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ABSTRACT

In the epithelial ovarian cancer, the most important risk factors are family history and the presence
of some genetic mutations. The most known genetic mutations are BRCA1 and 2 gene mutations,
which are in the homologous recombination repair gene family. Besides BRCA1-2, other gene
mutations involved in homologous recombination repair are also risk factors. Gene mutations
occur in the form of germ line and/or somatic mutations. Today, knowing these mutations in
epithelial ovarian cancers, especially in high-grade serous tumors, is important both in guiding
the treatment of the patient and in determining whether there is a risk in family members. In
this review, the detection methods of these tests, their effectiveness in choosing treatment and
management in women at risk will be discussed.
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OZET

Epitelyal over kanserleri icin en bilinen risk faktéri aile 6ykisi ve genetik mutasyonlarin

varhgidir. Genetik mutasyonlarin en bilineni BRCA1 ve 2 gen mutasyonlari olup bunlar homolog MAKALE GECMISI
rekombinasyon onarim gen ailesindendir. Ayrica BRCA1-2 disinda homolog rekombinasyon Gelis: 11.07.2023
onariminda gorevli diger gen mutasyonlari da risk faktéri olusturmaktadir. Gen mutasyonlari germ Kabul: 02.09.2025
line ve/veya somatik mutasyonlar seklinde olmaktadir. Glinimiizde epitelyal over kanserlerinde,

ozellikle yuksek dereceli ser6z tiimorlerde bu mutasyonlarin bilinmesi, hem hastanin tedavisinin

yonlendirilmesinde hem de aile bireylerinde risk olup olmadiginin belirlenmesinde 6nemlidir.

Bu derlemede bu testlerin saptanma yontemleri, tedavi se¢minde etkinligi ve riskli kadinlardaki

yonetim tartisilacaktir.
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GIiRIS
(OK), 6.6/100,000
siklikla gortilen, 2020 yilinda 313,959 yeni tani

alan hastanin oldugu ve 207,252 hastanin da

Over kanseri diinyada

kaybedildigi bir kanserdir. Dinya genelinde
kadin kanserlerinde 6limlerde yedinci sirada,
ABD de ise besinci siradadir (1,2). Tirkiye'de
GLOBOCAN 2020 verilerine gore 7. en sik
gorilen kanserdir ve 100.000 kadinin 9.5’inde
gorilmektedir. Ulkemizde yilda 4059 over
kanseri ve 2730 buna bagl 6lim meydana
gelmektedir (3). Yasam boyu bir kadinda over
kanserigelismeriskiise 78 de 1, ve bu kanserden
olam riski yaklasik olarak 108 de 1'dir (2).

Over kanserlerinde en gicli risk faktor, ailede
meme veya over kanseri gorilme oyklsuadir
ve yaklasik olarak tiim over kanserlerinin %25’i
kalitsal genetik nedenlidir (4). Aile 6ykusi olan
kadinlarda over kanserlerinin yaklasik %40’ini
BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari olusturmakta
birinde de BRCA1/2
disindaki Fanconi anemi yolagli ve homolog
(HR) genlerdeki
saptanmaktadir (4).

ve vyaklasik dortte

rekombinasyon degisimler

Kalitsal over kanserinin goruldigi diger bir
durum ise Lynch sendromu, o6nceki adiyla
herediter nonpolipozis kolorektal kanserdir. Bu
sendromda kolon kanseri disinda endometrium
ve over kanseri riski de artmaktadir. Lynch
sendromdaki mutasyonlar mismatch onarim
genleri (MMR) olan MLH1, MSH2, MSH6
ve PMS2’ MMR

mutasyonu olan kadinlarda yasam boyu over

nin birinde olusmaktadir.

kanseri gelisme riski%3-13 tir (5).

