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Dederli Meslektaslarim,

Klinik immiinoloji Dernegi olarak diizenledigimiz 6. Klinik immiinoloji Kongresi, 31 Ekim-1 Kasim 2020 tarihleri
arasinda online olarak yapilacaktir.

Primer Immiin yetmezlikler, immiin sistemin bir veya daha fazla komponentinin eksikligine veya fonksiyon
gérememesine bagli olarak karsimiza gikan tekrarlayan enfeksiyonlar, kanser ve otoimmunite ile karakterize, 350’
den fazla alt tipi olan hastaliklar grubudur.

Bu yil kongremizin ana temasi “Otoinflamasyon& Otoimmiinite ve Immiin Sistem”dir. Immiin sistemin
disregllasyonu sonucunda ortaya cikan otoinflamatuar ve otoimmiin hastaliklarin patofizyolojisi, immin
yetmezlikli hastalardaki klinik seyri, laboratuar bulgulari ve tedavisi tartisilacaktir.

Kongremiz yine her yil oldugu gibi immiinologlar, yan-dal uzmanlik egitimi alan égrencileri, immaiinoloji ile ilgilenen
pediatri ve ig hastaliklari uzmanlar - klinik/temel bilim arastiricilar, immunoloji hemsireleri ve ilag endUstrisinin
temsilcilerinin yaninda, bu yil pediatrik romatoloji uzman ve yan dal uzmanhk 6grencilerinin de katilimiyla daha da
glclenerek alaninda cok 6nemli bir ulusal platform olarak devam edecektir. Kongremizin ana temasi pek gok
konferans, panel, sempozyum, s6zli ve poster bildiri sunumlari ile farkh oturumlarda tartisilacaktir.

Kongre Dizenleme Kurulu adina sizleri bu yil da Kongre’'mizde gérmekten mutlu olacagiz.

Saygl ve sevgilerimle,

Prof. Dr. Sara Sebnem KILIC GULTEKIN
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KURULLAR

Klinik Iimmiinoloji Dernegi Yénetim Kurulu

Prof. Dr. F. ilhan Tezcan (Baskan)
Prof. Dr. K. Aydan ikinciogullar (Bagkan Yardimcisi)
Prof. Dr Necil Kitlikgiler
Prof. Dr. E. Figen Dogu
Prof. Dr. ismail Reisli
Prof. Dr. Zafer Caliskaner

Dog. Dr. Caner Aytekin

Kongre Baskani

Prof. Dr. S. Sebnem Kilig

Duzenleme Kurulu

Prof. Dr. F. ilhan Tezcan Prof. Dr. K. Aydan ikinciogullari
Prof. Dr. Necil Kitikguler Prof. Dr. E. Figen Dogu

Prof. Dr. Ismail Reisli Prof. Dr. Zafer Caliskaner

Dog. Dr. Caner Aytekin Prof. Dr. Omiir Ardeniz

Dog. Dr. Mutlu Yiksek Prof. Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Uz. Dr. Fatih Cicek Uz. Dr. Demet Hafizoglu

Kongre Sekreterleri

Uz. Dr. Demet Hafizoglu Uz. Dr. Fatih Cigek
E-posta: dedemet@gmail.com E-posta: drfatihcck@gmail.com
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6. KLINIK IMMUNOLOJi KONGRESI
31 EKiM - 01 KASIM 2020 ONLINE KONGRE PROGRAMI

ACILIS KONFERANSI
09:30 - 10:20 Oturum Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. S. Sebnem KILIC
09:30 - 09:45 Agilis Konusmalari
09:45 - 10:20 Enfeksiyondan Genetige — Dr. Yildiz Camcioglu
[10:20-10:30 [ ARA
10:30 - 11:50 Primer immiin Yetmezlikte Otoinflamasyon ve Otoimmiinite - (Prof. Dr. Mustafa Yilmaz Oturumu)
Oturum Bagkani: Dr. ilhan Tezcan
10:30 - 10:40 Prof. Dr. Mustafa Yilmaz'i anma konugmasi - Dr. Derya Ufuk Altintas
10:40 - 11:00 Primer immiin yetmezlikler ve Otoinflamasyon - Dr. S. Sebnem Kilig
11:00 - 11:20 Primer immiin yetmezlikler ve Otoimmiinite — Dr. Omiir Ardeniz
11:20 - 11:40 Romatolojik hastaliklarin tanisinda klinik ipuglar ve uyarici isaretler nelerdir? - Dr. Kenan Barut
11:40 - 11:50 Tartisma
11:50 - 12:00 ARA

UYDU SEMPOZYUMU: CSL BEHRING

12:00 - 12:50 ‘ immiin Yetmezlik Tedavisinde immiinoglobulinler
Oturum Baskani: Dr. ilhan Tezcan
12:00 - 12:50 Konusmacilar: Dr. S. Sebnem Kilig, Dr. ismail Reisli
12:50-13:30 | OGLE ARASI

13:30 - 14:00 KONFERANS: Pediatri Pratiginde Sik Karsilagilan Otoimmiin Hastaliklar

Oturum Bagkani: Dr. Nesrin Giilez
13:30 - 14:00 Konugmaci: Dr. Betul Sozeri

14:00 - 15:00 Romatolojik Hastaliklarin Tanisinda Laboratuvarin Rolii
Oturum Bagkani: Dr. Barbaros Oral

14:00 - 14:20 Otoimmiin hastaliklarin tanisinda laboratuvar bulgulari - Dr. Mutlu Yiiksek

14:20 - 14:40 Otoinflamatuar hastaliklarin tar da laboratuvar bulgulari - Dr. Nuray Aktay Ayaz

14:40 - 15:00 Romatolojik hastaliklarin tanisinda kullanilan genetik testler nelerdir? - Dr. Serdar Ceylaner

15:00 - 15:20 ARA

15:20 - 16:20 iyodik Ates Sendromlan

15:20 - 15:40 Turkiye'de FMF gergegi - Dr. Ozgiir Kasapgopur

15:40 - 16:00 Hiper Ig D sendromu ve TRAPS - Dr. Erbil Unsal

16:00 - 16:20 CAPS/PFAPA sendromu - Dr. Yelda Bilginer

16:20 - 16:30 Tartisma

16:30 - 17:00 KONFERANS: Yeni Tanimlanmig inflamazom Hastaliklari ve interferonopatiler
Oturum Bagkani: Dr. Necil Kutiikgiiler

16:30 - 17:00 Konugmaci: Dr. Seza Ozen

[17:00-17:20 | ARA

17:20 - 18:00 Romatoloji Kliniginde Primer immiin Yetmezlikli Hasta ve Tedavi Yontemleri
Oturum Baskani: Dr. Oner Gzdemir

17:20 - 17:40 Romatoloji polikliniginde primer immiin yetmezlikli hastayi nasil tanirim? - Dr. Neslihan Karaca

17:40 - 18:00 immiin disregiilasyonda biyolojik ilaglarin yeri ve immiin yetmezlikli hastalarda kull. 1 - Dr. Safa Barig

18:00 - 18:10 Tartisma

18:10 - 19:10 SOZEL BILDIRLER
Oturum Bagkanlari: Dr. Ferah Genel, Dr. Mehmet Kilig

18:10 - 18:20 S6zel sunum —Dr. Dilara Kocacik

18:20 - 18:30 Sozel sunum —Dr. Aylin Yiicel

18:30 - 18:40 Sozel sunum —Dr. Sule Haskaloglu

18:40 - 18:50 Sézel sunum —Dr. Selime Ozen

18:50 - 19:00 Sozel sunum -Dr. Elif Aytekin

19:00 - 19:10 Sozel sunum —-Dr. Demet Hafizoglu

KONFERANS: Novel defects and insights at the border of immune deficiency, autoimmunity and cancer predisposition.

Oturum Bagkani: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
19:10 - 20:00 Konugmaci: Dr. Kaan Boztug

UYDU SEMPOZYUMU: TAKEDA

RO:UORZLO0 Individualized approachment for the treatment of primary immunodeficiency

Oturum Bagkani: Dr. ilhan Tezcan
20:00 - 21:00 Konugmaci: Dr. Jordan Orange
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Akilci ilag Kullanimi

Konusmaci: Dr. Fatih Cicek
Fagositer Sistemin Hastaliklari

Oturum Bagkani: Dr. Yildiz Camcioglu

09:10 - 09:30 Kronik grantlomato6z hastalik —Dr. Elif Karakog Aydiner

09:30 - 09:50 Lokosit adezyon defektleri — Dr. Ayga Kiykim

09:50 - 10:10 Konjenital notropeniler —Dr. Caner Aytekin

10:10 - 10:30 Mikobakteriye yatkinlikla seyreden hastaliklar (MSMD) —Dr. Hasibe Artag
10:30-10:50 | ARA

10:50-11:10

PARALEL OTURUM
PiY Hemsireligi Kursu - Primer immiin Yetmezlikli Hasta Bakimi ve Tedavi Uygulamalari
Kurs Bagkanlari: Dr. Zafer Caliskaner, Hem. Adalet Yilmaz
Primer immiin yetmezlikli hasta bakimi - Hem. Birsel Kiiciikersan
Girisimsel immiinoloji Pratigi
IVIG (intravenoz immiinglobulin Uygulamalani) - Hem. Adalet Yilmaz

SCIG (Subkutan immiinglobulin Uygulamalari) - Hem. Havva Bozkurt Alan

immiin Yetmezlik ve Kanser

Oturum Bagkani: Dr. Cigdem Aydogmus

Primer immiin yetmezlik ve malignite - Dr. Figen Dogu
11:10- 11:30 DNA instabilitesi ve onarim - Dr. Ayse Metin
11:30- 11:50 | EBV iliskili lenfoma gelisiminde CD27-CD70 yolagi - Dr. Sevgi Kostel Bal
11:50-12:00 | ARA

12:00 - 12:30

UYDU SEMPOZYUMU: EUROIMMUN TURKEY
Otoimmiin Hastaliklarin Tanisinda Serolojik Test Yontemleri

12:00 - 12:30

Oturum Bagkani: Dr. Caner Aytekin

Konusmaci: Dr. Ayten Oz Kamiloglu

12:30-13:30

OGLE ARASI

13:30 - 14:20

UYDU SEMPOZYUMU - PHARMADA iLAG
Cocuklarda Subkutan immiinglobulin Tedavisinin Etkinligi
Oturum Baskani: Dr. ismail Reisli

13:30 - 14:20

Konugmaci: Dr. Hasibe Artag

14:20 - 15:20

SOZEL BiLDIRILER

Oturum Bagkanlari: Dr. Giinseli Bozdogan , Dr. Funda Cipe

14:20-14:30 | S6zel sunum-1: STAT1 GOF Olan Hastalarin Dogal Ve Edinsel Bagisiklik Sistemi Yanitlarinin incelenmesi. Dr. Asli_Giilce Bartan
Sozel sunum-2: Selektif IgA Eksikligi Olan Eriskin Hastalarda T Regulatuvar Hiicre Diizeylerinin (CD4+, CD25 yiiksek, Foxp3+ T hiicreleri ) Otoantikor Varligi ile iliskisi.
14:30 - 14:40 | Dr. Gokhan Aytekin
14:40 - 14:50 | S6zel sunum-3: Primer immin yetmezlik tanisi ile izlenen hastalarin klinik ve genetik bulgulari: 3 yeni mutasyon ve bir yeni enfeksiyon profili. Dr. Baran Erman
14:50 - 15:00 | S6zel sunum-4: Chaple Hastaliginda Diizenleyici T Hiicrelerin ve Sitokin Uretim Profillerinin Belirlenmesi. Dr. Dilek Bager
15:00 - 15:10 | S6zel sunum-5: LBRA ve CTLA-4 Eksikliklerinin Tanisinda ve Ayriminda Flow Sitometrinin Yeri. Dr. Bengti Akgam
15:10 - 15:20 | S6zel sunum-6: Herediter Komplet MPO eksikligi: 2 vaka Uzerinden tanisal calismalar. Dr. Nezihe Koker
15:20 - 15:40 ARA

15:40 - 16:40

SOZEL BILDIRILER

15:40- 15:50 | S6zel sunum-1: Konjenital Nétropeni: 35 Olguluk Tek Merkez Deneyimi. Dr. Caner Aytekin
15:50 - 16:00 | S6zel sunum-2: Nadir sendromlar ve immun yetmezlik. Dr. Yahya Gl
16:00 - 16:10 | Sozel sunum-3: Primer immiin Yetmezliklerde CFSE Hiicre Proliferasyon Analizi: Referans Degerler. Dr. Sevil Oskay Halagl
Sézel sunum-4: immiin disregiilasyon hastalik modeli olan LRBA eksikligi olgularinda solubleCD25 ve folikiiler T hiicrelerinin hastalik aktivitesini géstermedeki roli.
16:10- 16:20 | Dr. Bengi Akgam
16:20 - 16:30 | Sozel sunum-5: Ulkemizde Agir Kombine immiin Yetmezlik (AKiY) Yenidogan Tarama Programi (YTP): Pilot Galismanin ilk Verileri. Dr. Senem Kogak
16:30 - 16:40 | S6zel sunum-6: Homozigot ve Heterozigot TACI Mutasyonu Saptanan PiY’li Hastalarin Klinik ve immiinolojik Bulgularinin Degerlendirilmesi. Dr. Begiim Ozbek

KAPANIS KONFERANSI

Inflamed and Untamed: PID Patients With Autoimmunity

16:40 - 17:40

Oturum Bagkani: Dr. Aydan ikinciogullari

Konugmaci: Dr. Gulbu Uzel

20:00 - 21:00

UYDU SEMPOZYUMU - TAKEDA

Kolaylagtirilmis Subkutan immunglobulin

Oturum Bagkanlari: Dr. S. Sebnem Kilig, Dr. Figen Dogu

20:00 - 21:00

Konugmaci: Dr. Elif Karakog Aydiner, Dr. Omiir Ardeniz
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POSTER ve SOZEL SUNUM NUMARALARINA

