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2.6.3. ELOC (TCEB1) MUTANT RENAL HUCRELI KARSINOM

Nazif Alperen YILDIRIM !
Mahmut AKGUL ?

2.6.3.1. Tanim

» ELOC (TCEBI) mutasyonlu renal hiicreli karsinom, en nadir goriilen renal timor alt
tiplerinden biridir (1).

» 8.kromozomun uzun kolunda yer alan ELOC genindeki inaktivasyonla karakterizedir.
Literatiirde bildirilen 30dan az vaka mevcuttur, hastalarin %90’ 1ndan fazlasi erkektir
ve yas dagilimi 50-60 yas araligindadir (2-4).

» Vakalarin ¢ogunlugu pT1a evresindedir.

2.6.3.2. Koken

» ELOC geninin kodladig1 protein, VHL proteini ile kompleks olusturarak HIF1la dii-
zeylerinin diizenlenmesini saglar.
» ELOC inaktivasyonu bu diizenleyici mekanizmay1 bozar ve onkojenik olaylara yol agar

(2).

2.6.3.3. Patogenez

» ELOC geninin iki allelik (biallelik) inaktivasyonu bu tiimoérlerde saptanir ve tani igin
gereklidir (2).

» Bu timorlerde mTOR yolak mutasyonlar1 bulunmaz.
Biallelik VHL ve ELOC inaktivasyonlarinin birlikte gértilmedigi distintilmektedir.
Siklikla 8q delesyonu eslik eder (2).

2.6.3.4. Makroskopik Goriinim

» Kesit yiizeyleri grimsi saridan kahverengiye kadar degisir.
» lyi snirli (well-circumscribed) lezyonlardir.
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» mTOR yolak mutasyonlar1 tasimaz.
» Kullanilan gen panelinde ELOC geninin yer almasi 6nemlidir.

2.6.3.7. Ayirici Tani

» Berrak hiicreli RCC, VHL wild-type alt grubunda ELOC mutasyonlar1 tanimlanmig-
tir ve baslica ayirict tanidir. KRT?7 diffiiz ekspresyonu beklenmez.

» Fibromiyomat6z stromali RCC kategorisinde yer alan tiimoérlerden biridir (5). Bu
kategoriye giren diger tiimorler: berrak hiicreli RCC, berrak hiicreli (tiibiilo)papil-
lerrenal tiimor, tuberoz skleroz iligkili mTOR mutant RCCdir (5). Tiimorler genellikle
yaygin CA9 ve keratin 7 ekspresyonu gosterir.
mTOR mutant RCCde yiiksek molekiil agirlikli keratin ve GPNMB ayirt edici olabilir.
ELOC mutant RCCde CD10 ekspresyonu ve GATA3 negatifligi berrak hiicreli (tiibii-
lo)papiller renal tiimér’den ayirmada yardimecr olabilir.

» Kesin tani i¢cin NGS gereklidir. Klinikle uyumlu olgularda tanimlayici diger molekii-
ler alterasyonlarin yoklugu (6zellikle 3p delesyonu) ve 8. Kromozom kaybs, tani i¢in
6nemli bir bulgudur.
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