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  Introduction 

• Reco ESPGHAN 

 

 

• PAF, Peutz-Jeghers, polypose juvénile 

syndromique 

 

 

• Cas clinique polypose juvénile infantile 

 



Schematic representation of cross talk between PKA, PI3K/AKT and WNT/CTNNB1 intracellular 

signaling pathways. Laguë M et al. Carcinogenesis 2008;29:2062-2072 
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  PAF 



  Génétique 

• 1-3/10000 naissances 

 

• Gène APC, transmission AD 

• 20-30% de mutation de novo 

 

• 100% de cancer colorectal à 40 ans 
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  Gène APC 

= corrélation génotype/phénotype partielle 



  Prise en charge (Genmad) 

• Dépistage :  

– à partir de 12-15 ans 

– coloscopie totale, indigo-carmin 

– 6 biopsies/segment 

 

• Colectomie : 

– vers 20 ans 

– plus tôt : 

• polypes profus (mutations sévères) 

• dysplasie de haut grade 

• polype > 15 mm ou ulcéré 

 



• Duodénum :  

– OGD lors de la 1ère coloscopie 

– Avec duodénoscope avant 25 ans 

 

• Thyroïde : 

– Palpation annuelle ± echo et avis spécialisé 

 

• Tumeurs desmoïdes :  

– pas de reco, examen abdo annuel ± echo  

 

• Hépatoblastome (< 2,5 ans) 

• Médulloblastomes (adultes jeunes)  

  Prise en charge (Genmad) 



  Recommandations ESPGHAN  

• Dépistage génétique :  

– à partir de 12-14 ans 

– Plus tôt : clinique + (rectorragies, codon 1309) 

 

• Interprétation selon contexte : 

– Mutation familiale connue retrouvée => PAF… 

… coloscopie 

– Adénomes => PAF 

 

Hyer et al, JPGN 2019 



  Recommandations ESPGHAN  

• Coloscopie (avec coloration) : 

– à partir de 12-14 ans, après résultat génétique 

– avant si symptômes 

– intervalles à adapter au phénotype colique : 1-3 ans 

– ex : 3 ans si < 50 adénomes < 2 mm 

 

• Risque de cancer = 0,2%  

– Ulcéré 

– saignement 

– > 10 mm 

 

 
Hyer et al, JPGN 2019 







  Risque de cancer 

• Munck : 

• 14 cas avant 20 ans 

• le plus jeune = 9 ans 

 

 

• Vasen (> 1000 patients < 20 ans) : 

• 0-10 ans = 0% 

• 11-15 ans = 0,2% 

• 16-20 ans = 1,3% 



Colectomie, à quel âge ? 

50% vers 15 ans 



• Biopsies/polypectomies = ciblées (ulcérés, saignement, > 10 mm) 

 

• Colectomie :  

– Nécessaire pour empêcher la survenue du CCR, centres expérimentés 

– Moment ? 

• Nombre de polypes = tapis, > 500 polypes de 2 mm 

• Type d’adénomes = nombreux > 10 mm, dysplasie de haut grade Contexte 

personnel, social, pédagogique 

– Type d’anastomose : iléo-anale, iléorectale 

• Phénotype (rectal), génotype (desmoide) et discrétion du chirurgien 

• Suivi ultérieur : 6 mois – 1 an 

 

 

  Recommandations ESPGHAN 



• OGD = pas avant 25 ans 

• Pas de dépistage des hépatoblastomes chez PAF 

• Pas de recherche de PAF si hépatoblastome (APC, 

coloscopie)  

• Hypertrophie congénitale pigmentaire de la rétine : 

recherche de PAF si atypique 

 

 

  Recommandations ESPGHAN 



• Tumeurs desmoides :  

– Sporadiques ++ (10% PAF) 

– Génétique = b-caténine (screening PAF si négatif) 

• Pas de chimioprophylaxie (AINS) 

• Registre national  

 

 

  Recommandations ESPGHAN 



  Recommandations ESPGHAN 



• Niveau des recommandations souvent 

faible (sauf génétique et 

chémoprévention) 

• Evidence : légère à modérée 

• 1er avis d’experts pédiatriques 

 

 

  Recommandations ESPGHAN 



Polypose juvénile infantile  

• Grande délétion ≠ 30 gènes (PTEN, BMPR1A) 

 

• 2 publications (case-series) :  

Complications 

Mortalité précoce 

 





Histoire clinique  

– Fille, née 04/05/2006 

– Grossesse : macrocéphalie 

– Néonatologie : suspicion syndrome de Sotos 

– 2008 (2 ans) : rectorragies => nombreux polypes coliques jusqu’à 3 cm 

de diamètre  

  = Polypose juvénile infantile 

– Symptômes extra-digestifs : macrocéphalie (+5 DS), retard 

psychomoteur, hypotonie 

 



Histoire clinique   

• Confirmation génétique 

 

• Coloscopies itératives  : 30 à 50 polypes coliques++ mais 

aussi estomac et grêle 

 

• RSP, anémie et entéropathie exsudative 

 

• Perforation en 2012 (5 ans) 

 



– Staff multi-disciplinaire  => inhibiteur mTOR (rapamycine) 

– Amélioration clinique 

– Correction de l’anémie et de l’hypoprotidémie 

 

Prise en charge 

Avant TT Après 1 an TT 

Après 3 an TT 



Immunomarquage protéine phospho-S6 
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Conclusion   

=>    Intérêt du sirolimus dans certaines polyposes  

 