Over kanserlerinin altinda yatan molekiler
ve genetik degisiklikler hakkinda bilgi sahibi
olmak, tanida, hastaligi 6ngérmede, prognoz ve
tedavi stratejilerinde kisiye 6zgli yaklasimlarin
gelistiriimesine ve ayni zamanda ailedeki

bireylerin risklerinin belirlenmesine olanak
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saglar.
Kanserde Mutasyonlar

Kanserler, genlerde olusan mutasyonlar ya da
genlerin DNA dizilimindeki zararh degisiklikler
kontrolsiiz  hiicre

sonucu blylmesinden

kaynaklanmaktadir. Cogu mutasyonlar, baz

siralamasinda silinmeler, yer degistirmeler,

eklemeler ve kaymalar gibi degisiklikleri
icermektedir. Mutasyonlar, somatik ve germline

mutasyonlar olmak Uzere ikiye ayrilr.
Somatik Mutasyonlar

Somatik ya da akkiz mutasyonlar kanserin
en sik nedenidir. Bu mutasyonlar, bir kisinin
yasami boyunca tek bir hiicredeki genlerin zarar
gormesinden kaynaklanir. Somatik mutasyonlar
nedeniyle ortaya c¢ikan kanserler sporadik
kanserler olarak adlandiriir. Bu mutasyonlar
vlcuttaki her hiicrede bulunmaz ve ebeveynden
cocuga gecmez. Baska bir deyis ile kusaktan
kusaga aktarilmazlar. Somatik mutasyonlara
neden olan bazi yaygin kanserojenler arasinda
tutdn kullanimi, ultraviyole, radyasyon, virisler,

kimyasal maruziyetler ve yaslanma bulunur.
Germline Mutasyonlar

Germline mutasyonlar daha az gorilen

Bir

sperm ve yumurta hiicresinde meydana gelir ve

mutasyonlardir. germline mutasyonu,
konsepsiyon sirasinda dogrudan ebeveynden

cocuga gecer. Embriyo blylrken, sperm
veya yumurta hicresinden gelen mutasyon
vlcuttaki her hiicreye kopyalanir. Mutasyon
Ureme hiicrelerini etkiledigi icin nesilden nesile
gecebilir. Germline mutasyonlarinin  neden
oldugu kansere kalitsal veya herediter kanser
denir ve tim kanserlerin yaklasik %5-10’unu
olusturur. Bir nesilden digerine gecebilen
50’den fazla farkh

tanimlanmistir.

kalitsal kanser sendromu
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Mutasyonu saptama teknikleri

DNA siralama (sekans) teknikleri, DNA dizisini
normal hiicrelerdeki siralama ile karsilastirarak
hem germline hem de somatik mutasyonlari
Somatik

tanimlayabilir. mutasyonlarin

saptanmasi i¢in timor dokusu gerekirken,

germline mutasyonlar insanin ulasilabilen
herhangi bir hiicresine (tuklrik o6rneginde
bukkal hiicreler ya da kandaki hiicreler) ulasmak
yeterlidir. Germline ve somatik mutasyon test
sonuglari birbirleri ile értiismeyebilir. Ornegin,
timor dokusunda somatik BRCA mutasyonu
saptanan bir over kanserli kadinda germline
BRCA mutasyonunu olabilir veya olmayabilir.
Bu nedenle mutasyonun kalitsal (germline)
olup olmadigini belirlemek icin germline
mutasyon testi yapmak gerekli olacaktir. Kanser
tirine bagli olarak, tedavi secgeneklerinin
belirlenmesine yardimci olmakigin hem somatik

hem de germline testleri kullanilir.

Over kanserlerinde BRCA1/2 mutasyonlarin
bilinmesi hastaligin yayginligi, kemosensitivite
birgok faktdor hakkinda
klinisyene yol gosterebilir. Ayni zamanda saglikli

ve sagkalim gibi

bireylerde germline BRCA mutasyonunun
varliginin bilinmesi olusabilecek kanserin tani

yasi konusunda da yol gosterici olur.

BRCA1/2

Rekombinant

Mutasyonlari ve Homolog
Eksikligi

Recombination Deficiency; HRD)

(Homologous

Pek c¢ok c¢alismada kanseri tanisi
%13-15'inde  BRCAl ve
%7’sinde de somatik
(6-9).

