KLINiK ve GENETIK TANI KRITERLERI iLE TCS TANISI ALMIS HASTALARIN FENOTIPIK VE GENOTIPIK
OZELLIKLERININ DEGERLENDIRILMESIi

Arastirmanin Tasarimi

Bu calismanin amaci; Tuberoskleroz kompleks (TSC) tanisi almis hastalarda , demografik, klinik,
radyolojik ve laboratuvar 6zelliklerini degerlendirmek, genetik varyasyonlar ile klinik fenotip arasindaki
iliskileri incelemek ve bu hastalik grubundaki klinik spektrumu daha ayrintili olarak tanimlamaktir.
Calisma ¢ok merkezli, gézlemsel, kesitsel ve retrospektif bir arastirma olarak planlanmigtir. Arastirmaya
katilan merkezlerde takip edilen TSC tanili hastalarin klinik ve molekdler genetik verileri standart Excell
veri toplama formu kullanilarak kaydedilecektir.

Arastirma Merkezleri

Calismaya katilmayi kabul eden {iniversite hastaneleri, egitim ve arastirma hastaneleri ile genetik tani
merkezleri arastirmaya dahil edilecektir. Her merkezde bir sorumlu arastirmaci veri dogrulugundan
sorumlu olacaktir. Calisma sonunda makale yazimi sirasinda yazar isim sayisi merkezlerin ¢alismaya
verdigi hasta sayisina gore dizenlenecek olup, bu isim listesinde genetik tani ¢alismasini yapan her
merkezden bir genetik uzmanina da yer verilecektir. Merkezler arasinda standardizasyon saglamak
amaciyla fenotipik yik icin gerekli parametreler excell dosyasinda yer alacaktir

Veri toplama formu basvuru yapan ve etik kurul ve cgalismaya katilmak igin gerekli belgeleri
tamamlayan tim merkezlere gonderilecektir.

Calismaya alinacak hasta grubunun ;
Dahil Edilme Kriterleri

e 2021 Uluslararasi Tuberoskleroz Kompleks Konsensus Kriterlerine gore kesin TSK tanisi almis
olmak

e 1-18 yas grubu hastalar

e Molekiler genetik analiz sonucu bulunmasi (TSC1 ve/veya TSC2 gen analizi)

e Ayni aile icerisinde farkh bireyler varsa bu olgularin da genetik ve klinik bulgulari ile dahil
edilmesi

e Klinik verilerine ulasilabiliyor olmasi

e Arastirmaya katilan merkezlerde diizenli takip edilen ve klinik verilerine ulasilabilen hastalar
dahil edilecektir. Diizenli takip, son 24 ay icerisinde en az iki klinik degerlendirme kaydinin
bulunmasi veya merkezin TSC izlem protokoliine uygun olarak yillik kontrollerinin
gerceklestirilmis olmasi seklinde tanimlanacaktir.

e Olgulara ait beyin MRG gorintilerinin gonderilmesi, yapilacak veri degerlendirilmesinin
standardize edilmesi agisindan planlanmistir

Dislanma Kriterleri

e Kesin TSC tanisini karsilamayan hastalar

e Molekiiler genetik sonucu bulunmayan hastalar

o  Klinik verileri eksik olan hastalar

e <1yasyada>18yas araligindaki hastalar

e Arastirmaya katilim onami bulunmayan prospektif olgular
e Veri Toplama



istatistiksel degerlendirme:

Veriler SPSS istatistik programi kullanilarak analiz edilecektir.

Surekli degiskenler ortalamazSS veya medyan (minimum-maksimum) olarak verilecektir.
Kategorik degiskenler sayi ve ylizde olarak sunulacaktir.

Normal dagilim Shapiro-Wilk testi ile degerlendirilecektir.

iki grup karsilastirmalarinda Student t testi veya Mann-Whitney U testi kullanilacaktir.
Kategorik degiskenler Ki-kare veya Fisher Exact testi ile karsilastirilacaktir.

Cok degiskenli analiz icin lojistik regresyon modeli olusturulacaktir.

p<0,05 degeri istat stiksel olarak anlamli kabul edilecektir.

Klinik ve genotip verilerinin paylasimi disinda 6zel gereksinimler:
1- DNA orneklerinin yeniden analizi: Hayir
2- Hastalardan yeniden érnekleme: Hayir

3- Translasyonel/temel arastirma projesiyle baglantili mi? Hayir
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