TURKIYE COCUK NOROLOJiSi DERNEGi
COCUK NOROGENETIK CALISMA GRUBU

Norogenetik Hastahklar i¢in isbirligine Dayah Arastirma Cagrisi

Bu igbirligine dayal arastirma ¢agrisi, cocukluk caginda SAMHD1 gen
mutasyonlarina baglh norolojik ve multisistemik fenotiplerin klinik spektrumunu daha iyi
tanimlamak ve genotip-fenotip iligkisini degerlendirmek amaciyla genis 6lcekli
retrospektif olgu serilerinin olugturulmasini hedeflemektedir.

Ilgilenen aragtirmacilar formda belirtilen koordinatér ve/veya sorumlu aragtirmacilar ile
iletisime gecerek kendilerine “olgu bilgi formlar1” gonderilecektir. Cagrilar Tiirkiye
Cocuk Norolojisi Dernegi ve Cocuk Norogenetik Calisma Grubu’nun iletisim
kanallarinda duyurulacaktir.

Cahsmanin Kisa Baghgi:
SAMHD]1 varyasyonlarinin ¢ocukluk ¢agi norolojik fenotipler ile iliskisinin retrospektif
cok merkezli degerlendirilmesi

Arastirillan Gen(ler)/Fenotip/Hastalik:
SAMHD1 geni (Aicardi—Goutieres sendromu tip 5, serebral vaskiilopatiler ve iligkili tiim
fenotipler dahil edilecektir)

Ozet:

SAMHD]1 geni, niikleik asit metabolizmasi ve dogustan bagisiklik yanitinin
diizenlenmesinde rol oynayan énemli bir proteini kodlamaktadir. Bu genin biallelik
patojenik varyantlan klasik olarak Aicardi—Goutieres sendromu tip 5 (AGS5) ile
iliskilendirilmis olup, erken baslangicli néroenflamasyon, bazal ganglion
kalsifikasyonlari, beyaz cevher anomalileri ve gelisimsel gerilik ile karakterizedir.

Son yillarda yapilan ¢calismalar, SAMHD1 varyasyonlarina bagh klinik spektrumun
klasik AGS fenotipinin 6tesine gectigini gdstermistir. Ayni genetik varyanti tagiyan
bireylerde dahi belirgin fenotipik heterojenite gozlenmekte olup, miyopati, lupus benzeri
otoimmiin hastaliklar, pannikiilit, vaskiilit, serebral vaskiilopati ve erken baslangich inme
gibi farklh klinik prezentasyonlar tanimlanmusgtir.

Bu calismanin amaci, cok merkezli genis bir retrospektif olgu serisinde SAMHD1 gen
varyasyonlarinin tipi, lokalizasyonu ve zigositesinin ¢ocukluk ¢ag1 norolojik fenotipleri
ile iligkisinin degerlendirilmesi ve klinik spektrumun daha iyi tanimlanmasidir.
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Klinik ve genotip verilerinin paylasim disinda 6zel gereksinimler:

1. DNA 6rneklerinin yeniden analizi: Hayir

2. Hastalardan yeniden 6rnekleme: Hayir

3. Translasyonel/temel arastirma projesiyle baglantili m1?: Hayir
4. Mevcut ise ham veri paylasimi (EEG/MRG): Opsiyonel
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