Aile oyklsiinde meme ve/veya over kanseri

over
alan kadinlarin
BRCA2 germline ve

mutasyonlarinin  oldugu bildirilmistir

olanlarda ve genc yasta (<50 yas) tani alanlarda
daha fazla oranda BRCA1/2 mutasyonu saptanir
(10). BRCA1/2 mutasyonlari en sik yiksek

grade epitelyal over kanserlerinde gorilmekle
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birlikte diger
oranda saptanmaktadir (11,12). Musindz ve

histolojik tiplerde daha az

dislik grade serdz over kanserlerinde ise bu

mutasyonlar oldukca nadirdir.

Son zamanlarda over kanserlerinde BRCA1/2
mutasyonlarini da icine alan daha kapsamli
genetik  degisiklikler  gosteren  homolog
rekombinant eksikligi (HRD) glindeme gelmistir.
Kanser Genom Atlasi (TCGA) projesinde, yliksek
grade serdz over kanserli olgularin yaklasik
%50’'nde HRD pozitifligi bildirilmistir (13). HRD’ye
(HR)

germline ya da somatik mutasyonlar neden olur.

homolog rekombinasyon yolagindaki
Germline ve somatik BRCA1/2 mutasyonlari ve
BRCA gen promotor metilasyonlari, HRDnin
en sik bilinen nedenleridir, ancak HR yolaginin
diger genetik anormallikleri de HRD’ye neden
olabilir (13, 14). HRD’yi saptamak igin BRCA
mutasyon testi ve genomik instabilite skoru
bakilmakta ve BRCA mutasyonu varsa ya
da genomik instabilite skoru 242 ise HRD
pozitif olarak kabul edilmektedir. HRD skoru
artikca sag kalim oranlari artmaktadir (15).
Ancak HRD testlerinin dogrulugu konusunda
tartismalar devam etmekte ve daha iyi
sonuglar verebilecek ve olgularin seg¢iminde
dogru yonlendirebilecek testlere gereksinim

bulundugu da belirtilmektedir.
Genetik testlerin 6nemi

Over kanserlerinde genetik mutasyonlarin
saptanmasiile herediter over kanserli hastalarin
tanimlanmasi, tedavinin  kisisellestirilmesi
yaninda, aile Gyelerinin riskinin belirlenmesine,
taninmasina  ve

mutasyon  tasiyicilarin

sonucunda risk azaltici yontemlerin
uygulanmasina ve uzun dénemde sonuglarin
iyilesmesine olanak saglar. BRCA mutasyonlari
epitelyal over kanserli hastalarda yonetimini ve

tedavi secimini etkiledigi icin, bu mutasyonlari
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belirleyecek testler gilinimizde optimal
yonetimin rutin bir parcasi olmaya baslamistir.
Bu mutasyonlara sahip olan hastalarda poly
(ADP-ribose) polymerase (PARP) inhibitorleri
(olaparib, niraparib, rucaparib ve veliparib gibi)
ile hedefe yonelik tedaviler konusunda kanitlar
olusmaya baslamistir. FDA 2014 yilinda germline
BRCA1/2 mutasyonu olan, 6dnceden l¢ donem
ya da daha fazla kemoterapialmis, reklrren over
kanserli hastalarda monoterapi icin olaparib
kullanimi onaylanmistir. Daha sonra iki donem
ya da daha fazla kemoterapi alan germline ve
somatik BRCA1/2 mutasyonu olan rekiirren
over kanseri olgulari icin rucaparib kullanimini
onaylanmisti.  Amerika Birlesik Devletleri
disinda Avrupa Komisyonu tarafindan platin
duyarli, rekiirren BRCA-mutant (germlime ve/
veya somatik) yiksek grade seroz epitelyal over,
tlp veya primer periton kanseri olan ve platin
bazli kemoterapiye tam ya da kismi yanit veren
olgularda monoterapi olarak olaparib satis
onaylanmistir. Son zamanlarda ise niraparib’in
platin duyarli rekiirren over kanserlerinde
idame tedavisinde etkinligi gosterilmistir. Bu
calismalarda en fazla klinik yarar germline HRD

mutasyonu olan olgularda gorilmistir (16).