GORE BIiLDIRILER

Poster Abstract o .
No No Bildiri Bashgi Konu
PS - 001 32 5 Yillik Tek Merkez Depeylml'rqlz: 47 Yaygin Degisken Immin Yetmezlik Eriskinde immiin yetmezlikler
Hastasinin Retrospektif Analizi
PS - 002 33 Prema}ure R?tlnopat|5| qlan Hastalarda KDR SSen Follmorflzm Taramasi Ve Diger
Bazi Hicre Yiizey Reseptorlerin Ekspresyon Diizeyi
PS - 003 84 Here.dlltet" Anjioddem P.rofl!ak5|smde Bir Merkezin Danazol Deneyimi: Etkili Kompleman eksiklikleri
ama isimiz o kadar basit mi?
PS - 004 85 Agir Kombine immun Yetmezlik Tanisi Alan Hastada Hemsirelik Bakimi Kombine immiin yetmezlikler
. : . - M . - ... | Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS - 005 36 Primer Immiin yetmezlige baglh gelisen mukormukozisli hastada hemsirelik sendromik kombine Immiin
bakimi .
yetmezlikler
PS - 006 90 Ehagqcytlc congenital immunodeficiency as a cause of mycobacterial Fagositer sistem eksiklikleri
infection
Premalign lezyonlari bulunan bir primer immin yetmezlik olgusunda L . . .
PS - 007 92 . . . S . S Eriskinde immin yetmezlikler
hipoalbuminemi nedeni: Colyak benzeri enteropati midir?
pS - 008 93 TOTAL IgE DUZEYi YUKSEK VE DUSUK OLAN HASTALARIN iIMMUN Dier
PARAMETRELER YONUNDEN KARSILASTIRILMASI &
PS - 009 94 X-CGD tasiyiciligi: Fagositer sistem defektlerinde bir ayirici tani Fagositer sistem eksiklikleri
PS- 010 9% Yayvgln Deg|§ken I.mmun Yetmezlik Tanili Hastalarda Prognozun Antikor eksiklikleri
Degerlendirilmesi
PS-012 99 1 Yas Altindaki Kemik 1ligi Nakil Hastalarinda Hemsirelik Bakiminin Diger
Farkhhklar
PS-013 100 CVID(YDIY) ile diffiiz biiyiik B hiicreli lenfoma birlikteligi Eriskinde immiin yetmezlikler
PS- 014 101 L9k05|t Adhezyon Defektli Bir Hastanin Nakil Sonrasi Takibinde Akim Dogal immiinite defektleri
Sitometrinin Kullanimi
PS-015 103 CVID+ITP VE GLILD tanili hastada Rituximab deneyimimiz Diger
PS-016 104 Agir KomblnF Immu.n.Yetn'.\ezllk Ve Kombine Immiin Yetmezlik Tanili 54 Kombine immiin yetmezlikler
Olgunun Degerlendirilmesi
PS-017 107 Agir egzema ve sitopeni; STK4 Eksikligi Kombine immiin yetmezlikler
PS-018 108 (S)a:;tjr;l Sinir Sistemi Lenfomasi Klinigiyle Gelen Bir Griscelli Sendromu immiin disregiilasyon hastaliklari
2007-2018 Yillari Arasinda Pediatrik immiinoloji-Allerji Bilim Dalinda Siit
PS-019 109 Cocuklugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi Ve Siniflandirilamayan Antikor eksiklikleri
Hipogamaglobulinemi Tanili Olgularimizin Degerlendirilmesi
Wiskott Aldrich Sendromu Tanisi Alan Vakalarin Ozelliklerinin Eslik edef‘ baska ‘bulg.ularlnolan veya
PS - 020 110 o s ) L sendromik kombine Immiin
Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi .
yetmezlikler
PS - 021 111 WQR.l Ek5|kllg|nde Subkutan Immuinglobulin Replasmani lle Cilt Ulseri SCIG /IVIG
Geligimi
PS - 022 112 Tekrarlayan Atipik Mikobakteri Enfeksiyonu: IFNGR1 Mutasyonu Fagositer sistem eksiklikleri
PS - 023 114 NK Hastaliginda immiinolojik, Fonksiyonel ve Genetik Calismalar Dogal immdinite defektleri
Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS - 025 116 Tekrarlayan Enfeksiyonlardan Nijmegen Breakage Sendromu'na sendromik kombine immiin
yetmezlikler
. . ; .. e Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-026 117 DiGeorge Sendromu Tanili Hastalarin Klinik ve Immiinolojik Yonden sendromik kombine immiin

