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Böbrek Tübüllerinden Köken Alan Tümörler

2.6.3. ELOC (TCEB1) MUTANT RENAL HÜCRELİ KARSİNOM

Nazif Alperen YILDIRIM 1 
Mahmut AKGÜL 2

2.6.3.1. Tanım
	▶ ELOC (TCEB1) mutasyonlu renal hücreli karsinom, en nadir görülen renal tümör alt 

tiplerinden biridir (1).
	▶ 8. kromozomun uzun kolunda yer alan ELOC genindeki inaktivasyonla karakterizedir.
	▶ Literatürde bildirilen 30’dan az vaka mevcuttur, hastaların %90’ından fazlası erkektir 

ve yaş dağılımı 50-60 yaş aralığındadır (2-4).
	▶ Vakaların çoğunluğu pT1a evresindedir.

2.6.3.2. Köken
	▶ ELOC geninin kodladığı protein, VHL proteini ile kompleks oluşturarak HIF1a dü-

zeylerinin düzenlenmesini sağlar.
	▶ ELOC inaktivasyonu bu düzenleyici mekanizmayı bozar ve onkojenik olaylara yol açar 

(2).

2.6.3.3. Patogenez
	▶ ELOC geninin iki allelik (biallelik) inaktivasyonu bu tümörlerde saptanır ve tanı için 

gereklidir (2).
	▶ Bu tümörlerde mTOR yolak mutasyonları bulunmaz.
	▶ Biallelik VHL ve ELOC inaktivasyonlarının birlikte görülmediği düşünülmektedir.
	▶ Sıklıkla 8q delesyonu eşlik eder (2).

2.6.3.4. Makroskopik Görünüm
	▶ Kesit yüzeyleri grimsi sarıdan kahverengiye kadar değişir.
	▶ İyi sınırlı (well-circumscribed) lezyonlardır.
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	▶ mTOR yolak mutasyonları taşımaz.
	▶ Kullanılan gen panelinde ELOC geninin yer alması önemlidir.

2.6.3.7. Ayırıcı Tanı
	▶ Berrak hücreli RCC, VHL wild-type alt grubunda ELOC mutasyonları tanımlanmış-

tır ve başlıca ayırıcı tanıdır. KRT7 diffüz ekspresyonu beklenmez.
	▶ Fibromiyomatöz stromalı RCC kategorisinde yer alan tümörlerden biridir (5). Bu 

kategoriye giren diğer tümörler: berrak hücreli RCC, berrak hücreli (tübülo)papil-
lerrenal tümör, tuberoz skleroz ilişkili mTOR mutant RCC’dir (5). Tümörler genellikle 
yaygın CA9 ve keratin 7 ekspresyonu gösterir.

	▶ mTOR mutant RCC’de yüksek molekül ağırlıklı keratin ve GPNMB ayırt edici olabilir.
	▶ ELOC mutant RCC’de CD10 ekspresyonu ve GATA3 negatifliği berrak hücreli (tübü-

lo)papiller renal tümör’den ayırmada yardımcı olabilir.
	▶ Kesin tanı için NGS gereklidir. Klinikle uyumlu olgularda tanımlayıcı diğer molekü-

ler alterasyonların yokluğu (özellikle 3p delesyonu) ve 8. Kromozom kaybı, tanı için 
önemli bir bulgudur.
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