Tablo 5. Genotip-Fenotip Bagmtilar: ve TOR Agresif Mediiler Tiroid Kanseri Risk Diizeyleri

ATA MTC MEN 24¢ MEN 2B°

risk  risk
Mutation Exon level® level® FMTC® MTC PHPT PHEO CLA HSCR MTC PHEQ References
G321R° 5 A + MA - - - - - - (100)
531/9 base pair 8 A + MA - - - - - - (364)

duplication
532 duplication® 8 A + ? — — — — — — 177)
C5158¢ 8 A + MA - - - - - - (365)
G533C 8 A + MA = R = = = = (99,366-368)
R600Q° 10 A + Ml - - - - - ~ (369)
K603E® 10 A =+ MI = = = = = = (370)
Ya0eCt 10 A + ? - - - - - - (371,372)
Ce09F/R/G/S/Y 10 B 1 == MA Ml R = == = = (14,46,85,373-375)
C611R/G/E/S/W/Y 10 B 2 + MA  MI R - = - - (46,85)
10 B 2 =+ MA Ml Ml = =+ = = (46,85)

' /W, 10 B 2 + MA Ml Ml - + - - (46,85,374)
Co30R/F/S/Y 11 B + MA R R = = = - (73,376,377)
D631Y* 11 B + ? - - - - - - (378)

633/9 base pair 11 B + MA  MI  MI - - - - (379
duplication

C634R 11 c 2 - MA MI MA + - — - (46,85,380,381)

C634G/F/S/W/Y 11 c 2 -+ MA MI MA -+ = = = (46,85,380-382)

634 /12 base pair 11 B + MA MI - - - — - (383)
duplication

635/insertion 11 A -+ MA = = = = = = (371)
ELCR;T636P

S649L 11 A + MI R - - - — - (14,124,384 385)

K666E® 11 A -+ MI/MA = Ml = = = = (371)

E768D 13 A1 + MA R R - - — - (46,73,90,378)

N7775¢ 13 A + MI = = = = = = (386)

L790F 13 A1 + MA R R/ML - - - - (86,378)

Y791F 13 A 1 i MA MI Ml = = = = (86,378,387)

VE04L 14 A1 + MA MI R - - — - (46,86,388)

VE04M 14 A 1 -+ MA R R = = = = (46,86,388,389)

V804M-+V 7781 13/14 B + MA - - - - — - (390)

V804M—+E805K 14 D = = = = = = MA MA (71)

V804M-Y806C 14 D - - - - - - MA MA (72-74)

VB04M-+5904C8 14/15 D = = MI = = = MA = (101)

G819K® 14 A + ? - - - - - - (14)

R833C" 14 A T ? - - - - - ~ (391)

R8440Q° 14 A + ? - - - - - — (14378)

RBAEW*® 15 A + MA = = = = = = (392)

ABB3F 15 D 3 - - - - - - MA  MA (393,394)

S891A 15 A1 S MA R R = = = = (14,395-397)

R912P 16 A + Ml - - — — - - (14,398)

M918T 16 D 3 = = = = = = MA MA (46)

8Agresif MTC riski: seviye D en yiiksek risktir

®Yedinci Uluslararast MEN Calistayindan agresif MTC riski (2) seviye 1, yiiksek risk, seviye 2, daha yiiksek risk,
seviye 3 en yiksek risk

¢ PHPT veya PHEO yok oldugu halde kalitsal MTC varlig1 (+) tanimlanmustir, aile fertlerinin ve aile nesillerinin sayist
arastirilmistir, burada takip siireleri degiskendir. Tarihsel olarak baslangicta FMTC’ye tanisal kabul edilen
miitasyonlar, daha sonralart MEN 2A fenotipinin hafif penetransini gostermistir. FMTC ile iligki olmadiginda (-) MTC
kalitiminin ¢ok imkansiz oldugunu gostermektedir.

9 Organ spesifik penetrans: MA, gogunluk; MI; azinhk; R nadir "Sirli sayida ailelerdeki/ olgu sunumlarinda
mutasyon vardir ve belirsiz bir anlamliligin varyantlarini yansitabilir

fKorneal sinir kalinlagmasi ile iliskili fenotip

9 mukozal nérilemmom ile iliskili fenotip.



