TURKIYE COCUK NOROLOJi DERNEGI
NOROGENETIK CALISMA GRUBU

2025-2026 DONEM FAALIYET RAPORU (18.06.2026)

Calisma Grubumuzun son bir yil icinde gergeklestirdigi ylizyiize ve ¢evrimigi toplanti
ve seminerler, arastirma-calisma faaliyetleri ve gelecek planlamalar asagida sunulmustur:

01.05.2025 tarihinde Antalya’da gergeklestirilen 26. Ulusal Cocuk Norolojisi Kongresi
sirasinda aktif ve katilimci Uyelerle yiizyiize besinci toplanti yapilmistir. Oneri ve gériisler
alinmis, gelecek calisma planlari tartisiimistir.

30.09.2025 tarihinde 9. Cevrimici Norogenetik GCalisma Grubu Semineri
gerceklestirilmistir. “ATP1A3 iliskili Bozukluklar (Hizli baslangicli distoni-Parkinsonizm(RDP) ,
Alternan hemipleji (AHC)-CAPOS) baslikli konusma Uzm.Dr. Hatice Bektas Ontas ve Prof. Dr.
Aydan Degerliyurt tarafindan gerceklestirilmis, bu toplantiya yalnizca Nérogenetik Calisma
Grubu degil tim dernek lyeleri binyesinde katilim olmustur.

25.10.2025’te “VUS Sorunu: Olgu Temelli C6ziim Onerileri”’ baslkli TCND Nérogenetik
Calisma Grubu cevrimici egitim semineri dizenlenmis, konu olgu ornekleri ile ayrintisiyla
tartistimistir.

25.11.2025 tarihinde Dog. Dr. Hilya Maras Geng ve Dog. Dr. Ayca Dilruba Aslanger’in
konusmaci olarak katildigi “Her Yoniyle RENU Sendromu” baglikli 10. Cevrimigi Norogenetik
Calisma Grubu Semineri gerceklestirilmistir.

29.12.2025'te “"WES ve Otesi: Genetik Hastalik Tanisinda Yeni Yontemler” baslikh
TCND No6rogenetik Calisma Grubu gevrimigi seminerimizde Prof. Dr. Sanem Keskin Yilmaz ve
Prof. Dr. Pinar Gengpinar konusmaci olmustur.

04.02.2026’da “Veritabanlarini Kullanarak Genetik Varyanti Nasil Degerlendiririm?”’
konulu TCND No6rogenetik Calisma Grubu gevrimigi egitim seminerinde konugsmaci olarak Dog.
Dr. ipek Polat ve Dog. Dr. Ozlem Yayici Kéken katilmistir.

14.03.2026 tarihinde Diyarbakir'da genel pediatrist ve cocuk noérologlarina yonelik
olarak Dicle Universitesi Tibbi Genetik AD katkilari ile “Klinisyenlere Yénelik Nérogenetik
Sempozyumu”’ diizenlenmis, bu sempozyuma Prof. Dr. Semra Hiz Kurul, Dog. Dr. Esra
Serdaroglu ve Dog. Dr. Ozlem Yayici Kéken konusmaci olarak katki sunmustur.

29.04.2026 tarihinde 27. Ulusal Cocuk Norolojisi Kongresi éncesinde Norogenetik
Calisma Grubumuz tarafindan “Cocuk Norolojide Genetik Okuryazarlik’” Kursu



diizenlenmistir. Bu kursa 60 kisi katilmis olup, olumlu geribildirimler alinmis, kursun tekrari
yoniinde istekler dile getirilmistir. ilerleyen dénemlerde TCND’nin de katkilari ile bu kurslarin
farkl illerdeki merkezlerde tekrar edilmesi planlanmistir.