Sonraki yillarda yapilan calismalarda olaparib,
niraparib ve veliparib gibi PARP inhibitorlerinin
ilk basamak tedavi sonrasi BRCA1/2 mutasyonu
olan ve olmayan epitelyal over kanserli
olgularda da etkili oldugu gosterilmistir (SOLO
1, PAOLA 1, PRIMA ve VELIA galismalari) (17-
20).

grade epitelyal over kanseri, tiip ya da primer

Bu calismalar sonrasi olarapib yiksek
periton kanseri olan ve BRCA mutasyonu
(germline ve/veya somatik) olan olgularda ilk
basamak tedaviye kismi ya da tam yanit veren
olgularda idame tedavisi olarak FDA tarafindan

onaylanmistir.

PARP inhibitorleri, DNA’daki tek iplikli

Tiirk Jinekolojik Onkolojik Dergisi

kirilmalarin onariminda rol oynayan proteinler
olan poli (ADP-riboz) polimerazlari hedefleyen
ilaglardir. BRCA mutasyona ugramis tlimor
hicrelerinde, homolog rekombinasyonla cift
sarmalli kirtlmalarin onarimi eksiktir (HRD).
PARP aktivitesinin inhibisyonu ile onarilmamis
tek sarmall kirilmalar ¢ift sarmall kirilmalara
donuserek hiicre 6limineyolacar(21). Epitelyal
over kanserleri, tuba ve primer peritoneal
PARP ilgili
calismalar incelendiginde, olaparib’in platinum

kanserlerdeki inhbitorleri  ile
duyarli, relalps, ylksek rade ser6z over kanserli
olgularda plasebo ile karsilastirildiginda daha
uzun progresyonsuz sagkalim (PFS) sagladig
gorulmustir (8.4 ay vs. 4.8 ay, p<0.001) (22).
Ayrica randomize, plasebo kontrolli faz 2 bir
calismada, BRCA mutasyonuna sahip platin
duyarh, rekiirren ser6z over kanserlerinde
platin bazli kemoterapi sonrasi olaparip ile
idame tedavisi alan olgularda daha uzun genel
sagkalim ve PFS gorulmustir (23). 2018 de
yapilan SOLO-1 calismasinda (randomize, gift kor
ve Faz 3 calisma) platinum duyarli BRCA pozitif
ylksek grade, seroz ve endometrioid kanserler
ile periton ve tuba kanserli olgularda first line
kemoterapiden sonra idame tedavisi olarak
olaparip kullanimiprogresyonriski%70oraninda
disirdigi saptanmistir (17). Yine SOLO2, faz 3
calismasinda da olaparip in rekirren ve platin
duyarh olgularda etkin oldugu gorilmustir
(24). PAOLA-1 randomize faz 3 calismasindaiileri
evre, yuksek grade epitelyal over kanseri olan
HRD pozitif olgularda (BRCA mutasyonu olan
ve olmayan) bevacizumap iceren ilk basamak
kemoterapiye idame olaparib eklenmesinin,

PFS de anlamli artis sagladigi bulunmustur (18).

ARIEL 3 (RCT, faz 3) calismasinda da rucaparip
platin duyarh, rekirren over kanserlerde BRCA
mutant olgularda PFS de, plaseboya gore
anlamh avantaj sagladigi gorilmustir (25).
NOVA calismasinda niraparib BRCA mutant, HRD
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pozitif, yliksek grade, platin duyarh, rekiirren
over kanserlerinde idame tedavisi olarak etkili
bulunmustur (16). PRIMA calismasinda (RCT,
faz 3), yeni tani almis yiksek grade’li ser6z ve
endometrioid kanserlerli, BRCA mutasyonu
olan ve olmayan olgularda (mutant ve wild
tiplerde), ilk basamak kemoterapiye yanit veren
hastalarda idame niraparibin plaseboya goére

anlamli PFS avantaji sagladigi gosterilmistir (19).

