % de polyposes sans explication génétique 

(Pas de mutation APC, MutYH,…)

� EXOMES chez individus porteurs de polyposes 

inexpliquées

QUOI DE NEUF POLYPOSE ATTENUEE?

2013, à 40 ans:

Coloscopie pour douleurs abdominales

Polypose pancolique et rectale 

- ~ 100 adénomes 

- 1 adénome en DHG avec ADK in situ

- 1 ADK pT2N0 du côlon droit



• NTHL1 associated polyposis (NAP)

– Rapportée en 2015 (Weren et al.)

– Autosomique récessif

– Système BER 
(Idem MutYH)

– Phénotype??

• Delineating the Phenotypic Spectrum of the NTHL1-

Associated Polyposis

Belhadj et al, Clinical Gastroenterology and Hepatology 2016

QUOI DE NEUF POLYPOSE ATTENUEE?



QUOI DE NEUF POLYPOSE ATTENUEE?

• MSH3

– Rapportée en 2016 (Adam et al.)

– Système MMR

– Autosomique récessif

– 2 individus porteurs bi alléliques 

/ 102 individus testés

– IHC : Exctinction de MSH3

IHC MSH3

M + M -



QUOI DE NEUF POLYPOSE ATTENUEE?

MSH3



Caractère Syndromique?
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Tumeurs coliques MSS

Pas de mutation des gènes 
- MMR (MLH1, MSH2, MSH6)

- APC

- MutYH

POLYPOSE SYNDROMIQUE



POLYPOSE SYNDROMIQUE



POLYPOSE SYNDROMIQUE

PPAP 
Proofreading Polymerase Associated Polyposis

Rôle dans la fidélité 

de réplication de l’ADN



POLYPOSE ATYPIQUE

PPAP 
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POLYPOSE ATYPIQUE

PPAP 
Proofreading Polymerase Associated Polyposis

PHENOTYPE MAL CONNU +++

� Pas de recommandations de suivi
(Au moins Idem Lynch)



Histologie inhabituelle?
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POLYPOSES ATYPIQUES

POLYPOSES FESTONNEES

CRITERES PRECIS : OMS

� ≥ 5 polypes festonnés proximaux (en 

amont du sigmoïde) dont ≥ 2 de plus 

de 10 mm 

� polype festonné proximal + ATCD 

familiaux au 1er degré de polypose 

festonnée

� ≥  20 polypes festonnés, quelles que 

soient leur taille ou leur localisation

�CHROMOCOLOSCOPIE 

ANNUELLE
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POLYPOSES ATYPIQUES

POLYPOSES FESTONNEES
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- Souvent apparence SPORADIQUE

- FDR : Tabac, ATCD familial de CCR

- RAREMENT MUTATION IDENTIFIEE

(Mutations de MUTYH (bi-alléliques), BMPR1A et APC

rapportées dans contexte de polyposes mixtes)



• GREM1

– Rapporté en 2012 (Jaeger et al.)

– Autosomique dominant

– Ancêtre fondateur commun Juif Ashkénaze

– Polyposes MIXTES +++ : 

Adénomes, SSP, Hamartomes

POLYPOSES ATYPIQUES

POLYPOSES FESTONNEES



PERSPECTIVES!!! 

• Analyses en Panel de gènes (NGS) +++++

– Nouveaux gènes

• MSH3

• NTHL1

• GREM 1

• …

– Meilleure connaissance phénotype

• Intérêt des réseaux de soutien au suivi et du 
travail en équipe
• Modalités de suivi???


