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2.6.7.  SMARCB1 EKSİKLİĞİ GÖSTEREN RENAL HÜCRELİ 
KARSİNOM

Büşra YAPRAK BAYRAK 1

2.6.7.1. Tanım 
	▶ SMARCB1 (INI1) eksikliği gösteren renal hücreli karsinom, başta renal medüller kar-

sinom (RMC) olmak üzere çeşitli renal tümör alt tiplerinde tanımlanan, yüksek dere-
celi, agresif davranışlı ve nadir görülen bir tümördür (1-3). 

	▶ En karakteristik alt tipi RMC olup, özellikle orak hücre hastalığı veya taşıyıcılığı olan 
bireylerde ortaya çıkar.

2.6.7.2. Köken
	▶ Tümörün kökeni renal medulladaki toplayıcı kanal epitelidir. 
	▶ Hipoksik ve hipertonik ortamda oluşan mikrovasküler tıkanıklıklar, DNA hasarına ve 

ardından SMARCB1 gen kaybına yol açabilir (3,4).

2.6.7.3. Patogenez
	▶ RMC’nin patogenezinde SMARCB1 geninin 22q11.23 bölgesinde yer alan lokusunun 

delesyonu veya translokasyonu sonucu biallelik inaktivasyonu yer alır. 
	▶ Bu durum genellikle hemizigot delesyon ve eş zamanlı translokasyon ile sağlanır (5,6).

2.6.7.4. Epidemiyoloji
	▶ RMC en sık genç siyahi erkeklerde görülür. 
	▶ Orak hücre özelliği (%90’dan fazla taşıyıcılık) ile yakın ilişkili olup, hastaların çoğunda 

tanı anında ileri evre metastatik hastalık mevcuttur (2,6).

2.6.7.5. Klinik
	▶ Hastalar genellikle hematüri, yan ağrısı, kilo kaybı ve/veya abdominal kitle ile başvu-

rur. 
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