VELIA calismasinda yiksek grade over kanserli
olgularda, BRCA mutasyonu olan ve olmayan
hastalarda, ilk basamak carboplatin/paclitaxel
tedavisi sonrasi veliparib ile idame tedavisi ile

daha uzun hastaliksiz sagkalim saglanmistir (20)

BRCA mutasyonlarinin  bilinmesi, sadece
rekirren olgularda ilag segciminde kullanilan bir
parametre degildir. Ayni zamanda hastaligin
prognozu hakkinda da bilgi verir. BRCA1/2
mutasyonu olan over kanserli kadinlarda BRCA
wild tip ile karsilastirildiginda timor yikinin
ve bulky lenf nodlarinin daha fazla oldugu
gorialmastir (26). Ancak bu grup hastalarda 5
yillik sagkalimin daha yiiksek oranlarda oldugu
saptanmistir. Epitelyal over kanserlerinde 5 yillik
sagkalim oranlarina bakildiginda; BRCA mutant
olmayanlarda %36, BRCA1 mutantlarda %44 ve
BRCA2 mutantlarda ise %52'dir (27). Diger pek
¢ok ¢alismada da BRCA mutant hastalarda genel
sagkalimin daha iyi oldugu dogrulanmistir (8,
28). BRCA mutantlardaki sagkalim oranlarinin
iyi olmasi HRD'ye bagh platin tabanli tedavilere

daha iyi yanit vermesiyle agiklanabilir.

Over kanserli olgunun patojenik bir germline

mutasyon tasidigi dogrulandiginda, birinci

derece akrabalarin ayni mutasyonu tasima
olasiligi %50, ve ikinci derece akrabalarin ise
%25 tir. BRCA mutasyonlari tasiyan bireylerde
yiksek oranda kanser gorilme olasigi goz
onine alindiginda, her yetiskinin birinci ve ikinci

derece akrabalarinin test edilmesinin gerekliligi

Tiirk Jinekolojik Onkolojik Dergisi

ortaya cikar (29).
Genetik Testler

Genetik testler, germline ve somatik genetik
testler olarak ikiye ayrilir. iki testin avantajlari ve
dezavantajlari vardir (30). Germline testler daha
iyi bilinen bir teknige sahiptir. DNA ekstraksiyonu
daha
prognostik ve ongérme o6zellligi vardir. Ancak

kolaydir.  Germline  mutasyonlarin
somatik mutasyonlarda bu ozellikler ile ilgili
veriler sinirlidir. Ayrica germline mutasyonlari
¢oklu kanser riskini artirdigindan, farkindaligin
artmasina ve risk azaltici islemlerin yapilmasina

ve aile Uyelerinin riskinin belirlenmesine olanak

saglar.
Next Generation Sequencing (NGS) ile
yapilan somatik testler, hedefe yoOnelik

tedavilerin kullanilabilecegi HRD’li hastalarin

belirlenmesine olanak verir. Bu nedenle

timor  dokusunda somatik  mutasyonlari
arastirilmasinda blytk 6nemi vardir. Ayrica
germline testlerile atlanan (germline muasyonu
olmayan) ve somatik mutasyonu olan hastalar
vardir. Bunun yaninda somatik testler genetik
danismanlik gerekmediginden glinlik pratikte
kullanimlari daha kolaydir. Pratik uygulamada
somatik testler germline testler icin bir triaj
islemi gorir. Somatik mutasyonu olmayan

olgulara germline test yapilmasina gerek yoktur.

Germline DNA sekansi en hassas yaklasimdir.
Germline DNA, BRCA mutasyonu icin negatifse,
DNA
¢linki olgularin % 5’inde BRCA genlerinde

timor dokusundan sekanslanmalidir,
somatik mutasyonlar vardir (23,31). Ancak

tumor  dokusunda somatik mutasyon
arastirmalari icin DNA'nin eksrakte edilmesinde

teknik zorluklar vardir.

BRCA1/2 ve recombination

deficiency (HRD) testi

Homologous

BRCA1/2 testleri, periferik kanda etkinligi
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BRCA

spektrumu

belirlenmis tekniklerle bakilmaktadir.
genlerindeki mutasyonlarin
genis oldugu icin testlerin yorumlanmasinda
farkhhklar olabilir. Bu nedenle yorumlamanin
belli standarlara gore yapilmasi dnerilmektedir.
Sonuglar benign, olasi benign, belirli olmayan,
olasi patojenik ve patojenik olarak rapor edilir

(32).

