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Degerli Katilicimlar

9-12 Nisan 2015 tarihleri arasinda Antalya’da gerceklestirdigimiz 1. Klinik immiinoloji kongresinde sizlerle
birlikte olmaktan gurur ve mutluluk duymaktayiz.

Ulkemizde primer immiin yetmezlikler sik gériilen hastaliklar olmasina karsin énemli bir kismi adeta
buzdaginin suyun altinda kalan kismi gibi tani alamamakta, uzmanlasmis merkezlere ulasamamaktadir. Klinik
imminoloji Dernegi olarak ilk kongremizi bu hastalarin erken tani alip etkin tedaviye ulasmalari amaciyla
“erken tani ve etkin tedavi” sloganiyla dizenledik.

Kongre bilimsel programini giincel gelismeleri 6n plana ¢ikarmay! amaglayarak hazirlarken, hekimlerin bu
hastaliklara tani koymasini kolaylastirabilmek icin “immiinolojik testler ve tanida yeri” ve “genetik” olmak
Uzere 2 kurs dlizenleyerek bu alandaki eksikliklerimizi hep birlikte giderebilmeyi hedefledik. Bilimsel
programin 2. giinlinde en sik gorilen immiin yetmezlik grubunu olusturan antikor eksiklikleri bes oturumda
olgularla birlikte gézden gegcirilirken, uydu sempozyumlarla immunglobiilinlerin tedavide kullanimlarinin ele
alinmasi planlandi. Kongremizin 3. glinlinde alti oturumda Primer immin yetmezlikler alaninda giincel
gelismeler ve sik rastlanan sorunlara yaklasimi, diizenlenecek yuvarlak masa toplantisinda ise eriskinlerde
immin yetmezlikleri ve bu alandaki sorunlari glindeme getirmeyi hedefledik.

Klinik immiinoloji Dernegi yonetim kurulu adina tiim katimcilara, konusmaci ve oturum baskanlarina
gosterdikleri ilgi ve yogun emek , endustri temsilcilerine ise kongremizin gerceklesmesi icin verdikleri destek
nedeniyle tesekkir ediyor, glizel bir kongre gecirmenizi diliyoruz.

Klinik immiinoloji Dernegi Yonetim kurulu ve Kongre diizenleme kurulu adina

Prof. Dr. ilhan Tezcan




1 KLINE INMUROLOJ
s ONGRES

KURULLAR

Klinik immiinoloji Dernegi Yonetim Kurulu

Dr. F. ilhan Tezcan (Kongre Baskani)
Dr. Necil Katukculer
Dr. Aydan Ikinciogullari
Dr. Mustafa Yilmaz
Dr. ismail Reisli
Dr. Caner Aytekin
Dr. Figen Dogu

Diizenleme Kurulu (Organizasyon Komitesi)

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. Mutlu Yiiksek

Dr. Aydan Ikinciogullar Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Dr. Mustafa Yilmaz Dr. Caner Aytekin

Dr. ismail Reisli Biol. Dr. Cagman Tan
Dr. Necil Kutukculer Dr. M. Yavuz Koker

Dr. Zafer Caliskaner Dr. Figen Dogu

Kongre Sekreterleri

Prof.Dr. Figen Dogu Prof.Dr. Ismail Reisli
TIf : 0532 345 30 81 TIf : 0532 344 5511
E-mail : efdogu@yahoo.com E-mail : ireisli@hotmail.com
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1. KLINiK IMMUNOLOJI KONGRESI PROGRAMI
09 - 12 Nisan 2015 Concorde Hotel - Antalya / TURKIYE

KONGRE PROGRAMI
09 NiSAN 2015 PERSEMBE

08.30-10.00

13:30-15:15 | IMMUNOLOJIK TESTLER VE TANIDA YERi KURSU
Kurs Bagkani : Dr. Yildiz Camcioglu, Dr. Figen Dogu
13.30-13.55 | Hiicresel immiin Sistemin Degerlendirilmesi - Dr. Caner Aytekin
13.55-14.20 | Humoral immiin Sistemin Degerlendirilmesi - Dr. Yildiz Camcioglu
14.20-14.45 | Fagositer Sistemin Degerlendirilmesi - Dr. Yavuz Kdker
14.45-15.10 | Kompleman Sistemi ve Etkene Spesifik immiin Testlerin Yorumlanmasi - Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
15.15-15.45 | Kahve molasi
15.45-17.45 | GENETiIK KURSU
Kurs Baskani : Dr. ismail Reisli, Dr. Lale Satiroglu Tufan
15.45-16.15 [ Temel Genetige Giris (Mutasyon kavrami, gen ve DNA yapisi, mutasyon
tipleri ve ekspresyon lizerine etkileri) - Dr. Lale Satiroglu Tufan
16.15-16.45 | immiinolojide Sitogenetik ve FISH kullanimi - Dr. Selman Yildirim
16.45-17.15 | immiinolojide kullanilan Molekiiler Genetik Yontemler (Next generation, Sanger,
WES, Homozigotluk Haritalamasi, Hedeflenmis gen analizi) - Dr. Kéksal Ozgiir
17.15-17.45 | Prenatal Tani ve Preimplantasyon Genetigi - Dr. Atil Biskin
17.45-18.00 | Tarisma
18.00 ACILIS / Dr. ilhan Tezcan
18.20 Acilis Konferanslari
Oturum Baskanlari: Dr. Ozden Sanal, Dr. Aydan ikinciogullan
Konusmaci: Dr. Ozden Sanal "Tiirkiyede Primer immiin yetmezlikler"
Konusmaci: Dr. Kaan Boztug "Novel combined immunodeficiencies help elucidate essential
mechanisms of immune defense and tolerance"
19.45 Acilis Kokteyli

10 NiSAN 2015 CUMA

ANTIKOR EKSIKLIKLERI “Temel bilgiler ve yenilikler”
Oturum Bagkanlari: Dr. Necil Kitilikgiiler, Dr. Mutlu Yiiksek

08.30-09.00 | B lenfosit Biyolojisi ve Antikor Uretimi - Dr. ilhan Tezcan

09.00-09.20 | XLA - Dr. Ferah Genel

09.20-09.40 | OR Agamaglobulinemiler - Dr. Hasibe Artag

09.40-10.00 | HIGM Sendromlari - Dr. Glizide Aksu

10.00-10.30

Kahve Molasi

10.30-11.40

Cocukta ve Eriskinde Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID)
Oturum Baskanlari: Dr. ismail Reisli, Dr. Ugur Musabak

10.30-10.50 | Cocukta / Dr. ismail Reisli

10.50-11.10 | Erigskinde / Dr. Zafer Caliskaner

11.10-11.40 | immiin Yetmezlikler ve Akciger / Dr. Nural Kiper

11.40-12.30

Sik Goriilen Antikor Eksiklikleri
Oturum Baskanlari: Dr. Sebnem Kilig, Dr. Funda Cipe

11.40-12.00 | IgA Eksiklikleri / Dr. Ayse Metin

12.00-12.20 | Gegici Hipogamaglobulinemi / Dr. Alisan Yildiran

12.30-13.30

Ogle Yemegi
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13.30-14.30

Uydu Sempozyum - ECZACIBASI BAXTER - New era for Turkish PID patients -
Subcutaneous Immunoglobulin Therapy - Oturum Bagkani : Dr. ilhan Tezcan

13.30-14.00 | Dr.Anders Fasth

History of SC treatment in Europe

Current perspective of physicians and patients on SCIG

Is SCIG a real alternative to IVIG ? Clinical outcomes, efficacy and safety.
Who is the right candidate for SCIG ?

Home therapy ; benefits , considerations, experience in Scandinavia

14.00-14.15 | Kiovig SC/Subcuvia product data - Dr. Corinna Hermann

14.15-14.30 | Discussion

14.30- 16.30

Olgularla Antikor Eksiklikleri
Oturum Baskanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

Dr. Nesrin Gllez

Dr. Elif Karakog

Dr. Metin Aydogan

Dr. Aysenur Oztiirk Kura

Dr. Duygu Demirtas

Dr. Mustafa Gileg

Dr. Sule Haskologlu

Dr. Bahar Gokturk

Dr. Esra Hazar Sayar

16.30-16.45

Kahve molasi

16.45-17.30

Uydu sempozyum - PHARMADA - Oturum Baskani : Dr. ismail Reisli

Tum IVIG'ler ayni midir ? - Dr. ismail Reisli

Primer immiin Yetmezlikte Subkutan immiinglobulin Kullanimi - Dr.Elif Karakog

17.30-18.30

Antikor Eksikliklerinde immiinglobulin Tedavisi /
Oturum Baskanlar:: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Figen Dogu

17.30-17.45 | Temel Prensipler - Dr. Mutlu Yiiksek

17.45-18.00 | IVIG - Dr. Sukrii Glner

18.00-18.15 | SCIG - Dr. Omiir Ardeniz

18.15-18.30

Tartisma

18.30-19.00

Poster saati

19.30

08.00-08.40

Aksam Yemegi

11 NiSAN 2015 CUMARTESI

Sigilli Hastaya Yaklagim
Oturum Bagkanlari: Dr. Caner Aytekin, Dr. Ferhat Catal

08.00-08.20 | Dermatolog Goziiyle - Dr. Sibel Dogan

08.20-08.40 | immiinolog Goziiyle - Dr. Saliha Esenboga

08.45-09.45

Yeni Genetik Defektler
Oturum Baskanlan : Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. ismail Reisli

Dr. Mirjam Van den Burg “Clinical and immunological aspects of DNA repair defects”

09.45-10.00

Kahve molasi

10.00-10.50

Allerji mi , immiin Yetmezlik mi?
Oturum Bagkanlari: Dr. Mustafa Yilmaz, Dr. Alisan Yildiran

10.00-10.25 | IgE Yiiksekligi, Agir Atopi ve Hiper IgE Sendromu :

Nasil ayirt edelim? - Dr. Safa Baris

10.25-10.50 [ IPEX ve IPEX benzeri Sendromlar - Dr. Necil Kitlkguler
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10.50-12.20

Dogal immiinite Eksiklikleri
Oturum Bagkanlari: Dr. Yildiz Camcioglu, Dr. Zafer Caliskaner

11.15-11.40

Dogal immiinite Eksiklikleri : Piyojenik Bakteriyel Enfeksiyonlar, Herpes Simplex
Ensefaliti ve Digerleri - Dr. Neslihan Karaca

11.40-11.55

Kronik Mukokiitan6z Kandidiyaziste Yeni Bulgular - Dr. Sebnem Kilig

11.55-12.20

Herediter Anjio6dem - Dr. Mustafa Yilmaz

12.30-13.30

Ogle yemegi

13.30-14.30

Uydu sempozyum - DEM iLAGC - Oturum Baskani : Dr. ilhan Tezcan

IVIG Tedavisinin Diinii, Bugiinii, Yarini - Dr. Sebnem Kilig

Characteristics and properties of a new intravenous immunoglobulin
( IVIG ). Flebogamma DIF - Alberto Llopart

14.30-15.30

immiin Yetmezliklerde Tam iyilesme Miimkiin mii?
Oturum Baskanlari: Dr. Ozden Sanal, Dr. Ozden Anal

14.30-14.50

TREC ve KREC - Dr. Aydan ikinciogullari

14.50-15.10

Kok Hiicre Nakli - Dr. ilhan Tezcan

15.10-15.30

Turkiye’de Yenidogan Tarama Programlari -
Dr. Aslihan Kilekgi Ugur / T.H.S.K. Cocuk ve Ergen Sagligi Daire Baskanligi

15.30-15.45

Kahve arasi

15.45-16.45

Uydu Sempozyum - ERKiM ILAC - immiin Dengeyi Yeniden Kurmak
Oturum Baskani : Dr.Aydan ikinciogullari

15.45-15.55

Acilis Konusmasi - Dr. Aydan ikinciogullari

15.55-16.35

Primer immiin Yetmezlikler ve Liyofilize IVIG Deneyimleri
Dr.Ahmed Aziz Bousfiha

16.35-16.45

Tartisma

16.45-17.30

Eriskinde immiin Yetmezlikler - Yuvarlak masa
Oturum Baskanlan: Dr. Zafer Caliskaner, Dr. Omiir Ardeniz

Konugsmaci: Dr. Ugur Musabak

Tartisma: Dr. Omiir Ardeniz, Dr. Zafer Caliskaner, Dr. Ugur Musabak

17.30-18.00

Sik Hastalanan Cocuk
Oturum Baskani: Dr. Ayse Metin, Dr. Metin Aydogan

Konusmaci: Dr. Figen Dogu

18.00-19.00

Giiniin Degerlendirmesi / Dr. ilhan Tezcan, Dr. Necil Kiitiikgiiler, Dr. Aydan ikinciogullan

J Project Egitim toplantilari ve PiY Bildirgesi / Dr. ismail Reisli

20.45-24.00

08.30-10.00

Gala Yemegi

12 NiSAN 2015 PAZAR

Oturum Baskanlar:: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Necil Kiitiikgiiler,
Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Oner Ozdemir

08.30-09.00

Agir enfeksiyon hastaliklarindan yeni primer immiin
yetmezliklere - Dr. Serkan Belkaya

09.00-09.30

Allerji immiinoloji Yandalinda immiinoloji Egitimi
Nasil Olmali? - Dr. Mutlu Yiksek

09.30-10.00

Kayit Sistemi - Dr. Sebnem Kilig

10.00-10.15

Akilai ilag Kullanimi - Dr. ismail Reisli

10:15

KAPANIS
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KONU BASLIKLARINA GORE

POSTER BILDIRILERI

AbsRef Bildiri Baghgi Tercih Konu
Edilen Dil
94 Yaygin Degisken immun Yetmezlik ve Pulmoner Amiloidoz: Bir Olgu Sunumu POSTER Antikor eksiklikleri

Sevket Arslan, Ramazan Ucar, Dudu Mehmet Yavsan, Hasan Esen, Emin Maden, Tiirkge
ismail Reisli, Ahmet Zafer Caliskaner

106 Bir Yaygin Dedisken immun Yetmezlik Olgusunun “Dogal” Seyri:Tekrarlayan POSTER Antikor eksiklikleri
Enfeksiyonlar, Yaygin Lenfadenopati, Gereksiz Tetkik ve Cerrahi Girisimler Tiirkge
Ramazan Ugar, Sevket Arslan, Mehmet Alagéz, Ahmet Zafer Caliskaner

113 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Tanili Hastalar ve Gelisen Komplikasyonlar POSTER Antikor eksiklikleri
Semiha Bahgeci, Nesrin Giilez, Ferah Genel, Sait Karaman, Tiirkge
Hikmet Tekin Nacaroglu, Canan Sule Karkiner, Demet Can

122 Amiloidoz ile Komplike Olan Bir YDIY Olgusu Saliha Esenboda, POSTER Antikor eksiklikleri
Deniz Cagdas Ayvaz, Arzu Saglam Ayhan, Gzden Sanal, ilhan Tezcan Tiirkge

125 Hemiparezi ile Basvuran Olguda Saptanan immiin Yetmezlik: Agamaglobulinemi | POSTER Antikor eksiklikleri
Aytac Meral, Saliha Esenboda, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan Tiirkge

130 Successful Therapy with intravenous gamma globulin in a child with POSTER Antikor eksiklikleri
bronchiolitis obliterans Sevgi Pekcan, Bahar Gokturk, Ismail Reisli ingilizce

134 Bilateral Vezikoiireteral Reflii ve Kronik Bébrek Yetmezlikli ICF Olgusu POSTER Antikor eksiklikleri
Seyhan Kutlug, Ayse Demir, Goniil Ogur, Giirkan Demir, Alisan Yildiran Tiirkge

140 Polisakkarit Asi Yanit1 Bozuk Olan Hastalarin Klinik Degerlendirmesi POSTER Antikor eksiklikleri
Baran Erman, Deniz Cagdas Ayvaz, Duygu Demirtas, Hacer Neslihan Bildik, Tiirkge
Ozden Sanal, ilhan Tezcan

141 Selektif IgA Eksikligi Olan Hastalarimizin Klinik ve Laboratuar Ozellikleri POSTER Antikor eksiklikleri

Funda Erol Cipe, Cigdem Aydogmus, Gzlem Basoglu Oner, Gonca Keskindemirci, Tiirkge
Mehmet Eltan, Rengin Siraneci

160 Selektif IgM eksikligi: ii¢ cocuk olgu Fazil Orhan, Zekiye ilke Kili¢ Topgu, POSTER Antikor eksiklikleri
Mehtap Haktanir Abul Tiirkce
168 Hiperimmiinglobiilin E Sendromlu Olguda Malign Alveolar Kist Hidatik POSTER Antikor eksiklikleri

Sule Haskologdlu, Figen Dogu, Giilnur Géllii Bahadir, Ergin Ciftci, Meltem Kologlu, Tiirkge
Sevgi Keles, Talal Chatila, Aydan ikinciogullari

184 iki Merkezde izlenen Ataksi Telenjiektazili Hastalarin Demografik ve Sistemik POSTER Antikor eksiklikleri
Tutulum Ozellikleri Ferhat Catal, Erdem Topal, Mehmet Halil Celiksoy, Tiirkge

Halime Ermistekin, Kazim Kutlutiirk, Nurdan Yildirim,
Muhammed Selcuk Sinanoglu, Esra Genc Tirman, Alisan Yildiran

185 Ataksi-Telenjiektazi: iki Kardes Olgusu Sunumu Ferhat Catal, Mahmut Aslan, POSTER Antikor eksiklikleri
Erdem Topal, Halime Ermistekin, Muhammed Selcuk Sinanodlu, Neslihan Aslan, Tiirkge
Nurdan Yildirhm

186 Primer immiin yetmezlik nedeniyle klinigimizde IVIG tedavisi verilen hastalarin POSTER Antikor eksiklikleri
iki yillik izlemi Erdem Topal, Ferhat Catal, Muhammed Selcuk Sinanoglu Tiirkge

187 Selektif immiinglobulin M eksikligi olan olgularimizin degerlendirilmesi POSTER Antikor eksiklikleri
Bahar Géktiirk, Ceyda Cilasun, Zehra Aydin Tiirkge

188 Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisinde NK Hiicrelerinin Rolii POSTER Antikor eksiklikleri
Ayca Ceylan, Hiilya Ozdemir, Hasibe Artag Tiirkge

189 Ozofagus atrezisi ve selektif IgA eksikligi: Bir olgu sunumu Hasibe Artag, POSTER Antikor eksiklikleri
Hiilya Ozdemir, Ay¢a Ceylan Tiirkge

85 Yaygin degisken immiin yetmezlikli cocuklarda CD4+CD25+FOXP3+ T regulatuvar POSTER Hiicresel immiin
hiicreler, Th1 (CCRS5, IL-2, IFN-y) VE Th2 (CCR4, IL-4, IL-13) tip kemokin reseptdérleri Tiirkce yetmezlikler
ve hiicre i¢i sitokinleri Necil Kiitiikgiiler, Elif Azarsiz, Giizide Aksu, Neslihan Karaca

88 Olgu Sunumu; Kronik Mukokutanéz Kandidiazis Dilara Fatma Kocacik Uygun, POSTER Hiicresel immiin
Ali islek, Demet Hafizoglu, Vedat Uygun Tiirkge yetmezlikler
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91 Azalmig Cd40 Ligand Ekspresyonu Ve Normal Cd40 Baglanma Kapasitesine POSTER Hiicresel immiin
Neden Olan Yeni Cd40 Ligand Mutasyonu Ezgi Ulusoy, Giilsah Kilbas, Tiirkge yetmezlikler
Nursen Cigerci Giinaydin, Janet Chou, Neslihan Edeer Karaca, Guzide Aksu,
Michel Massaad, Yesim Ertan, Raif Salim Geha, Necil Kiitiikgiiler

92 Kronik ishal ve CD4+ T Hiicre Lenfopeni ile Prezente Olan Yeni Bir IL21R Defekti POSTER Hiicresel immiin
Baran Erman, Ivan Bilic, Tatjana Hirschmugl, Elisabeth Salzer, Deniz Cagdas Ayvaz, Tiirkge yetmezlikler
Saliha Esenboda, Zuhal Ak¢éren, Ozden Sanal, ilhan Tezcan, Kaan Boztug

93 Cok Erken Yasta Gériilen Nadir Bir immiin Yetmezlik: Lokosit Adezyon Defekti POSTER Hiicresel immiin
Tip-1 Tiilin K6ksal, Pelin Teke Kisa, Alkim Gden Akman, Serife Mehtap Kanbur, Tiirkce yetmezlikler
Fatma Karaca Kara, Ayse Metin

98 Ragl Mutasyonu Saptanan Olgularda Klinik Heterojenite: POSTER Hiicresel immiin
21 Olgunun Degerlendirilmesi Ezgi Ulusoy, Neslihan Edeer Karaca, Tiirkce yetmezlikler
Hiiseyin Ozan Torun, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler

100 ADA Eksikligine Bagh Agir Kombine immiin Yetmezlik: Olgu Sunumu POSTER Hiicresel immiin
Esra Hazar Sayar, Esra Arag, Siikrii Nail Giiner, Michael Hershfield, ismail Reisli Tiirkce yetmezlikler

111 Otozomal dominat gegisin goriildiigii ailesel 22q11.2 delesyon sendromu POSTER Hiicresel immiin
Bahar Géktiirk, ismail Reisli, Mahmut Selman Yildirm Tiirkge yetmezlikler

121 Kiitanéz Graniilomlarin Eslik Ettigi Primer immiin Yetmezlik Olgu Ornekleri POSTER Hiicresel immiin
Saliha Esenboda, Deniz Cagdas Ayvaz, Baran Erman, Cagman Tan, Tiirkge yetmezlikler
Sibel Ersoy Evans, Alisan Yildiran, Gzden Sanal, ilhan Tezcan

124 DOCKS eksikligi ve Rhodococcus enfeksiyonu: Vaka sunumu Siikrii Nail Giiner, POSTER Hiicresel immiin
Metin Dogan, Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, Mine Kirag, Bahar Goktiirk, Tiirkge yetmezlikler
Hasibe Artag, ismail Reisli

133 Hiper IgE Sendromlu iki Olguda Anti IgE Uygulamasi Siikrii Nail Giiner, POSTER Hiicresel immiin
Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail Reisli Tiirkge yetmezlikler

136 Degisik Klinik Prezentasyonlarla Seyreden Artemis Gen Defektli Vakalarimiz POSTER Hiicresel immiin
Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Timo Volk, Sevgi Keles, Bodo Grimbacher, Tiirkce yetmezlikler
Ahmet Zafer Caliskaner, ismail Reisli

152 Hiper IgM sendromu gibi prezente olan bir ataksi telenjiektazi olgusu Duygu Demirtas Giiner, | POSTER Hiicresel immiin
Deniz Nazire Caddas Ayvaz, Hacer Neslihan Bildik, Saliha Esenboda, ilhan Tezcan Tiirkge yetmezlikler

157 Otoreaktif B lenfositler; primer immiin yetersizlikteki yaramaz cocuk Avea Kiykim, Ismail Ogiilii;, | POSTER Hiicresel immiin
Safa Bans, Elif Karakog Aydiner, Ahmet Ozen, Deniz Yiicelten, Kaan Boztud, Isil Barian Tiirkge yetmezlikler

161 Akrabasinda RAG 1 mutasyonu saptanmis agir kombine immiin yetmezlikli bir POSTER Hiicresel immiin
olgu Gzlem Keskin, Sevgi Bilgic Eltan, Ercan Kii¢ciikosmanoglu, Saliha Esenboda, Tiirkge yetmezlikler
Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan

163 RAG 1 mutasyonu diisiiniilen ve CMV Myokarditi nedeni ile kaybedilen Agir Kom- | POSTER Hiicresel immiin
bine immiin Yetmezlikli Bir Olgu Ozlem Keskin, Sevqi Bilgic Eltan, Tiirkge yetmezlikler
Ercan Kiigiikosmanoglu, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan

164 MHC CLASS Il eksikligi tanisi alan iki olgu Sevgi Bilgic Eltan, Gzlem Keskin, Ercan POSTER Hiicresel immiin
Kiigiikosmanoglu, Saliha Esenboda, Deniz Caddas Ayvaz, ilhan Tezcan Tiirkge yetmezlikler

167 Adir Kombine immiin Yetmezlikli bir olguda heterozigot STAT1 mutasyonu POSTER Hiicresel immiin
Safa Baris, Tatjana Hirschmugl, Ay¢a Kiykim, Ercan Nain, Elif Karakog¢ Aydiner, Tiirkge yetmezlikler
Deniz Cagdas Ayvaz, Ahmet Ozen, ilhan Tezcan, Kaan Boztug, Isil Barlan

170 ITK (IL-2 inducible T cell kinase) Gen Defekti: Olgu Sunusu Sule Haskologlu, POSTER Hiicresel immiin
Figen Dogu, Esra Pekpak, Helen Matthews, Handan Dingaslan, Nurdan Tagyildiz, Tiirkge yetmezlikler
Giilsan Yavuz, Michael Leonardo, Aydan ikinciogullar

183 Kombine immiin Yetmezlik Olgularinin Yillar icinde Sagkalim Oranlari POSTER Hiicresel immiin
Mine Kirac, Sevgi Keles, Bahar Géktiirk, Hasibe Artag, ismail Reisli Tiirkge yetmezlikler

110 Miyelokateksi ve persistan monositopeni ile prezente olan G6PC3 gen mutasyo- POSTER | Fagositer eksiklikler
nuna bagl agir konjenital nétropeni: Olgu sunumu ibrahim Cemal Maslak, Tiirkce
Tuba Turul Ozgiir, Banu Nur, Aysen Bingél

123 Degisik Klinik Semptomlarla Basvurarak Kronik Graniilomatéz Hastalik Tanisi Alan 3 Olgu POSTER | Fagositer eksiklikler
Saliha Esenboda, Baran Erman, Cihangiil Bayhan, Deniz Cagidas Ayvaz, ilhan Tezcan Tiirkge

131 Kronik Graniilomatéz Hastalikli Olgularimizin Degerlendirilmesi: POSTER | Fagositer eksiklikler
Konya Deneyimi Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Mine Kirag, Bahar Goktiirk, Tiirkge
Hasibe Artag, Melike Emiroglu, Berkay Saraymen, Mustafa Yavuz Kéker, ismail Reisli

135 Kronik Graniilomatéz Hastalik Olgusunda Mukormikoza Bagli Beyin ve Karaciger | POSTER | Fagositer eksiklikler
Absesi Siikrii Nail Giiner, Esra Hazar Sayar, Pinar Yazicioglu, Bahadir Feyzioglu, Tiirkge

Sevgi Keles, Mustafa Yavuz Koker, ismail Reisli
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156 Konjenital nétropenide yeni bir agilim: JAGN1 geninde mutasyon Safa Baris, POSTER | Fagositer eksiklikler
Elif Karakog Aydiner, Ahmet Ozen, Kenan Delil, Ayca Kiykim, ismail Ogiiliir, Tiirkge
ibrahim Baris, Siiheyla Bozkurt, Isil Barlan

177 Yenidogan déneminde hemofagositik lenfohistiyositoz gelisen Griscelli POSTER | Fagositer eksiklikler
Sendromu olgusu Siikrii Cekic, Basak Ceylan Demirbas, Hasan Tiirkmen, Tiirkge
Sara Sebnem Kilig Giiltekin

105 Tekrarlayan Karin Adrisi ve Pozitif Aile Oykiisii: FMF mi ? HAG mi? Sevket Arslan, | POSTER Kompleman eksik-
Ramazan Ugar, Ali Can Erdem, Ahmet Zafer Caliskaner Tiirkge likleri

84 CVID ve dogal immiinite: Nétrofil gogii ve fagoburst aktivitesi, adezyon molekiilleri POSTER Dogal immiinite
(CD11a, CD18), NK hiicre fonksiyonlari ve NKT hiicreler Necil Kiitiikgiiler, Elif Azarsiz, Tiirkge eksiklikleri
Neslihan Karaca, Ezgi Ulusoy, Giildane Koturoglu, Giizide Aksu

95 Fonksiyonel NK Hiicre Eksikligi: Olgu Sunumu Nesrin Reisli, Esra Hazar Sayar, POSTER Dogal Immiinite
Ismail Reisli Tiirkge eksiklikleri

108 IRAK-4 eksikligi olan iki kardes: Farkli klinik prezentasyonlarla yeni bir POSTER Dogal immiinite
homozigot mutasyon Bahar Géktiirk, Jean Laurent Casanova, Capucine Picard, Tiirkge eksiklikleri
Deniz Caddas Ayvaz, ilhan Tezcan, ismail Reisli

127 Aksiller Lenfadenit Tanisi ile Basvuran Bir Hastada IL12R81 Defekti POSTER Dogal immiinite
Hatice Bektas, Saliha Esenbodga, Nagehan Emiralioglu, Cagman Tan, Tiirkge eksiklikleri
Ebru Giines Yalgin, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan

132 Olgu Sunumu: IFNRA2 Mutasyonu Esra Hazar Sayar, Mine Kirag, POSTER Dogal immiinite
Siikrii Nail Giiner, Capucine Picard, Michael Ciancanelli, Sevgi Keles, Tiirkge eksiklikleri
Jean Laurent Casanova, ismail Reisli

138 Tekrarlayan candida albicans meningoensefalitli CARD9 eksikligi olgusu POSTER Dogal immiinite
Fatih Celmeli, Nefise Oztoprak Cuvalci, Doga Tiirkkahraman, Derya Seyman, Tiirkge eksiklikleri
Esvet Mutlu, Bodo Grimbacher, Sadi K6ksoy

143 Kronik mukokiitanéz kandidiyazisli bir hastada IL-17RA eksikligi Caner Aytekin, POSTER Dogal immiinite
Anne Puel, Figen Dogu, Stephanie Boisson Dupuis, Jean Laurent Casanova, Tiirkce eksiklikleri
Aydan ikinciogullar

144 IL-17RC eksikligine bagl kronik miikokiitanéz kandidiyazisli bir olgu POSTER Dogal immiinite
Caner Aytekin, Anne Puel, Figen Dogu, Jacinta Jacinta Bustamante, Tiirkge eksiklikleri
Jean Laurent Casanova, Aydan ikinciogullari

173 Molecular and Immunological Dissection of the Pathogenesis of Acute Viral POSTER Dogal immiinite
Myocarditis in Children Serkan Belkaya, Shen Ying Zhang, Damien Bonnet, ingilizce eksiklikleri
Bruce Gelb, Jean Laurent Casanova

179 Genetic Dissection of Pediatric Classic Kaposi Sarcoma in Four Turkish POSTER Dogal immiinite
Kindreds Serkan Belkaya, Carolyn Chang Jackson, Deniz Cagdas Ayvas, ingilizce eksiklikleri
llhan Tezcan, Ozden Sanal, Mustafa Teoman Erdem, Ali Varan, Goknur Kalkan,
Gurses Sahin, Jean Laurent Casanova

180 Genome-wide Dissection of Mendelian Predisposition to Fulminant Viral POSTER Dogal immiinite
Hepatitis Serkan Belkaya, Cigdem Arikan, Emmanuel Jacquemin, ingilizce eksiklikleri
Emmanuelle Jouanguy, Jean Laurent Casanova

86 Splenik Kist Hidatige Badli Rekiirren Anafilaksi Cem Onur Kirac, Ramazan Ugar, POSTER | immiindisregiilasyon
Sevket Arslan, Halil ibrahim Tas¢i, Ahmet Zafer Caliskaner Tiirkge bozukluklari

109 Manufacturing process of intravenous immunoglobulin (IVig) is an important POSTER | immiindisregiilasyon
factor in eliminating impurities that induce the occurrence of adverse events ingilizce bozukluklari
such as thrombosis: example of TEGELINE® (human normal immunoglobulin
50 mg / ml) Puget Sophie, Burlot Ludovic

114 Results of clinical trials on the efficacy and safety of Tegeline in Primary POSTER | immiindisregiilasyon
Immunodeficiencies (PID) Puget Sophie, Investigators Group ingilizce bozukluklari

129 Kutan6z Mastositozun Nadir Bir Tetikleyicisi: insiilin Pompas Ziilfikar Akelma, POSTER | immiindisregiilasyon
Ayse Derya Bulus, Mesut Kogak, Sacit Giinbey, Nesibe Andiran, Tiirkge bozukluklari
Giilgin Giiler Simsek

146 Primer immiin yetmezliklerde otoimmiinite gegsitliligi Hatice Ezgi Baris, POSTER | immiindisregiilasyon
Ayca Kiykim, Ercan Nain, Safa Baris, Elif Karakog Aydiner, Ahmet Oguzhan Ozen, Tiirkge bozukluklari
Isil Barlan

89 Olgu Sunumu; Agir Kombine immiin Yetmezlik Dilara Fatma Kocacik Uyqun, POSTER K6k Hiicre nakli
Demet Hafizoglu, Ali islek, Vedat Uygun, Hayriye Daloglu, Zeynep Dinger, Tiirkge

Akif Yesilipek
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137 Akan Hiicre Olger Ve CD34+ Kok Hiicre Sayimi Tudba Esra Pekcandanodlu, POSTER K6k Hiicre nakli
Selda Keyik, Seyma Celik Bilekgelik, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, ismail Reisli Tiirkge

150 DOCKS Eksiligi ve Molluskum Kontagiozum Lezyonlari Olan bir Hastada POSTER K6k Hiicre nakli
Post-Transplantasyon Gelisen Immiin Rekonstitusyon Sendromu Sule Unal, Tiirkge
Deniz Cagdas Ayvaz, Sibel Ersoy Evans, Meryem Seda Boyraz, Hacer Neslihan Bildik,
Safa Baris, Selin Aytac, ilhan Tezcan, Duygu Uckan Cetinkaya

171 Basarili Kemik iligi Nakli Yapilan LRBA Olgusu Sule Haskolodlu, Figen Dogu, POSTER Kok Hiicre nakli
Buket Dalgig, Zarife Kuloglu, Aydan Kansu, Aydan ikinciogullari Tiirkce

181 Adir Kombine immiin Yetmezlikte Hematopoietik K6k hiicre Nakli: Hacettepe POSTER K6k Hiicre nakli
Verileri Deniz Nazire Caddas Ayvaz, Tuba Turul Ozgiir, Giilten Tiirkkani Asal, Tiirkge
Cagman Tan, Ozden Sanal, ilhan Tezcan

190 Tiirkiye’de Agir Kombine immiin Yetmezlik Nedeniyle Hematopoetik K6k Hiicre POSTER Kok Hiicre nakli
Nakli Yapilan Hastalarin Klinik Ozellikleri ve Nakil Sonuglari Aydan ikinciogullari, Tiirkge
Deniz Cagdas Ayvaz, Figen Dogu, Tuba Tugrul, Giilsiin Karasu, Sule Haskologlu,
Serap Aksoylar, Vedat Uygun, Alphan Kiipesiz, Alisan Yildiran, Orhan Giirsel,
Can Ates, Atilla Elhan, Savas Kansoy, Akif Yesilipek, ilhan Tezcan

90 Uciincii Basamak Cocuk Hastanesine Basvuran Hastalardaki immiinglobiilin POSTER immiin yetmezlik
Diistikliigii Sikligi Ersoy Civelek, Murat Capanoglu, Can Naci Kocabas, Ayse Metin | Tiirkce taramasi

104 Primer immiin Yetmezlik Hastalarimiz; Erzurum Deneyimi POSTER immiin yetmezlik
Dilara Fatma Kocacik Uygun, Demet Hafizoglu Tiirkge taramasi

128 Primer immiin Yetmezlik Tamisinda 10 Uyarici isaretin Gnemi Ozge Dur, POSTER immiin yetmezlik
Gokalp Bolkent, Sule Haskologlu, Figen Dogu, Atilla Elhan, Aydan ikinciogullar: Tiirkge taramasi

151 ALPS Tanisi Alan ve Germline FAS Mutasyonu Bulunmayan Hastalarda ikincil POSTER immiin yetmezlik
Kriter Biyobelirteg Diizeyleri Cagman Tan, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan, Tiirkce taramasi
Ozden Sanal

175 Uzanus Bakteriyel Bronsit Tanisi Alan Hastalarda immunolojik Degerlendirme POSTER immiin yetmezlik
Yapiimali mi? Nagehan Emiralioglu, Nural Kiper, Ebru Yalgin, Deniz Dogru Erséz, Tiirkce taramasi
Ugur Ozgelik

182 Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Dermatolojik Bulgular Sibel Dodan, POSTER immiin yetmezlik
Hamidullah Khurami, Nilgiin Atakan, Aysen Karaduman, Gonca Elgin, Tiirkge taramasi
Sibel Ersoy Evans, ilhan Tezcan

99 Ataksi Telenjiektazi Zemininde Gelisen Papiller Tiroid Karsinomu Ezgi Ulusoy, POSTER | Sendromatik immiin
Neslihan Edeer Karaca, Burcu Giiven, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler Tiirkge yetmezlikler

107 Down Sendromlu olgularin immiinolojik degerlendirilmesi Nesrin Giilez, POSTER | Sendromatik immiin
Filiz Hazan, Ersin Durgun, Ferah Genel Tiirkge yetmezlikler

115 Trikohepatoenterik Sendrom: 2 Olgu sunumu Funda Erol Cipe, Cigdem Aydogmus, POSTER | Sendromatik immiin
Ozlem Basoglu Oner, Gonca Keskindemirci, Aysenur Akinel, Giinsel Kutluk Tiirkge yetmezlikler

117 immiin Sitopeni ile Prezente Olan Digeorge Sendromu Semiha Bahgeci, POSTER | Sendromatik immiin
Ferah Genel, Filiz Hazan, Gékcen Ozciftci, Sait Karaman, Nesrin Giilez, Esin Ozcan, Tiirkge yetmezlikler
Canan Vergin

118 Klinigimiz ataksi-telenjiektazi olgularinin degisken klinik 6zellikleri POSTER | Sendromatik immiin
Oner Ozdemir, Dilek Bingél Aydin, Bahri ElImas Tiirkge yetmezlikler

119 B ve T Lenfosit Eksikligi ile Giden Sekonder immiin Yetmezlikli bir Propiyonik POSTER | Sendromatik immiin
asidemi olgusu: Sevgi Pekcan, Mahmut U¢man, ismail Reisli Tiirkge yetmezlikler

139 ICF (immun yetmezlik, sentromerik instabilite, fasyal dismorfizm) Tip3 POSTER | Sendromatik immiin
Sendromlu iki Kardes Olgu Sunumu Esra Hazar Sayar, Esra Arac, Tiirkge yetmezlikler
Siikrii Nail Giiner, Corry Weemaes, Selman Yildirim, ismail Reisli

145 ICF sendromu: Alt1 olgunun klinik, laboratuvar ve prognoz ézellikleri POSTER | Sendromatik immiin
Caner Aytekin, Figen Dogu, Deniz Giiloglu, Jessica C De Greef, Maarten Jd Van Tol, Tiirkge yetmezlikler
Corry M Weemaes, Silvere M Van Der Maarel, Aydan ikinciogullari

148 Ataksi-telanjiektazi: 37 hastanin klinik, laboratuvar ve prognoz ézellikleri POSTER | Sendromatik immiin
Caner Aytekin, Deniz Deniz Giiloglu, Giilhan Atakul, Pinar Ozbudak, Tiirkge yetmezlikler
Betiil Tokg6z, Figen Dogu, Aydan ikinciogullar

149 22q11.2 delesyon sendromu (DiGeorge sendromu): 19 olgunun klinik, laboratuvar | POSTER | Sendromatik immiin
ve prognoz ézellikleri Caner Aytekin, Deniz Deniz Giiloglu, Giilhan Atakul, Tiirkge yetmezlikler
Pinar Ozbudak, Betiil Tokg6z, Selmin Karademir, Figen Dogu, Aydan ikinciogullar

154 Netherton Sendromu: IVIG Tedavisinin Ciltteki ihtiyozise Etkisi Zeynelabidin Oztiirk, POSTER | Sendromatik immiin
Deniz Cagdas Ayvaz, Kadri Safak Giicer, Zuhal Akgéren, Giilsev Kale, ilhan Tezcan Tiirkge yetmezlikler
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155 Wiskott Aldrich sendromu ve X’ e bagl gegisli trombositopeni tanilariyla izlenen POSTER | Sendromatik immiin
23 vakanin demografik 6zellikleri, klinik, laboratuvar bulgulari, klinik seyirleri Tiirkge yetmezlikler
Hacer Neslihan Bildik, Deniz Ayvaz, Aysenur Oztiirk, Gzden Sanal, ilhan Tezcan

159 Griscelli Sendromu tanisi alan, hizli progresyon gdsteren serebral atrofili bir olgu | POSTER | Sendromatik immiin
Coskun Ekemen, ibrahim Etem Piskin, Nazmiye Yiiksek, Mutlu Yiiksek Tiirkge yetmezlikler

166 Di George Sendromu: Tek Merkezden Takipli Hastalarin Ozellikleri Ayca Kiykim, POSTER | Sendromatik immiin
ismail Gdiiliir, Safa Baris, Elif Karakog Aydiner, Dilek Cigekkékii, Tiirkge yetmezlikler
Ahmet Oguzhan Ozen, Isil Berat Barlan

83 Kronik Granulomatoz Hastalikta X-linked tasiyicilardaki normal nétrofil oraninin | POSTER immiinogenetik
belirlenmesinde p22 phox / gp91 phox ekspresyonlarinin rolii Berkay Saraymen, Tiirkce
Hiiseyin Avcilar, Mustafa Yavuz Kéker

87 A window into the ANTI-IgE therapy: Novel mechanisms of Adipokine and POSTER immiinogenetik
Natural Killer system in Allergic Asthma Arzu Didem Yalcin, Gizem Esra Genc, ingilizce
Ayse Yesim Gocmen, Saadet Gumuslu

96 Muhtemel ALPS diistiniilen 25 Hastanin Bilinen Molekiiler Defektler Yoniinden Taranmasi POSTER immiinogenetik
Cadman Tan, Riza Koksal Ozgiil, Deniz Caddas Ayvaz, ilhan Tezcan, Ozden Sanal Tiirkce

101 WAS Hastalarinda Yeni Tanimlanmis WAS Gen Mutasyonlari Aysenur Oztiirk, POSTER immiinogenetik
Figen Dogu, Deniz Cagdas Ayvaz, Sule Haskologlu, Hacer Neslihan Bildik, Tiirkge
Lale Satiroglu Tufan, ilhan Tezcan, Aydan ikinciogullari

153 STK4 Eksikligi: HIES Fenotipi Gosteren iki Kardeste Yeni Bir Mutasyon POSTER immiinogenetik
Sevil Oskay Halacli, Deniz Cagdas Ayvaz, Cagman Tan, Elif Uz, ilhan Tezcan, Tiirkge
Nurten Akarsu, Ozden Sanal

158 Molecular Diagnostics of Primary Immunodeficiencies by next generation POSTER immiinogenetik
sequencing Yuk Yin Peter Ng, Sinem Sisko, Ozden Hatirnaz Ng, Isil Barlan, ingilizce
Safa Baris, Elif Karakog, Giinnur Deniz, Bekir Ergiiner, Wanling Yang,
Yu Lung Lau, Yildiz Camcioglu, Ugur Ozbek

169 Tiim Ekzom Dizi Analizi (WES) ile Tanimlanan TNFRSF6B Geni iliskili Yeni Bir POSTER immiinogenetik
Primer immiin Yetmezlik Atil Bisgin, Mustafa Yilmaz, Giilbin Bingél Karakog, Tiirkge
Derya Altintas, Aylin Kont Ozhan, Giilsah Aygin

174 Yeni bir mutasyon belirlenen Hiperimmiinglobulin -E sendromlu olgu Aylin Kont POSTER immiinogenetik
Ozhan, Mustafa Yilmaz, Atil Bisgin, Derya Ufuk Altintas, Giilbin Bingél Karakog, Tiirkge
Giilsah Aygin Duyuler

178 DOCK8 mutasyonu saptanan otozomal resesif Hiper-IgE sendromlu ii¢ olgu POSTER immiinogenetik
Aylin Kont 8zhan, Mustafa Yilmaz, Atil Bisgin, Derya Ufuk Altintas, Tiirkge
Giilbin Bingél Karakog, Giilsah Aygin Duyuler

97 Kronik Lenfositik L6semi Tanisini Maskeleyen Primer immiin Yetmezlik: POSTER Eriskinde immiin
Bir Selektif immiinglobulin A Eksikligi Olgusu Sevket Arslan, Ramazan Ugar, Tiirkge yetmezlikler
Ahmet Zafer Caliskaner

103 X-Linked Kronik Granulomatoz Hastalikta Hasta Spesifik iPS Kok Hiicre Elde POSTER Eriskinde immiin
Edilmesi Hiiseyin Avcilar, Koen Braat, Berkay Saraymen, Ayse Metin, Tiirkge yetmezlikler
Mustafa Yavuz Kéker

120 Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Parankimal Akciger Hastaliklari POSTER Eriskinde immiin
Bulgularinin Bilgisayarli Tomografi ve Manyetik Rezonans Gériintiileme ile Tiirkge yetmezlikler
Karsilastirlmasi Sevket Arslan, Necdet Poyraz, Ramazan Ugar, Mihrican Yesildag,
Ahmet Yesildag, Ahmet Zafer Caliskaner

126 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik ve Tekrarlayan Giardia Enfeksiyonu POSTER Eriskinde immiin
Ramazan Ugar, Sevket Arslan, Muaz Bayram, Ahmet Zafer Caliskaner Tiirkge yetmezlikler

142 Eriskin Primer immiin Yetmezlikli Hastalarimizin Klinik ve Radyolojik Ozellikleri POSTER Eriskinde immiin
Abdulsamet Sandal, Emine Yazici, Funda Aksu, Deniz Kéksal, Emin Maden, Tiirkge yetmezlikler
Salih Emri

162 Primer hipogamaglobulinemili eriskin bir hastada subkutan immiinglobulin POSTER Eriskinde immiin
uygulamasi Ugur Musabak, Ozgiir Kartal, Sait Yesillik, Mustafa Giileg, Tiirkge yetmezlikler
Fevzi Demirel, Ali Selguk, Abdullah Baysan, Osman Sener

172 Eriskin yas grubu yaygin degisken immiin yetmezlikte kilo azliginin klinik ve POSTER Eriskinde immiin
immiinolojik birliktelikleri Ujur Musabak, Mustafa Giile¢, Ozgiir Kartal, Tiirkge yetmezlikler

Abdullah Baysan, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ali Selcuk, Osman Sener
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[Abstract:0083]
Kronik Granulomatoz Hastalikta X-linked tasiyicilardaki normal
notrofil oraninin belirlenmesinde p22 phox / gp91 phox ekspresyonlarinin roli

Berkay Saraymen, Hiiseyin Avcilar, Mustafa Yavuz Kéker
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

GIRIS-AMAC

NADPH oksidaz enziminin membran komponentini olusturan p22phox ve gp91phox bilesenleri daima birlikte bulunmakta, birinin
eksikliginde NADPH oksidazin membran komponenti olusmamaktadir. Bu ¢alismanin amaci, Kronik Granulomatoz Hastalikta
(KGH) X-linked tasiyicilardaki normal notrofil oranini NADPH oksidaz enzim yapisini olusturan proteinlerin ekspresyon ylizdelerine
gore dlgcmektir.