Degerlendirilmesi: Hacettepe Serisi

yetmezlikler
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PS - 027 119 Non-tuberculosis Mycobacteria in Cystic Fibrosis Patients Diger
PS - 028 124 E|.'|§k|n Yéygln.Deg|§ken Immin Yetmezlik Hastalarinda Bronsiektazi igin Eriskinde immiin yetmezlikler
Risk Faktorleri
PS - 029 125 '_I'erst.gn Ba.l.<|§: Alfut Idlyc.)patlk. Trpmbositopenik Purpura Hastalarininin Immiin disregtilasyon hastaliklar
Imminolojik Degerlendirmesi
PS - 030 129 Prlm.er Immin Yetmezhkl_l Hastalarda Allojenik Hematopoetik Kok Hiicre Primer Immiin yetmezlilerde tedavi
Nakli: Tek Merkez Deneyimi
Homozigot Ragl Mutasyonuna Bagl Agir Kombine immiin Yetmezlik Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-031 130 (AKIY): Omenn Sendromu Ve Langerhans Hiicreli Histiositozis (LHH) sendromik kombine immiin
Birlikteligi ile Gelen Bir Olgu yetmezlikler
PS-032 131 impetigo ile Basvuran Agir Kombine immiin Yetmezlik Vakasi Kombine immin yetmezlikler
Homozigot SP110 mutasyonuna bagli “Hepatik venookluziv hastalik ve
PS-033 132 imm{n yetmezlik”’ tanisi alan, kronik hepatit ve agammaglobulinemiile 18 | Diger
yildir izlenen bir vaka
PS - 034 133 Yayg{n Dgg!§ken Imlinu.n Yetmezlik Tanisinda Yeni Nesil Dizileme Antikor eksiklikleri
Tekniklerinin Kullanimi
PS - 035 134 Ot0|mm.un-otomflamatuvar Bulg.ullarla ile Seyreden Primer Immun Otoimmiin hastaliklar
Yetmezlikler: Tek Merkez Deneyimi
PS - 036 135 Enfekswong Yat.!qn Olan ve Olmayan Omurilik Yaralanmasi Bulunan immiin disregiilasyon hastaliklar
Hastalarin Immun Yanitlarinin Arastirilmasi
PS - 037 136 RLTPR defekti olan hastada immdin sistem yanitlarinin arastiriimasi Eriskinde immin yetmezlikler
PS - 038 140 Non—epfekswoz yaygin d.eg|.§kep immin yetmezlikte nadir bir Eriskinde immiin yetmezlikler
komplikasyon: Renal amiloidozis
PS - 039 141 WNCF1/ NCF1 Gen Oraninin Normal Popilasyondaki Dagiliminin Primer immiin yetmezliklerde genetik
Hesaplanmasi ve KGH (p47phox defekti) Tanisindaki Onemi testler
PS - 040 142 StafAureus un Ngtr'o.ﬂl Uygrlmma Etkisinin Incelenmesi ve Yeni Notrofil Dogal immiinite defektleri
Uyarim Testi Gelistirilmesi
PS-041 143 Sik degisken immiin yetersizlik Kombine immin yetmezlikler
PS - 042 144 Interleu!(ln-% Reseptor Gama Defektine Bagli Agir Kombine Immin Kombine immiin yetmezlikler
Yetmezlik: Bir Olgu Sunumu
PS - 043 145 Inflgmatuvar Bagirsak Hasutallklar.ln.da qual ve Sistemik Sitokin Yaniti ile immiin disregiilasyon hastaliklari
Periodontal Durumun Degerlendirilmesi
Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS - 044 147 PGM 3 Geninde Novel Mutasyon Saptanan 3 Kardes Olgu sendromik kombine immiin
yetmezlikler
PS - 045 148 Inyazw fungal hastalikli ye'dll Ifromk.g.ranulomatoz hastalikli hastanin uzun Fagositer sistem eksiklikleri
doénem vorikonazol tedavisinin etkisi
PS - 046 149 Herpes Simpleks Virls Ensefaliti ve T hiicre diistikligi olan bir olgu Diger
sunumu
PS - 047 150 CTLA—A} Mutasyonlu Olgularda Eriskin Immun Yetmezlik Merkezimizin Eriskinde immiin yetmezlikler
Deneyimi
PS - 049 154 Yayglun .D?g|§lge.n Immiin Yetmezlik Tanil Erigkin Hastalarda lletim ve Eriskinde immiin yetmezlikler
Sensdrindral Isitme Kaybi
PS - 050 157 PNP Eksikligi olan 4 yasindaki kiz gocugu Kombine immiin yetmezlikler
PS-051 158 EBV iliskili Lenfoproliferatif Sendrom immiin disregiilasyon hastaliklari
Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS - 052 159 Chediak-Higashi Sendromlu iki Kardes Olgu sendromik kombine immiin
yetmezlikler
PS - 054 165 immun Yetmezlik Tanili Hastaya Hastalik Yonetiminde Hemsirelik Yaklagimi | Kombine immiin yetmezlikler
PS - 056 170 SCID Tanili Hastada;Atopik Dermatit Kombine immiin yetmezlikler
PS - 057 172 LRBA defekti saptanan li¢ kardes ve (¢ farkli klinik evredeki olgu sunumlari | immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 058 173 Konvulziyonla Basvuran Griselli Sendromu: Bir Olgu Sunumu Diger
PS - 059 175 Gebelik ve intravendz immunglobulin Tedavisi Primer Iimmiin yetmezliklerde tedavi
PS - 060 176 MHC sinif 1l eksiklgigi: olgu sunumu Kombine immin yetmezlikler
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PS - 061 178 Otomflamatuar ha§taI|kIar|n nadir sebebi olarak bilinen NOD2 mutasyonu: Otoinflamatuar hastaliklar
Gergekten nadir mi?
PS - 062 179 Or%anlk As@em| Tan|l| Pediatrik Hastalarin Immunolojik Yonden Diger
Degerlendirilmesi
KOMBINE iIMMUN YETMEZLIKTE TANISAL iPUCLARI; 17 YILLIK Lo . .
PS-063 180 DENEYiMiMiz Kombine immin yetmezlikler
) Total Alopesi ile Basvuran Cytotoxic T Lymphocyte-Associated Antigen : L .
PS - 064 181 (CTLA) 4 Eksikligi Olgusu Immiin disregllasyon hastaliklari
PS - 065 182 Lokosit Adezyor] Defek’g .Tan|s.| Alan Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Fagositer sistem eksiklikleri
Bulgularinin Degerlendirilmesi
PS - 066 183 Kronik G"ra.n.ulomat_o_z Hastalik Tanisi Alan Hastalarin Yeni Nesil Dizileme Fagositer sistem eksiklikleri
Teknolojisi lle Analizi
PS - 067 184 Otoinflamatuar Hastalik ya da immun yetmezlik Hastaligi mi? Otoimm{in hastaliklar
PS - 068 185 Trichohepatoenteric sendrom ve immun yetmezlik Kombine immin yetmezlikler
PS - 069 187 Bir Ataksi-Telenjiektazi olgusunda kronik 6ksiiriikte neler diistinmeliyiz Dogal immdnite defektleri
PS - 070 188 Progresif Noduler Rejeneratif Hiperplazi Nedeniyle Karaciger Eriskinde immiin yetmezlikler
Transplantasyonu Yapilan CVID Olgusu
PS - 071 189 P.r.mler immdin yetmgz!lk tar)m almis hastalarin solunum sistemi bulgulari Eriskinde immiin yetmezlikler
yoninden degerlendirilmesi
PS - 072 191 XLA Tgnls.l ile Hospitalize Edilen Hastanin Klinik Izlemine Gére Planlanan Diger
Hemegirelik Tanilari
PS-073 192 Homozigot SPPL2a Mutasyonuna Bagli Kombine immiin Yetmezlik Olgusu | Kombine immiin yetmezlikler
PS-074 194 SIFD Sendromlu Bir Olgu Sunumu Otoinflamatuar hastaliklar
PS - 075 195 Besin Proteini ile Indiiklenen Enterokolit Olgusunda Yeni Bir ILLORB Otoinflamatuar hastaliklar
Mutasyonu
PS-076 197 Otoinflamatuar Vaskdlit Bulgulari Eslik Eden Fankoni Anemisi Olgusu Otoinflamatuar hastaliklar
PS-077 198 Cocuklarda nadir goriilen bir hastalik; Lenfoid interstisyel Pnémoni Diger
) Cok Erken Baslangicli inflamatuar Bagirsak Hastaligi ve Hemofagositik : - .
PS-078 200 Lenfohistiyositoz:XIAP Eksiklii Olgusu Immiin disregiilasyon hastaliklar
Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-079 201 Notropeninin Eslik Ettigi MDAS Eksikligi: Olgu Sunumu sendromik kombine immiin
yetmezlikler
) Cocuk Hematoloji-immiinoloji Ayaktan Tedavi Unitesinde Girisim "
PS - 080 203 Uygulanan Hastalarin Ebeveynlerinde Anksiyete Degerlendirilmesi Diger
PS - 081 204 Primer Immun‘ Yetmezlik Tanil Cocuk Hastanin Psikososyal Yonden Diger
Desteklenmesinde Izolasyon Engel mi?
PS - 082 205 TACI Mutasyonu Olan Hastalarin Degerlendirilmesi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 083 209 JAK3 Mutasyonu Saptanan Bir Agir Kombine Immiin Yetmezlik Vaka Kombine immiin yetmezlikler
Sunumu
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Modeli Olarak TACI Eksikliginin Farkli Primer immiin yetmezliklerde genetik
PS - 084 210 s
Klinik Spektrumu testler
PS - 085 211 IgE y_uksgkllg| ve terminal ileum tutulumu ile giden Crohn hastaligi; Yeni bir Otoimmiin hastaliklar
subtip mi?
immiinglobulin E yiiksekligi nedeni ile izlenen hastalarin degerlendirilmesi; | Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS - 086 212 klinik-laboratuvar 6zellikler ve molekiler ¢alismalar, hangisi sendromik kombine immiin
hiperimmiinglobulin E sendromu? yetmezlikler
Bir ailede iki primer imm{in yetmezlik, ic hasta; ayni aileden DiGeorge Eslik Edef‘ baska .bulgularlnolan veya
PS - 087 213 . sendromik kombine Immin
Sendromu ve Bruton Hastaligi tanisi alan olgularin sunumlari .
yetmezlikler
PS - 088 214 STAT1 Mutasyopu Sapt.a.nan 1.1 Hastanin Klinik, Genetik ve Fenotipik Kombine immiin yetmezlikler
Bulgularinin Degerlendirilmesi
PS - 089 215 IVI§ Ve SC!Q Alaq Hastalarin Klinik Ve Laboratuvar Bulgularinin SCIG /IVIG
Degerlendirilmesi
PS - 090 216 Artemis Eksikligi ve 3M Sendromu Birlikteligi Kombine immin yetmezlikler
PS - 091 217 Coklu OF0|mmun Organ Tutulumu ile Klinik Bulgu Veren Bir Ailede Otoimmiin hastaliklar
Heterozigot AIRE Gen Mutasyonu
PS - 092 218 Hacettepe Unvlver5|te5| Gocuk Immiinoloji Bélimiinde Son 5 Yilda Izlenen Diger
Hastalarin Dagilimlar
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PS - 093 219 Agir Aspergillus Osteomyeliti ile I1zlenen Bir Kronik Granilomat6z Hastalik Fagositer sistem eksiklikleri
Olgusu
PS - 094 220 Nadir Bir immiin Yetmezlik:IGLL1(A5) Defekti Antikor eksiklikleri
PS - 095 221 Saf Eritroid Aplazi ile Seyreden Geg Baslangigli ADA2 Eksikligi Eriskinde immiin yetmezlikler
PS - 096 222 Fonk5|yc_>ne| NK eksikligine notropeninin eslik ettigi nadir bir immiin Diger
yetmezlik olgusu
PS - 097 223 Immunoglobulln. Rgplasman Tedavi Yontemlerine Hasta Yaklasimlari, SCIG /IVIG
Marmara Deneyimi
PS - 098 224 CARMIL2 Eksikligi ve Klinikte Gozlenen Farkl Fenotipleri: Erken Tani igin Kombine immiin yetmezlikler
Uyarici Bulgular
PS - 100 226 Tekrarlayan Makrofaj Aktivasyon Sendromu ile Basvuran Olguda NLRC4 Otoinflamatuar hastaliklar
Mutasyonu
PS - 101 227 Ster.0|.de.D|ren(;I| Akut Gastrointestinal GvHH da Yeni Tedavi: Alfal Primer immiin yetmezliklerde tedavi
Antitripsin (AAT)
PS - 102 229 ’S\;lallje?ktlf Imminglobulin M Eksikligi Gergekte Sik Karsilasti§imiz Bir Durum Antikor eksiklikleri
PS - 103 230 Otoimmun Bulgularla Prezente Olan Primer Immun Yetmezlikli immiin disregiilasyon hastaliklari
Hastalarimiz
The effectiveness of intravenous immunoglobulin replacement therapy in Eslik edep baska pulgulanﬂolan veya
PS-104 232 . . . sendromik kombine Immin
Hermansky- Pudlak Syndrome: Clinical experience in two premature cases .
yetmezlikler
PS - 105 233 Tirkiye d%Gorev \[apan H.e.klmle‘rln Primer Immunyetmezlik Diger
Farkindaliginin Degerlendirilmesi
PS - 106 234 Yenidogan Dénemi Saglikli Cocuklarda Normal immunoglobulin Degerleri | Antikor eksiklikleri
PS - 107 235 Izohe.m.agglutlnm Tlprelgrl Ile Protein Yapidaki Asi Antijenlerine Cevap Antikor eksiklikleri
Gelisimi Arasindaki lliski
Recent Thymic Emigrants (RTE) ile TREC sayilarinin primer imm{in Primer immiin yetmezliklerde genetik
PS-108 236 -
yetmezlik hastalarinda ve kontrollerde karsilastiriimasi testler
PS - 109 238 STAT1-GOF Mutasyonunda 3 Farkli Klinik Tablo Dogal immiinite defektleri
Kromozom 22q11.2 Delesyon Sendromu Tanili 31 Hastanin Klinik ve Eslik edep baska !:)ulgular!_olan veya
PS-110 239 : T T e . . . sendromik kombine Immiin
Immunofenotipik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi )
yetmezlikler
Spontan Ve idiyopatik Rekiirren Diisiik Yapan Kadinlarda Natural Killer
PS-112 242 (NK), T Hiicresi immiinoglobulin Ve Miisin Domein-3 (TiM-3) Diizeylerinin | Diger
Arastiriimasi
PS-113 244 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Nedeni, NFKB Yolak Bozukluklari Antikor eksiklikleri
PS - 114 245 Sgt'(;oct.{g.unun Gegici Hipogamaglobulinemisi ile Alerjik Hastaliklarin Antikor eksiklikleri
Birlikteligi
PS-115 246 Agir Kombine immiin Yetmezlikte 23 Yillik Sonuglarimiz Dogal immiinite defektleri
PS-116 247 Imrpu‘r]'Yetmezllgl Olan Gocuklarda Subkutan Immunglobulin Tedavisinin SCIG /IVIG
Etkinligi
DOCK?2 eksikliginde posttransplant siklofosfamid rejimi ile basarili . : . . .
PS-117 248 haploidentik hematopoetik kok hiicre nakli Primer Immin yetmezliklerde tedavi
PS-118 249 CVID'li Hastada Karaciger S Eriskinde immiin yetmezlikler
PS-119 250 LAMC2 Mutasyonuna Bagli Epidermolizis Billoza-Herlitz Tip:Olgu Sunumu | Diger
PS-120 251 Lokosit Adezyon Defekti Tip I'de Tekrarlayan Tifilit Ataklar Fagositer sistem eksiklikleri
Yenidogan Guthrie Kart Orneklerinin Farklh Saklama Kosullarinin Ve .
PS-121 253 Saklama Siiresinin B-Aktin Analizi Uzerine Etkisinin incelenmesi Diger
PS - 122 254 Yas Tahmininde Gergek Zamanli Kantitatif PZR Yontemi lle TREC Analizinin Diger
Kullanimi
PS- 123 255 Kardly.a!< Defektli Blr"ngstada Intrgvenoz Immt_J_ngI(_)bL_Jlm Replasman SCIG /IVIG
Tedavisi Sirasinda Gorilen Komplikasyon ve Yonetimi
PS-124 256 Down sendromu ve agir kombine immiin yetmezlik birlikteligi Kombine immin yetmezlikler
PS-125 257 Serum Sickness Benzeri Reaksiyon Olan Bir Olgu Diger
PS-126 259 Aktif B hiicrelerinin allerjen immiinoterapisindeki roli Antikor eksiklikleri
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PS - 127 260 Antikor ek5|kI|§| ile seyreden primer immiin yetmezliklerde B hiicre alt Antikor eksiklikleri
gruplarinin saglikli gocuklarla karsilastiriimasi
PS-128 261 Hemofagositik sendrom ile kendini gosteren bir ataksi-telenjiektazi olgusu | Kombine immiin yetmezlikler
PS-129 262 Siklik Notropeni ile prezente olan HAX-1 mutasyonlu bir olgu Fagositer sistem eksiklikleri
PS-130 263 Boy Kisalgi ile Gelen STAT3 Fonksiyon Kazandiran Mutasyonlu Olgu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-131 264 X’'e Bagli Agamaglobulinemi Tanili Bir Olgu Sunumu Antikor eksiklikleri
PS - 132 265 JAGN1 Eksikligi Olgu Sunumu ve Uzun Siireli Takip Sonuglari Diger
PS-133 190 Kombine immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastada Hemsirelik Bakimi Kombine immin yetmezlikler
SS-01 87 Herediter Komplet MPO eksikligi: 2 vaka Gizerinden tanisal ¢calismalar Fagositer sistem eksiklikleri
$S-02 137 STAT1 GOF.OIan Hastalarin Dogal Ve Edinsel Bagisiklik Sistemi Yanitlarinin Eriskinde immiin yetmezlikler
Incelenmesi
Selektif IgA Eksikligi Olan Eriskin Hastalarda T Regulatuvar Hicre
SS-03 153 Dizeylerinin (CD4+, CD25 yiiksek, Foxp3+ T hiicreleri ) Otoantikor Varhgi Eriskinde immin yetmezlikler
ile iligkisi
Primer immin yetmezlik tanisi ile izlenen hastalarin klinik ve genetik Eslik ede|:1 baska .bulg.ularluolan veya
SS-04 156 / - ; . i sendromik kombine Immin
bulgulari: 3 yeni mutasyon ve bir yeni enfeksiyon profili -
yetmezlikler
$S-05 168 Cha}ple Hast.allgmda Diizenleyici T Hiicrelerin ve Sitokin Uretim Profillerinin Kompleman eksiklikleri
Belirlenmesi
S -06 169 \L(IZEA ve CTLA-4 Eksikliklerinin Tanisinda ve Ayriminda Flow Sitometrinin immiin disregiilasyon hastaliklar
$S-07 186 Hgmongpt ve“Heter.02|got TACI Mutasvyonu S'aptana'n PIY’li Hastalarin Antikor eksiklikleri
Klinik ve Immiinolojik Bulgularinin Degerlendirilmesi
Eslik eden bagska bulgulari olan veya
SS-08 228 Nadir sendromlar ve immun yetmezlik sendromik kombine immiin
yetmezlikler
$S-09 231 Prltner Immiin Yetmezliklerde CFSE Hiicre Proliferasyon Analizi: Referans Diger
Degerler
immiin disregiilasyon hastalik modeli olan LRBA ve CTLA4 eksikligi
ss-10 237 o!gularlnda sqlub!gCD25 ve folikller T hicrelerin hastalik aktivitesini Immiin disregiilasyon hastaliklan
gostermedeki roll
$5-11 252 Ulkemizde Agir Kombine immiin Yetmezlik (AKiY) Yenidogan Tarama Primer immiin yetmezliklerde genetik
Programi (YTP): Pilot Calismanin ilk Verileri testler
SS-12 258 Konjenital Notropeni: 35 Olguluk Tek Merkez Deneyimi Fagositer sistem eksiklikleri
SS-13 240 immundisregiilasyonla iliskili yeni bir mutasyon: CD137/4-1BB defekti immiin disregiilasyon hastaliklar
SS-14 266 immiin Disregiilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X gegisli FoxP3 Gen .
Mutasyonu (IPEX ) Sendromu) Diger
SS-15 267 Kok Hicre Nakli Yapilan DOCK8 Mutasyonlu bir hastada izlemde ikinci .
yilinda ortaya ¢ikan graves hastalig Diger
SS-16 268 Neonatal baslangigli IBH: IL-10 reseptér mutasyonu Di
iger
SS-17 269 CTLA-4 Eksikligi Saptanan Hastalarin Klinik Fenotipik, Laboratuvar Bulgulari |
ile Tedavi Yanitinin Degerlendirilmesi Diger
SS-18 270 Multisistem tutulum gosteren hastaliklarda dogru tani icin gerekli sart: .
Klinik-Genetik ig birligi Diger

10




KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

KONU BASLIKLARINA GORE

POSTER TARTISMALARI

Poster tartismalari online kongre esnasinda , asagida isimleri siralanan baskanlar

gozetiminde yapilacaktir.

KONU POSTER SUNUM NO OZET NO BASKANLAR
PS - 010, PS - 019, PS - 034, PS - 094, PS- 102 | 96, 109, 133,220,229 | Dr. ismail Reisli
Antikor eksiklikleri PS-106, PS-107,PS-113,PS-114,PS-126 234, 235, 244, 245, 259 Dr. Safa Baris
PS-127, PS- 131 260, 264 Dr. Ayse Metin
Dogal immiinite PS - 014, PS - 023, PS - 040 101, 114, 142 Dr. Ayse Metin
defektleri PS - 069, PS - 109, PS - 115 187, 238, 246 Dr. Nesrin Gillez
o PS-013, PS-028, PS- 037, PS- 038, PS-047, | 100,124, 136,140,150, [ . Caliskaner
Erigkinde immiin PS - 049, PS - 070, PS - 001, PS - 007 154, 188, 82, 92 : :
yetmezlikler . )
PS-071, PS- 095, PS - 118 189, 221, 249 Dr. Omiir Ardeniz
Eslik eden baska PS - 005, PS - 020, PS - 025, PS - 026, PS-031 |86, 110, 116,117,130 | Dr. Necil Kiitikgiler
bulgulan olanveya ' o)) "o 055 ps- 079, PS- 086, PS- 087 | 147, 159, 201 212, 213 | Dr. Hasibe Artac
sendromik kombine
immiin yetmezlikler | PS- 104, PS-110 232,239 Dr. Glinseli Bozdogan
90, 94, 112, 148, 251 .
Fagositer sistem PS - 006, PS - 009, PS- 022, PS-045,PS-120 | .b" o) Dr. Yildiz Camcioglu
eksiklikleri - N
PS - 065, PS — 066, PS - 093, PS - 129 182, 183, 219, 262 Dr. Figen Dogu
immiin PS - 029, PS - 036, PS - 043, PS - 051 125, 135, 145, 158 Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
disregiilasyon PS—018, PS - 053, PS - 057, PS - 064, PS - 078, | 108, 164, 172, 181, 200, .
hastaliklar PS—103, PS - 130 230, 263 Dr. Ahmet Ozen
PS - 004, PS - 017, PS - 032, PS- 041, PS- 042 | 85,107, 131, 143, 144 Dr. Aydan ikinciogullari
PS - 016, PS - 050, PS - 054, PS - 056, PS - 060, | 104,157, 165,170,176, [\ coco
Kombine immiin PS - 063, PS - 068 180, 185 ’ ¢
yetmezlikler PS-073, PS- 082, PS- 083, PS- 088, PS- 090, |192,205,209,214,216, [ = . -
PS - 098 224 :
PS - 124, PS - 128, PS - 133 256, 261, 190 Dr. Nesrin Giilez
Kompleman .
eksiklikleri PS - 003 84 Dr. Caner Aytekin
Otoimmiin PS - 035, PS - 067, PS - 085, PS - 091 134,184, 211, 217 Dr. Caner Aytekin
hastaliklar
Otoinflamatuar PS - 061, PS - 074, PS - 075, PS - 076, PS - 100 | 178, 194, 195,197,226 | Dr. Giizide Aksu
hastaliklar
Primer immiin
yetmezliklerde PS-039, PS-084, PS-108 141, 210, 236 Dr. Barbaros Oral
genetik testler
Primer immiin
yetmezliklerde PS - 030, PS-059, PS-101, PS-117 129, 175, 227, 248 Dr. Cigdem Aydogmus
tedavi
SCIG /IVIG PS - 021, PS - 089, PS - 097, PS- 116, PS- 123 | 111, 215, 223, 247, 255 | Dr. Siikrii Nail Giiner
PS-002, PS - 008, PS - 012, PS- 015, PS-027, |83,93,99,103,119,132, /0 o
PS - 033, PS - 062 179 '
PS - 046, PS - 058, PS - 072, PS - 077 149, 173, 191, 198 Dr. Ayca Kiykim
Diger PS- 080, PS - 081, PS - 092, PS - 096, PS- 105, | 203,204,218, 222,233, |\ o\
PS-112 242 :
PS-119,PS-121, PS-122, PS-125,PS - 132 250, 253, 254, 257, 265 | Dr. Sevgi Keles
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[PS-001] [Abstract:82]

