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Түйіндеме 
 

Kіріспе Диффузды жанұялық полипоз (ДЖП) аутосомды-доминантты тұқым қуалайтын сирек кездесетін 
генетикалық ауру, егер ерте анықталмаса және емделмесе, колоректальды карциномаға ауысады. 

Зерттеу мақсаты балалардағы диффузды жанұялық полипоздың (ДЖП)  этиопатогенезі, диагностикасы, емі 
және асқыну мәселелері бойынша әдебиеттерге шолу жасау.  

Іздеу стратегиясы. Web of Science,PubMed, e-Library, кіріс деректерін пайдалана отырып екі тілде «отбасылық 
диффузды полипоз» (орыс және ағылшын), таңдау тереңдігі 10 жыл әдебиеттерге шолу жүргізілді. Нәтижесінде 
1175 мақала табылды, одан 97 мақала таңдалды. 

Нәтижелер: Көптеген авторлардың пікірінше, ауру APC геніндегі мутацияға негізделген. Диагноз 
фиброколоноскопиямен биопсия және генетикалық тестілеу арқылы қойылады. Ең жиі кездесетін асқынулар 
қалқанша безіндегі қатерсіз түйіндер (2-12%), қалқанша безінің қатерлі ісігі (38-79%), гепатобластомалар ретінде 
сипатталады. Асқынулардың дамуының жоғары қаупі толық генетикалық сараптама және 15 жасқа дейін 
динамикалық бақылау, туыстарында альфа-фетопротеинді анықтау көрсетіледі. Емдеу тактикасы ДЖП анықталған 
нозологиялық нысанына байланысты және тиісті мамандардың (педиатр, проктолог, онколог, патолог, генетик, 
молекулярлық биолог) қатысуымен анықталады. Хирургиялық тактика туралы мәселе әлі де ашық. Дегенмен, 
авторлардың көпшілігі функционалды аспектілерді жақсартатын илеоанальды анастомоз бен аш ішектің 
резервуарының қалыптасуымен колопрокэктомияны орындауды ұсынады. Хирургиялық емдеу кез келген жаста 
мамандандырылған балалар колопроктологиялық орталықтарында жүзеге асырылады. 

Қорытынды ДЖП анықталған жағдайда қатерлі ісік пайда болу қауіпін анықтау керек, науқасқа операциядан 
кейінгі реабилитациялауды педиатр, гастроэнтеролог, онколог, патоморфолог, генетик және молекулярлы 
биологтардың мультидисциплинарлы қатысуы арқылы шешу қажет. 

Түйінді сөздер: тоқ ішек ісігі; отбасылық аденоматозды полипоз; тұқым қуалаушылық. 
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Introduction Diffuse familial polyposis (DFP) is an autosomal dominant hereditary rare genetic disease that, if not 
diagnosed and treated in time, leads to the development of colorectal carcinoma. 

The aim of the study is to review the literature on the etiopathogenesis, diagnosis, treatment and complications of 
diffuse familial polyposis in children. 
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Search strategy. literature search was carried out in the Web of Science, PubMed, e-Library databases, in two 
languages (Russian and English) using the keywords "familial diffuse polyposis", "familial adenomatous polyposis" research 
depth 10 years. As a result, 1175 publications were found, of which 97 articles were selected. 

Results: The article presents a review of the literature on the etiopathogenesis, diagnosis, treatment and complications of 
diffuse familial polyposis (DSP) in children. According to many authors, the disease is based on a mutation in the APC gene. 
Diagnosis is based on fibrocolonoscopy with biopsy and genetic testing. The most common complications are benign thyroid 
nodules (2–12%), thyroid cancer (38–79%), and hepatoblastoma. A high risk of complications is indicated by a complete 
genetic examination and the detection of alpha-fetoprotein in relatives when detecting DSP and dynamic control at the age of 
up to 15 years. The tactics of treatment depends on the nosological form of DSP and is determined with the participation of 
specialized specialists (pediatrician, proctologist, oncologist, pathologist, geneticist, molecular biologist). The question of 
options for surgical tactics remains open. However, most authors suggest performing coproctectomy with the formation of a 
small bowel reservoir with ileoanal anastomosis, which improves functional aspects. Surgical treatment is carried out in 
specialized children's centers of coloproctology at any age. 

