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Sayin Editor;

Dergininizin 2013 yil1 4’{incii sayida ¢ikan “Abdominal
Duvar Desmoid Timorleri: Tek Merkez Deneyimi”
adli caligmayn ilgi ile okudum. Bu konuyla ilgili olarak
desmoid tiimorlerin genetigine deyinmek istiyorum.
Yazarlarin bahsettigi gibi etyolojisi net olmamakla
birlikte desmoid tiimorler ailevi sendromlar, abdominal
cerrahi ve travmalarla sik bulunmaktadir.! Ozellikle
familyal adenomatoz polipozis koli (FAP) ile desmoid
timor riskinin arttigi bilinmektedir.? FAP tanisi almig
olan bir ¢cok hasta, spontan veya cerrahiyle indiiklenmis
olarak ortaya c¢ikan desmoid tiimorler nedeniyle
O0lmektedir. Germline APC gen mutasyonu sonucu
FAP olugmaktayken, desmoid tiimdr genellikle genin
distalinde ikinci B-katenin baglama/degradasyon bolge
tekrarinda bir degisiklik ile biallel APC mutasyonundan
olusmaktadir.?
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Beta katenin CTNNBI1 geni tarafindan iretilir ve
hiicre biiylimesinin regiilasyonu ile epitelyal hiicre
tabakalarinin olusumu ve devami igin gereklidir.
Katenin, hiicre iskeleti ile baglanti kurar epitelyal
katman tamamlandiginda hiicre bdliinmesini durduran
kantakt inhibisyon sinyalinin iletiminden sorumludur.
Bu protein ayn1 zamanda APC gen {irlinleri ile
baglanir. APC gen proteinin beta katenin’e baglanmasi
fosforilasyon ve beta katenin’in degradasyonuna yol
acar ve hiicre proliferasyonu dnlenmis olur.* CTNNBI
geni mutasyonlart sporadik desmoid tiimorlerde
yiiksek prevalansla goriiliir ve yiiksek rekiirrens riskini
gosterebilir> CTNNB1 45F mutasyonunun primer
desmoid tlimor rekiirrensi ile ilskili oldugunu gdsteren
bagimsiz ¢ok merkezli ¢alismalar mevcuttur.®

Desmoid tiimorlerin yaklasik olarak %20’sinde trizomi
8 veya 20 bildirilmistir.”-8 Kromozomal trizomiler tipik
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olarak desmoid tiimérde az sayida hiicrede mevcut
olarak bulunur ve primer tiimorojenik olaydan daha
cok sekonder mutasyon seklinde olabilirler. Trizomi
8 ile lokal rekiirrensin arttigini gosteren caligmalar
mevcuttur.”

Multivaryant ¢aligsmalar ile kadin cinsiyet, aile hikayesi
(6zellikle giiglii aile hikayesi) ve kodon 1399’dan sonra
olan germline mutasyon bagimsiz risk faktorleri olarak
belirlenmislerdir.?
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