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HEREDITER RENAL NEOPLAZILERBÖLÜM 11

Elif ÖZSAĞIR 1

Herediter Tümör Patogenezi
	▶ Neoplastik dönüşümden sorumlu genetik özellikler, insan biyogenezinde zamansal 

olarak ortaya çıkış aşamasına göre; herediter, mozaik veya somatik olarak adlandırılır.
	▶ Prezigotik olarak meydana gelen mutasyonlar germ hattı değişikliklere ve herediter 

kanser sendromlarına neden olur (1).
	▶ Herediter neoplazi gelişim süreci Knudson’un çift vuruş hipotezi ile açıklanmaktadır 

(2).
	▶ Kalıtsal olarak patojenik varyant taşıyan tek allel taşıyan bireylerin yaşamı boyunca, 

“ikinci vuruş” gerçekleştiğinde somatik neoplazi gelişmektedir (3). 
	▶ Herediter genetik değişiklikler mozaik olarak da görülebilmekte olup kısmi organ tu-

tulumları ile karşılaşılabilir.

Herediter Renal Tümör Yatkınlık Sendromları
	▶ Herediter renal kanserler, renal hücreli karsinomların %5-8’ini oluşturur ve otozomal 

dominant olarak kalıtılır (3-5).
	▶ Kalıtsal vakaların %70’i 46 yaş öncesinde görülür. Yaş sınırı genetik tarama için belir-

leyici bir faktördür (4).
	▶ BAP1 ve VHL alterasyonları renal hücreli karsinomlarda germ hattı değişiklikleri ol-

madan, sporadik olarak da görülebilmektedir (1). 
	▶ FH eksikliği de nadiren renal hücreli karsinomlarda, daha sıklıkla ileri yaş uterin lei-

omyomlarda sporadik olarak izlenebilir (1).
	▶ Renal neoplazi ilişkili genetik tümör yatkınlık sendromlarının toplumda görülme sıklı-

ğı, renal neoplazi penetransı ve fenotipik özellikleri Tablo 1’de özetlenmiştir (1, 3, 5-8). 
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