Impact de la recherche de mutation APCet

CTNNB/ sur I'indication d’'une coloscopie de

dépistage pour les patients porteurs d’'une
tumeur desmoide

Sébastien Salas



Altérations Moléculaires APC/CTNNB1 : Mutuellement exclusives

Mutations APC : Syndrome de Gardner (risque de CCR)
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Fig. 1: Voies de signalisation WNT canonique et non canonique.

Les ligands WNT modulent deux voies de signalisation principales. La voie
canonique aboutit & la stabilisation de la pB-caténine. Cette protéine induit, au
niveau nucléaire, l'activation de génes cibles, et interagit aussi, au niveau
cytoplasmique, avec la E-cadhérine. La voie non canonique aboutit a I'activation
des voies PKC/calmoduline et a des modifications du cytosquelette et des
processus adhésifs, notamment via certaines intégrines.
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Fig. 1: Voies de signalisation WNT canonique et non canonique.

Les ligands WNT modulent deux voies de signalisation principales. La voie canonique aboutit à la stabilisation de la b-caténine. Cette protéine induit, au niveau nucléaire, l'activation de gènes cibles, et interagit aussi, au niveau cytoplasmique, avec la E-cadhérine. La voie non canonique aboutit à l'activation des voies PKC/calmoduline et à des modifications du cytosquelette et des processus adhésifs, notamment via certaines intégrines.
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Recommandations pour le dépistage CCR

* Coloscopie de dépistage pour les patients dans le cadre d’un
syndrome de Gardner avec mutation APC

* Absence de consensus pour La réalisation d’une coloscopie de
dépistage systématique en cas de TD sporadique :

* TD premiere manifestation d’une PAF pour les formes atténuées
avec mutation constitutionnelle APC non identifié

* 30% des patients avec TD sporadiques antecédents de cancer
colique ou de polypes dans la famille



*La coloscopie de dépistage peut-elle étre évitée
pour les patients présentant une TD avec
mutation CTNNB1 ?
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Corrélation des données de génétique avec les résultats de la coloscopie



 Existe-il des genes de prédisposition au CCR pour les patients mutés
CTNNB1 avec antécédents personnels et/ou familiaux de CCR ou de
polypes ?

* La coloscopie des patients mutés CTNNB1 sans antécédents

personnels et/ou familiaux de CCR ou de polypes est-elle bien normal
?

e Nombre de sujet nécessaire pour conclure ?
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