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TURKIYE COCUK NOROLOJiSi DERNEGI
COCUK NOROGENETIK CALISMA GRUBU

Nérogenetik Hastaliklar igin is Birligine Dayali Arastirma Cagrisi

Bu is birligine dayali arastirma c¢agrisi, nérogenetik hastaliklarin klinik ve genetik spektrumunu daha iyi
tanimlamak amaciyla ¢ok merkezli klinik serilerin hizli ve sistematik bigcimde olusturulmasini
hedeflemektedir. ilgilenen arastirmacilarin  formda belirtilen koordinatér ve/veya sorumlu
arastirmacilarla iletisime gegmesinin ardindan kendilerine olgu bilgi formlari iletilecektir. Cagrilar,
Turkiye Cocuk Norolojisi Dernegi ve Cocuk Norogenetik Calisma Grubunun iletisim kanallarinda
duyurulacaktir.

Cagrinin Kisa Bashgi:
Tiirkiye TBL1XR1 Olgu Cagrisi: Klinik ve Genetik Spektrum

Arastinilan Gen(ler)/Fenotip/Hastalik (Gen/Locus MIM number; Phenotype MIM number):
TBL1XR1 geni (Gene/Locus MIM: *608628)

iliskili OMIM fenotipleri:

- Otozomal dominant entelektiiel gelisimsel bozukluk 41 / OMIM terminolojisiyle “Mental
Retardation, Autosomal Dominant 41; MRD41” (Phenotype MIM: #616944)

- Pierpont sendromu (Phenotype MIM: #602342)

Cagr, TBL1XR1 iliskili nérogelisimsel bozukluk spektrumundaki uygun fenotipleri kapsamaktadir.

Ozet:

TBL1XR1, niikleer reseptor aracili transkripsiyonun diizenlenmesinde rol alan transducin beta-like 1 X-
linked receptor 1 proteinini kodlar. TBL1XR1 ile iliskili baslica fenotipler otozomal dominant entelektiiel
gelisimsel bozukluk 41 (MRD41; MIM: #616944) ve Pierpont sendromudur (MIM: #602342). Genis
klinik degiskenlik gosteren bu noérogelisimsel bozukluklarda gelisimsel gecikme ve/veya entelektiiel
yetersizlik, epilepsi, otizm spektrum bozuklugu, dil ve konusma bozukluklari, davranissal sorunlar,
hipotoni, dismorfik bulgular ve hareket bozukluklari goérilebilmektedir. Fenotipik heterojenlik
nedeniyle bazi olgular farkli tanilarla izlenebilmektedir.

Son yillarda bildirilen yeni olgular, TBL1XR1 iliskili hastalik spektrumunun sanilandan daha genis
oldugunu gostermistir. Bununla birlikte epilepsi fenotipi ve EEG 6zellikleri, nérogériintiileme bulgulari,
noropsikiyatrik ozellikler ve uzun donem klinik seyir hakkindaki bilgiler halen sinirlidir. Bu ¢agr
araciligiyla yeni TBL1XR1 olgularina ulasilmasi ve is birligi yapilabilecek merkezlerin belirlenmesi
amaclanmaktadir. Takibinizde TBL1XR1 geninde patojenik/olasi patojenik varyant veya geni iceren
patojenik/olasi patojenik kopya sayisi degisikligi bulunan olgular olmasi halinde, cagriya katki
saglamanizdan memnuniyet duyacagiz. Klinik olarak uyumlu VUS saptanan olgular da fenotip ve aile
segregasyon bilgileriyle birlikte 6n degerlendirmeye alinabilir. Ulasilacak olgu sayisina gére, gerekli etik
kurul ve onam sirecleri tamamlandiktan sonra ulusal ve mimkiinse uluslararasi katilimli, ileriye dontik



bir dogal seyir calismasinin planlanmasi degerlendirilecektir. ilgilenen meslektaslarimizin ayrintili bilgi
almak Gzere bizimle iletisime ge¢melerini rica ederiz.

Cagri kapsamindaki olgular:

1- TBL1XR1 geninde patojenik/olasi patojenik varyant veya TBL1XR1 genini iceren patojenik/olasi
patojenik kopya sayisi degisikligi bulunan olgular

2- Klinik olarak uyumlu VUS bulunan ve fenotip/aile segregasyon bilgileri mevcut olgular (6n
degerlendirme igin)

3- Temel klinik ve genetik bilgilerine ulasilabilen olgular
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Sorumlu Arastirmaci:
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Koordinator:
Prof. Dr. Semra HIZ KURUL

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir
iletisim E-posta Adresleri:

turkanuygur@gmail.com

semra.kurul@deu.edu.tr

ilk asamada talep edilecek bilgiler ve 6zel gereksinimler:

1- Anonimlestirilmis genetik rapor: Evet

2- Temel klinik bilgiler; varsa EEG ve beyin MRG raporlari: Evet (ham EEG ve MRG DICOM verileri
zorunlu degildir)

3- DNA yeniden analizi veya hastadan yeniden érnekleme: Hayir

4- Translasyonel/temel arastirma baglantisi: ilk asamada hayir
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