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Bölüm 4

MEME KANSERİNİN GENETİK NEDENLERİ VE 
AİLESEL MEME KANSERİ

Taha Bahsi1

GIRIŞ

Meme kanseri tüm dünyada kadınlarda en çok görülen kanser olmakla birlikte 
aynı zamanda tüm kanserler arasında da ikinci sıklıkta görülen kanser türüdür. 
Dünya genelindeki insidansı değişkenlik göstermekle birlikte dünyanın batı böl-
gelerinde (Avrupa, ABD) daha sık görülmektedir. Son çalışmalar dünya üzerinde 
genel popülasyonda ki tüm kadınların %12’sinin meme kanseri olacağını belirt-
mektedir. Meme kanseri için çok sayıda risk faktörü vardır. Bunları bir kısmı de-
ğiştirilebilen faktörler bir kısmı da değiştirilemeyen faktörlerdir. Değiştirileme-
yen faktörlerin başında ırk, cinsiyet ve genetik nedenler başta yer almaktadır. (1)

KANSER VE GENETIK

Başlangıç sebebi ya da diğer bir deyişle tetikleyen sebep ne olursa olsun kan-
ser nihai olarak genetik bir hastalıktır. Genetik olması kanserin mutlaka sonraki 
kuşaklara kalıtılacağı anlamına gelmemektedir. Sonraki kuşaklara kalıtılan kan-
serler ‘’kalıtsal kanserler’’ olarak adlandırılmaktadır. Kanserin mutlak genetik bir 
hastalık olmasının temel sebebi; hücrelerde kanserleşmenin meydana gelebilmesi 
için hücre bölünmesini veya apoptozisi kontrol eden gen veya genlerde patoje-
nik değişimlerin olması gerekliliğidir. Bu yolaklarda genellikle tümör süpresör 
genler ve protoonkogenler görev yapmaktadır. Bu genlerde meydana gelen mu-
tasyonlar hücrelerde kanserleşme sürecini başlatmaktadır. Bunların dışında, özel-
likle de hematolojik maligniteler başta olmak üzere bazı kanserlerde sitogenetik 
anomalilerde rol oynamaktadır.

Onkogenler çoğunlukla proto-onkogenler olarak adlandırılan genlerin mutas-
yona uğramış alleleridirler.Bunlar aynı zamanda apoptozis kontrolünden veya 
telomeraz aktivistesinden de sorumludurlar. Onkogenlerde oluşan mutasyonlar 
genellikle ilgili genin fonksiyonun artmasına (gain of function) neden olurlar. 
Fonksiyonu artan onkogenler ise;
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dır. Ancak bu yöntem ile yapılan çalışma sonrası bazı durumlarda (homopolimer 
bölge hataları v.b) sanger yöntemi ile teyit yapılması gerekebilmektedir.

Nükleotid düzeyinde olmayıp geniş delesyon ve duplikasyonlarla ortaya çı-
kan değişiklikler ise daha farklı yöntemlerle belirlenebilmektedir. Bunlar arasın-
da en sık kullanılanı ve altın standart olan; Multiplex Ligation-dependent Probe 
Amplification (MLPA) yöntemidir.

Meme Kanserinde Genetik Danışma
Ailesel meme kanserinde genetik danışma çok önemlidir ve hastaların sonraki 

süreçte doğru kararlar verebilmesi için tıbbi onkoloji ve meme cerrahları ile bera-
ber en önemli rehberidir. Bu nedenle ailesel meme kanseri şüphesi ile takip edilen 
hastalar mutlaka tıbbi genetik kliniğinden gerekli ve yeterli genetik danışmanlık 
almalıdırlar. BRCA1/BRCA2 genlerine yönelik genetik test yaptırmak isteyen 
bireyler genellikle tıbbi onkoloji veya meme cerrahisi kliniklerinden tıbbi genetik 
kliniğine konsülte edilmektedir. Bunun dışında ailesinde fazla sayıda veya birinci 
derece bir yakınında meme kanseri olan bireyler de genetik danışma almak için 
tıbbi genetik kliniğine başvurmaktadır. Bu bireylere çok detaylı ve eksiksiz gene-
tik danışmanlık verilmelidir.

BRCA1/BRCA2 genlerinde ortaya çıkan değişimlerin ne anlama geldiği, 
meme kanseri ve BRCA1/BRCA2 genlerinin meme kanseri ile arasındaki ilişki, 
risk oranları, ailede ilk olarak kime ya da kimlere genetik test yapılması gerektiği 
ayrıntılı bir şekilde anlatılmalıdır. Patojenik bir mutasyon saptanması halinde bi-
reyi bekleyen riskler ve koruyucu cerrahi dahil alınması mümkün olan önlemler 
ve aile taraması hakkında yeterli bilgi verilmelidir. Genetik danışmanlık bütün 
bunları detaylı bir şekilde içermeli ve bireylerin iyice anlaması sağlanmalıdır. Ai-
lesinde ki birey veya bireylerde BRCA1/BRCA2 genlerinde mutasyon saptanan 
18 yaş altındaki bireylerin genetik test yaptırması bazı etik sorunlara yol açacağı 
endişesi ile önerilmemektedir.
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