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Amacg/Giris: Bannayan-Riley-Ruvalcaba sendromu (BRRS), PTEN gen mutasyonuna sahip timor
sendromlarindan biridir. Deri lipomlari, makrosefali, hamartomatoz intestinal polipler ve gelisim
geriligi ile karakterize, nadir goriilen otozomal dominant bir hastalktir 1 2. PTEN, AKT/mTOR
yolaginda downregtlator olarak rol oynar. Birkag calisma, hayvan modellerinde PTEN fonksiyonun
kaybinin, mTOR inhibitori bazi semptomlarin geriledigini goéstermistir 3. Biz de sirolumus tedavisi
verdigimiz, 20 yasinda genetik olarak tani almis BRRS’li hastamizi sunacagiz.

Olgu: 20 yasinda erkek hasta 3 aylikken viicudunda lipomlar farkedilmis ve Universitemize sevk
edilmis. Universitemiz biinyesinde 4 aylikken VSD ve pulmoner HT tanisi aldi ve 2 yasinda VSD
kapatilmasi islemi yapildi. 15 yasindaki fizik muayenede cilt altinda yaygin ele gelen anjiomlar,
viicutta yaygin 2-9 cm arasinda dedisen lipématoz lezyonlar, atipik yliz gérinimd, hafif zeka
geriligi saptandi. 21.02.2017 de gekilen ilk abdomen MR’inda karinda yaygin 4cm kutandz kavernoz
hemanjiyomatozis olarak dasintlen kitleler ve belirginlesmis vaskuler yapilar, rektum ve sigmoid
kolonda vaskiler nodiler olusumlar saptandi. 16.05.2017 de 3mg/m2 sirolimus tedavisi baslandi.
02.10.2017 de tibbi genetik bdlimine génderilen periferik kanda PTEN gen mutasyonu saptandi.
22.12.2017 de tedaviye bevacizumab eklendi ve 22 uygulama aldi. 02.12.2018 kontrol abdomen
MR’Inda belirgin yanit alindi. Hastamiz meme malignitesi ve melanom agisindan her vizitte fizik
muayene ile, tiroid malignitesi agisindan yillik boyun ultrasonografisi ile, bébrek malignitesi ve
vaskiller malformasyonlar agisindan yillik toraks-abdomen-pelvik tomografi ile, intestinal-kolon
maligiteleri agisindan da 5 yilda bir kolonoskopi ile takip edilmektedir. Malignite agisindan vakamiz
sirolimus ile kontrol altindadir. Sosyal agidan iletisimi oldukga sikintili olan hastamizin tarafimizca 2
yildir yapilan kontrollerinde sosyal iletisim seviyesinin gelistigini gérmekteyiz.

Sonug: Bir mTOR yoladi inhibitdri olan sirolimus tedavisi ile bu hastalarda malignitenin 6nine
gecilmeye ve primer hastaliga bagh semptomlarinda 6nline gegilmeye calisiilmaktadir4. Hastamiz
sirolimus tedavisinin 5. Yilindadir. Bilinen bir toksisite yasamamistir. Premalign bir lezyonu
bulunmamaktadir ve sosyal iletisim acgisindan 2 yilda belirgin bir progresyon kaydedilmistir. mTOR
inhibitorlerinin mekanizmasina bakacak olursak, bu gelismeler anlamli kabul edilmistir 4,5.
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