TURK NOROLOJI DERNEGL
NOROGENETIK CALISMA GRUBU AKTIVITE RAPORU 2013

49. Ulusal Noroloji Kongresinin Norogenetik Calistay ve tedavi gecesi programi
olusturulmustur (ek 1 ve ek 2).

Norogenetik web sayfasi olusturulmus ve veri eklemeleri devam etmektedir.
Siteye hem http://www.noro-genetik.org, hem de http://noro-genetik.org

yazarak erigebilirsiniz) (ek 3).

Her ay farkh bir ¢alisma grubu ile yapilan basin ¢alismalari, 2013 Haziran
ayinda Norogenetik galisma grubu ile yapilmistir. Bu baglamda basin igin bir
yazili metin hazirlanmig, gorsel basinda grubumuzu temsil edecek iiye isimleri
belirlenmistir. (ek 4) Gorsel Erisim: http://www.youtube.com/watch

2014 Avrupa Beyin Yili etkinlikleri gergevesinde "Tiirk Noroloji Dernegi Ulusal
Beyin Aksiyon Grubu” olusturmus, bu aktivitede yer alacak iye isimleri
belirlenmistir.

Yukarida adi gegen etkinlikler gergevesinde "Noérogenetik hastaliklarin 6nemini,
toplumsal boyutunu, ilgili hastaligin Tiirkiye' deki sorunlarini ve yapilanlari
ozetleyen ileride toplum ve medya biiltenlerde kullanilmasi ongoriilen bir metin

hazirlanmigtir. (ek 5)

Noérogenetik calisma grubu Uyelerinin Ocak 2013 - Kasim 2013 tarihleri
arasinda yayimlamis olduklari alan ilgili makaleleri listelenmistir (ek 6).

TND ve norogenetik web sayfasina alanimizla ilgili yeni linkler eklenmistir.

Nérolojik hastaliklar ile ilgili genler ve merkezlerin bilgileri glincellenmistir.


http://www.noro-genetik.org/
http://noro-genetik.org/

NOROGENETIK CALISMA GRUBU/CALISTAY
Oturum Baskani: Giilsen Akman Demir
1. Demiyelinizan hastaliklarin immunogenetigi- Dr. Murat Kiirtiincii

2. immunogenetik faktorlerin tedaviye yansimasi-Dr. Mefkure Eraksoy
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TARIH : 19 KASIM 2013, SALI
SAAT :21:00 - 22:30

- OTURUM TiPi : TEDAVI GECESI- 4TG02
TURENOROLON DERNESS TEDAVI GECESI ADI : NOROGENETIK
TEDAVI GECESI KREDisi : 1 kredi

GECMi$ BASKANLAR

Frof.Dr. Kubilay Varh 1- Bu Tedavi Gecesi kimlere yéneliktir? Liitfen seginiz. (Birden gok
Prof. Dr. Kaynak Selekler

oy segilebilir)
Prof. Dr. Fethi Idiman

Prof. Dr. Aksel Siva X | ASISTAN X | UZMAN X | AKADEMISYEN
NOROLOG

Prof. Dr. Tiilay Kansu

G 2- Bu Tedavi Gecesinin Amaci Nedir?
YONETIM KURULU

BASKAN Bu oturumun amaci, 21. Yiizyihn genetik teknolojilerini ve bunlarin néroloji alanindaki tanidan

Prof. Dr. Ersin Tan tedaviye kadarki genis spektrumda en son kullanim bigimlerini 6grenmektir. Ozellikle gen ve
hicre tedavilerindeki klinik deneyimlerin aktarilmasi ile noroloji alanindaki son uygulamalar

BASKAN YARDIMCISI hakkinda bilgilenmek ve farkh bakis agilari kazanmaktir.

Prof. Dr. Serefnur Oztiirk

GENEL SEKRETER
Prof. Dr. Ayse Bora Tokgaer

3- Bu Tedavi Gecesine katilanlar ciktiklarinda hangi konu hakkinda bilgi ve

beceri sahibi olacaklardir?
SAYMAN

R 1. Familyal amiloid néropati ve tedavisi hakkinda bilgi sahibi olabilecektir.

