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TURK EPIiLEPSIi iLE SAVAS DERNEGI DUYURUSU
‘Epilepside Genetik Etiyoloji ve Tan1 Farkindahi@ i¢in Ulusal Veri Toplama Calismasr’

Degerli Meslektaglarimiz,

Epilepsi etiyolojisinde genetik nedenler 6nemli bir yer tutmaktadir. Genetik nedenler kromozomal anomalilerden monogenik
hastaliklara ve gen—gen etkilesimlerine kadar genis bir yelpazede farklilik gosterebilmektedir. Bu nedenle tani siirecinde tibbi
genetik, molekiiler genetik ve/veya tibbi biyoloji ve genetik disiplinleri ile is birligi i¢inde calisilmasi; epilepsi ile ilgilenen
hekimler olarak genetik okuryazarligimizin gézden gegirilmesi ve artirilmasi biiyiik 6nem tagimaktadir.

Ulkemizde proje destekleri kapsaminda hastalarin genetik etiyolojik incelemeleri gergeklestirilmekte, ayrica sosyal giivenlik
sistemi kapsaminda bazi genetik testlere (kromozom analizi, aCGH — array karsilastirmali genomik hibridizasyon yontemi ile
kapsamli kromozom analizi, hastalik-gen panelleri ve klinik ekzom dizileme) erisim saglanabilmektedir. Bununla birlikte
arastirmaya uygun hasta se¢imi, hasta ve ailesine ait fenotipik 6zelliklerin dogru sekilde ortaya konulmasi, uygun test yonteminin
planlanmasi ve elde edilen sonuglarin yorumlanmasi gibi kritik siireclerin epilepsi ile ilgilenen hekimler tarafindan detayli sekilde
degerlendirilmesi gerekmektedir.

Ulkemizde epilepsi hastalarina iligskin vaka bildirileri ve vaka serileri ulusal ve uluslararasi bilimsel dergilerde yayimlanmakla
birlikte, farkindaligin artirilmasi ve daha fazla hastada etiyolojinin ortaya konulmasi ile hastalik iliskili genlerin belirlenmesi,
sosyal giivenlik sistemi kapsamindaki gen panellerine yon verilmesi ve heniiz tanimlanmamis olabilecek epilepsi iliskili genlerin
ortaya cikarilmasi amactyla ulusal diizeyde bir projenin ilk adim1 planlanmaktadir.

Bu amagla, Tiirk Epilepsi Dernegi koordinasyonunda, tilkemizde epilepsi poliklinigi hizmeti veren merkezlerde gen—epilepsi
iligkisi saptanan hastalarin iilke genelinde dokiimantasyonunun yapilmasi planlanmaktadir. Bu ¢aligma kapsaminda;

- Hastalarin fenotipik 6zellikleri,
- Ailesel kalitim modelleri,
- Genotipik 6zellikler ve kullanilan tan1 yontemleri

bagliklar1 altinda sistematik veri toplanmast hedeflenmektedir.

Calismaya katilim tamamen goniilliilik esasina dayanmaktadir. Katilim gosterecek merkezlerin, kendi hasta verilerini standart
bir form araciligiyla derleyerek dernegimizle paylagmalari yeterli olacaktir. Dernegimiz, verilerin gizliliginin korunmasi ve
bilimsel etik kurallar ¢er¢evesinde kullanilmasi konusunda gerekli tiim 6nlemleri alacaktir.

Bu proje ile hedefimiz:

- Ulkemizde genetik okuryazarligi ve tan1 farkindahgmi artirmak,

- Giinlimiize kadar yiiritiilen tanisal siireglerde tespit edilen epilepsi iligkili genetik etiyolojiler, iliskili genler,
kromozomal analizler ve tanisal testlere iliskin mevcut durumu ortaya koymak,

- Genetik iliskili epilepsilerde tanisal erisilebilirligi artirmaya yonelik saglik politikalarinda kullanilabilecek kanita
dayali veriler tiretmektir.

- Calismaya katilmak isteyen meslektaslarimizin ve merkezlerimizin, dernegimizin e-posta adresi iizerinden veya
asagida calisma moderatdrleri olarak belirtilen kisiler ile iletisime ge¢melerini rica ederiz.

(Sibel Ugur Iseri, Dilara Mermi Dibek, Nerses Bebek)

Katki ve destekleriniz i¢in simdiden tesekkiir eder, calismalarinizda basarilar dileriz.
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