Epitelyal over kanserlerin % 50’si, homolog
rekombinasyon (HR) yolagindaki genlerinde
genetik ve epigenetik degisikliklere bagli olarak,
homolog rekombinasyon (HR) yoluyla kusurlu
DNA onarimi ve homologous recombination
(HRD) (33).

rekombinasyon gen ailesi BRCA1/2 genlerini

deficiency olusur Homolog
de iceren cok sayida geni barindirir. Bunlar;
BRCA1, BRCA2, ATM, ATR, ATRX, BARD1, BLM,
BRIP1, CHEK1, CHEK2, FANCA, FANCC, FANCD2,
FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM,
MRE11A, NBN, PALB2, RAD50, RAD51, RAD51B,
RAD51C, RAD51D, RAD52, RAD54L, RPA1’dir.
Yiksek grade ser6z over kanserli olgularin
yaklasik %50 de HRD pozitifligi gorialar. HRD

testi timor dokusundan calisilmaktadir.
dMMR testi

DNA mismatch repair (MMR) gen defekteri,
epitelyal over kanserlerinin yaklasik %10-12 de
bulunur ve tim histolojik alt tiplerde olmakla
birlikte agirlikli olarak nonserdz histolojilerde
goraldugli bildirilmistir  (34-36).
dMMR oranlari endometrioid (%19.2), misindz
(%16.9), ve clear cell (%11.5) tumorlerde
dMMR’nin  clear
fallop ve

En vyiksek

gorllir. Dolayisiyla, cell,
endometrioid ve miusin6z over,
primer periton kanserlerinde rutin olarak test
yapilmasinin yararh olacagi ve diger histolojik
tiplerde de yapilabilecegi diisinlebilir. dAMMR
mutasyonunun saptanan rekiirren epitelyal
over kanserli olgularda pembrolizumab ile

tedavi glindeme gelebilir.

Tiirk Jinekolojik Onkolojik Dergisi

Risk azaltici yontemler

BRCA1 mutasyonu tasiyanlarda over kanseri
riski %44, BRCA2 mutasyon tasiyicilarinda ise
%17 dir (37). BRCA mutasyonlu hastalarda over
kanserinin ortalama baslangi¢ yasi, mutasyon
olmayan hastalara gore 10 yil daha erkendir
(37). Bu yuksek riskli hastalarin risk azaltma
stratejilerine iliskin multidisipliner yonetim ve

bireysel danismanlik zorunludur.

Mutasyon  tasiyicilara uygun  tarama,
kemoprevensiyon veya risk azaltici cerrahi gibi
tedavi secenekleri sunulmalidir. ESMO, SGO
ve NCCN tarafindan yayinlanan uluslararasi
kilavuzlardaki bu gilincel kanitlara gore, BRCA
2 mutasyon tasiyicilarina 40-45 vyaslarinda,
BRCAL1 tasiyicilarina ise 35 ila 40 yas arasinda
risk azaltici cerrahiler (BSO, mastektomi, vb)

onerilmelidir.
ONERILER

Tum epitelyal over, tuba ve primer periton
kanseri olgularina BRCA1/2 icin genetik testler
(germline ve somatik), yas, ve aile oykilsiine
bakilmadan istenmelidir. Misindz histolojilerde
veborderlineovertiimorlerinde testyapmakicin
yeterli veri yoktur. Genetik testlerin (germline,
mutasyon) tani kondugunda yapilmasi 6nerilir.
Once germline, negatif ise somatik mutasyonmu
aranmali, yoksa Once somatik, negatif ise

germline mutasyon aranmalidir gorisleri,
halen tartismaya aciktir. Eger tani sirasinda test
yapilmamissa, mimkiin olan en kisa zamanda
yaptimalidir. Ayrica ilk tedavisini tamamlamis
takip doneminde olan hastalarda da, ntks
BRCA1/2

varhigi arastirilmalidir. Baslangicta germline testi

oldugun somatik mutasyonlarin

yapilmis ve negatif veya anlamsiz sonug ¢itkmis
olgularda da somatik mutasyon aranmalidir.

