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2.6.5. SUKSINAT DEHIDROGENAZ EKSIKLIGI GOSTEREN RENAL

HUCRELI KARSINOM (SDH RCC)

Nazif Alperen YILDIRIM *

Mahmut AKGUL ?

2.6.5.1. Tanim

» SDH RCC, mitokondriyal SDH genlerindeki germline mutasyonlarla iligkili nadir bir
renal timor alt tipidir (1).

» SDHB, SDHC ve SDHD mutasyonlar1 ayn1 zamanda ailesel feokromositoma-para-
ganglioma sendromlar: ve GIST ile iliskilidir (2).

» Ortalama tan1 yas1 35’tir ancak 20 yas altinda vakalar bildirilmigtir (1-2).

» Erkek/kadin orani yaklasik 1.8:1dir.

» Neredeyse her zaman germline zeminde ortaya ¢ikar; bu nedenle genetik danigmanlik
klinik yonetimin bir parcasidir.

» Takip verileri kisithidir; tiimor iligkili mortalite orani yaklagik %15’tir (3).

2.6.5.2. Koken

» Mitokondriyal SDH kompleksinde yer alan alt birimlerin (SDHA, SDHB, SDHC,

SDHD) germline mutasyonlar1 tiimoériin temelini olugturur (2).

2.6.5.3. Patogenez

>

>

Germline mutasyona ek olarak somatik ikinci bir mutasyon SDH kompleksinin fonk-
siyon kaybina neden olur.
Bu durum hiicresel metabolizmada bozulmaya ve tiimér olusumuna yol agar.

2.6.5.4. Makroskopik Goriiniim

| 4
>

Timor ¢api genis aralikta degisebilir; ortalama ¢ap 50 mmdir.
Genellikle solid yapidadur, az sayida vakada kistik degisiklik izlenir.
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2.6.5.6. immiinohistokimya

Keratin 7 ve KIT ekspresyonunun olmamas: tanida ipucu olabilir (4).

GATA3 (Figiir 2.6.5-1E) vakalarin neredeyse hepsinde, LICAM biiyiik kisminda po-
zitiftir.

SDHB immiinohistokimyasi tan1 i¢in esastir (4).

SDHB proteininin timér hiicrelerinde kaybu (pozitif internal kontrollerle birlikte) tan:
koydurucudur (Figiir 2.6.5-1F).

SDHB boyasi tiim SDH alt birimi mutasyonlarinm kapsar.

2.6.5.7. Molekiiler Ozellikler

>

>

SDH eksikligi, germline mutasyona ek olarak meydana gelen ikinci bir somatik vurus-
la SDH kompleksinin disfonksiyonuna yol agar.

Bu mutasyonlar mitokondriyal enerji metabolizmasini bozar ve tiimoér gelisimine ne-
den olur (2).

2.6.5.8. Ayirici Tani

>

Onkositom: Adaciklar seklinde onkositik hiicreler ve 6demli arka plan, KIT pozitif-
ligi.

Eozinofilik Kromofob RCC: KIT ve keratin 7 pozitifligi.

Eozinofilik Alanlar Igeren Berrak Hiicreli RCC: CA9 pozitifligi.

Diger diisiik dereceli onkositik tiimorlerle ayirici taniya girer.
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