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Oz
Tuberoskleroz Tansi ile izlenen Hastalarm Klinik Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi isimli calisma hakkindaki
diisiincelerim.
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Abstract
My thoughts on the study titled " Clinical Characteristics of Patients Followed Up with Tuberous Sclerosis
Diagnosis: A Single Center Experience".
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Saym Editor, yeniden siniflandirilma sonucunda {i¢ hastaya “olasi
Bu yazida, Cisil Cer¢i Kubur ve arkadaslarinin, TSC” tanisi konuldugu ifade edilmistir. Halbuki tiim
“Tuberoskleroz Tanisi ile izlenen Hastalarin Klinik hastalar, retrospektif olarak molekiiler genetik tanisi
Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi” baslikli almis olduklar1 igin, kilavuzlarin yonergeleri
makalesiyle ilgili goriislerimi sunmak istiyorum [1]. dogrultusunda, “kesin TSC” olarak
Yazarlar ¢alismalarinda, Uluslararasi Tiiberoskleroz siniflandirilmaliydilar.

Kompleks (TSC) Konsensus Grubu tarafindan 2012 Bu makaleyle ilgili dnemli oldugunu diisiindiigiim
yilinda yeniden belirlenen tani dlgiitleri kilavuzunu diger bir konuyla da ilgili baz1 goriislerimi
baz alarak, TSC tanist konulmus olan hastalarini paylasmak istiyorum. TSC’de genetik testler, sadece
tekrar siniflandirmay1 amaglamiglardir [2]. hastanin molekiiler tani almasini degil hastalik
Uluslararast TSC Mutabakat Grubu tarafindan, progresyonu ve klinik bulgularin 6ngoriilmesini de
2012'den sonra 2021°de “TSC'nin tanisi, gdzetimi ve mimkiin kilmaktadir. TSC; TSC1/TSC2
yonetimi i¢in glincel mutabakat ydnergeleri” genlerindeki mutasyonlar nedeniyle gozlense de,
bildirisinin giincellenmis versiyonu yayimlanmistir TSC2 patojenik varyantlari, TSC1 patojenik
[3]. Her iki kilavuzda da, TSCl1 veya TSC2 varyantlarindan daha siddetli bir fenotip ile
patojenik mutasyonunun tanimlanmasinin bagimsiz iliskilidir. TSC2 patojenik varyantina sahip
bir tan1 kriteri oldugu ve TSC kesin tanisin1 koymak bireylerin; renal angiomyolipoma, renal malignite,
icin yeterli oldugu bildirilmistir [2,3]. ilk iki yasa kadar onemli gelisim geriligi, diistik 1Q,
Hastalarin tamaminda genetik mutasyon saptanmis otizm, infantil spazmlar, kardiyak rabdomiyomlar

oldugunun belirtildigi yazinin bulgular kisminda,
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ve yiizde anjiyofibromlar gibi durumlar i¢in daha
biiyiik risk altinda oldugu bildirilmistir [4].

TSC nedensel gen mutasyonun, gen dizisi lizerinde
gozlendigi  lokasyon da hastalik  siddetini
etkilemektedir. Ornegin, bazi TSC2
mutasyonlarinin ~ (p.Arg622Trp, p.Arg905Gin,
p.Ser1036Pro,  p.Argl200Trp, p.GIn1503Pro,
p.Gly1579Ser, p.Argl713His ve
c.4255 4256delCA) daha hafif hastalikla iliskili
oldugu raporlanmistir [4].

Ayrica, TSC nedensel gendeki mutasyon tipinin de
hastalik siddetini etkiledigi bildirilmistir. Son
yillarda yapilan bir arastirmada, TSC tanili hastalar,
sahip  olduklart  mutasyon tiplerine  gdre
gruplandirilip klinik bulgular yonliyle
karsilastirilmistir. Prematiir terminasyon kodonlari
(PTK'lar) iireten mutasyonlara sahip olanlar ve
anlamsiz mutasyonlara sahip olanlar
kiyaslandiginda, PTK's1 olanlarin potansiyel olarak
daha  sgiddetli  TSC  fenotipi  sergiledigi
gozlemlenmistir [5].

Sonu¢ olarak, TSC’nin tanisi, gbzetimi ve
yonetiminde son derece degerli olan genotipik
bulgular, yazi igerisinde bir tablo olarak veya ek
materyal seklinde okuyucuyla paylasilmayr hak
etmektedir. Genetik oldugu bilinen hastalikla ilgili
sunulan bu yazida, olgularin genetik analiz
sonuglarindan  hi¢bir  surette  bahsedilmemis
olmasinin, literatiire katki saglayacagi siiphesiz olan
“TSC genotip-fenotip iliskisine” dair kiymetli
bulgularin g6z ardi edilmesine neden oldugu
kanaatindeyim.
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