YONTEM - GEREGLER

DHR 123 testi ile annelerdeki tasiyicilik profili nedeniyle X’e bagli KGH tanisi konulan hastalarin anne, kiz kardes veya anneanne-
lerinden alinan periferik kan 6rneklerinden I6kositler elde edildi ve p22phox/gp91phox monoklonal antikorlari kullanilarak akim
sitometri ile protein ekspresyonlari 6lguldi.

BULGULAR

Antikoagilan olarak EDTA'nin kullanildigi periferik kan érnekleri X-linked KGH tasiyiciligi yoniinden DHR 123 testi ile incelendi.

On Ug ailede, 13 erkek hastadan toplamda 13 anne, 3 kiz kardes ve 1 anneanneden nétrofillerin kapilanmasi ile elde edilen
histogramlarinda X-linked tasiyicilik ile uyumlu, hasta ve normal olmak lzere iki farkh notrofil grubu (bimodal histogram)
bulundu. DHR 123 testi ile teshis edilen X-linked KGH taslyicilarinda, p22phox/gp91phox monoklonal antikorlari kullanilarak akim
sitometrik boyama ile elde edilen nétrofillerin kapilanmasindan retilen histogramlarda da X-linked tasiyicilik ile uyumlu, hasta ve
normal olmak Uzere iki farkli nétrofil grubu (bimodal histogram) bulundu.

Her iki yontemle bulunan hasta ve normal nétrofil oranlari karsilastirildi. Elde edilen verilerin istatistiksel agidan birbiri ile
uyumluluk gosterdigi gorilda (Tablo 1, Resim 1).

SONUC
X-linked tasiyicilarda defektif ve normal nétrofil oranlarinin belirlenmesinde p22phox /gp91phox monoklonal antikorlari ile

yapilan akim sitometrik boyamanin DHR 123 testine destek olabilecek sonuglar verdigi goraldi.

Anahtar Kelimeler: DHR 123 testi, Kronik Granulomatoz Hastalik, p22 phox / gp91 phox, X-linked tasiyic

Tablo 1: X-linked tasiyicilarda DHR 123 testi ve p22phox/gp91phox monoklonal antikorlari ile akim sitometrik boyama sonucu
elde edilen defektif ve normal nétrofil oranlari

% X-Linked Tasiyici | % X-Linked Tagiyici | % Normal Nétrofil % Normal Nétrofil
Nétrofil Nétrofil

Aile No X-Linked Tagsiyici No | X-linked Tasiyici DHR 123 p22phox/ gp91phox | DHR 123 p22phox/ gp91phox
Al T1 Anne 71,20 70 28,80 30

A2 T2 Anne 72,90 71 27,10 29

A2 T3 Kiz kardes 45,50 41,80 54,50 58,20

A3 T4 Anne 37 35 63 65

A3 T5 Kiz kardes 61,80 58 38,20 42

A4 T6 Anne 75 74,10 25 25,90

A4 7 Kiz kardeg 31 30,80 69 69,20

A5 T8 Anne 84 85 16 15

A6 9 Anne 60 60 40 40

A7 T10 Anne 37,70 35 62,30 65

A8 T11 Anne 16,20 15 83,80 85

A9 Ti2 Anne 60 55 40 45

A9 T13 Anneanne 62 60 38 40

A10 T14 Anne 76 75 24 25

Al1 T15 Anne 40 40 60 60

A12 T16 Anne 55,20 53,70 44,80 46,30

Al3 T17 Anne 80 79 20 21
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[Abstract:0084]
CVID ve dogal immiinite: Notrofil gocii ve fagoburst aktivitesi, adezyon molekiilleri
(CD11a, CD18), NK hiicre fonksiyonlari ve NKT hiicreler

Necil Kiitiikgiiler', Elif Azarsiz®, Neslihan Karaca®, Ezgi Ulusoy?, Giildane Koturoglu?, Giizide Aksu*
1 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji BD, izmir
2 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Genel Pediatri BD, izmir

Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID) patogenezinde, T ve B hiicre matiirasyon ve aktivasyonunda yetersizlik gibi bozulmus
adaptif immiin yanitlarin iyi bilinmesine ragmen, son yillarda imminologlar, CVID’ da klinik ve laboratuvar heterojeniteye olasi
aciklamalar getirebilmek icin dogal immiin sistem bozukluklarina odaklanmistir.

Bu ¢alismada, dogal immiinite bozukluklarinin CVID fizyopatolojisi veya klinik heterojenitesine katkisini degerlendirmek tzere
20 CVID ve 26 saglkli kontrol olgusunda graniilositlerin kemotaktik fonksiyonlari, fagositik hiicrelerin oksidatif burst aktivitesi,
notrofil ve lenfositlerde yizey integrin ekspresyonlari, dogal 6ldurtci (NK) hiicre sayi ve sitotoksik aktiviteleri, NKT hiicreler,
CD8+CD28+ ve CD4+CTLA-4+ gibi lenfosit alt gruplari degerlendirilmis; laboratuvar bulgularinin lenfoma, granilom olusumu ve
otoimmunite gibi klinik bulgular ile iliskisi incelenmistir.

CVID olgularinda CD3+CD8+ T sitotoksik hiicre ekspresyonlari kontrol grubuna goére yiiksek bulunmustur, fakat CD3+CD8+CD28+
ya da CD3+CD8+CD28- hiicre ekspresyonlarinda belirgin bir fark izZlenmemistir. CD4+CTLA-4+ hiicre ekspresyonu, CVID olgularinda
kontrol grubuna gore belirgin distik bulunmustur. Otoimmin hastalik bulunan 5 olguda, CTLA-4 ekspresyonu diger CVID olgulari
ve saglikli kontrol grubundan anlamli fark géstermemistir. Siddetli hastalik grubunda NK hiicre yiizdesi daha distik ve NK hiicre
sitotoksisitesi daha yliksek bulunmustur. Hasta grubunda CD3-CD16+CD56+CD28+ hiicre ylizdesi artmis, CD28- NK hiicre yiizdesi
azalmistir. Ayrica, notrofil gocli ve fagoburst aktivitesi bozulmus ve CD11a ekspresyonu azalmistir.

Sonug olarak, izlenen bulgularin, CVID’ da multifaktériyel hastalik ve tekrarlayan enfeksiyon gelisiminde kompensatuar
mekanizmalarin sonucu oldugu distnilmektedir. Dogal immiunite bozukluklari, enfeksiyonlarin tekrarlayici 6zelligini ve siddetini

aciklamada yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: CVID, dogal immiinite

[Abstract:0085]

Yaygin degisken immiin yetmezlikli cocuklarda CD4+CD25+FOXP3+ T regulatuvar hiicreler,
Th1 (CCRS5, IL-2, IFN-y) VE Th2 (CCR4, IL-4, IL-13) tip kemokin reseptorleri ve hiicre igi
sitokinleri

Necil Kiitiikgiiler, Elif Azarsiz, Giizide Aksu, Neslihan Karaca
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Iimmiinoloji BD, izmir

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), azalmis serum IgG yanisira serum IgA ve/veya IgM konsantrasyonunda azalma, kusurlu
spesifik antikor Gretimi ve tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlar ile karakterize heterojen primer antikor yetmezlik grubudur.
Anormal lenfosit trafigi, kemokinlere seliiler yanitlarda bozulma ve kontrolsiiz T hiicre polarizasyonu patogenezden sorumlu
olabilir, klinik komplikasyonlarin anlasilmasinda yardimci olabilir. Otoimminitenin nedeni, toleransin bozulmasi ve immiin
diizensizliktir. Th1 ve Th2 hiicrelerce saglanan immin denge, otoimmin hastaliklardan korunmada kritik 5nem tasimaktadir.
Calismada, 20 CVID ve 26 saglikh kontrol olgusunda T yardimci hiicre altgruplari (T lenfositlerde CCR4, CCR5, CCR7 kemokin
reseptorleri, CD4+ T hiicrelerde IL-2, IL-4, IL-13, IFN-y hiicre igi sitokinleri, CD4+CD25+Foxp3+ T hiicre) otoimmiin klinik bulgular
ve diger komplikasyonlar ile birlikte degerlendirilmistir.

CD4+CD25+Foxp3+ hiicre ekspresyonu, CVID ve saglikli kontrol ile ihmli ve ciddi hastalik gruplari arasinda anlaml fark goster-
memistir. Th1 ve Th2 hiicre ici sitokinleri ydoniinden tek anlamli fark, CVID’da CD3+CD4+IL4+ hiicre absoli sayisinin azalmasidir.
CD3+CD4+ hiicrelerde yiiksek IL-2 ve IFN-y ekspresyonu olanlarda hepatomegali varliginin graniilomlu hastalarda yliksek CCR5
ekspresyonu ile pozitif korelasyon géstermesi, CVID’da Th1 hiicre hakimiyetini géstermistir. Thl (CCR5) ve Th2 (CCR4) tip kemokin
reseptorleri herhangi bir Gstlinlik gostermemekle birlikte, ciddi hastalik grubunda CD3+, CD3+CD4+ ve CD3+CD8+ T hiicreler-
de CCR7 ekspresyonu belirgin disik bulunmustur. Otoimmiun klinik bulgularin varligi CD3+, CD4+ ve CD8+ T hiicrelerde CCR7
ekspresyonu ile negatif korelasyon gostermis, CCR7+ T hiicre diizeyleri azaldiginda otoimmdiin bulgular daha sik izlenmistir. CCR7,
immunite ve toleransin dengelenmesinde anahtar rol oynadigindan bu aracinin bozulmasi CVID’ da izlenen immin bozukluk ile

iliskilendirilebilir. Th1 hicreleri, CVID patogenezinde Th2 hiicrelerine gére daha dnemli rol oynamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Thl, Th2
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[Abstract:0086]
Splenik Kist Hidatige Bagh Rekiirren Anafilaksi

Cem Onur Kira¢’, Ramazan Ugar2, Sevket Arslan?, Halil ibrahim Tas¢i?, Ahmet Zafer Caliskaner?
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Immunoloji Ve Allerji Hastaliklari, Konya
3 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Genel Cerrahi Ana Bilim Dali, Konya

Giris: Anafilaksi, Ig E araciligi ile mast hiicre ve bazofillerden salgilanan inflamatuvar mediatorlerin sebep oldugu, akut baslangicli
sistemik hipersensitivite reaksiyonudur. Yas ve cevresel faktorlere bagl olarak degismekle birlikte, etiyolojide en sik suglanan ajan
ilaglardir. Sonrasinda sirasiyla hymenoptera venomlari, gidalar ve etiyolojisi tespit edilemeyen (idiyopatik) anafilaksiler
gelmektedir. Bu yazida tekrarlayan anafilaksi ve yiiksek Ig E degeri ile klinigimize basvuran bir hasta ve etiyolojik degerlendirme
sunulmaktadir.

Olgu: 28 yasinda erkek hasta, birincisi 5 yil dnce olmak (izere toplam 3 kez anafilaksi atagi 6ykisi ve yliksek Ig E diizeyi olmasi
nedeniyle etiyoloji arastiriimasi igin poliklinigimize yonlendirildi. Basvurdugu kliniklerde etiyolojiye yénelik bir sebep
bulunamamis. Hastanin ayrica 2 hafta 6nce bakilan Igk diizeyi 3000 IU/mL olarak saptanmis. Hastanin poliklinigimize basvuru
sirasinda fizik muayenesinde dalak kot altinda 5 cm palpable, traube kapaliydi. Bunun disinda baska patolojik bulgu saptanmadi.
Yuksek Ig E dlzeyi harig (20.700 1U/mL) anafilaksi etiyolojisine yonelik yapilan tiim laboratuvar tetkikleri normal sinirlardaydi.
Splenomegali agisindan yapilan batin USG’de dalak parankiminde yaklasik 7x8 cm ¢apinda kist hidatik ile uyumlu lezyon izlendi.
Kist hidatik IHA’s1 1/2560 6l¢lildi. Baska organ tutulumu agisindan istenen batin ve toraks BT’de dalak disinda tutulum
gorilmedi (Sekil-1). Hastaya genel cerrahi tarafindan splenektomi operasyonu yapildi. Cerrahi sonrasi albendazol tedavisi
baslandi ve adrenalin otoenjektérii ile taburcu edildi. Post-op 4. glinde bakilan IgE diizeyinin 11.000 IU/mL ‘e geriledigi goruldu.
Hasta halen poliklinigimizce takip edilmektedir ve heniiz anafilaksi gelismemistir.

Tartisma: Anafilaksi, hayati tehdit edici bir durum oldugundan etiyolojiyi arastirmak ve uygun tedaviyi planlamak son derece

dnemlidir. Ozellikle endemik bélgelerde anafilaksi etiyolojisinde kist hidatigin akilda tutulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Andfilaksi, Kist Hidatik, Hiper IgE

[Abstract:0087]
A window into the ANTI-IgE therapy: Novel mechanisms of Adipokine and Natural Killer
system in Allergic Asthma

Arzu Didem Yalcin?, Gizem Esra Genc?, Ayse Yesim Gocmen?, Saadet Gumuslu?

1 Internal Medicine, Allergy and Clinical Inmunology, Academia Sinica, Genomics Research Center, 11529, Taipei, Taiwan And
Antalya Education and Research Hospital, Turkey.

2 Department of Medical Biochemistry, Faculty of Medicine, Akdeniz University, Antalya, Turkey.

3 Department of MedicalBiochemistry, Faculty of Medicine, Bozok University, Yozgat, Turkey

Background: Irisin is a thermogenic protein that causes energy expenditure by converting white adipose tissue to brown

adipose tissue. Chemerin was originally identified as a chemoattractant protein primarily mediating the chemotaxis of
plasmacytoid dendritic cells (DCs,CD80,B7-1;BB1) and natural killer cells(NKC,CD16,CD56). The aim of this study was to assess
potential impact of immune modulation related biomolecules of chemerin and irisin concentrations together with cell surface
markers(CSM) in allergic asthmatic patients within the biological treatment of omalizumab(Anti-IgE).

Methods: Controls were age and sex matched patients (n=30,Group 1). Consecutive patients with severe persistent asthma
disease(n=29,Group ll). They all underwent omalizumab treatment for 12 months within the product label (Xolair) every 2 weeks.
Flow cytometry analysis was used to evaluate CSM, fasting triglycerides, fasting serum free fatty acids, ELISA for IL-1P expression
In addition, NK activity (NKA) and induced cytokine expression (by bioassay and ELISA, respectively) before and after omalizumab
therapy were evaluated.

Results: Circulating chemerin, irisin and IL-1p concentrations were significantly higher in severe persistent asthma patients
compared to healthy volunteers(p=0.011;p=0.033; p=0.008, respectively). The insignificant chemerin, irisin, CD80,CD56-16,
fasting triglycerides, fasting serum free fatty acids levels differences were observed between before-omalizumab and after-
omalizumab period(p>0.05).

Conclusions: Skeletal muscle dysfunction is an important complication of chronic obstructive pulmonary disease such as allergic
asthma. This is the first study to assess NKA, circulating irisin and chemerin in asthma patients and to evaluate the proteins’
relationship with CSM. We believe that these moleculs are increasing without any effect of IgE pathway because the levels are
not changing after Anti-IgE therapy.

Keywords: Omalizumab, chemerin, CD16-56, CD80, Natural Killer activity
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[Abstract:0088]
Olgu Sunumu; Kronik Mukokutanéz Kandidiazis

Dilara Fatma Kocacik Uygun?, Ali islek?, Demet Hafizoglu®, Vedat Uygun*
1Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji-Alerji Béliimii
2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Boliimii

3Erzurum Bélge Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk immiinoloji-Alerji Béliimii

4Medikal Park Antalya Cocuk Kemik iligi Nakil Unitesi

Kronik mukokutandz kandidiazis (KMK) deri, tirnak ve mukdz membranlarin Candida ile direngli ve tekrarlayan infeksiyonu ile
karakterize bir immin yetmezliktir. Candida antijenlerine karsi spesifik immiin yanitta hiicresel defekt bulunmaktadir. Bu sunuda
biz KMK tanisi alan bir olgumuzu sunmayi amagladik.

10 aylik erkek hasta, direncli agiz ici ve tirnak mantari sebebi ile sevk edildi. Muayenesinde siddetli oral moniliazis ve tirnak
mantari vardi. Anne babasi arasinda akrabalik olmayan olgu ailenin ilk bebegiydi. Kan tahlillerinde; Hb:11.7gr/dL, WBC:18600/
mm3, Plt:613000 /mm3; ANS: 7800/mm3, ALS: 8400/mm3, AES: 300/mm3, IgG: 1040 mg/dL, IgE: 8.94 kU/L, IgM: 110 mg/dL,
IgA: 71 mg/dL, Lenfosit paneli; CD3: % 63, CD4: % 29, CD8: % 32, CD19: % 31, CD20: % 32, CD16-56: % 4, TCRapB: % 58, TCRyS: %
4, CD11b: % 100-CD11c: % 83, anti-MPO: % 92, Oksidatif patlama: Normal, hiperlgE sendrom skoru: 18, tiroid-paratiroid
fonksyion testleri, oto antikorlar, biyokimyasal parametreleri normal sinirlarda saptandi. Tirnaktan alinan kiltirde Candida spp
Uredi. Olguya oral flukonazol 6mg/kg/glin ve topikal antifungal tedavi baslandi. Olgu kronik mukokutanéz kandidiazis olarak
izleme alindi. KMK deri ve mukéz membranlarda Candida tirlerinin neden oldugu, tedaviye direngli infeksiyonlarla karakterize,
nadir gorilen kronik bir bozukluktur. Siklikla hiicresel immiin sistem etkilenmekle birlikte fagositer sistem, dogal 6ldiiriici
hicresel aktivite ve B hiicre bozukluklari gibi diger immin sistem bozukluklari da tanimlanmistir. Bazi hasta gruplarinda
beraberinde otoimmiin endokrinopatiler de gelisebilmektedir. Bu hastalarin endokrin ve immiin fonksiyonlar agisindan diizenli

takibi 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, Kronik mukokutanéz kandidiazis

[Abstract:0089]
Olgu Sunumu; Agir Kombine immiin Yetmeazlik
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Akif Yesilipek4
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2 Erzurum Bélge Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk immiinoloji-Alerji B6liimii

3 Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Béliimii

4 Medikal Park Antalya Hastanesi Cocuk Kemik iliGi Nakil Unitesi

Komine immiin yetmezlikler immiin (KiY) sistemin gelisim ve fonksiyonlarinin etkilendigi bir hastalik grubudur.Hayatin ilk
aylarinda tedavi edilmeyen olgularda éliimciil sonuglara neden olmaktadirTek kiiratif tedavi kemik iligi nakli (KIT) dir.

Yiksek ates, 6kstrik, hiriltili solunum nedeni ile gocuk acile basvuran 5.5 aylik kiz hasta viral bronkopnémoni tanisi ile
yatirildi.Tahlillerinde lenfopenisi ve takibinde ndtropenisi de gelisen olgu, solunum sikintisinin artmasi sebebiyle pediatrik yogun
bakimda izleme alindi.N6tropeni etyoloji? sebebi ile tarafimiza danisilan olgunun; Hb:9.9 gr/dL, BK:3800/mm3, PIt:336000 /
mm3,ANS:500, ALS:100, AES:1300, CRP: 94 mg/L, 1gG:69mg/dL, IgE:1.02kU/L, IgM:15mg/dL,IgA:35mg/dL, Lenfosit Panel: CD3:
%23,CD4: %6,CD8: %20, CD19: %1,CD16-56: %8,HLA-DR+CD19+: %57 saptandi.Olgu kombine immin yetmezlik olarak
degerlendirildi.Acil IVIG replasmani, G-CSF, antibakteriyel, antifungal ve antiviral tedaviler 6nerildi, HLA doku gruplari istendi.
Aile ici uygun verici saptanamayan hasta icin MedicalPark Goztepe-Antalya hastaneleri pediatrik kemik iligi nakil tnitesi ile
gorisilerek akraba disi verici agisindan degerlendirildi.izlemde solunum bulgularinin gerilemesi iizerine antibiyotik tedavisi
kesildi.Profilaktik dozda flukonazol, asiklovir ve bactrim baslandi.BCG asisi nedeni ile izoniazid 10mg/kg/giin ve rifampisin 10mg/
kg/glin baslandi.Nakil yapilmak tizere Antalya Medical Park Pediatrik Nakil Unitesine sevk edildi. Akraba disi vericiden elde edilen
kordon kanindan (HLA Ag 5/6 uyumlu) nakil yapildi.Myeloablatif tedavide fludarabin (150mg/m2) ve busulfan (12,8 mg/kg)
kullanildi.Verilen hticre sayisi TNC:16X107/kg CD34:5X105/kg olarak saptandi.GVHD profilaksisi icin siklosporin ve
metilprednisolon (1 mg/kg/g) uygulandi. +13.glinde noétrofil ve trombosit engrafmani oldu.Nakil sonrasi 2. ayi biten hastanin son
kimerizmi %98 saptandi.

Erken tani, immiuinolojik ve klinik fenotip, nakil 6ncesi ve sonrasi destekleyici tedavi, donoriin erken temini ve hazirlayici rejim
surviyi etkileyen faktorler arasinda yer almaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin YetmezIik, Kemik iligi Nakli
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[Abstract:0090]

Ugiincii Basamak Cocuk Hastanesine Basvuran Hastalardaki immiinglobiilin DiisiiklGgii
Sikhgi

Ersoy Civelek, Murat Capanoglu, Can Naci Kocabas, Ayse Metin
Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Hematoloji Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi

GIRIS - Amag:

Primer immun yetmezlik hastaliklari infant ve cocukluk déneminde daha sik gériilmekle birlikte gelismis tlkelerde toplumda olasi
gorilme orani 1/10000-1/100000 arasinda degismektedir. Primer immuin yetmezlik tanisinda immunglobilin dusuklagu
onemlidir fakat immunglobiilin distkliginin toplumdaki ve hastalardaki sikligi bilinmemektedir. Bu ¢alismada herhangi bir
neden ile pediatri poliklinigine basvuran ve pediatri servislerinde yatarak tedavi alan, immiin yetmezlik siphesi ile imminglobdilin
taramasi yapilan hastalardaki immunglobulin diistklGgu sikhgini tespit etmeyi amagladik.

Yontem-Geregler:

Calismada Kasim 2008- Nisan 2013 tarihleri arasinda Ankara GCocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma
Hastanesi pediatri polikliniklerine basvuran ve servislerinde yatan, immin yetmezlik siphesi ile immunglobilin G, M, A
dlclimleri yapilan hastalar retrospektif olarak tarandi. Ug immiinglobiilin sinifindan herhangi birinde diisiiklik olmasi
imminglobilin distkligi olarak kabul edildi. Mikerrer basvurular elimine edilerek tek hasta olarak kabul edildi ve

bu hastalardaki immuglobilin diistklGginin sikligi belirlendi.

Bulgular:

Calisma siiresince 406.956 tekil hasta ayaktan veya yatarak tedavi edildi. Bu hastalarin 18.717 (%4.5)’sine immiin yetmezlik
suphesi ile imminglobilin G,M,A dizeylerinin 6lgildiigu belirlendi. Tim hastalarin %0.7 ‘inde (n=2.868), immin yetmezlik
siphesi olan hastalarin ise %15.3’inde Ig G,M,A degerlerinden en az birinde -2 SD’nun altinda diistklik tespit edildi.

Sonug:
Ugiincii basamak egitim ve arastirma hastanesinde degerlendirilen cocuk hastalarda saptanan bu sikliklar toplumumuzda primer

veya sekonder immiin yetmezlikler igin farkindalk diizeyinin artmasi gerektigini gstermektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik sikhgi, immiinoglobiilin diisiikliigii
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[Abstract:0091]
Azalmis Cd40 Ligand Ekspresyonu Ve Normal Cd40 Baglanma Kapasitesine Neden Olan
Yeni Cd40 Ligand Mutasyonu

Ezgi Ulusoy?, Giilsah Kilbas*, Nursen Cigerci Giinaydin*, Janet Chou? Neslihan Edeer Karaca*, Guzide Aksu’,

Michel Massaad?, Yesim Ertan?, Raif Salim Geha? Necil Kiitiikgiiler*

1 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir, Tiirkiye.

2 Division of Inmunology, Boston Children’s Hospital and Department of Pediatrics, Harvard Medical School, Boston, MA
02115, USA.

3 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji AD, izmir, Tiirkiye.

CD40 ligand (CD40L) defektleri CD40L in CD40 molekiliine baglanmasinda bozukluga neden olarak siklikla erken yaslarda
kombine immiin yetmezlik klinigi ile prezente olmaktadir. iki yasinda tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, diisiik 1gG ve IgA,
normal IgM ve saglikli kontrole gore %50 diisiik oranda eksprese olan CD40L diizeyi ile bagvuran erkek olgu dizenli IVIG
replasmani ve antimikrobiyal proflaksi ile izleme alinmistir. izleminde, yasla beraber otoimmiinite (kronik artrit, relapsing
polikondrit ve inflamatuar barsak hastaligi), firsat¢i enfeksiyonlar (EBV iliskili lenfoproliferasyon, CMV viremi, Aspergillus
fumigatus ve Candida pnémonisi), direncli Cryptosporidium parvum diyaresi, ve servikal vertebra yerlesimli nérojenik tumor
(schwannoma) gelismistir. Klink bulgular kronolojik olarak Tablo-1’ de goriilmektedir. Olguda 13 yasinda tiim ekzom sekans analizi
ile CD40L geninde 47. pozisyonda histidinin tirozine substutisyonuna neden olan yeni bir mutasyon (c. C139T) gosterilmistir.
Fonksiyonel ¢alismalar ile CD40L ekspresyonu azalmis (normalin %32’si) olarak saptanirken, solubl CD40 ve Ig baglanma
kapasitesinin yeterli oldugu gorilmustir. Bu olgu, CD40L eksikliginin klinik ve laboratuar olarak fenotipik degiskenliginin
vurgulanmasi ve literatlirde CD40L eksikligine eslik eden ilk nérojenik timor olgusu olmasi agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: cd40 ligand, mutasyon

Tablo 1: Kronolojik klinik bulgular

Yas (yil) Klinik bulgular

1,5 Tekrarlayan otitis media

3 Tekrarlayan (ist ve alt solunum yolu enfeksiyonlari

4 Artrit ve kulaklarda relapsing polikondrit

6 Pansiniizit

9 EBV-iliskili servikal lenfoproliferasyon

10 CMV enfeksiyonu, bronsektazi

11 Hepatosplenomegali, pansiniizit, karacigerde multipl nodiil formasyonu, kronik diyare
12 Fungal pnémoni, osteoporoz, Schwannoma

13 Direngli Cryptosporidium Parvum diyaresi, Aspergillus antijenemisi
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[Abstract:0092]
Kronik ishal ve CD4+ T Hiicre Lenfopeni ile Prezente Olan Yeni Bir IL21R Defekti
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Zuhal Ak¢éren?, Ozden Sanal’, ilhan Tezcan®, Kaan Boztug?

1 Hacettepe Universitesi, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali, Ankara
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3 CeMM, Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna

IL21 JAK-STAT sinyal yolagi tGzerinden T ve B lenfosit aktivasyonu ve proliferasyonunda diizenleyici rol oynayan bir sitokindir.
Bugtline kadar IL21 ve IL21R genlerinde tanimlanmis ve kombine immiin yetmezlige yol agan birkag farkli mutasyon gosterilmistir.
Bu calismada CD4+ lenfopenisi olan 7 yasinda erkek bir hastada IL21R geninde yeni bir homozigot mutasyon saptanmistir.

Birinci derece akraba anne, babadan olan hastanin 6 aylikken ishal sikayeti baslamis, endoskopi sonucu ¢olyak hastaligi ile uyumlu
bulunmustur. Klinigimize 4 yasindayken basvuran hastanin sik tekrarlayan otit, tinea corporis, dis apsesi, herpes enfeksiyonu ve 5
yasinda kaybedilmis bir kizkardes dykiisi mevcuttur. Bliyiime gelisme geriligi, bilateral kulak zarinda perforasyon ve
hepatosplenomegali olan hastanin immunolojik degerlendirmesi sonucunda CD4+ ve NK hiicre lenfopenisi saptanmistir. Karaciger
biyopsisi sklerozan kolanjit ile uyumlu olan hastanin gayta analizinde ve endoskopik biyopsi materyalinde Crptosporidium
enfeksiyonu gérilmustir.

Calismada tim ekzom dizileme temelli bir platform olan HaloPLex zenginlestirme kiti kullaniimistir. Toplam 365 gen hedeflenmis
ve dizileme yapilmistir. Elde edilen sonuglar analiz edildiginde IL21R geninde prematiire stop kodon olusumuna yol acan
(c.535delG) gergeve kaymasi mutasyonu tespit edilmis ve Sanger dizileme yontemiyle konfirme edilmistir.

Hastamizda daha 6nce tanimlanan vakalarda oldugu gibi cryptosporidium enfeksiyonuna bagli sklerozan kolanjit bulunmakta,
farkli olarak da belirgin CD4+ T lenfosit ve NK hiicre lenfopenisi bulunmaktadir. Bu sonuglar IL21 ve IL21R eksikliklerinde klinik ve
laboratuvar dzelliklerinin farkli sekillerde prezente olabilecegini gdstermektedir. Ozellikle bu hastalarin tedavisinde hematopoietik
kok hicre transplantasyonunun uygulanabilecegi distiniildiglinde, hastalikla ilgili yeni 6zelliklerin ortaya ¢ikarilmasi ve erken tani
hayati 6nem tasimaktadir.

Anabhtar Kelimeler: Interlékin 21 Reseptér, Kombine immiin Yetmezlik

[Abstract:0093]
Cok Erken Yasta Goriilen Nadir Bir immiin Yetmezlik: Lékosit Adezyon Defekti Tip-1

Tiilin Kéksal, Pelin Teke Kisa’, Alkim Gden Akman®, Serife Mehtap Kanbur®, Fatma Karaca Kara?, Ayse Metin?

1 Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji EAH, Ankara

2 Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hasta-
liklari Klinigi,Ankara

3 Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Biyokimya Unitesi, Ankara

Giris:

Enflamasyon alanina l6kositlerin toplanmasinda adezyon molekiillerinin gorevi blyiktir. Adezyon molekdlleri (selektin, integrin)
enflamasyonda |6kositler ile damar endotel hiicreleri arasindaki iliskiyi saglar. Bu molekiilerin eksiklikleri Lokosit Adezyon Defekti
(LAD) sendromlarini olusturur. LAD Tip-1 beta 2 integrin ailesinin blyik bir kismini olusturan CD18’in yoklugu veya bozuklugu ile
ortaya ¢ikan otozomal resesif bir hastaliktir. Klinik olarak LAD Tip-1 gébek kordonun ge¢ diismesi, omfalit, agir periodontit,
gingivit, l6kositoz (>15000/mm3), deride, solunum yollarinda, perirektal bolgede tekrarlayan, nekroz ve Ulserasyona egilimli
infeksiyonlarla seyreder.

Olgu: Klinigimize oksurik, ishal, kusma yakinmalari ile basvuran 45 glinlik erkek hasta gastroenterit ve bronsiolit tanilari ile
yatirildi, genel durumu kétiilesmesi (izerine yogun bakima yatirildi. Akraba evliligi 6ykisi, kardes 6limi, gobek kordonun geg
dismesi, l6kositoz (BK: 90.000/ mm3, ANS: 85 000/mm3) olmasi sebebiyle hastada LAD olabilecegi diisiintildi. Bu nedenle
hastaya yapilan flowsitometrik analizde lenfositlerin ylizeyinde CD18 gosteriminin % 0 tespit edilmesi ile LAD Tip-1 kesin tanisi
konuldu (Resim).

Tartisma: LAD Tip-1 10 milyon dogumda bir goriilen nadir bir hastaliktir. Hastalarda, ilk enfeksiyon bulgusu olarak gébek
diismesinde gecikme, l6kositoz, sistemik bakteriyel ve fungal enfeksiyonlar sik gorilir. Flowstometri’de CD 18 gdsteriminin %1’in
altinda olmasi siddetli LAD Tip-1 eksikliginin oldugunu dislindirir. Tedavide antibiyotik proflaksisi ve kesin ¢dziim olan kok hiicre
trasplantasyonu 6nerilmektedir. Literatiirde KHT yapilmadiginda LAD Tip-1 hastalarinin ortalama yasam omr 4 yas olarak
verilmistir. Bizim hastamizin yasi ¢ok kii¢lik oldugundan almis oldugu ilk enfeksiyon ¢ok siddetli seyretmis olup hasta
kaybedilmistir. Genelde I6kositozu olup sik tekrarlayan enfeksiyon gecirenlerde LAD diistiniliirken, cok kiiclik yaslarda ilk agir
enfeksiyonda notrofilik 16kositoz ve uyumlu 6ykiisi olanlarda LAD unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: I6kosit adezyon defekti, pediatri immunoloji
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[Abstract:0094]
Yaygin Degisken immun Yetmezlik ve Pulmoner Amiloidoz: Bir Olgu Sunumu

Sevket Arslan’, Ramazan Ugar, Dudu Mehmet Yavsan?, Hasan Esen’, Emin Maden?, ismail Reisli*,
Ahmet Zafer Caliskaner!

1 Necmettin Erbakan Universitesi, Eriskin immunoloji ve Allerji Hastaliklar Bilim Dali, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi, Gédiis Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

3 Necmettin Erbakan Universitesi, Patoloji Ana Bilim Dali, Konya

4 Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk immunoloji ve Allerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

Giris:

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID) hipogamaglobulinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar, artmis otoimmunite ve malignite riski
ile karakterizedir ve en sik gériilen semptomatik primer immun yetmezliktir. Sekonder amiloidoz, kronik inflamasyon sonucu
dokularda yapisi bozulmus proteinlerin birikmesi sonucu olusur. CVID ve sekonder amiloidoz birlikteligi oldukga nadir
bildirilmistir. Bu olguda, bir CVID hastasinda ilk kez tespit edilen pulmoner amiloidoz sunulmustur.

Olgu:

27 yasinda erkek hasta immunoloji kliniginde CVID tanisi ile 16 yasindan itibaren takip edilmekteydi. Hasta intravensz
immunoglobilin ve profilaktik antibiyotik tedavisi aliyordu. Ancak hasta ve ailesi hastaligi konusunda ilgili degildi ve tedavisini
aksatiyordu. Akciger tomografisinde bronsiektazi tespit edilmisti. 26 yasinda, takipsiz uzun bir araliktan sonra, batinda asit,
pre-tibial 6dem ve plevral eflizyon ile servise yatirildi. Laboratuarda; albumin 1.6 g/gL, 24 saatlik idrarda 11 g/gun protein(ri
saptandi. Masif proteiniri, bronsiektazi ve rekiirren enfeksiyonlar renal amiloidozu diisiiniirdi. Renal biyopside Kongo kirmizi
pozitif amiloid birikimi izlendi. Sekiz ay sonra dispne, ates (38.5°C) ve pulmoner infiltrasyon ile basvurdu. Anti-biyoterapi ile klinigi
diizelmeyen hastaya ekokardiografi yapildi. Ejeksiyon fraksiyonu normal (%60), pulmoner arter basinci yliksek bulundu (65 mm
Hg). Progresif dispne, pulmoner hipertansiyon ve hipoksi, akcigerde parankimal patoloji distindiird(i ve bronkoskopi yapildi,
biyopsi alindi. Patolojik incelemede amiloid birikimi izlendi (resim-1). Yogun bakim takibine ragmen hasta sepsis ve solunum
yetmezliginden kaybedildi.

Tartigma:

CVID hastalarinda sistemik amiloidoz sikligi bilinmemektedir, literatlirde birkag adet olgu sunumu vardir. Bildirilen vaka sayisi az
olsa da, CVID gibi kronik inflamasyona maruz kalan hastalarda bildirilenden daha sik olabilir. Sekonder amiloidoz mortal
seyredebilen bir komplikasyondur. CVID takip eden klinik immunologlar amiloidoz ihtimalini akla getirmelidir.

Anabhtar Kelimeler: Amiloidoz, Pulmoner Amiloidoz, Yaygin Degisken immun Yetmezlik

[Abstract:0095]
Fonksiyonel NK Hiicre Eksikligi: Olgu Sunumu

Nesrin Reisli, Esra Hazar Sayar, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve Immunoloji Bilim Dali, Konya

Fonksiyonel NK hiicre eksikligi cok nadir gorilen bir immiin yetmezlik hastaligidir. Akan hiicre 6lger ile NK hiicre ylzey
molekillerinden CD16 nin, B73.1 moAb ile boyanmamasi ve 3G8 moAb ile boyanmasi ile tanimlanabilir. Bu durum iki hastada
tanimlanan FCGR3A genindeki L66H mutasyonu ile gosterilmistir. Bu hastalarin viral enfeksiyonlara yatkin bireyler oldugu
bilinmektedir.

Olgu: Ug ayliktan beri 5-6 giin siiren tekrarlayan hirilti ve 6ksiiriik sikayetleri ile 3 kez hastaneye yatan 6 aylik erkek hastaya astim
tedavisi baslandigi 6grenildi. Anne ve babasi akraba olmayan hastanin muayenesi normaldi. Laboratuar testlerinde hemogram,
imminglobulin diizeyleri, aleriji testleri, 6zefagus mide duedonum grafisi, ekokardiyografisi, ter testi, tiberkiiloz taramasi ve
akciger tomografisi normaldi. Akan hiicre 6lcer ile hastanin CD56 tasiyan NK hiicrelerinin normal oran ve sayida oldugu, ancak
CD16 molekiliniin B73.1 moAb ile boyanmadigi saptandi. Hastanin NK hiicrelerinin ylzeyindeki CD16 molekilli, 3G8 moAb ile
boyanabiliyordu. Bu bulgularla fonksiyonel NK hiicre eksikligi tanisi konuldu. Hastamiz bir aydir izlenmekte olup, genetik analizi
planlanmaktadir.

Bu olgu, fonksiyonel NK hiicre eksikliginin cok nadir olmasi sebebi ile sunulmus olup, CD16 molekiliinin farkh klondan iki ayri
moAb kullanilarak boyanmasinin 6nemini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: immun Yetmezlik, NK Hiicre
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[Abstract:0096]
Muhtemel ALPS diisiiniilen 25 Hastanin Bilinen Molekiiler Defektler Yoniinden Taranmasi

Cagman Tan, Riza Kéksal Ozgiil?, Deniz Cagdas Ayvaz’, ilhan Tezcan®, Gzden Sanal*
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali Ankara
2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Metabolizma Bilim Dali Ankara

Apoptozisi diizenleyen genlerdeki defektler lenfosit homeostazisinin bozulmasina ve kronik lenfodenopati ve/veya splenomegali,
baslica otoimmdiin sitopeni olmak lizere otoimmiunite ve lenfoma gelismesine yatkinlikla ortaya ¢ikan otoimmun lenfoproliferatif
sendrom (ALPS) ve ALPS ile ilgili hastaliklara yol agmaktadir. ALPS vakalarinin ¢ogu FAS geninde heterozigot mutasyonlarla ortaya
cikarken. Somatik FAS mutasyonlari, FASL ve CASP10 defektleri. ALPS’den, CASP8, NRAS ve KRAS defektleri ALPS ile ilgili diger
hastaliklardan sorumlu genlerdir. ALPS tani kriterlerini tasiyan ancak mutasyon bulunamayan hastalar vakalarin yaklasik 1/3’Gnu
olusturmaktadir. ALPS’in klinik prezentasyonu FAS defektine ek olarak diger genlerdeki varyasyonlardan etkilenebilmektedir. FAS
genindeki nikleotid degisikliklerinin otoimmin hastaliklar ve kanser gelismesine hassasiyet ile iliskili oldugu gosterilmistir. Bu
calismada ALPS tani kriterleri ile olasi ALPS tanisi alan, akraba olmayan 25 hastada altta yatan molekiler defektleri saptamak
Uzere FAS, FASL ve CASP8 genlerinde dizi analizi ile mutasyon taramasi yapildi. Hastalarda FAS SNP rs2234978 ve CASP8
rs1045487 sikligi kontrollere gore yiksek bulundu (hastalar ve kontrollerde sirasi ile homozigot minor allel %88 vs %4 ve
heterozigot minor allel %20 vs %2). Sonuglarimiz CASP8 ve 6zellikle FAS genindeki polimorfizmin ALPS fenotipinin gelismesine
hassasiyete katkida bulunabilecegini disiindirmektedir. Bu polimorfizmlerin hastaliga yatkinliga yol agmasinda rol alabilecek
mekanizmalarin belirlenmesi igin gen ekspresyon ve fonksiyonel galismalarin yapilmasi, hastaliga yol agabilecek heniiz bilinmeyen
gen defektlerinin tim eksom veya tim genom analiz yontemleri ile arastiriimasi gerekmektedir ve bu konudaki ¢alismalarimiz

devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: ALPS, CASP8, FAS, FASL, SNP

[Abstract:0097]
Kronik Lenfositik Losemi Tanisini Maskeleyen Primer immiin Yetmezlik:
Bir Selektif immiinglobulin A Eksikligi Olgusu

Sevket Arslan, Ramazan Ugar, Ahmet Zafer Caliskaner
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi,Konya

Giris: Eriskinde Primer immiin yetmezlik (PiY) tanisini kesinlestirmeden &nce ayirici tanilarin dikkatlice yapiimasi gereklidir. Bu
bildiride tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve selektif immiinglobulin A (SlgA) eksikligi nedeniyle PIY &n tanisi almis, ancak son
tanisi kronik lenfositik [6semi (KLL) olarak belirlenen bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: 52 yasinda erkek hasta tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari ve serum immiinglobulin A (IgA) distkligl nedeniyle
PiY &n tanisi ile klinigimize yonlendirilmisti. Olgunun dzgecmis ve soygecmisinde &zellik yoktu. Vital bulgulari normaldi. Sol
servikal alanda 2x1 cm. yumusak kivamli, hareketli, agrisiz ve inguinal bélgede 1 cm’in altinda multiple lenfadenopati (LAP)'ler
palpe edildi.