Conclusions When diagnosing DAP in children, it is necessary to assess the likelihood of developing a malignant tumor. 
In the postoperative period, rehabilitation is required with the participation of a multidisciplinary team consisting of 
pediatricians, gastroenterologists, oncologists, pathologists, a geneticist and a molecular biologist. 

Keywords: colorectal cancer; familial adenomatous polyposis; hereditary. 
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Введение Диффузный семейный полипоз (ДСП) аутосомды-доминантное наследственное редкое генетическое 
заболевание, которое при несвоевременной диагностике и лечении приводит к развитию колоректальной 
карциномы. 

Цель исследования провести обзор литературы по этиопатогенезу, диагностике, лечению и осложнений 
диффузного семейного полипоза у детей.  

Стратегия поиска. Поиск литературы проводился в базах данных Web of Science,PubMed, e-Library, на двух 
языках (русский и английский) по ключевым словам «семейный диффузный полипоз», «семейный аденоматозный 
полипоз» глубина исследований 10 лет. В результате найдено 1175 публикаций, из них выбрано 97 статей. 

Результаты: В статье представлен обзор литературы по этиопатогенезу, диагностике, лечению и осложнениям 
диффузного семейного полипоза (ДСП) у детей. По мнению многих авторов, в основе заболевания лежит мутация в 
гене АРС. Диагноз ставится на основании данных фиброколоноскопии с биопсией и генетического тестирования. 
Наиболее частыми осложнениями являются доброкачественные узлы щитовидной железы (2–12%), рак щитовидной 
железы (38–79%) и гепатобластома. На высокий риск развития осложнений указывает полное генетическое 
обследование и выявление альфа-фетопротеина у родственников при выявлении ДСП и динамическом контроле в 
возрасте до 15 лет. Тактика лечения зависит от нозологической формы ДСП и определяется с участием профильных 
специалистов (педиатра, проктолога, онколога, патологоанатома, генетика, молекулярного биолога). Вопрос о 
вариантах хирургической тактики остается открытым. Однако большинство авторов предлагают выполнение 
колпроктоэктомии с формировнаием тонкокишечного резервуара с илеоанальным анастомозом, улучшающие 
функциональные аспекты. Хирургическое лечение проводится в специализированных детских центрах 
колопроктологии в любом возрасте. 

Выводы При диагностике ДСП у детей необходимо оценить вероятность развития злокачественной опухоли. В 
послеоперационном периоде требуется реабилитация при участии мультидисциплинарной команды, состоящей из 
педиатров, гастроэнтерологов, онкологов, патоморфологов, генетика и молекулярного биолога.  
Ключевые слова: колоректальный рак; семейный аденоматозный полипоз; наследственность. 
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Кіріспе 

Диффузды жанұялық полипоз (ДЖП) немесе 

жанұялық  аденоматозды полипоз (ЖАП) балалардағы 

генетикалық ауытқуларға байланысты дамитын 

ультиісікті синдром қатарына жатады [7,9], сонымен 

қатар өз алдына жеке аурулар тобы болып та 

табылады және асқазан-ішек жолдарында (АІЖ) 

көптеген полиптер байқалуымен сипатталады [2,3,6,54]. 

Бұл ауру, әсіресе ішектен тыс орналасқан жағдайда ісік 

даму қаупі өте жоғары болып келеді [11,14,27,28,33].  