UYELER 2. Huntington hastaliginda rol oynayan etyopatogenez ve gen tedavisinin klinik

Prof. Dr. Rana Karabudak uygulamalari hakkinda bilgi sahibi olabilecektir
Prof. Dr. Babiir Dora 3.

Norogenetigin kapsama alanini anlayarak bu alana olan ilgileri artacaktir.
Prof. Dr. Mehmet Ali Akalin

TURK NOROLOJi DERNEGI

Kizirmak Mah. 1442 Sok. No: 4/7 4- Bu Tedavi Gecesinde katihmcilardan beklentileriniz nelerdir? (Birden
(Alternatif Plaza) Cukurambar / ANKARA cok segilebilir)

Tel :+90(312) 43559 92

Faks  :+90(312) 4316090 . .
E-Mail :info@noroloji.org.tr Dinleyici

Web. s www.noroloji.org.tr Kendi deneyimlerini paylasmasini

ORGANIZASYON SEKRETERYASI
flap 2 tour I:l Yapilacak uygulamalara katilmasini
A";S?J

Cumhuriyet Cad. Ergenekon Mah. :

No: 157 D: 7 Seyran Apt 34365 Tartismalara aktif katilimini
Harbiye - Sisli/ISTANBUL

Tel  :(+90212) 444 3527 5- Tedavi Gecesi Programi
Faks  :(+90212) 34353 80

T T L GBI E GRS  Kredili Oturumun Adr:

Web  :www.norokongre2012.0rg

Moderatér (Prof. Dr. Nazli Basak, Porf. Dr. Yesim Parman)

1- Huntington Hastaligi Genetigi ve Gen Tedavi Uygulamalar (Dr. Atil Bisgin,
Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik AD, Adana, Tirkiye ve
Linképing Universitesi, Tip ve Tibbi Bilimler Fakdiltesi, Linképing, Isvec)

2-Familyal Amiloid Noropati ve Tedavi Uygulamalarn (Prof. Dr. Yesim Parman,
ist Unv. Tip Fak. Néroloji AD-Tirkiye)



Norogenetik Calisma Grubu Web Sayfasi Haritasi

Norogenetik Calisma Grubu

e Cahsma Grubu Hakkinda
e Calisma gruplari, organizatorler ve iletisim
e 2013-2014 Calisma Grubu Plani

Norogenetik Tanim

e Norogenetik Nedir?

e Temel Genetik Kavramlar

o lgili hastaliklar

e Noérolojik Hastaliklar ile ilgili Genler ve Markirlar
e Prenatal Tani

e Norogenetik Danismanlik

e Tibbi Genetik, Etik ve Hukuk

Hastalar icin

e Hastaligimizi taniyalim
o Kas hastaliklan
o Kas-sinir kavsagi hastaliklari
o Periferik sinir hastaliklari
o Omurilik hastahklar
o Kaltsal hareket bozukluklari
e Klinik ve Genetik Danisma
o Kimler bagvurmali
o Kalitim modelleri
= 4 alt sayfa (Hastalik 6rnekleri icin)
o llgili Merkezler ve Uzmanlar
e Basinda gikan haberler
e Sik sorulan sorular
e Uzmanina Danig
Hasta kimlik bilgilerini girecegi bir sistem
Outlook tizerinden olmamal

O

o Soru girisinden dnce anket formu ile yonlendirilecek danismanin otomatik segimi
o Moderator tarafindan onaylanan soru ve cevaplar webde yayinlanmali

