TURKIYE COCUK NOROLOJISI DERNEGI COCUK NOROGENETIK CALISMA GRUBU
COK MERKEZLI OLGU SERISi CALISMASI

Calismanin Bashigi: Genetik Tani Almis Serebellar Malformasyonlu Olgularin fenotipik ve genotipik
olarak Degerlendirilmesi

Ozet: Serebellum motor koordinasyondaki roliiyle bilinmekle beraber kompleks bilissel davranislardaki
rolii de giderek daha fazla kabul gérmektedir. Tarihsel olarak serebellum, hem insanlarda hem de
deneysel model organizmalarda neokortekse kiyasla oldukca yetersiz calisilmistir. Norogoriintiileme,
noropatoloji ve norogenetik alanlarindaki ilerlemeler sayesinde serebellar yapi ve islevi etkileyen,
belirgin norogelisimsel bozukluklarla iliskili cok sayida gelisimsel hastaligin klinik siniflandirmasi
yapilmis ve bunlara neden olan genler tanimlanmistir. Bu gelismeler, serebelluma yonelik ilginin
artmasina yol agmistir.

Serebellar malformasyonlara eslik eden prognoz, iliskili tibbi sorunlar ve nérogelisimsel etkileri oldukga
genis bir yelpazede degiskenlik gostermektedir.

Bu calismanin amaci, ¢ok merkezli olarak genetik tani almis serebellar malformasyonlu olgularin
(Dandy-Walker malformasyonu, serebellar displazi, serebellar kistler, rombensefalosinapsis, serebellar
hiperplazi, serebellar heterotopi, serebellar arterioven6z malformasyon, serebellar kavernoz
malformasyon, serebellar hemihipertrofi ve tegmental cap displazisi) demografik, klinik, radyolojik ve
laboratuvar 6zelliklerini degerlendirmek; genotip-fenotip iliskilerini incelemek ve bu hastalik grubunun
klinik spektrumunu daha ayrintili olarak tanimlamaktir (Daha 6nce pontoserebellar hipoplazi tanili
olgular ile ilgili cok merkezli cahsmamiz yapildigi icin bu olgular giincel ¢alismaya dahil edilmeyecektir).

Ayrica, olgulara ait beyin MRG goruntilerinin iki bagimsiz radyolog tarafindan c¢ift kér yontemle
degerlendirilmesi, ¢alismanin metodolojik glicini ve bulgularin glvenilirligini artirmak amaciyla
planlanmistir.

Calismanin makale asamasinda yazar isimleri sayisi ve sirasi hasta sayisi dikkate alinarak planlanacaktir.
Her merkezden Radyolojik ve Genetik degerlendirmeleri yapan birer radyoloji ve genetik uzmani da
isim listesinde yer alacaktir.
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Klinik ve genotip verilerinin paylasimi disinda 6zel gereksinimler:
1- DNA orneklerinin yeniden analizi: Hayir

2- Hastalardan yeniden 6rnekleme: Hayir
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3- Translasyonel/temel arastirma projesiyle baglantili mi? Hayir
4- Mevcut ise: Ham EEG verileri (EDF),

5. 3D-T1-MRG sekanslari (DICOM): Evet (Beyin MRG DICOM fomatta olacak)



