TI"JRKIYE._COCUK NQROLOJISi DERNEGI
COCUK NOROGENETIK CALISMA GRUBU

Norogenetik Hastaliklar icin Isbirligine Dayah Arastirma Cagrisi

Bu isbirligine dayali arastirma c¢agrilari, ndrogenetik hastaliklarin klinik ve genetik
spektrumunu daha 1iyi tanimlamak amaciyla klinik serilerin hizla olusturulmasin
hedeflemektedir. ilgilenen arastirmacilar formda belirtilen koordinatdr ve/veya sorumlu
arastirmaci ile iletisime gecerek kendilerine “’olgu bilgi formlar1’’ gonderilecektir. Cagrilar
Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi ve Cocuk Norogenetik Caligma Grubu’nun iletigim
kanallarinda duyurulacaktir.

Calismanmin Kisa Bashg: Tiirkiye'de GLUT1 Eksikligi Sendromunun Tan1 Siireci: Tanisal

Gecikme, Genotip—Fenotip iliskisi ve Tan1 Yaklasimlari

Arastirilan Gen(ler)/Fenotip/Hastalik (Gen/Locus MIM number; Phenotype MIM
number):

SLC2A1 (Gene/Locus MIM number 138140)

Glucose Transporter Type 1 Deficiency Syndrome 1 (Phenotype MIM number 606777)
Glucose Transporter Type 1 Deficiency Syndrome 2 (Phenotype MIM number 612126)

Ozet: (Maksimum 1000 karakter)

SLC2A1 genindeki patojenik varyantlar, Glukoz Tastyict Tip 1 Eksikligi Sendromu
(GLUT1DS) olarak bilinen, nérogenetik tedavi edilebilir bir hastalik spektrumuna neden
olmaktadir. Klinik spektrum infantil epileptik ensefalopatiden, paroksismal diskinezilere,
mental retardasyon ve otistik spektrum bozukluguna kadar genis bir yelpazeyi kapsamaktadir.
Tanist, klinik ve biyokimyasal bulgularin (BOS glukozu, BOS/kan glukoz orani) varligiyla
konulmakta ve genetik analiz ile dogrulanmaktadir. Ketojenik diyet tedavisinin erken
dénemde baslanmasi klinik yarar1 belirgin sekilde arttirmaktadir. Ancak, 6zellikle klasik
erken baslangicl fenotip disindaki hastalar gozden kagabilmekte ve tan1 gecikmektedir.
Ayrica, yeni nesil dizileme yontemlerinin yayginlagmasiyla bazi hastalarda lomber ponksiyon
yapilmadan da molekiiler tantya gidildigi i¢in tani i¢in bekleme stiresi artmaktadir.
Tiirkiye’den bildirilen veriler ¢ogunlukla olgu sunumlari veya kii¢iik tek merkezli serilerle
siirlidir ve tilkemizde tanisal gecikmenin klinik ve genetik belirleyicileri, BOS bulgularinin
klinik siddetle iliskisi ve tanisal yaklagimin zaman igindeki degisimi yeterince
bilinmemektedir.

Bu caligmanin amact ;

Tiirkiye’de genetik olarak dogrulanmis GLUTT1 eksikligi sendromu hastalarinda ilk klinik
belirtiden molekiiler tantya kadar gegen siireyi belirlemek ve tanisal gecikmeyle iligkili klinik
Ozellikleri ortaya koymaktir. Bu baglamda, SLC2AL1 varyant 0zellikleriyle semptom baslangic



yasi, klinik fenotip, hastalik siddeti ve tanisal gecikme arasindaki iliskileri arastirmak
hedeflenmektedir.

Ayrica, BOS incelemesi yapilan hastalarda BOS glukoz diizeyi ve BOS/kan glukoz oraninin
klinik fenotip, hastalik siddeti ve SLC2A1 varyant 6zellikleriyle iligkisi arastirilacaktir.
Genetik olarak tanist dogrulanmis hastalarin ne kadarinda BOS incelemesi yapilmadan taniya
ulagildiginin belirlenmesi ve BOS incelemesi yapilmadan molekiiler taniya ulasma
yaklagiminin tan1 yili, kullanilan genetik test yontemi ve klinik fenotiple iligkisinin
incelenmesi hedeflenmektedir.

Koordinatér Ogretim Gorevlisi: Dr. Ogrt. Uyesi Ayfer Sakarya Giines

Sorumlu Arastirmaci: Dr. Ogrt. Uyesi Ayfer Sakarya Giines

Kurum (Hastane, Béliim, Sehir): Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve
Hastaliklar1t AD, Cocuk Norolojisi BD, Kocaeli

Tletisim E-posta Adresi: ayfer-sakarya@hotmail.com

Klinik ve genotip verilerinin paylasimi disinda 6zel gereksinimler:
1- DNA &rneklerinin yeniden analizi: Evet / Hayir
2- Hastalardan yeniden 6rnekleme: Evet / Hayir

3- Translasyonel/temel arastirma projesiyle baglantili mi1? Evet / Hayir
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