5 Yillik Tek Merkez Deneyimimiz: 47 Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastasinin
Retrospektif Analizi

Go6khan Aytekin, Fatih Colkesen, Eray Yildiz, Sevket Arslan, Ahmet Zafer Caliskaner
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdltesi, Immunoloji ve Allerji BD

Amac: Yaygin dedisken immun yetmezlik (YDIY), bozulmus ve / veya yetersiz B hticresi farklilasmasi ve
hipogammaglobulinemiyle ile karakterize heterojen bir immun bozukluktur. Sik ve tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlari, otoimmdin bozukluklar, kronik akciger hastaliklari, granilomatoéz hastaliklar ve artmis lenfoid
malignite riski ile karakterizedir.

Yéntem: Klinigimizde takipli ve dosyalarinda yeterli veri bulunan 47 hastanin (22 kadin, 25 erkek) kayitlari
retrospektif olarak incelendi. Hastalara ESID (Avrupa Immiin Yetmezlik Dernegi) kriterlerine gére YDID tanisi
konuldu.

Bulgular: Hastalarin ortanca yasi 32 (19-65) idi. Hastalarin en sik sikayetleri tekrarlayan st solunum yolu
enfeksiyonlari (% 46), pndmoni (% 29.8), otitis media (% 23.4) ve kronik sinizit (% 17) idi. Takip slresi boyunca
17 hastada (% 36.8) otoimmin komplikasyon gelisti. Ondort hastada (% 29.8) otoimmiin sitopeni tespit edildi. 26
hastada (% 55.3) bilgisayarli tomografi ile tanisi dogrulanmis bronsektazi mevcuttu. 13 hastada (% 27.7)
lenfopeni saptandi. Tani sirasindaki medyan immunoglobulin dizeyleri sirasiyla IgG: 2.77 (0.33-6.90) g / L, IgM:
0.31 (0.06-5.99) g / L ve IgA: 0.25 (0.01-5.02) g / L idi.

Sonuglar: CVID hem klinik hem de laboratuvar 6zellikleri agisindan gok heterojendir. Ayrica, bu hastalik 6zellikle
eriskin yas grubunda, tahmin edilenden daha yaygindir. Bu nedenle, CVID ile ilgilenen merkezlerin bu konudaki
deneyimlerini ve bulgularini paylasmasinin erken tani ve tedavi agisindan oldukca énemli oldugunu distintyoruz.

Anahtar Kelimeler: bronsektazi, yaygin dedisken immin yetmezlik, hipogammaglobulinemi, IgG

Immunological Parameters of CVID Patients
n Mean/median values Reference ranges

Neutrophil, (cell/ ul) 47 4127+ 2551 1.5 103/ul-7.3 103/ul
Lymphocyte, (cell/ ul) 47 1750 £ 1375 0.8 103/ul-5.5 103/ul
Platelet, (cell/ ul) 47 212160 +930173 150-400000 cell/ ul
IgG level at diagnosis, g/L 47 2.77 (0.33-6.90) 7-16 g/dl

IgM level at diagnosis 47 0.31 (0.06-5.99) 0.4 -2.3g/dl

IgA level at diagnosis 47 0.25 (0.01-5.02) 0.7 -4 g/dI

CD3+ T cells (%) 47 768+ 11.4 2’;?:%:85228682/" 19
CD3+ CD4+ T cells (%) 47 324+ 14.4 mmé:ségzé?s? 5 06
CD3+ CD8+ T cells (%) 47 38 (19-74) 12.8-40.2 %
CD4/CD8 47 0.77 (0.1-3.58) 0.68-3.61

CD19+ B cells (%) 47 7.1+5.7 6.3-20.8 %

CD3- CD16+ CD56+ NK cells (%) 47 7.2 (0-53) Male: 5-31.3% Female: 3.5-24.9%

IgM+ IgD+ CD27- B cells (%) 46 83.1 (0-98.6)
IgM- IgD- CD27+ B cells (%) 47 1.3 (0-52)
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[PS-002] [Abstract:83]

Premature Retinopatisi Olan Hastalarda KDR Gen Polimorfizm Taramasi Ve Bazi Hiicre Yiizey
Reseptorlerin Ekspresyon Diizeyi

Sevil Ozspyl, Cagatay Karaca?, Songil Giingér?, Mustafa Yavuz Koker?
LErciyes Universitesi Tip Fakultesi, Immunoloji Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, G6z Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

Prematire retinopatisi, iskemiye bagli proliferatif retinopatiye yol acabilen, retinal gelisimin erken tutulumu ile
karakterizedir (1). KDR geni VEGF kaynakli endotel hiicre proliferasyonu igin temel aractir(2).

Endotel progenitér hiicresi, ylzeylerinde CD133 (AC133 klonu, erken kék hicre icin), CD309 (VGFR-2) ve CD34
(hematopoetik kék hiicre),CD31(PECAM-1) CD38 (Tip II integral Membran Glikoprotein), CD116 (GM-CSF
Reseptor Alfa ), CD146(S-Endo), CD144( VE- cadherin) markdrleri bilinen birkag ylizey belirtegleridir. Akim
sitometri, Prematire retinopatisi olan olgularda bu ylizey markirlarinin ifadesinin gésteriminde énemli bir analiz
yb6ntemidir.

Yéntem

Calismamiz 35-38 hafta araliindaki dogan 30 premattlire bebek ve 13 kontrol grubudan alinan periferik kan 6rnegi
ile yuritaldi.Toplanan ornekleri spesifik monoklonal antikorlarla hiicrelerin sayimi ve karakterizasyonu yapildi.Ek
olarak DNA ve RNA izolasyonu, KDR gene polimorfizm ve ekpresyon analizi Real Time PCR yontemi ile
gergeklestirildi.

Tartisma-Sonucg

Akim sitometri analizi sonucunda, olgunlasmamis monositlerin bir gdstergesi olan CD116 + eksprese eden hiicre
sayisinin hasta grubunda kontrol grubuna kiyasla nispeten daha ylksek ve endotelyal kék hiicre markir CD146 +
CD31 + hiicre sayisi ROP hastalarinda kontrol grubundan daha ylksek oldugunu bulduk.Polimorfizm taramasinda
p.cys482arg polimorfizmine iki grupta da rastlanmadi. KDR gen ekspresyonu galismasinda ise ROP hasta grubunun
11 kisiden 7 sinde KDR gen ekspresyonunun artmis oldugu ve kontrol grubunda ise 8 kisiden 3’linde KDR gen
ekspresyonunda artisi oldugu gdzlendi. ROP slphesi olan bebeklerde bazi endotel hiicre ylizey belirteglerinin rutin
analizi ve gen ekspresyon cgalismasi yapilmasi, ROP hastalarinin erken saptanmasina, erken tani ve tedavi
olanaklarina erisimin ve gérme kaybinin édnlenmesine katkida bulunabilir. Ek olarak, daha fazla vaka ve ileri
analizler kullanilarak hastaligin erken tanisi kolaylastirilabilir.

Anahtar Kelimeler: VEGF, Endotelyal Progenitdr Hiicre, Prematlire Retinopatisi;ROP, KDR-geni
[PS-003] [Abstract:84]

Herediter Anjioodem Profilaksisinde Bir Merkezin Danazol Deneyimi: Etkili ama isimiz o
kadar basit mi?

Pamir Cergci
T.C. Saglik Bakanligi Eskisehir Sehir Hastanesi

GIRIS:

Sik olarak veya ciddi anjio6dem ataklari gegiren hastalarda, uzun dénem profilaksi uygulamasi hastalarin hayat
kalitesini artirma amaciyla uygulanabilmektedir. Giniimiizde uzun dénem profilaksi amaciyla C1 Inhibitér
Konsantresi, Lanadelumab, androjen ve antifibrinolitikler kullanilabilmektedir. Uzun dénem profilakside
zayiflatilmis bir androjen olan danazol, androjenler iginde lilkemizde en sik tercih edilendir. Hastanin ataklarini
kontrol edecek ideal doz ayarlanacak sekilde 50-600mg arasi dozlarda uygulanmaktadir. Cesitli calismalarda
danazolun ataklari 6nlemede etkin oldugunu 6ne siirmUs olsa da olasi yan etkileri ve kontrendikasyonlari
kullanimini sinirlamaktadir.

Biz burada merkezimizde Tip 1 Herediter Anjioddem tanisi ile takip edilen alti hastanin uzun dénem danazol
profilaksisi ile olan tecrlibemizi paylasip literatlr esliginde gincel verileri tartismayi! amaclhyoruz.

Bulgular:
Alti vakanin dordu erkek, ikisi kadindi. Ortalama yaslari 30, hastalik siireleri 7 yil, takip slreleri 6 aydi. Vakalarin
sadece biri danasin 400mg/giin dozunda aliyordu, (¢ vakada karaciger testlerinde bozulma nedeniyle kesilmisti.

Bir vakada kontrolsiiz hipertansiyonu olmasi nedeniyle danasin baslanamamisti. Kalan bir vaka ise ayda ortalama
dort defa ciddi atak gegirirken danasin 200mg/gin baslanildiktan sonraki takibinde bir daha atadi olmadi.
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TARTISMA ve Sonug:

Uzun donem profilakside danazolun ataklari 6nlemede etkili oldugunu gosteren cift kor plasebo kontrolli calismalar
bulunmaktadir. Bizim vaka grubumuzda bir hastada dramatik bir yanit alirken, bir hastada ise yliksek doza ragmen
kontrol saglanamamistir. Ug hasta ile yan etki nedeniyle tedaviye devam edememistir. Ataklari engellemede
maliyet etkin bir tedavi olmasi nedeniyle, uzun dénem profilakside mutlaka akilda tutulmasi ve yan etkilerinden
cekinilerek geri plana atilmamasi gereken bir tedavi yontemi oldugunu inanmaktayiz.

Anahtar Kelimeler: Danazol, Herediter Anjio6dem, Profilaksi

Hastalarin DemografiK Verileri

Hastalk Takip C1 et Aviik g‘ftgfama
Vaka Yas Cinsiyet Siiresi Stiresi  inhibitor (may/dI) Ortalama  Danazol Durumu Malivet
@) Ay (@) Y Atak L
(TL)
1 27 Erkek 2 4 006 32  4->0%  2x100mg ;2124">
2 24 Erkek 12 7 004 32 6 KCFT yiiksekligi = 5g,59
nedeniyle kesilmis
3 19 Kadn 6 7 i i 8 KCFT yuksekligi -~ 39549
nedeniyle kesilmis
Kontrolsiiz
4 47 Erkek 2 3 0.07 5.9 1 Hipertansiyon 5749
nedeniyle
verilmedi
5 38 Erkek 20 7 010 44 10 KCFT yliksekligi 575,
nedeniyle kesilmis
6 33 Kadmn 2 8 0.10 15.8 5 2x200mg aliyor 24016

* Bu vaka danazol sonrast iki aylik takibinde hi¢ atak yasamamistir. ** Atak kontrolii veya profilaksisi
nedeniyle kullanilan ilaglarin satis fiyati iizerinden hesaplanmistir, dolayli saglhik harcamalar: dahil
degildir. C1 Inhibitor Referans Deger: 0.15-0.35 g/L C4 Referans Deger: mg/dl KCFT: Karaciger
Fonksiyon Testleri

[PS-004] [Abstract:85]
Agir Kombine Immun Yetmezlik Tanisi Alan Hastada Hemsirelik Bakimi

Fatma Gokge
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi,Pediatri Ana Bilim Dali,Ankara

Giris: SCID(Agir Kombine immun Yetmezlik),farkli genetik nedenlere bagl ortaya cikabilen,T ve B lenfosit
fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize primer immun yetmezlik hastaligidir.