Cunkl germline test negatif olsa bile timor
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dokusunda somatik mutasyon olabilir. BRCA1/2
mutasyonlari negatif olan olgularda diger HRD
gen mutasyonlari olabilir. Bu nedenle tim
HRD genlerini iceren multigen panellerinin

calisiimasi uygun olabilir.

Germline veya somatik mutasyonlari olan over
kanserli kadinlara, ilgili otortiteler tarafindan
onaylanmis PARP inhibitori gibi tedaviler
Onerilmektedir. Clear cell, endometrioid veya
muisin6z over kanserli kadinlara, dMMR) igin

CETUS
somatik timor testi Onerilmeli ve dMMR
olan kadinlara da onay almis tedaviler
sunulmalidir.  Ayrica patojenik mutasyonlu

over kanserli hastalarin birinci veya ikinci

derece kan akrabalarina, kisiye 6zel genetik
risk degerlendirmesi, danismanlk ve genetik
derneklerin o6nerileri

test sunulmalhdir. Bazi

asagidaki tabloda sunulmustur (38)

Dernek Hedef populasyon Kimlere genetik test Hangi test Test zamani  Genetik danismanlik
Symptoms
may mimic
Meme, over, tuba ve Meme, over, tuba ve
Bartholin cyst;
Epitelyal over, tuba periton kanseri tanisi Kanser periton kanseri tanisi
solid, non-cystic
SGO ve periton kanseri  almis olan ve kahtsal tanisi almis olan ve kalitsal
mass without
tanisi alan kadinlar  riski artmis olan kondugunda riski artmis olan
inflammation
hastalar. hastalara verilmeli
should raise
suspicion
Over, tuba ve
peritoneal kanseri
olan kadinlara En az BRCA1/2 Tani
onceden bilinmiyorsa  ve MSI veya DNA kondugunda
) BRCA1/2 testi mismatch repair )
Epitelyal over, tuba Germline o o .
) ~ vyapilmal. bakilmal. Tedaviyi geciktiren bir
NCCN ve periton kanseri ve/veya
danismanlik olmamalh
tanisi alan kadinlar Meme, over, tuba ve HRD somatik
periton kanseri kalitsal  dustnlebilir BRCA1/2
riski olan kadinlara
yapiimali
Meme veya over
kanseri olan kadinlarin Baslangic
Meme veya over
kombine BRCA1/2 tedavi Herhangi bir yasta
kanserli olgular,
mutasyon tasiyicisi asamasinda over kanseri akrabasi
meme, over ya
NICE olma olasiligi %10 yada olan ailelerin spesifik
da iliskili (prostat,
veya daha fazlaysa, sonraki genetik kliniklerine
pankreatik) kanser
uzman genetik herhangi bir gitmeleri 6nerilmekte
aile 6ykusu olanlar
kliniklerinde genetik zamanda

testler 6nerin.

Tiirk Jinekolojik Onkolojik Dergisi
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Kimlere genetik Genetik
Dernek Hedef populasyon Hangi test Test zamani
test danigmanhk
Herediter
Symptoms
bir kanser
may mimic
sendromunu
Herediter meme Bartholin cyst;
Ailesinde over, tlp disundiren
ACMG ve -over kasner solid, non-cystic
ve periton kanseri kisisel veya
NSGC sendromu sliphesi mass without
olan olgular aile oykusi
olanlar inflammation
olan bireylere
should raise
genetik testler
suspicion
onerilmelidir
Yiksek grade
timorleri olan
hastalar germline Test dncesi
BRCA mutasyonu bilgilendirilmis
Yiksek grade MRl is helpful in
icin test edilmelidir. onam formu
ESMO tiimord olan assessing tumor
ile genetik
hastalar BRCA mutasyonu grade and extent
danigsmanlik
icin somatik testler
verilmelidir
de disindlebilir
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