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Lynch Sendromu Taramasi: Uciincii Basamak Merkezin Multidisipliner
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Amacg

Kolorektal kanserlerin yaklasik %5’i basta Lynch sendromu olmak Uzere herediter kanser sendromlari ile
iliskilidir. Tanimlanmis mutasyonlara sahip bireyler kolorektal ve diger maligniteler acisindan risk
altindadir. Bu bireyler ve aileleri, arttirilmis kanser tarama ve takiplerinden fayda gérmektedir. Lynch
sendromu ailelerini belirlemek detayh klinik, patolojik ve genetik degerlendirmeden olusan
multidisipliner bir yaklasim gerektirir.

Son yillarda bircok patoloji laboratuvarinda, primer kolorektal kanserlerinde mismatch repair (MMR) gen
ekspresyon profilleri immunhistokimyasal olarak taranmaktadir. MMR protein ekspresyonlarinin en az
birinde kayip olan olgular genetik konsultasyona yoénlendiriimektedir. Merkezimizde 2015 yilindan bu
yana uygulanmakta olan bu tarama yonteminin sonuclari sunulmaktadir.

Gerec ve yontem

2015-2017 yillari arasinda, Koc Universitesi Hastanesi'nde opere edilmis ve materyalleri Patoloji
boéliminde incelenmis 208 primer kolorektal adenokarsinom hastasi calismaya dahil edilmistir. 208
olgunun 167’'sinin secilmis parafin bloklarina, mikrosatellit instabilite taramasi icin MMR genlerinin
ekspresyonlarini/kayiplari belirlemek amaciyla, immunohistokimyasal olarak MSH-2, MLH-1, PMS-2,
MSH-6 boyalari yapildi. Ekspresyon kaybi goérilen hastalar, herediter kanser sendromlari acisindan risk
siniflamasi yapilarak genetik danismanlik icin Tibbi Genetik Bélimine yoénlendirildi. Gerekli mutasyonel
analizler Trusight Cancer Panel Analysis metodu kullanilarak yapildi.

Bulgular

167 hastanin 25’'inde MMR genlerinin en az birinde immunhistokimyasal ekspresyon kaybi saptandi. Bu
hastalarin birinde (%0,6) Lynch sendromu ile uyumlu mutasyon tespit edildi (MLH1 geninde heterozigot
c.G2041A [p.A681T]). Hasta aile 6yklstinun sorgulanmasi ile ailede yedi kisinin sendromdan etkilenmis
oldugu saptandi.
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Sonug

Literatirde tim kolorektal kanserlerin %2-4'Gnun Lynch sendromu ile iliskili olarak belirtilmektedir.
Uluslarasi klavuzlarda da belirtildigi Gzere, kolorektal karsinomlarda immiuinhistokimyasal olarak Lynch
sendromu risk taramasi, yuUksek riskli olarak belirlenen olgularda mutasyon analizi ve genetik
konstltasyon ile taninin dogrulanmasi gerekmektedir. Bu sayede, hasta ve ailedeki diger etkilenmis
bireylerin erken teshis, tedavi ve/veya izlemi etkin sekilde saglanabilir. Patolojinin rolintn kritik oldugu
bu multidisipliner tarama ydntemi Glkemizde artan sayida merkezde yurutlilmekte olup; cerrahi, genetik
ve patoloji bolimleri arasinda devamili iletisim ve isbirligi gerektirmektedir.
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