Hekim ve Saghk Calisanlari igin

e  Norogenetik danigsma

o igili Merkezler

e Son haberler

o lgili Yayinlar

e Seminerler, toplantilar, kongreler ve duyurular



Norogenetik

Toplumdaki hastaliklarin ¢ogu bir veya daha fazla gen ile ¢evresel faktorlerin etkilesimini
iceren karmagik nedenlere bagli olarak gelisir. Bu hastaliklarda bazen tek bir gen bozuklugu
hastalig1 olusturabilir, Farkli noérolojik bulgularin birarada oldugu 200’den fazla kalitsal
norolojik tek gen hastalig1 bilinmektedir. Bunlar icinde Huntington Hastalig1, kas distrofileri
sik karsilagilan ve iyi bilinen 6rneklerdir. Ancak ndrolojik hastaliklarin ¢ogu (yaklasik % 90°1)
cevresel nedenler genetik yatkinliga eklendigi zaman gelisir. Yani miltifaktoryel olarak
adlandirilan bu bozukluklar genetik ve gevresel etkilerin bilesimi sonucu olusur. Kanserler,
hipertansiyon gibi nérolojik hastaliklarin ¢ogunlugu (epilepsi hastaliklarinin gogunlugu,
migren, Parkinson ve Alzheimer Hastaliginin ailesel olmayan sekilleri) bu duruma 6rnek
olarak verilebilir.

Genetik bilimi, genlerin yapisi ve isleyis sekilleri, gorevlerini, ¢ocuklara kaliim 6zelliklerini
ve toplumdaki dagilimi ile ilgilenir. Bu kadar genis bir alani kapsayan genetik bilimi farkli
dallara ayrilir. Temel olarak klinik ve laboratuar disinda genetik danigsmanlik énemli bir yer
tutmaktadir.

Eski donemlerden beri canlilarin fiziksel 6zelliklerinin (fenotip) kalitilabildigi bilinmektedir.
Insanda 23 ¢ift kromozom bulunur. Kromozomlar DNA ad: verilen genetik bilgiyi nesilden
nesile tastyan kimyasal parcalari igerir. insanda 30 bin civarinda gen vardir. Cocuklar genin,
herbiri anne ve babadan kalitilan 2 kopyasini tasirlar.

Son 50 yilda gelisen bilim ve teknolojiye paralel olarak bilgi birikimi hizla artmigtir. Aile ici
ve toplumda hastaliklarin dagilimina, olusumuna, kontroliine neden olan genetik fatdrlerin
incelenmesi, hastaliklar ile genetik alt yap1 arasindaki iliskilerin belirlenmesi, gen — gevre
etkilesimi konular1 genetik epidemiyolojik ¢alismalar yapilmaktadir.

Bu tip hastaliklarda en 6nemli sinyaller ve uyarilar nelerdir?

Norogenetik hastaliklar sinir siteminin birgok farkli kismini etkileyebilir. Ornegin sadece
kaslar etkilediginde giicsiizliikk, yorgunluk, merdiven ¢ikamama, kaslarda erime goriilebilir.
Beyinin belli bolgeleri etkilendiginde unutkanlik giinler, yillar igerisinde artarak ilerleyebilir,
Parkinson hastaliginda oldugu gibi hareket sorunlar1 gortilebilir. Aslinda toplumda iyi bilinen
norolojik hastalik bulgulart goriiliir. Bu hastaliklar bazen ailede de goriilebilecegi veya
toplumda sik oldugu icin hasta ve yakinlari tarafindan kolay farkedilir. Ancak her hastanin
ailesinde hastaligin goriilmesi sart degildir veya ¢ok nadir goriilen taninmamis hastaliklar da
olabilir.

Bireylerin ve ailelerin nelere dikkat etmesi gerekir?

Normal yasantis1 disinda gelisen her bulgu devamlilik gosteriyorsa mutlaka doktora
bagvurulmalidir. Bazen bulgular sins ilerleyebilir veya dogumdan itibaren oldugu i¢in olagan
kabul edilebilir. Ancak akranlari gibi kosamadigi farkedildiginde ¢ocugun bir sorunu
olabilecegi akla getirilmelidir.



