BOLUM 16

Kolorektal kanserli geng hasta
genetik danismanlik tartismasi

Ceviren: Gokhan Cipe, Hiiseyin K. Bektasoglu

Fatih Universitesi Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi Genel Cerrahi Anabilim Dal

Klinik Vaka #1

40 yasinda bir erkek hasta genetik damigmanlik igin bagvurdu. Hematosez-
ya nedeniyle yapilan kolonoskopisinde hepatik fleksura yerlesimli miisin6z
ozellikler —gosteren adenokarsinom tanist almis. Soygecmisinde,
babaannesine 50'li yaslarinda uterus kanseri tanisi konmus ve amcasi da
40’lh yaslarinda kolorektal kanserden vefat etmis. Hastanin babasi 50'li
yaglarinda trafik ka-zasi sonucu vefat etmis, annesi ise 60’'l1 yaglarinda ve
hayatta. Hastanin 5 ve 10 yaslarinda iki ¢ocuk sahibi olan 30 yasinda bir
kiz kardesi var. Hastanin doktoru, biyopsi materyalinden mikrosatellit
instabilite testi (MSI) ve im-miinohistokimya (IHC) testleri istemis; MSI
testi sonucu MSH2 ve MSH6 ile boyanmayan, MLH1 ve PMS2 ile boyanan
MSl-yiiksek tiimor gelmis. Hasta-nin MSH2 onami sekans, delesyon/
duplikasyon testleri ve EPCAM delesyon testlerini icermektedir.

Tartisma

Kolorektal kanser (KRK) tanisinin ortanca yast 70'li yaglar olmasina ragmen,
KRK vakalarmin yaklasik %17’si 50 yas alt1 bireylerde goriilir [1]. KRK'li
geng hastalarin, belirgin KRK aile 6ykiisii olmasa bile, kendilerinde ve diger
aile bireylerinde kanser gelisimi riskinde belirgin artisa neden olan genetik
yatkinlik tagima olasiliklar: yiiksektir. KRK'lerin yaklasik %51 bir gende tek
mutasyon seklinde kalitsal 6zellik tasir ve bireyde yasam boyu KRK veya di-
ger kanserlerin olugsma riskinde artisa yol acar [2]. Herediter Nonpoliposiz
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EGAPP Calisma Grubu 2009'da yeni tanili bireylerde, akrabalarindaki
morbidite ve mortaliteyi azalmak amaciyla LS agisindan genetik test uygu-
lanmasin 6nermek igin yeterli kanit bulundugunu belirtmistir [29].

Genetik danismanlik, bir ailede genetik bir bozuklugun ortaya ¢ikma ris-
kini belirleyen bir hizmettir. Genetik danigsmanlar, ailelerin kalitsal durum-
larin olasiliklarini, genetik testlerin risk ve faydalarmi, genetik durumun
dogasini, Onerilen yonetim stratejilerini ve akrabalardaki riskleri anlamala-
rin1 saglamak tizere egitim almiglardir. Ayni zamanda genetik danismanlar
kalitsal durumun kabullenilmesi, bu durumla baga ¢ikilmasi ve karar verme
siirecinde yardima olurlar. Genetik danigmanlik, kanser risk degerlendirmesi
ve kanser genetigi tizerine egitim almig bagka bir saglik ¢alisani tarafindan da
verilebilir.

Psikososyal etkiler

Genetik danismanlik hizmeti, herediter kanser sendromu tanisinin ortaya ¢i-
kardig1 psikososyal durumlarla da ilgilenir. Genetik danismanlik ve testler
icin bagvuran hastalarin cogu kanser tanisi almistir. Psikososyal konular sik-
likla kanser endisesi ile anskiyete ve depresyon, sinirlilik, korku, sugluluk,
ailenin 6nceki kanser deneyimleri ile etkilenen kanser algisi, kendisi ve di-
gerleri icin kanser risk algisi, hastanin aydinlatilmig onam i¢in uyumlu olup
olmadigy, aile ici iletisim ve destek eksikligidir. Bu faktorler literatiirde detayl
olarak ele alinmistir [30;31]. Sivell ve ark., genetik damigmanlik gibi genetik
risk degerlendirme hizmetlerinin hastalardaki stresi azalttigi, dogru kanser
risk algisi gelisimine olumlu katkida bulundugu, hastalarin kanser ve genetik
bilgilerinin gelismesini sagladigini 6ne stirmuglerdir [32].
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