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GİRİŞ

Herediter(kalıtsal) kanser sendromları, genellikle erken yaşta görülen, bir 
veya birkaç gendeki kalıtılmış patojenik varyantın neden olduğu belirli kanser 
türlerine genetik yatkınlık oluşturan durumlardır. Tüm kanserlerin %5-10 ‘unu 
oluşturmaktadır. Bu patojenik predispozan varyantlar tek bireyde veya ailede 
multipl kanserler oluşturabilir (1). Herediter kanser sendromlarının çoğu otozo-
mal dominant(OD) kalıtım gösterir. Jinekolojik kanserlerle ilişkili olarak görü-
lenler; herediter meme ve over kanseri(HBOC), Lynch, Li–Fraumeni, Cowden, 
Peutz–Jeghers sendromları ve herediter diffüz gastrik kanserdir. Bu sendrom-
ların tanımlanması, risk altındaki bireylerin genetik testlerle taranması, erken 
tanı konması ve gereken müdahalenin yapılmasını sağlar. Ayrıca üreme seçe-
nekleri, fertilite ve aile kurma kararlarını etkileyebilir. Genetik testle tespit edi-
len patojenik varyantın desteklediği tanı veya genetik yatkınlık sonucu yapılan 
müdahaleler reprodüktif fonksiyonu etkileyebilir. Bu hastalarda veya patojenik 
varyant taşıyıcılarında kanseri önlemek, fertiliteyi korumak ve sonraki nesillere 
mutasyonun aktarılma ihtimali konusunda multidisipliner bir yaklaşım sergi-
lenmelidir (2, 3)

Herediter kanser risk değerlendirmesi, hastanın veya ailesindeki bireyle-
rin belirli kanserler açısından taranması ve risk durumlarının belirlenmesidir. 
Genetik açıdan bakıldığında, öncelikle detaylı bir aile hikayesi alınmalı ve pe-
digri(soyağacı) çizilmelidir. Genetik test öncelikle proband denilen hasta bireyde 
yapılmalı, herediter kanserle ilişkili bir varyant bulunmuş ise risk altındaki aile 
bireyleri de taranmalıdır. Sonuçlar hastaya genetik danışmanlık eşliğinde veril-
melidir. İlave olarak kanserli dokudan somatik mutasyon taraması da yapılma-
lıdır. Belirlenen mutasyonlar hedefe yönelik tedavi seçeneği sunmaktadır (1, 3).
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