Laboratuvar degerlendirmesinde; IgG 10.4 g/L (7.51-15.6 g/L), IgM 0.477 g/L (0.46-3.04 g/L), IgA 0.04 g/L (0.82-4.53 g/L), IgE
5.54 lU/mL (0-165 IU/mL) idi. I1gG alt gruplari; IgG1 3850 mg/L (3824-9286 mg/L), 1gG2 4400 mg/L (2418-7003 mg/L), IgG3 986
mg/L (218-1761 mg/L), IgG4 297 mg/L (39-864 mg/L) olup normaldi. Kompleman dtizeyleri ve nétrofil fonksiyonlari normal
sinirlarda tespit edildi. Biyokimya degerleri ve tam idrar tetkiki normaldi. Toraks tomografisinde mediastende en blyigu 2 cm.
olan multipl LAP’lar tespit edildi. Total beyaz kiire 28.500 /mm3 olup; lenfosit: %77.2, notrofil: %19.3, monosit: %0.4, eozinofil:
%1.2, bazofil: %1.8 idi. Periferik kan akan hiicre 6lcer degerlendirmesi olgun B hiicreli KLL ile uyumlu idi (CD19:%89, CD20:%46,
CD22:%85, CD45:%99, CD5:%7, CD23:%80).

Tartisma: Eriskinde PIY tanisini koymadan énce sekonder nedenler iyi incelenmelidir. SIgA eksikligi en sik rastlanan antikor
defektidir. immiin yetmezlik disiiniilen olgularda SIgA eksikligi tespit edildiginde tani calismalari o asamada kalmamali, diger
immin yetmezlikler ve sekonder nedenler dikkatle gézden gegirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, IgA eksikligi, hipogamaglobulinemi, kronik lenfositik I6semi
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[Abstract:0098]
Ragl Mutasyonu Saptanan Olgularda Klinik Heterojenite: 21 Olgunun Degerlendirilmesi

Ezgi Ulusoy, Neslihan Edeer Karaca, Hiiseyin Ozan Torun, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
IEge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir, Tiirkiye.

Agir kombine immiin yetmezlikler (AKIY) genotipik ve fenotipik olarak heterojen bir hastalik grubudur. Ulkemizde en sik T -B - NK
+ AKIY fenotipi gbzlenmektedir. Rekombinasyon aktivasyon genlerindeki (RAG 1 ve RAG 2) mutasyonlar farkli AKIY tiplerine yol
acmaktadir. Bunlar; T-B-NK+ AKIY, leaky AKIY ve omenn sendromu olarak siniflandirilabilir.

Klinigimizde kombine immiin yetmezlik nedeniyle takip edilen 44 hastanin 21’inde (%44) RAG1 mutasyonu saptanmistir. Bu
hastalarin 8’i T-B-NK + AKIY, 10’u leaky AKIY ( 2’si T+B-, 8’i T+B+), 3’ omenn sendromu olarak degerlendirilmistir. Bu hastalarda
ortalama semptom baslama yasi 4,4 ay, ortalama tani yasl 29 ay olarak tespit edilmistir. Akraba evliligi %52 oranindadir.
Hastalarin 7’sine notropeni, pansitopeni veya agir [6kostoz nedeniyle kemik iligi biyopsisi uygulanmis olup bunlarin 3’Gnde kemik
iligi fibrozisi saptanmistir. Olgularin 10’unda (%47 ) eozinofili dikkati cekmektedir. Bunlarin 3’4 omenn fenotipinde olup 5’i T-B-
NK+ AKIY, 2’si T+B+NK+ leaky AKIY fenotipindedir. Tablo 1 de olgularin 6nemli 6zellikleri gésterilmektedir. T+B-NK+ fenotipe

TCR- y6 hiicrelerde yiiksekligin eslik ettigi gorilmustir.

Agir kombine immin yetmezliklerin degisik formlarindaki siklik, genetik farklilik, akraba evliligi gibi faktorlere bagli olarak tGlkeden
Ulkeye degiskenlik gosterebilmektedir. Klinigimizde kombine immun yetmezlik nedeniyle takip edilen olgularin yaklasik yarisinda
RAG1 mutasyonu saptanmistir. izlemde direncli pansitopeni gelisen 7 hastanin 3’iinde kemik iligi fibrozisi saptanmis olmasi dikkat
cekicidir. Bu agidan ileri incelemeler yapilmasi gerekmektedir. Hastalarin %47’sinde eozinofili saptanmistir, eozinofiliyi agiklayacak
paraziter enfeksiyonlar gibi altta yatan baska bir patolojinin bulunamamis olmasi omenn fenotipi disindaki fenotiplerde de
eozinofili gbzlenebilecegini disiindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: eozinofili, fibrozis, mutasyon, rag

Tablo 1:RAG1 mutasyonu saptanan olgularin 6zellikleri

Semptom Akrabalik Otoimmii- CMV enf. EBV enf. BCG enf. Kemik iligi Eosinofili TCR-yé
yasi nite fibrozisi yiiksekligi
T+B-NK+ 4,5+/-3,5 0 1(%50) 2 (%100) 0 0 1(%50) 0 2 (%100)
(n=2)
T+B+NK+ 10+/-9,1 5 2 (%25) 4 (%50) 3(%37,5) 1(%12,5) 1(%12,5) 2 (%25) 2 (%25)
(n=8)
T-B-NK+ 1,3+/-0,5 6 (%75) 2 (%25) 3(%37,5) 1(%12,5) 2 (%25) 0 5(%62,5) 0
(n=8)
Omenn S 1,3+/-0,5 0 1(%33) 1(%33) 0 0 1(%33) 3(%100) 0
(n=3)
Toplam 4,4+/-8,2 11 (%52) 6 (%54) 10 (%47,6) 4(%19) 3(%27) 3(%14) 10 (%47) 4(%19)
(n=21)
[Abstract:0099]

Ataksi Telenjiektazi Zemininde Gelisen Papiller Tiroid Karsinomu

Ezgi Ulusoy, Neslihan Edeer Karaca, Burcu Giiven, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir, Tiirkiye

Ataksi telenjiektazi ATM gen mutasyonlari sonucu gelisen, okulokutanéz telenjiektazi, immun yetmezlik ve progresif norolojik
anormalliklerle karakterize multisistem nadir bir hastaliktir. ATM genindeki mutasyonlar ayrica kansere yatkinlk
yaratabilmektedir. Ataksi telenjiektazili hastalarda I6semi ve lenfomalarin sikligi artmis olmakla birlikte solid organ tiimoérleri de
gozlenebilmektedir.

Bes yildir ataksi telenjiektazi tanisiyla izlenen 13 yasindaki kiz olgunun rutin fizik incelemesinde saptanan tiroid nodiilleri igin
yapilan tiroid ultrasonografisinde en bliyigli 26x18 mm boyutunda, her iki lobda multipl solid nodiiller gézlenmistir. Tiroid
sintigrafisinde her iki lobda hipoaktif multinodiiler guatr gézlenmis olup tiroid fonksiyon testleri ve otoimmdiin belirtegleri normal
bulunmustur. Ailede tiroid hastalig veya tiroid kanseri 6ykiisi olmayan olguya total tiroidektomi uygulanmistir ve patoloji sonucu
damar invazyonu gostermeyen folikiler varyantli papiller tiroid karsinomu olarak saptanmistir. Metaztaz agisindan ¢ekilen toraks
ve abdomen MRG sonuglari normal olan olgunun tiroid Tc-99m perteknetat sintigrafisinde rezidiel tiroid dokusu gozlenen olguya
L-tiroksin tedavisine ek olarak postoperatif radyoaktif iyot tedavisi baslanmistir.

Bu olgu Tirk toplumunda ataksi telenjiektazi zemininde papiller tiroid karsinomu gelistiren ilk olgu olarak dikkati cekmektedir.
Ataksi telenjiektazili hastalarda tiroid karsinomlarina da yatkinlik olabilecegini géstermesi agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi, karsinom, telenjiektazi, tiroid
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[Abstract:0100]
ADA Eksikligine Bagh Agir Kombine immiin Yetmezlik: Olgu Sunumu

Esra Hazar Sayar, Esra Arag?, Siikrii Nail Giiner’, Michael Hershfield?, ismail Reisli
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Konya
2 Duke University Biochemisrty Department, Durham

Lenfosit farklilasmasi ve cogalmasi ile iliskili olan adenozin deaminaz (ADA)enzim eksikligi ve mutasyonlarina bagh degisimler,
siddetli T lenfosit islev bozuklugu ve agamaglobiilinemiyle karakterize agir kombine immin yetmezlikle sonuglanan, immin
sistem bozukluguna neden olur. Diaper dermatit ve gegmeyen 6ksirik sikayetiyle dis merkeze basvuran ve tam kan sayiminda
lenfopeni tespit edilmesi izerine tarafimiza gonderilen 3 aylik kiz hastanin tetkiklerinde IgM, IgA, ve IgG dizeyleri duslktd,
periferik kan lenfosit alt gruplari analizinde CD3,CD4,CD8, CD19 ve CD16/56 oranlari %0 tespit edilmesi tizerine hastada

T-,B-, NK- agir kombine immiin yetmezlik diisiintldii ve ADA diizeyi ¢alisildi. Enzim diizeyinin normalin altinda gelmesi ile ADA
eksikligi diistiniilen hastaya diizenli IVIG ve ADA tedavisi baslandi. Tedavi ile sikayetleri gerileyen hasta klinigimizce takibe alindi.
immiin yetmezlik tarama testleri arasinda en temel parametrenin lenfosit sayisi olduguna vurgu yapmak igin bu vakanin
sunumunu planladik.

Anahtar Kelimeler: ADA eksikligi, lenfopeni, immiin yetmezlik

[Abstract:0101]
WAS Hastalarinda Yeni Tanimlanmis WAS Gen Mutasyonlari

Aysenur Oztiirk?, Figen Dogu?, Deniz Cagdas Ayvaz®, Sule Haskologlu?, Hacer Neslihan Bildik?, Lale Satiroglu Tufan®,
fIhan Tezcan3, Aydan ikinciogullar?

1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

3 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

4 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Adli Tip Anabilim Dali, Ankara

Amag: Wiscottt-Aldrich sendromu trombositopeni, egzema, tekrarlayan bakteriyel ve viral enfeksiyonlar ve yiksek malignite riski
ile karakterize X'e bagli resesif kalitim gésteren nadir bir hastaliktir. WAS geni 12 ekzon igermekte olup, daha ¢ok hematopoietik
hicrelerde sentezlenen 502 a.a’lik WASP proteinini kodlamaktadir. Gen lzerinde hastalikla ilgili cok sayida mutasyon
tanimlanmistir. Klinik olarak WAS tanisi almis 15 hastada (2+2 akraba) WAS gen mutasyonlarinin taranmasi amaglanmistir.

Yontem-Geregler: DNA izolasyonunun ardindan, WAS geninin 12 ekzonu, uygun primerler kullanilarak PCR yontemi ile
cogaltildiktan sonra DNA dizi analizi ile sekanslari gergeklestirilmistir.

Bulgular: 15 hastanin 9’unda (2+2 akraba) tanimli WAS gen mutasyonlari saptanmistir (2. ekzonda p.T48l, p.R86C, p.R86H nokta
mutasyonlari, 10. ekzonda p.G432EfsX12 delesyonu, intron 8’de IVS8+1G>A ve intron 10’da IVS10+1G>A splicing mutasyonlari).
4 hastada ise daha once literatiirde tanimlanmamis, 1. ekzonda p.G40C, 2. ekzonda p.Q91H, 3. ekzonda p.F117S nokta
mutasyonlari ile intron 9’da IVS9+1G>C splicing mutasyonu saptanmistir. 2 hasta ise WAS gen mutasyonlari agisindan normal
bulunmustur.

Sonuglar: WAS klinik tanisiyla genetik incelemeleri yapilan 15 hastanin (2+2 akraba) 13’Ginde WAS gen mutasyonlari saptanmistir.
4 farkh gen degisimi ise ilk kez bu ¢alismada goésterilmistir. Bunlardan 3’ii ekzonda yer almakta olup amino asit degisikligine yol
acan yanlis anlamli mutasyonlardir. intron 9’da yer alan IVS9+1G>C gen degisiminin ise splicing mekanizmasini bozarak cDNA’yi

degistirdigi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: Wiscott-Aldrich sendromu, WAS geni, nokta mutasyonu, splicing mutasyonu
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[Abstract:0103]
X-Linked Kronik Granulomatoz Hastalikta Hasta Spesifik iPS Kok Hiicre Elde Edilmesi

Hiiseyin Avcilar®, Koen Braat?, Berkay Saraymen?®, Ayse Metin*, Mustafa Yavuz Kéker?

1 Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri; The Department of Cell Biology, Utrecht Medical
Centre, Utrecht University, Utrecht, Hollanda

2 The Department of Cell Biology, Utrecht Medical Centre, Utrecht University, Utrecht, Hollanda

3 Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

4 Ankara Cocuk Hastaliklari ve Hematoloji-Onkoloji Hastanesi, immiinoloji Béliimii, Ankara

GIRIS

Kronik granulomatoz hastalik (KGH) primer immiin yetmezlikler grubunda yer alan ve fagositik hiicrelerin bazi bakteri ve
mantarlari fagosite ettikten sonra 6ldiirememesi ile karakterize bir hastaliktir. KGH’da fagosit nikotinamid adenin dinikleotid
fosfat (NADPH) oksidaz enzim yapisini olusturan oksidaz proteinlerinden (gp91-phox, p22-phox, p47-phox, p67-phox) birinin
eksikligi nedeni ile oksijen radikallerinin 6nciisi olan siiperoksit retilemez. KGH’da etkilenen NADPH-oksidaz molekiliiniin tipine
bagh olarak X-linked veya otozomal resesif (AR) fenotip olusur.

indiiklenmis pluripotent kok (iPS) hiicre, viicut somatik hiicrelerinin bazi transkripsiyon faktér genleri ile yeniden programlanmasi
(re-programming) sonucu elde edilen hiicrelerdir. iPS hiicrelerin embriyonik kdk hiicre ile ayni islevlere sahip olmasi nedeniyle
kék hiicre arastirmalarinda yeni bir ufuk aciimistir. Ozellikle kisiye ve hastaliga ézel iPS hiicre elde edilebilmesi, hastaligin
patogenezinin arastirilmasinda ve ilag arastirmalari icin laboratuarda hastalik modellemesinin yapilabilmesini saglayarak hiicre
diizeyinde arastirmalar igin yeni bir alan agmistir.

Calismamizda X-bagh KGH hastasi iki erkek kardesten (gp91 defekti, p.[GIn246X]) alinan cilt biyopsi materyalinden iPS hiicreleri
elde etmeyi hedefledik. Hastalarin cilt biyopsi materyalinden dermal fibroblast hiicreleri elde edildi. Dermal fibroblast
hicrelerine c-MYC, OCT4, SOX2, and KLF4 transkripsiyon faktorleri Lentiviral gen aktarim metodu kullanilarak transdiksiyonla
aktarildi. inkiibasyon sonrasi kiltir plagindan iPS kolonileri elde edildi. Elde edilen hiicrelerin iPS hiicre oldugu akim sitometri ile
Alkalen fosfataz, SSEA-4, TRA1 ve Nanog gibi karekterizasyon testleri ile dogrulandi.

KGH hastalarindan elde edilen iPS kok hiicreler sonraki arastirmalarda kullaniimak Gizere cryo-prezervasyon yapilarak saklandi.

Anahtar Kelimeler: Kronik Granulomatoz Hastalik, iPS Kék Hiicre

[Abstract:0104]
Primer Iimmiin Yetmezlik Hastalarimiz; Erzurum Deneyimi

Dilara Fatma Kocacik Uygun?, Demet Hafizoglu?
1 Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji-Alerji B6liimii

2 Erzurum Bélge Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinoloji-Alerji Béliimii

Primer immiin yetmezlikler (PiY), immiin sistemin dogumsal eksiklikleri sonucu gelisen kronik ya da tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterize hastalik grubudur. Gelismis tilkelerde toplumda gorilme olasihig 1/10.000-1/100.000 arasinda degismektedir.
Ulkemizde sikligi tam bilinmemekte, akraba evliliginin yogunlugu nedeni ile otozomal resesif gegis gdsteren tiplere sik
rastlanmaktadir. Erken tani yasam kurtarici olup morbiditenin azaltilmasi, yasam kalitesinin arttirilmasi, genetik danisma ve
prenatal tanida 6nem tasir. Hastaliklarin ayirici tanisinda diisiintilmesi ve immiuinolojik degerlendirmenin yapilmasi, erken
donemde tani almasini saglamaktadir. Bu nedenle immunoloji ile ugrasan hekimlerin sayisinin artmasi ve ¢ocuk hastaliklarina
yonelik hizmet veren hekimlerin bilgilendirilmesi 6nem tasir. Bu sunuda biz Erzurum’da mevcut olan 2 imminoloji merkezi olarak
izlemdeki hastalarimizi sunmayi amacladik. Haziran 2013-Subat 2015 tarihleri arasinda takip edilen ve yeni tani alan PiY’li olgular
degerlendirildi. Toplam 97 hasta merkezimizde izlemdeydi. Hastalarin 4’i agir kombine immin yetmezlik, 78’i antikor eksikligi,
11'i fagositer sistem bozuklugu, 2’si ataxi teleanjiektazi, 1’i kronik mukokutanéz kandidiazis, 1’i IFN aks bozuklugu nedeni ile
takipteydi. Toplam 16 hastaya intraven6z immiinglobulin tedavisi baslanmis, 3 hastaya kemik iligi nakli yapilmis, izlemde 2 hasta
agir enfeksiyondan kaybedilmisti. Erken tani yasam kurtarici olup imminolojik degerlendirmenin yapilmasi, hastalarin erken
donemde tani almasina olanak saglamaktadir. Bu konuda hekim bilgilendirilmesi dnem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, intravenéz immunglobulin
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[Abstract:0105]
Tekrarlayan Karin Agrisi ve Pozitif Aile Oykiisii: FMF mi ? HAO mi?

Sevket Arslan?, Ramazan Ugar’, Ali Can Erdem?, Ahmet Zafer Caliskaner!

1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immunoloji ve Allerji Hastalklari Bilim
Dali, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Giris: Herediter anjiyoddem (HAQ), C1 inhibitdr enziminin eksikligi veya disfonksiyonu neticesinde cilt ve mukozalarda tekrarlayan
anjiyoodem ataklari ile klinik bulgu veren, otozomal dominant kaliimli bir kompleman sistemi hastaligidir. Hastaligin énemli bir
komponenti olan karin agrisi ataklari birgok hastalik ile karisabilmektedir.

Olgu: 24 yasinda kadin hasta; cocukluk ¢caginda baslamis olan eklem sislikleri ve tekrarlayan karin agrisi nedeniyle yaklasik 18
yildir Ailesel Akdeniz Atesi (FMF) tanisi ve kolsisin tedavisi ile takip edilmekteymis. Ancak kolsisin tedavisinden fayda gérmedigi ve
ataklarin siddeti artmaya basladigi icin tekrar degerlendirilmek lzere poliklinigimize yonlendirilmis. Temel yakinmasi

abdominal ataklar olan hastada ataksiz donemde yapilan ilk muayenesinde patolojik bulgu tespit edilmedi. Aile 6ykiisu pozitifti
(annede tekrarlayan karin agrilari FMF [?]). Tarama testi olarak istenen C4 diizeyi diisiik olarak tespit edildi (0,0179 mg/dL). HAQ
duslinllen hastadan C1 inhibitor dizey ve aktivite testleri istendi. Her ikisi de diistik olarak tespit edildi (C1 inh duzeyi <0,03 g/L,
C1 inh aktivitesi %17,0). HAO tanisi dogrulandiktan sonra C1 inhibitér replasman tedavisi baslandi ve hastanin semptomlari
kontrol altina alindi.

Tartisma: HAO bazen sadece karin agrisi ataklari ile seyredebilir. Bu tiir olgular genellikle degisik dntanilarla uzun
degerlendirmelere, gereksiz tedavilere ya da cerrahi girisimlere maruz kalabilir. FMF tanida en sik karistirilan hastaliklardan
birisidir. Abdominal ataklari olan bir hastanin, benzer sikayetler yéniinden aile 6ykisi pozitifligi de varsa, FMF tanisi nedense
daha &nce akla getirilmektedir. Bu tiir hastalarda, fatal seyirli olabilen HAQ hastaliginin ayirici tanisi yapilmadan FMF tanisi
konmamasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel Akdeniz Atesi, C1 inhibitér eksikligi, Herediter Anjiyo6dem, Karin agrisi

[Abstract:0106]
Bir Yaygin Degisken immun Yetmezlik Olgusunun “Dogal” Seyri:Tekrarlayan Enfeksiyonlar,
Yaygin Lenfadenopati, Gereksiz Tetkik ve Cerrahi Girisimler

Ramazan Ugar®, Sevket Arslan®, Mehmet Alag6z?, Ahmet Zafer Caliskaner!
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immunoloji ve Allerji Hastalklari Bilim
Dali, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi i¢c Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Giris: Yaygin degisken immun yetmezlik (YDIY) tekrarlayan enfeksiyonlar, enfeksiyon komplikasyonlari, lenfoproliferatif, otoimmiin
ve neoplastik komplikasyonlarla seyreder. Bu bildiride sik solunum yolu enfeksiyonlari ve yaygin lenfadenopati bulgularindan yola
cikilarak YDIY tanisi konmus olan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: 31 yasinda erkek hasta oksiiriik, ates ve nefes darligi ile acile servise basvurdu ve lober pnémoni tanisi ile yatirildi (Ates
39°C, sag akciger orta ve Ust bolgelerde kaba raller, BK 5000/mm3,N6trofil 2100/mm3, CRP 264 mg/dL, sedimentasyon

59 ml/saat). Oykiide, 2009 yilinda pndmoni nedeniyle 1 ay parenteral antibiyotik tedavisi almis, o sirada hepatosplenomegali ve
yaygin lenfadenopati tespit edilmis. Sag aksiller bolgeden lenf nodu biyopsisinde patolojik bulgu izlenmemis. Hasta son 7 yildir,
yilda 3-4 defa otit ve sinlizit atag geciriyormus. Siniizit ve septum deviasyonu nedeniyle opere olmus. Sik tonsillit nedeniyle
tonsillektomi yapilmis. Sekiz ay dnce pnémoni ve parapnémonik effiizyonu olan hastaya tiip-torakostomi takilmis. iki ay énce
yine pnomoni ile hastaneye yatirilmis. Yaygin LAP tespit edildigi icin PET-CT ¢ekilmis, SUV-max’i (2,4-6,1) olan, mediastinal, aksiler
ve inguinal LAP’lar izlenmis. Tarafimiza danisilan hastada sik sinopulmoner enfeksiyon ve yaygin LAP olmasi nedeniyle immun
yetmezlik dustnuldi. 1gG 1.7 g/L, 1gA 0.0667 g/L, izohemaglitinin titresi (anti-A) negatif tespit edildi. Akim sitometride CD19 %7,
CD19+ bellek B-lenfosit orani <%1 olarak degerlendirildi.

Tartisma: Olagan disi siklik, slire ve lokalizasyonda enfeksiyon geciren, yaygin LAP ve organomegalisi olan hastalarda immun
yetmezlik tanisi diistintilmelidir. Serum antikor diizeyleri ile kolaylikla tani konabilecek bu hastalarda, gecikmis tani nedeniyle
komplikasyon orani artmaktadir.

Anabhtar Kelimeler: Yaygin Dedisken immun Yetmezlik, Lenfadenopati, Pnémoni
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[Abstract:0107]
Down Sendromlu olgularin immiinolojik degerlendirilmesi

Nesrin Giilez, Filiz Hazan? Ersin Durgun®, Ferah Genel*
1 Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii izmir
2 Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Béliimii izmir

Down sendromlu ¢ocuklarda enfeksiyonlara artmis egilim yani sira I6semi ve otoimminite gelisiminde de artis oldugu
bilinmektedir. Bu 6zellikler ile immiindisfonksiyon ya da immin yetmezligin de bu sendromun bir pargasi oldugu distnulebilinir.
immiin sistemdeki anormallikler; T ve B lenfopeni, cogunlukla normal immunglobulin (Ig) diizeyleri, nétrofil kemotaksisinde
bozulma, spesifik asi yanitlarinda bozulma seklinde karsimiza cikabilir. ilerleyen yaslarda otoimmiinite gelisimi veya malignite
gelisimi de topluma gére daha sik gériilmektedir. Bu calismada 2009-2014 yillari arasinda hastanemiz Genetik ve imminoloji
polikliniklerinde Down sendromu tanisi alarak izlenen 71 olgunun immiinolojik verileri retrospektif olarak incelendi. Bu olgularda
1gG, IgM, IgA dizeyleri, absoli lenfosit sayilari (ALS), lenfosit alt gruplarinin sayi ve oranlari, asi yanitlari, otoimmaunite ve
malignite gelisimi degerlendirildi. Olgularin erkek/kiz orani 31/40; yas ortalamasi 28,5+17,5 ay (1-168 ay) idi. ALS 3123+2930/
mm3 bulundu. IgG, M ve A diizeyleri yas gruplarina gére degerlendirildiginde sirasiyla 1gG %70, IgM %65, IgA % 92 hastada
normal sinirlarda saptandi. AntiHbs %34, antitetanus %61 olguda negatif idi. Lenfosit alt gruplari degerlendirildiginde CD19+
hicreler %49 hastada distk iken diger gruplarin sayisal ve oransal dagilimlari normal bulundu. Olgularin 1’inde antiniikleer
antikor pozifligi (1/1000 graniiler) mevcut ancak otoimmiiniteye iliskin klinik bulgu yoktu. immiinolojiye refere edilen hicbir
olguda malignite gelisimine rastlanmadi.

Down sendromlu olgularimizda B hiicre sayi ve oranlarinda dusiklik ile asi yanitlarinda yetersizligin yliksek oranda saptanmasi
giiniimiizde yenidogan déneminde tani alan her Down sendromu olgusunun imminolojik agidan da degerlendirilmesi ve
izlenmesi gerektigini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, immiin yetmezlik

[Abstract:0108]
IRAK-4 eksikligi olan iki kardes: Farkl klinik prezentasyonlarla yeni bir
homozigot mutasyon

Bahar Géktiirk?, Jean Laurent Casanova?, Capucine Picard?, Deniz Cagdas Ayvaz®, ilhan Tezcan?, ismail Reisli

1 Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji ve immiinoloji Béliimii, Konya

2 Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, INSERM UMR1163, Sorbonne Paris Cité,
Paris Descartes University, Imagine Institut, Paris, France

3 Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii, Ankara

4 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji ve immiinoloji Béliimii, Konya

Giris: interldkin-1 reseptér iliskili kinaz-4 (IRAK-4) eksikligi, piyojenik bakterilerle invaziv enfeksiyonlarin gériildiigii nadir bir dogal
immunite hastaligidir. Biz de, IRAK4 geninde yeni tanimlanmis homozigot bir mutasyonun goésterildigi iki kardesi sunduk.

Olgu 1: Akraba ebeveynin 4 aylik kiz cocugu ates, biling degisikligi ile getirildi. Pseudomonas aeruginosa menenijiti tanisiyla bir

ay yatirildi. Dogal immute bozuklugu diisiinilen hastada IRAK4 geninde ekzon 3’te yeni homozigot missens mutasyon saptandi
(c.161G>A, p.R54K, protein seviyesinde). intravendz immiinglobulin G replasmani ve antibakteriyel profilaksisi baslanan hastanin
takibinde hafif spastisitesi ve mental motor gelisim basamaklarinda hafif geriligi gelisti. Son 1 yillik takibinde bir kez viral
bronsiolit gecirdi. Halen klinigimizde genel durumu iyi olarak izlenmektedir.

Olgu 2: Olgu 1'in 14 yasindaki abisinde de aile taramasi sirasinda ayni homozigot mutasyon saptandi. Sitcocugu déneminden beri
minor travmalar sonrasi cilt apselerinin gelistigi, tekrarlayan tst solunum yolu enfeksiyonu ve antibiyotik sonrasi diizelen uzun
suren oksiriklerinin oldugu, bir kez kolda kirik sonrasi gelisen apse nedeniyle yatirildigi, bir kez invaziv enfeksiyon
(Staphylococcus aureus), birkag kez de non invaziv enfeksiyon (Salmonella C1, Enterococcus feacalis, Candida albicans) gecirdigi,
27 ayhkken Non-Hodgkin lenfoma (NHL) tanisi alip tedavi aldigi ve kiir oldugu, 10 yasinda epilepsi tanisi aldigi ve 3 yil boyunca
antiepileptik kullandigi, bu donemden beri de 6grenme giigligi ve davranis problemlerinin oldugu 6grenildi. Halen oral
antibiyotik ile dlizelen cilt enfeksiyonlari devam etmekte olup, invaziv enfeksiyon gecirmemektedir.

Sonug: IRAK-4 eksikligi, invaziv Pseudomonas enfeksiyonlari ve tekrarlayan cilt apseleri olan hastalarda dusinilmelidir. Aile
taramasi, yeni immiin yetmezlik olgularinin saptanmasinda énemlidir. Olgu 2 ise IRAK-4 eksikligi ve NHL birlikteliginin ilk
goraldigi olgudur.

Anahtar Kelimeler: IRAK-4 eksikligi, Pseudomonas, cilt apsesi
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[Abstract:0109]

Manufacturing process of intravenous immunoglobulin (IVIg) is an important factor in
eliminating impurities that induce the occurrence of adverse events such as thrombosis:
example of TEGELINE® (human normal immunoglobulin 50 mg / ml)

Puget Sophie?, Burlot Ludovic?
1 S.Puget, International Scientific Affairs Unit, LFB BIOMEDICAMENTS, Les Ulis, France
2 L.Burlot, Biopharmaceutical development department, LFB BIOTECHNOLOGIES, Les Ulis, France

Introduction: Manufacturing process of each IVIg is unique and specific, and eliminates impurities such as clotting factors
(including the activated factor Xl) responsible for thrombosis, while maintaining the structural and functional integrity of the
immunoglobulin.

Objectives: According to current recommendations of the European Pharmacopoeia, a study was conducted to evaluate the
ability of TEGELINE® (lyophilized concentrated to 5% IVIg of LFB BIOMEDICAMENTS) manufacturing process, to eliminate clotting
factors. So were analyzed on 7 lots of TEGELINE®: the rate of factors Il, VII, IX, X, XI and XlI, the activity of factors Il, VII, Xl and XII,
and thrombogenic potential measured by TGA (Thrombin Generation Assay) and ACF (Activated clotting Factors).

Results: The clotting factors are removed during the purification process of TEGELINE® beyond 99% as shown in the table below:

No activity of clotting factors were detected in the finished product (FIl: C <16; FVlla <1.2, FXI: C <1.3 FXIl: C <13 mIU/ml). The
procoagulant activity of the finished product is negative (TGA) or undetectable (ACF).

Conclusion: TEGELINE® manufacturing process eliminates the coagulation factors and their activities effectively. This
manufacturing process is approved by French Health Agency.

Keywords: IVIg, Tegeline, Interest of manufacturing process, Thrombosis, Adverse events

Elimination rate of Clotting factors in Tegeline(%)

Clotting factors Elimination rate (%)
Factor Il Ag 99.98

Factor VIl Ag 99.28

Factor IX Ag >=99.69

Factor X Ag >=99.86

Factor XI Ag 97.47

Factor XIl Ag 99.99
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[Abstract:0110]
Miyelokateksi ve persistan monositopeni ile prezente olan G6PC3 gen mutasyonuna bagh
agir konjenital nétropeni: Olgu sunumu

Ibrahim Cemal Maslak®, Tuba Turul Ozgiir’, Banu Nur?, Aysen Bing6l*
1 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji/immiinoloji ve Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Antalya
2 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Antalya

GIRIS: Agir konjenital nétropeni; matiir nétrofillerin yoklugu, erken baslangigli hayat tehdit eden bakteriyel enfeksiyonlar ve
miyelodisplastik sendrom/akut miyeloid 16semiye malign transformasyon ile karakterize heterojen genetik bir hastaliktir. Son
yillarda ‘glucose-6 phospate catabolic subunit 3 (G6PC3)’ enzim eksikligine bagli, ylizeyel vendz damarlarda belirginlik, fasyal
dismorfizm, kardiak ve trogenital malformasyonlar ile karakterize yeni bir agir konjenital nétropeni formu (SCN4) tanimlandi.
Hematolojik sistem disi bulgulari bu formu diger agir konjenital nétropenilerden ayirmaktadir. Bu olgu sunumunda non-
hematolojik 6zelliklerinin yani sira miyelokateksi ve persistan monositopeni bulgulari olan SCN tip 4 olgusunu sunmak istedik.
Olgu: 3 yasinda erkek hasta, 4 ayliktan itibaren tekrarlayan sinopulmoner ve gastrointestinal enfeksiyonlar nedeni ile basvurdu.
Anne baba arasinda birinci dereceden kuzen evliligi olup, iki kardes bebeklik doneminde pnémoni ve sepsise bagh kaybedilmisti.
Fizik muayenede biyume geriligi, fasyal dismorfizm ( genis alin, yukari egimli palpebral fissiirler, basik burun kok, bilateral distik
kulaklar, kisa filtrum, belirgin dudaklar, cukurlu ¢cene, malar diizlesme), hepatosplenomegali, karin ve goguste yilizeyel venlerde
belirginlesme mevcuttu. Laboratuar bulgulari agir nétropeni, monositopeni ve intermitan hafif trombositopeni ile karakterize idi.
Kemik iligi aspirasyonunda miyelokateksi saptandi. Ekokardiyogramda sekundum ASD, renal ultrasonografide sol pelvikaliektazi
saptandi. Olguya subkutan graniilosit koloni stimiile edici faktor (G-CSF) baslandi. G-CSF tedavisi altinda olgunun enfeksiyon sikhgi
ve siddeti belirgin derecede geriledi. GBPC3 enzim eksikligi molekiler tanisi agisindan yurtdisina gonderilen DNA analizinde ekzon
6’ da delesyon tipinde yeni bir mutasyon saptandi.

TARTISMA: Kemik iliginde miyeloid seride matiirasyon arresti diger agir konjenital formlarinda sik goériilmesine ragmen; G6PC3
enzim eksikliginde miyelokateksinin de saptanabilecegi akilda tutulmalidir

Anahtar Kelimeler: G6PC3, miyelokateksi, monositopeni

[Abstract:0111]
Otozomal dominat gecisin goruldiigu ailesel 22q11.2 delesyon sendromu

Bahar Géktiirk®, ismail Reisli?, Mahmut Selman Yildirnm?
1 Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji ve immiinoloji Béliimii, Konya
2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Béliimii, Konya

3 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Béliimii, Konya

Giris: En sik mikrodelesyon sendromu olan 22q11.2 delesyon sendromu (1/ 3000) sadece bir kromozomun etkilenmesiyle olusan
hemizigot bir delesyon sonucu olusur. Hastalarin cogunda (>%90) ebeveynler etkilenmemistir, ¢link( bu bir de novo
mutasyondur, ancak hastalarin %5-20’sinde otozomal dominant gegis s6z konusudur. Biz de otozomal gegisin goruldigu bir aileyi
sunduk.

Olgu 1: 2 aylik kiz hasta morarma, havale gegirme, beslenememe sikayetleri ile getirildi. VSD, pulmoner atrezi, major
aortapulmoner kollateral arter (MAPKA), sag arkus aorta, hipoparatiroidizm, hipotiroidizm, bilateral katarakt, glokom ve posterior
embriyotokson tespit edildi. Lenfopeni (2000/mm3), MPV yuiksekligi (9.4-11.2 fL), trombositopeni (10000-250000/mm3),
hipogamaglobulinemi, CD3+T(%33), CD4+T(%25), CD8+(%7) hiicre diisiikligu dikkat ¢ekiciydi. FISH analizinde 22q11.2 delesyonu
tespit edildi. 5 aylikken kalp yetmezligi nedeniyle exitus oldu.

Olgu 2: Olgu 1’in 35 yasindaki babasi yliz gorinimu, hafif mental retardasyon ve davranis bozukluklari nedeniyle tetkik edildi.
Yaygin enfekte akneler, allerjik konjonktivit, blefarit, posterior embriyotokson, IgM diistukligi, CD3+T, Cd4+T ve CD19+B
hicrelerin mutlak sayilarinda diistikliik, MPV yiiksekligi(10fL) saptandi. FISH analizinde 22q11.2 delesyonu tespit edildi.

Olgu 3: Otozomal dominant gegis diistintld(igu icin Olgu 2’'nin diger esinden olan 12 yasindaki kizi da ¢agrildi. Dogdugundan beri
stk hastalandigi, 6grenme glicligl ve konusma bozuklugu oldugu, bebekliginde yutma bozuklugu oldugu 6grenildi. Miyopi,
ekzoforya, hipertelorizm, posterior embriyotokson, retinal damarlarda kivrimlanma artisi, allerjik konjonktivit, CD3+, CD4+,
CD8+ T hiicre ve IgM disikligi saptandi. FISH analizinde 22q11.2 delesyonu tespit edildi.

Sonug: Hastalarin ebeveynlerinin de delesyon varligi agisindan arastirilmasi ve aileye genetik danismanlik verilmesi gerekir. Fasiyal
dismorfizm veya mental-motor gelisim basamaklarinda gecikme olan her cocuk 22q11.2 delesyon olasiligi sorgulanmali,
gerektiginde tetkik edilerek arastirilmalidir.

Anahtar Kelimeler: 22q11.2 delesyonu, otozomal dominant gegis
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[Abstract:0113]
Yaygin Dedisken immiin Yetmezlik Tanili Hastalar ve Gelisen Komplikasyonlar

Semiha Bahgeci, Nesrin Giilez!, Ferah Genel*, Sait Karaman®, Hikmet Tekin Nacaroglu?, Canan Sule Karkiner’,
Demet Can*

1 Dr Behget Uz Cocuk Cerrahisi ve Hastaliklari Hastanesi, Allerji-immiinoloji Departmani, izmir

2 Bagcilar Egitim Arastirma Hastanesi, Allerji-immiinoloji Departmani, istanbul

Giris- Amag:

Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) rekiirren enfeksiyonlar, otoimmiinite ve maligniteye artmis egilim ile karakterize, sik
gorilen immiin yetmezliktir. Patogenezde anormal B ve T hiicre fonksiyonu ve immiin disregiilasyon sorumlu tutulmaktadir.
Sorumlu molekiil sadece %20’sinde saptanabilmistir. Bu calismada YDIY tanisiyla izledigimiz hastalarin, klinik, laboratuvar
bulgulari ve izlenen komplikasyonlari retrospektif olarak degerlendirmeyi amagladik.

Materyal-Metod:

Calismada 2003-2014 yillari arasinda Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi immiinoloji
bélimiine basvurarak European Society for Immunodeficiencies kriterlerine gére YDIY tanisiyla izlenen 28 hastanin (kiz/erkek:
9/19) klinik, laboratuvar (immtinglobulin duzeyleri, mutlak lenfosit sayilari ve alt gruplari, asi yanitlari) 6zellikleri ve izlemde
gelisen komplikasyonlar retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular:

Olgularin yasi, tani yasi ve izlem siresi sirasiyla ortalama 112461 ay, 8045 ay, 39+35 ay, akrabalik orani %32.1 idi. Olgularin
%89,8’i enfeksiyonla basvurmustu. Bu enfeksiyonlarin %88.4’l sinopulmoner enfeksiyon idi. Laboratuvar bulgular
degerlendirildiginde ortalama absoli lenfosit sayilari 3982+2319/mm?, 1gG: 481+213 mg/d|, IgM: 52+41 mg/dI, IgA: 3959 mg/
dl; as1 yaniti %67,8 hastada pozitif saptandi. Molekiler analiz olarak TACI (trans-membrane activator and calcium-modulating
cyclophilin ligand interactor - TNFRSF13B ) molekilii degelendirildi ve %25’inde mutasyon saptandi. Olgularin %35,7’sinde
komplikasyon goéruldi. Bu komplikasyonlar inflamatuar bagirsak hastaligi, sitopeni, bronsektazi, graniilomatoz lenfositik
interstisyel akciger hastaligi seklinde idi. Bir olgu 22 yasinda interstisyel akciger hastaligina bagli kor pulmonale ve kalp yetmezligi
nedeni ile kaybedildi.

Sonug:
Son yillarda hastaligin tani ve yoénetimindeki gelismeler, diizenli intraven6z immiinglobulin kullanimi yasam kalitesini ve slresini
arttirmistir. Bilimsel gelismeler 1s18inda, farkindalikta artis, erken taniya olanak saglayarak komplikasyon gelisimini

engelleyebilecektir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, komplikasyon, Yaygin degisken immiin yetmezlik
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[Abstract:0114]
Results of clinical trials on the efficacy and safety of Tegeline in
Primary Immunodeficiencies (PID)

Puget Sophie’, Investigators Group?
1 S.Puget, International Scientific Affairs unit, LFB BIOMEDICAMENTS, Les Ulis, France

2 For investigators’groups

Introduction: Intravenous immunoglobulin (IVIg) are recommended in the treatment of humoral primary deficiency (PID). The
efficacy and safety of Tegeline®, lyophyzed IVIg, concentrated at 5% from LFB BIOMEDICAMENTS were evaluated in two clinical
studies.

Methods/Objectives:

Two clinical trials were performed in France:

1. Multicentric, open study to evaluate the pharmacokinetics, efficacy and safety of Tegeline in 16 adult patients with PID
(284 infusions).

2. Multicentric, retrospective study to evaluate the pharmacokinetics, efficacy and safety of Tegeline in 49 children with PID
(median follow-up: 6 years).

Results:
1. Clinical trial n°1: 16 adult patients (mean age: 38.7 years old) were treated by Tegeline® at 0.54 g/kg every 4 weeks. The mean
1gG trough level + SD was 7.5 + 1.2 g/I. No serious bacterial infection was observed.

2. Clinical trial n°2: Among 49 children (mean age: 4 years and 3 months), Tegeline® was administered at 344 g/kg every 4 weeks.
More than 75% of children had an IgG trough level higher than 5 g/I. The annual rate of serious bacterial infection was 0.08.

3. Safety of these 2 studies: Adverse events probably related to Tegeline® were described and were common of IVIg class: vagal
malaise, hot flushes in the first study and headache, chills and cutaneous reactions and anaphylactic shock for one child in the

second study.

Conclusion: These two clinical trials in PID children and adults have demonstrated the efficacy and safety of TEGELINE® and
allowed to obtain marketing authorization in PID in 1996.

