TURKIYE COCUK NOROLOJiSi DERNEGI
COCUK NOROGENETIK CALISMA GRUBU

Nérogenetik Hastaliklar igin isbirligine Dayali Arastirma Cagrisi

Bu is birligine dayali arastirma c¢agrilari, norogenetik hastaliklarin klinik ve genetik
spektrumunu daha iyi tanimlamak amaciyla klinik serilerin hizla olusturulmasini
hedeflemektedir. ilgilenen arastirmacilar formda belirtilen koordinatér ve/veya sorumlu
arastirmaci ile iletisime gecgerek kendilerine “olgu bilgi formlar’” gonderilecektir. Cagrilar
Turkiye Cocuk Norolojisi Dernegi ve Cocuk No6rogenetik Calisma Grubu'nun iletisim
kanallarinda duyurulacaktir.

Calismanin Kisa Baghgi:

ATP1A3 genetik varyantlarinin klinik ve genetik spektrumunun Tiirkiye kohortunda
degerlendirilmesi

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

ATP1A3 (Gene/Locus MIM number *182350)

Alternating hemiplegia of childhood 2 (Phenotype MIM number #614820)

CAPOS syndrome (Phenotype MIM number #601338)

Developmental and epileptic encephalopathy 99 (Phenotype MIM number #619606)
Dystonia-12 (Phenotype MIM number #128235)

P W N R e

Ozet:

ATP1A3 (Na*/K* ATPaz alfa 3 alt birimi) geni, insan kromozomu 19q13.2’de yer almakta olup,
noronal Na*/K* dengesinin korunmasinda kritik rol oynamaktadir. ATP1A3’teki patojenik
varyantlar, klinik olarak heterojen ve genis spektrumda fenotiplerle iliskili nadir nérogenetik
hastaliklara yol agmaktadir. Bu hastaliklar arasinda klasik fenotipler olan ‘Alternating
Hemiplegia of Childhood, Rapid-onset Dystonia Parkinsonism, CAPOS sendromu’ yanisira,
klasik olmayan ‘tekrarlayan ensefalopati serebellar ataksi (RECA/FIPWE), erken infantil
epileptik ensefalopati, polimikrogiri, hizli baslayan serebellar ataksi, yavas ilerleyici serebellar
ataksi, cocukluk baslangicli sizofreni, paroksismal diskineziler, serebral palsi, D-Demg,


https://omim.org/entry/614820
https://omim.org/entry/601338
https://omim.org/entry/619606
https://omim.org/entry/128235

konjenital hidrosefali’, 6rtiisen ve atipik olgular olmak Gzere ¢ok degisken klinik tablolar yer
almaktadir. Bu gok merkezli ¢calisma ile Glkemizde saptanan ATP1A3 varyantlarinin ve klinik alt
tiplerin dagilimini belirlemeyi ve olgular Uzerinden genotip-fenotip korelasyonlarini
degerlendirmeyi amacliyoruz.

Koordinator: Prof. Dr. Aydan Degerliyurt

Sorumlu Arastirmaci: Dr. Hatice Bektas Ontas

Kurum: Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk N&rolojisi Klinigi, Ankara
iletisim E-posta Adresi: dr.haticebektas@gmail.com

Klinik ve genotip verilerinin paylasimi disinda 6zel gereksinimler:

1- DNA orneklerinin yeniden analizi: Evet / Hayir

2- Hastalardan yeniden 6rnekleme: Evet / Hayir

3- Translasyonel/temel arastirma projesiyle baglantih mi? Evet / Hayir

4- Mevcut ise: Ham EEG verileri (EDF), 3D-T1-MRG sekanslari (DICOM) vs Evet / Hayir
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