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Meme kanseri tüm dünyada kadınlarda görülen en sık malignitedir. Dünya sağlık 
örgütünün verilerine göre insidansı her yıl %2 artmaktadır.¹ Meme kanseri %90-
95 sporadik, % 5-10 kalıtsal olarak görülmektedir. Ancak 30 yaşın altında meme 
kanserlerinin yaklaşık %25’ inde genetik faktörler etkindir.²

Ailede Askenazi Yahudisi varlığı, 50 yaşından gençken meme kanseri görülen 
1. derece akraba varlığı, hastada, 1. veya 2. derece akrabasında over kanseri varlı-
ğı, 1. veya 2. derece iki akrabasında meme kanseri varlığı, herhangi bir akrabada 
bilateral meme kanseri veya erkek meme kanseri varlığı herediter meme kanseri 
riskini ortaya koymaktadır. Son gelişmelerle birlikte birçok gen mutasyonu meme 
kanseri risk artışıyla ilişkilendirilmektedir. Meme kanseri risk artışı ile bağlantısı 
en yüksek gen mutasyonları BRCA1 ve BRCA2’ dir.

BRCA MUTASYONLARI

BRCA1 geni ilk defa 1994 yılında 17q21 kromozomunda, BRCA2 geni 1995 yılın-
da 13q12-13 kromozomlarında tanımlanmıştır. Her ikisi de tümör süpresör gen-
lerdir ve otozomal dominant kalıtım gösterirler.² Günümüze kadar BRCA genle-
rine bağlı 2000’ den fazla mutasyon saptanmıştır.³ Bu çeşitlilik, genetik testlerle 
mutasyon saptanabilmesi açısından dezavantajdır.

BRCA mutasyonlarının saptanması öncesinde 4 basamaklı bir süreç gerekir; 
aile öyküsü, hastanın konsültasyonu, uygun genetik testin belirlenmesi, testin so-
nuçlarının yorumlanması. Aile öyküsü alımında hem anne hem baba için üst ve 
alt kuşakların ayrıntılı haritalandırılması, meme ve diğer malignitelerin ortaya 
konulması gerekir. Tıbbi Genetik hekiminin değerlendirmesi sayesinde ailede-
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