Genetik hastaliklar genlerle iligkili bir sorun oldugunu, ailesel hastalik ise o ailede birden
fazla bireyin etkilendigini belirtmektedir. Dolayisiyla ailede o hastaligin olmamasi hastaligin
genetik olmadigi anlamina gelmemektedir.

Bir diger onemli nokta akraba evliliginin, daha 6nce ailede olmasa da genetik hastaligin,
ortaya ¢ikmasini kolaylastiran en 6nemli durum oldugunun akilda tutulmasidir. Hatta aym
aileden olmasa dahi, hastaligin ve genlerinin sik gortildiigi bir bolgeden olan evlenmelerde
dahi risk artmaktadir.

Cevre faktorleri ile genlerin etkilesimini her zaman net olarak belirlemek zordur ama sigara
icenlerde kanser olasiliginin artmasi buna en iyi 6rnektir. Bu nedenle saglikli yasamak énem
tasir.

Ailede hastalik oldugu bilinmekteyse mutlaka o hastaligin genetik nedeninin teknik imkanlar
elverdigince anlasilmasi gerekir. Boylece evlenmeler, dogacak olan ¢ocuklarin durumu
hakkinda genetik danigsmanlik verilmesi daha kolay ve net olmaktadir. Genetik neden
anlagilamasa da klinik olarak bu riskler belirlenebilir ve ailelere bilgi verilebilir. Bu nedenle
hamileliklerin danigilarak planlanmasi 6nem tasir.

Bu tip hastaliklarda en son teshis ve tedavi yontemleri nelerdir? (Diinya’da ve
Tiirkiye'de)

Son yillarda genetik biliminde olan hizli gelismeler, insan genleri ve genetik hastaliklarla
ilgili bilgilerimizi arttirmistir. 1953’te DNA’nin ¢ift sarmal yapisinin gosterilmesi, 1985°te
polimeraz zincir reaksiyonunun kullanima girmesi ve 1990’larda insan genom projesi ile tim
alanlarda oldugu gibi noroloji genetigindeki gelismeler hiz kazanmistir. 1961°de fenilketoniiri
(FKU) yenidoganda ilk metabolik bozukluk, 1983’te Huntington ilk haritalanan genetik
hastalik ve distrofin geni ile Duchenne Miiskiiler Distrofisi (DMD) ilk molekiiler tani
uygulanan hastalik olmustur.

Rekombinant DNA teknolojisindeki gelismeler ile pozisyonel klonlama, polimeraz zincir
reaksiyonu (PZR) ile mutasyon taramasi ve baglanti analizi ¢alismalar1 daha kolay hale
gelmistir.

Sorumlu geni saptanmis olan genetik sendromlarin tanist molekiiler genetik testler
kullanilarak dogrulanabilmektedir. Bunlara 6rnek olarak spinal miiskiiler atrofi, miiskiiler
distrofiler wverilebilir. Sadece kromozom lokalizasyonu bilinen hastaliklarda ise baglanti
analizi gibi dolayli yontemler kullanilabilir.

Genetik tani testleri klinik uygulamada sliphelenilen bir hastaligin tanisin1 dogrulamak, ayirici
tanida yer alan hastaliklar1 dislamak, saglikli bir kiside hastaligin olusacagini 6ngdrmek
(prediktif tan1), tasiyicilart belirlemek, bir ¢iftin ¢ocuk kararina destek olmak (prenatal), igin
kullanilabilir. Prenatal tani, genetik hastaligi oldugu bilinen ailenin ¢gocuguna dogum 6ncesi
tan1 verilmesi amaciyla yapilir. Ancak SMA, DMD gibi hastaliklarda uygulanir. Ileri yasta
baglayan hastaliklar i¢in uygulanmaz.



