
275

BÖLÜM 16

Kolorektal kanserli genç hasta 
genetik danışmanlık tartışması
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Klinik Vaka #1

40 yaşında bir erkek hasta genetik danışmanlık için başvurdu. Hematoşez-
ya nedeniyle yapılan kolonoskopisinde hepatik fleksura yerleşimli müsinöz 
özellikler gösteren adenokarsinom tanısı almış. Soygeçmişinde, 
babaannesine 50’li yaşlarında uterus kanseri tanısı konmuş ve amcası da 
40’lı yaşlarında kolorektal kanserden vefat etmiş. Hastanın babası 50’li 
yaşlarında trafik ka-zası sonucu vefat etmiş, annesi ise 60’lı yaşlarında ve 
hayatta. Hastanın 5 ve 10 yaşlarında iki çocuk sahibi olan 30 yaşında bir 
kız kardeşi var. Hastanın doktoru, biyopsi materyalinden mikrosatellit 
instabilite testi (MSI) ve im-münohistokimya (IHC) testleri istemiş; MSI 
testi sonucu MSH2 ve MSH6 ile boyanmayan, MLH1 ve PMS2 ile boyanan 
MSI-yüksek tümör gelmiş. Hasta-nın MSH2 onamı sekans, delesyon/
duplikasyon testleri ve EPCAM delesyon testlerini içermektedir. 

Tartışma

Kolorektal kanser (KRK) tanısının ortanca yaşı 70’li yaşlar olmasına rağmen, 
KRK vakalarının yaklaşık %17’si 50 yaş altı bireylerde görülür [1]. KRK’li 
genç hastaların, belirgin KRK aile öyküsü olmasa bile, kendilerinde ve diğer 
aile bireylerinde kanser gelişimi riskinde belirgin artışa neden olan genetik 
yatkınlık taşıma olasılıkları yüksektir. KRK’lerin yaklaşık %5’i bir gende tek 
mutasyon şeklinde kalıtsal özellik taşır ve bireyde yaşam boyu KRK veya di-
ğer kanserlerin oluşma riskinde artışa yol açar [2]. Herediter Nonpoliposiz 
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EGAPP Çalışma Grubu 2009’da yeni tanılı bireylerde, akrabalarındaki 
morbidite ve mortaliteyi azalmak amacıyla LS açısından genetik test uygu-
lanmasını önermek için yeterli kanıt bulunduğunu belirtmiştir [29].

Genetik danışmanlık, bir ailede genetik bir bozukluğun ortaya çıkma ris-
kini belirleyen bir hizmettir. Genetik danışmanlar, ailelerin kalıtsal durum-
ların olasılıklarını, genetik testlerin risk ve faydalarını, genetik durumun 
doğasını, önerilen yönetim stratejilerini ve akrabalardaki riskleri anlamala-
rını sağlamak üzere eğitim almışlardır. Aynı zamanda genetik danışmanlar 
kalıtsal durumun kabullenilmesi, bu durumla başa çıkılması ve karar verme 
sürecinde yardımcı olurlar. Genetik danışmanlık, kanser risk değerlendirmesi 
ve kanser genetiği üzerine eğitim almış başka bir sağlık çalışanı tarafından da 
verilebilir. 

Psikososyal etkiler

Genetik danışmanlık hizmeti, herediter kanser sendromu tanısının ortaya çı-
kardığı psikososyal durumlarla da ilgilenir. Genetik danışmanlık ve testler 
için başvuran hastaların çoğu kanser tanısı almıştır. Psikososyal konular sık-
lıkla kanser endişesi ile anskiyete ve depresyon, sinirlilik, korku, suçluluk, 
ailenin önceki kanser deneyimleri ile etkilenen kanser algısı, kendisi ve di-
ğerleri için kanser risk algısı, hastanın aydınlatılmış onam için uyumlu olup 
olmadığı, aile içi iletişim ve destek eksikliğidir. Bu faktörler literatürde detaylı 
olarak ele alınmıştır [30;31]. Sivell ve ark., genetik danışmanlık gibi genetik 
risk değerlendirme hizmetlerinin hastalardaki stresi azalttığı, doğru kanser 
risk algısı gelişimine olumlu katkıda bulunduğu, hastaların kanser ve genetik 
bilgilerinin gelişmesini sağladığını öne sürmüşlerdir [32]. 
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