29.04.2026-03.05.2026 tarihleri arasinda gerceklestirilen Ulusal Kongremiz sirasinda
02.05.2026 tarihinde Calisma Grubumuz tarafindan ortak kararla 6nerilmis olan “Genetik
Varyasyonlarin Klinikteki Yansimalari: Olgu Ornekleri ile Yetersizlikten Toksisiteye” baslkli
oturumda Prof. Dr. Semra Hiz Kurul ve Prof. Dr. Adnan Yiksel moderatorliigiinde “Anlamsiz
kodon aracili yikim ve haployetersizlik”, “Dominant negatif etki”’, “islev kaybi-islev kazanim/”’
ve “ikinci darbe etkisi” basliklari konusmacilar tarafindan anlatiimis, konu ayrintisiyla
tartistimistir.

Ayrica Ulusal Kongremiz sirasinda Norogenetik Calisma Grubu’nun 6. yiizylize
toplantisi 30.04.2026 tarihinde 18:00-19:30 arasinda grup dyesi 30 kisinin katilimi ile
Moderator Prof. Dr.
gercgeklestirilen toplanti ve faaliyetler sunulmus, mevcut c¢alismalarin ilerleyisi gdzden

gerceklestirilmistir. Semra Hiz Kurul tarafindan bugline degin
gecirilmis, yeni ¢calisma teklifleri gorisilmus, dneri ve gérusler dinlenmis ve kaydedilmistir.
Galisma Grubumuz tarafindan gokmerkezli olarak gergeklestiriimesi planlanan ve asagida tablo
ilgili diger TCND binyesindeki calisma gruplarinin
moderatdrlerine de bilgi verilmek ve “Norogenetik Hastaliklar i¢in isbirligine Dayal Calisma
Cagri Formu” ile “Olgu Kayit Formu” hazirlanmak suretiyle TCND resmi web sitesinde
duyurulmak tGzere dernek yonetim kuruluna bildirilmistir.

1’de sunulan c¢alisma oOnerileri,

Tablo 1:
Sorumlu Calisma adi “Norogenetik | Olgu ilgili TCND Arastirma Bildiri/Makale
Arastirmaci Hastaliklar rapor Calisma Grubu | ¢agrisi oldu mu?
icin isbirligine | formu moderatoériine | TCND web
Dayali Calisma | hazirlandi | bilgi verildi sayfasinda
Cagri Formu” | mi? mi? duyurulmak
hazirlandi mi? lizere
bildirildi
mi?
ipek Polat | SCN1A Evet Evet Evet Evet Hayir
Kalafatgilar | varyasyonlarinin tipi
ve lokalizasyonlarinin
Leman fenotipik bulgular ile
Tekin iliskisinin
Orgun arastirilmasi ve
bulgularin in silico
Semra Hiz 6ngorme araglarinin
Kurul ciktilariile
karsilastiriimasi




Ayfer GLUT1 eksikligi Evet Evet Evet Evet Hayir
Sakarya sendromu tanili
Glnes olgularin genotip-
fenotip iliskisi,
biyokimyasal
ozellikleri ve eritrosit
GLUT1
ekspresyonunun
flow sitometri ile
degerlendirilmesi
Bilge Ozgér | SAMHD1 Evet Evet Evet Evet Hayir
varyasyonlarinin
Serdal cocukluk cagindaki
Glingor norolojik fenotipler
ile iliskisinin
retrospektif
cokmerkezli
degerlendirilmesi
Hatice ATP1A3 genetik Evet Evet Evet Evet Hayir
Bektas varyantlarinin klinik
ve genetik
Aydan spektrumunun
Degerliyurt | Tiarkiye kohortunda
degerlendrilimesi
ipek Polat Tlrkiye pediatrik Evet Evet Evet Evet Hayir
Kalafatgilar | ITPR1 kohortu: Klinik
cesitlilik, fenotip-
Semra Hiz genotip korelasyonu
Kurul ve zaman iginde
serebellar etkilenim

Onceki dénem raporumuzda bildirdigimiz Nérogenetik Calisma Grubu biinyesinde

gelisen ve 26. Ulusal Cocuk Noroloji Kongresinde bildiri olarak sunulan asagidaki tablo 2’de

sunulan galismalar ise yayimlanmak tzere hazirlanmaktadir.