Keywords: IVIg, Tegeline, PID, Efficacy and Safety, Long-term follow-up

[Abstract:0115]
Trikohepatoenterik Sendrom: 2 Olgu sunumu

Funda Erol Cipe®, Cigdem Aydogmus?, Gzlem Basoglu Oner?, Gonca Keskindemirci®, Aysenur Akinel’, Giinsel Kutluk?
1 Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Unitesi
2 Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Gastroenteroloji Unitesi

Trikohepatoentrik Sendrom (THES), immiin yetmezlik ve kronik ishalle birlikte bir cok sistemi etkileyen otozomal resesif gegisli,
sendromik bir hastaliktir. Burada diger primer immiin yetmezlik nedenleri ekarte edildikten sonra THES tanisi almis 2 hasta
sunulmaktadir. 2 aylik ve 1.5 yasinda basvuran 2 hasta malnutre, saglari cansiz ve seyrek goriiniimde idi. Enfeksiyon
donemlerinde agir asidoz ve dehidratasyonla hastanede yatmaktaydilar. Ek olarak ilk hastada konjenital kalp hastaligi, hipotiroidi
ve nefropati varken, 2. hastada polikistik bobrek hastaligi eslik etmekteydi. ilk hastanin Ig diizeyleri ¢ok diisiik bulunurken

(1gG: 80 mg/dl, I1gA: 4 mg/dl, IgM: 7 mg/gl), ikinci hastanin normaldi. Her 2 hastanin da lenfosit alt gruplari, lenfosit fonksiyon
testleri, NBT, FOXP3 ve CD25ekspresyonu, ADA enzim diizeyleri, IPEX agisindan genetik analizleri normal bulundu. Primer immin
yetmezlikler igin yapilan tim gen sekanslama calismalarinda herhangi bir mutasyon saptanmadi. Ust ve alt GIS endoskopik
biyospilerinde nonspesifik vill6z atrofi saptandi. Hastalarin saglarinin 151tk mikroskopisinde incelemelerinde trikoreksis nodosa
saptanmasi lizerine THES dislinlldi. Her iki hastaya da sik ve agir enfeksiyonlari oldugu icin IVIG proflaksileri baslandi. Takibinde
ilk hastada karacigerde nodiiller ve heterojenite gelisti. Uzun siire yatirilarak izlendikten sonra santral venoz kateterindeki mantar
enfeksiyonu nedeni ile kaybedildi. THES tanisi klinik bulgular ile konulmakla birlikte, 2 hastanin da THES agisindan mutasyon
analizi sonucu beklenmektedir. Sonug olarak, karaciger tutulumu basvuruda olmasa bile kronik ishal ve immin yetmezligin
birlikte oldugu hastalarda kaba yiz ve cansiz sag gériinimu varsa THES akla gelmelidir. Halen kesin tedavisi olmamakla birlikte
destek tedavileri ile hastalar izlenmektedir, kolit bulgularinin 6n planda oldugu hastalarda immun supresif tedaviler
verilebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: trikohepatoenterik sendrom, sendromik ishal
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[Abstract:0117]
Immiin Sitopeni ile Prezente Olan Digeorge Sendromu

Semiha Bahcgeci®, Ferah Genel’, Filiz Hazan? Gékgen Ozcift¢i’, Sait Karaman?, Nesrin Giilez, Esin Ozcan’,
Canan Vergin?

1 Dr Behget Uz Cocuk Cerrahisi ve Hastaliklari Hastanesi, Allerji-immiinoloji Departmani, izmir

2 Dr Behget Uz Cocuk Cerrahisi ve Hastaliklari Hastanesi, Genetik Departmani, izmir

3 Dr Behget Uz Cocuk Cerrahisi ve Hastaliklari Hastanesi, Hematoloji-Onkoloji Departmani, izmir

DiGeorge Sendromu, 22g11.2 delesyon sendromu olup siklikla konotrunkal kardiyak defektler, damak anomalileri,
hipoparatiroidi/hipokalsemi, karakteristik yliz gérintim, timus hipoplazisi ile konusma problemleri izlenmektedir. Hastalarda
norokognitif bozukluklar bulunabilmektedir. Olgularin cogunda T hiicre sayisinda azalma ve fonksiyon bozukluguna bagh

olarak sik tekrarlayan enfeksiyonlar gérilmektedir. Timik santral tolerans ve regilatuar T hiicre gelisiminde bozukluklar ile artmis
enfeksiyon sikhigi bu olgularda otoimmuiinite gelisimine zemin hazirlamaktadir. Burada immiin sitopeni ile basvurarak 13 yasinda
DiGeorge Sendromu tanisi alan bir olgu bildirilmistir.

Dort yasinda iken viicudunda morluk yakinmasi nedeniyle yapilan tetkiklerinde trombositopeni ve anemi saptanarak hastanemiz
Hematoloji Béliimiine sevk edilmis olan olgunun fizik muayenesinde yarik damak ve splenomegali belirlenmistir. Hemogramda Hb
9.3g/dl, trombosit 49000/mm3, BKH: 3550/mm3, absolu nétrofil sayisi: 1410/mm3, absolu lenfosit sayisi 2140/mm3, D. coombs
4+, C3: 57.6 mg/dl, C4: <5.13 mg/dl olarak saptanmistir. Viral seroloji, ANA negatif, serum immiuinglobulin duzeyleri ve kemik iligi
aspirasyonu normal olarak degerlendirilen hasta oral kortikosteroid ile izleme alinmistir.

izlemde yineleyen solunum yolu enfeksiyonu, immiinglobulin degerlerinde diisme ve lenfopeni belirlenen olgu immiinoloji
Bolimiimiiz tarafindan degerlendirilerek ¢alisilan lenfosit alt gruplarinda CD3+ ve CD19+ hiicrelerde sayisal olarak dusiklik tespit
edildi. Parat hormon ve serum Ca diizeyleri normal olan olgunun kardiyolojik degerlendirmesinde mitral yetmezlik ve mitral valv
prolapsusu saptandi. Di George sendromu yoniinden yapilan genetik incelemede 22q11.2 bolgesinde TBX1 probu ile delesyon
saptanarak tani dogrulandi. Antibiotik profilaksisi ve intraven6z imminglobilin replasmani baslanan hastada tedavi sonrasinda
ciddi enfeksiyon izlenmedi.

DiGeorge sendromlu olgular her zaman tipik klinik bulgularla basvurmayabilmekte 6zellikle immin sitopeni ve otoimminite
bulgulari ile prezente olan olgularda farkindalikta artis tani icin en 6nemli asama olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge sendromu, immiin sitopeni, otoimmiinite

[Abstract:0118]
Klinigimiz ataksi-telenjiektazi olgularinin degisken klinik 6zellikleri

Oner Ozdemir’, Dilek Bingél Aydin?, Bahri ElImas?
1 Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, E§itim-Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji BD, Sakarya

2 Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, EGitim-Arastirma Hastanesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Sakarya

Amag: Bu sunumda klinigimizde AT tanisi ile takip edilen ATM gen mutasyonu saptanma-yan 2 kardesin yaninda diger 2 hastanin
degisken klinik ve laboratuar 6zellikleri tartisilacaktir.

Olgu sunumlari: 1. olgumuz 6ksirik sikayeti ile basvuran 5 yasinda kiz hasta pndmoni tanisiyla yatirildi. Fizik muayenede:

boy: 96 cm (<3.p), kilo: 12 kg (<3.p), yurirken den-geyi saglayamiyor, sallanarak yiriyor, diiz ¢izgi Gzerinde yUriyemiyordu.

lg G: 0,447 g/L; IgA: 0,066 g/L saptandi (Tablo 1). AFP:12ng/ml, CD8:%13, CD19:%3,5 idi. Kranial MR da serebelluma ait
folyumlarda atrofiye bagli genislemeler serebellar atrofi olarak yorumlandi. 2. olgumuz 11 yas erkek hasta, 1 yasinda saghk
ocaginda asl sirasinda hastanin basini tutamadiginin farkedilmesi tizerine ileri merkeze yonlendirilmisti. Fizik muayenede sadece
destekli oturuyor, yiriyemiyor; aile giinden gline motor fonksiyon-larda azalma oldugunu séyliyordu. Kulak, konjonktiva ve
burun Uzerinde yaygin telenjiektazileri mevcuttu. Tetkiklerinde hemogram, immunoglobulinler normal, AFP:378 ng/ml idi

(Tablo 1). Kranial ve hipofiz MR normaldi. 3. olgumuz: 8 yasindaki hastanin 18 aylikken yiriime bozuklugu baslamisti. 24 aylikken
ensefalit gecirip gorme kaybi gelismisti. 2-3 yaslarinda kronik otit ve progresif yliriime bozuklugu nedeniyle yapilan tetkiklerinde
immun yetmezlik tespit edilmis ve genetik analizi pozitif gelmisti. AFP: 192ng/ml idi. Sol 6n servikalde LAP sonrasi Burkitt lenfoma
tanisi ile kemoterapi almisti. 4. olgumuz: 11yasinda kiz hastanin ylriimesi 24 aylikken baslamis. 7 yasinda yirimede dengesizlik
nedeniyle tetkik edilen hasta AT tanisi almis. Hasta immunyetmezlik nedeniyle 4 haftada bir IVIG almakta malignite ve
sinopulmoner enfeksiyon agisindan halen tarafimizca takip edilmektedir.

Sonug: Dort hastamizin bazilarinda immiinyetmezlikle beraber akciger komplikasyonlari belirginken, yine birinde ataksi oldukga
ileri yasta kendini gostermisti.

Anahtar Kelimeler: ataksi, telenjiektazi, immiinyetmezlik
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[Abstract:0119]
B ve T Lenfosit Eksikligi ile Giden Sekonder immiin Yetmezlikli bir Propiyonik
asidemi olgusu:

Sevgi Pekcan, Mahmut U¢cman’, ismail Reisli?
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gédiis hastaliklari Bilim Dali

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji immiinoloji Bilim Dali

Emmede azalma, kusma, uykuya meyil, myoklonik nébet ve solunum yetmezligi sikayeti ile basvuran 2,5 aylik erkek ¢cocuk
tedavisinin dliizenlenmesi ve arastiriimak tizere ¢ocuk yogun bakim linitemize yatirildi. Dogumda saglikli iken, yenidogan
doéneminde uzamis sarilik nedeniyle fototerapi tedavisi aldigi 6grenildi.

Hastanin kan gazinda metabolik asidozu saptandi. Hiperamonyemi, hipokalsemi ve pansitopenisi mevcuttu. Direngli miyoklonik
ndbetleri, hipotonisi ve akraba evliligi olmasi nedeniyle metabolik hastalik agisindan arastirildi. Tandem kitle spektrometrisi
(Tandem MS) ¢alismasinda C3-propiyonil karnitin diizeyinde ylikseklik saptandi. Ayrica idrarda organik asit degerlendiriimesinde
3-0OH propiyonik asit, 3-OH butirik asit atiimlarinda artis mevcuttu. Bu bulgularla hastaya propiyonik asidemi tanisi kondu.
Proteinden fakir diyet, L-karnitin ve biotin tedavisi baslandi.

Hastanin yogun bakimda yatisi sirasinda bakilan Periferik Lenfosit Alt Grup (PLAG) taramasinda CD19+ B lenfosit ve Sitotoksik
T-lenfosit dizeyleri sifir olarak bulundu. Hastanin genel durumu diizelmis ve kan amonyak - kan gazi analizi normal ve beslenmesi
diizeldiginde tekrar bakilan PLAG taramasinda CD19+b lenfosit diizeyi %1 iken Sitotoksik T-lenfosit diizeyi sifir bulundu. Sekonder
immiin yetmezlik olarak kabul edilen hasta IVIG proflaksisine alind.

Akraba evliliginin yaygin oldugu tlkemizde, saglikli dogmus ancak emme gli¢ligii, konviilsiyonu olan yenidogan ve st
¢ocuklarinda ve yine miadinda dogup herhangi bir risk faktori yokken neonatal sepsis tablosu gelisen bebeklerde ve yenidogan
veya sit cocuklugu déneminde tespit edilen immiin yetmezlik olgularinda, dogumsal metabolik hastaliklar daima akilda
tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: propiyonik asidemi, sekonder immiin yetmezlik, ¢ocuk

[Abstract:0120]
Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Parankimal Akciger Hastaliklari Bulgularinin
Bilgisayarli Tomografi ve Manyetik Rezonans Goriintiileme ile Karsilastirilmasi

Sevket Arslan?, Necdet Poyraz?, Ramazan Ugar’, Mihrican Yesildag?, Ahmet Yesildag?, Ahmet Zafer Caliskaner*
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Immiinoloji ve Allerji Hastaliklari BD,Konya
2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Radyoloji ABD,Konya

3 Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi Gogiis Hastaliklari Klinigi,Konya

Giris: Primer immiin yetmezlik(PiY)’ler genetik heterojen immiinite defektleri ile karekterize bir hastalik grubu olup rekiirren
enfeksiyonlara, otoimmiin hastaliklara, lenfoproliferasyona ve malignitelere neden olabilmektedir. PiY’li hastalarda solunum yolu
semptomlari ve komplikasyonlari en 6nemli morbidite ve mortalite nedenidir. Erken tani ve tedavi bu komplikasyonlari 6nleyebilir
veya en azindan seyrini yavaslatabilir. Bilgisayarli tomografi (BT) akciger hasarini gdstermede en 6nemli tetkik olmakla beraber

bu hastalarin radyasyona olan duyarliliklarinin yiiksek olmasi nedeniyle BT'nin kullanimi sinirli kalmaktadir. Magnetik rezonans
incelemesi (MRI) ise radyasyon icermemesi nedeniyle BT’ye alternatifdir. Biz bu amagla akciger hasarinin degerlendirilmesinde BT
ve MRI'yi karsilastirmak istedik.

Materyal-Metod: PiY tanisi konulan 23 hasta ¢alismaya dahil edildi. Tiim hastalar bronsiyal patolojiler agisindan es zamanli ¢ekilen
toraks BT ve toraks MRl ile degerlendirildi. Parametrik ve nonparametrik veriler meanzSD ile verildi. Her iki metod arasindaki
karsilastirma icin ise Will coxson testi kullanildi.

Sonug: Brons duvari kalinlasmasi, bronsektazi siddeti, mukus tikaci, abse, konsalidasyon, bil,nodil sayisi ve nodil ¢aplarini
degerlendirme agisindan MRI ve BT benzer sonuglar verirken, bronsektazi dagilimi agisindan BT daha iyi gorinti sagladi (Tablo 1).

Tartisma: PIY’li hastalarda bronsektazi nemli bir komplikasyondur. Toraks BT, bronsektazinin erken tanisinda dnemli bir tetkik
olmakla beraber bir cok calismada icerdigi radyasyon nedeni ile lenfoproliferatif hastaliklara ve diger malignitelere neden
olabildigi gosterilmistir. Bununla birlikte MRI ise radyasyon icermemesi ve BT ile karsilastirildigi zaman solunum yollarindaki

patolojiyi degerlendirmede BT kadar hassas olmasi nedeniyle BT’ye gore 6nemli bir avantaj saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, akciger, bilgisayarli tomografi, magnetik rezonans gériintiileme
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[Abstract:0121]

Kiitan6éz Graniilomlarin Eslik Ettigi Primer immiin Yetmezlik Olgu Ornekleri

Saliha Esenboga’, Deniz Cagdas Ayvaz?, Baran Erman®, Cagman Tan’, Sibel Ersoy Evans?, Alisan Yildiran?,
Ozden Sanal’, ilhan Tezcan*

1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Dermatoloji Ana Bilim Dali, Ankara

3 Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Samsun

Giris
Kitanoz granulomlar immiinyetmezliklerde tanimlanmistir.Bu yazida kiitan6z granulom goriilen primer immunyetmezlik
olgudrnekleri sunulmustur.

Olgu1l

Aralarinda akrabalik bulunan baba ve anneden dogan erkek hasta 15 aylikken mikrosefalisi nedeniyle basvurdu. Tekrarlayan
enfeksiyon oykiisi olmayan hastanin fizikmuayenesinde mikrosefalisi, bliyiimegeriligi, bilateral yanaklarda, kol,bacaklarda
eritemli papiiler mevcuttu.immunolojik degerlendirmesiyle kombine immiinyetmezlik,genetik analiziyle NBS tanisi konuldu.
Hastanin lezyonlarindan alinan biyosi sonucu ‘grantlomat6z dermatit’ olarak raporlandi.

Olgu 2

1.5 yasindan itibaren sik USYE ve pnémoni gegirmeye baslayan erkek hastanin,3 yasindan sonra yiizde,kol,bacaklarda,gluteal
bolgede yuvarlak plak tarzi dokiintiiler olmaya baslamis. Anneve babasi akraba olan hastanin fizikmuayenesinde dokintilere
ekolarak servikal,aksiller cok sayida lenfadenopatisi mevcuttu.immunolojik degerlendirmeyle YDIY tanisi konuldu.Lezyonlardan
alinan biyopsisi sonucunda ‘nekrotizan granilomatéz inflamasyon’ saptandi.

Olgu 3

Oniig aylik, erkek hasta bilateral kulak arkasinda sislik,direncli ates nedeniyle basvurdugu merkezde IgGdiisuklUgi saptanarak
bolimimuze yonlendirilmis. Hastanin yirimeye basladiktan sonra dengesizligi,sik disme sikayeti mevcuttu. Birinci derece kuzen
evliliginden dogan AFPylksekligi ve immunolojik sonuglari yla Ataksi-Telanjiektazi tanisi konuldu.3.5 yasindayken tst dudak
Uzerinde,sol dizde mor renkli yama seklinde baslayan, zamanla yayginlasan dékintilerden alinan biyopsi sonucunda ‘ non-
enfeksiydz granulom’saptandi.

Olgu 4

ilkez 31 yasindayken sol kolda graniilomatdz lezyon nedeniyle basvuran kadin hastanin 6zgecmisinden 3-4 yasindan sonra aydabir
ates donemleri oldugu,kizamik enfeksiyonunu agir gecirdigi,19 yasindan sonra sol dirsekte sivilce boyutunda bir lezyonun
zamanla blylidigu 6grenildi. Cilt biyopsisinde ‘nekrotizan graniilomat6z inflamasyon, Tbc PCR:negatif ARB:negatif’ saptanmis.
Direngli ITP nedeniyle splenektomi yapilmis ve akcigertomografisinde multipl LAP ve nodiilleri tespitedilmis.immunolojik
degerlendirmesiyle kombine imminyetmezlik diistiniilen hastanin genetikanalizi sonucunda hipomorfik JAK 3 mutasyonu
saptandi.

Sonug
Enfeksiyon veya sistemik bir hastaliga bagh olmaksizin ortayagikan ve nedeni bilinmeyen kiitan6éz granulomlarda ayiricitanida

primer immunyetmezlikler distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: kiitanéz graniilom, immiin yetmezlik
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[Abstract:0122]
Amiloidoz ile Komplike Olan Bir YDIY Olgusu

Saliha Esenboda’, Deniz Caddas Ayvaz’, Arzu Saglam Ayhan?, Ozden Sanal’, ilhan Tezcan®
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Blilim Dali, Ankara

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) hipogamaglobulinemi,normal/diisiik B hiicre sayilari ve antikor yanitsizligiyla seyreden,
B hiicre farklilasmasinin etkilendigi heterojen bir primer immunyetmezlik hastaligidirTekrarlayan enfeksiyonlar,kronik pulmoner
ve gastrointestinal hastalik, otoimminite ve malignitelere yatkinlik gibi ¢esitli klinik tablolar s6zkonusudur.Siklikla orta yas
erkeklerde raporlanmis olan sekonder amiloidoz YDIY’li hastalarda sik gériilmeyen bir komplikasyondur.Bu raporda IVIG tedavisi
altinda renal amiloidoz gelisen bir hasta sunulmaktadir.

Olgu:

7 yasindan beri bronsiektazisi olup, 15 ve 18 yaslarinda lobektomi yapilan hasta 27 yasinda iken tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar,kronik ishal, hipogamaglobulinemi agisindan arastirilmak tizere bélimimize basvurdu.Son 6 ayda 10 kg kilo
kaybina yol agan ishal tablosu olan hastanin fizikmuayenesinde sol kulak zarinda ve nazal septumda perforasyon,sol akcigerde ral
ve clubbing ve bilateral kulak posteriorunda ve el sirtlarinda psériatik plaklar mevcuttu.Laboratuvar degerlendirmesinde
hipogamaglobulinemi, pnémokok asi yanitsizhgi, CD19 %0, CD20 %0 olarak saptanarak, 400 mg/kg’dan 21 giinde bir IVIG destegi
ve TMP- SMX profilaksisi baslandi.XLA agisindan gdnderilen BTK gen muatsyonu negatifti. 1. yil takibinde kilo alimi olup,
pnémoni ve hospitalizasyon sayisi azalan hastanin 2. yil takiplerinde IVIG’e ragmen IgG diizeyleri 200-300 mg/dL olarak seyretti.
idrar analizinde 2+ proteiniiri saptanan hastanin bébrek biyopsisinde AA tip amiloidoz saptandi.FMF gen mutasyonu saptanmadi.
IVIG tedavisi 14 gtinde bir 200 mg/kg olarak yeniden diizenlendi,takibinde pnédmoni, ARDS tablosunda exitus oldu.

Tartigma:

Kronik hastaliklarin seyrinde inflamasyona sekonder gelisen AA tip amiloidoz dnemli komplikasyonlardandirYDiY’li hastalarda
enfeksiyonlar ve devameden inflamasyon SAA Uretimi ve depolanmasina yol acip renal ve intestinal patolojilere yolagabilmekte,
buna bagl olusan protein kaybi IgG diizeylerinin istenilen diizeyde tutulamamasina yol agmaktadir.Morbidite ve prognoz

acisindan riskolusturan bu durum nedeniyle hastalar yakin izlemde tutulmalidir.

Anabhtar Kelimeler: YDIY, amiloidoz, IVig
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[Abstract:0123]
Degisik Klinik Semptomlarla Basvurarak Kronik Graniilomat6z Hastalik Tanisi Alan 3 Olgu

Saliha Esenboda®, Baran Erman’, Cihangiil Bayhan? Deniz Caddas Ayvaz?, ilhan Tezcan!
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Giris

Kronik Graniilomattz Hastalik(KGH)'ta katalaz pozitif bakteri,mikobakteri ve mantarla agir,yasami tehditeden enfeksiyonlara
yatkinlik,kronik inflamatuvar siire¢ olusmaktadir.Gelistirilen yeni antibiyotik tedavileriylehastaligin enfeksiyon komponentiyle
micadele edilebilirken;kronik inflamasyona bagli granulom olusumu,Crohn benzeri kolit,otoimmiin bulgular farkli sorunlara
yolagmaktadir.Bu raporda farkl sekillerle prezente olan 3 KGH olgusu sunulmustur.

Olgu1l

Onalti yasinda, erkek hasta tekrarlayan akciger enfeksiyonu etyolojisine yonelik arastirilmak tizere hastanemize basvurdu.
Bronsiektazisi,glivercin besleme 6ykisi ve anne-baba arasinda akrabalik bulunan hastamizin fizikmuayenesinde gelisim geriligi,
glivercin gogsu deformitesi,bilateral ral ve ronkiisii mevcuttu.SFT’sinde agir restriksiyon ve reverzibilite, balgam kiltirinde
Candida albicans saptanan hastanin Toraks BT’siinterstisyel akciger hastaligi ile uyumluydu. NBT’si %20, DHR’si anormal saptandi.

Olgu 2

3.5 yasinda erkek hasta, basvurusundan 4 ay 6nce, sag topugunda baslayan agri, izlemde topugunda sislik ve kizarikhk gelismesi
Uzerine doktora basvurmus. Ayak bilegi MRG sonucunda osteomyelit saptanarak pliy drenaji yapilmis.Ply kiltiirinde Salmonella
Uremesi olan hasta hastanemize yonlendirilmis. Anne baba arasinda akrabalik bulunmayan hastanin fizik muayenesinde sag
yanakta < 0.5 cm akneiform lezyonu ve vitiligosu mevcuttu.immiin yetmezlikler agisindan degerlendirmesi sonucunda NBT’si
%10, DHR’si anormal saptandi.

Olgu 3

KCFT yuksekligi etyolojisi arastiriimak Gzere karaciger biyopsisi planiyla 17 aylikken hastanemize yonlendirilen hastanin fizik
muayene sirasinda heriki inguinal bolgede agrili lenfadenopatisi nedeniyle ileri degerlendirmesi yapildi.Abdominal US’sinde
‘minimal hepatosplenomegali,portal hilus ve mezenterde ¢ok sayida biyimus lenf nodlari ‘, NBT’si %20 DHR’si anormal saptandi.
izlemde sol inguinal bélgedeki lenf nodu siipiire oldu, piy kiiltiriinde Burkholderia cepacia liremesi saptandi.

Tartisma
KGH agir enfeksiyon tablolari;kronik inflamasyona bagli Crohn benzeri kolit, granulom olusumu ve buna sekonder obstruktif
komplikasyonlar olusabilir. Antimikrobiyal profilaksi velFNy; inflamatuvar komplikasyonlarda steroid tedavisi uygulanabilir.

Tedavide KiT dnemli bir yer tutmaktadir

Anahtar Kelimeler: kronik graniilomaté6z hastalik, interstisyel akciger hastaligi, osteomyelit, siipiiratif lenfadenit

[Abstract:0124]
DOCKS eksikligi ve Rhodococcus enfeksiyonu: Vaka sunumu

Siikrii Nail Giiner, Metin Dogan? Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles*, Mine Kirag’, Bahar Géktiirk', Hasibe Artag?,
ismail Reisli*

1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji BD, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Mikrobiyoloji AD, Konya

3 Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji BD, Konya

Rhodoccus, Nocardiacease ailesine mensup spor olusturmayan gram (+) aerobik bir bakteridir. Hayvan salyalarinda, yiizeyel
sularda, toprakta ve bitkilerde bulunur. Patojen tirleri immin yetmezligi buluna kisilerde akciger apsesi ve pnomoni klinigiyle
seyredebilir. Burada akciger apse kiltirinde Rhodococcus fascians izole edilen DOCKS eksikligi tanili bir vaka sunulmustur.

11 yasinda kiz hasta, dykisinden ilk kez iki yasinda boyunda ve avug icinde kasintilh dokintileri icin klinige basvurdugu, belirgin
eozinofilisi ve yiiksek IgE tespit edildigi ve 6 yasinda iken DOCK8 geni ekzon 18’de delesyon tespit edildigi gériildii. izleminde
direncli, tekrarlayan herpetik lezyonlari ve aralikli pnomoni tanilarina yoénelik IVIG replasmani, asiklovir, valasiklovir, peginterferon
alfa-2b, antibiyotik ve prednisolon tedavileri aldi. G6gUs agrisi, 6ksliriik ve ates nedenleriyle klinige yatirilan hastada, akciger sol
alt lob bazalinde yer yer pndmotosel formasyonu gosteren, parankimde nekroz alanlari ve kistik alanlar igerisinde seviye veren
eflizyon belirlendi. Torasentez ile elde edilen pi kiiltiirlerinde Rhodococcus fascians izole edildi. Takibinde gogis tlpa ile kontrol
edilemeyen belirgin pnomotoraks gelisti. Yiiksek intraoperatif risk nedeniyle cerrahi miidahale uygulanamadi. Genel klinik
bulgulari giderek bozulan hasta yatisinin 54. gliniinde eksitus oldu.

Rhodococcus immiin supresif kisilerde yiksek mortalite ile giden agir septik tablolara neden olabilmektedir. Bu vaka, akciger
apsesi ve buna bagl komplikasyonlarla seyreden DOCKS8 eksikliginde ilk kez Rhodococcus fascians izole edilmesi agsindan
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: DOCK-8 eksikligi, Rhodoccus
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[Abstract:0125]
Hemiparezi ile Basvuran Olguda Saptanan immiin Yetmezlik: Agamaglobulinemi

Ayta¢ Meral, Saliha Esenboga? Deniz Caddas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS

Agamaglobulinemi X’ e bagli veya otozomal resesif gegisli olabilen B hiicre gelisim ve farklilasmasinda duraksama nedeniyle
olusan antikor eksikligi ve enfeksiyonlara yatkinlikla ile karakterize bir primer immiin yetmezliktir. Hastalarda siklikla ilk alt aydan
sonra ortaya ¢ikan ve piyojenik ajanlarla tekrarlayan otit, sinopulmoner enfeksiyonlar, septik artrit, osteomyelit yani sira
enteroviruslere bagli kronik meningoensefalit,hepatit gorilebilmektedir.

Bu raporda ensefalit ile prezente olan agamaglobulinemi olgusu sunulmustur.

OLGU

16 aylikken sol ayagi lizerine basamama sikayeti baslayan ve bes giin sonra sol elde gli¢csizlik, ates ve yuzde kizariklik bulgulari
eklenen hasta basvurdugu merkezde viral meningoensefalite sekonder akut flask paralizi olarak degerlendirilmis. Hastanin
kraniyal MRG tetkikinde ADEM ekarte edilemedigi icin bes giin intravendz immiinglobulin (iViG) tedavisi verilmis. Hasta ileri
degerlendirme igin bolimimize yonlendirildiginde 6ykisiinde anne-baba arasinda birinci derece kuzen evliligi ve bir erkek
kardesinin de 18 aylikken sol ayak (izerine basamama ve gligsiizlik sikayetiyle basvurdugu merkezde menenijit olarak
degerlendirildigi ve takibinde gérme ve isitme kaybi gelistigi ve eksitus oldugu 6grenildi. iki kardeste de enteroviral ensefalit
diistiniildii. Kraniyal MRG’ si hastanemizde “ Oncelikle paraenfeksiydz patolojiler lehine bulgular, Guillan-Barre tutulumu ekarte
edilemez” olarak degerlendirildi.

Hastanin imminolojik degerlendirilmesinde immiinglobulin degerlerinde dustklik, CD 19: % 0, CD 20: % 0 bulunarak
agamaglobulinemi tanisi konuldu ve aylik iVIG tedavisi ve trimetoprim-sulfametaksazol profilaksisi baslandi.

TARTISMA
Vakanin erkek kardesinde benzer 6yki olmasi, immiinglobulin degerlerinde disiklik ve CD 19: % 0, CD 20: % 0 olmasi nedeniyle
X' e bagh agamaglobulinemi tanisi diisiintldii.XLA tanisi siklikla 6. aydan sonra, en sik 3-18 ay arasinda konulmaktadir. Pozitif aile

oykusi taninin daha erken konulabilmesini saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: agamaglobulinemi, ensefalit, hemiparezi

[Abstract:0126]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik ve Tekrarlayan Giardia Enfeksiyonu

Ramazan Ugar?, Sevket Arslan®, Muaz Bayram?, Ahmet Zafer Caliskaner!
1 Necmettin Erbakan Universitesi, Eriskin immunoloji ve Allerji Hastaliklar Bilim Dali, Konya
2 Necmettin Erbakan Universitesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Giris:

Giardiazis Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (YDIY) hastalarinda sik gériilen ama tedaviye cevabin genellikle iyi oldugu bir
komplikasyondur. Bu olguda tedaviye ragmen ¢ok sik araliklarla tekrarlayan giardia lambia enfeksiyonu olan bir hastada,
kolaylastirici faktérlerin 6nemi ve tedaviye etkisi vurgulanmaktadir.

Olgu:

52 yasindaki kadin hastaya Ekim 2012 tarihinde YDIY tanisi konmus ve o tarihten itibaren Eriskin immiinoloji ve Allerji Hastaliklari
polikliniginde takip edilmekteydi. Hastanin hemen her vizitte mevut yakinmasi karin agrisi ve ishaldi. Gaita incelemesi ile
Giardiazis tanisi konmus ve uygun doz ve slirede metranidazol (ve daha sonra albendezol) ile tedavi edilmisti. Ancak tedaviye
ragmen tam eradikasyon saglanamamist.

Bu basarisizlik immin yetmezlik disinda bir kolaylastirici faktorii aramaya yoneltti. Dosya kayitlarina gecen meslegi “ev hanimi”
olmasina ragmen, hastanin “hobi” ya da “yardim” seklinde bir iste calistigi tespit edildi. Hasta koftecilik yapan oglunun yaninda
calisiyordu ve temel gorevi mutfakta sebzelerin yikanmasi ve dogranarak hazirlanmasiydi. Bu eylemin muhtemel bir bulas kaynagi
olabilecegi diistiintild( ve hastanin bu isi birakmasi saglandi.

Medikal tedavi tekrarlandi, 1 ay icinde tiim GIS semptomlari normale dondii ve bir daha tekrarlamadi (Ocak 2015 itibariyle).

Tartigma:

Giardia Lambia enfeksiyonu CVID tanili hastalarda persistan diyare, malabsorbsiyon, steatore, abdominal kramplar, siskinlik,
meteorizm, mide bulantisi sikayetlerine neden olabilir.

Sunulan olguda da gosterildigi gibi, bulas yolunun belirlenebilmesi tedavinin basarisi agisindan 6nemlidir. Genel olarak bulas
yolunun kontamine gidalar ve kontamine su olmasi, hijyenik dnlemlerin ve su aritma sistemlerinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anabhtar Kelimeler: Giardia Lambia, ishal, Karin Agrisi, Yaygin Degisken immiin Yetmezlik
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[Abstract:0127]
Aksiller Lenfadenit Tanisi ile Bagvuran Bir Hastada IL12RB1 Defekti

Hatice Bektas', Saliha Esenboda?, Nagehan Emiralioglu?, Cagman Tan? Ebru Giines Yalgin®, Deniz Cagdas AyvaZz?,
ilhan Tezcan?

1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gégiis Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

Giris:

BCG-ozis, sistemik semptomlarin eslik ettigi,iki veya daha fazla anatomik bélgenin tutuldugu(lenf diigiimleri,akcigerler,bdbrek,
dalak vb.) ve BCG susunun biyokimyasal metodlarla veya kultiir yontemiyle izole edildigi dissemine hastaliktir.Sikhigi 3,4/1.000.000
olup, bu hastalarin ¢ogunda, altta yatan bir primer immiinyetmezlik olabilir.

Olgu:

Koltuk altinda akintih sislik sikayetiyle basvuran 18 aylik erkek hastanin, 2aylikken BCG asisi yapilmis,6 aylikken sol koltuk altinda
sislik olusup, sari renkli akinti gelmeye baslamis ve takibinde akinti kendiliginden durmus.16 aylikken akinti tekrar baslamis,

buna yonelik olarak oral antibiyotik tedavisi verilmis.Soyge¢cmisinde anne ve babasi arasinda tiglincli derece akraba evliligi olan
hastanin iki saglikl erkek kardesi vardi. Fizik muayenesinde sol aksiller bélgede 3x3cm lenfadenopati(LAP), iki adet fistil trakt ve
buradan gelen sari-yesil akinty,bilateral inguinal,sag preaurikdler, sag 6n servikalde mobil,yuvarlak,coklu,sol 6n servikalde ¢oklu
milimetrik LAP,minimal hepatosplenomegali, BCG skari mevcuttu. Toraks BT’de ‘heriki aksiller bolgede biiy(igu solda cilde fistilize
olmus lenfadenopatiler,toraks giriminde servikal bélgede ve bilateral hiler lenf nodlari,her iki akciger parankiminde subplevral ve
parankimal nodiiller’,abdominal ultrasonografisinde ‘hepatomegali ve mezenterik-perigcekal lenf nodlari’ saptandi. Sol aksilladaki
stpure olmus lenf noduna igneyle aspirasyon yapildi. Ply kiltirinde Mycobactrerium tuberculosis complex tiremesi oldu.Akim
sitometriyle IL-12RR1 ekspresyonu disik saptanarak IL-12RR1 eksikligi tanisi konuldu.

Tartigma:

Normalde insanda zayif patojen olan BCG ve nontiiberkiiloz mikobakteriler, primer veya sekonder immuiinyetmezligi olan
bireylerde dissemine enfeksiyona yolagabilirler.Mikobakteriyel enfeksiyonlara mendelyan yatkinlik (MSMD) siklikla IFN-y/IL12 12
yolagindaki bozukluklara bagl olarak goriilmektedir. MSMD’ye neden olan ensik genetik defektse IL-12RB1 eksikligidir.
Hastamizda oldugu gibi BCG asisi yerinde ciddi lokal enfeksiyon, biiylik ve uzun siire direne olan aksiller lenfadenopati, diger kom-
su bolgelerde lenfadenopati, diger organlara sistemik yayihm varliginda MSMD diistinilmelidir.

Anahtar Kelimeler: BCG lenfadeniti, MSMD, IL12R61

[Abstract:0128]
Primer immiin Yetmezlik Tanisinda 10 Uyarici isaretin Onemi

Ozge Dur', Gokalp Bolkent?, Sule Haskologlu?, Figen Dogu?, Atilla Elhan?, Aydan ikinciogullarr?
1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

3 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik Anabilim Dali, Ankara

Primer immiin yetmezlik (PiY)'ler dogal ve kazanilmis immiin sistemin farkli komponentlerini etkileyen bir grup kalitsal hastaliktr.
Erken tani yasam kurtarici oldugundan 6zellikle tekrarlayan ve ciddi seyir gosteren, 6limcul enfeksiyonlar olusmadan taninmasi
gereken hastaliklardir. Jeffrey Modell Vakfi (JMF) tarafinca PiY’in erken taninmasi icin 10 uyarici isaret tanimlanmistir.

Amacimiz PiY tanisini kolaylastiran 10 uyarici isaretin erken tanidaki 6nemini, yeterliligini belirlemek, tani icin uyarici

olabilecek baska isaretlerin varligini arastirmaktir. Ocak 2011- Ocak 2015 tarihlerinde Bilim Dali poliklinigimize tekrarlayan
enfeksiyon yakinmasiyla basvuran 0-18 yas arasi 607 hastanin 573’tinde kayitlar retrospektif olarak degerlendirilebildi. Hastalarin
393’linde (%68.5) PiY saptandi (PiY+ Grup) 180’inde (%31.4) saptanmadi (PIY — Grup). PiY+ Grubun 248’i (%63.1) erkek, 145’i
(%36.9) kiz, PIY — Grubun 98'i (%54.4) erkek, 82’si (45.6) kizdi. PiY+ Grubu olusturan 393 hastanin 211’inde (%53.7) 10 uyarici isa-
retin en az 1’inin var oldugu buna karsin 182’sinde (%46.3) 10 uyarici isaretin bulunmadigi belirlendi. PiY — Grubu olusturan 180
hastanin 83’linde (%46,1) 10 uyarici isaretin en az 1’inin var oldugu, 97’sinde (%53.9) 10 uyarici isaretin var olmadigi

gorildi. Aile dykisi (p<0.02) ve biiyiime gelisme geriliginin (p<0.006) tiim PiY hastaliklari bakimindan énemli uyarici ézellik
tasidigl goraldi. Direngen moniliasis, pnémoni, uzun ve i.v antibiotik kullanimi kombine T ve B hiicre bozukluklarinda; uzun sireli
ve i.v. yolla antibiotik kullanimi fagositer sistem bozuklularinda (p<0.02) 6nemli bulundu. Sonug olarak; PiY’ler ¢ok farkli bulgular
ile ortaya cikabilen, tilkemizde sanildigindan sik gérilen hastaliklardir. Dogal seyri itibari ile ve ¢ogunlukla ilk ay ve yaslarda
tekrarlayan enfeksiyonlar ile baslangic gdstermeleri nedeniyle PiY’lerin erken tanisinda JMF uyarici isaretleri ciddi &nem
tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmzelik, tani, on uyarici isaret
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[Abstract:0129]
Kutanéz Mastositozun Nadir Bir Tetikleyicisi: insiilin Pompasi

Ziilfikar Akelma’, Ayse Derya Bulus?, Mesut Kogak?, Sacit Giinbey?, Nesibe Andiran? Giilgin Giiler Simsek*

1 Ankara Kegiéren Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Béliimii, Ankara, Tiirkiye
2 Ankara Kegiéren Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara, Tiirkiye

3 Ankara Kegiéren Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatri Klinigi, Ankara, Tiirkiye

4 Ankara Kegiéren Egitim Arastirma Hastanesi, Patoloji Klinigi, Ankara, Tiirkiye

Mastositoz cilt basta olmak tzere kemik iligi, karaciger, dalak, lenf nodlari ve gastrointestinal sistemde mast hicrelerinin klonal
artisi karekterize nadir gorilen bir hastaliktir. Cocuklarda siklikla kutan6z mastositoz olarak goérilmektedir. Kasintih Grtikeryal,
egzematoz veya vezikiler lezyonlarla prezente olmaktadir. Genel olarak sicak ortam, ovalama ve ates mast hiicre
degraniilasyonuna neden olur. Bazi hastalarda da ari sokmasi, gidalar ve ilaglara bagl semptomlarin tetiklendigi bildirilmis.
Burada, Tip 1 DM nedeniyle pompa ile insulin tedavisine bagl reaktive olan kutanéz mastositoz olgusu sunduk.

13 yasindaki erkek hasta; 6 aylikken gévde, kol ve bacaklarda vezikiiler lezyonlari ile basvurmus. Siddetli kasintili lezyonlarda uzun
sure (2 ay) devam edip hiperpigmentasyon ile diizeliyormus. Hastadan alinan cilt punch biyopside yaygin mastosit infilasyonu
tespit edilmis, kutandz mastositom tanisi konulmus. Hastanin herhangi bir sistemik belirtileri yokmus. Kemik iligi aspirasyonu
normal bulunmus. Kutandz mastositoz tanisi konularak aralikli antihistaminik kullanimi ile lezyonlar kontrol altina alinmis. 1,5 yil
dnce hasta diabetik ketoasidoz tablosuyla hastaneye yatiriimis. insiilin pompasi ile tedaviye baslanmis. insiilin pompasi kateteri 2
giinde bir degistiriliyormus. igne takilan yerde 2-3 giin sonra kasintili <1cm kiigiik papliler lezyonlar ¢ikmaya baslamis, giinler
icerisinde 1 cm ¢apa kadar genisliyormus. Hasta bu nedenle tekrar degerlendirildi. Her iki gluteal bolgede ve gobek ¢cevresinde
4-6 mm gapinda papiler lezyonlar gorildu. Aktif lezyondan alinan punch biyopside papiller dermiste yogun mast hiicre
infiltrasyonu gorilda.

Mevcut bulgulardan dolayi insulin ignesinin oldugu yerde mastositoz lezyonlarinin olustugu distiniilerek, pompa insulin tedavisi
kesilerek giinliik subkutan insulin tedavisine gecildi. izZlemde yeni lezyon ¢ikmadi.
Bu olgu nedeniyle, uzun siire cilt altinda kalan kateterin mastositozda lezyonlari tetikleyebilecegini ilk defa vurguluyoruz.

Anahtar Kelimeler: mastositoz, kateter, tetikleyici faktor
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Successful Therapy with intravenous gamma globulin in a child with bronchiolitis oblite-
rans
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3 Necmettin Erbakan University Meram Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Allergy and

Immunology, Konya, Turkey

Introduction: Bronchiolitis obliterans (BO) is an infrequent clinical syndrome characterized by chronic obstruction of small
airways. Treatment is poorly defined. Here, we present a 21-month-old boy with BO whose complaints resolved after IVIG
replacement.

Case: A 21-month-old boy was admitted with complaints of cough, wheezing, difficulty in breathing for 4 months in spite of
inhaled corticosteroids and bronchodilators. On physical examination, he had tachpnea, cyanosis, bilateral rales/rhonchi. From
the history, he needed mechanical ventilation due to a severe adenoviral pneumonia 4 months ago. He was diagnosed as
bronchiolitis obliterans (BO) and 1mg/kg methylprednisolone was given for 4 weeks, and discharged with oxygen replacement.
Laboratuary evaluation were all normal. Chest computerized tomography demonstrated mosaic pattern and ground glass
opacities. Methylprednisolon treatment (1mg/kg/day) was restarted, but he had to be hospitalizated for three times, and
azithromycin prophylaxis was started during reduction period of steroid. While clinical improvement couldn’t be achieved,
intravenous immunoglobulin (IVIG) replacement every 3 weeks for a dose of 400mg/kg was started. During 6 doses IVIG
replacement, only one hospitalization was needed. After termination of IVIG replacement, he was hospitalized for 2 times, so
IVIG replacement was given for 3 times more. He is now 72-month old, takes inhaled corticosteroids, azithromycine propylaxis
for 6 months in a year. He has no cough, tachypnea, rales, and need for oxygen.

