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5.2.3. RENAL RABDOID TUMOR

Berna KARABULUT'! 3
Kemal KOSEMEHMETOGLU 2

5.2.3.1. Tanim

» Renal rabdoid timér (RRT); SMARCBI genetik anormallikleri ve immunohistokim-
yasal SMARCB1/INII kaybi ile karakterli belirgin niikleol, eksantrik pleomorfik niik-
leus ve intrasitoplazmik inkliizyon i¢eren hiicre tabakalardan olugan tiimoérdiir (1).

5.2.3.2. Koken/Patogenez

» Benzer histomorfoloji ve sitogenetik bulgular: gosteren tiimorler her anatomik bolge-
de goriilebilir; malign ekstrarenal rabdoid tiimorler ya da yumusak dokunun malign
rabdoid tiimori (MRT) olarak adlandirilir (2,3).

» Ekstrakranial MRT ilk olarak bobrekte tanimlanmustir (3).

> 22q11.23 yerlesimli SMARCBI geninin (SWI/SNF related, Matrix associated, Actin de-
pendent Regulator of Chromatin, subfamily B, member 1) biallelik inaktivasyonu (7,8).

» SMARCBI’in germline heterozigot mutasyonlar: rabdoid tiimér yatkinlik sendromu
olarak tanimlanmaktadir. Cesitli lokalizasyonlarda senkron ya da metakron ¢ok say1-
da rabdoid tiimor veya schwannoma, meningiom ve malign periferik sinir kilifi timo-
rii goriilme riski artmaktadir (1,9).

» RRT’yideigeren MRT olgularinin kiigiik bir kisminda germline ya da somatik SMAR-
CA4 (Kromozom 19p13.2) mutasyonu gosterilmistir.

» SMARCAA4 proteini SMARCBI1 gibi kromatin yeniden diizenlenmesi kompleksinin
gekirdek tiyelerinden biri ve ATPaz alt Gnitesini olusturmaktadir. Gen mutasyonu
germline olan hastalar ailesel rabdoid timér yatkinlik sendromu 2’ye sahiptir (1,9,10).

5.2.3.3. Klinik
5.2.3.3.1. Epidemiyoloji

» Pediatrik renal timoérlerin %0.9-2’sini olusturur (11,12).
» Hastalarin %907 3 yas alt1 ocuk (3,12), biiyiik bir kismi 12 ayin altinda yenidoganlar (11).
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yuvarlak, bazen de igsi hiicrelerden olusur ve belirgin pleomorfizm goriilmez. RRT ise
pleomorfik diskoheziv biiyiik poligonal hiicrelerden olusur. Ayirict tanida ES vakala-
rinin yarisinda goriilen CD34 pozitifligi yardimcidir. CD34 RRT'de nadiren pozitiftir
(2,3,12).
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