Tablo 2:

Calisma adi

Sorumlu Arastirmaci

GRIN2A ile iliskili Epilepsi ve Nérolojik Bozukluklar: Cok
Merkez Deneyimi

Hakan Ergelebi

calisma

SCN1A disindaki sodyum kanalopatileri: Cok merkezli

Glnce Basarir

MeCP2 geniyle iliskili
korelasyonu

patogenez ve fenotip-genotip

Nihal Yildiz

WWOX geni iliskili fenotip-genotip korelasyonu

Glince Basarir




Serebral kreatin eksikligi sendromlu hastalarin klinik | Hilya Maraslh
molekuler ve biyokimyasal 6zellikleri: Turkiye kohortu

PRRT2 iliskili fenotipik spektrum Seyda Besen

Bu galismalar yazilirken daha dnce Norogenetik Calisma Grubu olarak hazirladigimiz
“Cok Merkezli Olgu Serisi Makale ve Bildiri Yazim Onerileri”’ belgesinde belirlenen kurallar
dikkate alinacaktir. S6zkonusu belge bu yazinin ekinde sunulmustur.

Gahsma Grubumuzun Yonetim Kurulu olarak ilerleyen dénemde norogenetik
alanindaki ¢ok yonli glincel gelismeleri paylagsmak Uzere egitim seminerleri ve kurslarin
dizenlenmesi, c¢okmerkezli c¢alismalarin planlanmasi ve ulusal/uluslararasi arastirma
projelerinin yazilmasi konusundaki ¢cabalarimiz devam edecektir. Nérogenetik Calisma Grubu
blinyesinde planlanan c¢alismalar diger calisma gruplari ile iliskili oldugu durumlarda (6rn
epilepsi, metabolik hastaliklar gibi) veya bu gruplardan da olgulari veya diger katkilari ile
calismaya katilmak isteyen arastirmacilar ile is birligi yapilmasi igin iletisimin canh tutulmasi ve
bu iletisimin moderator ve vyiritme kurulu UGzerinden ilerletilmesinin uygun oldugu
dustndlmdistar.

Tirkiye Cocuk Noroloji Dernegi Yonetim Kurulu’'na Calisma Grubumuza sundugu
olanak ve destekler igin tesekkir eder, saygilarimizi sunariz.

Turkiye Cocuk Noroloji Dernegi

Norogenetik Calisma Grubu Yiritme Kurulu

Prof. Dr. Semra Hiz Kurul (Moderator)
Prof. Dr. Pinar Gengpinar

Prof. Dr. ilknur Erol

Uzm. Dr. Elif Perihan Oncel

Uzm. Dr. Cagatay Glinay



Cocuk Norogenetik Calisma Grubu

Cok Merkezli Olgu Serisi Makale ve Bildiri Yazim Onerileri

Cok merkezli olgu serisi makale ve bildirilerinde yazar sayisi ve sirasi konusunda kesin kurallar
olmamakla birlikte, asagidaki 3 faktori dikkate alarak adil bir yaklasimla merkezlerin katkilarini
degerlendirerek her merkezin yazar sayisini buna gére belirlemek uygundur.

1. Derginin Yazarlik Politikasi: Yayinin gonderilecegi derginin yazar sayisiyla ilgili sinirlamalari
olabilir. Bu nedenle 6nceden derginin yazim kurallarini incelemek énemlidir.

2. ICMIJE Uluslararasi Yazarlik Kriterleri (International Committee of Medical Journal
Editors): Yazarlik tanimina gore, yazarlarin yalnizca olgu saglamaktan ote, ¢calismaya bilimsel
katki yapmis olmasi gerekir (https://www.icmje.org/recommendations/browse/roles-and-
responsibilities/defining-the-role-of-authors-and-contributors.html).

