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Degisik orijinli multipl primer tumorle karakterize

"Li-Fraumeni" sendromu®*
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Ozet

Li-Fraumeni ailevi kanser sendromu ¢ocukluk caginda go-
riilen, rabdomiyosarkom (RMS) ve birinci derece ya-
kinlarinda meme, beyin veya adrenokortikal tiimdr olmast
olarak tammlanir. Bu yazida ekstremite rabdomiyosarko-
muna es zamanli ikincil primer tiimdr olarak feokroma-
sitoma giriilen ve kardeginde de bilateral kortikal tiimir
saptanan Li-Fraumeni sendromlu bir olgu bildirilmigtir.
Sonug olarak ¢ocukluk ¢cagr RMS larinin takibinde ikincil
tiimér varligr ve aile taramasinin Snemi vurgulannugtir. |

Anahtar kelimeler: Li-Fraumeni sendromu,
rabdomiyosarkom

Summary

Li-Faumeni syndrome, characterised by presence of
different multiple primary tumors

Li-Faumeni familial cancer syndrome is a disorder that
predisposes individuals to multiple forms of cancer inc-
luding breast cancer, brain tumor and adrenocortical car-
cinoma. In this study we present a patient with Li-Frau-
meni syndrome who has an extremity rhabdomyosarcoma
(RMS) and phecromacytoma as a second primary. The sis-
ter of the patient showed bilateral adrenocortical tumors.
In this report, the importance of the presence of a second
tumor and family screening in the follow-up of childhood
rhabdomyosarcoma is stressed.
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Giris

Li-Fraumeni ailevi kanser sendromu, gocukluk ca-
ginda goriilen, rabdomyosarkom (RMS) ve birinci
derece yakinlarinda meme, beyin veya adrenokor-
tikal tiimor olmasi olarak tanimlamr . pS3 tiimor
baskilayict gen mutasyonu varligir bu sendromdan
sorumlu tutulmaktadir %,

Bu yazida RMS'a es zamanlh ikinci primer tiimor
olarak feokromasitoma goriilen Li-Fraumeni send-
romlu bir olgu bildirilmis ve ¢ocukluk ¢agi RMS' la-
rinin takibinde ikincil tiimér varlig: ve aile tarama-
sinin 6nemi vurgulanmistir.

Olgu Sunumu

Sag uyluk dig yiizeyinde giglik gikayeti ile klinigimize
bagvuran 4 yagindaki erkek hastada yapilan ultra-
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sonografi incelemesinde lobiile konturlu hipoekoik
kitle saptandi. Kitleden yapilan igne biyopsisi sonu-
cu mezenkimal tiimdr olarak rapor edildi. Eg zaman-
It olarak metastaz taramas: amactyla cekilen abdo-
minal ultrasonografi ve bilgisayarli tomografi ince-
lemeleri ile sag surrenal lojunda heterojen ve yer
ver kalsifikasyonlar iceren ikinci bir kitle saptand.
Sag vastus lateralis kasina yerlesmis timoral kitle
total olarak c¢ikarild: ve histopatolojik degerlendir-
me embriyonal RMS tamist kondu (Resim 1).

Takiben yapilan laparotomi ile sag surrenal kitle ve
paraaortik lenf bezleri total olarak citkartildi. Lenf
bezlerinin patolojisi benign reaktif hiperplazi, sur-
renal kitle ise feokromasitoma olarak rapor edildi
(Resim 2). Olgu IRS (Intergroup Rhabdomyosarco-
ma Study) simiflamasina gére grup 2a olarak deger-
lendirilerek, 5 kiir kemoterapi (Vincristin, Actinomy-
cin D, Cyclophosphamid) ve takiben radyoterapi uy-
gulandi. Olguda p53 gen mutasyonu saptanmadl.
Tam remisyondan 3 yil sonra sag uylukta ilk ope-
rasyonunda konulan drenin cikiy yerinde lokal RMS
niiksii saptandi. Lokal niiks ¢evresindeki doku ile be-
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Resim 1. Embriyonal rabdomiyosarkom biyopsi drneginin
histopatolojik incelemesinde; kiiciik ig seklinde ve yuvarlak
miyoblastlardan olusan tiiméral doku ézellikleri izlenmekte-
dir (H&E, X 200).

raber total olarak eksize edildi ve hasta radyoterapi
programuna alindt. Bilateral surrenal kortikal tiimér
nedeniyle 4 aylikken opere edilen ablasi disinda ai-
lenin diger bireylerinde baska malign tiimor tespit
edilmedi.

Tartisma

Yumusak doku sarkomlart nadir tiimdérler olup, tiim
malign timorlerin eriskinlerde % 1'inden azini, co-
cuklarda ise % 5-6'simi olusturur (D Li-Fraumeni

sendromunun ana komponentini RMS olusturur a2,
4)

Aile bireylerinde veya 1. derece yakin akrabalarda
saptanan adrenokortikal karsinom, beyin tiimorleri,
lésemi veya meme kanseri gibi diger maligniteler bu
sendromun tanimlanmasi igin yeterlidir e, Ayrica
ikinci derece akrabalarda familyal retinoblastom,
Ewing sarkomu, Wilms tiimérii, Beckwith-Wiede-
man sendromu, adenomatdz polipozis ve bazal hiic-
reli neviis goriilebildigi bildirilmektedir @

Molekiiler biyolojik ¢alismalar, 17. kromozom iize-
rinde bulunan p53 geni mutasyonunun bu ailevi
tiimér sendromundan sorumlu oldugunu diistindiir-
mektedir. Ancak taranan olgulann yaklagik % 50'
sinde bu genin mutasyonu gosterilebilmistir @34

RMS'lu bir olgunun yakin akrabalarinda yukarida
bahsedilen tiimorlerden birinin gelisme ihtimali % 7

Resim 2. Feokromasitoma biyopsi 6rneginin histopatolojik in-
celemesinde; poligonal sekilli vezikiiler niikleuslu, hiicre si-
nirlart belirgin, kiiciik niikleollar iceren, acik eozinofilik si-
toplazmali hiicreler ve bunlarin arasinda dev hiicrelerin
olusturdugu tiimiral doku ozellikleri izlenmektedir (H&E,
X200).

ile 33 arasindaki bir siklikta bildirilmektedir 1. Ay-
rica bu tiimér baskilayici genin mutasyonunu tagiyan
olgularda sekonder malign tiimérler de gelisebilir ve
bu olgular tiimor gelisme riskini gelecek nesillerine
de aktarabilirler.

Yine bu olgularda primer timdériin radyasyona di-
rencli oldugu ve radyoterapinin sekonder timor ge-
lisme sikligini arttirdi@n bilinmektedir @) Olgumuz-
da hem RMS hem de feokromasitoma gibi iki farkh
karakterde tiimoér aynt anda mevcuttu.

Bu durum p53 adli genin mutasyonu varlifinda rad-
yoterapi gibi ¢evresel bir faktor olmadan da sckon-
der tiimorlerin spontan olarak ortaya cikabilecegi
goriigiint desteklemekledir.

Li-Fraumeni sendromu, cocukluk ¢aginda RMS ve
yakin aile bireylerinde diger tiimorlerin de goriildii-
gii bir klinik tablodur. RMS'lu ¢ocuklarin aile birey-
leri potansiyel malignite olasilifi yoniinden tiimor
taramasina tabi tutulmali ve bu ¢ocuklarda sekonder
ikincil tiimorlere de rastlamilabilecegi akilda tutul-
malidir.
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