[P-203]

Yiiksek Risk Polikliniginde Li-Fraumeni Sendromuna Yaklasim ve Risk Yonetimi:
Kiimiilatif Verilerle Tek Merkez Deneyimi

Sevcan Tugd Bozdogan?, Ceren Deniz Ceylan?, Nigar Shirinova?, ibrahim Boga3, Atil Bisgin3
1Cukurova Universitesi, Tip Fakdltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali ve AGENTEM (Adana Genetik
Hastaliklar Tani ve Tedavi Merkezi), Adana, Turkiye

2Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana, Tirkiye

3Cukurova Universitesi, Tip Fakdltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali ve AGENTEM (Adana Genetik
Hastaliklar Tani ve Tedavi Merkezi) & Cukurova Teknokent InfoGenom, Adana, Turkiye

Amag: Li-Fraumeni sendromu erken baslangigli gesitli timoérler ile karakterize, otozomal dominant
kalitim goésteren kanser yatkinlik sendromudur. Meme kanseri, yumusak doku sarkomlari, beyin
tomorleri, osteosarkomalar, pankreatik kanserler gibi pek cok farkl kanser tiriyle iliskili oldugu
bildirilmistir. Sendromun molekiler temelinde TP53 ve CHEK2 genlerinin germline mutasyonlarinin
yer aldigi bildirilmistir. Bu calismamizda klinik bulgulari veya aile 6ykisl dogrultusunda molekiler
genetik testleri galisilan hastalarin Li-Fraumeni sendromu agisindan sonuglari retrospektif
dederlendirilerek sunulmustur.

Gerec-Yéntem: CUTF Tibbi Genetik Anabilim Dalina basvuran 316 hastanin periferik kan érnedinden
gDNA izolasyonlari yapilarak MiSeq/NextSeq 550 (Illumina) ile herediter kanser genlerine ydnelik
yeni nesil dizileme islemleri gergeklestirilmistir. Biyoinformatik analizler QCI-Analyse ve QCI-
Interpret aracilidiyla yapilmistir. Test 6ncesi ve sonrasi genetik danismanliklar ACMG (American
College of Medical Genetics and Genomics) kilavuzu dogrultusunda verilmistir.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 316 hastanin %47.8'si (n=151) kanser tanili olup, %52,2'Unde
(n=165) ailesinde kanser 6ykisi mevcuttur. Kanser tanisi olan hastalarin 6’sinda (%3,97) Li-
Farumeni Sendromu iligkili varyant tespit edilmis olup bunlarin Ugl (%1,98) CHEK2 geninde diger
Ugl (%1,98) de TP53 geninde saptanmistir. Ailesinde kanser dykisl olan hastalarin ise 8’inde
(%4,85) Li-Farumeni Sendromu iliskili varyant tespit edilmis olup bunlarin besi (%3,03) CHEK2
geninde dider gl (%1,82) de TP53 geninde saptanmistir. Tim varyantlar ve patojeniteleri Sekil
1’de sunulmustur.

Sonug: Hasta grup ile aile éykisl olan grup arasinda benzer oranda Li-Fraumeni sendromu
acisindan mutasyon saptanmistir. Bu sonuclar 1siginda sadece hasta bireyler degil, koruyucu
hekimlik adina aile dyklsl olan bireylerin tespit edilerek gerekli genetik tetkiklerin planlanmasinin
ve bireyin uygun klinik takibinin bu dogrultuda yapilmasinin énemi ortaya gikmaktadir.
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Tespit edilen varyantlar ve patojeniteleri.



