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Gastrointestinal sistem kanamasi ile bagvuran primer ailesel GIST Sendromu:
bir olgu
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GIRIS: Gastrointestinal stromal tiimérler (GIST), gastrointestinal sistemin (GIS) nadir gériilen
neoplazmlarnidir (%1-2). Cajal'in interstisyel hiicrelerinden kéken alir(1). Siklikla midede (% 40-60)
ve jejunum/ileumda (%25-30) bulunurlar. Daha az siklikla 6zefagus (%1), duodenum (% 5),
kolorektum (%5-15) ve aniiste (<%0,5) goriliirler. %80 oraninda KIT mutasyonu mevcuttur.
ikinci siklikla da PDGFRA mutasyonu saptanir(2). Klinik primer timériin konumuna bagh olarak
dedisir. Hastalar kanama, yutma gulgligu, tikanma sarihdi, kabizlik, ileus veya Uriner sistem
obstriiksiyonu ile basvurabililer(3). Bizim vakamiz da uzun zamandir olan halsizlik yakinmasiyla
basvurmus olup GIS kanamasi siiphesi le arastirilirken tani almigtir.

Vaka: E.K. 46 yasinda erkek hasta. Halsizlik, kilo kaybi ve siyah renkli diskilama ile bagvurdugunda
Hb: 5.5 g/dl saptandi. Endoskopilerinde kanama odadi saptanmadi. Sintigrafik incelemede ince
barsakta lokalize kanama odagdi saptandi. Abdominal tomografide ince barsak ile iliskili multipl
kitleler izlendi. Jejunoileal rezeksiyon ve duodenal kitle eksizyonu yapildi. Patoloji sonucu
sendromik multipl GIST olarak sonuclandi. Mikroskopide ileum ve duodenum &rneklerinde muskuler
tabakada gelisip submukozal veya subserozal biiyliimiis sayllamayacak kadar ¢ok sayida GIST
noddilleri izlenmisti. immunhistokimyasal calismada tiimoral yapi CD 117 ve DOG1 pozitif, Ki 67
proliferasyon indeksi %10 civarindaydi. Cerrahi sonrasi hastaya imatinib baglandi. Hastanin
anemnezi derinlestirildiginde 1. ve 2. derece akrabalarinda da GIST 8ykiisii oldugu 6grenildi.
Sonug: GIST'ler erkek ve kadinlarda esit sikhkta goérilir. Median tani yasi 65-69 yaslari arasidir.
CD117 ve DOG1 pozitif boyanma olmakla birlikte wild tip (%20) GIST olgulari da mevcuttur.
Literatlrde nadir vakalar olarak bildirilen primer ailevi GIST sendromu olan hastalarda, ya KIT ya
da PDGFRA genlerinde kalitsal mutasyonlar mevcuttur. Bu ailelerin mide ve ince badirsak gibi
birden fazla birincil bélgede GIST noddllerinin erken yasta gelisimine yatkinlk vardir. Ek olarak deri
hiperpigmentasyonu, disfaji veya paragangliomalar gibi gastrointestinal otonom sinir timoérleri de
saptanabilir. Medikal tedavide sporadik ve ailesel formlarda degismemekle birlikte KiT
mutasyonunu hedef alan tirozin kinaz inhibitdrleri kullanimaktadir.
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