Genetik temeli heniiz bilinmeyen klinik durumlarda aile ¢alismalar1 6nem tasimaktadir. Bu
durumlarda fenotipin tanimlanmasi, aile bireylerinin degerlendirilmesi, aile agaci ¢aligsmalari
ile kalittm modeli belirlenebilir. Kalitim paterninin anlagilmasi klinik acidan riskin
belirlenmesi ve segilecek genetik incelemeler agisindan 6nem tasir. Klinik olarak
degerlendirilen ailelerde uygun ¢alisma gruplarinin olusturulmasi, klinisyenler ve genetikgiler
arasinda igbirliginin saglanmasi en 6nemli asamadir. Ancak tiim bu inceleme ve arastirmalar
uzun, masrafli ve emek gerektirmektedir. Kan sekeri ol¢iimii gibi kolaylikla sonu¢ vermek ve
sonucu yorumlamak ¢ogunlukla kolay degildir.

Ailenin degerlendirilmesi ve genetik incelemelerin planlanmasi sirasinda etik kurallar
titizlikle uygulanmalidir. Her birey hastalik, yapilacak incelemeler, amag, olasi sonuglar
hakkinda ayrintili olarak bilgilendirilmelidir. Hasta ve ailesine arastirma kesinlikle amacindan
biiylik gosterilmemeli, umut verilmemeli, olabildigince agik davranilmalidir.

Genetik hastaliklarin tedavisi igin bugtin gelistirlmis 6zel bir yéntem yoktur. Mevcut tedavi
yontemleri uygulanir. Ancak gen terapisi, kok hiicre calismalari devam etmektedir.



TURK NOROLOJi DERNEGIi NOROGENETIK CALISMA GRUBU

BASIN BULTENI

Norogenetik Nedir?

21. yilizyilin tip bilimi olarak tanimlanan genetik, genlerin yapisi, isleyis bicimleri ve
hastaliklarla iliskisini arastirmaktadir. Insanda bugiin igin tanimlanmis yaklasik 21.000 gen
vardir. Her birey ailesinden gelen bu genetik yapiy1 tasir. Her genin iki kopyasi bulunmakta,
bunlardan birisi babadan digeri de anneden kalitilmaktadir. Giinimiizde bu genlerle
iliskilendirilmis genetik hastalik sayisinin 10.000’den fazla oldugu ve bu hastaliklarin biiyiik
cogunlugunu da noérolojik bulgularin oldugu hastaliklarin olusturuldugu diisiintildiigiinde
bunlar1 genetik bakis agisiyla degerlendiren nérogenetigin 6nemi ortaya ¢ikmaktadir.

Eriskin yasta ortaya ¢ikan bircok nérolojik hastalik multifaktoryal dedigimiz birden
cok etkenin bir arada olmasi sonucu olusur. Bu noérolojik hastaliklarin bir kismi1 Huntington
Hastalig1 gibi kalitsal olup tek gen hastaligi olarak bilinmekte, geri kalan hastaliklar da en sik
bilineniyle Alzheimer Hastalig1 gibi genetik olarak yatkin olan bireylerde ¢evresel faktdrlerin
etkisi ile olusmaktadir.

Kimler Norogenetik Hastaliklar A¢isindan Risk Altindadir?

Norolojik genetik hastaliklar sinir sistemi hastaliklarinda 6nemli bir grubu
olusturmaktadir. Hastalarin giindelik yasantilarin1  etkileyebildikleri gibi, gii¢siizliik,
yorgunluk, hafiza kaybi gibi bulgularla da ortaya c¢ikabilirler. Bu sebepler buna benzer
sikayeti olanlarin mutlaka uzman bir doktora bagvurmalar1 gerekir.

Kendisinde Ya da Soy Ge¢misinde Norogenetik Hastaligi Olanlarin Dikkat Etmesi
Gereken Hususlar?