ДЖП аутосомды-доминантты ауру, жуан ішек (ЖІ) 

пен тік ішекте (ТІ) жүздеген және мыңдаған аденома 

пайда болуымен сипатталады, жиі жіңішке ішек пен 

асқазанда да кездеседі [29-31, 80]. Генеологиялық 

зерттеулер нәтижесінде ДЖП-дың тұқымқуалаушылық 

сипаты дәлелденген [42,44]. Егерде отбасылық 

анамнезінде ауру сипаты анықталмаса да, шынай 

диффузды полипоз тұқымқуалаушылық ауру, 

аутосомды-доминатты қағидамен беріледі, геннің 

пенетранттылық дәрежесі 80% -ды құрайды [54]. 

Соңғы уақытта АРС геніндегі герминалдық мутация 

және генетико-фенотиптік корреляцияның анық 

жоқтығынан деген пікір қалыптасуда [14,88]. 

ЖАП-потенциалды қатерлі көп фокусты үрдіс 

[38,48]. Бұл патология аденопапиломатозды кистозды-

грануляциялы (ювенильді), гиперпластикалық 

(милиарлы) және аралас полипоз деп жіктеледі [3,83]. 

Жасы кіші балаларда ЖАП қатерлі ісікке айналу 

ықтималдылығы аз, бірақ соған қарамастан ауру үдеуі 

1% көрсеткіште малигнизацияланды және мүгедектікке 

әкеліп соғуы мүмкін [81,82,85,86]. 

Осы қатардағы науқастарға ерте диагностика 

жүргізе отырып жоспарлы ем тағайындау үшін ішектен 

тыс байқалатын қатерлі емес және қатерлі ісіктер 

арасындағы байланыстарға да жеке көңіл 

бөлінуде[58,64,72,79]. Сонымен қоса, АРС генін 

мутациялайтын тасымалдаушы генотип-фенотип 

корреляциясын анықтау керек [61,68,69,80]. 

Полиптердің қатерлі ісіктерге айналуының жоғарғы 

қауіпіне байланысты (1% дейін колоректалды ісік) 

клиникасын білу, осылайша осы қатардағы 

науқастарда әр түрлі жасында қатерлі ісікке айналатын 

ішектен тыс неоплазия даму қауіпі 

бар[65,67,93].Сонымен қатар ауру ағымы жиі бала 

өміріне қауіп төндіретін асқынулармен сипатталады: 

ішектен қан кету, анемия, энтеропатия, ішек 

инвагинациясы немесе обструкциясы [73].  

Жоғарыда келтірілген деректерге сай ДЖП 

уақытында диагноз қойып, ем қолдану өзекті мәселе 

екендігі күмән тудырмайды[53].  

Жұмыс мақсаты: диффузды отбасылық 

полипозды этиопатогенезін, клиникасын, 

диагностикасын және емінің ерекшеліктерін заманауи 

мәліметтерге сүйене отырып талдау жүргізу.  

Материал және әдістер халықаралық стандартқа 

қол жеткізу үшін, PRISMA жариялаған шолулар мен 

авторларға жүйелі шолу жасау жүйелілік есеп беру 

критерийлеріне сүйенді. 

Іздеу стратегиясы 

Келесі ресурстарды пайдаланып, жүйелі тексеру 

жүргізілді: Web of Science,PubMed, e-Library, кіріс 

деректерін пайдалана отырып екі тілде «отбасылық 

диффузды полипоз» (орыс және ағылшын), таңдау 

тереңдігі 10 жыл. Нәтижесінде 1175 мақала табылды, 

одан 97 мақала таңдалды.  

Қосылу критерийлері: диффузды отбасылық 

полипозды диагностикалау және емдеу әдістерін 

хабарлаған барлық зерттеулер. 

Алып тастау критерийлері: алып тастаудың негізгі 

критерийі жарияланған күні болды. 15 жастан асқан, 

қайталанатын зерттеулер, тезистер мен мақалалар 

бірдей немесе қайталанатын нәтижелер зерттеуден 

шығарылды. 

