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2.6.1. SMARCBTEKSIKLIGI GOSTEREN RENAL HUCRELI
KARSINOM

Biisra YAPRAK BAYRAK'!

2.6.7.1. Tanim

» SMARCBI (INI1) eksikligi gosteren renal hiicreli karsinom, basta renal mediiller kar-
sinom (RMC) olmak tizere ¢esitli renal tiimor alt tiplerinde tanimlanan, ytiksek dere-
celi, agresif davranish ve nadir goriilen bir timérdiir (1-3).

» En karakteristik alt tipi RMC olup, 6zellikle orak hiicre hastalig1 veya tasiyicilig1 olan
bireylerde ortaya ¢ikar.

2.6.7.2. Koken

» Timoriin kokeni renal medulladaki toplayici kanal epitelidir.
» Hipoksik ve hipertonik ortamda olusan mikrovaskiiler tikanikliklar, DNA hasarina ve
ardindan SMARCBI gen kaybina yol agabilir (3,4).

2.6.7.3. Patogenez

» RMCnin patogenezinde SMARCBI geninin 22q11.23 bolgesinde yer alan lokusunun
delesyonu veya translokasyonu sonucu biallelik inaktivasyonu yer alir.
» Bu durum genellikle hemizigot delesyon ve es zamanli translokasyon ile saglanir (5,6).

2.6.7.4. Epidemiyoloji

» RMC en sik geng siyahi erkeklerde gorilir.
» Orak hiicre 6zelligi (%90dan fazla tasiyicilik) ile yakin iligkili olup, hastalarin ¢ogunda
tan1 aninda ileri evre metastatik hastalik mevcuttur (2,6).

2.6.7.5. Klinik

» Hastalar genellikle hematiiri, yan agris, kilo kaybi ve/veya abdominal kitle ile bagvu-
rur.
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