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LI-FRAUMENI SENDROMU

Li-Fraumeni sendromu, TP53 tiimor baskilayic1 genindeki mu-
tasyonlar sonucu gelisen otozomal dominant bir durumdur. p53
proteini hiicre dongiisii, DNA tamiri ve apoptozda kritik rol oy-
nar. Bu mekanizmanin bozulmasi ¢oklu malignite gelisimine yol
acar (4,7). Klinik olarak en sik sarkomlar, meme kanseri, beyin
timorleri, 16semi ve ozellikle ¢ocuklarda goriilen adrenal korti-
kal karsinom ile karakterizedir.

Uroonkoloji agisindan en énemli yon adrenal tiimérlerle olan
iliskidir. RCC daha nadir goriilse de adrenal kitle varliginda 6zel-
likle ¢ocukluk ¢aginda Li-Fraumeni sendromu disiiniilmelidir
(7). Radyasyona duyarlilik nedeniyle BT yerine MR tercih edilir.
Yonetimde cerrahi temel tedavi olup genetik danigmanlik kritik
Oneme sahiptir.
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Urolojide Sendromlar

sidir. Tedavi stratejisinde nefron koruyucu cerrahi yaklasimlar
one ¢ikmakta, hastalarin yasam boyu yeni tiimor gelistirme riski
nedeniyle fonksiyonel bobrek rezervlerinin korunmasi hedeflen-
mektedir. Ayrica sistemik tedavi secenekleri her sendromda farkl
yanit profili gosterebilir; 6rnegin HLRCCde tirozin kinaz inhibi-
torlerinin sinirli etkinligi, yeni tedavi stratejilerinin aragtirilmasi-
ni1 zorunlu kilmaktadir.

Biitiin bu siireglerde genetik danismanlik, herediter sendrom-
larin yoénetiminin vazgegilmez bir pargasidir. Hem hasta hem de
aile bireylerinin bilgilendirilmesi, risk altindaki kisilerin taran-
mast ve gerekli koruyucu o6nlemlerin alinmasi, multidisipliner
bir yaklagimin temelini olusturur. Dolayisiyla, tiroonkoloji pra-
tiginde herediter sendromlarin taninmasi yalnizca bireysel bir
tedavi planlamasi degil, ayn1 zamanda toplum saglig1 agisindan
da 6nemli bir adimdir
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