Conclusion: Early diagnosis, treatment, and avoidance of repeated respiratory-tract infections may be helpful to improve the
prognosis of BO. We suggest that IVIG treatment may offer some benefit for postinfectious-BO patients.

Keywords: Adenovirus, bronchiolitis obliterans, children, intravenous immunoglobulin
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[Abstract:0131]
Kronik Graniilomatoz Hastalikli Olgularimizin Degerlendirilmesi: Konya Deneyimi

Esra Hazar Sayarl, Siikrii Nail Giiner1, Mine Kira¢1, Bahar Goktiirk2, Hasibe Arta¢3, Melike Emiroglud, Berkay Saraymen5,
Mustafa Yavuz Kéker5, ismail Reislil

1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

2Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Alerji immiinoloji Klinigi, Konya

3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

4Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon BD, Konya

5Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Immiinoloji BD, Kayseri

Giris: Kronik granlilomat6z hastalik (KGH), nadir rastlanan genetik gegisli bir hastalik olup siit cocuklugu déneminde baslayan
yineleyen katalaz-pozitif bakteri ve mantar enfeksiyonlari ile taninir. Fagosit icinde reaktif oksijen ara trinlerinin agiga ¢ikmasini
saglayan nikotinamid adenin dinukleotid fosfat (NADPH) oksidaz enzim kompleksinin herhangi bir komponentindeki mutasyon
fagosite edilen mikrobun 6ldiirilememesine ve granuloma olusumuna neden olur. Calismamizda klinigimizde takipli olan KGH
tanili hastalarin klinik ve laboratuar bulgularini degerlendirdik.

Gereg-Yontem: KGH tanili 13 hastanin klinik izlem dosyalari incelendi. Hastalarin tani yasi, ilk basvuru semptomlari, takip
sureleri, aile dykuleri, mutasyon tipleri, aldiklari tedaviler, gelistirdikleri komplikasyonlar, goriintiileme bulgulari ve prognozlari
geriye yonelik olarak tarandi.

Bulgular: On (g hastanin ikisinde X’e bagli, on birinde otozomal resesif kaliim gorildi. Solunum yolu enfeksiyonlari (sintzit,
pndmoni) ve abseler en sik basvuru semptomuydu. Bir olgu hemofagositik lenfohistiyositoz ile bir olgu da sepsis, multiorgan
yetmezligi ile kaybedildi. Bir olgu BCGozis nedeniyle, {i¢ olgu akciger tliberkilozu nedeniyle tedavi aldi. Bir olguda mesanede,
bir olguda da mide ¢ikiminda graniilom gelisti. Beyin ve karaciger absesi ile opere edilen bir olguda Mukormikoz saptandi, 6 kez
granilosit transfiizonu yapildi. Bir olguda osteomyelit ve skrotal abse nedeniyle opere edildi, Aspergillus ve S.aureus saptandi.
Toplam 43 kez granilosit transflizyonu verildi. Halen takipte olan 12 hastadan otozomal resesif kaliimli iki olgu ile X gegisli bir
olguya kok hiicre nakli uygulandi.

Sonug: Literatlirden farkli olarak akraba evliliginin sik olmasi nedeniyle olgularimizin ¢ogu (11/13) otozomal resesif kalitim
gozlenmektedir. Tekrarlayan lenfadenit, absesi olan, BCG sonrasi yayilim goérilen ve tiiberkiloz gegiren hastalarda KGH akilda

tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatéz hastalik, fagositoz
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Olgu Sunumu: IFNRA2 Mutasyonu
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2 Hépital Necker-Enfants Malades, Centre d’études des déficits immunitaires, Paris

3 St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Disease, The Rockefeller University, New York

Bagisikhk sistemi, fizik bariyerler, hiicreler ve serumda ¢6zlinir maddeleri iceren farkli savunma mekanizmalariyla milyonlarca
mikroorganizmaya karsi konagi iki koldan savunur. Birinci kol, enfeksiyon etkeninin viicuda girmesiyle hemen baslayan 6zgiil
olmayan dogal immun yanittir, ikincisi ise daha sonra patojene 6zgil gelisen edinsel (adaptif) immin yanittir. Her iki kol ardisik
olarak gérevlerini yaparak konagin hayatini saglikli stirdiirmesini ve enfeksiyonlara diren¢ kazanmasini saglar. 13 aylk kiz hasta
klinigimize tekrarlayan enfeksiyonlar (bronkopnémoni, bronsiyolit, bakteremi, menenijit, otitis media, diyare) ile basvurdu. Anne
baba arasinda akraba evliligi mevcuttu. Fizik muayenede tarti 3-10 persentil, boy 75 persentil, tonsil dokusu mevcut, akciger ses-
leri kabalasmis ve yaygin diaper dermatiti mevcuttu. Laboratuvar incelemede lenfopeni, ndtropeni izlenmedi.
immunglobulinleri yasina gére normal araliklardaydi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda T, B, NK hiicreleri oranlari ve mutlak
sayilari, fagositer sistem tarama testleri, serum C3 ve C4 diizeyleri normaldi. In vitro CD25 ekspresyonunda 24. saatte 8 kat artis
saptandi ve lenfoblastik transformasyonu %80 bulundu. immiinolojik tetkiklerinde sorun saptanmayan fakat klinik olarak sik
tekrarlayan, agir enfeksiyonlari olan hastaya, dogal immiin sistem defekti diistintilerek 21 glinde bir IVIG tedavisi baslandi. Bu
donemden sonra hastaneye yatis gerektiren enfeksiyonu olmayan hastanin yurtdisina gonderilen genetik analizinde IFNRA2
geninde homozigot mutasyon saptandi. immiinolojik tetkiklerinde anormallik saptanmayan, fakat erken baslayan, sik ve ciddi
enfeksiyon oykiisl olan hastalarin tanisinda, tiim genom analizinin 6nemli oldugu kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: dogal immiin sistem, interferon
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[Abstract:0133]
Hiper IgE Sendromlu iki Olguda Anti IgE Uygulamasi

Siikrii Nail Giiner, Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

Hiperimmunglobulin E sendromu (HIES) serum immunglobulin E diizeyinde yiikseklik, kronik egzema, tekrarlayan stafilokok
enfeksiyonlari, pndmatosel, notrofil kemotaksis bozuklugu ve degisken T hiicre fonksiyon bozuklugu ile karakterize bir hastalktr.
Egzemalarini kontrol etmek icin Anti IgE tedavisi uyguladigimiz iki vakayi sunduk. Oral siklosporin kullanmasina ragmen egzemasi
kontrol altina alinamayan, sik ve yliksek doz steroid ihtiyaci gosteren, steroide bagli yan etkiler ortaya ¢ikan biri otozomal
dominant digeri otozomal resesif (DOCK8) HIES li iki olguya Anti IgE (Omalizumab), 6nce 2 haftada bir daha sonra ayda bir SC
olarak baslandi. Otozomal dominant HIES olgusunda egzemada ve IgE diizeylerinde 6 ay iginde belirgin azalma gozlendi, olgunun
steroid ve siklosporin tedavisi kademeli olarak azaltilarak kesildi. DOCK8 mutasyonlu HIES olgusunda ise IgE diizeylerinde belirgin
azalma gozlenmedi. Olgunun siklosporin kullanimina ragmen aralikh steroid ihtiyaci gésteren siddetli egzemasi devam etti. Anti
IgE siddetli egzemasi olan HIES vakalarinda yan etkileri olan immuinsupresiflerin kullanimini azaltarak tedavide avantaj

saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgE Sendromu, egzema, Anti IgE
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Bilateral Vezikoiireteral Reflii ve Kronik Bobrek Yetmezlikli ICF Olgusu
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2 Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Samsun

3 Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Samsun

Giris-Amag: ICF sendromu, humoral immun yetersizlik, sentromerik insitabilite ve ylizde dismorfi ile seyreden otozomal resesif
gecisli primer immun yetmezlik hastaligidir. Hastaligin ismi, ana 6zelliklerin bas harfleri ile olusmaktadir. DNA hipometilasyonuna
bagh olarak kromozom konfigurasyon bozuklugu vardir. Bazi olgularda konjenital malformasyonlar ve blyliime gelisme geriligi
saptanabilmektedir. Burada bildirilen ICF olgusunda bilateral vezikolreteral reflii (VUR) ve buna bagli bobrek yetersizligi
gelismistir. ICF sendromun nadir gérilen bir primer immun yetmezlik sendromu olmasi, literatiirde bilateral VUR bildirilmemesi
ve alti yildir takibi olmasi sebebi ile sunuldu.

Olgu: Yirmi aylk siit cocugu 6ksurik, sik nefes alma ve 5 kez alt solunum yolu enfeksiyonu gecirmis olmasi nedeniyle getirildi.
Fizik muayenesinde agirlik 7.4 kg (<3p), boy 78 cm (25-50p), bas ¢evresi 44 cm (3-10p) idi. Yiizde hipertelorizm, diiz burun kokd,
epikantus fark edildi. Hasta yurtyemiyor ve kelime séyleyemiyordu. Laboratuvar degerlendirilmesinde hipogamaglobulinemi
saptandi, B hiicre sayisi normal saptandi. Bu bulgularla ICF sendromu diisiiniildi. Kromozom analizinde 1, 9 ve 16 da
dekondansasyon saptanmasi ile ICF sendromu tanisi konuldu. IVIG tedavisi baslandi. Sik infeksiyon ataklari azaldi. Polikinik
takibinde epilepsi gelisti. Takibinin birinci yili sonunda akut gastroenterit atagi sirasinda iire ve kreatinin yiiksekligi gelisti. Uriner
sistem analizinde bilateral VUR saptandi. Alti yasinda sag nonfonksiyone bobrek nedeniyle laparoskopik nefrektomi yapildi.
Hastamiz suan 9 yasinda, 24 kg (25p), 113 cm (<3p) dir.

Sonug: Literatire gore ICF sendromunda tiim bulgular bir arada olmayabilir. Hipogamaglobulinemi, dismorfik yliz, nromotor
gelisim geriligi bulgularindan ikisi bir arada ise kromozom analizi istenmelidir. Stphelenilen olgularda ancak bu sekilde tani

konulabilir. Tani konulan olgularda ayrintili Griner sistem anomalisi arastirilmahdir.

Anahtar Kelimeler: ICF sendromu, uzun dénem, vezikoiireteral reflii
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[Abstract:0135]
Kronik Graniilomatoz Hastalik Olgusunda Mukormikoza Bagli Beyin ve Karaciger Absesi
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ismail Reisli*
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Kronik graniilomatdz hastalik (KGH) nikotinamid adenin dinikleotit fosfat (NADPH) oksidaz enzim sistemindeki defekte bagli
gelisen bir primer immiin yetmezlik hastaligidir. Katalaz pozitif bakteriler ve mantarlarin yol agtigi pnémoni, abse, sliplratif
adenit, osteomyelit, sellllit, septisemi, menenijit, gingivit ve periodontit gibi enfeksiyonlar ve graniilom olusumu hastaligin baslica
klinik 6zelliklerindendir. Mukormikoz, Mucorales takimindaki mantarlarin neden oldugu ve daha sik savunma sistemi zayiflamis
bireylerde gorilen rinoserebral, pulmoner, gastrointestinal, kutandz veya yaygin enfeksiyonlarin genel adidir.

Klinigimizde KGH tanisiyla takipli olgu beyin ve karacigerde gelisen mantar enfeksiyonu nedeniyle sunuldu. 7 yasindaki erkek olgu
ates, solunum sikintisiyla basvurdu; akciger grafisinde atilmis pamuk goriintiisi ve batin ultrasonografisinde karacigerde 5x3 cm
abse saptanan hastaya Seftriakson, Klaritromisin ve amfoterisin B tedavisi baslandi. Kontrol amacl ¢ekilen beyin MR’da frontal
bolgede2.5x2 cm abse saptandi. Tedaviye ragmen lezyonlarda gerileme olmadigi icin karaciger absesi girisimsel radyoloji
tarafindan aspire edildi. Direkt bakida Mukormikoz saptandi. Kontrol beyin MR’da lezyonda gerileme olmadigi icin cerrahi olarak
cikarildi, direkt bakida mukormikoz saptandi. Hastaya toplam 8 defa graniilosit siispansiyonu verildi. Aimakta oldugu interferon
gamma tedavisine devam edildi. Amfoterisin B tedavisi IV 3 aya tamamlanan hasta bakanlktan onay alinarak oral posakonazol
tedavisi ile taburcu edildi. KGH olgularinda Aspergillus yaninda Mikormikoz enfeksiyonunun akilda tutulmasi agisindan olgu
sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatéz hastalik, abse, mukormikoz
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Degisik Klinik Prezentasyonlarla Seyreden Artemis Gen Defektli Vakalarimiz
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3 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Alerji immiinoloji BD, Konya

DCLRE1C (DNA cross-link repair 1C) geni V(D)J rekombinasyonu ve DNA onariminda rolii olan bir nikleer protein olan Artemisi
kodlar. DCLRE1C mutasyonu olan hastalarda radyosensitif T-B- agir kombine immin yetmezlik veya radyosensitif Omenn
sendromu gelisir. Degisik klinik bulgularla basvurup genetik analizlerinde Artemis mutasyonu saptanan 6 aileden yaslari 4 ile 21
arasinda degisen toplam 12 vakayi sunduk. Vakalarimizin gogunlugunun semptomlarinin baslangig yasi 2 yas ve yukari ve en sik
semptomlari tekrarlayan alt ve Ust solunum yolu enfeksiyonlariydi. 3 olguda ciltte granilomlar saptandi, bir tanesi lupus vulgaris
tanisi ald. iki olguda vitiligo mevcuttu. 7 olguda basvuru sirasinda bronsiektazi saptandi. 6 olgu basvuru sirasinda lenfopenikt. 6
olguda IgG diizeyleri normal araliktaydi, 7 olguda selektif IgA, 5 olguda parsiyel IgA eksikligi saptandi. 9 vakada AntiHBs
negatifti, 3 vakada bakilmamisti. Olgularin hepsinde mutlak B lenfosit sayilari disiik saptanirken, 7 olguda mutlak T lenfosit
sayilari da disilik saptandi. Kombine immiin yetmezliklerde ve B hiicre diistiklGgi ile giden tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlari olan hastalarda lilkemiz icin Artemis gen defektinin akilda tutulmasi gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Artemis, immiin yetmezlik
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[Abstract:0137]
Akan Hiicre Olger Ve CD34+ K6k Hiicre Sayimi

Tugba Esra Pekcandanoglu, Selda Keyik, Seyma Celik Bilekgelik, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali,Konya

Flow sitometri 1950’li yillarindan beri (izerinde ¢alisilan ve surekli gelistirilen arastirma ve klinik laboratuvarlarinin vazgegilmez
tekniklerinden biridir.Kdk hiicre tedavisinin ¢ok sayida hastada uygulanmasi ile birlikte,kok hiicre analizleri yapilmasi da zorunlu
hale gelmistir.Allojenik ya da otolog transplantasyonlarda kék hiicre sayisinin transplantasyon éncesinde bilinmesi,
transplantasyonun sonucu hakkinda 6n bilgi edinmemizi saglayan 6nemli parametrelerden birisidir.Kék hiicre sayma islemi canh
cift pozitif CD45+/CD34+ hemopoietik kok hiicre populasyonlarini CD34+ mutlak sayimlarinda (hiicre/pul) ve CD34+ olan toplam
sag l6kosit sayimi ylzdesini (%CD34) ayni anda sayar. Son bir yil icerisinde 24’{i bayan 26’si erkek olmak tzere 50 hastaya
uygulanan kok hlcre sayimlarinda, islem 6ncesi canli CD34+ hiicre sayisi ortalamasi 120 hiicre/ul ve toplanan Grin canl CD34+
hicre sayisi ortalamasi 2970 hiicre/ul olarak bulunmustur. Sonug olarak kok hiicre sayimi sonrasinda bulunan bu degerler aferez

Unitesinde kok hiicre nakliigin kullanilmaktadir.
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Tekrarlayan candida albicans meningoensefalitli CARD9 eksikligi
olgusu
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Caspase-associated recruitment domain-9 (CARD9) eksikligi yakin zamanda tanimlanan santral sinir sistemi ve ciltte direncli, ciddi
mantar enfeksiyonlari ile karakterize primer immiin yetmezlik hastaligidir. Bildirilen olgu sayisi ¢cok azdir ve Tirkiye’den bildirilen
olgu bulunmamaktadir. Kiratif tedavisi yoktur.

Biz santral sinir sisteminde tedaviye direncli candida albicans meningoensefaliti saptanan, tedavi kesilmesi ile niiks gorilen
CARD9 eksikligi saptadigimiz olguyu sunmak istedik.

Olgu:

3 yasindan beri donem dénem oral moniliasis, tinea versikolor nedeni ile tedavi alan hasta, bas agrisi nedeni ile basvurdu. Fizik
muayenesinde oral moniliasis ve ense sertligi saptandi. Beyin omurilik sivisi (BOS) incelemesi menenjitle uyumluydu. BOS ve kan
kiltirinde candida albicans Uredi. Beyin ve spinal MR incelemesinde meningeal ve glial tutulum saptandi. Hastanin imminolojik
degerlendirilmesinde ALS, ANL, Lenfosit dagilimlari, nétrofil fonsiyonlari normal sinirlar icinde saptandi. PPD pozitif, Candidin deri
testi negatifti. invitro candida uyarisina IL-17 cevabinin ¢ok diisiik oldugu, INF-y cevabinin ise kontrole gére artmis oldugu
saptandi. CARD9 geninde mutasyon saptandi. Hastaya flukanozol, ampoterisin B, tedavileri verildi. Vorikanazol tedavi altinda

iken BOS kiiltur Gremesi ile niiks gbzlendi. Flukanozol, ampoterisin B, caspofungin, intratekal flukanazol tedavisi eklenerek tedavi
edilebildi.

Anahtar Kelimeler: CARD9 eksikligi, kronik mukokutanéz kandidiasis, candida albicans, menengoensefalit
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[Abstract:0139]
ICF (immun yetmezlik, sentromerik instabilite, fasyal dismorfizm) Tip3 Sendromlu
iki Kardes Olgu Sunumu

Esra Hazar Sayar, Esra Arag?, Siikrii Nail Giiner’, Corry Weemaes?, Selman Yildirim3, ismail Reisli’
1 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya
2 Radboud University Department of Pediatrics, Nijmegen, Netherlands

3 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik BD, Konya

ICF sendromu immiin yetmezlik (1), sentromerik instabilite (C) ve fasyal dismorfizm (F) ile karakterize konjenital bir hastaliktir.
Gorulen immin yetmezlik degisken tipte olup, hastadan hastaya farkli sekilde seyreder.

Olgu 1: 13 aylik erkek hasta bronsit tanisiyla tedavi almaktayken dogdugundan beri sik hastalanma sikayeti oldugu icin bakilan
periferik kan lenfosit alt gruplari analizinde CD3+, CD4+ T lenfosit ve CD 19+ B lenfosit oranlarinda distklik tespit edildi. Fizik
muayenesinde kaba yiiz gériinimi ve tonsil dokusunda hipoplazi mevcuttu. Soy ge¢misinde anne-babasi birinci dereceden
akrabaydi. Hemoglobulin 8,5 g/dl ve notrofil sayisi 1200/mm3, tium immunglobulinler dusiktu. Sitogenetik analizinde
kromozomal insitabilite tespit edilen hastaya ICF sendromu tanisi konuldu.

Olgu 2: 3 aylik kiz hasta, 6ksirik, huzursuzluk, nefes darligi sikayetleri ile basvurdugu dis merkezde bakilan immiingloblin
seviyelerinin dislk tespit edilmesi tGzerine klinigimize yonlendirildi. Soy gegmisinde abisi ICF sendromu ve anne babasi birinci
dereceden akrabaydi. Fizik muayenesinde; yiiz gériinimii kabaydi, siyanotikti, akciger lst zonlarda dinlemekle krepitan raller
duyuldu, karaciger kot altindan dért cm ele geliyordu. Hemoglobulin 10,6 g/dl, tim immunglobulinler diistiktt. Periferik kan
lenfosit alt gruplari analizinde CD19+ B lenfositler diisiik bulundu. Akciger grafisinde atilmis pamuk manzarasi bulunan hasta
klinige yatirildi. Sitogenetik analiz ile hastaya ICF sendromu tanisi konuldu.

Kardes olan iki olgudan gonderilen genetik analizde CDCA7 mutasyonu tespit edilerek ICF sendromu Tip3 tanisi konuldu. Olgu

1 antikor eksikligi ve olgu 2 kombine immiin yetmezlik tablosu ile klinigimizde takip edilmektedir. Ayni genetik mutasyona sahip
olduklari halde klinik olarak farkli immiin yetmezlik tablosu gosterebildiklerine dikkat cekmek icin bu olgular sunuldu.

Anahtar Kelimeler: ICF, immiin yetmezlik
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[Abstract:0140]
Polisakkarit Asi Yaniti Bozuk Olan Hastalarin Klinik Degerlendirmesi

Baran Erman, Deniz Caddas Ayvaz, Duygu Demirtas, Hacer Neslihan Bildik, Ozden Sanal, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Antikorlar mikrobiyal antijenlere karsi hiimoral immiin sistemin primer efektor molekilleridir. Genellikle protein ya da
polisakkarit yapida olan, lipid ve niikleik asit olarak da bulunan antijnelere karsi immiin sistemin farkh efektér mekanizmalari
devreye girmektedir. Polisakkarit yapidaki antijenlere karsi yanitin diisiik oldugu bireyler protein antijenlerine uygun yanit
vermelerine ragmen enfeksiyonlara yatkinlik gosterebilmektedirler. Spesifik antikor yanitlarinin 6l¢limi hiimoral immin
yetmezliklerin degerlendirilmesinde 6nemli rol oynamaktadir.

Ocak 2008- Aralik 2013 arasinda klinigimize basvuran, tekrarlayan akciger enfeksiyonu veya yilda en az 7 kez tekrarlayan Ust
solunum yolu enfeksiyonu gegiren hastalara unkonjuge 23 valan pndmokok asisi yapilmis, spesifik antikor yanitlari alti serotipe
karsi degerlendirilmistir. Her bir serotip igcin 20 U/ml konsantrasyonun alti duslk kabul edilmis, 6lglilen degerlerin serotiplerin
an az yarisinda minimal konsantrasyonun altinda olmasi bozuk antikor yaniti olarak degerlendirilmistir. Toplam 416 hastadan 55
hastada asi yaniti dislik saptanmis, bunlar icinden klinik 6zelliklerine ulasilabilen 41 tanesinin degerlendirilmesi solunum yolu
enfeksiyonlari, bronsiektazi, otoimminite, yineleyen hastane yatisi ve protein antijenlere yanit yoniinden yapilmistir. Hastalar
YDIY, SAD, AT ve diger antikor eksiklikleri olmak {izere 4 alt gruba ayrilmistir. Asi yaniti normal saptanan 361 hasta icinden 41
tanesi ise kontrol grubu olarak secilmis ve sonuglar karsilastirilmistir.

Ozellikle SAD ve CVID grubu hastalarda akciger enfeksiyonu sikligi, enfeksiyonlara bagli coklu hastane yatisi ve bronsiektazi orani
kontrol grubuna gore yaklasik 2 kat fazla saptanmistir. Ayrica yanitin bozuk oldugu hastalarda sikayetlere baslama yasi kontrol
grubuna gore daha distk (56 ay/ 90 ay) bulunmustur. Polisakkarit asi yaniti 6zellikle solunum sistemi enfeksiyonlarinin artis
gosterdigi bireylerde immiin sistemin degerlendirilmesinde dnemli bir parametre olarak karsimiza ¢ikmaktadir

Anahtar Kelimeler: Antikor, pnémokok, asi

Klinik Ozellikler
SAD CcVID AT Diger Kontrol

Akciger Enfeksiyonu 90 89 67 57 41
Bronsiektazi 50 50 0 0 19
USYE 70 89 67 86 63
Hospitalizasyon 60 61 67 71 19
Protein Antijen Yaniti 100 50 100 86 100

Degerler yiizde olarak verilmistir

[Abstract:0141]

Selektif IgA Eksikligi Olan Hastalarimizin Klinik ve Laboratuar

Ozellikleri

Funda Erol Cipe, Cigdem Aydodmus, Gzlem Basoglu Oner, Gonca Keskindemirci, Mehmet Eltan, Rengin Siraneci
Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Unitesi, istanbul

Amag: Selektif IgA eksikligi, en sik gorilen primer immiin yetmezlik hastaligidir. 4 yasindan biyik hastada serum IgA diizeyinin 7
mg/dl’nin altinda olmasi olarak tanimlanir. Hastalar asemptomatik olabilecegi gibi tekrarlayan solunum yolu ve sindirim sistemi
enfeksiyonlari ile basvurabilir.

Yontem: Aralik 2012-Subat 2015 arasinda basvuran 88 selektif IgA eksikligi olan hasta (49 erkek, 39 kiz) retrospektif olarak basvu-
ru yakinmalari, eslik eden hastaliklar, kullanilan ilaglar ve laboratuar bulgulari ile degerlendirildi.

Bulgular: Yaslar1 49 -189 ay (Ort: 88.2+ 36.4) arasinda degisen hastalar icinde 22(%25) hasta asemptomatikken, 61(%70) has-
tada stk USYE ve ASYE, 2 hastada sik ishal yakinmasi vardi. 26(%29) hasta en az bir kez yatirilarak tedavi almisti. 23 hastanin
anne-babasi akrabaydi. 14 hasta ailede allerjik hastalik, 8 hasta sik enfeksiyon tarifliyordu. 21(%25) hastada ek olarak astim ve/
veya allerjik rinit varken, 5’i Tip 1 diabet, 1 Hashimato tiroiditi, 2’si FMF, 1 ¢olyak hastaligi icin bakilan IgA disik saptanmisti. Tim
hastalarin IgG ve IgM degerleri normal bulundu. IgA degerleri ise laboratuarimizda genelde < 6.67 mg/dl olarak 6l¢ilebildi. 24
(%27) hastada IgE degeri >100 kU/L bulundu, bunlarin icinde 11 hastanin ev akari alerjisi saptandi. Toplamda 16 (%19) hastada
ev akari, polen ve hayvan tiyd duyarhhigr mevcuttu. Tim hastalarda IgG alt gruplari ve asiya spesifik antikor yaniti normaldi. 32
(%36) hastaya temel olarak alerjik hastaliklari icin tedaviler verilirken, sadece 29 (%33) hasta sik enfeksiyon éykiisiinden dolayi
antibiyotik proflaksisi ile takip edildi.

Sonug: Selektif IgA eksikligi 6zellikle basta alerjik hastaliklar ve endokrinolojik hastaliklara eslik edilmektedir. Bu tanilarla takip
edilen hastalarin tedavilerinin diizenlenmesi agisindan IgA eksikligi agisindan arastirilmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: selektif, IgA eksikligi
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[Abstract:0142]
Erigkin Primer immiin Yetmezlikli Hastalarimizin Klinik ve Radyolojik Ozellikleri

Abdulsamet Sandal, Emine Yazici, Funda Aksu, Deniz Kéksal, Emin Maden, Salih Emri
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gogiis Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Primer immiin yetmezlikler (PiY), immiin sistemin bir veya daha fazla bileseninin azlig, eksikligi veya bozulmus
fonksiyonuyla karakterize kalitsal hastaliklardir. Siddetli ve tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiin siregler ve kanser gelisimine
yatkinlikla birlikte, solunumsal belirti ve komplikasyonlar 6nemli morbidite ve mortalite sebebidir. Bu ¢calismada klinigimizde izle-
digimiz PIY tanili 18 eriskin hastanin klinik ve radyolojik 6zelliklerinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yéntem: Klinigimizde Ocak 2010 — Ocak 2015 arasinda izlenen PIY tanili 18 eriskin hastanin kayitlari retrospektif olarak
degerlendirilmistir.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 18 hastanin (Erkek/Kadin: 13/5) ortalama yasi 31 (19-68) yildi. On hasta yaygin degisken immiin
yetmezlik, 4 hasta selektif IgA eksikligi, 2 hasta kronik granilomat6z hastalik ve 1’er hasta X-linked agammaglobulinemi ve atipik
T hiicre yetmezligi tanilariyla takip edilmekteydi (Tablo 1). Ortalama tani yasi 20’ydi. Takipte kalan 8 (%61) hastanin ortanca takip
suresi 18 aydi. Dort hastada bronsektazi nedeniyle pulmoner rezeksiyon oykisii mevcuttu. Hastalarin 13’l (%72) intravenoz
immiinglobulin, 10’u (%54) trimetoprim/sulfametoksazol, 3’li (%17) itrakonazol tedavileri almaktaydi. izlemde 4 (%23) hastada
lenfoma gelismisti ve bunlardan 3’t diffiiz blyilk B hiicreli lenfomaydi. Bir hasta lenfoma tanisini bronkoskopik biyopsiyle almisti.
Toraks tomografileri olan 13 hastada en sik gézlenen radyolojik bulgular: <1cm yuvarlak opasite 10 (%76), irregller ve/veya lineer
opasiteler 9 (%69), mozaik perflizyon 9 (%69), >1 cm opasiteler 9 (%69), amfizem 8 (%61), brons duvar kalinlasmasi 8 (%61) ve
bronsektazi 7 (%53) idi.

Sonug: Bu calismanin sonuglarinin da destekledigi gibi PiY tanili hastalarda enfeksiydz ve enfeksiydz olmayan gesitli solunumsal
belirti ve komplikasyonlar gériilmektedir. Bu durum PiY yénetiminde multidisipliner yaklasimda gégiis hastaliklari hekiminin de

onemli rolli oldugunu vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlik, solunum sistemi, toraks radyolojisi

Tablo 1: Primer immiin yetmezlikli (PiY) hastalarin klinik dzellikleri

Ozellik Hasta sayisi (%)
Cinsiyet

o Erkek (%) 13 (%72)
® Kadin (%) 5(%28)
Yas, ortalama (min-maks) 31 (19-68)
PiY tani yasi, ortalama (min-maks) 20 (5-50)
PiY tipi

o B-hiicre bozukluklari

e CVID 10 (%54)
o Selektif IgA eksikligi 4(%23)
¢ X-linked agammaglobulinemi 1(%6)
oT-hiicre bozukluklari

o Atipik T hiicre yetmezligi 1(%6)
oNétrofil ve fagosit bozukluklari

® Kronik graniilomatéz hastalik 2(%11)
Brongektazi nedeniyle operasyon 6ykiisii 4(%23)
Takipte kalinan ay (n=8 hasta), ortanca (min-maks) 18 (6-72)
PiY igin alinan tedaviler

e IVIG 13 (%72)
o TMP/SMX 10 (%54)
e Itrakonazol 3(%17)
Lenfoma gelisen hasta sayisi

o Diffiiz biiyiik B hiicreli lenfoma 3(%17)

e Lenfoblastik lenfoma 1(%6)
Toraks BT bulgulari (n=13 hasta)

¢ <1 cm yuvarlak opasite 10 (%76)
e irregiiler ve/veya lineer opasiteler 9 (%69)

® Mozaik perfiizyon 9 (%69)
® >1 cm opasite 9 (%69)
* Amfizem 8(%61)
® Brons duvari kalinlasmasi 8(%61)
® Brongektazi 7 (%53)

CVID: yaygin dedisken immiin yetmezlik, IVIG: intravenéz immiinglobulin, TMP/SMX: trimetoprim/sulfametoksazol
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[Abstract:0143]
Kronik mukokiitanoz kandidiyazisli bir hastada IL-17RA eksikligi

Caner Aytekin', Anne Puel?, Figen Dogu?, Stephanie Boisson Dupuis*, Jean Laurent Casanova®, Aydan ikinciogullari®
1 Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2 Necker Branch INSERM 1163 University Paris Descartes Imagine Institute, Laboratory of Human Genetics of
Infectious Diseases, Paris, Fransa

3 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve

Allerji Bilim Dali, Ankara

4 Rockefeller Branch the Rockefeller University, St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, New York, ABD

Giris: Kronik mukokitan6z kandidiyazis (KMK) tirnak, cilt, oral ve genital mukozanin baslica Candida albicans ile tekrarlayan-
persistan enfeksiyonuyla karakterizedir. IL-17 immuinitesini etkileyen genetik bozukluklarda KMK gorilar. Th17 hiicre sayisindaki
disuklikle IL-17 yanitinin bozuldugu otozomal dominant (OD) STAT3 ve otozomal resesif (OR) CARD9 eksikliginde KMK baslica
klinik 6zelliklerdendir. OD fonksiyon kazandiran STAT1 mutasyonunda bozulmus IL17A ve IL-22 Uretimiyle, IL-17F otoantikorlari
sonucu KMK gelisir. APECED sendromunda (AIRE mutasyonu) ise IL-17A, IL-17F ve IL-22’ye karsi gelisen otoantikorlar sonucu IL-17
yaniti bozulurak KMK’e neden olur. Son olarak OD IL-17F, OR IL-17RA ve IL17 reseptdr sinyalinde adaptoér protein olan OR ACT1
mutasyonunda izole KMK baslica klinik dzelliktir. izole KMK’de mantar enfeksiyonlari genellikle sistemik dzellik gdstermezler.
Burada izole KMK yakinmasi olan ve OR IL17RA mutasyonu saptanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: 18-ayhk kiz hasta agizda tekrarlayan pamukguk ve bez bélgesinde pisik yakinmalariyla basvurdu. Anne-babasi arasinda
akrabalik vardi. Fizik muayenede dil ve yanak mukozasinda monilya plaklari ile bez bélgesinde kandida dermatiti saptandi. Diger
fizik muayene bulgulari normaldi. Laboratuvar incelemelerinde; total nétrofil ve lenfosit sayilari, serum Ig diizeyleri, periferik kan
lenfosit alt gruplari, invitro-T hiicre ve nétrofil fonksiyonlari normaldi. Hastanin agiz ve bez bélgesindeki lezyonlari oral
flukonazol ve lokal tiyokonazol tedavisiyle diizeldi. Hastanin oral monilyazis yakinmasinin daha sonra tekrarladigi, sacli deri ve
cesitli cilt bolgelerinde mantar enfeksiyonlari gelistigi ve bunun icin tedavi aldig1 6grenildi. Genetik analizde IL17RA geninde
homozigot c256C>A nonsens mutasyonu tasidigl, anne-babasinin heterozigot oldugu gosterildi.

Sonug: KMK IL-17 yanitini bozan nedenler sonucu olusur. Altta yatan genetik bozuklugun tespiti kesin taniyi koymakla birlikte
prognoz hakkinda da bilgi saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Kronik mukokiitanéz kandidiyazis, IL-17RA eksikligi

[Abstract:0144]
IL-17RC eksikligine bagh kronik miikokiitan6z kandidiyazisli bir olgu

Caner Aytekin', Anne Puel?, Figen Dogu?, Jacinta Jacinta Bustamante?, Jean Laurent Casanova®, Aydan ikinciogullari?

1 Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2 Necker Branch INSERM 1163 University Paris Descartes Imagine Institute, Laboratory of Human Genetics of Infectious
Diseases, Paris, Fransa

3 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdgi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

4 Rockefeller Branch the Rockefeller University, St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, New York, ABD

Giris: Kronik mukokitan6z kandidiyazis (KMK) tirnak, cilt, oral ve genital mukozanin Candida albicans ile tekrarlayan veya
persistan enfeksiyonuyla karakterizedir. Otozomal resesif IL-17RA ve ACT1 eksiklikleri ile otozomal dominant IL-17F eksikligi baska
enfeksiyonlara yol agmadan izole KMK’e neden olur. Burada otozomal resesif IL-17RC eksikligi ve izole KMK'i olan bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu: Dort yasindaki erkek hasta tekrarlayan oral kandidiyazis ve sach deride mantar enfeksiyonu yakinmasiyla basvurdu.
Anne-babasi arasinda akrabalik vardi. Fizik muayenede dil Gizerinde monilya plaklari ile sagli deride yer yer pullanma ve beyaz
renkli plaklar vardi. Diger fizik muayene bulgulari normaldi. immiin incelemelerinde; total nétrofil ve lenfosit sayilari, serum Ig
diizeyleri, periferik kan lenfosit alt gruplari hafif CD3-CD16+56+ (3%;N:5-28%) hiicre dusiiklugl disinda normal sinirlarda idi.
invitro-T hiicre ve nétrofil fonksiyonlari normal saptandi. Otoimmiinite arastirilmasi igin serum ANA, antidsDNA, anti-TPO,
anti-TG, anti-GAD, anti-insiilin, anti-paryetal hiicre antikorlari denetlendi ve negatif bulundu. PMA ve ionomycin ile uyariimis
I6kositlerden IL17A sekresyonu normal diizeylerde saptandi. IL-17 immnitesinde etkili olan poatansiyel hastaliga neden olan
mutasyonlar tim ekzom sekanslama (WES) yontemi ile arastirildi. STAT1, IL17RA, IL17A, IL17F, ACT1, IL22 ve IL22RA1 genlerinde
mutasyon tespit edilmedi. IL17RC geninde exon 11’de homozigot c.1132C>T nonsens mutasyonu gosterildi. Anne ve babanin
heterozigot tasiyici oldugu gosterildi. Sistemik oral flukonazol tedavisi ile oral monilyazis diizeldi. Hastaya daha sonra aralikh
olarak flukonazol proflaksisi uygulandi ve bu donemlerde agiz ve sagli deri lezyonlari gériilmedi. Ancak proflaksiye ara verilen
dénemlerde KMK tekrarladi.

Sonug: KMK IL-17 yanitini bozan nedenler sonucu olusur. Altta yatan genetik bozuklugun tespiti kesin taniyi koymakla birlikte
prognoz hakkinda da bilgi verecektir.

Anahtar Kelimeler: Kronik mukokiitanéz kandidiyazis, IL-17RC eksikligi
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[Abstract:0145]
ICF sendromu: Alt1 olgunun klinik, laboratuvar ve prognoz ozellikleri

Caner Aytekin', Figen Dogu? Deniz Giiloglu? Jessica C De Greef?, Maarten Jd Van Tol*, Corry M Weemaes?®,
Silvere M Van Der Maarel, Aydan ikinciogullarr?

1 Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve

Allerji Bilim Dali, Ankara

3 Department of Human Genetics, Leiden University Medical Center, Leiden, Hollanda

4 Department of Pediatrics, Leiden University Medical Center, Leiden, Hollanda

5 Department of Pediatric Infectious Diseases and Immunology, Radboud University Nijmegen Medical Centre,

Nijmegen, Hollanda

ICF (immunodeficiency, centromeric instability and facial anomalies) sendromu agamaglobulinemi veya hipogamaglobulinemi,
1, 9 ve 16. kromozomlarin sentromerik bolgesinde dengesizlik sonucu olusan delesyonlar ve yiiz anomalileri ile karakterize
otozomal resesif kalitim gosteren bir primer immiin yetmezlik hastaligidir. ICF sendromu DNA metilasyonunda goérev alan
DNMT3B (ICF tip1) ve ZBTB24 (ICF tip2) genlerdeki mutasyonlar sonucu gelisir. ICF sendromu genomun epigenetik yapisi ve
diizenlenmesini degistiren hastaliklarin ilk 6rneklerinden birisidir. Baslica yiiz anomalisi olan hipertolerizm, diiz ve genis burun
koki ile epikantus genellikle tiim hastalarda goriilir. Cesitli derecelerde motor ve konusma geriligi ile 6grenme giiglikleri vardir.
Erken bebeklik doneminde gévdesel hipotoni belirgin bir 6zelliktir. Pnémoni ve sepsis gibi enfeksiyonlar hastalarin biyiik
boéliminde goralur. Bazi hastalarda da firsatgl enfeksiyonlar (Candida albicans, Pneumocystis jiroveci) gelisebilir. Periferik kanda
T ve B hiicre sayilari normaldir. Ancak yasla birlikte T hiicre sayisi azalabilir. Bazi hastalarda B hiicre olgunlasmasinda bozukluk ve
T hiicre fonksiyon bozukluklari gosterilmistir. Agamaglobulinemi ile birlikte normal B hiicre sayisina sahip hastalarda yiiz
anomalilerine dikkat edilmeli, yliriime ve konusma gibi gelisim basamaklarinda gecikme sorgulanmalidir. Kromozomlardaki
sentromerik instabiliteyi gosterebilmek i¢in en az 150 metafaz analizi olacak sekilde sitogenetik inceleme yapiimalidir.

Tedavide intravendz imminglobulin replasmani uygulanir. T hiicre fonksiyon bozuklugu goésterilememisse bile Pneumocystis
jiroveci pnémonisinin 6nlenmesi igin TMP/SMX proflaksisi verilmelidir. Kemik iligi nakli agir enfeksiyonlari olan hastalarda
disunitlmelidir. Burada ZBTB24 gen mutasyonu gosterilerek ICF sendromu tip 2 tanisi kesinlesen bes olgu ile mutasyon analizi

heniiz devam eden bir olgunun klinik, laboratuvar, tedavi ve prognoz 6zellikleri sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ICF sendromu, klinik, laboratuvar, prognoz
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[Abstract:0145 Tablo]

Tablo. Hastalarin klinik, laboratuvar ve prognoz 6zellikleri

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5 Olgu 6

Yas 8.5 yas 3.5 yas 13.5 yas 2.5 yas 5 yas 6 yas

Tani yasi 6 ay 9 ay 11.5 yas 5ay 6 ay 5yas

Semptom baglama | 1 ay 8ay 6 ay 3ay 3ay 6 ay

yas!

Cins E E E E E E

Akrabalik + + + - (ayni kéy) - (ayni kéy) - (ayni koéy)

Klinik Yiiz anomalisi Yiiz anomalisi Oral | Yiiz anomalisi Yiiz anomalisiP- Yiiz anomalisi Yiiz anomalisi
Oral monilyazis monilyazisPnémoni | Pnémoni Menenjit | némoni (PCP?) Oral monilyazis Pnémoni Ampiyem
Pnémoni ishal (PCP?) Gévdesel Okul basarisinda Goévdesel hipotoni | Su gigegi Gévdesel | Menenjit Gelisim-
Menenjit Gévdesel | hipotoni Gelisimsel | diisiikliik Gelisimsel gerilik hipotoni Gelisimsel | sel gerilik
hipotoniGelisimsel | gerilik gerilik
gerilik

BK (mm3) 12,600 7,100 6,200 7,600 13,300 9,900

TLS (mm3) 6,300 2,800 1,600 2,720 5,400 3,540

1gG (mg/dl) 115 <33 433 78 145 <42

IgA (mg/dl) <6.67 <6.67 47 <6.67 <6.67 <6.67

IgM (mg/dI) <4.27 <4.27 14 <4.27 <4.27 <4.27

CD3+CD16-56- (%) | 80 73 93 70 78 65

CD3+CD4+ (%) 70 60 49 49 43 32

CD3+CD8+ (%) 10 11 41 24 34 30

CD3-CD16+56+ (%) | 4 4 3 10 6 11

CD19+ (%) 18 18 2.2 16 11 21

CD20+ (%) 19 19 2.8 17 13 10

PHA ile lenfoproli- | Normal Normal Normal Normal Normal Normal

feratif yanit

Sitogenetik-kro- 1. ve 16. kromozom | 1, 9 ve 16. kromo- 1, 9 ve 16. kromo- 1, 2, 9 ve 16. kro- 1, 9 ve 16. kromo- 1, 9 ve 16. kromo-

mozom delesyon zom zom mozom zom zom

anomalileri

ZBTB24 mutasyon Homozigot Homozigot Homozigot Homozigot Homozigot p.Ar- Genetik analiz
p.Ans306llefsX4 p.Ans306llefsX4 p.Ans306llefsX4 p.Ans306llefsX4 g320X (c.958C>T) devam ediyor
(c.917delA) (c.917delA) (c.917delA) (c.917delA)

Tedavi iViG+TMP/SMX iViG+TMP/SMX iViG+TMP/SMX iViG+TMP/SMX iViG+TMP/SMX iViG+TMP/SMX

Prognoz iyi Hipotoni diizeldi | iyi Hipotoni diizeldi | iyi Orta derecede iyi Hipotoni diizeldi | iyi Hipotoni diizeldi | iyi Kronik akciger
Adir derecede men- | Gelisimsel gerilik mental retardas- Gelisimsel gerilik Orta derecede hastaligi Gelisimsel
tal retardasyon stiriiyor CMV en- yon Ozel egitim siiriiyor mental retardas- gerilik siiriiyor Orta
Ozel egitim aliyor | feksiyonuna bagl aliyor yon Ozel egitim derecede mental

HLH gegirdi aliyor retardayon
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[Abstract:0146]
Primer immiin yetmezliklerde otoimmiinite gesitliligi

Hatice Ezgi Baris, Ayca Kiykim, Ercan Nain, Safa Baris, Elif Karakog Aydiner, Ahmet Oguzhan Ozen, Isil Barlan
Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul

Giris: Primer immiin yetmezlikler otoimmdin bulgularla seyir gosterebilir. Otoimmunite’nin bir béliminden, T ve B lenfositlerde
bozulmus santral ve periferik tolerans mekanizmalari ve otoantikor gelisimi sorumlu iken, diger bir béliminde ise
mikroorganizmalarin yetersiz eliminasyonu sonucu artan inflamasyon sorumludur.

