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Sayın Editör;
Dergininizin 2013 yılı 4’üncü sayıda çıkan “Abdominal 
Duvar Desmoid Tümörleri: Tek Merkez Deneyimi” 
adlı çalışmayı ilgi ile okudum. Bu konuyla ilgili olarak 
desmoid tümörlerin genetiğine deyinmek istiyorum. 
Yazarların bahsettiği gibi etyolojisi net olmamakla 
birlikte desmoid tümörler ailevi sendromlar, abdominal 
cerrahi ve travmalarla sık bulunmaktadır.1 Özellikle 
familyal adenomatöz polipozis koli (FAP) ile desmoid 
tümör riskinin arttığı bilinmektedir.2 FAP tanısı almış 
olan bir çok hasta, spontan veya cerrahiyle indüklenmiş 
olarak ortaya çıkan desmoid tümörler nedeniyle 
ölmektedir. Germline APC gen mutasyonu sonucu 
FAP oluşmaktayken, desmoid tümör genellikle genin 
distalinde ikinci β-katenin bağlama/degradasyon bölge 
tekrarında bir değişiklik ile biallel APC mutasyonundan 
oluşmaktadır.3 
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Beta katenin CTNNB1 geni tarafından üretilir ve 
hücre büyümesinin regülasyonu ile epitelyal hücre 
tabakalarının oluşumu ve devamı için gereklidir. 
Katenin, hücre iskeleti ile bağlantı kurar epitelyal 
katman tamamlandığında hücre bölünmesini durduran 
kantakt inhibisyon sinyalinin iletiminden sorumludur. 
Bu protein aynı zamanda APC gen ürünleri ile 
bağlanır. APC gen proteinin beta katenin’e bağlanması 
fosforilasyon ve beta katenin’in degradasyonuna yol 
açar ve hücre proliferasyonu önlenmiş olur.4 CTNNB1 
geni mutasyonları sporadik desmoid tümörlerde 
yüksek prevalansla görülür ve yüksek rekürrens riskini 
gösterebilir.5 CTNNB1 45F mutasyonunun primer 
desmoid tümör rekürrensi ile ilşkili olduğunu gösteren 
bağımsız çok merkezli çalışmalar mevcuttur.6
Desmoid tümörlerin yaklaşık olarak %20’sinde trizomi 
8 veya 20 bildirilmiştir.7,8 Kromozomal trizomiler tipik 
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olarak desmoid tümörde az sayıda hücrede mevcut 
olarak bulunur ve primer tümörojenik olaydan daha 
çok sekonder mutasyon şeklinde olabilirler. Trizomi 
8 ile lokal rekürrensin arttığını gösteren çalışmalar 
mevcuttur.7
Multivaryant çalışmalar ile kadın cinsiyet, aile hikayesi 
(özellikle güçlü aile hikayesi) ve kodon 1399’dan sonra 
olan germline mutasyon bağımsız risk faktörleri olarak 
belirlenmişlerdir.3 
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