 

Іздеу нәтижесі  

ЖАП этиопатогенезі 

Соңғы жылдардағы деректерге сай аурудың 

аутосомды-доминатты типті тұқым қуалайтыны толық 

анықталған, жиілігі 10000 жаңа туған нәрестелердің 1 

құрайтыны белгілі болды [54,56,59]. 

ЖАП-ға бейіміділік  АРС (Adenomatous Polyposis 

Coli) генінің 1991 жылы идентифицирленген 5q21 

хромосомосының герминалды мутациясынан пайда 

болады. [48,61,65] Ген АРС ген-супрессор экзон 

кодталған секвенс тізбектің ¾ құрайды. АРС гені 

протеинді комплекстің бөлігі болып табылады және β-

керотин деградациясы мен фосфорилирлену үрдісінің 

реттелуіне қатысады. АРС-протеин ішек крипт 

жасушаларының пролиферациясын, осы клеткалардың 

миграциясын, апаптоз және клетка ішілік белгінің 

берілуін реттейді [39, 61,86]. 

АРС геніндегі мутация өз кезегінде негізінен қиын 

анықталатын үлкен делеция. Қазіргі уақытта осындай 

мутацияның 950-ге жуығы белгілі [50,52,69]. 
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Науқастарда ДЖП-тың әлсіз көрінетін формасында 

АРС немесе МUТYН генінде мутация анықталады, 

сонымен бірге соңғы өнімі ДНК-ның эксцизионды 

репарациясына қатысады, осы аймақта биалелді 

мутация ЖАП-тың дамуына әкеледі [2]. 

ДЖП кезінде АРС геніндегі интервалдың шекарасы 

толық сипатталған. Сплайсинтті, алтернативті, 

экспрессиялы, транскриптті мутациясы АРС гендерінің 

құрамында 9 экзон ғана болғандықтан ауру жеңіл 

түрде өтеді [83]. 

ЖАП клиникасы 

ДЖП-ының классикалық клиникалық көрінісі 

аурудың ауыр, орташа, жеңіл көрінетін түрлері деп 

бөлінеді. Аурудың ауыр түрі 2-5 млн-ға дейін 

анықталатын полиптерден тұратын диффузды 

полипоздардан тұратын, олардың ерте пайда 

болуымен, жуан ішектің сол жақ бөлігінің жиі 

зақымдануымен, сонымен бірге полиптердің жылдам 

мализинизациялануымен сипатталады [17,40]. 

ЖАП-тың орташа түрі жуан ішектің дисталді 

бөлімінде орналасатын жүздеген және одан да көп 

аденоматозды полиптермен сипатталады. 

ЖАП-тың жеңіл өтетін түрі 15 жастан жоғары 

жастағы балаларда пайда бола бастап, жуан ішектің оң 

жақ бөлігінде орналасатын шамалы мөлшерлі (20-100) 

аденомамен сипатталады,. Бұл синдромның 

тасымалдаушылардың 10%-ында алғашқы екі түрінің 

полипі 10 жасқа дейін анықталады, ал 20 жасқа қарай 

аномалді тіндердің туындауы 95% науқастарда 

байқалады. Науқастардың көпшілігінде отбасылық 

анамнез анықталмайды [93].  

Балаларда көбінесе ювенилді диффузды полипоз 

жиірек байқалады, бірақ бұл түрі 1-3 жасқа дейінгі 

кезеңде басталып 16-18 жаста толық клиникалық 

көрінісін береді [23,24]. Бұл түрінде ірі полиптердің 

ұзын аяқшаларының болуымен қатар, түзілістің және 

сигма тәрізді ішекте бір-бірден немесе топтап 

анықталады. 

Осындай патологиясы бар науқастар оқтын-оқтын 

құрсақ қуысында орналасқан белгісіз жайлап, орташа 

ауырлықта ауырсыну байқалатынына шағым айтады. 