Materyal-Metod: Béliimiiniizde takip edilen ve mutasyon tanisi olan 20 hastanin otoimmunite bulgulari degerlendirildi.

Sonuglar: Yaslari 1 ay ile 25 yas arasinda degisen (12,2 £ 6,7 yil), tani yasi: 8,6 + 7,7 yil ve takip slresi 23,2 + 16,1 ay olan olgularda
en sik gérilen otoimmun hastaliklar sirasiyla; coombs (+) hemolitik anemi (n=9), trombositopeni (n=9) ve otoimmiin hipotiroidi
(n=3) idi. Diger otoimmin bulgular, lupus benzeri hastalik (n=3), diyabet otoantikor pozitifligi (n=2), otoimmin daire (3),
otoimmin hepatit (n=1), nefrotik sendrom (n=1), buyiik arter vaskuliti (n=1), vitiligo (n=2), alopezi (n=1), perikardit (n=1) olarak
saptandi. Genetik mutasyon degerlendirmesinde; IPEX sendromu (n=4), GIMAPS5 (n=3), DOCK8 (n=2), RAG1 (n=1), PRKCD (n=1),
LRBA (n=1), WAS (n=1), CGD (n=1), STAT1 (n=1), DiGeorge (n=1), ALPS (n=1), IL-21R (n=1), CTLA-4 (n=1) ve IRAK-1 (n=1) bulundu.

Tartisma: Takip sirasinda immiin yetmezlikli olgularda gesitli otoimmunite bulgulari ortaya gikabilir. Bunu yani sira, bazi
hastalarda, ciddi enfeksiyon bulgulari ¢gikmadan 6nce klinikte ilk bulgular arasinda otoimmiunite olabilir. Bu nedenle,
otoimmunitesi olan bireylerde immiin yetmezlik distiniilmeli ve sorgulanmaldir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlikler, otoimmiinite

[Abstract:0148]
Ataksi-telanjiektazi: 37 hastanin klinik, laboratuvar ve prognoz
ozellikleri

Caner Aytekin', Deniz Deniz Giiloglu?, Giilhan Atakul’, Pinar Gzbudak?, Betiil Tokgéz:, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullars?
1 Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdgi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Ataksi-telanjiektazi (AT) ataksi, ilerleyici nérolojik bozulma, telanjiektazi, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar,
cesitli derecelerde immiinyetmezlik, malinitelere yatkinlk ve iyonize radyasyona duyarllikla karakterize multisistem bir primer
immin yetmezliktir. Otozomal resesif ATM mutasyonu sonucu gelisir. Burada AT tanisi konulan hastalarin klinik, laboratuvar ve
prognoz 6zelliklerinin belirlenmesi amaglanmstir.

Gereg-Yontem: 2006-2015 yillari arasinda AT tanisi alan 37 hasta degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin %45’i erkek, %55’i kiz, ortalama tani yasi 6.8 (0.5-15.5), ortalama semptomlarin gorilme yasi 1.6 (0.5-4) ve
tanida gegen sire ortalama 5.2 yil (0-13.5) idi. Akrabalik %73, kardeste hastalik orani %43 bulundu. Basvuru yakinmalari yiriime
bozuklugu (%97), konusma bozuklugu (%86), gozlerde telanjiektazi (%58), enfeksiyonlar (%24) ve gelisme geriligi (%8) idi. Fizik
muayenede hastalarin %97’'de ataksi ve konusma bozuklugu, %100’'de telanjiektazi, %81’de ciltte hiperpigmentasyon, %60°da
blylme-gelisme geriligi saptandi. Alfa-fetoprotein diizeyi tim hastalarda yuksekti. Dokuz hastada (%24) serum IgG disukliGgu
saptandi. Bu hastalarin dérdinde 1gG diizeyi agamaglobulinemi (1gG<250 mg/dl) seviyesindeydi. Hastalarin 19°da (%51) IgA
selektif (IgA<6.67 mg/dl) duzeyde disiik bulundu. Onatli hastanin (%43) ise IgM seviyeleri yiiksek saptandi. CD3+T hiicre orani
15 (%41), CD4+T hiicre 18 (%49) ve CD19+B hiicre 16 hastada (%43) diisiik bulundu. in-vitro mitojen (PHA) yaniti analiz yapilan
25 hastanin yedisinde (%28) diisiik saptandi. Yedi hastada (%19) bronsiektazi, dért hastada (%11) hidronefroz gésterildi. izlemde
iki hastada (%5.5) lenfoma gelisti. Ondért hastaya (%38) iViG uygulandi.

Sonug: Hasta yakinma ve bulgularinin dikkatle irdelenmesi erken taniyi kolaylastiracaktir. immiin yetmezligin derecesine gére
gerekli hastalara IViG ile antibiyotik proflaksileri uygulanmalidir. Malinite ve hidronefroz gibi durumlarin erken taninmasi igin

gerekli kontroller ve taramalar dizenli olarak yapilmahdir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telanjiektazi, klinik, laboratuvar, prognoz
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[Abstract:0149]
22g11.2 delesyon sendromu (DiGeorge sendromu): 19 olgunun klinik, laboratuvar
ve prognoz ozellikleri

Caner Aytekin®, Deniz Deniz Giiloglu?, Giilhan Atakull, Pinar Gzbudak1, Betiil Tokgéz1, Selmin Karademirl, Figen Dogu2,
Aydan ikinciogullari2

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali,

Ankara

Giris-Amag: 22q11.2 delesyon sendromu atipik ytiz gériinimu, kardiyak anomaliler, timus hipoplazisi/aplazisi, yarik damak,
velofarengeal yetmezlik, hipoparatiroidi, hipokalsemi, 6grenme gii¢ligl, davranis problemleri ve tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterize multisistem bir primer immiin yetmezliktir. Timusun olmadigi komplet tip olgularin %1’den azini olusturur ve agir
kombine immiinyetmezlik fenotipi vardir. En sik gorilen parsiyel tipte timus hipoplaziktir ve T hiicre imminyetmezligi zamanla
diizelir. Burada parsiyel 22q11.2 delesyon sendromu tanisi konulan hastalarin klinik, laboratuvar ve prognoz 6zelliklerinin
belirlenmesi amaglanmistir.

Gereg¢-Yontem: 2006-2015 yillari arasinda tani konulan 19 hasta degerlendirilmistir.

Bulgular: 19 hastanin 9'u erkek, 10’u kiz, ortanca yas 5 ay (1-132 ay) idi. Dokuz hastanin yas araligi ise 1-3 ay idi. Hastalarin
tamaminda atipik yUz ve %84’de (16 hasta) kardiyak anomaliler vardi. Tim hastalarda timus aplastik/hipoplastik idi. Yarik damak,
velofarengeal yetmezlik, palatal anomaliler hastalarin %53’de (10 hasta) gorildi. Dort hastada bobrek ve iskelet anomalileri
saptand. Hastalarin %37’de (7 hasta) hipokalsemi, 4 hastada (%21) hipoparatiroidi saptandi. U¢ yas tizerindeki 7 hastanin
tiiminde konusma bozuklugu, 6grenme giicligu, davranis problemleri vardi. Hastalarin %63’de (12 hasta) 6ykide veya izlem
sirasinda cesitli enfeksiyonlar vardi. Total lenfosit sayisi ortalama 4,271mm3 (1,800-9,750mm3) idi. CD3+T ve CD4+T hiicre orani
6 hastada, in-vitro mitojen (PHA) yanit1 3 hastada diisiik saptandi. Serum 1gG diizeyi diisiik olan ti¢ hastanin birisi iViG replasmani
aliyordu. Bir hasta ITP gelisti ve yiiksek dozda iVIG tedavisiyle diizeldi. Yas aralig1 1-3 ay olan 7 hasta (%37) agir kardiyak
anomalilere bagl komplikasyonlardan kaybedildi.

Sonug: Hastalar hiicresel immdnite ile birlikte humoral immunite yoniinden dikkatle irdelenmelidir. Klinik cesitlilik gosterdigi icin
hastalar multidisipliner olarak takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: 22q11.2 delesyon sendromu, klinik, laboratuvar, prognoz

[Abstract:0150]
DOCKS Eksiligi ve Molluskum Kontagiozum Lezyonlari Olan bir Hastada
Post-Transplantasyon Gelisen Immiin Rekonstitusyon Sendromu

Sule Unal’, Deniz Caddas Ayvaz?, Sibel Ersoy Evans3, Meryem Seda Boyraz*, Hacer Neslihan Bildik?, Safa Baris®,
Selin Aytac?, ilhan Tezcan? Duygu Uckan Cetinkaya®

1 Hacettepe Universitesi, Pediatrik Hematoloji

2 Hacettepe Universitesi, Pediatrik immunoloji

3 Hacettepe Universitesi, Dermatoloji

4 Hacettepe Universitesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari

5 Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji

Immin rekonstitisyon sendromu (IRIS) nadir bir antite olup, insan papilloma virlisii ya da molluskum kontagiozum enfeksiyonlari
bulunan HIV pozitif hastalarda anti-retroviral tedavi baslandiktan sonra rapor edilmistir. Nadir olarak hematopoetik kdk hiicre
nakli (HKHN) sonrasi leprozi ve aspergillus enfeksiyonlarinda aktivasyonla giden IRIS’li olgular bildirilmistir. Olgu sunumumuzda
DOCKS eksikligi olan ve akut myeloid I6semili (AML) hastada, nakil 6ncesinde mevcut olan molluskum kontagiozum (MK)
lezyonlarinda HKHN sonrasi gelisen IRIS sunulmustur. Sekiz yasinda erkek hasta HLA uygun kardesten HKHN yapilmak lizere kabul
edildi. Hastanin 6ykusiinden DOCKS eksikligi tanisi oldugu, biyopsi ile viicudundaki papullomat6z lezyonlarin MK oldugunun
dogrulandigl, yedi yasinda AML gelistirdigi 6grenildi. Hastaya melfalan, fludarabin ve ATG’den olusan hazirlik rejimi sonrasi HKHN
yapildi. Sirasiyla +17 ve 23. glinlerde nétrofil ve trombosit egraftmanlari gergeklesti. Hastanin MK lezyonlarinda +12. glinden
baslamak lizere eritemat6z kotiilesmeler izlendi. Ancak basta kotiilesen bu lezyonlar +64. giinde neredeyse tamamen iyilesti.
Immin toparlanma sirasinda goriilen bazi enfeksiyonlardaki paradoksik egzaserbasyonlar, 6zellikle anti-retroviral tedavi baslanan
HIV pozitif hastalarda bildirilmekle birlikte, olgumuz bildigimiz kadariyla dogustan seliiler immiin yetmezlikli bir olguda HKHN
sonrasi MK iliskili ilk IRIS raporu olmasi nedeniyle ilgingtir. Hekimler bu durumun gegici oldugunun farkinda olmali ve fazladan
yapilacak mudahalelerin toksisiteyi artirabilecegi konusunda dikkatli olmalidir.

Anahtar Kelimeler: DOCK8, HKHN, IRIS, molluskum kontagiozum
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[Abstract:0151]
ALPS Tanisi Alan ve Germline FAS Mutasyonu Bulunmayan Hastalarda ikincil
Kriter Biyobelirte¢ Diizeyleri

Cagman Tan, Deniz Cadgdas Ayvaz, ilhan Tezcan, Ozden Sanal
Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali/Ankara

ALPS, apoptozisde rol alan genlerdeki defektler sonucu ortaya gikan lenfodenopati ve/veya splenomegali, 6n planda otoimmiin
sitopeniler olmak lizere otoimmdiin hastaliklar ve periferik kanda DNT hiicrelerin artisi ile karakterize genetik bir hastaliktir.
Hastalarda lenfoma gelismesine de yatkinlk gortlmektedir. Son yillarda soluble FAS ligand (sFasL), interlokin-10 (IL-10),

interlokin 18 (IL-18) ve vitamin B12 (VitB12) gibi bir dizi molekiilde degisiklikler ALPS stiphesi olan hastalarin tanisi igin
uygulanmasi 6nerilen algoritmanin bir pargasi haline gelmistir. Bu algoritma, lenfoproliferasyon ve DNT yiiksekligi olan tim
hastalarda FAS (germline) geni sekans analizi yapilmasini, mutasyonu negatif olan hastalarda biyobelirteg profili beklenen spesifik
ozellikleri iceriyorsa, somatik FAS mutasyon analizini 5nermektedir. Biz de bu ¢alismada olasi ALPS tanisi alan ve FAS mutasyonu
bulunmayan 22 hastamizda tanida yardimci kriter olarak kullanilan serum 1L-18, IL-10, sFASL, VitB12 diizeylerini degerlendirdik.
Serum IL-18 diizeyi 22 hastanin 5’inde bu hastalar igin cut-off degeri olarak verilen 1500 pg/ml’nin lzerinde, serum IL-10 dizeyi
22 hastanin yalnizca birisinde, Vit.B12 diizeyi 24 hastanin 3’tinde tani kriterlerinde belirtilen 1500 ng/LU'nin Gizerinde ve serum
SFAS-L diizeyi 22 hastadan birisinde 200pg/ml’nin lzerinde bulunmustur. Boylece 25 hastadan 7’sinde DNT yuksekligine ek olarak
1 veya daha fazla ikincil kriter pozitif olarak bulunmustur. Hastalarimizin yalnizca birisinde (hasta 12) 3 biyobelirteg

(sFasL, IL-10 ve Vit B12 diizeyi), bir hastada IL-18 ve Vit B12 diizeyi birlikte, diger 5 hastada ise IL-18 veya VitB12 dizeyleri tek
basina yiksek bulunmustur. Bu biyobelirteglerden 6zellikle sFasL ve Vit B12 ylksekliginin birlikte bulunusunun FAS defektini
diisiindiiren 6nemli bir dzellik oldugu belirtiimektedir.Ug biyobelirtecin yiiksek bulundugu hastamizda somatik FAS mutasyonu da
negatif bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: ALPS, IL-18, IL-10, sFASL, VitB12
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[Abstract:0152]
Hiper IgM sendromu gibi prezente olan bir ataksi telenjiektazi
olgusu

Duygu Demirtas Giiner’, Deniz Nazire Caddas Ayvaz?, Hacer Neslihan Bildik®, Saliha Esenboda?, ilhan Tezcan?
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Ankara

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, immiinoloji Unitesi, Ankara

Giris: Ataksi telenjiektazi (AT) ilerleyici serebeller ataksi, okiilokutanéz telenjiektazi, immin yetmezlik, tekrarlayan
sinopulmoner enfeksiyonlar, iyonize radyasyona asiri duyarligin gorildigi, otozomal resesif gegisli multisistemik bir

hastaliktir. Hastaliktan sorumlu ATM (Ataxia telangiectasia mutated) geni, 11q22.23’de lokalizedir. Olgularda imminglobulin (Ig)
izotip déniisiimiinde yetersizlik sonucunda IgM yiiksekligi goriilebilir. Immiinglobulin M diizeyi yiiksek oldugu icin baslangicta
Hiper IgM sendromu (HIGMS) tanisi alan AT olgusunu sunmaktayiz.

Olgu: Aralarinda 2. derece akrabalik olan saglikli anne-babanin yasayan dérdiincl ¢ocugu olan 3.5 yasindaki erkek hasta,
tekrarlayan moniliazis ve otit ile 3 yasindayken ¢enesinde apse olusmasi nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Muayenesi okiiler
telenjiektazi ve sol aksiller bélgede bir adet 1x1 cm lenfadenopati disinda normaldi. immiinolojik tetkikleri Tablo’da

sunulmustur. IgM dlzeyi 8720 mg/dl olan hastanin immunglobulin elektroforezinde poliklonal IgM artisi saptandi. Tetkikleri ve
biri kiz 2 akrabasinin daha 6énce HIGMS tanisi ile bolimimizde izlenme hikayesi olmasi nedeniyle aylik intravenz immiinglobulin
tedavisi baslanan hastanin 4.5 yasindayken muayenesinde molluscum contagiosum ve dengesiz ylriime-ataksisi saptandi.
Alfa-feto protein:96 ng/ml (0.9-7.6) ve ardindan ATM geninde e.5384G>A(p.W1795X)(homozigot) mutasyon bulundu. Dis
merkezde meningoensefalit tanisi aldiktan sonra yatirilarak izlenen hastanin kraniyal manyetik rezonans goriintiilemesinde
supratentorial kompartmanda bilateral meziyal frontal korteksin singulat girus boyunca sis gériiniimde oldugu ve kontrast
tutmadigl goralda.

Sonug: Ataksi telenjiektazide ve HIGMS'de genellikle IgA, G ve E duzeyleri duslk; IgM diizeyi ise normal/hafif yiiksektir. Ataksi
telenjiektazide genellikle ilk bulgu, hasta ylrimeye basladiginda ortaya ¢ikan ataksidir. Bizim hastamiz gibi hentiz ataksi ortaya
¢ikmamis AT olgulari, IgM yuksekligi nedeniyle baslangicta HIGMS tanisi ile izlenebilirler. HIGMS seklinde prezente olan
cocuklarda AT ayirici tanida akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, Hiper IgM sendromu

immiinolojik tetkikler
KANTITATIF iMMUNGLOBULINLER

IgA <6,67 mg/dl (44-244)
196 99 mg/dl (640-2010)
Igm 8720 mg/dl (52-297)
Total IgE <11U/ml (0-49)
LENFOSIT ALT GRUPLARI

Absolii lenfosit sayisi

1000/mm? (1700-6900)

CcD3 370/ul (900-4500)
CcD4 290/ul (500-2400)
CcD8 100/ul (300-1600)
CD16-56 580/ul (100-1000)
CcD19 80/ul (200-2100)
CD20 80/ul

Anti-HBs Negatif

Nitroblue tetrazolium rediiksiyon testi %100
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[Abstract:0153]
STK4 Eksikligi: HIES Fenotipi Gosteren iki Kardeste Yeni Bir Mutasyon

Sevil Oskay Halagh1, Deniz Cagdas Ayvazl, Cagman Tanl, Elif Uz3, ilhan Tezcan1, Nurten Akarsu2, Ozden Sanall
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi Enstitiisii, Pediatrik immiinoloji Unitesi, 06100, Sihhiye, Ankara, Tiirkiye
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Gen Haritalama Laboratuvari, 06100, Sihhiye, Ankara,
Tiirkiye

3Uludag Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Béliimii, 16059, Bursa, Turkiye

Primer kombine immiin yetmezlikler (KiY) heterojen bir grup hastalik olup genetik defektler sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Kombine
immiin yetmezliklerden biri olan, klinik ve immiinolojik 6zellikleri OR-HIES (Otozomal Resesif-Hiper IgE Sendromu) ile biyiik
Olgude gakisan bir grup hastanin altta yatan defektini, homozigotluk haritalamasi ve Sanger sekans analizi ile arastirdik. Bu
gruptaki hastalarimizin dnemli bir kisminda Dock8 eksikligi, 7 ve 4 yaslarindaki iki kiz kardeste ise STK4 eksikligi ismiyle yeni bir
KIY olarak tarif edilen, STK4 (Serine/threonine —protein kinase 4) geninde yeni bir stop kodon mutasyonu belirledik. Normalde

T hiicre sayi ve fonksiyonlari ile iliskili olan STK4 genindeki defektin, viral enfeksiyonlara ve fonksiyonel olarak lenfosit canliligi ile

lenfositlerin timustan gikisinda bozukluklara neden oldugu gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: stk4 eksikligi, mst1, mutasyon

[Abstract:0154]
Netherton Sendromu: IVIG Tedavisinin Ciltteki ihtiyozise Etkisi

Zeynelabidin Oztiirk, Deni Cagdas Ayvaz, Kadri Safak Giiger, Zuhal Akgéren, Giilsev Kale, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Giris
ihtiyozis; Netherton sendromu, immiin yetmezlikler, malabsorpsiyonlar gibi sistemik hastalik bulgusu olabilen epidermal
farklilasma bozuklugudur. Burada ihtiyozisle izlenen Netherton sendromlu Ug olgu sunulacaktr.

1. olgu

iki gtinliikken tiim viicudunda ihtiyoziform dékiintiiler nedeniyle lokal bakim baslanan, iki aylikken viicudunda cilt apseleri olan,
IgE yuksekligi disinda immin yetmezlik lehine bulgu saptanmayan (Tablo 1) hastada kistik fibrozis ve malabsorpsiyona ikincil cilt
lezyonlari oldugu distinildi. Ter testi yapilamamasina ragmen biyime geriligi, atelektazi, bogaz kiltlriinde P. aeruginosa
Uremesi nedeniyle kistik fibrozis distinildi. Sag incelemesinde trikoreksis invaginata (Sekil 1) gorildi. Netherton sendromu
tanisiyla ivig baslanan hastanin cildinde belirgin diizleme oldu. Hasta 17 aylik olup halen izlenmektedir.

2. olgu

Tum vicudunda kizarikliklarla dogan hasta 2 aylikken cilt lezyonlarinda kabuklanma-pullanma, tekrarlayan otit nedeniyle
yonlendirildi. Serum IgE diizeyi yiksek (Tablo 1), konjonktiva kiltiirlinde P. aeruginosa tremesi olan, cilt biyopsisinde parakeratoz
disinda patolojik bulgu goriilmeyen, topikal steroid tedavisinden yarar gormeyen, sa¢ incelemesi normal olsa da klinik Netherton
sendromuyla uyumlu oldugundan ivig baslanan hasta tedaviden yarar gordi. Hasta 2 yasinda olup, izlenmektedir.

3. olgu

3 glinliikken epidermolizis billoza diisiindiren bulleri olan, cilt biyopsisinde patolojik bulgu goriilmeyen; 2 yasinda gorildiginde
ciltte pullanma, soyulmalari olan; IgE dizeyi ylksek (Tablo I) olan hastada sa¢ analizi normal olsa da klinik olarak Netherton
sendromu diisiinildi. Ivig tedavisi planlandi.

Tartigma-Sonug

Netherton sendromu SPINK5 geninde mutasyonla karakterize otozomal resesif hastaliktir. Eritrodermi, iktiyozis ve cilt
enflamasyonu; trikoreksis invaginata gibi sa¢ anormallikleri, yiksek IgE gibi bulgular mevcuttur. Tanida sag incelemeleri Gnemlidir;
ancak normal olabilir. Ozgiin tedavisi olmayan hastalikla anti-TNF-a ve ivig’le sonug alinmistir.

Hastalarimiza molekiiler ¢alisma yapilarak genetik danisma planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: dékiintii, eritrodermi, ihtiyozis, Netherton Sendromu
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[Abstract:0153 Tablo]

Tablo I. Olgularin tam kan sayimi, immiinglobulin diizeyleri ve lenfosit alt gruplari.

1. olgu 2 aylhkken

2. olgu (4 aylikken)

3. olgu (24 aylikken)

Tam kan sayimi

Hemoglobin (g/dl) 19,8 85 13,3

Beyaz kiire (/mm?) 21.200 18.600 15.800

Trombosit (/mm?) 360.000 392.000 360.000

Mutlak lenfosit sayiai(/mm?) 5.100 8.400 7.300

Mutlak nétrofil sayisi (/mm?) 13.900 7.700 5.000

Mutlak eozinofil sayisi (/mm?3) 200 0 2.528

immunglobulin diizeyleri

Ig A (g/dl) 139 (9-30) 90 (13,5-72) 52 (30-107)

Ig G (g/dl) 358 (376-685) 1200 (294-1165) 782 (605-1430)

Ig M (g/dI) 146 (36-77) 65 (33-154) 67 (66-228)

IgE (1U/ml) 1.085 2.745 2.310

IVIG tedavisi + + -

Lenfosit alt gruplari

€D3 (%-/mm?) 80 (60-85)/4.080 (2.300-7.000) 82 (48-75)/6.888 (2.300-6.500) 57 (39-73)/4161 (1.400-8.000)
CD4 (%-/mm?) 58 (41-68)/2.958 (1.700-5300) 61 (33-59)/5.124 (1.500-5.000) 29 (25-50)/2.117 (900-5.500)
CD8 (%-/mm?) 58 (41-68)/2.958 (1.700-5300) 24 (11-25)/2.016 (500-1.600) 29 (11-32)/2.117 (400-2.300)
€D19 (%-/mm?) 11 (4-26)/561 (600-1.900) 11 (14-39)/924 (600-3.000) 24 (17-41)/1.752 (600-3.100)
CD16+56 (%-/mm?) 7 (3-23)/357 (200-1.400) 6 (2-14)/504 (100-1.300) 17 (3-16)/1.241 (100-1.400)

Olgularin tam kan sayimi, immiinglobulin diizeyleri ve lenfosit alt gruplari.
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[Abstract:0155]
Wiskott Aldrich sendromu ve X’ e bagl gegisli trombositopeni tanilariyla izlenen 23 vaka-
nin demografik 6zellikleri, klinik, laboratuvar bulgulari, klinik seyirleri

Hacer Neslihan Bildik?, Deniz Ayvaz?, Aysenur Oztiirk3, Ozden SanalP, ilhan Tezcan?
1 Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Pediatri, Ankara
2 Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Pediatrik immiinoloji, Ankara

3 Ankara Universitesi Hastanesi, Genetik, Ankara

GIRIS: Wiskott Aldrich sendromu (WAS); WASp geninde meydana gelen mutasyonlarin neden oldugu, X’e bagl kalitilan,
mikrotrombositopeni, egzema, tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize; otoimmiin hastaliklarin arttigi ve lenforetikiiler neoplazi
riski bulunan bir primer immuin yetmezliktir. WAS igin tek kiiratif tedavi hematopoetik kék hiicre transplantasyonudur.

VAKALARIN SUNUMU: Calismamizda yer alan hastalarin 22’ si WAS, biri XLT tanisi olan hastalardi ve tamami erkekti. Ortalama
sikayet baslama yasi 13 ay; tani yasi 41 ay idi. Hastalarin biyik ¢ogunlugunda (%86,9) sik enfeksiyon hikayesi (en sik otitis media
ve pndémoni), kanama (%78,2) ve egzema (%69,5) bulgulari, pozitif aile 6yklsi (69,5) mevcuttu. Tim hastalarda tani aninda
trombositopeni ve MPV diisiikligi vardi. izlemde 8 hastada (%34,7) otoimmiin manifestasyon goriildi; en sik gelisen
otoimmun bulgu hemolitik anemi (%13) idi. Calisma sliresince malignite gelisen hastamiz olmadi. Hastalarin yaklasik yarisinda
(%47,8) hastaliga bagli komplikasyon gelisti; en sik major GiS kanamasi (%26) goriildii. 13 hastada altta yatan genetik defekt
saptandi ve mutasyonlarin hepsi farkliydi. Hastalarimizda saptanan mutasyonlarin hepsi WAS klinigi ile sonuglandi. 1 hastaya
splenektomi, 9 hastaya tam uyumlu akrabalarindan kdk hiicre nakli yapildi. Hastalarin 5’ inin KiT sonrasi herhangi bir problemi
olmadi, 2 hastada kronik GVHD gelisti ve 1 hasta sepsis nedeni ile kaybedildi.

SONUC ve TARTISMA: Sonug olarak erken yaslarda ortaya ¢ikan kanama diyatezi bulgulari uyarici olmali, laboratuvar

incelemelerinde trombositopeni ve kiglik plateletler saptanmasi durumunda WAS/XLT tanisi akla gelerek ileri arastirma
yapilmahdir. Otoimmun bulgular ve malignensi gelisimi agisindan dikkatli olunmali, diizenli kontrollerle hastalar bu agilardan takip

edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: kék hiicre transplantasyonu, Wiskott Aldrich sendromu, WASp geni, X’ e bagli gegisli trombositopeni

hastalarin basvuru sirasinda ve izlemdeki bulgulari

hasta sayisi ylizde %

Sik enfeksiyon 20 86,9
Kanama diyatezi 18 78,2
Egzema 16 69,5
WAS triadi 12 52,1
Aile hikayesi 16 69,5
Otoimmiin bulgu 8 34,7
Hemolitik anemi 3 13

Komplikasyon 11 47,8
GIS kanama 6 26

KIT 9 39,1
KIT sag kalim (ulasilan 8 hasta) 7/8 87,5
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[Abstract:0156]
Konjenital nétropenide yeni bir agilim: JAGN1 geninde mutasyon

Safa Baris’, Elif Karakog Aydiner’, Ahmet Ozen®, Kenan Delil?, Ay¢a Kiykim®, ismail Odiiliir’, ibrahim Baris3,
Siiheyla Bozkurt’, Isil Barlan*

1 Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul

2 Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

3 Kog Universitesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali, istanbul

4 Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, istanbul

Konjenital nétropeni (KN); olgun notrofillerin yoklugu, yasami tehdit eden bakteriyel enfeksiyonlara yatkinlikla seyreden bir
hastalik gurubudur. KN’ye ELA2, HAX1, G6PC3, WAS ve GFI1 genlerinde mutasyonlarin neden oldugu saptanmistir. Son olarak
Jagunal homolog 1 proteinini kodlayan, JAGN1 geni mutasyonlarinin da kalitilarak hastaliga neden olabilecegi bildirilmistir.
2014 yihinda tanimlanan bu hastalik ile deneyimimiz 2 kardesle sunulmaktadir.

Olgu I: 17 yasinda erkek hasta, 9 aylikken gluteal abse ve lenfadenomegali nedeniyle basvurdu. Nétropenisi ve
hipogamaglobulinemisi olan hastanin kemik iligi aspirasyonunda granilositer seride matiirasyon duraksamasi gbzlendi. Hastaya
IVIG (intraven6z gamaglobulin) ve G-CSF (graniilosit koloni stimulant faktor) tedavileri baslandi. Bu tedavi ile kismi yanit alinabildi.
Ayni zamanda bliyime, gelisme ve kognitif alanlarda gerilik saptandi. Takipte enfeksiyon sikligi azalan hastada bronsektazi,
subklinik antitiroid antikor pozitifligi, diisiik HDL kolesterol ve osteoporoz gelisti. immiinfenotiplendirmede RTE (CD4+CD-
45RA+CD62L+CD31+) sayilari dusik saptandi.

Olgu IlI: 12 yasinda kiz hasta tekrarlayan cilt abseleri, otit ve pndmoniyle basvurdu. Boy kisaligi ve 6grenme glicligl saptandi.
Notropeni ve hipogamaglobulinemisi olan hastanin kemik iligi aspirasyonunda granilositer seride matiirasyonda duraksama
gozlendi. IVIG ve G-CSF tedavileri ile enfeksiyonlar kontrol altina alindi. Takipte kardesi gibi santral hipotiroidi, diistik HDL, CD4
lenfopeni ve azalmis RTE hiicreler gézlendi.

Sonug: JAGN1 mutasyonunda saptadigimiz RTE disikligi sadece nétrofillerin degil, lenfositlerin de olumsuz etkilenebilecegini ve
hastaligin sistemik tutuluma yol agabilecegini distindirmektedir. Tedavisinde bu nedenle G-CSF/GM-CSF disinda IVIG kullanimi

yarar saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: JAGN1, IVIG, Konjenital nétropeni

[Abstract:0157]
Otoreaktif B lenfositler; primer immiin yetersizlikteki yaramaz ¢ocuk

Ayca Kiykim, Ismail Odiiliir’, Safa Baris®, Elif Karako¢ Aydiner’, Ahmet Ozen?, Deniz Yiicelten?, Kaan Boztud?, Isil Barlan®
1 Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul
2 Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Dermatoloji Anabilim Dali, istanbul

3 Viyana Universitesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Viyana, Avusturya

Giris: Protein kinaz delta (PRKCD) eksikligi yeni tanimlanmis, B hiicre proliferasyonunun baskin oldugu ALPS-benzeri (otoimmiin
lenfoproliferatif sendrom) bir primer imm{in yetersizliktir. Tekrarlayan enfeksiyonlarin yanisira, lenfoproliferasyon, otoimmiinite,
lupus benzeri bulgularla dikkati ¢eker.

Olgu: Kuzen evliliginden dogan 3 yasinda erkek hasta klinigimize glinese maruz kalan bolgelerinde belirgin hiperpigmente, yanik
benzeri deri dokintiisi, hepatosplenomegali, lenfadenomegali ve tekrarlayan enfeksiyonlar nedeniyle basvurdu.
immiinfenotiplendirmede normal T ve NK hiicreleri, artmis naif B ve yiiksek CD21low popiilasyonu (otoreaktif B lenfositler)
gozlendi. Deri biyopsisinde vaskdilit lehine bazal membran dejenerasyonu ve apoptoz olmasi, serum c4 disikligi, CMV PCR ve
ANA pozitifligi (1/320) ile yeni tanimlanan PRKCD eksikligi ile uyumlu olarak tiim gen sekanslama analizinde ilgili gende

9. ekzonda missense mutasyon (c.142>G) saptandi. Deri biyopsi sonuglari ve lupus benzeri bulgular nedeniyle baslanan
hidroksiklorokin tedavisi altinda deri dokiintlisti, organomegalisi ve CD21low B hiicre sayisinda azalma gozlendi.

Sonug: Erken yasta baslayan otoimmuiinite, lenfoproliferasyon ve lupus benzeri bulgular varhginda PRKCD eksikligi akla gelmeli ve
imminfenotiplendirmede B hiicre alt gruplari degerlendirilerek destekleyici bulgular aranmalidir. Bu hastalarda hidroksiklorokin

tedavisi ile iyi klinik ve laboratuvar yanit elde edilebilecegi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Hidroksiklorokin, otoimmiinite, PRKCD
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[Abstract:0158]
Molecular Diagnostics of Primary Immunodeficiencies by next generation sequencing

Yuk Yin Peter Ng*, Sinem Sisko?, Ozden Hatirnaz Ng?, Isil Barlan®, Safa Baris?, Elif Karakog®, Giinnur Deniz*,
Bekir Ergiiner, Wanling Yang’, Yu Lung Lau’, Yildiz Camcioglu®, Ugur Ozbek?

1 Department of Genetics and Bioengineering, Istanbul Bilgi University, Turkey

2 Department of Genetics, Institute of Experimental Medicine (DETAE) Istanbul University, Turkey

3 Division of Pediatric Allergy and Immunology, Marmara Medical Faculty, Istanbul, Turkey

4 Department of Immunology, Institute of Experimental Medicine (DETAE) Istanbul University, Turkey

5 Department of Pediatrics, Infectious Diseases, Clinical Inmunology and Allergy, Cerrahpasa Medical Faculty
Istanbul University, Turkey

6 Department of Advanced Genomics and Bioinformatics Research Center, TUBITAK-UEKAE, Turkey

7 Department of Pediatrics and Adolescent, University of Hong Kong, Hong Kong

Primary immunodeficiencies (PIDs) are inherited disorders in which one of more components of the immune system are missing
or do not work properly. PID patients are more susceptible to certain type of infections and have increased risk of autoimmune
diseases and malignancies. The majority of PIDs are autosomal recessive inherited disorders and they are commonly
considered as rare disease in Western countries, however high rate of consanguinity has resulted in a high prevalence of PID

in Turkey. Unfortunately, the lack of facilities to perform genetic analysis for PIDs remains a significant problem in Turkey. Since
2014 our department running diagnostic tests for agammaglobulinemia, CVID and SCID. Here, we have established genetic
analysis for candidate genes involved in such as BTK, IGHM, CD19, TACI, ICOS, BAFFR, RAG1/2, JAK3, ADA, ARTEMIS, IL2RG.
Moreover, in recent years, next generation sequencing has represented as a promising molecular diagnostic tool for inherited
diseases, especially for discovery of potential new candidate genes in PIDs. In collaboration with the department of Advanced
Genomics and Bioinformatics Research Center at TUBITAK and department of Pediatrics and Adolescent of University of Hong
Kong, a preliminary study has been started. Eight agammaglobulinemia patients without BTK mutation, were further analyzed
using next generation sequencing (NGS) and mutations were found in IGLL1, NHEJ1, CHD7, WASP, CD19 and RAG1 in these
patients. Currently we are confirming the result of the NGS data with conventional Sanger sequencing. Our results demonstrate
that NGS is an effective method for diagnosis of PIDs.

Keywords: primary immunodeficiency, molecular diagnostics, next generation sequencing, agammaglobulinemia, SCID

[Abstract:0159]
Griscelli Sendromu tanisi alan, hizli progresyon gosteren serebral atrofili bir olgu

Coskun Ekemen, ibrahim Etem Piskin, Nazmiye Yiiksek, Mutlu Yiiksek
Biilent Ecevit Universitesi Uygulama Ve Arastirma Hastanesi, Zonguldak

Griscelli Sendromu, parsiyel albinizm ile immin yetmezligin birlikte gérildigu OR kalitilan nadir bir hastaliktir. Gimus-gri sag,
degisken hiicresel yetmezlik veya immun yetmezlik bulgulari gézlenmeden nérolojik tutulumla gider. Erken dénemde KiT
yapilmazsa olimcil olabilir. Olgumuz 17 aylik kiz hasta, 18 glindir siiren ates, gozlerde kayma, tiim viicutta kasilma ve biling
bulanikhgiyla seyreden 10-15 dk’lik konviilsiyon dykiislyle basvurdu. Gri sag, hipopigmentasyon, pansitopeni, nérolojik bulgular
ve hepatosplenomegali olmasi Griscelli Sendromu’nu distnaldi. Sag teli 151k mikroskobuyla incelendiginde karakteristik pigment
granil agregatlari izlendi. Serum IgG ve IgM diizeyi normalken IgA disliktl. T hiicre alt gruplari ve aktivasyon indeksleri
normaldi. Kranial gortintlilemeleri yapildi. BT’de frontal bolge ekstra aksial mesafenin arttigi ve beyaz serebellum bulgulari
saptandi. MR’da bilateral transvers ve sigmoid siniiste dolum defekti, parankimde birkag adet heterojen yiksek sinyal odagi
saptandi. Bulgularin dncelikle bilateral venoz enfarkt ile uyumlu oldugu rapor edildi. Hastanin tromboz olasiligl nedeniyle
hastanemizde bulunmadigindan Cocuk Hematolojisi Klinigi olan bir hastaneye sevki yapildi. Bu merkezde yapilan kemik iliginde
hemafagositoz izlenmedigi 6grenildi. Genetik analizinde, Rab27a mutasyonu saptanarak Tip 2 Griscelli Sendromu tanisi koyuldu.
Hasta sevkinden 2,5 ay sonra konviilsiyon ile tekrar basvurdu. Hastanin kranial goriintiilemeleri tekrarlandi. BT’de frontal bolge
ekstraaksial mesafe ile sylvian fissiir ve kortikal sulkuslarin derinligi ve genisliginde belirgin artis (global atrofiye sekonder)
saptandi. MR’da serebral belirgin atrofi mevcuttu. Venoz vaskiler yapilarin incelemesinde sol transvers ve sigmoid siniis
kalibrasyonun simetrigine oranla azaldig gérildi. Var olan bulgular ilk bulgularla karsilastirildiginda serebral dejenerasyonun
belirgin progresyon gosterdigi goruldu. Literatlirde Griscelli sendromunda bu kadar hizli progresyon gosteren serebral tutulum
nadir géraldiginden olgumuz sunuma deger gorulda.

Anahtar Kelimeler: griscelli sendromu, serebral dejenerasyon, nérolojik tutulum
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[Abstract:0160]
Selektif IgM eksikligi: li¢ cocuk olgu

Fazil Orhan, Zekiye ilke Kilic Topcu, Mehtap Haktanir Abul
Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Hastaliklar Bilim Dali, Trabzon

Selektif Immiinoglobulin M eksikligi (SigME), serum IgM diizeylerinin yasa gére normal diizeyin 2SD altinda oldugu veya
%10’undan daha fazla azaldigi bir disgammaglobulinemidir. Diger immiinoglobulin dizeyleri normal sinirlardadir ancak IgE
diizeyleri artmis olabilir. Genel toplumda sikhgi yaklasik %0.03 oraninda tahmin edilen nadir bir primer immiin yetmezlik tipidir.
Bu calismada, SIgME tespit edilen 3 hasta rapor edilmistir.

Cocuk immiinolajisi ve Allerji Hastaliklar poliklinigine basvuran 3 erkek hastadan 15 ve 16 yaslarinda olan ikisinde tekrarlayan
anjioddem, 12 yasinda olan diger hastada ise 3 aydan uzun siiredir devam eden, antihistaminler ile azalabilen Urtiker sikayetleri
vardi. Hastalarda sik tekrarlayan ve/veya siddetli seyreden enfeksiyonlar, gastrointestinal sikayetler, biyume-gelisme geriligi ve
atopik hastaliklar (Bronsial astim, Allerjik rinit, Atopik dermatit) yoktu. En az 2 defa tekrarlanan IgM diizeyleri yasa gore beklenen
diizeyin altinda bulundu. Ug hastada da IgE diizeyleri yiiksek, IgG ve IgA diizeyleri normal sinirlardayd. iki hastada hafif eozinofili
vardi.

Tekrarlayan anjioddem klinigi ile seyir SIgME olan ¢ocuklarda daha dnce bildirilmemistir. Cocuklarda tekrarlayan anjioodem
etyolojisi arastirilirken IgM diizeylerinin de dikkate alinmasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Selektif IgM

[Abstract:0161]
Akrabasinda RAG 1 mutasyonu saptanmis agir kombine immiin yetmeazlikli bir olgu

Ozlem Keskin®, Sevgi Bilgi¢ Eltan®, Ercan Kiigiikosmanoglu®, Saliha Esenboda? Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

“Rekombinasyon aktive edici gen1” (RAG1) eksikligi T(-)B(-)NK(+) ile T(+)B(+)NK(+) arasinda degisen farkli kombine immun
yetmezlik fenotipleri ile kendini gosterebilir. Bu sunuda klinigimizde agir kombine immiin yetmezlik tanisi alan ve akrabasinda
RAG 1 mutasyonu saptanmis olan bir olgu sunduk.

Olgu: Agizda diizelmeyen pamukguk sikayeti ile basvuran 25 giinliik erkek hastanin bir kardes ve iki akrabasinda agir kombine
immin yetmezlik tanisi ile kaybedilme 6ykiisi mevcuttu. Fizik muayenede oral mukozada siddetli moniliazis disinda patolojik
bulgu saptanmadi. Laboratuvar bulgulari mutlak lenfosit sayisi (ALS): 430/mm3, mutlak notrofil sayisi (ANS): 8320/mm3, Ig A:10
mg/dl (0-11), Ig G:540 mg/dl (700-1300), IgM:24 mg/dI (5-30), CD3:%3 (28-76), CD19:%0 (5-22), CD16+56:%51 (6-58), CD3/4:%1
(17-52), CD3/8:%1 (10-41) saptandi.