Vaka: 24 yasindaki annenin G1P1Y1AO0 36 haftalik NSVY ile 2800gr dogan,postnatal 5.giin evde gegirdigi sarilik
disinda herhangi bir hastaligi olmayan hasta,bu dénemi ile 2.ay asisinin 10.ginl arasinda agzinda
pamukguk,perianal bélgeden sari akinti gelmesi,asi sonrasi ates,diskilamanin katran rengi, kot kokulu,yagh
olmasi,uykuya meyilli,emmede isteksizlik ile dis merkezde adir anemi nedeniyle YBU'nde izlenmis,tetkiklerinde
CMVIgM(+)olmasi,6 hafta intravendz Gansiklovir tedavisine yanit vermeyen hasta HUTF'ne sevk edilmis.SCID 6n
tanisi ile bolumumiize yatan hastanin oral mukozasinda emmesini etkileyecek derecede pamukguk
go6zlendi,anneye enfeksiyon azaltilmasinda oncelikli adimin el hijyeni oldugu,meme ucunu siitl ile temizlemesinin
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onemi,Mikostatin,Sodyum Bikarbonath gargara ile emzirme sonrasi glinde 4 kez adiz bakimi sonucunda 10 glinde
iyilesme g6zlenmistir.Dis merkezde sag el dorsaline agilan damar yolunda skari olan ekstremite igin devam edilen
Thiocilline kremle belirgin derecede iyilesme gézlenmistir.Noétropenik hastanin annesine nétropenik
diyet(Pismemis/az pismis et,deniz Urinleri,yumurta,pastorize edilmemis sit ve Urlnleri,iyi yilkanmamis
sebze/meyve tiilketmeme)yemek tabagdini paylasmamasi ve hastanin tek kisilik odada kalmasi saglanip,odaya
girislerde onlik,maske kullanilmasi gerektigi,mantar enfeksiyonu nedeniyle odada vazo,saksi gicegi
olmamasina,lavabosunda su birikmesini énlemesi,viral enfeksiyon agisindan odaya ziyaretgi kisitlamasinin
onemi,hasta odasinin kapisinin,koridordan oda igine hava akimini engellemek igin kapali kalmasi gerektigi
anlatildi.Hastaya giin asirn ped kontaminasyon ile silme banyo,banyo giiniinde tiim viicut banyosu yaptirilip,perifer
kateterinin dizenli olarak bakimi saglandi.Taburculuk sonrasi bu editimlerin disinda taze/kuru
gicekler,bitkiler,hayvanlarin fegesi,salyasi,idrari ile temastan kaginip,bulasici hastaligi olan,canh asi yapiimig
kisilerden(bebekler vb.)de cocugunu uzak tutma hususlarinda egitim verildi.Sonuc: 14 ginde bir IVIG tedavisi alan
hastanin oral mukozasinda ve ekstremitesinde iyilesme,anneye verilen egitimin de yararh oldugu gozlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Noétropeni, Pamukcuk, SCID

Agir Kombine Immiin Yetmezligi Olan Hastaya Hemsirelik Bakim
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Oral mukozadaki pamuk¢uga agiz bakimi, Ekstremitede skar olusumu
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[PS-005] [Abstract:86]

Primer Immiin yetmezlige bagh gelisen mukormukozisli hastada hemsirelik bakimi

Seher Durgun
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali,Ankara

Giris: Primer Immiin yetmezlik hastaliklari,primer yada dogumsal immiin yetmezlik bozukluklar sonucunda gelisen
kronik veya yineleyen bakteriyel,fungal,protozoal ve viral enfeksiyonlarla seyreden ve gelismis Ulkelerde toplumda
gorulme sikhdr 1/10000ve 1/100000 arasinda dedisen hastalik grubudur.Vaka: 29yasindaki annenin G1Y1 olarak
38+4 haftalik dogan,ilk ates, Usye nedeni ile dis merkeze basvuran hasta yapilan tetkiklerinde
anemi,hemafagositik hiicreler,CMV Igm(+) gériilmesi lizerine HFS? ile kurumumuza sevk edilmis olup Immiin
yetmezlik tanisi almistir.Solunum sikintisi,sol gézde ektima gangrenozum farkedilen hastada Candida sepsisi ve
Mukormukozis saptanmis ve kurumumuzda debride edilmis olan hastanin, I6kositleri diistik oldugu dénemde oral
mukozada plaklar olustu, dizenli araliklarla evin-ranit,mikostatin ve sodyum bikarbonath agiz bakimi
uygulandi.Yatak iginde immobilize olan hastaya basi yarasini dnlemek igin iki saatte bir pozisyon verildi ve havall
yatada gecildi.Sol gozine dizenli araliklarla refresh damla ile géz bakimi uygulandi.Hastada gelisebilecek
aspirasyon pnémonisini 6nlemek amaci ile nazogastrik sondadan drip pompasi ile beslenmesi saglandi. Sonug:
Lokosit dederleri normale donlince agiz igi yarasi dlzeldi, yatak yarasi gelismedi,drip ile dizenli beslendigi icin kilo
aldi.30 glinde bir IVIG tedavisi ve dizenli agiz bakimi aldidi icin oral mukozasinda farkedilir derecede iyliesme
gorildi.Anneye nazogastrikten drip ile beslenmenin 6nemi,nasil yapildigi konusunda verilen bilgilerin yeterli
oldugu gozlemlendi.

Anahtar Kelimeler: HFS, Immiin yetmezlik, Mukormukozis

Primer immiin Yetmezligi Olan Mukormukozisli Hastada Hemsirelik Bakim
— . _’_>\ - 2 2k "“’

[PS-006] [Abstract:90]

Phagocytic congenital immunodeficiency as a cause of mycobacterial infection

Gulnara Nasrullayeva?!, Vafa Mammadova?, Gunay Aliyeva?, Nushaba Mollayeva!
1Azerbaijan Medical University. Department of Pediatrics. Baku, Azerbaijan
2Azerbaijan Medical University. Immunology Research Laboratory. Baku, Azerbaijan

The hereditary breakdown in phagocytosis proses is a rare PID with reported incidence 1/100000-250000. In most
cases, this defect manifests early in childhood as a Chronic Granulomatous Disease(CGD) or increased
susceptibility to mycobacterium tuberculosis. Phagocytes are unable to produce free oxygen ions posing
bactericidal effect to many microorganisms and particularly to mycobacteria in CGD patients. To analyze clinical,
immunological and genetic features of patients with phagocyte type of PID in Azerbaijan.
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5 children of age 1-7 years old with repeated skin infections, lymphadenitis and complications after BCG
vaccination were collected through completing special questionnaire form. All patients were examined by blood
tests, immunological tests, US examination of lymph nodes and internal organs.

The most common clinical symptoms were lymphadenitis, skin abscesses following BCG vaccination and high
temperature. Three patients were born in a consanguineous marriage. All patients had enlarged lymph nodes. In
four patients, the diagnosis of tuberculosis was based on the identification of mycobacterium tuberculosis in lymph
node biopsy. Patients who had significant immune deficiency, anemia, neutropenia, low NBT, deficit of IgA, CD4+
and CD8+ lymphocytes, were examined by genetic analysis. Genetic analysis detected the homozygous deletion in
IL12RB1 gene in two patients and homozygous deletion in CYBA in one patient with CGD diagnosis.

Early examination of children with lymphadenopathy and complications after tuberculin vaccination will allow
timely diagnosis of congenital phagocytic immunodeficiency. Identification of specific genetic mutations is essential
for the proper treatment and prevention of severe or recurrent mycobacterial disease in this cohort of patients.

Keywords: CGD, phagocytosis, immune deficiency
[PS-007] [Abstract:92]

Premalign lezyonlari bulunan bir primer immiin yetmezlik olgusunda hipoalbuminemi
nedeni: Colyak benzeri enteropati midir?

Ceyda Tunakan Dalgic!, Naciye Ozlem Saygil Yénem?2, Hatice Ozer3

1CUMHURIYET UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, ALERJI VE KLINIK IMMUNOLOJI BiLiIM DALI, SiVAS
2CUMHURIYET UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, GASTROENTEROLOJI BiLiM DALI, SIVAS
3CUMHURIYET UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, PATOLOJI ANABILIM DALI, SIVAS

Amagc: Primer immiin yetmezlik (PIY) olgularinda hipoalbuminemi, ek hastalik gelismedikce gdzlenmemektedir.
Hipoalbuminemi ve hipoglobulinemi ile prezente bir PIY olgusunu sunmaktayiz.

Olgu: 4 yil 6nce eklem adrilar ve tekrarlayan enfeksiyon ile PIY tanisi alan 38 yasinda kadin hastanin
hipoglobulinemisi ve hipoalbuminemisi mevcutmus. IVIG tedavisi baslanmis. Gastrointestinal/nefrotik kayip
ve/veya albumin sentezi defektine rastlanmamis. Tedavisinin devami amaci ile CUTF immunoloji poliklinigine
basvurdu. Toraks BT’de rezidi timik doku gorildi. Paranasal Sinus BT, tiroit ve boyun USG’lari olagandi. Batin
USG'de sol bobrekde 6 mm’lik hipoekoik diizgun sinirli lezyon izlendi(anjiomyolipom). IgA 1,78 g/L, IgE 31,9 KU/L,
IgM 2,4 g/L, IgG 3,2 g/L; hemogram(WBC: 7160/mm3, PNL:4780/mm3, absolut lenfosit: 1920/mm3, hb:15,4;
htc:46,7, trombosit: 331000/mm3), ferritin, B12, sedimentasyon, CRP, karaciger ve bdbrek fonksiyonlari, rutin
idrar tahlili ve idrarda mikroalbumin/kreatinin normal sinirlarda; ANA, ANCA, AMA-M2, anti-transglutaminaz ve
anti-gliadin IgA/IgG antikorlari, viral serolojisi negatif saptandi. Sistem muayeneleri olagandi ve periferik 6dem
gérilmedi. Soygecmisinde, meme ve pankreas malignitesi mevcuttu. Ozgecmisinde, 2018'te larenks nodiilii
biyopsisi normal mukoza, serviks biyopsisinde yliksek dereceli squamoéz intraepitelyal lezyon (CIN2-CIN3-HSIL)
saptanmistl. 2019'da yapilan meme MRG’da sagda 8x7 mm makrolobiilasyon gdsteren dizglin sinirli lezyon
(fibroadenom), sag memede fokal kontrastlanma ve komsulugunda duktal kontrastlanma saptanarak BIRADS 4
olarak rapor edildi. Eksizyonel biyopsisi benign; CA15-3 ve CA125 normaldi. IVIG dozu kademeli olarak 600
mg/kg/21 glin seklinde artirildi ve eklem agrilari geriledi. Albouminde 2,5 gr/l'den 2,9 gr/l'ye ylkseldi ancak
hipoalbumineminin devami nedeniyle endoskopi yapildi. Duodenum biyopsisinde fokal intraepitelyal lenfositoz ile
karakterli duodenit raporlanarak ¢dlyak benzeri enteropati tanisi kondu.

Tartisma: PIY olgusunda enteropati iliskili hipoalbuminemi diistiniildii. Protein kaybettiren enteropatinin hafif
siddetli tipi seklinde yorumlanarak izleme devam edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: PRIMER IMMUN YETMEZLIK, HIPOALBUMINEMI, COLYAK BENZERI ENTEROPATI]
[PS-008] [Abstract:93]

TOTAL IgE DUZEYI YUKSEK VE DUSUK OLAN HASTALARIN iMMUN PARAMETRELER
YONUNDEN KARSILASTIRILMASI

Selcan Gultuna?, Mustafa Giileg?

1sadlik Bilimleri Universitesi, Digkap! Yildinm Beyazit E§itim ve Arastirma Hastanesi, immiinoloji ve Alleriji
Hastaliklari Birimi

2Ankara Ozel Giiven Hastanesi, Immiinoloji ve Allerji Hastaliklari Birimi

Giris: Iimminglobulin (Ig) E, allerji disinda parazitoz, neoplazi, Hiper IgE Sendromu gibi bazi hastaliklarda 1000
IU/ml’den yiiksek saptanmaktadir. IgE diistikligi (<=10 IU/mL) literatiirde yeterince irdelenmemistir. Immiin
yetmezlik, myeloma ve monoklonal gamapati gibi hastaliklarda IgE diisiik saptanabilmektedir ilging olarak, alerjik
yakinmasi olan bazi hastalarin tetkiklerinde de Ig E dlsik bulunmustur. Bu arastirmada; IgE dizeyi ylksek ve
dusik olan hastalarin demografik verileri, klinik 6zellikleri karsilastirilacak, 6zellikle IgE distkliginin klinik
6nemine dikkat cekilecektir.
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Gereg-Ydntem: Ocak 2016- Kasim 2019 tarihleri arasinda Iimmiinoloji ve Allerji poliklinigine basvuran hastalardan
IgE dizeyi>=1000 (n=80) ve <=10 olanlar (n=137) cgalismaya alindi. Hastalarin; demografik 6zellikleri, IgE
istenme nedeni ve isteme yonlendiren semptom, laboratuvar verileri (eozinofil, diger Ig’ler, ANA, lenfosit alt
gruplari), deri prick testleri retrospektif olarak taranarak gruplar arasinda karsilastirildi (Tablo 1).

Bulgular: Allerji 6n tanisi orani, prick test pozitifligi ve eozinofil diizeyi IgE dederi yiksek olan grupta anlamli
ylksek bulundu (p<0.001). IgE duslk olan grupta, Ig G ve Ig A dederi belirgin olarak dlstk saptandi (p<=0.001).

Gruplar arasinda; solunum ya da deri yakinmasi olmasi, otoantikor pozitifligi yonlinden bir fark bulunamadi.
Sonugc: Allerji 6n tanisi olanlarda, IgE ve eozinofil dlizeyinin yiiksek ¢cikmasi ve IgE dustk olan hastalarda diger
Ig’'de disik cikmasi klinik bilgilerimizle uyumludur. IgE dlisik olanlarda allerji ve immin yetmezlik 6n tanilarinin
benzer oranda cikmasi dikkat cekicidir. IgE distikligu, olasi immiin yetmezlik agisindan takibe alinmali
gerektiginde replasman tedavisi baslanmalidir. Her iki grupta %20-30 oraninda otoantikor pozitifligi klinisyenlerce
dikkate alinmalidir. Her iki durumda, farkli yonleriyle ileri tetkik yapmayi ve hasta takibini gerektirmektedir.

