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Giriş: Erken başlangıçlı meme kanseri, 40 yaş altında tanı alan meme kanserini 

ifade eder ve görülme sıklığı özellikle son yıllarda artış göstermektedir.  Meme 

kanseri olan kadınların yaklaşık %10’u, BRCA1 ve BRCA2 de dahil olmak 

üzere, kanser yatkınlığına neden olan genlerde patojenik bir varyant 

taşımaktadır. Ancak, bu mutasyonların kliniğe yansıması ile ilgili çalışmalar 

olmakla literatür net değildir. Bu çalışmanın amacı, Kalıtsal Meme ve Over 

Kanseri (HBOC) genleri ile ilişkili olanlar da dahil olmak üzere, patojenik 

genetik mutasyonları olan ve olmayan erken başlangıçlı meme kanseri 

hastalarının klinikopatolojik özelliklerini ve sonuçlarını karşılaştırmaktır. 

Yöntem: Tek merkezli, retrospektif olan çalışmamıza, 1999-2024 yılları 

arasında meme kanseri tanısı almış, 40 yaş ve altında olan ve germline genetik 

test sonucu olan hastalar dahil edilmiştir. HBOC ile ilişkili genetik mutasyonlar, 

bu çalışmada patojen mutasyon olarak kabul edilmiştir. Klinikopatolojik veriler 

ve germline genetik test sonuçları hasta dosyalarından elde edilmiştir. Patojen 

mutasyon taşıyan ve taşımayan hastalar arasındaki karşılaştırmalarda, kategorik 

değişkenler için ki-kare testi, sürekli değişkenler için Mann-Whitney U testi 

kullanılmıştır. Sağkalım analizleri Kaplan-Meier yöntemi ile gerçekleştirilmiştir. 

Bulgular: Çalışmaya toplam 144 hasta dahil edilmiştir; 53 hastada patojen 

genetik mutasyon saptanırken, 91 hastada ise patojen mutasyon saptanmamıştır. 

Ortanca takip süresi 56,1 ay olarak belirlenmiştir. Patojenik mutasyona sahip 

hastaların tanı yaşı, olmayanlara göre anlamlı olarak daha gençti (35’e karşı 37 

yıl; p = 0,02). Triple negatif meme kanseri (TNBC), patojen mutasyon taşıyan 

hastalarda anlamlı olarak daha sık saptandı (%42,2’ye karşı %17,3, p = 0,02). 

Vücut kitle indeksi (VKİ), sigara kullanımı, alkol tüketimi, histolojik tip, ailede 

malignite öyküsü olması, ortanca Ki-67 indeksi, grade, nüks durumu ve tanı 

anındaki evre gibi diğer özellikler açısından gruplar arasında anlamlı fark 

saptanmamıştır. HER2-negatif hastalar arasında, HER2-low sıklığı patojen 

mutasyon taşımayanlarda daha yüksek bulundu (%33,8’e karşı %23,9); ancak, 
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bu fark istatistiksel olarak anlamlı değildi. Lokal ya da sistemik nüks oranları ve 

genel sağkalım her iki grup arasında benzer bulunmuştur. 

Sonuçlar: Patojen mutasyonu olan ve olmayan hastalar arasında hastalık 

sonuçları benzer bulunmuştur. Hasta sayısının az olması ve düşük olay 

oranlarına rağmen, bulgularımız erken başlangıçlı meme kanseri hastalarında 

heterojeniteyi vurgulamaktadır. Genel sağkalım açısından anlamlı bir fark 

saptanmamıştır. Patojen genetik mutasyon olmayan grupta HER2-low sıklığının 

patojen mutasyon taşıyanlara kıyasla sayısal olarak daha yüksek olması, daha 

fazla sayıda hasta ile yapılacak çalışmalarda desteklenebilir.  
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