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Renal hiicreli karsinom (RCC), eriskinlerde en sik gorllen bobrek timoéridir ve
metastatik hastalikta sagkalimi belirleyen en 6nemli faktorlerden biri sistemik tedavi
yanitidir (1). Son yillarda immiin kontrol noktasi inhibitérleri (ICI), 6zellikle ileri evre
RCC’de sagkalimi anlamli sekilde iyilestirmistir (2). Akondroplazi gibi iskelet displazilerine
sahip bireylerde metastatik RCC gelisimi nadir olup literatiirde immunoterapi yaniti ile ilgili
sinirli veri bulunmaktadir. Bu olguda; akondroplazi tanili bir hastada gelisen metastatik
RCC'nin imminoterapiye verdigi dikkat cekici tedavi yanitini sunmay1 amagladik.

Renal htcreli karsinom, bébrek kanserlerinin yaklasik %90’in1 olusturan heterojen bir
malignitedir (1). Hastalik siklikla asemptomatik seyredebilir ve olgularin dnemli bir kismi
ileri evrede tani alir. Clear cell RCC alt tipi, en agresif biyolojik davranisa sahip histolojik alt
tip olup immin sistemle gicli iliskisi nedeniyle imminoterapiye duyarh bir timér modeli
olarak kabul edilmektedir (2).

Metastatik RCC’de glincel uluslararasi kilavuzlar, 6zellikle intermediate ve poor risk
hastalarda ikili immudnoterapi (nivolumab plus ipilimumab) kombinasyonunu éneren birinci
basamak tedavi secenekleri arasinda gostermektedir (3,4).

Akondroplazi, FGFR3 gen mutasyonu ile iliskili konjenital bir iskelet displazisidir ve bu
bireylerde malignite riskinin dedisip dedismedigine dair literatlir sinirlidir (5). Ancak
anatomik varyasyonlar ve eslik eden fonksiyonel bozukluklar nedeniyle bu poptilasyonda
ileri evre malignitelerin yonetimi klinik agidan farklilik gésterebilir.

Bu olgu sunumu, akondroplazi gibi nadir bir genetik durumla birlikte gérilen metastatik
RCC'nin immunoterapiye verdigi uzun sireli ve anlamli yaniti ortaya koymay!
amaclamaktadir.

Ug yasindan beri paraplejik olan ve akondroplazi (Resim 1) tanisi bulunan 52 yasindaki
erkek hastada, iki yil 6nce sag bébrekte kitle saptanmisti (Resim 2). Yapilan radikal
nefrektomi sonucunda konvansiyonel tip (clear cell) renal hticreli karsinom, patolojik evre
pT3NOMO olarak raporlanmis, hastaya adjuvan tedavi verilmeden yakin izlem uygulanmis.

Yaklasik alti aydir artan kilo kaybi ve istahsizlik yakinmalari nedeniyle basvurusu Uzerine
yapilan PET-CT'de karaciger, akciger ve lenf nodu metastazlari saptandi (Resim

3). Hastaya metastatik RCC tanisi ile birinci basamakta nivolumab plus ipilimumab tedavisi
baslandi.

4 kir sonra tekli nivolumab progresyona kadar devami planlandi. Hastada 24 aydir tekli
Nivolumab altinda olup progresyon saptanmadi. Hastanin takip ve tedavisi devam
etmektedir.



Metastatik clear cell RCC'de immin kontrol noktasi inhibitérleri ile saglanan uzun sireli
yanitlar, 6zellikle intermediate ve poor risk grubunda belirginlesmektedir. CheckMate-214
galismasi, nivolumab + ipilimumab kombinasyonunun tek basina sunitinibe gére genel
sagkalim ve tam yanit oranlarinda anlamh Ustlnlik sagladigini gostermistir (3).

Bu olguda da kilavuzlara uygun olarak segilen ikili imminoterapi, hastada belirgin timoér
ylUkine ragmen hizli ve kalici yanit elde edilmesini saglamistir.

Akondroplazi gibi nadir iskelet displazileri, 6zellikle govde kisaligi ve anatomik deformiteler
nedeniyle hem cerrahi hem de onkolojik tedavilerin yénetimini zorlastirabilir (5). Bununla
birlikte literatlirde akondroplazi ile metastatik RCC birlikteligi son derece nadirdir ve
imm{unoterapi etkinligine dair veri yok denecek kadar azdir.

Sunulan bu olgu, genetik ve anatomik bir varyasyona sahip bir hastada immunoterapinin
etkin ve tolere edilebilir bir segenek oldugunu gdstermektedir. Tedavi altinda 24 ayi asan
stabil hastalik, immiinoterapi kombinasyonunun metastatik RCC’de kalici yanit
saglayabilecegdini destekleyen klinik bir 6rnek olusturmaktadir.
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