Anahtar Kelimeler: immunglobulin E, allerji, immin yetmezlik

IgE<=10 IU/mL ve IgE >=1000 IU/mL olan hastalarin demografik ozellikleri ve immiinolojik
parametrelerin karsilastirilmasi

IgE<=10 IU/mL IgE>=1000 IU/mL

n=137 n=80 p degeri
Cinsiyet (K) (n/%) 100 (%73.3) 46 (%57.5) 0.019
Yas 41,67£14,53  4323+157 >0.05
0,
ggmﬁm‘ (n/%) 83 (%60,6) 47 (%58.8) 005
ol 54 (%39.4) 33 (%4L8) '
eri
- :
Xﬁg%?l (n/%) 66 (%504) 35 (%92,1) 0001
. 0 0, )
Immiin yetmezlik 65 (%49,6) 3 (%7.9)
R
ngaz;'k Testi (n/%) 115 (%90,6) 36 (%45,6) 0,001
NG 12 (%9,4) 43 (%54.4)
1 0,
ﬁg‘;zrt‘it]ikor (n/%) 81(%77,1) 51 (%719) 051
N 20 (%229) 19 (%27.1)
Eozinofil, medyan (min-max) 60 (0-1140) 282 (0-3500) <0.001

IgG, medyan (min-max) 11 (1,29-18,40) 12,60 (6,35-28,60) 0.001
1,76 (0,06-8,87) 2,42 (0,56-237)  <0.001
1,1(0,02-10,67) 1,05 (0,09-3,05)  0.995
IgG1, medyan (min-max) 745 (0-1150) 986 (6,85-1240)  0.027
IgG21, medyan (min-max) 420 (32,19-606) 330 (3,88-539) 0.673
62 (0,10-569) 62 (0,83-200) 0.818

1gG4, medyan (min-max) 37 (0,06-801) 63 (0,27-214) 0.335
1gG, IgA, IgM: mg/dL; 19G1,19G2,19G3,19G4: g/L; eozinofil:/mm?

IgA, medyan (min-max)

IgM, medyan (min-max)

1gG3, medyan (min-max)
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[PS-009] [Abstract:94]

X-CGD tasiyiciligi: Fagositer sistem defektlerinde bir ayirici tani

Nezihe Koker!, Mustafa Yavuz Kdker?!, Nesrin Glilez3, Karin Van Leeuwen?, Dirk Roos?

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immunoloji AnabilimDali, Kayseri, Turkey

2Sanquin Blood Cell Research Center, Amsterdam, The Netherlands

35B0) iZMiR DR. BEHGET UZ COCUK HASTALIKLARI ve CERRAHISI EGITIM ve ARASTIRMA HASTANESI, Allerji
Immunoloji Anabilimdali, izmir, Tirkiye

Kronik granulomatoz hastalik, fagositlerdeki NADPH-oksidaz enzim kompleksindeki bozukluktan kaynaklanir.
NADPH 6yapitasindan olusur: Gp91,p22,p47,p67,ERQOS,p40.Gp91 proteinini kodlayan CYBBgeni Xkromozomunda
bulunurken diger yapitaglarinin genleri otozomal kromozomlarda bulunmaktadir. X-CGD(gp91defekti), Avrupada
hastalarin %65'ini olustururken Ulkemizde yapilan analizlerde bu grup %40 olarak goridlmustar.

X- CGD, DHR testinde nétrofillerin stimule olmamasiyla g&sterilebilir, ek olarak X-CGD'lerin tasiyici annelerinin
notrofilleri DHR testinde ikigrup olarak goérilir.Random inaktivasyonda bu iki grubun orani %50 civarindadir ve bu,
kisiyi hastaliktan korumaya cogunlukla yeterlidir; ancak Xkromozom inaktivasyon sapmasiyla bu oran
dedisebilmekte ve kisi hastalikla prezente olabilmektedir.Bu sapma yas ilerledikce kiside degisebilmektedir;
bunedenle tasiyicilar dizenli araliklarla takip edilmelidir.

Vaka:

lyas kiz hasta 1lay 6nce sag inguinal bélgede sislik yakinmasi ile bagvuruyor, ingtinal apse oldugu gorulliyor. Apse
kiltliriinde MSSA iremesi saptandi.Hastanin 6yklstinde yenidogan déoneminde solunum sikintisi nedeniyle yatisi
oldugu 6drenildi. Ailede akrabalik olmadigi, ex-kardes ve imminyetmezlik 6ykisinin olmadigi 6grenildi. DHR
testinde iki-pikli gérinim(Resim1) gikmasi Gzerine NGSile yapilan CGD genleri taramasinda
ENST00000378588CYBBC.252G>A(rs387906485) dedisimi heterozigot olarak gorildi.Bu dedisim daha 6nce
tanimlanmis ve splice site oldugu icin 3.exonun delesyonuna sebep olmaktadir.Sanger sekansla yapilan
dogrulamada annesinde tasiyicilik olmadigi gérildi.Bu baglamda hastanin denovo mutasyonu olabilir veya
annesinde germ hicrelerinde mutasyon tasiyiciligi mevcut olabilir.Aileye bu nedenle genetik danisma
verildi.Hastanin saglikh erkek kardesinin X-kromozom tanimlama analizi(HUMARA) ile anneden hastamizdan farkh
bir X-kromozomu aldigini gésterdik. (Resim1)

Hastada sagdlikli ve mutant nétrofilgruplarinin orani %50-50civarindadir(Resim1), Onceki calismalarda %5saglikli
noétrofil dizeyinin aspergillus, %25saglikl notrofillerin Burkloderia Cepacia ‘dan koruyucu oldugu goésterilmisti;
hastamizda %50 saglikli grup olmasina ragmen CGD hastalari igin karakteristik Staf. Aureus apsesi gortilmustar.
Bu da DHR testinde uyarim gorilen nétrofillerdeki 6ldirmenin diger elementlerinde bozukluk olabilecegini
didsundirmektedir.

Anahtar Kelimeler: x-cgd tasiyici, nétrofil, nadphoksidaz, ros, dhr
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A. HUMARA(Human androgen receptor X chromosome inactivation test); fragman analiziyle aile
bireylerinin X kromozon dagilimi, ilk sira Baba tek X kromozomu mevcut fragmani (170,7) iken, ikinci sira
Hastamiz Babadan 170,7lik fragmani, anneden ise 176,7 lik fragmani almig, burada gérebildigimiz gibi
saglikly erkek kardes anneden farkl bir x-kromozomu almig. B. DHR testi; Mavi gruplar stimule edilmemis
notrofiller, Kirmizi gruplar PMA ile 10dk stimulasyon sonrasi notrofiler, Orta siradaki hastamizda X-CGD
tasiyiciligy icin karakteristik iki pikli goriiniim mevcuttur. C. Sanger sekans sonucu: Ust sirada CYBB
¢.252G>A (rs387906485) degisimi heterozigot olark goriilmektedir. alt sirada ise annesinde goriilen normal
tip allel.

[PS-010] [Abstract:96]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Tanih Hastalarda Prognozun Degerlendirilmesi

Hakan Guvenir, Ayse Metin )
Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Imm{inolojisi ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris-Amag: Yaygin degdisken immiin yetmezlik (YD1Y); hipogamaglobuinemi, patojenlere ve asilara karsi
bozulmus antikor yaniti ve sik tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize farkh klinik ve immunolojik fenotipleri
bulunan bir primer immun yetmezliktir. Cogunlukla sporadik gelismekle birlikte, yaklasik %10-20 oraninda
otozomal dominant veya otozomal resesif tirde ailesel gegis gorilebilmektedir. Bu hastalarin izleminde lenfoid
maligniteler, otoimmiin hastaliklar, graniilomatéz hastalik gibi morbiditeler geliseblmektedir. Calismamizda YDIY
tanili hastalarin prognozlarinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Metod: Calismada hastanemizin Cocuk Imminolojisi kliniginde YDIY tanisi ile izlenen hastalarin dosyalarindan yas,

cinsiyet, izlem slresi, anne-baba akrabalidi, ailede immun yetmezlik 6yklisi, malignite, otoimmin hastalik gibi
morbidite varligi ve mortalite durumlari kaydedildi.
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Bulgular: GCalismada YDIY tanili 46 hasta degerlendirildi. Hastalarin yasi median (geyrekler arasi aralik-CAA):15,7
(9,77-21,12) yil olup, %56,5'i (n=26) kiz cinsiyetteydi. Hastalarin izlem siiresi median (CAA): 5,25 (3,37-11,25)
yildi. Hastalarin %41,3’linde (n=19) anne-baba akrabaligi vardi %13’lnde (n=6) ailede imm{in yetmezlik
bulunyordu. Hastalar %34,7'sinde (n=16) otoimmun hastalik, %41,3'Unde (n=19) akcider patolojisi, %8,7'sinde
(n=4= kronik inflamatuar badirsak hastaligi, %21,7’sinde (n=10) alerjik hastalik, %13’Unde (n=6) malign
hastasik gelisti. Mortalite gelisen hasta sayisi ise 4 (%8,7) idi.
Sonug: Calismamizda da gériildigi gibi YDIY tanili hastalarin izlemlerinde cesitli morbiditeler ve mortalite
gelisebilmektedir. Bu ylzden hastalarin yakin takibi ve dizenli olarak otoimmin hastalik ve malignite gelisimi
acisindan dederlendiriimesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, yaygin dedisken immin yetmezlik, otoimmiunite
[PS-012] [Abstract:99]

1 Yas Altindaki Kemik Iligi Nakil Hastalarinda Hemsirelik Bakiminin Farkhiliklari

Funda Erol Cipe!, Elif Tlirkmen?, Basak Adakli Aksoy3, Tung Fisgin3, Ozlem Basoglu Oner3, Ceyhun Bozkurt*
istinye Universitesi, Medicalpark Bahcelievler Hastanesi, Pediatrik Allerji-immdnoloji Bilim Dali

2Altinbas Universitesi, Medicalpark Bahcelievler Hastanesi, Pediatrik Kemik ligi Nakil Unitesi

3Altinbas Universitesi, Medicalpark Bahcelievler Hastanesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali

4Istinye Universitesi, Medicalpark Bahgelievler Hastanesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali

Primer immuin yetmezlik (PIY) hastaliklarinda erken yasta tani konulup kék hiicre nakli (KHN) yapilmasi prognoz
acisindan gok dnemlidir. Tani olanaklarinin artmasiyla erken bebeklikte nakil gerektiren hastalar artmaktadir.
Ozellikle kiiglik bebeklerde nakil siirecinde dikkatli olunmasi gereken noktalari agisindan deneyimimizi sunmak
istedik. Merkezimizde 2014-2019 yillarinda 75 PIY tanili hastaya KHN uygulanmistir, bunlardan 35'i, 22 kiz, 13
erkek olmak lizere 1 yas alti kiiciik bebeklerdi. Tanilari, kombine immun yetmezlikler 26 hasta (SCID (16 ),
Omenn sendromu(4), Wiscott Aldrich (2), MHC Class 2 eksikligi (3), PNP eksikligi ( 1)), diger PIY 9 hasta (LAD (1),
gricelli(2), cheidak higashi(1), HLH (4), osteopetrozis (1)) seklindeydi. Nakil yasi ortalamasi 6 £3,7 ay idi. Nakil
Unitesine alinirken 11 hastamizda CMV pozitif bulundu. Donér olarak, 23 hastada tam uyumlu (akraba: 9, akraba
disi 14), 12 hastada haploidentik verici kullanildi. Halen 28 hasta tam kimerik, 1 hasta mikst kimerik olarak
izleniyor. Toplam 9 hastamiz kaybedildi (Sepsis:9, vapolan enfeksiyon: 3). Nakil lnitesi yatisi boyunca enfeksiyonu
olmayan 11 hasta vardi. Uniteye giriste 6 hastamizda idrar yolu enfeksiyonu ve 15 hastada solunum PCR
pozitiflikleri saptandi. Yatista kateter enfeksiyonu (7), idrar yolu enfeksiyonu (2) ve VRE tasiyiciligi (9) nedeniyle
18 hastamiza izolasyon uygulandi. Hastalarin yarisinda, trlin verme sirasinda (4), engrafman déneminde (5) veya
her iki donemde(8) akcigerde yuklenme bulgular gézlendi. Ayrica diaper dermatit 27 hastada gorilirken, 1
hastamiz buradan sepsis olarak ex oldu. 1 yas alti kiiclik bebeklerde bez bélgesi bakimi ve verilen sivilarin dikkatli
ayarlanmasi gerektigini diisinmekteyiz. Ozellikle non-patojen mikroorganizmalarin yol agabilece§i sepsisi énlemek
acisindan 6nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: hemsirelik bakimi, kék hticre nakli, primer immin yetmezlik

[PS-013] [Abstract:100]

CVID(YDIY) ile diffiiz biiyiik B hiicreli lenfoma birlikteligi

Hasancan Cengiz!, Glzin Ozden?
1Cukurova Universitesi Tip Faklltesi,Aile Hgkimlit_ji Ana Bilim Dali,Adana .
2Adana Sehir Egitim Arastirma Hastanesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali,Alerji-Immiinoloji Biim Dali,Adana

GIRIS

Yaygin dedisken immin yetmezlik(YDIY,CVID); antikor Gretiminin azaldigi, rekkiirren bakteriyel enfeksiyonlarla,
otoimmuin hastaliklar ve/veya granulomlar ile seyreden primer immin yetmezlik sendromudur 1.Diffliz buyuk B
hicreli lenfoma (DLBCL), Non-Hodgkin lenfoma olgularinin yaklasik ytzde 25'ini olusturan, Hodgkin olmayan
lenfoma (NHL) 'nin en yaygin histolojik alt tipidir2.

