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GIRIS

SDH (Siiksinat Dehidrogenaz) eksikligi ile iliskili bobrek hiicreli karsinom-
larda, SDH genlerinden SDHA, SDHB (en yaygin), SDHC veya SDHD nin bi-
rinde germline mutasyon bulunur. Otozomal ge¢isli SDH genleri, mitokondrial
kompleks 2yi olusturan mitokondrinin i¢ membraninda bulunan proteinleri
kodlar. Bu protein hiicrenin iki temel enerji iireten metabolik siirecine kati-
lan mitokondriyal krebs dongiisii ve elektron tagima zinciri enzimi siiksinat
dehidrogenez olarak bilinir. SDHD genlerinde germ line mutasyonu bulunan
hastalar bilateral ve/veya multifokal feokromositoma, paraganglioma gelisimi
acisindan risk tasir. Feokromositoma / paraganglioma olan veya olmayan aile-
sel renal karsinomlu hastalar literatiir de tanimlanmustir (1-2-3-4-5).

EPIDEMIYOLOJi

SDH eksikligi olan BHK, hafif erkek artisiyla, hasta yas1 ortalama 37dir
(1- 2-5). Bobrek karsinomalarinin % 0.05-0.2'sini olusturur. Bu hastalarin %
26'sinda bilateral timor tespit edildi. (2-5).

MAKROSKOPI

Tumoriin kesit yiizeyi genellikle krem ile kirmizi renk arasinda degisen
diizgiin sinirli, psddokapsullii solid kitle olarak goriiliir (1-2-3-4-5-6-7-8).
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YENI NESIL DNA DiziLiMi

Yeni nesil DNA dizilimi ile alt1 SDH eksikligi olan BHK vakasin1 inceleyen
bir ¢alisma, incelenen vakalarin hi¢birinin BHK patogenezine katkida bulunan
genetik mutasyonlar1 VHL, PIK3CA, AKT, MTOR, MET ve TP53 iermedigini
gosterdi[1-2].

PROGNOSTIK OZELLIKLER

Kohort yontemiyle ¢ok merkezli yiiriitiilen ¢alismanin sonuglarina gore;
SDH eksikligi olan BHK tanis1 alan 27 hastanin 9'unda (% 33) metastatik has-
talik gelismistir, koagiilatif nekrozlu 4 hastanin hepsinde ve yiiksek derece niik-
leuslu 10 hastanin yedisi (% 70) metastaz yapmustir. Diisiik dereceli niikleuslu
17 hastadan ikisinin (% 12) metastaz yaptig1 bildirilmistir (11). Tipik diisiik
histolojik dereceli ¢ekirdeklere sahip SDH eksikligi olan BHK’lar da metastaz
riski disiik (% 12). Ancak, ytiksek histolojik dereceli ¢ekirdekli, sarkomatoid
degisiklik ve/veya koagiilatif nekroz bulunan tiimorler metastaz igin yiiksek
riske (% 70) sahip olabilirler ve daha radikal tedaviye ihtiyag duyabilir. Tipik
diigiik dereceli SDH eksikligi olan BHK' lar genellikle tam tiimor eksizyonu ile
iyilestirilebilir (8).

SONUC

SDH-eksik BHK yeni tanimlanmis, SDH geninin germ line mutasyonu ile
iliskili nadir bir tiimordiir. SDH geninin germ line mutasyonu ayni zamanda
paraganglioma / feokromositoma ile de iliskilendirilmistir. SDH-eksik BHK en
sik geng erigkinlikte ortaya cikar. Kesin tani i¢cin SDHB immiinohistokimya-
sal boyama ile kaybinin gosterilmesi gereklidir. Bu tiimérlerin ¢ogunun prog-
nozu iyidir, ancak yiiksek histolojik degisikligin oldugu olgular kotii prognoz
gosterdigi bildirilmistir. SDH-eksik BHK hastalarin uzun dénem klinik takibi
onerilir.
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