Genetik bir norolojik hastaligi saptanan bireyler ve ailelerinin mutlaka nérogenetik
alaninda tecriibeli, uzman hekimlere basvurmalar1 gerekir. Bunun 6nemi bireye ve ailesine
yapilacak olan genetik danigmanliktan 6tiiriidiir. Bagvuru kisisel olarak veya aile hekimi gibi
baska bir hekimin yonlendirmesi seklinde de olabilir. Genetik danismanlikla, bireyde veya
ailesinde tanis1 konulan genetik hastalik hakkinda bilgilendirme veya klinik olarak siiphe
duyulan fakat heniiz kesin tanis1 konulmamis bir hastalik i¢in yapilabilecek genetik testlerin
yapilmasi ile gergeklesir. Bazen de akraba evliligi yapmay1 planlayan giftlere, ailede bulunan
norolojik hastaligin, ileride sahip olmay: planladiklari ¢ocuklar agisindan da risk olusturup
olusturmadigini anlamalar1 i¢in genetik danigmanlik verilmesi gerekebilir.

Genetik danismada genellikle su konularla ilgili bilgi verilir.



«Ileride sahip olmay1 planladiklar1 ya da mevcut ¢ocuklarim etkilenme riski
*Tan1 heniiz konulmamissa sorunun ne oldugu ve olasi sonuglari
*Yapilabilecek testler

*Testlerin sonuglarin yorumlanmasi ve kalitsal ndrolojik hastaliklar hakkinda bilgiler yine
genetik danigma sirasinda hastalara ya da ailelere aktarilir.

Norogenetik Hastaliklar icin Tan1 Nasil Konulur, Kimler Test Yaptirmalidir?

Soy ge¢misinde, aile Oykiisiinde ya da kendisinde kalitsal bir ndrolojik hastalik oldugu
bilinen ya da siiphesi olan herkes mutlaka ve mutlaka alaninda uzman hekim tarafindan
degerlendirilmeli ve gerekli goriiliirse de uygun testleri yaptirmalar1 gerekmektedir.

Hastalarda gerekli goriildiigiinde genetik tani testleri ile kromozom ya da DNA
incelemesi yapilabilmektedir. Bu tip testlerle hastalara sadece tant konulmakla
yetinilmemekte ayrica tedaviye de yon verilmektedir. Kalitsal ndrolojik hastaliklarda genetik
tani, ailelere verilen genetik danigmay1 yonlendirdigi ve gerekli durumlarda anne karnindaki
fetusun prenatal tanisina imkan sagladigi i¢in son derece 6nemlidir.

Insan genom projesi sonrasi hiz kazanan tibbi genetik alanindaki calismalarla artik her
bireyin genetik haritasin1 ¢ikarmaya yonelik testler de son birkac yilda giindeme gelmis, 6zel
hastalik gruplarinda rutin taninin bir parcasi olarak uygulamaya girmistir.

Norogenetik Hastaliklar icin Tedavi Yontemleri Nelerdir?

Norogenetik hastaliklarin su an i¢in kalict tedavisi miimkiin olmadig diisiiniilse de,
gen ve hiicre tedavileri konusunda yapilan klinik faz caligmalarinin yakin gelecekte rutin
kullanima girmesinin bir an meselesi oldugu diinya otoriteleri tarafindan kabul edilen bir
gercektir. Son 10 yilda, kas distrofisinden Parkinson hastaligina kadar bir¢ok norolojik
hastalikta oldugu kadar bir¢ok kanser tiiriinde, dogustan olan korliikte ve kan hastaliklar1 gibi
kalitsal gegis gosteren hastaliklarda da rutine girmeye baslamis gen ve hiicre tedavisi
yontemleri mevcuttur.

Ulkemizde Norogenetik Alanindaki Calismalar Ne Durumdadir?

Tiirk Noroloji Dernegi ¢atist altinda kurulmus olan Tiirk Norogenetik Calisma grubu
Tiirkiye’nin ¢esitli iiniversitede ve hastanelerinde calisan alaninda uzman noérolog ve
genetikgiler tarafindan olugmaktadir. Bu grubun ana amaci iilkemizde sik goriilen kalitsal
ndrolojik hastaliklar {izerine arastirmalarin, egitim programlarinin koordineli bir sekilde
yapilmasini saglayarak diinyada etkin bir yere gelmek, ve en son teknolojik gelismeleri igeren
tan1 ve tedavi yontemlerini tilkemizde sunmaktir.
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