OYKU

Olgumuz 42 yasinda,erkek;oykisinde 9 yasindan bu yana yagli,mukuslu ancak kanli olmayan ishali mevcut ve bu
ishallerinden 6turd gesitli antibiyotikler kullanmis,ancak fayda gérmemis.Bunun Uzerine olguya ilk olarak 20 yil
6nce baglayan tekrarlayan endoskopiler yapilip gesitli ilaglar(mesalazin ve budesonid) baslaniimis ancak olgu fayda
gbrmemis.Olguya yapilan endoskopisinde;gdlyak benzeri enteropati goriinimi, terminal ileum biyopsisinde belirgin
lenfoid hiperplazisi olarak sonuclanmis.Olgudan génderilen ¢dlyak markerlar negatif,immun yetmezlik acisindan
gonderilen immunoglobulin dederleri ise dislik gelmis.Lenfoma ekartasyonu igin kemik iligi aspirasyonu
diseritropoez olarak sonuglanmis.Bakilan immunglobulin dederlerine gére Yaygin Dedisken Immun Yetmezlik tanisi
konulup 1 gr/kg/ay IVIG tedavisi baslanmis.Olgunun en son Nisan 2019 da karin sisligi ve bacak 6demi nedeni ile
takip edildigi immunoloji doktoruna basvurmug,burada yapilan muayenesinde ve USGsinde asit
saptanmis.Gastroenterolojide yatisi yapildiktan sonra goénderilen labarotuvar tetkikleri ise tablo 1 de
gosterilmistir.Bu sirada hastanin gekilen BT si “"Hastanin Ekim 2017 tarihindeki BT'si ile karsilastirildiginda boyut ve
sayl olarak belirgin progresyonun izlendigi lenfadenopatiler izlenmistir” seklinde raporlanmis.Lenf nodu eksizyonu
icin operasyon olan,patolojiye érnekler génderilmis ve patoloji sonucu Diffliz Blylk B hcreli lenfoma olarak
raporlanmis.
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SONUC

YDIY’in heterojenligi nedeniyle,diizenli olarak planlanmis takipler ve IgG seviyelerinin periyodik olarak izlenmesi
disinda kurallar konulmamistir3. Biyokimya paneli ve tam kan sayimi zamanla ortaya gikabilecek sorunlari kontrol
etmek icin 6nemlidir. Bunun icin de lenfoid ve lenfoid olmayan kanserlerin erken teshisine dikkat edilmelidir.
Anahtar Kelimeler: CVID, DBBL, NHL

Tablo 1

AST 26 U/L
ALT 16 U/L
ALP 400 U/L
GGT 220 U/L
Asit protein 3,3 mg/dl
Asit alblimin 2,1 mg/dl
Asit LDH 156 U/L
Serum IgG 540mg/dL
Serum albumin 3,6 mg/di
Serum-asit albiimin gradiyenti 1,5

Asit Notrofil 200/mm3
Asit Lenfosit 2300/mm3
EBV-PCR >10 copy
C-reaktif Protein 6,3 mg/dL
CD3 710/mm3
CD4 200/mm3
CD8 500/mm3
CD19 123/mm3
NK hiicre 117/mm3
Naive B hiicre(CD19+ CD27-) %96,82
Memory B hiicre (CD19+ CD27+) %3,18
Transizyonel B hiicre(CD24+ CD38+) %3,64
CD21low B hiicre %6,36

Non-class switched(CD19+ CD27+ IgD+) B hiicre = %3,18
Class-switched(CD19+ CD27+ IgD+ IgM+)B hiicre %0,91

Olgumuzun en son yatisindan laboratuvar degerleri

[PS-014] [Abstract:101]

Lokosit Adhezyon Defektli Bir Hastanin Nakil Sonrasi Takibinde Akim Sitometrinin Kullanimi

Ihsan Deveci!, U§ur Arslanyiireklil, Esra Pekpak?, Sedat Kiligcioglu3, Ozlem Keskin3, Sinan Akbayram?, Mustafa
Yavuz Koker*

lGaziantep Universitesi Tip Fakiltesi flowsitometri laboratuvari, Gaziantep

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Hematoloji ve Onkolojisi, Gaziantep

3Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve Immunolojisi, Gaziantep

4Erciyes Universitesi Immunoloji Ana Bilim Dali, Kayseri
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Akim sitometri son yillarda immnfentiplendirme’de en fazla tercih edilen laboratuar uygulamasi olmustur. Akim
sitometrinin immin yetmezliklerin izleminde kullaniimasi da son yillarda gittikge yayginlasmaktadir. Ozellikle ayni
glin icerisinde sonug alinmasi ve hlicre gruplarinin segcilerek analiz yapilmasi biytk kolaylik saglamaktadir.

Lokosit Adhezyon Defekti I (LAD I) yeni dogan doneminde gobek kordonun geg dismesi, piyojenikik enfeksiyonlar,
I6kositoz, peridontidis ve yara iyilesmesinde gecikme ile karakterizedir. Kiriatif tedavisi igin Tedavisi igin kok hiicre
nakli gerekmektedir. Biz bu olguda nétrofil hiicre ylzey respetérlerini ...CD11b.....CD18., kullanarak ekspresyon
dizeylerini akim simetri ile 6lctik. Bu yizey markirlarinin LAD tanisinda kullanilmaktadir.

Bu olguda ise hastanin nakil dncesi ve nakil sonrasi siiregte akim sitometrik verileri karsilastirilarak hastanin klinik
sureci izlenmistir.

Olgumuzun takiplerinde akim sitomeri ile elde edilen verilerin kdk hiicre nakli sonrasi strecteki kimerizm verileri ile
uyumlu oldugu ve hasta izleniminde akim sitometrinin kullanilabilecedi anlasildi.

Anahtar Kelimeler: Akim Sitometri, LAD, Kok Hicre

[PS-015] [Abstract:103]

CVID+ITP VE GLILD tanih hastada Rituximab deneyimimiz

Gilhan Bodatekin?, Hasibe Aytac!, Melih Ozisik!, Funda Elmas?, Selen Bayraktar3, Deniz Nart?, Fatma Omr
Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Alerji ve Imminoloji Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Gogus Hastaliklari Ana Bilim Dali, Izmir

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, izmir

4Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Patoloji Ana Bilim Dal, Izmir

5Ege Universitesi Tip FakiltesiAna Bilim Dali, Alerji ve Imminoloji, izmir

1993 dogumlu kadin olgu 25 yasinda (6-2018) Hematoloji bilim dalindan refere edildi. Oykisiinde 11 ve 15
yaslarinda ITP sebebi ile steroid alimi mevcuttu. 2014 yilinda IgG:179 (N:650-1600), IgA:21 (N:40-350), IgM:32
(N:50-300) saptanarak CVID 6n tanisiyla IVIG tedavisi baslanmisti. Son 2 yil igerisinde 2 defa pndmoni tanimlandi.
Batin USG'de hepatosplenomegali, HRCT de;her iki akcigerde alt loblarda daha belirgin irregtler sinirli noddl ve
konsolidasyondan olusan yaygin parankimal infiltratif dedisiklikler, sagda orta lob, sol Ust lob linguler segmentte
imli traksiyon bronsektazilerinden olusan parankimal fibrotik alanlar saptandi. Bronkoskopi+BAL mikrobiyolojik
analizlerinde etken tespit edilmedi. NGS ile yapilan genetik analizinde mutasyon saptanmadi. Takiplerinde
solunumsal yakinmalarinin olmasi, HRCT de bilateral akciger alt loblarda subplevral belirgin olmak lizere sol
akcider alt lobda boyutu yaklasik 6 cm olan multipl sayida nodiil saptandi, 20.12.2018 tarihli BT siyle
karsilastirildiginda boyutsal ve sayisal progresyon gosteren yaygin konsoliidasyon sahalari izlenmesi, progresyon
gorilmesi ve IgM dederinde 3 kat artis olmasi sebebiyle GLILD distintlerek VATS yapildi.

Patoloji: GRANULOMATOZ REAKSIXON ILE KARAUKTERLi LENFOSITIK INTERSTISYEL PNOMONI / GRANULOMATOZ
LENFOSITIK INTERSTISYEL AKCIGER HASTALIGI olarak raporlaninca GLILD tanisi kesinlestirildi. 32 mg/giin
steroid tedavisi baslandi. Steroid tedavisi altinda belirgin radyolojik progresyon olmasi tzerine Rituximab
375mg/m2/hafta 4 doz tedavi verildi. Tedavinin 7. ayindaki kontrol HRCT'de yaygin konsolidasyon ve nodller
infiltrasyon alanlarinda anlamli gerileme, traksiyon bronsektazilerinin ve buzlu cam alanlarinin géraldagu
cekintilerin eglik ettigi fibrozis alanlari goézlendi. Hastanin kiyaslamal Flow sitometri, IgM, SFT ve DLCO analizleri
tabloda goésterilmistir. IgM artisi progresyonla iliskili biomarkerdir. GLILID'da steroide yanitsiz hastalarda
Rituximab etkili ve nispeten givenlidir (1). Rituximab monoterapi sonuglarinin dederlendirilmesinde baska
galismalara ihtiyag duyulmaktadir (2).

Anahtar Kelimeler: CVID, GLILD, RITUXIMAB
rituksimab oncesi ve sonras1t HRCT
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FLOW, IGM, SFT VE DLCO DEGERLERI

Rituximab Rituximab 7
FLOW SITOMETRI 0 oncesi (MART ay sonrasi
(N:%/ABSOLUTE) hiAbsolute| SFT 2019) (mli%)
(ml/%) (OCAK 2020)
CD3+ (N:%55-83/ 700-2100) %84(1470) FEV1 1660 (50) 1980 (60)
CD3+CD4+ (N:%28-57/300-1400) %63(1103) FVC 2080 (54) 2540 (67)
CD3+CD8+(N:%10-39/200-900) %19(333) FEV1/FVC 95 78
CD19+ (N:%6-19/100-500) %14(245) DLCO %41 %52
CD3-CD16+56+(N:%7-31/90-600) %6(105) DLCO/VA %56 %66
CD3+DR+ (N:%7.8-15) %15(262)
IgD+CD27-(naive)(N:%43.2-82.4) 99
IgD-CD27+(switched memory) (N:%6.5- 0
29.2)
IgD+CD27+(IgM memory) (N: %7.2-30.8) 0.1
IgM++CD38++CD24+(Tranzisyonel) 09
(N:%0.6-3.5) '
IgM-/+CD24-
CD38++CD27++CD19+(plazmoblast) 0
(N:%0.4-3.6)
CD3+CD4+(CD62L+45RA)+ (N:%14-67)  %5.1
IgM mg/dL(N:50-300) 32 94 20
CD4+The( cd45RO+CXCR5+)FTh (N:1.8-
8.9) 42.7

[PS-016] [Abstract:104]

Agir Kombine Immiin Yetmezlik Ve Kombine Immiin Yetmezlik Tanili 54 Olgunun
Degerlendirilmesi

Hatice Yildiz!, Caner Aytekin!, Deniz Giiloglu?, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullari _

IDr. Sami Ulus Kadin Dogum Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Immunoloji,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:
Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY) T hiicre eksikligi ile gelisen ve hayati tehdit eden pediatrik bir acildir.

Kombine immiin yetmezlikte (KIY) ise AKIY’in aksine dolagsimda T lenfositler vardir, ancak fonksiyonlar bozuktur.

AKIY hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) yapilmazsa 6limle sonuclanir.

Gerecg-Yontem:

Hastanemize 2006-2019 yillar arasinda basvuran, ESID ve IUIS tani kriterlerine gére AKIY ve K1Y tanisi alan 54
olgu retrospektif olarak dederlendirildi.
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Bulgular:
Olgularin E/K orani 30/24, akrabalik %77,8, aile 6ykiisii %44,4 saptandi. Hastalarin 23l (%42,6) AKIY, 31’
(%57,4) KIY tanisi almisti. Hastalarin tanilar tabloda sunulmustur. AKiY’de semptomlarin ortanca baglama yasi 1
ay, ortanca tani yasi 5 ay, ortanca tanida gecen siire 2 aydi. KIY’de semptomlarin ortanca baslama yasi 4 ay,
ortanca tani yasi 11 ay, ortanca tanida gegen siire 9 aydi. AKIY’de KIY tanili hastalara gére semptom baslangic
yas! ve tani yasi daha erkendi, tanida gegen siire daha kisa idi (p<0.05). Hastalarin ortak basvuru nedeni
enfeksiyonlardi ve bunu biiyiime gelisme geriligi izliyordu. AKIY'li hastalarin %90,9’'unda, KIY’li hastalarin ise
%51,6'sinda lenfopeni vardi (p<0.05). AKIY hastalarinin 14U (%60,9) ve KIY hastalarinin 18'i (%58,1) kaybedildi.
AKIY ve KIY tanili 54 hastanin 19'una (%?35,2) HKHN yapilmisti. HKHN yapilan hastalarin 14l (%73,7) hayattaydi.
HKHN yapilmayan hastalarin 6lim orani yapilmayanlara gére daha yuUksekti.
Tartisma ve Sonug:
Akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu llkemizde otozomal resesif kalitim gdsteren AKIY ve KiY hastaliklari daha
siktir. Henliz bir tarama programi olmayan tlkemizde lenfopeni varligi ve semptomlarin erken taninmasi erken
tanida yardimci olacaktir. Genetik tani olanaklarinin ve HKHN yapilan merkezlerin artmasiyla hastalarin sagkalim
oranlar artacaktir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, kombine immin yetmezlik, lenfopeni, hematopoetik kok
hicre nakli

Tablo. Hastalarin tanilan

N (%)
AKIY 23 (42,6)
T-B-NK+ 14 (6)
T-B+NK+ 7(13)
T-B+NK- 2(3,7)
KiY 31(57,4)
MHC Sinif 2 eksikligi 9 (16,7)
DOCKS eksikligi 6 (11,1)
Omenn sendromu 3(5,6)
PNP eksikligi 3(5,6)
ARPCIB eksikligi 2(3,7)
Coronin 1A eksikligi 2(3,7)
MHC smif 1 eksikligi 1(1,9
LRBA eksikligi 1(1,9)
RAGTI eksikligi 1(1,9)
TTC7A eksikligi 1(1,9)

Komplet DiGeorge sendromu 1(1,9)
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[PS-017] [Abstract:107]

Agir egzema ve sitopeni; STK4 Eksikligi

Gonca Hancioglu!, Engin Altundag?, Sefika Ilknur Karadag?, Alisan Yildiran!
!Ondokuz Mayis Universitesi, Cocuk Immdinoloji ve Allerji Bilim Dali, Samsun
20ndokuz Mayis Universitesi, Genetik Ana Bilim Dali, Samsun

Kombine immiin yetmezlikler; tekrarlayan enfeksiyonlarin yani sira lenfoproliferasyon, immun disregulasyon,
malignite, allerji ve otoimminiteyi iceren heterojen bir hastalik grubudur. Serin-treonin protein kinaz 4 (STK4)
eksikligi tekrarlayan bakteriyel ve viral enfeksiyonlar, mukokutan6z kandidiyaz ve lenfopeni ile karakterize
otozomal resesif kombine immiin yetmezlik nedeni olarak tanimlanmistir.