Сонымен қатар дефекация кезінде үнемі көп мөлшерде 

қанды нәжіс бөлінуіне, жиі диарея байқалатынын 

айтады. Тұрақты түрдегі анемия және науқастың 

физикалық дамуы төмендейді [61]. Баланың жасы 

өскен сайын бұл симптомдар айқындала түседі. Ауру 

баланың өмірінің алғашқы жылында пайда болып, 

аурудың шыңы 10 жастан байқалады [54]. Ювенилді 

полипті гистологиялық зерттеу кезінде кистозды-

кеңейген бездер, дисплазия белгілерінсіз сызылған 

цилиндрлі эпителий анықталады. Жақсы дамыған 

стромада жиі қабыну инфильтраты анықталады [54].  

ЖАП-тың ең жиі компонеттері қалқанша безіндегі 

қатерсіз түйіндер (2-12%), қалқанша безінің обыры (38-

79%) [36,47], гепатобластомалар [16]. Жуан ішектегі 

көптеген аденомалардың ми обырымен үйлесуі глиома-

полипозды синдром (Туркот синдромы) ретінде белгілі, 

ЖАП-тың бір нұсқасы ретінде қарастырылады[11]. 

ЖАП-пен ауратын науқастарда косегрегация да 

байқалады-екі белгісің тұқым қуалауы, яғни ми ісігі мен 

папиллярлы қалқанша безінің обыры [11,57,77].  

ЖАП диагностикасы 

ЖАП-ды диагностикалаудың ең маңызды әдісі 

фиброколоноскопия [42,43,45,57]. Әдіс ақпаратты жуан 

ішектің барлық бөлімдерін, илеоцекалды бөлім мен 

мықын ішектің дисталді бөлімдерін көруге мүмкіндік 

береді. 50% жағдайда анусқа кіру жолынан 25-30 см тік 

ішек пен сигма орналасады[76,90,96]. Егер науқастың 

отбасы мүшелеріне ФКС жасаған кезде оларда да 

полиптер анықталса, ЖАП-ға диагноз қою қиындық 

тудырмайды[21]. Генетикалық тестілеуге синдромды 

тасымалдаушы отбасы мүшесінен бастайды, 

тасымалдаушының АРС генінде мутация болған 

жайдайда басқа да туысқандарына тестілеу жүргізіледі 

[27,34]. Басқа да аутосомды-доминатты аурулар 

кезіндегідей, герминалды мутацияның тұқым қуалау 

қауіпі 50% құрайды. ДЖП бар науқастардың 30-80% 

герминалды мутация анықталды, егер ол de novo 

немесе мозайцизм нәтижесінде пайда болған жағдайда 

30% анықталады [36,38,41].  

Полипі бар науқастарда мутация (АРС гені, MUTYH 

гені) болмағанда 1-ретті туыстарын зерттейді. Мутация 

анықталғанда ЖАП-ға күдікті барлық туыстарына ДНК-

ға тікелей тестілеу жүргізіледі [41]. Бұл науқастарға 

жыл сайын полиптерге биопсия, ФКС мониторингі 10-12 

жастан 35 жас аралығында жүргізіледі [55,60].  

ЖАП ауратын науқастардың туысқандарына ФКС 

пубертатты жастан бастап, немесе мынадай белгілер: 

диарея, іштегі ауырсыну, нәжісте қан болу, 

метаболикалық бұзылыстар (ақуыз, холестерин 

мөлшерінің төмендеуі, гипокалиемия), дисбактериоз 

белгілері болған жағдайда міндетті түрде жүргізіледі 

[3,62].  

ЖАП-бен ауратын науқастарда гепатобластоманың 

даму қауіпі жоғары болып келетіндіктен қандағы  -

фетопротеин мөлшерін анықтау және құрсақ қуысы 

ағзаларын ультрадыбыстық зерттеу қажеттілігі міндетті 

түрде туындайды. Аурудың қатерлілігі 15 жасқа толғанға 

дейін жоғары болатындықтан, бұл зерттеулерді 6 ай 

сайын міндетті түрде жүргізу керек [26]. 