Akrabasinda RAG 1 mutasyonu tanimlanmis olup, T(-)B(-)NK(+) olarak saptanan olgumuzda RAG 1 mutasyonu dustinalda.
Hastalarin soy agaci ¢ikarilarak HLA taramalari yapildi. Olgu i¢in HLA uyumlu akraba donér bulunamadi ve akraba disi uyumlu
donor taramasina basvuruldu.

TARTISMA: Agir kombine immiin yetmezlik, bir pediatrik acildir. Erken donemde, hastalarin basta CMV enfeksiyonu olmak lizere
ciddi enfeksiyonlar ve organ hasari gelismeden tani alir almaz pediatrik immunoloji merkezlerine acilen gonderilip kok hiicre nakli

yapilabilmesi mortaliteyi 6nleyebilir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, rag 1
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[Abstract:0162]
Primer hipogamaglobulinemili eriskin bir hastada subkutan immiinglobulin uygulamasi

Ugur Musabak, Ozgiir Kartal, Sait Yesillik, Mustafa Giileg, Fevzi Demirel, Ali Selguk, Abdullah Baysan, Osman Sener
Giilhane Askeri Tip Akademisi, immiinoloji ve Allerji Hastaliklari BD. Bsk.lig, Etlik, Ankara

intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavisi primer veya sekonder nedenlerle antikor eksikligi gelisen hastalarda standart olarak
uygulanan bir tedavi ydontemidir. Burada primer hipogamaglobulinemi nedeniyle IVIG tedavisi alan bir hastada basarili bir sekilde
uygulanan subkutan imminglobilin (SCIG) tedavisi sunulmustur.

Olgu: 30 yasinda kadin hasta. Erken bebeklik doneminden itibaren siklikla solunum yolu enfeksiyonu gegirdigini ve hastaneye
yatirilarak tedavi edildigini ifade etmektedir. Dort yasinda iken bronsektazi tespit edilmis ve bu nedenle sag akcigeri alinmistir.
Hastanin primer hipogamaglobulinemi tanisi almasi ve IVIG tedavisi baslanmasi ise 14 yasina kadar gecikmistir. Takibimiz altinda
iken hastanin damarlari zamanla intraven6z uygulamaya elverissiz hale geldi. Bu nedenle konsey karari alinarak ayni ilacin hastaya
subkutan yolla verilmesi kararlastirildi. Buna gore 3 haftada bir uygulanan doz (600 mg/kg) 3 haftaya boltinerek “karin bolgesine”
uygulandi. Her uygulama esnasinda ve sonrasinda deride “lokal olarak” hafif eritem, kabariklik ve kasinti disinda baska bir yan
etki gézlenmedi. Bu belirtiler inflizyon bittikten 15 dakika sonra tamamen diizeldi.

Anahtar Kelimeler: antikor eksikligi, immiinglobulin tedavisi

[Abstract:0163]
RAG 1 mutasyonu diisiiniilen ve CMV Myokarditi nedeni ile kaybedilen Agir Kombine
immiin Yetmezlikli Bir Olgu

Ozlem Keskin®, Sevgi Bilgi¢ Eltan®, Ercan Kiigiikosmanoglu®, Saliha Esenboda? Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep
2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

“Rekombinasyon aktive edici gen1” (RAG1) eksikligi T(-)B(-)NK(+) ile T(+)B(+)NK(+) arasinda degisen farkli kombine immun
yetmezlik fenotipleri ile kendini gosterebilir. Bu sunuda klinigimize basvurarak agir kombine immin yetmezlik tanisi alan ve
akrabasinda RAG 1 mutasyonu saptanmis olan bir olgu sunduk.

Olgu: iki aylik kiz hasta bir ay 6nce baslayan hirilti, viicutta yara sikayeti ile merkezimize yénlendirildi.Kuzen evliligi olan ailenin
ivf gebelikle dogan ilk cocuguydu.Fizik muayenesinde oral mukozada moniliazis, boyun alti, 6n kol i¢ yiiz ve genital bolgede
eksfoliatif, eritemli cilt lezyonlari mevcuttu.Laboratuvar bulgularinda (ALS):950/mm3, mutlak eozinofil sayisi:%10, 1gG:75 mg/
dl(280-750), IgA:18 mg/dl(6-50), IgM:26 mg/dI (15-70), CD3:%23(48-75), CD19:%1(14-39), CD3/4:%10(33-58), CD3/8:%9(11-25),
CD16+56:%20(2-14) olarak saptandi.

Olguda hala 9/10 uyumlu dondr olarak saptandi ve Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji BD’na kok hiicre nakli (KHN) icin
sevk edildi. Hastanin kimerizm analizi ile maternal engrafmani oldugu saptandi.HBs pozitif ve HBV viral yiikl pozitif olan halaya
ikili antiviral tedavi baslandi.Hastaya kok hiicre nakli siiresince aralikli hepatit B hiperimmiinglobulin tedavisi ve antiviral tedavi
verilmesi planlandi. Ancak basvurusunda CMV PCR’I yliksek bulunan ve viral ensefalit tanisi ile tedavi alan hasta antiviral ve genis
spektrumlu antibakteriyel tedaviye ragmen CMV miyokarditi nedeniyle kok hiicre nakli yapilamadan kaybedildi.

TARTISMA: Agir kombine immin yetmezlik, bir pediatrik acildir. Erken donemde, hastalarin basta CMV enfeksiyonu olmak lizere
ciddi enfeksiyonlar ve organ hasari gelismeden pediatrik immiinoloji merkezlerine génderilmesi mortaliteyi 6nleyebilir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, rag 1
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[Abstract:0164]
MHC CLASS Il eksikligi tanisi alan iki olgu

Sevgi Bilgig Eltan?, Ozlem Keskin®, Ercan Kiiciikosmanoglu®, Saliha Esenboga? Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep
2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRiS:Kombine immiin yetmezlikler hayatin ilk aylarinda siddetli, tekrarlayan, firsatgi infeksiyonlarla gériilmekte, tedavi edilme-
yen olgularda 6limcil sonuglara neden olmaktadir.Bu sunuda CD4 lenfopeni ile birlikte olan MHC class Il eksikligi tanisi alan iki
olgu sunduk.

OLGU 1:Yiiksek ates, hirilti, ishal sikayeti ile basvuran 8 aylik erkek hastanin, sikayetlerinin 5 aylikken basladigi ve akciger
enfeksiyonu nedeni ile 3 kez hastanede yatisi oldugu 6grenildi.Bir kuzeninde agir kombine immiin yetmezlik ile 61im 6ykisii
mevcuttu.Anne baba akrabaligl yoktu. Fizik muayenesinde bliyiime geriligi, akcigerlerde bilateral krepitan ralleri mevcuttu.
Akciger grafisinde sagda yaygin infiltrasyonlar mevcuttu.Laboratuar bulgularinda mutlak nétrofil sayisi(ANS):7500/mm3,
mutlak lenfosit sayisi(ALS):4200/mm3, 1gG:130mg/dl(300-1500),IgM:17mg/dI(25-115),IgA:24mg/dI(16-100),CD19:%40(13-35),
CD3:%50(50-77),CD3/4:%13(33-58),CD3/8:%34(13-26) olarak saptandi.

Hastanin hamile olan annesinden amniyosentez yapilarak kordon kani nakli igin fetlisin MHC Class 1l defekti olup olmadigina
ve HLA uyumuna bakildi.MHC Class Il defekti olmayan fettisiin HLA’sI hasta ile 5/10 uyumlu olarak saptandi.Akraba disi uyumlu
dondr bulunamazsa 8/10 uyumlu kuzeninden kok hiicre nakli yapilmasi planlandi.

OLGU 2:9,5 aylik kiz hasta biiyiime geriligi, sik enfeksiyon, hirilti, ates, ishal sikayeti ile basvurdu.Oykisiinde bir kez akciger
enfeksiyonu nedeni ile hastanede yatisi mevcuttu.Anne baba arasinda kuzen evliligi olan hastanin iki kardesinde 12 aylik ve

1 aylikken 6lum 6ykiisi mevcuttu.Laboratuvar bulgularinda mutlak nétrofil sayisi(ANS):3650/mm3,mutlak lenfosit sayisi
(ALS):5490/mm3,1gG:130 mg/d|(300-1500 ),IgM:16 mg/d|(25-115), IgA:24(16-100), CD19:%28(15-39),CD3:%53(54-76),
CD3/4:%15(31-54),CD3/8:%35(12-28) olarak saptandi.

Hastalar Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji BD’na kék hiicre nakli yapilmak tizere refere edildi. HLA-DR ekspresyonu
negatif bulunan hastalar MHC Class Il eksikligi tanisi aldi.

TARTISMA: Yasamin ilk yilinda 6zellikle respiratuvar ve gastrointestinal enfeksiyonlar ile ortaya ¢ikan MHC Class 1l eksikligi CD4
lenfopeni ile birliktedir ve kemik iligi transplantasyonu tek kiratif tedavidir.

Anahtar Kelimeler: ¢cocuk, immiin yetmezlik, mhc class Il

[Abstract:0166]
Di George Sendromu: Tek Merkezden Takipli Hastalarin Ozellikleri

Ayca Kiykim, ismail Odiiliir, Safa Baris, Elif Karakog Aydiner, Dilek Cicekkokii, Ahmet Oguzhan Ozen, Isil Berat Barlan
Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji BD, istanbul

Giris: Di George sendromu embriyonik donemde 3. ve 4. faringeal arkuslarin gelisim kusurundan kaynaklanir. Atipik yiiz
gbriinimu, timus aplazi/hipoplazisi, hipoparatiroidi ve konotrunkal kalp anomalileri klasik 6zellikleridir. Otozomal dominant
kaliilmakla beraber olgularin gogunda 22. kromozomda de novo delesyonlar gérilir. Karakteristik bulgularin yaninda
otoimmunite, psikososyal sorunlar, enfeksiyonlar, Grogenital anomaliler ve gastrointestinal yakinmalar gérulebilir.

Yéntem: Cocuk Allerji ve immiinoloji bilim dalimizda Di George sendromu tanisiyla takip edilen 18 hastanin dosyalari geriye
doénuk incelendi.

Bulgular: 18 olgunun (5 kiz, 13 erkek) yas ortalamasi 7581 ay, semptom baslama yasl 2+3 ay, tani yasl 18+32 ay olarak izlendi.
Tanida gecikme ortalama 15,9+31,7 ay olarak hesaplandi. Major kardiak anomali ve neonatal hipokalsemisi olanlar erken tani
alan hastalardi. Kardiak tutulum 16 (%88,9), hipoparatiroidi 10 (%62,5) hastada saptandi. Siyanoz %50’sinde baslica basvuru
yakinmasi iken 6ksiriik (%33,3) ve ates (%16,7) daha az siklikta gozlendi. 11 hastada gastrointestinal (5 gastro6zofajeal refld,

3 kronik konstipasyon, 2 yutma giigliigu, 1 kronik diyare), 16 hastada solunum (8 brons asiri duyarhhgi, 8 tekrarlayan pnémoni),
3 hastada otoimmiin sitopeni (2 idiopatik trombositopenik purpura, 1 otoimmin hemolitik anemi) mevcuttu. 22q11.2 delesyonu
14 hastada gosterildi. T lenfopeni 4, B lenfopeni 1 hastada izlendi.

Sonug: Di George olgularinda hiicresel immiin yetersizlik %80 oraninda bildirilirken hastalarimizda %22 oraninda saptanmistir.
Bu nedenle dismorfik yiiz gérinimi ve konotrunkal kalp anomalileri olan hastalarda immin yetersizlik olmasa bile Di George

sendromu ayirici tanida dislintiimelidir.

Anahtar Kelimeler: di George sendromu, konjenital kalp hastaligi, timus hipoplazisi, kombine immiin yetersizlik
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[Abstract:0167]
Agir Kombine immiin Yetmezlikli bir olguda heterozigot STAT1 mutasyonu

Safa Baris’, Tatjana Hirschmugl?, Ayca Kiykim*, Ercan Nain®, Elif Karakog¢ Aydiner’, Deniz Caddas Ayvaz?, Ahmet Ozen’,
ilhan Tezcan®, Kaan Boztug?, Isil Barlan?

1 TCSB Marmara Universitesi hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Allerjisi BD, istanbul

2 Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences (CeMM), Viyana, Avusturya

3 Hacettepe Universitesi Tip Fak., Cocuk immiinolojisi BD, Ankara

Giris: STAT1 transkripsiyon faktori hiicre igi sinyal iletim yolaklarinda gorev alan 6nemli bir molekdldir. Viral ve mikobakteriyel
enfeksiyonlara karsi savasta interferon yanitinin saglanmasinda gorev alir. STAT1 geninde tanimlanmis mutasyonlara bagli olarak
genis enfeksiyon (viral, mantar ve mikobakteri) yelpazesinin yani sira kimi olgularda otoimmiinite, damarsal anevrizmalar ve
malignite olusumu tanimlanmistir. Kalitim sekli ve mutasyonun etkileri klinigin sekillenmesinde énemli rol oynamaktadir. Erken
yasta bu hastaligin nasil bulgu verdigine dair yeterince bulgu yoktur.

Olgu: 13 aylik kiz hasta, yenidogan déneminden itibaren inatgi moniliyazis ve tirosepsis nedeniyle ydénlendirildi. Ug ayliktan
itibaren agir, hospitalizasyon gerektiren tekrarlayan pnémonisi (CMV pozitifligi ile eszamanh) ve organomegalisi olan olguda agir
kombine immiin yetmezlik diisiintldi. Laboratuar degerlendirmesinde, mutlak lenfosit, nétrofil sayisi, immiinglobulinler ve
lenfosit alt gurup analizi normal bulundu. Takip sirasinda akciger goriintiilemesinde kaviter lezyonu olan olgunun BAL
orneklemesinde mikobakter liremesi nedeniyle anti-TB tedavisi baslandi. Ancak yiiksek transaminaz nedeniyle tedaviye devam
edilemedi. Mutasyon analizinde, STAT1 geninde hipermorfik 6zellikte mutasyon (c1154G>A) saptanan olgunun takibine devam
edilmektedir.

Sonug: Erken dénemde kombine immiin yetmezlige isaret eden klinik bulgulari olan hastalarda, lenfosit sayisinda ve lenfosit alt
grubu analizinde herhangi bir patoloji saptanmadigi zaman STAT1 gen mutasyonu ayirici tanida distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kandida, CMV, STAT1

[Abstract:0168]
Hiperimmiinglobiilin E Sendromlu Olguda Malign Alveolar Kist Hidatik

Sule Haskologlu?, Figen Dogu’, Giilnur Géllii Bahadir?, Ergin Cift¢i?>, Meltem Kologlu?, Sevgi Keles®, Talal Chatila®,
Aydan ikinciogullar:*

1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara

2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi, Anabilim Dali, Ankara

3 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Ankara

4 Harvard Medical School, Department of Inmunology, Boston, ABD

Giris: Otozomal dominant Hiperimmiinglobilin E sendromu (HIES), yiiksek IgE diizeyi, eozinofili, ciltte tekrarlayan stafilokokkal
apseler, egzema, tekrarlayan pnémoniler, dis, iskelet ve bag doku anormallikleri ile karakterize bir primer immin yetmezliktir.
OD-HIES olgularinin ¢ogunda STAT3 (Signal transducer and activator of transcription 3) mutasyonu hastaliktan sorumludur.
Tekrarlayan pnémonilerin gogundan S.aureus, H.influenza, S.pnémonia sorumludur. Olgularin 1/3’nden daha fazlasinda
pndmotosel veya bronsiektazi gelismektedir. P.auroginosa, Aspergillus fumigatus enfeksiyonlari en 6nemli morbidite ve 6lim
nedeni olmaktadir. Kronik mukozal kandidiazis ve tirnak mantarlari hastalarin %80’nde gorilmektedir. Paraziter enfeksiyonlarin
sikhginda artis ise bildirilmemistir.

Burada karacigerde kist hidatik enfeksiyonu nedeniyle opere edilen ve OD-HIES tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: 14 yasinda, erkek hasta, 1 yildir giderek artan karin sisligi ve agrisi sikayetleri ile basvurdugu ¢cocuk cerrahi kliniginden sik
enfeksiyon gecirme sikayetinin de olmasi Gizerine klinigimizle konsilte edildi. Oykiisiinden, 1 yasindan sonra tiim cildinde egzema,
cilt abseleri, tekrarlayan pnémoni, otit ve ishallerinin oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde; gelisme geriligi, atipik ylz gérinimd,
sacgli deri ve ciltte yaralar, skarlar, hepatomegali, comak parmak, skolyoz saptandi. Laboratuar incelemelerinde; absoli eozinofil
sayist 1800/mm3, 1gG:1360 mg/dl, IgA:75mg/dl, IgM: 499mg/dI, total IgE: 29285KU/L, hiicresel immun testleri normal, nétrofil
fonksiyonlari diisiik saptandi. HIES skoru: 42 puan olan hastanin genetik incelemesinde STAT3 mutasyonu saptandi. Malign
alveolar kist hidatik operasyonu sonrasi, IVIG, trimetoprim-sulfametaksazol, interferon gama ve albendazol tedavileri baslanan
hasta 2 yildir kist hidatige ait aktivasyon olmadan izlenmektedir.

Sonug: Yiiksek IgE diizeyi, egzema, tekrarlayan pndmoniler, iskeklet anomalileri olan hastalarda, OD- HIES akla gelmelidir. Bu olgu,
OD-HiES’de kist hidatik bildirilen ilk olgudur.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmiinglobiilin E sendromu, kist hidatik
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[Abstract:0169]
Tiim Ekzom Dizi Analizi (WES) ile Tanimlanan TNFRSF6B Geni iliskili Yeni Bir Primer immiin
Yetmeazlik

Atil Bisgin', Mustafa Yilmaz?, Giilbin Bingél Karakog?, Derya Altintas?, Aylin Kont Ozhan?, Giilsah Aygin?
1 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

2 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji ve immunoloji Bilim Dali, Adana

Giris-Amagc: Primer immiin Yetmezlikler (PiY) ile ilgili bugiine kadar ¢ok sayida genetik lokus tanimlanmasina ragmen % 50’den
fazla PiY vakasinin genetik nedeni heniiz bilinmemektedir. PiY gibi genetik heterojenite gdsteren hastaliklarda molekiiler tani
koyulmasi son derece zor ancak spesifik taniya gidilebilmesi ve klinik sagaltimla birlikte dogru genetik danismanhgin verilebilmesi
icin gereklidir. Son yillarda yeni aday genlerin belirlenmesinde kullanilmaya baslanan ve genomda tiim protein kodlayan dizilerin
sekanslanmasini hedefleyen tim ekzom dizileme yontemi (WES) ile klinik olarak immin yetmezlik uyumlu ancak geleneksel tani
yontemleri ile tanisi dogrulanamayan hastada aday gen belirlenmesi bu ¢alismada basari ile uygulanmistir.

Yontem: WES c¢alismasi igin yeni nesil dizileme cihazi MiSeqSystem (lllumina) kullanilmis olup SIFT, Polyphen2 ve MutationTaster
ile in-siliko analizler yapilmistir. Hastada saptanan mutasyon Sanger dizilemesi ile dogrulanmis ve hasta aile taramasina alinmistir.

Bulgular: Bu klinik arastirmada PIY &n tanisi ile WES calismasi yapilan vakada, daha énce herhangi bir hastalikla iliskilendirilmemis
TNFRSF6B (Tumor necrosis factor superfamily, member-6B) geninde homozigot bir mutasyon tespit edilmistir. TNFRSF6B geninde
fonksiyon kaybi ile sonuglanan homozigot mutasyon bu genin PiY tablosunun ortaya ¢ikmasi ile iliskili olarak degerlendirilmistir.
Simdiye kadar literatlirde herhangi bir hastalikla iliskilendirilmemis TNFRSF6B geni ve saptanan mutasyon olgunun klinik,
imminolojik ve molekiiler bulgulari esliginde tartisilacaktr.

Tartisma ve Sonug: TNFRSF6B geni 20q13’te lokalize olup, apoptotik ligandlar olan TRAIL ve Fasl’in resept6éri DcR1’i kodlamakta
ve T hiicre aktivasyonu iliskili immiin cevapta rol almaktadir. Sonug olarak bu ¢alismada yeni bir PiY ve bununla iliskili TNFRSF6B
geni tanimlanmustir. Yeni genlerin tanimlanmasi PiY patofizyolojisinin anlasiimasi ve yeni tedavi seceneklerinin belirlenmesinin de

onlini agmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ekzom sekanslama, primer immiin yetmezlik, TNFRSF6B geni

[Abstract:0170]
ITK (IL-2 inducible T cell kinase) Gen Defekti: Olgu Sunusu

Sule Haskologlu?, Figen Dogu’, Esra Pekpak? Helen Matthews?, Handan Ding¢aslan? Nurdan Tagyildiz?, Giilsan Yavuz?,
Michael Leonardo?, Aydan ikinciogullar:*

1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara

2 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Ankara

3 National Institutes of Allergy and infectious Diseases, Laboratory of Inmunology, Bethesda, ABD

Giris: EBV enfeksiyonlari, enfeksiyoz mononiikleozis, lenfoma, lenfoproliferatif hastalik, hemofagositoz ve disgammaglobilinemi
gibi farkh kliniklerle karsimiza ¢ikabilmektedir. EBV’ye yatkinlikla seyrettigi bilinen primer immun yetmezliklere (XLP, ITK, RAG1/2,
STK4, CD27, MAGT1, CORO1A), 2009 yilinda ITK gen defekti eklenmistir. ITK geni, T hiicrelerde intrasdlliler tirozin kinaz proteini
ekspresyonunu kodlar. T hiicre olgunlasmasinda 6nemli olan sinyallerin saglanmasi, T hiicre aktivasyon yaniti, NK hiicre gelisimi,
etkin sitokin Gretimi ve periferal iNKT hiicrelerin yasamlarinin stirdirtilmesinde rol oynar. ITK eksikliginde; klinik bulgular; X-linked
lymphoproliferative hastalik (XLP) ile benzerdir, immunolojik bulgular; progresif hipogammaglobilinemi, progresif CD4+ T hiicre
lenfopenisi (6zellikle CD4+CD45RA+ T hiicrelerde), CD8+ T hiicre artigi ve iNKT hiicre sayilarinda azalmadir. Burada Hodgkin
lenfoma(HL) tanisi alan ve PiY arastirilirken ITK gen defekti tanimlanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: 3 yasinda kiz hasta, sag arka servikal bolgede 3 aydir devam eden sislik sikayeti ile basvurdu. Oykisiinden; tekrarlayan otit,
bronsiolit ve pnémoniler gegirdigi, anne babasinin birinci dereceden akraba ve halasinin lenfoma nedeniyle kaybedildigi
dgrenildi. Fizik muayenesinde sag arka servikalde 6x4 cm lenfadenopati disinda patoloji saptanmadi. immiin sistem
degerlendirilmesinde; nétrofil, lenfosit, eozinofil sayilari normal, monositozu vardi. IgG, A,M,E diizeyleri normal, anti HBs ve
izohemaglutinin titreleri negatif, EBV-VCA IgM(-), EBV-VCA IgG(+), CD3+CD16-56-, CD3+CD4+, CD4+CD45RA+ T hiicre oranlari
hafif dusik, NK hiicre sayisi normal, EBV PCR: 35.091kopya/ml saptandi. Genetik incelemesinde ITK geninde mutasyonu saptandi.
Lenf nodunun patolojik incelemesi noduler sklerozan tip HL ile uyumluydu. Kemoterapi sonrasi, 14 aydir remisyonda olan hastaya
kemik iligi nakli planlandi.

Sonug: EBV iliskili HL saptanan olgularda, EBV’ye yatkinlikla seyreden primer immin yetmezliklerden biri olan ITK gen defekti akla
gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, ITK gen defekti

64



KLINE INMORALOS
=K ONGRESI

[Abstract:0171]
Basarili Kemik iligi Nakli Yapilan LRBA Olgusu

Sule Haskologlu®, Figen Dogu?, Buket Dalgi¢?, Zarife Kuloglu?, Aydan Kansu?, Aydan ikinciogullar:*
1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara
2 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

3 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

Giris: LRBA hiimoral immiin sistem yaninda otoimmiin ve otoenflamatuar hadiselere karsi konak savunmasindarol alan 6nemli

bir molekuldir. Hipogammaglobilinemi (CVID benzeri) ve otoimm{initenin (anemi, trombositopeni, tiroidit ve kolit) eslik ettigi
agir klinik tablolara yol agmaktadir. LRBA molekili, B hiicre gelisimi,proliferasyonu ve aktivasyonunda, vezikil trafiginde, reseptor
sinyalizasyonunda rol almaktadir.

Burada LRBA eksikligi tanisiyla kemik iligi nakli yaptigimiz bir olgu sunulmaktadir.

Olgu 1: 13 yasinda kiz hasta, kronik ishal, gelisme geriligi ve tekrarlayan akciger enfeksiyonlari nedeniyle basvurdugu

Gazi Universitesi Cocuk Gastroenteroloji kliniginden, genetik calismasinda LRBA geninde homozigot ¢5505 del T missense
mutasyonu saptanmasi lizerine klinigimize sevk edildi. Hastada; ciddi blyime geriligi, atopik dermatit, hepatosplenomegali,
bronsiektazi, comak parmak saptandi. immiin sistem degerlendirmesinde IgG, IgA, total IgE, izohemaglutinin titresi normal, IgM,
anti HBs, CD4+CD45RA+ ve CD4+CD45R0+ T hiicre diizeyleri, memory B hiicre oranlari diisiik saptandi. HLA tam uygun
kardesinden, diisiik doz Busulfan, Fludarabin ve ATG’den olusan hazirlama rejimi, GvHH profilaksisi icin de siklosporin A verilerek
kemik iligi nakli yapildi. Nakil sonrasi 14.glin miyeloid, 18. giin trombosit engrafmani saglandi. Nakil sonrasi 10.ayinda olan
hastanin klinik ve immuinolojik tim bulgularinda iyilesme saglandi.

Sonug: Erken ¢ocuklukta baslayan inflamatuar barsak hastaligi, otoimmdiinite ve enfeksiyonlarin varliginda; LRBA gen defekti akla
gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: LRBAeksikligi, inflamatuar barsak hastaligi, otoimmiinite, kemik iligi nakli

[Abstract:0172]
Eriskin yas grubu yaygin degisken immiin yetmeazlikte kilo azhginin
klinik ve immiinolojik birliktelikleri

Ugur Musabak, Mustafa Giileg, Ozgiir Kartal, Abdullah Baysan, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ali Selcuk, Osman Sener
Giilhane Askeri Tip Akademisi, immiinoloji ve Allerji Hastaliklari BD. Bsk.lig, Etlik, Ankara

Amag: yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), antikor eksikligi ve buna bagli tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize bir
hastaliktir. Bugiine kadar yapilan ¢alismalarda bu hastalikta klinik fenotip ve immiin fenotip arasindaki iliskiler detayli olarak
arastiriimis ve bu 6zellikler arasinda bazi 6nemli birlikteliklerin oldugu gosterilmistir. Bu ¢calismada amacimiz kendi takip ettigimiz
YDIY’li hastalarda kilo azligi ile diger klinik ve immiinlojik 6zellikler arasinda bir iliski olup olmadigini ortaya koymakdr.

Materyal-Metod: Calismaya poliklinigimize basvuran veya sevk edilen ve YDIY tanisi konan 31 hasta (19 kadin 12 erkek) alind.
ideal viicut agirligi “50 kg + 0.9 kg/her bir cm icin (152 cm (izerinde) (kadin igin -4.5 kg)” formdilii ile hesaplandi. Hastalarin immiin
fenotipleri, intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavilerinin takibinde 6lgllen gukur immiinglobulin dizeyleri 6l¢iilerek ve lenfosit

alt gruplari analiz edilerek degerlendirildi.

Bulgular: hastalarin % 45.2’sinde kilo azligi mevcut idi. Hastalarda kilo azligi ile splenomegali, hepatomegali ve gastrointestinal
sistemin kronik komplikasyonlari (nodiler lenfoid hiperplazi, vill6z atrofi) arasinda pozitif korelasyon saptandi (r=0.588, p=0.001;
r=0.440, p= 0.013; r=0.477, p=0.007). CD4/CD8 orani, kilo azligi olan hastalarda normal olanlara gére istatistiksel olarak anlamli
duslik bulundu. Tiim hastalarda 1gG diizeyleri ile CD4/CD8 orani arasinda pozitif korelasyon tespit edildi (r=0.380, p=0.035).

Sonug: Bu ¢alisma ile ilk defa kilo azhg1 kavrami 6ne cikarilarak arastirma yapilmis ve bu faktériin diger bulgularla birliktelikleri
gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: kilo azligi, yaygin degisken immiin yetmezlik
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[Abstract:0173]

Molecular and Immunological Dissection of the Pathogenesis of Acute Viral Myocarditis in
Children

Serkan Belkaya®, Shen Ying Zhang? Damien Bonnet?, Bruce Gelb*, Jean Laurent Casanova®
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3 AP-HP, Pediatric Cardiology, Necker Hospital for Sick Children, Paris, France.

4 Mindich Child Health and Development Institute, Departments of Pediatrics and Genetics and Genomic Sciences,

Icahn School of Medicine at Mount Sinai, New York, NY, USA.

5 St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, The Rockefeller University, New York, NY, USA; Laboratory of
Human Genetics of Infectious Diseases, INSERM U1163, Necker Hospital for Sick Children, Paris, France; Paris Descartes
University, Imagine Institute, Paris, France;Pediatric Hematology-Immunology Unit, Necker Hospital for Sick Children,

Paris, France; Howard Hughes Medical Institute, USA

Acute viral myocarditis (AVM) frequently results from infection with cardiotropic viruses, such as enterovirus and adenovirus,
causing cardiac failure, dilated cardiomyopathy, and sudden death in otherwise healthy children. Most children encounter one
or more cardiotropic viruses during their lifetime, whereas only a small proportion suffers from life-threatening AVM. Yet, the
pathogenesis of AVM remains unclear. Low prevalence of AVM and symptomatic heterogeneity in patients suggest the
involvement of host genetic factors. Our laboratory has shown that rare severe infectious diseases in otherwise children can
result from inherited genetic defects of organ-specific immunity. We therefore hypothesize that inborn-errors of heart-intrinsic
immunity to viruses may underlie childhood AVM. We aim to (i) discover AVM-causing genetic lesions by genome-wide
approaches including genome-wide linkage and whole-exome sequencing (WES), and (ii) investigate the functional impact of
candidate morbid mutations and the anti-viral immunity in induced pluripotent stem cell (iPSC)-derived cardiomyocytes from
healthy donors and patients with AVM. Analysis of WES data has already revealed that several patients carry rare
nonsynonymous variations in genes coding structural components of the myocardium. Common viral infection may trigger acute
heart failure in children with inborn heart structural defects. Preliminary results obtained using iPSC-derived cardiomyocytes
from healthy donors indicated that cardiomyocytes are (i) permissive to both enteroviral CVB3 and adenovirus, and (ii) protected
against viral infections upon pre-treatment with interferons. Overall, this study will reveal the genetic and immunological basis
of heart-intrinsic immunity against viruses and the AVM pathogenesis, utilizing human iPSC-derived cardiomyocytes as a novel in

vitro disease model.

Keywords: Acute viral myocarditis, Primary immunodeficiency, Human genetics, iPS cells

[Abstract:0174]
Yeni bir mutasyon belirlenen Hiperimmiinglobulin -E sendromlu olgu

Aylin Kont 6zhan’, Mustafa Yilmaz, Atil Bisgin?, Derya Ufuk Altintas, Giilbin Bingél Karako¢®, Giilsah Aycin Duyuler!
1 ¢ukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Adana

2 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Hiper-IgE sendromu (HIES) tekrarlayan abse,egzematdz deri lezyonlari, tekrarlayan alt ve {ist solunum yolu enfeksiyonlari, iskelet
ve bag dokusu kusurlari, yiksek IgE dizeyi ve bozulmus enflamasyon yaniti ile karakterize nadir gérilen bir immun yetmezliktir.
Vakalarin ¢ogu sporadik olarak ve erken yasta ¢ikarken, otozomal dominant ve otozomal resesif kalitimda bildirilmistir. OD-HIES
formunun 6nemli bir kismi sinyal ileti ve aktivatér transkripsiyon (STAT3) genindeki mutasyonlar sonucu olusmaktadir. STAT-3 geni
17g21’de lokalizedir. STAT-3 pek ¢ok sitokin, bliyiime faktorleri ve hormonlara cevap olarak aktive edilen bir sinyal iletim
molekilldir. Bu olgu sunumunda literartiirde daha 6nce tanimlanmamis heterozigot STAT-3 mutasyonu tespit edilen 8 yasinda
bir olgu sunulmustur.

Olgu: 8 yasinda erkek hasta, ilk defa 2 yasinda iken sol omuzunda sislik sikayeti ile basvurdu. Oykiisiinde bebekliginden beri
viicudunun gesitli yerlerinde abseleri ve tekrarlayan egzemasi oldugu 6grenilen hastanin soyge¢misinde anne-baba akrabalgi
yok idi. Yapilan fizik muayenesinde sol omuzda yaklasik 5x5 cm boyutlarinda fluktuasyon gosteren absesi mevcuttu. Laboratuar
incelemesinde serum eozinofili %14, IgE: 6420 IU/L olan hastanin lenfosit alt grup incelemesinde CD3:%69, CD4:%41, CD8:%

29, CD19:% 27, CD16+56:%4,HLA-DR:%42 olarak tespit edildi. Coklu besin allerjiside olan hasta takiplerinde spontan kiriklar

ve tekrarlayan abseler nedeniyle alti kez hastanede yatirilarak izlendi. Yapilan genetik analiz sonucunda heterozigot p.R382Q
(c.1145G>A) STAT3 gen mutasyonu tespit edildi. Hastada tespit edilen bu mutasyon daha once literatiirde bildiriimemis olup SIFT,
PolyPhen-2 ve Mutation Taster degerlendirmelerine gére protein yapisinda konfirmasyonel degisiklige yol agmaktadir ve hastalik
nedeni olarak degerlendirilmistir. Bulunan bu bu mutasyon su ana kadar bildiriimeyen mutasyon oldugu icin bu olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmunglobulin-E, STAT-3
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[Abstract:0175]
Uzamis Bakteriyel Bronsit Tanisi Alan Hastalarda immunolojik Degerlendirme
Yapilmal mi?

Nagehan Emiralioglu, Nural Kiper, Ebru Yalgin, Deniz Dogru Erséz, Ugur Ozcelik
Hacettepe Universitesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Giris: Uzamis bakteriyel bronsit dért haftadan uzun stren kronik balgamli 6ksiiriikle karakterize ve uygun antibiyotik tedavisi ile
diizelebilen klinik bir tablodur. Cocuklardan balgam 6érneginin alinmasindaki zorluklara bagh uzamis bakteriyel bronsitin
mikrobiyolojik olarak kanitlanmasi zordur ve tanida altin standart bronkoskopi ile bronkoalveolar lavaj rnegi alinmasidir. immiin
yetmezlikler nadir olmakla birlikte etyolojide arastirilmasi gereken durumlardan biridir.

Metod: Ocak 2011-Aralik 2014 tarihleri arasinda uzamis bakteriyel bronsit siiphesi ile bronkoskopi yapilan 31 hastanin klinik
bulgulari, Ig sonuglari ve bronkoskopi bulgulari degerlendirildi.

Sonuglar: Hastalarin ortanca yasi 7 yil (2.5-14 yil) ve oksirik ortalama siiresi 11 ay (6-48 ay) bulundu.

31 hastanin 12 (%38.7)’ sinde kultirde mikroorganizma Uretilebildi. Bronkoskopi sonucu 16 hastada piirilan sekresyon, 1 hastada
bronkomalazi, 1 hastada trakeomalazi saptandi. 7 hastada S. pneumonia ve 5 hastada H. influenza izole edildi. Hastalarin basvuru
Ig diizeylerine bakildiginda iki hastada Ig G diistklUgi, 1 hastada Ig A diistkligi saptandi, diger hastalarin Ig diizeyleri normal
sinirlardaydi.

Tartisma: Kronik balgamli 6ksiiriik sikayeti olan hastalarin bir béliimiinde alt hava yollarinda bakteriyel enfeksiyon goriilmektedir
ve bronkoskopi sirasinda pirilan bronsit saptanmasi bu durumun kanitidir. Uzamis bakteriyel bronsiti olan hastalarda etyolojiye
yonelik immunolojik degerlendirme yapilmasinin altta yatan immiin yetmezliklerin tanisina katkida bulunacagi diistiintilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Uzamis bakteriyel brongit, immiin yetmezlik, bronkoskopi

[Abstract:0177]
Yenidogan doneminde hemofagositik lenfohistiyositoz gelisen
Griscelli Sendromu olgusu

Siikrii Cekic', Basak Ceylan Demirbas? Hasan Tiirkmen? Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin*
1 Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali

2 Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

Giris: Griscelli sendromu (GS); otozomal resesif kalitilan, parsiyel albinizm, glim{s gri renkte sag yapisi, degisik derecelerde
immin yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlar ve nérolojik bozukluklarin eslik edebildigi nadir gérilen bir hastaliktir. Hemofagositik
lenfohistiyositoz (HLH) GS’unun 3 alt grubundan 6zellikle GS tip 2’'de karsimiza ¢ikmaktadir. Burada yenidogan déneminde GS ve
HLH tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Miadinda normal yolla 3370 gr agirliginda dogan kiz hasta, 12 saatlikken ates ylksekligi saptandi. Fizik muayenede; ates
(38,5 C), acik sari-gri renk sag, hepatosplenomegali (karaciger ve dalakta kot alt1 3 cm palpabl) vardi. Aile 6ykisiinde anne baba
ayni kéydendi ve erkek kardesi 3 yasinda griscelli sendromu (RAB27A mutasyonu pozitif) ve HLH nedeni ile ex olmustu.
Laboratuvarinda: I16kosit: 195000/mm3, (notrofil: %10, lenfosit: %74), Hb:14,2gr/dl, Hct: 40,9, trombosit: 64,500/mm3,
trigliserit:796 mg/dl, fibrinojen: 35,6 mg/dl, AST: 69 IU/L, ALT: 37 IU/L, ferritin: 7700 ng/ml saptandi. Sag 6rneginin mikroskobik
incelemesinde diizensiz dagilmis genis pigment kiimeleri tespit edildi. Hastaya klinik ve laboratuvar verilerine dayanilarak GS ve
HLH tanilari konuldu. HLH 2004 protokoll baslanan hastaya HLA tam uyumlu kardesinden kemik iligi transplantasyonu yapildi.

Sonug: GS'u tipik fenotipik 6zelliklerinden yola gikilarak erken tanisi mimkiin olabilen bir hastaliktir. HLH, GS tip 2’de major
mortalite ve morbidite nedenlerindendir. Erken tani ve erken donemde kemik iligi transplantasonu yapilmasi hayat kurtarici

yaklasimlardir.

Anahtar Kelimeler: Albinizm, Griscelli Sendromu, Hemofagositik lenfohistiyositoz
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[Abstract:0178]
DOCK8 mutasyonu saptanan otozomal resesif Hiper-IgE sendromlu
tic olgu

Aylin Kont 6zhan’, Mustafa Yilmaz?, Atil Bisgin?, Derya Ufuk Altintas, Giilbin Bingél Karako¢®, Giilsah Aycin Duyuler!
1 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Adana

2 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Giris: Hiper-IgE sendromu (HIES) tekrarlayan stafilokoksik cilt abseleri, agir egzema, alt ve iist solunum yolu enfeksiyonlari,
serumda eozinofili ve immunglobilin E diizeyinde yiikseklik ile karakterize oldukga nadir gorilen bir primer immun yetmezliktir.
Sporadik vakalarin yanisira OD ve OR kalitimda bildirilmistir.OR form, DOCK8 molekiliindeki mutasyonlarla iliskili bulunmustur.
DOCKS eksikligi, tekrarlayan alt ve Ust solunum yolu enfeksiyonu, 6zellikle herpes, molloscum contagiosum gibi tekrarlayan inatgi
viral enfeksiyonlar, agir dermatit, yliksek IgE diizeyleri ve eozinofili ile karakterizedir. DOCK8 geni kromozom 9p24’te lokalize olup,
eozinofil homeostazi, serum IgE diizeyi, T hiicre aktivasyonu ve TH17 farklilasmasinda énemli role sahip oldugu, eksikliginde
serum IgE yuksekligi ile seyreden ciddi hiicresel immun yetmezlige neden oldugu bildirilmistir.

Olgu: Hiper-IgE Sendromu tanisi ile klinigimizde izlenen 6 ve 16 yaslarinda iki erkek ve 12 yasinda bir kiz olguda daha 6nce
literatlrde tanimlanmayan mutasyonlar tespit edilmistir. Bu (¢ olgu klinik 6zellikleri ve laboratuar sonuglari ile sunuldu.

Anahtar Kelimeler: DOCKS, Hiper-IgE
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Genetic Dissection of Pediatric Classic Kaposi Sarcoma in Four
Turkish Kindreds
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8 St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, The Rockefeller University, New York, NY, USA;
Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, INSERM U1163, Necker Hospital for Sick Children, Paris, France; Paris
Descartes University, Imagine Institute, Paris, France; Pediatric Hematology-Immunology Unit, Necker Hospital for Sick

Children, Paris, France; Howard Hughes Medical Institute, USA

Kaposi sarcoma (KS) is a human herpes virus-8 (HHV-8)-driven cutaneous angiogenic inflammatory malignancy that originates
from endothelial cells. The observation that most individuals infected with HHV-8 remain asymptomatic indicates that infection
alone is not sufficient to develop KS and other cofactors, such as impaired immunity (whether inherited or acquired), are
required. We hypothesized that inborn errors of immunity underlie classic KS, at least in some children. Indeed, there are
examples of single-gene inborn errors underlying early-onset cancers. We previously identified inherited immunodeficiencies

in children, autosomal recessive (AR) IFN-yR1 deficiency and X-linked recessive Wiskott-Aldrich syndrome (WAS), with classic KS
and other severe infections, either preceding or concurrent with KS. Furthermore, we discovered the first two genetic etiologies
of isolated KS, with AR STIM1 deficiency and AR OX40 deficiency. Both defects impair T cell immunity. These findings provided
proof-of-principle that single-gene inborn errors of immunity can underlie classic KS in childhood. Utilizing tools of
next-generation sequencing, we aim to discover novel genetic etiologies of childhood classic KS and to understand how the
identified gene defects drive KS in conjunction with HHV-8. This work will identify molecular pathways of impaired antiviral
immunity or tumor suppression, consequently broadening our understanding of virus-driven cancers. It will also benefit the
children at risk of suffering from classic KS in regions of the world where the seroprevalence of HHV-8 is high. This genetic study
may provide a new direction in understanding the pathogenesis of all epidemiological forms of KS, and developing potential
future therapeutics.

