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ÜROONKOLOJİ İLE İLİŞKİLİ 
SENDROMLAR – II
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LI-FRAUMENI SENDROMU

 Li-Fraumeni sendromu, TP53 tümör baskılayıcı genindeki mu-
tasyonlar sonucu gelişen otozomal dominant bir durumdur. p53 
proteini hücre döngüsü, DNA tamiri ve apoptozda kritik rol oy-
nar. Bu mekanizmanın bozulması çoklu malignite gelişimine yol 
açar (4,7). Klinik olarak en sık sarkomlar, meme kanseri, beyin 
tümörleri, lösemi ve özellikle çocuklarda görülen adrenal korti-
kal karsinom ile karakterizedir.

Üroonkoloji açısından en önemli yön adrenal tümörlerle olan 
ilişkidir. RCC daha nadir görülse de adrenal kitle varlığında özel-
likle çocukluk çağında Li-Fraumeni sendromu düşünülmelidir 
(7). Radyasyona duyarlılık nedeniyle BT yerine MR tercih edilir. 
Yönetimde cerrahi temel tedavi olup genetik danışmanlık kritik 
öneme sahiptir.
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Ürolojide Sendromlar

sıdır. Tedavi stratejisinde nefron koruyucu cerrahi yaklaşımlar 
öne çıkmakta, hastaların yaşam boyu yeni tümör geliştirme riski 
nedeniyle fonksiyonel böbrek rezervlerinin korunması hedeflen-
mektedir. Ayrıca sistemik tedavi seçenekleri her sendromda farklı 
yanıt profili gösterebilir; örneğin HLRCC’de tirozin kinaz inhibi-
törlerinin sınırlı etkinliği, yeni tedavi stratejilerinin araştırılması-
nı zorunlu kılmaktadır.

Bütün bu süreçlerde genetik danışmanlık, herediter sendrom-
ların yönetiminin vazgeçilmez bir parçasıdır. Hem hasta hem de 
aile bireylerinin bilgilendirilmesi, risk altındaki kişilerin taran-
ması ve gerekli koruyucu önlemlerin alınması, multidisipliner 
bir yaklaşımın temelini oluşturur. Dolayısıyla, üroonkoloji pra-
tiğinde herediter sendromların tanınması yalnızca bireysel bir 
tedavi planlaması değil, aynı zamanda toplum sağlığı açısından 
da önemli bir adımdır
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