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GIRIS
Meme kanseri tiim diinyada kadinlarda goriilen en sik malignitedir. Diinya saglik
orgitiniin verilerine gore insidansi her yil %2 artmaktadir.' Meme kanseri %90-

95 sporadik, % 5-10 kalitsal olarak goriilmektedir. Ancak 30 yasin altinda meme
kanserlerinin yaklasik %25 inde genetik faktérler etkindir.?

Ailede Askenazi Yahudisi varligi, 50 yasindan gencken meme kanseri goriilen
1. derece akraba varlig, hastada, 1. veya 2. derece akrabasinda over kanseri varli-
g1, 1. veya 2. derece iki akrabasinda meme kanseri varligi, herhangi bir akrabada
bilateral meme kanseri veya erkek meme kanseri varligi herediter meme kanseri
riskini ortaya koymaktadir. Son gelismelerle birlikte bir¢ok gen mutasyonu meme
kanseri risk artigiyla iliskilendirilmektedir. Meme kanseri risk artisi ile baglantis
en yiiksek gen mutasyonlar1 BRCA1 ve BRCA2’ dir.

BRCA MUTASYONLARI

BRCAL1 geni ilk defa 1994 yilinda 17q21 kromozomunda, BRCA2 geni 1995 yilin-
da 13q12-13 kromozomlarinda tanimlanmistir. Her ikisi de tiimor siipresor gen-
lerdir ve otozomal dominant kalitim gosterirler.? Giintimiize kadar BRCA genle-
rine bagli 2000 den fazla mutasyon saptanmustir.’ Bu cesitlilik, genetik testlerle
mutasyon saptanabilmesi a¢isindan dezavantajdir.

BRCA mutasyonlarinin saptanmasi 6ncesinde 4 basamakli bir siire¢ gerekir;
aile oykiisii, hastanin konsiiltasyonu, uygun genetik testin belirlenmesi, testin so-
nuglarinin yorumlanmasi. Aile ykiisii aliminda hem anne hem baba i¢in iist ve
alt kusaklarin ayrintili haritalandirilmasi, meme ve diger malignitelerin ortaya
konulmas: gerekir. Tibbi Genetik hekiminin degerlendirmesi sayesinde ailede-
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