Keywords: Kaposi sarcoma, Human herpes virus-8, Primary immunodeficiency, Human genetics
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[Abstract:0180]
Genome-wide Dissection of Mendelian Predisposition to Fulminant Viral Hepatitis

Serkan Belkaya®, Cigdem Arikan?, Emmanuel Jacquemin®, Emmanuelle Jouanguy®, Jean Laurent Casanova®
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Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, INSERM U1163, Necker Hospital for Sick Children, Paris, France;
Paris Descartes University, Sorbonne Paris Cité, Imagine Institute, Paris, France

5 St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, The Rockefeller University, New York, NY, USA;
Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, INSERM U1163, Necker Hospital for Sick Children, Paris, France;
Paris Descartes University, Imagine Institute, Paris, France; Pediatric Hematology-Immunology Unit, Necker Hospital for Sick
Children, Paris, France;Howard Hughes Medical Institute, USA

Fulminant viral hepatitis (FVH) of childhood is an extremely severe, unexplained, organ-specific viral disease, caused by hepatitis
viruses A (HAV) or B (HBV), or in a lesser extent by herpes viruses. The prevalence of FVH is not well established, but the annual
incidence is estimated at less than 50 and 100 cases in France and USA, respectively. FVH is a rare devastating viral illness of
unknown pathogenesis with 20% chance of survival without liver transplantation. The recent observation of FVH cases in
consanguineous families or in some multiplex families and the lack of evidence of the emergence of a viral strain with a higher
virulence are suggesting that Mendelian genetic predisposition may underlie FVH, at least in some children. Our laboratory

has demonstrated that other rare life-threatening organ-specific viral diseases, such as herpes simplex encephalitis and severe
influenza, can result from single-gene inborn errors of immunity in otherwise healthy children. Similarly, we hypothesize that
FVH might be due to genetic defects of liver-intrinsic immune responses to hepatotropic viruses. We aim (i) to identify the first
genetic etiologies of FVH by genome-wide screening approaches, including genome-wide linkage and whole-exome sequencing,
and (ii) to characterize the molecular and cellular impact of identified morbid mutations by using induced pluripotent stem cell
technology. This research will provide new insight into the mechanisms of immunity to hepatitis and herpes viruses in liver. It will
also render possible to provide molecular diagnosis for patients, genetic counseling for families, and should facilitate the
development of new treatments.

Keywords: Viral Hepatitis, HAV, HBV, Primary immunodeficiency, Human genetics

[Abstract:0181]
Agir Kombine immiin Yetmezlikte Hematopoietik Kok hiicre Nakli: Hacettepe Verileri

Deniz Nazire Cagdas Ayvaz:, Tuba Turul Ozgiir’, Giilten Tiirkkani Asal’, Cagman Tan?, Ozden Sanal’, ilhan Tezcan*
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali
2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Arastirma Laboratuvari

Agir kombine immun yetmezlikler, T, B ve NK hiicre gelisim ve/veya fonksiyon bozuklugu ile karakterize konjenital heterojen bir
hastalik grubudur.

Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji B&limi{i’nde 1994-2015 tarihleri arasinda hematopoietik kdk hiicre nakli (HKHN)yapilan
98 hasta retrospektif olarak degerlendirildi.

Takip suresi 1 ay ila 20 yildi, K/E orani 36/62, akraba evliligi orani %81’6’ydi. Ortalama semptom baslangig yasi 3+2,7 ay olan
hastalarin basvurudaki klinik bulgulari en sik pnémoni (%75), moniliazis (%62), diare (%39), dermatitti (%19.4).

Hastalar T, B ve NK hiicre sayilarina gore siniflandirildiginda dagilim Sekil 1'de, genetik defektler Sekil 2’de verilmistir. Aile igi
dondrlerden nakil yapilan toplam 98 hastadan 61’ine kemik iligi (Ki), 36’sina periferik kdk hiicre (PKH), 1’ine kord kani nakli
yapildi. Nakil sonrasi 6lim orani artan yas ile artmaktaydi.

HLA-tam-uyumlu nakil 61 hastadan, akut/kronik GVHH 29/11 hastada kaydedildi, 9’u kaybedildi; HLA-idantik nakil 17 hastadan,
akut/kronik GVHH 11/1 hastada goruldi, 8’i kaybedildi. HLA-haploidantik nakil 20 hastada, akut/kronik GVHH 10/8 hastada
gorildi; 14’0 kaybedildi.

Ki nakli yapilan hastalardan, akut/kronik GVHH sirasiyla 25/6 hastada, PKH nakli yapilan 25 ve 14 hastada goriildi. PKHN yapilan
35 hastanin 18’i, 61 Ki nakli yapilan hastanin 13’ii kaybedildi. Akut/kronik GVHH ve 6liim sayilari PKHN yapilan hastalarda Ki nakli
yapilan vakalara gore belirgin olarak fazlaydi (p degerleri; 0.015; 0,002; 0,01). BCG disseminasyonu NK+ grupta fazlaydi.

Nakil tipi (MRD, MMRD, veya haplo donér) 6lim oranini etkiliyordu (p<0.0001).

AKIY vakalarinda HKHN tani konar konmaz planlanarak yapilmasi gereken acil, nadiren ciddi komplikasyonlari olsa da yiiz
giildiiriict bir tedavidir. Ki naklinde PKHN’ne gére komplikasyon oranlarinin daha az oldugu dikkat cekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, hematopoietik kék hiicre nakli
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[Abstract:0182]
Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Dermatolojik Bulgular

Sibel Dogan*, Hamidullah Khurami®, Nilgiin Atakan®, Aysen Karaduman®, Gonca Elgin’, Sibel Ersoy Evans?, ilhan Tezcan?
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Deri ve Ziihrevi Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji Béliimii, Ankara

Primer immun yetmezlikler; nadir ve kronik hastaliklardir, siklikla genetik bir bozukluk zemininde gelisirler ve immun sistemin
gelisiminde ya da fonksiyonlarindaki aksamalardan kaynaklanirlar. Primer immiin yetmezliklerde deri sik etkilenen bir

organdir. Bu calismanin amaci; primer immiin yetmezlik tanisi ile Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi hastanelerinde takip edilen
ve boélimimizce de takibi bulunan hastalari dermatolojik muayene bulgulari ve morbiditeleri bakimindan incelemek olarak
belirlenmistir. Calismaya 16 hasta dahil edildi. Hastalarin 12’si erkek, 4’G kadindi. Hastalarin medyan yasi 8 olup, yas araligi 6 ay
ile 26 yas arasinda yer almistir. Calismamizda en sik immin yetmezlik tanisi %18.75 ile SCID, ikinci en sik tani %12,5 ile kronik
mukokiitanoz kandidiyazis, Bloom sendromu ve Omenn sendromu olarak saptanmistir. En sik gérilen dermatolojik bulgular %75
ile viicutta eritemli makul, papil ve yamalar, ve % 50 siklikta ylizde eritem olarak gézlenmistir. Primer immiin yetmezlik tanilari ile
dermatolojik belirtiler arasinda anlamli iliski saptanmadi. (p>0,05)

immun yetmezliklerdeki bulgulari netlestirmek amaciyla planlanan ¢alismamizda az sayida hasta ve ¢ok sayida dermatolojik
belirti oldugu icin istatistiksel olarak anlamli bir iliski saptanamamustir. Yine de beklendigi gibi bazi bulgularin (ylzde eritem,
fototsensitivite, deri ve eklerinde pigmentasyon degisikligi gibi) primer immiin yetmezlik tanisini diislindiirmede anlaml
olabilecegi diisiinilmektedir. Hasta sayisinin artttilidigi cok merkezli prospektif calismalar sayesinde primer immun yetmezlikli
hastalar ve dermatolojik belirtiler ile ilgili daha aydinlatici ve prediktif bilgiler elde edilebilir.

Anahtar Kelimeler: deri, immiin, yetmezlik

[Abstract:0183]
Kombine immiin Yetmezlik Olgularinin Yillar iginde Sagkalim
Oranlar

Mine Kirag’, Sevgi Keles?, Bahar Géktiirk?, Hasibe Artac®, ismail Reisli?
1 Dr. Faruk Siikan Dogumevi ve Cocuk Hastanesi, Konya

2 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Konya

3 Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Konya

4 Selcuk Universitesi Selcuklu Tip Fakiiltesi, Konya

Amag: Kombine immiin yetmezlikler (KiY) hiimoral ve hiicresel immiin sistemin birlikte etkilendigi, esas olarak T lenfosit islev
bozukluklaridir. KiY’lerin 30’dan fazla alt tipi tanimlanmistir. Erken tani ve tedavi bu hastalarin prognozunda ¢ok énemlidir.

Yéntem: 2001-2012 arasinda Meram Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji ve Alerji hastaliklari polikliniginde tani alan ve tedavi edilen
KiY olgulari degerlendirildi.

Olgu: Hastalarimiz, %31 T-B- AKIY (n:21), %24 T-B+ AKIY (n:15), %13 T+AKIY (n:9), %10 DOCKS (n:7) eksikligi, %7,5 CD3 gama
eksikligi (n:5), %4,5 MHC sinif 2 eksikligi (n:3), %3 HiGM sendromu (n:2), %3 komplet Digeorge (n:2), %1,5 Zap70 eksikligi (n:1) idi.
B+ AKIY grubunun kék hiicre nakli (KHN) basarisi %88, B- AKiY grubunun % 78 olarak bulundu.

Konya’da Pediatrik immiinoloji bélimii 2001’de kuruldu, akim sitometrik calisma 2004 sonundan itibaren baslandi. Ozellikle
2008'den itibaren KHN’ne gonderilen vaka sayisinda belirgin artis saglandi. Bu unsurlar géze alinarak 2001-2004, 2005-2008,
2008-2012 arasinda hastalarin prognozlari degerlendirildi. 2001-2004 yillari arasinda mortalite 14/16, 2005-2008 arasinda 15/19,
2008-2012 arasinda 6/33 olarak saptanmistir. KHN sonrasi yasayan hasta sayisi yillar igcinde belirgin artis gosterirken mortalite
azalmistir. Ayni hasta grubu degerlendirilerek; 2001-2007 arasinda tani alan, 2008-2012 arasinda tani alan olgular
kiyaslandiginda, yeni vakalarda tani yasinin daha kiigik ve tanida gecikme siiresinin daha az oldugu gorilmustir. Bu da sagkalim
oranlarini etkileyen énemli bir etkendir.

Sonug: Kombine immiin yetmezlik olgularinda sagkalim oranlarinin arttirilmasinda erken tani ve tedavi temel unsurdur. Bu amagla
immin yetmezlikler ile ilgili farkindaligin arttirilmasi, immiinoloji ve nakil merkezlerinin sayisinin arttirilmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: erken tani, kombine immiin yetmezlik, kék hiicre nakli
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[Abstract:0184]
iki Merkezde izlenen Ataksi Telenjiektazili Hastalarin Demografik ve Sistemik Tutulum
Ozellikleri

Ferhat Catal’, Erdem Topal*, Mehmet Halil Celiksoy? Halime Ermistekin', Kazim Kutlutiirk?, Nurdan Yildirm?,
Muhammed Selcuk Sinanoglu®, Esra Genc Tirman?, Alisan Yildiran?
1 inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Turgut Ozal Tip Merkezi Cocuk Saglhdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Malatya

2 On Dokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Samsun

Giris: Ataksi-telenjiektazi ilerleyici serebellar ataksi, kutanoz ve konjunktival telenjiektazi, immun yetmezlik ve artmis malignite
riski ile karekterize nadir goriilen, otozomal resesif gecis gosteren, nérodejeneratif bir hastaliktir. Bu galisma ile iki merkezde
ataksi telenjiektazi tanisi konulan ¢ocuklarin demografik, nérolojik, dermatolojik ve immiinolojik 6zelliklerini incelendi.

Gereg ve Yontemler: Hastalar inéni Universitesi ve Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiilteleri Pediatrik Allerji ve immiinoloji
kliniklerinde, 2006 ile 2013 yillari arasinda Ataksi-Telenjiektazi tanisi konulan ¢ocuklar geriye dénik olarak degerlendirildi.

Bulgular: Her iki klinikte ataksi telenjiektazi tanisi konulan 25 hasta belirlendi. Hastalarin ortalama yasi 10.08 (6lenler dahil) olup
16(%64)’s1 erkek idi. Hastalarin ortanca tani yasi 4 (en kiiglik:1.5, en biiylik:12) idi ve ataksi aileler tarafindan ilk fark edilen klinik
bulguydu. Hastalarin tamaminda nérolojik ve dermatolojik tutulum varken, immiinolojik tutulum %85’inde mevcuttu. Hastalar da
en sik goérulen norolojik bulgu ataksi olup bunu sirasiyla dismetri (%96), disartri (%92), bradikinezi (%80) ve okuler apraksi (%60)
izliyordu. Hastalarin hepsinde telenjiektazi mevcuttu ve en sik konjunktivaya lokalize olmustu. Pigmentasyon anomalisi (%68),
molluskum kontagiosum (%8) ve verri (%4) hastaligin diger kiitandz bulgulariydi. Hastalarda en sik gérilen imminolojik
bozukluk Ig A eksikligi (%80) olup bunu Ig G eksikligi (%60) ve lenfopeni (%12) izliyordu. Hastalarin %96’sinda bliyime geriligi
varken, %56’sinin bas cevresi -1 SD’nin altindaydi. izlemde 7 hasta 6Imiisti (3’0 infeksiyon, 3’ii Non-Hodgkin lenfoma ve 1’i akut
lenfoblastik [6semi sebebiyle).

Sonug: Ataksi ve telenjiektazi hastaligin en sik gérilen bulgulari olup, bunu immiinolojik bulgular ve pigmentasyon anomalileri
izlemekteydi. Biiylime geriligi ve bas cevresinin kiiciik olmasi diger sik gériilen klinik bulgulardi. izlemde hastalarin tigte biri

malignite ve enfeksiyon nedeniyle kaybedilmisti.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, immiin yetmezlik, pigmentasyon anomalileri

[Abstract:0185]
Ataksi-Telenjiektazi: iki Kardes Olgusu Sunumu

Ferhat Catal, Mahmut Aslan, Erdem Topal, Halime Ermistekin, Muhammed Selcuk Sinanoglu, Neslihan Aslan,
Nurdan Yildirrm

inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Turgut Ozal Tip Merkezi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

Giris: Ataksi-telenjiektazi ilerleyici serebellar ataksi, kutanoz ve konjunktival telenjiektaziler, immiin yetmezlik ve artmis malignite
riski ile karekterize nadir goriilen otozomal resesif bir hastaliktir. Bu sunumda daha 6nce ataksi-telenjiektazi tanisi konulup [6semi
nedeniyle kardes 6liim 6ykiisi olan ataksi-telenjiektazili iki kardes olgusu tartisildi.

Olgu 1: 7 yasinda erkek hasta 4 giindiir devam eden 6ksiiriik, ates sikayetiyle poliklinigimize basvurdu. Oykiide kis dénemlerinde
stk Ust solunum yolu ve akciger enfeksiyonu gegirdigi 6grenildi. Anne-baba teyze ¢ocuklariydi ve bir kardesi 4 yasinda AT tanisi
alip, 5 yasindayken I6semi nedeniyle 6lmistl. Hastanin muayenesinde; gozlerde okiilomotor apraksi, bulbar konjunktivada, kulak
sayvaninda ve yuzinde telenjiektaziler mevcuttu (resim1). Norolojik muayenesinde ataksik yuridiga, dismetri ve
disdiadokokinezi gibi serebellar testlerde bozukluk oldugu tespit edildi. Laboratuvar tetkiklerinde; Ig A, Ig G, Ig E, CD3 ve CD19
yasina gore disuktu. Alfa-fetoprotein: 405 IU/mL (0,5-5,5) idi. Hastanin ¢ekilen kraniyal MRG’sinde serebellumun atrofik oldugu
tespit edildi (resim 2). Mevcut klinik ve laboratuvar testleri sonucunda AT tanisi konuldu.

Olgu 2: ilk olgunun 5 yasindaki kiz kardesi, dengesiz yiiriime sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Oykisiinde, 7 aylikken ve 2
yasindayken akciger enfeksiyonu nedeniyle hastaneye yatirildigi 6grenildi. Muayenesinde; gozlerinde ve kulaklarinda
telenjiektaziler (resim 3) ve nérolojik muayenesinde ise serebellar testlerde bozukluk mevcuttu. Diger sistem muayenelerinde
ozellik yoktu. Olgunun gekilen kraniyal MRG’sinde serebellar atrofi saptandi. Olgunun kardes hikayesi, klinik ve laboratuvar
bulgulari g6z 6niline alinarak AT tanisi konuldu.

Sonug: AT norolojik, dermatolojik ve immuin yetmezlik bulgulariyla kendini gosteren otozomal resesif gegisli nadir bir hastaliktir.
Ataksi-telenjiektazi tanisi diisiiniilen hastalarda enfeksiyon ve aile dykiist alinmali ve immiin yetmezlik agisindan tetkik
edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, immiin yetmezlik
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[Abstract:0186]
Primer immiin yetmezlik nedeniyle klinigimizde IVIG tedavisi verilen hastalarin iki yillik
izlemi

Erdem Topal, Ferhat Catal, Muhammed Selcuk Sinanoglu
inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Turgut Ozal Tip Merkezi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya

Giris: Primer immiin yetmezlikler Tiirkiye gibi akraba evliliginin sik oldugu tlkelerde sik gériilmektedir. Basta infeksiyonlar olmak
Uzere gelisebilecek cesitli komplikasyonlar hastaligin erken tani ve tedavisi ile 6nlenebilmektedir. Bu nedenle, primer immiin
yetmezliklerin farkindanhginin artirilmasi erken tani konulmasina olanak saglayacaktir. Bu ¢alismada, merkezimizde primer
immin yetmezlik nedeniyle IVIG tedavisi verilen hastalarimizin demografik ve klinik 6zellikleri sunulmustur.

Materyal-Metod: 2013-2015 yillari arasinda inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Turgut Ozal Tip Merkezi Cocuk Alerijisi ve
immaiinolojisi kliniginde primer immiin yetmezlik tanisi ile IVIG tedavisi verilen hastalarin dosyalari geriye déniik olarak incelendi.
Hastalarin tani 6ncesi basvuru sikayetleri, aldiklari kesin tanilari ve verilen tedaviler degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya primer immin yetmezlik nedeniyle IVIG tedavisi verilen 16 hasta alindi. Hastalarin 9(%56)’u kiz idi. Hastalarin
ortanca yasi 9 yas(1-17) olup, ortanca tani yasl ise 3 yas(7 ay—8 yas) idi.IVIG tedavis alan 16 hastanin 4(%25)’tinde AT, 4(%25)’tinde
Hipogamaglobulinemi, 2(%12) ‘sinde AKIY, 2(%12) ‘sinde XLA, ve birer hastada sirasiyla Ig G sub grup eksikligi, CVID, Hiper Ig M
sendromu, Protein kinaz C eksikligi tanisi mevcuttu. Hastalarin 9(%56)'unda akraba evliligi, 5 (%31)’inde aile de primer immin
yetmezlik 6ykiist vardi. Hastalarin en sik basvuru sikayeti tekrarlayan infeksiyonlardi. En sik etkilenen sistem ise alt solunum
yollari idi. infeksiyonlarla birlikte 2 hastaya (%12) dermatit bulgulari eslik ediyordu. Hastalarin tamaminda, IVIG tedavisinden
sonra infeksiyonlarin sikhiginda belirgin azalma olmustu. izlemde bir hasta exitus olmustu. Hastalarin demografik ve klinik
ozellikleri tablo 1’de 6zetlendi.

Sonug: Sik infeksiyon geciren, anne-baba akrabaligi ve aile 6ykiisii olan hastalarin 6n tanisinda primer immun yetmezlikler
disuniulmelidir. Erken tani ile hastalarda, 6zellikle infeksiyonlara bagli gelisebilecek komplikasyonlar 6nlenebilecektir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, IVIG

[Abstract:0187]
Selektif immiinglobulin M eksikligi olan olgularimizin
degerlendirilmesi

Bahar Géktiirk, Ceyda Cilasun, Zehra Aydin
Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji ve Immiinoloji Béliimii, Konya

Giris: Selektif immunglobulin M (IgM) eksikligi, serum IgM diizeyinin yasa gére normal diizeyin 2SD’sinin altinda olmasi, eslik
eden baska immin yetmezlik bulunmamasi ve bu durumun baska bir hastaliga ikincil gelismemis olmasi olarak tanimlanan nadir
bir hastaliktir. IgM eksikligi olan hastalar asemptomatik olabilecekleri gibi, hayati tehdit edebilen agir enfeksiyonlarla genis bir
klinik spektrumda karsimiza gikabilirler.

Materyal-Metod: Ocak 2013-Ocak 2015 yillari arasinda Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Alleri ve immiinoloji
Bolimiinde takipte olan 455 immin yetmezlik tanili hastadan selektif IgM eksikligi olan 34 hasta (%7) retrospektif olarak tarandi.

Bulgular: Hasta grubunun %17.6’si kiz, %82.3’si erkekti. Tani yaslari ortancasi 2.5 yas (8 ay-12 yas), ilk enfeksiyon yasi ortancasi 1
yas (1 ay-10 yas) idi. Basvuru sikayeti %55.8 hastada uzamis/tekrarlayan okslirik, %8.8 hastada allerji/uzun stiren burun
akintisiyken, tekrarlayan USYE %58.8, atopik hastaliklar %52.9, rekiirren ASYE %47, rekiirren laranjit ve diare %11.7, iye %5.8
hastada saptandi. Tani aninda IgM degeri ortancasi 33mg/dl (17-44mg/dl) iken, IgE yiksekligi %17.6 hastada bulundu. Hastalarin
%44.1’inde hastaneye yatis gerektiren enfeksiyon 6ykiisii mevcutken, hastalarin %5.8’inde yogun bakima yatis ihtiyaci olmustu.
Hospitalize edilen hastalarin yatis sayisi/yil ortancasi 2 (1-10) idi. Dért (%11.7) hastada sendromik hastalik (2 Down, 2 22q11.2
delesyon sendromu) mevcuttu ve bu hastalarin daha 6nce IVIG replasmani ihtiyaci oldugu 6grenildi. Hastalarin %38.2’ine
antibakteriyel profilaksi, %29.4’line inhale steoid, %26.4’(ine monteluksat verildi. Hastalarin tedavilere belirgin yanit verdigi
goralda.

Sonug: IgM eksikligi bilinenin aksine nadir bir durum olmayabilir. Klinisyenler primer immin yetersizlik yoniinden her zaman
sipheci olmalidirlar. Selektif IgM eksikligi olan hastalarda 22q11.2 delesyon sendromunun diger bulgularinin olup olmadigi

arastiriimalidir.

Anahtar Kelimeler: IgM eksikligi, immiin yetmezlik, sik hastalanma
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[Abstract:0188]
Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisinde NK Hiicrelerinin Rolii

Ayca Ceylan, Hiilya Gzdemir, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

Girig: St cocugunun gegici hipogamaglobulinemisi(SGH)’nde NK hiicreleri ile ilgili nonspesifik degisiklikler bildirilmistir. Bu
¢alismanin amaci, SGH tanisi alan hastalarda NK hiicrelerini ve NK hiicrelerinde CD16 ekspresyonunu degerlendirmektir.

Materyal-Metod: Cocuk immiinoloji ve Allerji béliimiinde SGH tanisi alan ve akimsitometrik incelemede CD3, CD16 ve CD56
ekspresyonu calisilan hastalarin dosya kayitlari incelendi. SGH’li 14 hasta ile immiinglobulinleri normal olan 20 saglikli kontrolde;
CD3(-)CD56(+), CD3(-)CD16(+), CD3(-)CD16(+)CD56(+) ve CD56(+) NK hiicrelerindeki CD16 ekspresyon oranlari karsilastirildi.

Bulgular: SGH’li hastalarin ortalama tani yasi 21.6 ay olup 6 ila 48 ay arasindaydi. SGH’li grupta CD3(-)CD56(+): %5.5, CD3(-)
CD16(+): %6.36, CD16(+)CD56(+): %3.64 bulundu. CD3(-)CD56(+) hiicre populasyonunda CD16 ekspresyonu %48 ila %90 arasinda
degismekte olup ortalama %68.43 saptandi. Hasta ve kontrol gruplari arasinda NK hiicre oranlari ve NK hiicrelerinde CD16 eks-
presyonu agisindan fark saptanmadi.

Tartisma: Literattirdeki calismalarda genel olarak NK hiicreleri CD16+56 kombine kitiyle birlikte degerlendiriimektedir. CD16
molekiliiniin CD56 pozitif NK hiicrelerinde eksprese edildigi bilinmekle birlikte bu ¢alismada CD16 ekspresyonunun normal sit

cocuklarinda %22’den %90’a kadar degistigi gézlenmistir. SGH ile ilgili daha fazla olguyu iceren galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: CD16, NK hiicreleri, siit ¢gocugunun gegici hipogamaglobulinemisi

[Abstract:0189]
Ozofagus atrezisi ve selektif IgA eksikligi: Bir olgu sunumu

Hasibe Artag, Hiilya Ozdemir, Ay¢a Ceylan
Selcuk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji BD, Konya

Giris: Selektif IgA eksikligi; etkilenmis hastalarda tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, allerji ve otoimmiin hastaliklara
yatkinlikla seyreden, en sik goriilen primer immin yetmezlik hastaligidir. Bu bildiride, 6zofagus atrezi nedeniyle opere edilmis,
pndémonektomi yapilmis ve 14 yasinda selektif IgA eksikligi tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 14 yasinda erkek hasta ates, 6ksurik, balgam ¢ikarma, halsizlik ve kilo alamama sikayetleri ile basvurdu. Yenidogan
doneminde 6zefagus atrezisi nedeniyle opere oldugu ve 2.5 ay yenidogan yogun bakimda kaldigi 6grenildi. Sik tekrarlayan akciger
enfeksiyonu nedeniyle 4 yasinda sol lobektomi ve enfeksiyonlarin devam etmesi lizerine 8 yasinda sol pnédmonektomi yapilmisti.
Fizik muayenesinde; bliyime geriligi, (boy:145 cm (<%3P), kilo: 26 kg (<%3P)) ve solunum sisteminde sol hemitoraksta solunum
seslerinde azalma ile sag hemitoraksta yaygin krepitan ralleri mevcuttu. Akciger tomografisi; sol hemitoraksta hacim kaybi ve sag
akciger parankiminde bronsektazik degisiklikler olarak yorumlandi. IgG ve IgG alt gruplari normal olan olgunun serum IgA diizeyi
3 ayri dlciimde ¢ok diisiik diizeyde olup (<6mg/dl), IgM diizeyi diisiikti (43mg/dl, N:83-282). izohemaglutinin titresi 1/32 pozitifti.
Akimsitometrik incelemede T, B ve NK hiicre oranlari, HLADR ekspresyonu ile T hiicre aktivasyonu normal saptandi. PPD:25 mm
olup yapilan tetkiklerle latent Tuberkiiloz enfeksiyonu olarak degerlendirilip izoniazid proflaksisi baslandi. Bir yildir takipte olan
hasta diizenli intravendz immiinglobulin tedavisi ile izlenmektedir.

Tartisma: Bu bildiri ile 6zofagus atrezisi gibi konjenital bir hastalik varliginin, primer immiin yetmezlik tanisini geciktirebilecegi
vurgulanmustir. Ayrica kliniginin bu derece agir seyretmesi ve selektif diizeyde IgA eksikligine IgM eksikliginin de eslik etmesi
nedeniyle hasta yaygin degisken immin yetmezlik yéniinden takip edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: selektif IgA eksikligi, 6zofagus atrezisi, pnémonektomi
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[Abstract:0190]
Tiirkiye’de Agir Kombine immiin Yetmezlik Nedeniyle Hematopoetik K6k Hiicre Nakli
Yapilan Hastalarin Klinik Ozellikleri ve Nakil Sonuglari

Aydan ikinciogullari’, Deniz Cagdas Ayvaz?, Figen Dogu?, Tuba Tugrul?, Giilsiin Karasu?, Sule Haskologlu?,

Serap Aksoylar®, Vedat Uygun?, Alphan Kiipesiz®, Alisan YildiranS, Orhan Giirsel’, Can Ates?, Atilla Elhan®, Savas Kansoy*,
Akif Yesilipek?, ilhan Tezcan?

1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali

2 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali

3 Bahcgesehir Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bilim Dali

4 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Kemik iligi Unitesi

5 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Kemik iligi Unitesi

6 Ondokuz Mayis Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali

7 Giilhane Askeri Tip Akademisi Cocuk Hematoloji Bilim Dali

8 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik Bilim Dali

Giris: Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY); farkli genetik nedenlerle ortaya ¢ikan T ve B hiicre fonksiyonlarinda bozuklukla
karakterize, hematopoetik kok hiicre nakli (HKHN) yapilmadigi takdirde hayatin ilk yillarinda 6liimle sonuglanan bir primer immin
yetmezliktir.

Metod: Bu calismada 1994-2014 yillari arasinda 7 farkl merkezde, AKiY nedeniyle nakil yapilan 234 hastanin verileri retrospektif
olarak degerlendirilmistir.

Sonuglar: AKiY nedeniyle nakil yapilan olgularin 145’i erkek, 89’u kiz, yaslari 0,25-176 ay (medyan 5 ay) arasindaydi. Anne baba
arasinda akrabalik olgularin %76’sinda tanimlandi. Fenotipe gore dagihm; B+ %41,8, B- %51,3, ADA eksikligi %4,7, Retikiler
Disgenezi %2,2 idi. 114 olguda tam uyumlu kardes veya aile i¢i donorden nakil yapilirken, 81 olguda haploidentik, 39 olguda ise
akraba disi dondrden nakil yapildi. HKH kaynagi olgularin %48,3’tinde kemik iligi, %38’inde periferik kan, %13,7’sinde kord kani
idi. 153 olgu hayatta kalirken 80 olgu kaybedildi, 1’i ise takipten ¢ikti. Yirmi yillik periyotta genel sagkalim orani %65,7 bulundu.
Dondr tipi ile sag kalim oranlari; tam uygun kardes nakillerinde %85,7, aile i¢i nakillerde %70,3, haploidentik %47,5, akraba disi
nakillerde ise %59 saptandi. Tani yasinin (<=5ay veya >5 ay) olgularin sag kalim oranlarini nemli derecede etkiledigi
gorildi(p:0,002).

immiinfenotipin (B+,B-) nakil sonrasi immiinglobulin destegi ihtiyaci ve sag kalim orani (izerinde etkili olmadigi gériildii (p> 0.05).
Tartisma: Bu ¢alisma Tiirkiye’de AKiY nedeniyle nakil yapilan olgularin verilerinin toplandigi ilk cok merkezli calismadir. Nakil
basarisinda tani yasi(>5ay) ve dondr tipi(haploidantik) prognozu etkileyen en dnemli iki faktor olarak belirlenmistir. Yenidogan
tarama programi erken tani ve uygun zamanda nakil yapiimasini saglayacak en énemli faktér olup Tiirkiye’deki AKIY olgularinin
sag kalimlarini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Tiirkiye, agir kombine immiin yetmezlik, kék hiicre nakil sonuglari
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1. Klinik immiinoloji Kongresi
Poster Yazarlar Dizini

SOYiSiM & iSim ABSREF BARIS EZGI HATICE A-146
ARSLAN SEVKET A-86, A-94, A-97, A-105, BARIS iBRAHIM A-156
A-106, A-120, A-126 BARIS SAFA A-146, A-150, A-156, A-157,
ABUL HAKTANIR MEHTAP A-160 A-158, A-166, A-167
AKARSU NURTEN A-153 BARLAN ISIL A-146, A-156, A-157, A-158,
AKCOREN ZUHAL A-92, A-154 A-166, A-167
AKELMA ZULFIKAR A-129 BAYHAN CIHANGUL A-123
AKINEL AYSENUR A-115 BAYRAM MUAZ A-126
AKMAN ODEN ALKIM 793 BAYSAN ABDULLAH A-172
AKSU FUNDA A-142 BAYSAN ALl Gatc2
AKSU GUZIDE A-84, A-85, A-91, A-98, A-99 BEKTAS HATICE A-127
AKSOYLAR SERAP W 130 BELKAYA SERKAN A-173, A-179, A-180
ALAGOZ MEHMET A-106 BILIC IVAN A-92
ALTINTAS DERYA A-169 A-174 A-178 BILDIK NESLIHAN HACER A-101, A-140, A-150, A-152,
- A-155
ANDIRAN NESIBE A-129 ) ——
BILEKCELIK CELiK SEYMA A-137
ARAC ESRA A-100, A-139 —
E BINGOL AYSEN A-110
ARIKAN CiGDEM A-180 s
: BISGIN ATIL A-169, A-174, A-178
ARTAC HASIBE A-124, A-131, A-183, A-188, ~
A-189 BOLKENT GOKALP A-128
ASAL TURKKANI GULTEN A-181 BONNET DAMIEN A-173
ASLAN MAHMUT A185 BOYRAZ SEDA MERYEM A-150
ASLAN NESLIHAN 7185 BOZKURT SUHEYLA A-156
ATAKUL GULHAN A-148, A-149 EESIEOEN Gl
ATES CAN A-190 BULUS DERYA AYSE A-129
—— JACINTA
AYCIN GULSAH A-169 -
— CAMCIOGLU YILDIZ A-158
AYDIN BiNGOL DILEK A-118
CAN DEMET A-113
AYDIN ZEHRA A-187
. CASANOVA LAURENT JEAN | A-132, A-143, A-144, A-173,
AYDINER KARAKOC ELIiF A-146, A-156, A-157, A-158,
A-179, A-180
A-166, A-167
- — CEYLAN AYCA A-188, A-189
AYDOGMUS CiGDEM A-115, A-141 :
- CHATILA TALAL A-168
AYHAN ARZU SAGLAM A-122
CHOU JANET A-91
AYTAC MERAL A-125
. CIANCANELLI MICHAEL A-132
AYTAC SELIN A-150 _
. CiLASUN CEYDA A-187
AYTEKIN CANER A-143, A-144, A-145, A-148, _
A-149 CIVELEK ERSOY A-90
AYVAZ DENIZ CAGDAS A-92, A.96, A-101, A108, CALISKANER ZAFER AHMET | A-86, A-94, A-97, A-105,
A-121, A-122, A-123, A-125, 4106 A1 20RRE Sl
A-127, A-140, A-150, A-151, CAPANOGLU MURAT A-90
A-152, A-153,A-154, A-155, CATAL FERHAT A-184, A-185, A-186
A-161,A-163, A-164, A-167, —
A-179, A-181, A-190 EEEIET UKRY et/
AZARSIZ ELIF A3 AS5 CELIKSOY HALIL MEHMET A-184
BAHADIR GOLLU GULNUR | A-168 CENEN FALG s
BAHCEC] SEMIHA ALL3 AL CETINKAYA UCKAN DUYGU | A-150
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CiCEKKOKU DILEK A-166 GOCMEN YESIM AYSE A-87
CIFTCI ERGIN A-168 GOKTURK BAHAR A-111, A-124, A-130, A-131,
CiPE FUNDA EROL A-115, A-141 A-183, A-187
CUVALCI OZTOPRAK NEFISE | A-138 GREEF C DE JESSICA A-145
DALGIC BUKET A-171 GRIMBACHER BODO A-136, A-138
DALOGLU HAYRIVE A-89 GUGER KADRI SAFAK A-154
DELIL KENAN A-156 GULEC MUSTAFA A-162, A-172
DEMIR AYSE A-134 GULEZ NESRIN A-107, A-113, A-117
DEMIR GURKAN A-134 GULOGLU DENiz A-145, A-148, A-149
DEMIRBAS CEYLAN BASAK [ A-177 GULSAN YAVUZ A-170

e~ SARA
DENiZ GUNNUR A-158 R

- GUMUSLU SAADET A-87
DINCASLAN HANDAN A-170 = T
, GUNAYDIN CiGERCi NURSEN | A-91

DINCER ZEYNEP A-89 - -

” . GUNBEY SACIT A-129
DOGAN METIN A-124 - -

" - GUNER DEMIRTAS DUYGU A-140, A-152
DOGAN SIBEL A-182 - —

— GUNER NAIL SUKRU A-100, A-124, A-131, A-132,
DOGU FIGEN A-101, A-128, A-143, A-144,

A-145, A-148, A-149, A-168,
A-170, A-171, A-190

A-133, A-135, A-136, A-137,
A-139

GURSEL ORHAN A-190

GUVEN BURCU A-99

HAFIZOGLU DEMET A-88, A-89, A-104
HALAGLI SEViL OSKAY A-153

HASKOLOGLU SULE

A-101, A-128, A-168, A-170,
A-171, A-190

HAZAN FiLiz A-107, A-117
HERSHFIELD MICHAEL A-100
HIRSCHMUGL TATJANA A-92, A-167

iKINCIOGULLARI AYDAN

A-101, A-128, A-143, A-144,
A-145, A-148, A-149, A-168,
A-170, A-171, A-190

DUPUIS BOISSON STEPHANIE | A-143
DUR OZGE A-128

DURGUN ERSIN A-107

DUYULER AYCIN GULSAH A-174, A-178
EDEER KARACA NESLIHAN A-91, A-98, A-99
EKEMEN COSKUN A-159

ELCIN GONCA A-182

ELHAN ATILLA A-128, A-190
ELMAS BAHRI A-118

ELTAN BILGIC SEVGI A-161, A-163, A-164
ELTAN MEHMET A-141
EMIRALIOGLU NAGEHAN A-127, A-175
EMIROGLU MELIKE A-131

EMRI SALIH A-142

ERDEM ALi CAN A-105

ERDEM TEOMAN MUSTAFA | A-179

ERGUNER BEKIR A-158

ERMAN BARAN A-92, A-121, A-123, A-140
ERMISTEKIN HALIME A-184, A-185

ERSOZ DOGRU DENIZ A-175

ERTAN YESIM A-91

ESEN HASAN A-94

ESENBOGA SALIHA

A-92, A-121, A-122, A-123,
A-125, A-127, A-152,
A-161,A-163, A-164

EVANS ERSOY SiBEL

A-121, A-150, A-182

FEYZIOGLU BAHADIR A-135

GEHA SALIM RAIF A-91

GELB BRUCE A-173

GENC GIiZEM ESRA A-87

GENEL FERAH A-107, A-113, A-117

ISLEK ALi A-88, A-89
JACKSON CHANG CAROLYN [ A-179

JACQUEMIN EMMANUEL A-180

JOUANGUY EMMANUELLE | A-180

KALE GULSEV A-154

KALKAN GOKNUR A-179

KANBUR MEHTAP SERIFE A-93

KANSQY SAVAS A-190

KANSU AYDAN A-171

KARA KARACA FATMA A-93

KARACA NESLIHAN A-84, A-85
KARADEMIR SELMIN A-149

KARADUMAN AYSE A-182

KARAKOC BINGOL GULBIN A-169, A-174, A-178
KARAMAN SAIT A-113, A-117
KARASU GULSUN A-190

KARKINER CANAN SULE A-113

KARTAL 0ZGUR A-162, A-172

KELES SEVGI A-124, A-132, A-133, A-135,

A-136, A-168, A-183
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KESKIN OZLEM A-161, A-163, A-164 OZCAN ESIN A-117
KESKINDEMIRCi GONCA A-115, A-141 OZCELIK UGUR A-175
KEYiK SELDA A-137 OZCIFTCi GOKGEN A-117
KHURAMIi HAMIDULLAH A-182 OZDEMIR HULYA A-188, A-189
KILBAS GULSAH A-91 OZDEMIR ONER A-118

KIRAC MINE

A-124, A-131, A-132, A-183

KIRAC ONUR CEM

A-86

OZEN AHMET

A-146, A-156, A-157, A-166,
A-167
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KISA TEKE PELIN A-93 0zGUL KOKSAL RIZA A-96

KIYKIM AYCA A-146, A-156, A-157, A-166, OZHAN KONT AYLIN A-169, A- 174, A- 178
A-167 OzTURK AYSENUR A-101, A-155

KiPER NURAL A-175 OZTURK ZEYNELABIDIN A-154

KOCABAS NACi CAN A-90 PEKCAN SEVGI A-119, A-130

KOGCAK MESUT A-129 PEKCANDANOGLU ESRA A-137

KOLOGLU MELTEM A-168 TUGBA

KOTUROGLU GULDANE A-84 PEKPAK ESRA A-170

KOKER YAVUZ MUSTAFA A-83, A-103, A-131, A-135 PICARD CAPUCINE A-132

KOKSAL DENiZ A-142 PiSKIN ETEM iBRAHIM A-159

KOKSAL TULIN A-93 POYRAZ NECDET A-120

KOKSOY SADI A-138 PUEL ANNE A-143, A-144

KULOGLU ZARIFE A-171 REISLI iSMAIL A-94, A-95, A-100, A-108,

KUTLUK GUNSEL A-115 A-136: A-137: A-139: A-183'

KUTLUTURK KAZIM A-184 REISLi NESRIN A-95

KUCUKOSMANOGLU ERCAN | A-161, A-163, A-164 SALZER ELISABETH A-92

KUPESIZ AYHAN A-190 SANAL OZDEN A-92, A-96, A-121, A-122,

KUTUKGULER NECIL A-84, A-85, A-91, A-98, A-99 A-140, A-151, A-153, A-155,

LAU LUNG YU A-158 A 1791181

S ARG O EEAE S SANDAL ABDULSAMET A-142

LUDOVIC BURLOT o SARAYMEN BERKAY A-83, A-103, A-131

M WEEMAES CORRY . A-145 o ﬁjg’zf\;\l.gg'sﬂl.ig'sﬂl-ﬁ%,

MAAREL M.VAN DER SILVERE | A-145 A-137, A-139

MADEN EMIN R SELCUK AL A-162, A-172

MASLAK CEMAL iBRAHIM A-110 SEYMAN DERYA A-138

MASSAAD MICHEL el SINANOGLU SELGUK MU- [ A-184, A-185, A-186

MATTHEWS HELEN A-170 HAMMED

METIN AYSE A-90, A-93, A-103 SOPHIE PUGET A-109, A-114

MUSABAK UGUR A-162, A-172 SAHIN GURSES A-179

MUTLU ESVET A-138 SENER OSMAN A-162, A-172

NACAROGLU HIKMET TEKIN | A-113 SIMSEK GULGIN GULER A-129

NAIN ERCAN A-146, A-167 SIRANECI RENGIN A-141

NG HATIRNAZ OZDEN A-158 SiSKO SINEM A-158

NG PETER YUK YiN A-158 TAGYILDIZ NURDAN A-170

NUR BANU A-110 TAN GAGMAN A-96, A-121, A-127, A-151,

0GUR GONUL A-134 i/ A-153, A-181

ORHAN FAZIL A-160 TASCI HALIL iBRAHIM A-86

BEULUR ISMAIL A-156, A-157, A-166 TEZCAN iLHAN A-92, A-96, A-101, A-108,

- . A-121, A-122, A-123, A-125,

ONER BASOGLU OZLEM A-141, A-115 A-127, A-140, A-150, A-151,

OZBEK UGUR A-158 A-152, A-153, A-154, A-155,

OZBUDAK PINAR A-148, A-149 A-161, A-163, A-164, A-167,

A-179, A-181, A-182, A-190




KLINK iNMOROLOS
wK ONGRES

TIRMAN GENG ESRA A-184 VOLK TiMO A-136

TOKGOZ BETUL A-148, A-149 WEEMAES CORRY A-139

TOL VAN JD MAARTEN A-145 YALCIN DiDEM ARZU A-87

TOPAL ERDEM A-185, A-186 YALGIN GUNES EBRU A-127, A-175

TOPCU KILIC ZEKIYE ILKE A-160 YANG WANLING A-158

TORUN OZAN HUSEYIN A-98 YAVSAN DUDU MEHMET A-94

TUFAN SATIROGLU LALE A-101 YAZICI EMINE A-142

TUGRUL 6ZGUR TUBA A-110, A-181, A-190 YAZICIOGLU PINAR A-135

TURKKAHRAMAN DOGA A-138 YESILDAG AHMET A-120

TURKMEN HASAN A-177 YESILDAG MIHRICAN A-120

UGCAR RAMAZAN A-86, A-94, A-97, A-105, YESILIPEK AKIF A-89, A-190
A-106, A-120, A-126 YESILLIK SAIT A-162, A-172

UCMAN MAHMUT

A-119

ULUSOY EZGi

A-84, A-91, A-98, A-99

YILDIRAN ALiSAN

A-121, A- 134, A-184, A-190

UYGUN KOCACIK FATMA
DILARA

A-88, A-89, A-104

YILDIRIM NURDAN

A-184, A-185

UYGUN VEDAT

A-88, A-89, A-190

UZ ELIF A-153
UNAL SULE A-150
VARAN ALI A-179

VERGIN CANAN

A-117

YILDIRIM SELMAN MAHMUT | A-111, A-139
YILMAZ MUSTAFA A-169, A-174, A-178
YUCELTEN DENIZ A-157

YUKSEK MUTLU A-159

YUKSEK NAZMIYE A-159

ZHANG YING SHEN A-173
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