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Kalitsal meme kanserinde multigen panel test analizlerinin retrospektif olarak

degerlendirilmesi
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Meme kanseri, kadinlarda en sik teshis edilen kanserdir ve kadinlarda kansere bagh 6liim nedenleri
arasinda ikinci sirada yer almaktadir. Kalitsal meme kanserinde BRCA1/BRCA2 genleri disindaki diger

genlerin de anlamli bir iliskisi vardir.[1].

Anahtar kelimeler: Kalitsal meme kanser, multigen paneli, yeni nesil dizileme, genetik danisma

Amagc: Meme kanseri, kadilarda en sik teshis
edilen kanserdir ve kadinlarda kansere baglh 6liim
nedenleri arasinda ikinci sirada yer almaktadir.
Kalitsal meme kanserinde BRCA1/BRCA2 genleri
disindaki diger genlerin de anlamli bir iligkisi
vardir.

Metod: Bu ¢alismada Ocak 2021- Eylil 2022
tarihleri arasinda meme kanser tanisi alan veya
ailede meme kanseri 6ykiisii ile bagvuran 809
olgunun genetik altyapisini arastirmak ve taranan
kanserle iliskili genlerde belirlenen patojenik ve
muhtemel patojenik varyasyonlarin sunulmast
amaclanmistir. Hastalarin kanindan izole edilen
DNA’dan ATM, ABRAXAS1, BARD1, BLM,
BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, EPCAM,
MEN1, MLH1, MRE11, MSH2, MSH6, MUTYH,
NBN, PALB2, PMS2, PTEN, RAD50, RAD51C,
RAD51D, STK11, TP53 ve XRCC2 genlerinin tiim
ekzonlar1 amplikon olarak ¢ogaltilip, QIAseq
Targeted DNA Hereditary Panel (Qiagen,
Almanya) kiti kullanilarak yeni nesil dizileme
yontemiyle (MiSeq, lllumina) tim gen dizi analizi

yapilmistir. Verilerin biyoinformatik analizi QCI
Analyze Universal (Versiyon: 7.1.20210428)
yazilimi kullanilarak gergeklestirilmis ve
raporlandirilmistir. Ayrica BRCA1 ve BRCA2
genlerinde kopya sayisi degisiklikleri (CNV) de
incelenmistir. Analizde referans genom olarak
GRCh37/hg19 kullanilmistir. Varyantlarin
filtrelemesi ve degerlendirilmesinde HGMD®,
Clinvar, BRCAExchange, OMIM®, ddSNP
(v151), gnomAD (v2.1.1) veri tabanlari,
MutatonTaster, SIFT, PolyPhen-2, REVEL gibi in
siliko tahmin araglar1 kullanilmistir. gnomAD veri
tabaninda minor allel frekansi %1'in altnda olan
varyantlar degerlendirmeye alinmistir. Tespit
edilen varyantlar ACMG Varyant Siniflama
Kilavuzuna gore siniflandirilmastr.

Bulgular: Yapilan analizde 593 olguda varyasyon
goriilmemis, 86 olguda patojenik/muhtemel
patojenik, 10 olguda olasi iligkili klinik 6nemi
belirsiz ve 121 olguda klinik 6nemi belirsiz
varyasyon tespit edilmistir. Varyasyon tespit edilen
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en sik olgular geng yas meme kanser 0ykisi
olanlardir.

Sonug: Calismamizin sonucunda,
patojenik/muhtemel patojenik varyasyonlarin tepit
edilmesi meme kanserinin kalitsalliginin
aciklanmasina, medikal ve cerrahi tedavinin
bireysel olarak yonetilmesine, ayni zamanda
yiiksek risk altindaki diger aile iiyelerinin de ayn1
varyant agisindan arastirilmasina katki
saglamaktadir. Olgulara test oncesi ve tekrar test
sonrasi ayrintili genetik danismanlik verilmis olup
ilgili birimlere yonlendirilmistir.

Abstrakt Kitabi. 1-ci Beynalxalq Sud Vazisi Xergangi Konfransi, 21-22 oktyabr 2022

2



