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Steroide Direncgli Nefrotik Sendromun
Genetik Risklerinin Calisilmasi ve Klinik Kayit

Aileler igin Bilgilendirme

Sayin Anne/Baba,

Cocugunuzda steroide direncli nefrotik sendrom mevcuttur. Bildiginiz gibi, bdbregin bozulmus
suzme fonksiyonu idrar proteinlerinin yogun kaybiyla sonuglanir. Nefrotik sendrom dokuda su
birikimi (6dem) dahil kan yaglarinda ylkselme, enfeksiyonlara yatkinlik ve kanda pihtilasmaya
(tromboz) neden olur. Uzun vadede bébregdin tim fonksiyonlarinda ilerleyici bozulma gelisebilir.

Nefrotik sendrom, hastalarin gogunda bagisiklik sistemindeki bir bozukluktan kaynaklanir. Birgok
cocuk bagisiklik sistemini baskilayan kortikosteroid adi verilen ilaglara iyi yanit verir. Eger
kortikosteroidler ise yararsa bu hastalar tamamen iyilesir ve bébrek fonksiyonlari normal kalir.
Ancak nefrotik sendromlu her 8 cocuktan birisi kortikosteroid tedavisine yanit vermez; bunlar
steroide direnclidir. Bu vakalarda proteinuri (idrarla protein kaybi) bagislik sistemini baskilayan
daha guglu ilaglarla siklikla dizeltilebilir ya da en azinda azaltilabilir.

Birgcok hastada nefrotik sendromun altta yatan sebebi halen bilinmemektedir. Son zamanlarda
steroide direncli nefrotik sendroma neden olan genetik anormallikler bazi hasta ve ailelerinde
tanimlanmistir. Hastaligin genetik formlari genellikle bagisiklik sistemini baskilayan herhangi bir
ilaca yanit vermez. Bu vakalarda idrarla protein kaybini azaltmak ve bdbrek fonksiyonlarini
korumak igin baska ilaglar verilir.

Steroide direngli nefrotik sendrom nadir bir hastaliktir. Bu ylzden nedenler ve tibbi tedaviler
hakkindaki bilgilerimiz oldukg¢a sinirlidir. Avrupa’nin birgok gocuk boébrek merkezleriyle isbirligi ile
hastaligin nedenleri, gidisati ve sonuglari hakkinda bilgi toplamak igin bir kayit sistemi
gelistirece@iz. Bu ¢alismanin amaci ¢gocugunuzun ve steroide direngli nefrotik sendromlu diger
cocuklarin tibbi bakimlarini ve hayat kalitesini daha etkin tedavileri tanimlayarak iyilestirmek ve
gereksiz tedavilerden kaginmaktir.

Tam olarak ne arastirilacak?

PodoNet kayit sistemine katilim goéndllilik esasina baglidir. E§er cocugunuz PodoNet projesine
katilirsa g¢ocugunuzun tibbi éykisl merkezlerimizin birinde dizenli doktor kontrollerinde tam
olarak kaydedilecektir. Kaydedilecekler arasinda hastaliyin ortaya c¢ikisi ve gidisati, tedavi
protokolleri, verilen ilaglar ve ailede bobrek hastaligi hikayesi vardir. Bu klinik bilgi ve birgok
laboratuvar bulgu (6rnedin bdbrek fonksiyon testleri, kan protein dlzeyi, idrarla protein kaybi)
internet veritabanina (PodoNet kayit sistemi) kaydedilecektir.

Calismanin suresi 3 yil olarak hedeflenmistir. Yilda bir kez rutin kontrol kapsaminda ilave kan
(5ml) ve idrar 6rnegi (20ml) alacagiz. Bir kereye mahsus olmak Uzere 5-10 ml ilave kan
numunesinde genetik risk analizi yapilacaktir. Bu analiz steroide direngli nefrotik sendromla iligkili
olabilecek genlerde sik gorilen genetik degdisiklikleri saptayacaktir. Onayinizla ve eger daha énce
yapilmamissa, nadir genetik anormalliklerin (mutasyon) ¢cocugunuz ve ailenizle potansiyel ilintisini



arastiracagiz. Klinik 6nemi olan bir mutasyon buldugumuzda riza gosterirseniz ebeveyn olarak
sizin de kanlarinizi analiz etmek istiyoruz. Belki, gocugunuzda yeni bir mutasyon ile atalardan
gelen bir mutasyon arasinda ayirim yapabiliriz.

Kan ve idrar drnekleri sadece PodoNet projesinde kullanilacak ve merkezi olarak Heidelberg’'de
biriktirilecek ve analiz edilecektir.

Bilgilerin mahremiyeti nasil korunacak?

Calisma boyunca toplanacak tum bilgiler i¢in bir takma ad kullanilacaktir (isim
kaydedilmeyecektir, tim bilgiler kodlanacaktir). Bilgiler kaydedilecek ve glvenli bir internet
veritabaninda (PodoNet kayit sistemi) saklanacaktir. Boylece sadece gorevli merkezin ¢alismaya
katilan doktoru, hastanin bilgisiyle ilgili olacaktir. Kan, idrar ve DNA o6rnekleri sadece veritabani
tarafindan olusturulan hasta kodu ile etiketlenecek; bdylece higbir laboratuvar ¢gocugunuza ait
ornekleri izleyemeyecek.

Hasta/hekim mahremiyeti ile ilgili dizenlemeler ve ulusal verinin mahremiyetinin korunmasi ile
ilgili butdn kurallara uyulacaktir.

Herhangi bir zamanda c¢ocugunuzu ¢alismadan herhangi bir sebep gdstermeksizin
cikarabilirsiniz. Calismadan ayrilmasi durumunda gocugunuzun tibbi bakimiyla ilgili herhangi bir
olumsuz sonug olmayacaktir. isterseniz galisma igin toplanmig tim bilgi silinecek ve kanun ya da
stati ile bekletme mecburiyeti olmadik¢a tiim 6érnekler yok edilecektir.

Cocugunuzun bu ¢alismaya katilmasi konusunda hem fikir olmaniz bizi mutlu edecektir!
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PodoNet projesinde ben/cocugum yer alma konusunda
hem fikirim.

Amaglar, klinik kayitin icerigi ve steroide direngli nefrotik sendromun genetik risklerinin
arastirlmasi hakkinda bilgilendirildim. Bilgilendirme yazisi verildi, bunu dikkatlice okudum ve
Dr. ile tartismak ve sorularimi sormak igin firsatim oldu.

Benim /cocugumun herhangi bir zamanda herhangi bir sebep godstermeksizin ve
benim/gocugumun tibbi bakimini tehlikeye disirmeksizin galismadan ayrilabilecegini biliyorum.

Steroide direngli nefrotik sendroma neden olabilen ya da ilerleten nadir genetik bozukluklara
yonelik planlanan arastirmaya riza g0steriyorum. Genetik arastirmada anormal bulgunun
sonuglari ve hastalikla iligkisi hakkinda bilgi verildi.

PodoNet projesi kapsaminda toplanan kisisel bilgi, kan ve idrar &6rneklerinin takma isimle
saklanacagi hakkinda bilgilendirildim ve hem fikirim. Uglincli sahislarin orijinal bilgilere
erisemeyeceklerini anliyorum.

[] Eger ¢alismaya katilima rizami geri cekersem tim bilgilerin silinmesini istiyorum.

[] Eger ¢cocugumda steroide direngli nefrotik sendroma neden olan muhtemel bir genetik
mutasyon bulunursa, bu belge ile cocugumda bulunan 6zel genetik mutasyonun ayirimi
icin kanimin test edilmesine riza gésteriyorum.
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