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Amag: Tum kanserlerin %5 ile %10’unu Herediter Kanser Sendromlari olusturmaktadir. Tibbi
Genetik Yiksek Risk Polikliniklerinde her hasta klinigi ve detayh aile 6ykiisi dogrultusunda
dederlendirilerek etkili bir genetik danismanlik ile birlikte dogru genetik testlerin secimi yapilmakta
ve risk altindaki diger aile bireyleri belirlenerek koruyucu hekimlik uygulanmaktadir. Bu calismada,
ailesinde multipl kanser 6ykisul olan ve genetik testleri yapilmis 2 olgu ile genomik uygulamalarin
koruyucu hekimlik ve kisisel tip uygulamalarina olan etkisi vurgulanmaktadir.

Olgu: Ik vaka merkezimize molekiiler genetik tetkikleri yapilmak tizere yénlendirilen meme kanseri
tanili 43 yasinda kadin hasta olup yapilan klinik dederlendirme ve genetik danismanlik sonucunda
dizayni merkezimizde yapilan, kansere yatkinlikla iliskili 61 genden olusan herediter kanser paneli
YND yoéntemi ile galisiimistir. Hastada ATM geninde ailesel meme kanserine yatkinlik iliskili c.
5753G>C (p.R1918T) varyanti ve AXIN2 geninde néroblastom, meme ve kolon kanserlerine
yatkinlida yol agabilen Oligodontia Kolorektal Kanser Sendromu iliskili c.1780C>T (pR594W)
varyanti saptanmistir.

Ikinci vaka ise kolon kanseri tanili 64 yasinda erkek hasta olup herediter kanser paneli calisildiginda
hastada ATM geninde ailesel kansere yatkinlik sendromu iligkili c.27delT (p.I10fs*6) varyanti
saptanmigstir.

Her iki vakada aile taramasi gergeklestirilmis ve varyant tespit edilen aile bireyleri klinik takibe
alinmistir. Aile taramasi yapilan ilk vakanin 16 yasindaki oglunda AXIN2 geninde bilenen varyant
tespit edildiginden 25 yasindan sonra kontrol amagli her 3 senede 1 olmak lizere kolonoskopi
yaptirmasi 6nerildi. Kolonoskopi takiplerinde polip saptanirsa kolonoskopinin sikilastirilmasi,
polipektomi yapilmasi, polipektomi ile kontrol altina alinamamasi durumunda profilaktik cerrahi
Onerildi.

Her iki vakanin ailesindeki ATM geninde heterozigot mutasyon saptanmis risk altindaki bireylere
meme kanseri agisindan yillik mamografi ve MRG &nerildi. ATM geninde kolon kanseri ile ilgili
literatiirde yeterli veriler olmadigindan, ATM geninde mutasyon olan hastalarin Yiksek Risk
Polikliniginde takibi 6nem kazanmaktadir.

Sonug: Genomik tip uygulamalari glincel yaklasimlarda multidisipliner uygulamalar gerektirmekte
olup hastalar klinik ve genetik agidan dederlendirerek tani, tedavi ve takip acisindan buttncil
yaklasim zorunlulugunu ortaya koymaktadir.
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