Ісікке бас миының зерттеулерін 2 жастан бастап 

жүргізу қажет, бірақ бас миында ісіктер ішекте полиптер 

пайда болмас бұрын көрініс беруі де мүмкін болып 

келеді. 

Ирригоскопияның клиникалық маңызы  (жуан ішекті 

контрастты затпен тығыз толтырмай – екі ретті 

контрастылау) көптеген 1 см диаметрдегі полиптерді 

диагностикалауға, ішектердің тарылуын анықтауға, 

сонымен бірге операция жасауға асқынулардың алдын 

алуға мүмкіндік туғызады [4]. 

Бұл патологияны емдеу әдістеріне тоқталатын 

болсақ, аурудың емі тек хирургиялық жолмен 

шешіледі. Барлық эндоскопия кезінде анықталған 

полиптерді алып тастау керек, тек диаметрі 0,5 см 

аспаған жағдайда ғана қалдырып, әрбір 6 ай сайын 

эндоскопиялық бақылау жасау қажет [73,74,78.84].  
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ЖАП емі 

Қазіргі уақытта жуан ішек полипоздарын емдеудегі 

ең негізгісі хирургиялық әдіс болып табылады 

[32,35,45,49,51]. Бірақ әлі де бұл әдістің қолданылуы, 

операция көлемі туралы нұусқаулар талқылану үстінде 

[10,14,20,22]. ДЖП емдеуде колэктомия, анустан жоғары 

илеоректалды анастамоз салу қолданылады. Бірақ бұл 

операциядан кейін тік ішектен полиптің өсуі байқала 

отырып, малигнизация даму қаупі жоғары болады 

[12,18,21,26]. Сондықтан шетелдік авторлар 

колопроктоэктомия жасап, жіңішке ішек резервуарын 

қалыптастыра отырып, илеоаналды анастамоз салуды 

ұсынады [70,71,87,89,91,92]. Илеоаналды анастамоздың 

артықшылығы полиптің өсуі мен малигнизацияның 

алдын ала отырып, ішек функциясының сақталуын да 

қамтамасыз етеді [8,6,94,95,97].  

Аурудың болжамы нашар – барлық диффузды 

полипоз бар науқастарда уақыт өте келе қатерлі ісік 

даму қауіпі бар[62,63].  Диффузды полипоздың даму 

себебі тыңғылықты зерттелгенімен, аурудың алдын 

алуға нәтижелі ізденістер жасалмаған [18,19]. Негізінен, 

міндетті түрде науқастың барлық туыстарын, сонымен 

қоса 10-12 жас аралығындағы балаларды зерттеген. 

Генетиктер зерттеуді отбасын молекулярлы - 

генетикалық анализден арнайы геномдағы мутацияны 

анықтаудан бастайды [17,34,37].   

Медициналық әдебиеттерде ДЖП ауру бар 

балаларды диагностикалау және емдеу жолдары туралы 

зерттеулер жазылған[15,32,46,49]. S.Cohen 

авторластармен бірігіп (2014) Израильдегі 3 медициналық 

орталықта емделген науқастардың 11-жылдық тәжірибесі 

туралы дерек келтірген. 1990-2010 жылдар аралығында 

ДЖП-і бар 18 жасқа дейінгі 50 баланың және олардың 

отбасында полипозы бар мүшелерін зерттеу және емдеу 

нәтижелерін келтірген. Ең жиі синдром ДЖП 33 (66%) 

балада, олардың ішінде 25-і (75,7%) сәйкесті мутация 

анықталған. Зерттелушілердің орта жасы 10,6 3,9 жыл (4 

жастан 17 жасқа дейін). Зерттелген балалардың көпшілігі 

отбасылық полипоз синдромы кезінде зерттелген (42 бала 

84%) [29]. 

ЖАП анықталған 32 науқаста ректалды қан кету 

(42%) іштегі ауырсыну (22%), инвагинация белгілері 

(10%) және диарея (4%) көрініс берген. Барлық 

науқастарға АІЖ жоғары бөлімдерінің эндоскопиясы 

және колоноскопия жасалған. 13 науқасқа жуан ішек 

резекциясы жасалған (39%). Ішектің қатерлі обыры 12 

жастағы 1 балада байқалған [92]. 