3. Merkez Sayisi ve Esitlik ilkesi: Bir merkezin calismaya sundugu olgu sayisi fazla olsa da diger
merkezlerin de adil sekilde temsil edilmesi gerekir.

Buna gore, asagidaki oneriler olusturulmustur. Bu dneriler adil ve genel bir gergeve sunmasi
amaciyla hazirlanmistir. Ote yandan her bir ¢alisma o6zelinde, katilan merkezlerdeki
yazarlarin ortak karar ve onayi varliginda esneklik gésterebilir.

- Calismadaki Yiiritiicii Merkez:

Galismanin hipotez, tasarim, olgu verilerini toplama, istatistik, analiz ve yaziminda en blyik
roli oynayan merkez “yuritiici merkez” olarak tanimlanir. Calismadaki ilk ve son yazar isim
hakki bu merkeze aittir. Ylr{tlicli merkezden, ¢calismaya katkida bulunulan olgu sayisi ylizdelik
oranina gore baska yazarlar da eklenir.

- Calismaya Olgu ile Katki Veren Merkezlerin Makaledeki Sirasi:

Cok merkezli olgu serisi calismalarinda yiratici merkez ilk sirada olmak Uzere, diger
merkezlerin siralamasi galismaya en fazla sayida olgu ile katkida bulunan merkezden en az
sayida katkida bulunana dogru olmak tizere siralanir.

Birden fazla merkez ayni sayida olgu ile katkida bulunmus ise merkez isimlerinin alfabetik
sirasina gore veya kura ile siralama yapilir.



- Calismaya Olgu ile Katki Veren Merkezlerin Yazar Sayilari:

Calismaya her bir merkezden kag¢ yazar eklenecegi, o merkezden sunulan olgu sayisinin
¢alismadaki toplam olgu sayisina olan “yiizdelik orani’’ na gére hesaplanir.

Merkezdeki olgu sayisi
Yizdelik orani (%) = x 100
Toplam olgu sayisi

Calismadaki toplam olgu sayisi £30 ise, toplam olgu sayisina gére merkezin katki sagladigi olgu
sayisi ylzdesinin her %10’u igin 1 yazar eklenir.

Merkezden eklenen olgularin yiizdelik orani Yazar sayisi
%10’a kadar 1
%11-20 arasi 2
%21-30 arasi 3
%31 ve Uzeri 4

Calismadaki toplam olgu sayisi >30 ise, toplam olgu sayisina gére merkezin katki sagladigi olgu
sayisi ylzdesinin her %5’i igin 1 yazar eklenir.

Merkezden eklenen olgunun yiizdelik orani Yazar sayisi
%5’e kadar
%6-10 arasi
%11-15 arasi
%16-20 arasi
%21 ve lGzeri

NP WIN|E-

- Calismaya Eklenecek Diger Uzmanhik Alan(lar)yla iliskili Yazarlar

Calismadaki olgularin genetik test sonuglari “ruhsath 6zel laboratuvarlar’’dan elde olunmus
ise Tibbi Genetik bransi ile ilgili yazar eklenmesi sart degildir. Ote yandan, ruhsatl 6zel
laboratuvar olmakla beraber raporu veren uzman, olgunun sonucu ile iliskili makalenin etki
degerini arttiracak sekilde bir bilimsel katki ve/veya yorumda bulundu ise yazar olarak
eklenmelidir.

Olgunun izlendigi merkez veya diger resmi kurumlarin tibbi genetik bélimlerinden elde olunan
genetik testler icin rapora katki sunan tibbi genetik uzman(lar)i katkilari 6lglisiinde yazar olarak
eklenmelidir.

Galismanin tiriine gore olmak tizere, makaleye bilimsel katki sunan radyoloji, patoloji ve diger
disiplinlerdeki uzmanlar da yazar olarak eklenebilir.

Galismaya eklenecek tibbi genetik veya diger brans uzman(lar)inin yazar sayisi, yukarida
“yuzdelik orani” ile belirlenen Cocuk Noéroloji yazar sayisinin haricindedir.
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