VIDENSKAB

Oftalmologisk opsporing af colonpolypose
hos en asymptomatisk ung kvinde

En 32-arig tidligere rask kvinde blev behandlet akut
pa en gjenafdeling pga. et uheld med salmiakspiritus
idet ene gje. @jet havde ikke taget skade. I forbin-
delse med gjenundersggelsen fandt man tilfeeldigt
ved oftalmoskopi pigmenterede forandringer i net-
hinden pa begge gjne. Leesionerne skyldtes et har-
martom i nethinden, hvilket kendes som kongenit
hypertrofi af retinal pigmentepitel (CHRPE). Lesio-
nerne hos denne patient var forenelige med atypisk
CHRPE, der er kendetegnet ved en hypopigmenteret
krans omkring laesionerne, som har en »fiskehale«-
konfiguration (A, pil). Disse forandringer forekom-
mer hos over 80% af patienter med den autosomalt
dominant arvelige sygdom familiezer adenomatgs po-
lypose (FAP) og er til stede fra fgdslen. CHRPE opda-
ges som tilfaeldige fund ved oftalmoskopi, da patien-
terne er asymptomatiske.

En kusine til patienten dgde af mave-tarm-kreeft,
men derudover havde ingen i patientens familie haft
kolorektalcancer. Patienten blev henvist til videre ud-
redning p en kirurgisk gastroenterologisk afdeling,
hvor man ved koloskopi fandt multiple polypper, ca.
1.000 (B). Hun blev efterfglgende proktokolektome-
ret, og polypperne viste sig at veere af low grade-neo-
plasi. Siden har man ved gentest fundet, at patienten

var positiv for sygdomsdisponerende mutation i APC.
FAP forérsages af defekt i dette gen, lokaliseret pa
kromosom 5 (5q21). Ubehandlede patienter med
FAP diagnosticeres gennemsnitlig med kolorektal
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