Knedy R.D. және авторластарымен бірігіп (2014) 24 

жыл бойы ЖАП-ды диагностикалау және емдеу 

жөніндегі 20 жасқа дейінгі 163 науқас туралы 

мәлеметтермен бөліскен. Бұл науқастарға диагноз 

колоноскопия (69%) – көмегімен, ал 25% жағдайда 

генетикалық скрининг жүргізу арқылы қойылған. 

Диагноз қойылған науқастардың орташа жасы 12,5 

құрайды. Аурулардың көпшілік бөлігінде (58%) 

аурудың ешқандай да бір симптомдары көрініс 

бермеген, бірақ диагноз отбасылық анамнез негізінде 

қойылған. Тік ішектен қан кету ең жиі байқалған ауру 

көрінісі ретінде 37% науқаста анықталған. Полип 

анықталған науқастардың орташа жасы 13,4 құрады. 

Сонымен қоса 60% ауруда 50-ден аса полиптер 

анықталған. Қатерлі ісік бір науқаста колоноскопия мен 

биопсия, ал 5 науқаста колоноэктомиядан кейін 

анықталды. ДЖП-ының отбасылық анамнезі 85% 

жағдайда анықталды [53].  

Аурулардың 53% генетикалық тестілеуден өткен, 

олардың ішінде 88% АРС мутациясы анықталған. Бұл 

науқастарды көздің тор қабық эпителийінің 

гипертрофиясы (11,3%), дисмоитты (10,6%), 
остеомалар (6,7%), эпидермалды кисталар (5,5%), 

попилярлы қалқанша безінің қатерлі обыры (3,1%), 

генатобластома (2,5%) сияқта ішетен тыс көріністеі 

байқалған. Авторлар ЖАП-пен ауырған 163 науөастың 

6-ының қайтыс болғаны көрсетілген [53].  

Казубская Т.П. (2016) ДЖП ауырған 28 пациенттің 6-

да колоректалды рак, оның ішінде 2 колоректалды және 

қалқанша бездің ісігі, 1 науқаста жіңішкі ішек пен 

онекіелі ішектің ісігін анықтаған [2].   

Сичинава И.В. авторларымен бірге (2018) 5 

жастағы балада 3 жасынан бастап физикалық дамудың 

артта қалуы, іші мен бел аймағында ауырсыну, 

тершеңдік, нәжісінде көп мөлшерде қан, шырыш, 

қорытылмаған ас анықталған. Колоноскопия кезінде 

полип, сигмоидит, морфологиялық зерттеу нәтижелері 

жуан ішектегі тубулярлы аденома, яғни ЖАП-тың 

алғашқы белгілері анықталғандығын жазады. ДНК-ға 

зерттеу жүргізгенде АРС генінің мутациясы анықталған. 

Клиникалық диагнозы негізгі: жуан ішектің отбасылық 

аденоматозды полиптері, геннің генетикалық 

зақымдалуы  С 4127-4128 del AT (p Tyz 1376 Cys ts*9) 

қосымша q-3: созылмалы полиптің өршуі, созылмалы 

гастродуоденит өршуі [3,5]. 

АІЖ сілемейлі қабығындағы өршулі қабыну 

процессінің таралуына сай науқасқа Асанол, 

Нобобисмол тағайындалды. Жүргізілген ем нәтижесінде 

тәбеті жақсарып іштегі ауырсыну басылып нәжісі 

тұрақтанғандықтан үйге шығарылды. Педиатр, 

гастроэнтеролог, онколог дәрігерлердің Д есебіне 

алынды, туыстарында бұл ауру анықтамады [1,3]. 

Ионов А.Л. (2022) авторластарымен бірге 1 жастан 7 

жасқа дейінгі жуан ішектің полипозы және ювенилді 

полип науқастың емдеу тәжірибесін келтірген. 

Морфологиялық талдау нәтижелерін және зерттеу 

деректеріне сүйене отырып, хирургиялық емдеудің 

оңтайлы мерзімі мен нұсқауларын анықтаған [1]. 

Бір науқаста сирек кездесетін диффузды 

полипоздың Гиршпрунг ауруымен қабаттасып келуі 

туралы сәтті хирургиялық емнің нәтижесі сипатталған 

[66]. 
Колэктомия және проктоколэктомия отбасылық 

аденоматозды полипозбен ауыратын науқастарға 
көмек көрсетудің бастапқы стандарты болып 
табылады. Полипоздың дамуын болдырмау үшін 
фармакотерапия эфлорнитин-сулиндак біріктірілген емі 
отбасылық аденоматозды полипозы бар 
емделушілерде төменгі асқазан-ішек жолдарына 
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операция жасау қажеттілігін кешіктіру немесе алдын алу 
бойынша тиімділігін көрсетті [15,25]. 

Қорытынды: ЖАП жөніндегі қолжетімді 

мәліметтерге сүйене отырып мынандай тұжырым 

жасадық.  

ЖАП балалардағы АРС геніндегі мутация әсерінен 

дамитын генетикалық ауытқуларға байланысты ауру. 

Қазіргі уақытта аденамотозды полипозбен ауратын 

науқастар арасында герминалды мутацияның жиілігі 

байқалады, бірақ нақтылы генетикалық-фенотиптік 

корреляция анықталмаған. Ауруға дұрыс диагноз 

қоюда генетикалық тексеру маңызды орын алады, 

бірақ бұл әдісті кеңірек қолдануға үнемі мүмкіндік бола 

бермейді. Міндетті түрде полиптерді морфологиялық 

тексеру кезінде жасуша дисплазиясының дәрежесін 

анықтау қажет. Ювенильді және гемартомды полиптер 

ішектің қабырғасының барлық қабаттарын қамтыса 

да, малигнизация қауіпі төмен болып келеді. Бірақ 

әрбір 6-12 ай сайын эндоскопиялық бақылау қажет. Ал 

аденоматозды полипоз малигнизацияға бейім 

келетіндіктен науқасты толық тексеруден (ФГДС, 

иррирография, ФКС, видеокапсулды 

эндоскопия,генетикалық тексерулер) өткізу керек. 

Әсіресе, науқаста құрсақ қуысында орналасуы белгісіз 

ауырсыну, дифекация кезінде қанды нәжіс, диарея, 

физикалық дамуда артта қалса, науқаста ЖАП болу 

қауіпі жоғарылай түседі.  

Диагноз қоюда АІЖ эндоскопиялық және 

генетикалық тексеру қажет. ДЖП анықталған 

жағдайда, диагноз қою верификациялау, қатерлі ісік 

пайда болу қауіпін анықтау, радикалды ем, науқасқа 

операциядан кейінгі болжам, реабилитациялауды 
педиатр, гастроэнтеролог, онколог, патоморфолог, 

генетик және молекулярлы биологтардың 

мультидисциплинарлы қатысуы арқылы шешу қажет. 

Бұл жағдай ДЖП жайлы білімді кеңейтуге, 

диагностикалық алгоритмді және емдеу әдістерін 

жетілдіруге мүмкіндік туғызады.  

 
Авторлардың үлестері. Бұл мақаланы зерттеуге 

және жазуға барлық авторлар бірдей қатысты.  

Мүдделер қақтығысы. Мүдделер қақтығысы 

жарияланған жоқ. Қаржыландыру. Бұл жұмыстарды жүргізу 

кезінде сырттан ұйымдар мен медициналық өкілдер 

тарапынан қаржыландырылмаған.  

Басылым туралы ақпарат. Бұл мақала бұрын басқа 

басылымдарда жарияланбаған және басқа баспаларда 

қарастырылмаған. 
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