Adir egzema ve sitopeni ile gelen STK4 homozigot mutasyonlu hasta sunuldu.

Olgu

ilk olarak bir yasinda viicudunda morluklar ve sararma sikayetleri ile getirilen erkek cocugun fizik muayenesinde
yaygin ekimoz, skleralarinda ikter ve atopik dermatit, agirlik ve boyunun 3 persentilin altinda oldugu belirlendi.
Hematoloji bilim dalinda Evans Sendromu ve ITP tanilari ile takip edilmis. Yenidogan doneminde sarilik nedeniyle
kan degisimi yapildi§i, anne babasi teyze gocuklari oldugu, annesinin 5 tane diisii§i oldugu da égrenildi. Ug
yasindayken servikal lenfadenopati, hepatosplenomegali ve lenf nodu biyopsisinde hodgkin lenfoma sebebi ile
kemoterapi verildi, EBV pcr negatifti, remisyon sadlandi. Bes yasinda niksetti, EBV pcr pozitif idi, KT ile remisyona
girdi. Alti yasinda klinigimize danisildi. Iki yasinda iken iken piyodermi, 6 yasinda agir sugicegi, 7, 10 ve 13
yaslarinda ise zona gegcirdi. Tekrarlayan balanitinin de oldugu 6grenildi. Hastanin laboratuar dederleri Tablo 1'de
gosterildi. Hasta sekiz yildir dizenli IVIG tedavisi ile gayet iyi durumdadir.

Genetik incelemesinde daha 6nce bildiriimemis yeni homozigot c.886T>C STK4 mutasyonu bulundu. STK4
mutasyonuna bagli kombine immitin yetmezligin klinik ve immunolojik tablolarin degisken oldugu vurgulandi.

Anahtar Kelimeler: STK4 eksikligi, kombine immin yetmezlik, otoimmin sitopeni, atopik dermatit
[PS-018] [Abstract:108]

Santral Sinir Sistemi Lenfomasi Klinigiyle Gelen Bir Griscelli Sendromu Olgusu

ilyas Emre Tekdemir!, Ayse Kartal?, Melike Emiroglu3, Hiillya Ucaryilmaz?!, Ayca Emsen?, Nadir Kogak#*, Tiilin Cora4,
Deniz Cagdas Ayvaz®, Hasibe Artac!

1Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji BD, Konya

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Né&rolojisi BD, Konya

3Selguk Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Enfeksiyon BD, Konya

4Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, Konya

5Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Imminoloji BD, Ankara

GIRIS: Griscelli Sendromu otozomal resesif gegisli parsiyel albinizm, giimiis gri sag rengi, tekrarlayan
enfeksiyonlar ve norolojik bozukluklarin eslik edebilecedi nadir gérilen bir sendromdur. Bu bildiride denge kaybi ve
konusma bozuklugu ile basvuran kranial MR'nda hiperdens lezyonlar nedeniyle beyin biyopsisi planlanip Griscelli
sendromu tip 2 tanisi konulan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 3.5 yasinda erkek hasta 1 aydir konusmasinda yavaslama ve 20 gindur yilrirken dengesini kaybetme
sikayetleri ile hastanemiz noéroloji poliklinigine basvurdu. Hastanin 6ncesinde néromotor gelisim basamaklarinin
normal oldugu 6grenildi. Hastanin 6 ayliktan itibaren tekrarlayan bogaz enfeksiyonu, ates ve gastroenterit
nedeniyle defalarca hastaneye yatis 6yklisi mevcuttu. Soygegmisinde anne ve baba ayni kdydendi ve kardes 6lim
Oykdleri vardi. Hastanin fizik muayenesinde acik gri-sari sag rengi gozlendi. N6rolojik muayenesinde ataksi ve
dizartrisi mevcuttu. Kranial MR’ nda: diffiiz serebellum tutulumu, dentat nikleus tutulumu, beyin parankiminde
derin beyaz ve gri cevherde yaygin yamasal tarzda gok sayida hiperintens lezyonlar gérildi. Hastanin etyolojiye
yonelik malignite dahil yapilan tetkiklerinde pozitif bulgu saptanmadi. Hasta tekrarlayan enfeksiyonlari ve
hipopigmente sag ve kas yapisi nedeniyle immun yetmezlik agisindan bélimimuze danisildi. Parsiyel albinizmi olan
hastanin yapilan sag incelemesinde sacglarda diizensiz pigment kiimelenmesi izlendi. Mevcut klinik ve hastanin MR
bulgularinin Griscelli tip 2 ile uyumlu olabilecedi distinllerek genetik bélimiine danisildi. Hastanin yapilan genetik
incelemesinde RAB27A mutasyonu compound heterozigot olarak pozitif saptandi. Hastaya immunglobulin
replasman tedavisi ve antibiyotik profilaksisi baslandi. Takipte ataksi ve dizartrisi kismen diizeldi ve kdk hiicre
nakli igin yonlendirildi.

Sonug: Noérolojik bulgularla basvuran hastalarda sik enfeksiyon 6yklsi sorgulanmali, gerekirse sag incelemesi
yapilmali ve Griscelli sendromu tip 2 akilda bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Griscelli sendromu, immiinyetmezlik, giimis gri sac, ataksi, dizartri
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2007-2018 Yillar Arasinda Pediatrik Immiinoloji-Allerji Bilim Dalinda Siit Cocuklugunun
Gegici Hipogamaglobulinemisi Ve Siniflandirilamayan Hipogamaglobulinemi Tanih
Olgularimizin Degerlendirilmesi

Merve Karaman Yilmaz, Sule Haskologlu, Candan Islamoglu, Kibra Baskin, Sevgi Kostel Bal, Deniz Bayrakoglu,
Aydan Ikinciogullari, Figen Dogu )
Ankara Universitesi Tip Fakiltesi,Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris: St cocugunun gecici hipogamaglobulinemisi (SCGH), immunoglobulin sentezindeki gecikmeden
kaynaklanan, normalde 3-6 aylik bebeklerde bekledigimiz fizyolojik hipogammaglobulinemi déneminin uzamasi ve
6 aydan sonra devam etmesi olarak tanimlanmaktadir. Tani retrospektif olarak immdinglobulin diizeylerinin
normale donmesi ile konmaktadir. Tani kriterlerinde dizelme yasi olarak 48 ay verilmekle birlikte bazi hastalarda
tam dizelme yasi daha ileri yaslara uzanabilmektedir. Bu hastalar siniflandiriimamis hipogamaglobulinemi (SHG)
olarak isimlendirilmektedir. Klinik olarak tani alan hastalarin bir kismi asemptomatikken, digerlerinde tekrarlayan
enfeksiyonlar ve allerjik hastaliklara yatkinlik gérilebilir.

Amac-Yontem: Bu calismanin amaci AUTF Pediatrik Allerji ve Immunoloji Bilim dalinda 2007-2018 yillari arasinda
gegici veya siniflandirilamayan hipogamaglobulinemi tanisi alan vakalarin retrospektif olarak incelenerek, bu
vakalarin demografik 6zelliklerinin, doktora basvuru nedenlerinin, klinik ve immunolojik 6zelliklerinin incelenmesi,
hastalarin prognozlarinin ve immunoglobulinlerin normale dénls yaslarinin belirlenmesidir. Calismaya 318 hasta
dahil edilmis olup bulgular Tablo-1'de sunulmustur.

Sonug: SCGH nadir gorilen bir hastalik degildir. Dogru tani, uygun tedavi ve diger hipogamaglobulinemi
nedenlerinin diglanmasi igin olgularin ayrintil klinik ve laboratuvar degerlendirmeleri ile uzun dénem takip
edilmeleri gereklidir.

Anahtar Kelimeler: gecici hipogamaglobulinemi, primer immun yetmezlik, siniflandirilamayan
hipogamaglobulinemi

Tablo-1: Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi ve Siiflandirilamayan
Hipogamaglobulinemi Tanmili Hastalarin Ozellikleri

SCGH (%:59) SHG (%641) Toplam (3:100) | Pdegeri
(n:189) (n:129) (n:318)
Cinsiyet
Erkek 118(62) 79(61) 197(62)
Kiz 71(38) 50{39) 121(38) 0,830
semptomtann baslama
ya§l
Median(ay) 7 7 7
(Min-max) (1-30) (1-30) (1-30) 0,613
Tam yagq
Medlan(ay) 17 20 8
(MIn-max) (7-38) (6-36) (6-38) 0,024
Tami siiresi
Medianiay) S 11 10
(Min-max) (0-27) (0-35) (0-35) 0,030
Bagvuru semptomlan
n(%)
Sik USYE 90(48) 79(61) 169(53) 0,07
Pnémoni 37(20) 38(30) 75(24) 0,042
Bronsiolit 119(63) 79(61) 138(62) 0,756
Ishal 27(14) 22(17) 43(15) 0,780
Oral Moniliazis 33(18) 15(12) 43(15) 0,154
ot 64(34) 52(40) 116(36) 0,241
Sinuzit 22(12) 10(8) 32(10) 0,258
Menen;it/Sepsis 3(2) 6(5) 9(3) 0,103
Allerjik Hastalik n(%) 110(58) 73(57) 183(58) | 0,775
Akrabalik _n(%) 31(16) 17(13) 48(15) 0,430
| Benzer Hastahk n(%) 2(1) 3(2) 1 5(2) 0,326
Tanida Ig Dilgiikliigi_n ()
186G 189(100) 129(100) 318(100)
1gA 93(52) 75(58) 174(S5S) 0,311
4 53(28) 63(49) 116(37) <0,001
{_Tum igduguk 37%20) 41(32) 78(25) 0,013
Tedavi n() 134(N) 108(84) 242(76) 0,008
TIMP-SMX 133(71) 107(84) 240(75)
An silin (1) (1) 2(1)
VG - 2(1) 2(1)
Diizelme yagi(ay)
(ort£SD) 41,9421,9
(median-nn&g) 35(12-144)
Izlem Siiresi (ay) 3424215 40,6x21,4 36,8£21,7 0,001
(ort£S0D)
Son Ig diizeyleri n(6)
18 A duguk 51(40) 51(16)
L_IgM dusik 48(37) _45(15)
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[PS-020] [Abstract:110]

Wiskott Aldrich Sendromu Tanisi Alan Vakalarin Ozelliklerinin Degerlendirilmesi: Tek Merkez
Deneyimi

Gokcan Oztirk!, Sule Haskologlu2, Candan Islamoglu2, Kiibra Baskin2, Sevgi Bal?, Deniz Bayrakoglu3, Figen Dogu?,
Aydan Ikinciogullarn?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dali

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji Laboratuvart

Wiskott Aldrich sendromu; atopik dermatit, mikrotrombositopeni ve enfeksiyon yatkinhdiyla karakterize X’e bagl
resesif gegisli bir immun yetmezliktir. Bu sendromdan sorumlu gen olarak bilinen WAS,X kromozomunun kisa
kolunda Xp11.22-p11.23r lokalizedir. 20 yil 6nce genin tanimlanmasindan bu yana 300 farkl mutasyon
tanimlanmistir.Tedavide destekleyici tedavi, intravendz immunglobulin (IVIG) replasmani ve hematopoetik kdk
hicre nakli (HKHN) uygulanmaktadir.

Bu calismada, 1982-2019 yillari arasinda merkezimize basvuran 23 hastanin verileri retrospektif olarak
incelenerek, klinik ve laboratuar 6zellikleri, immunolojik bulgulari, tedavi ve izlem esnasinda meydana gelen
komplikasyonlarin sunulmasi amacglanmistir

12 hastanin ailesinde Wiskott Aldrich sendromu tanisi almis, tedavi edilmis ve bu nedenle kaybedilmis akraba
hikayesi vardi. Hastalarin klinik bulgulari, izlem ve tedavi detaylan Tablo I'de sunulmustur.

Erken baslangigl trombositopeninin gortldiglu erkek olgularda WAS tanisi akla gelmelidir. Aile 6ykisu taniyi
kolaylastiran bir faktérdiir. Kék hicre nakli yapilamayan olgularda artan yasla otoimmunite, malignite ve organ
hasari gelismektedir. WAS tanisi konan her olguda erken kdk hicre nakli hedeflenmektedir.

Anahtar Kelimeler: egzama, primerimmunyetmezlik, trombositopeni, wiskottaldrichsendromu

Wiskott Aldrich Sendromu Tanisi Alan Vakalarin Ozellikleri
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[PS-021] [Abstract:111]

WDR1 Eksikliginde Subkutan immiinglobulin Replasmani ile Cilt Ulseri Gelisimi

Rukiye Bulut, Giilcan Kirisgi, Selime Ozen, Mehmet Sirin Kaya, Ilke Taskirdi, Omer Akgal, Idil Akay Haci, Murat
Sarucu, Nesrin Gulez, Ferah Genel _ .
SBU Izmir Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi EAH, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Klinigi, Izmir

GIRIS: immiinoglobulin replasman destegdi, primer immiin yetmezlikli hastalarda enfeksiyonlarin ve hastaligin
kontroltinde 6nemli bir tedavidir. Subkutan yolla immunoglobulin replasmani, daha kararli bir IgG dlizeyi
sadlamasi, sistemik yanetki insidansinin daha az olmasi, evde uygulanabilirligiyle hasta konforu ve saglik birimleri
ile personeline ihtiyacin azalmasi agisindan intravendz yola gore Ustlunlik saglamaktadir. Lokal 6dem, isI artisi ve
adri, kasinma ve eritem gibi gegcici inflizyon yeri reaksiyonlari sik bildirilmesine ragmen, cilt Glseri gelisimi bildirilen
vaka sayisi oldukca azdir. WDR1 mutasyonuna sahip subkutan imminoglobulin replasmani sonrasi cilt Ulseri
gelisen bir olgunun sunulmasi amaglanmistir.

Bulgular: 10 yasinda kiz hasta, tekrarlayan pustuler cilt lezyonlari, agiz igi mukozitler ile bagvurmus olup
otoinflamasyon ve immun yetmezlik bulgularinin birlikteligi ile seyreden WDR1 mutasyonu saptanarak 5 yasindan
itibaren izleme alindi. Hastanin imminoglobulin replasman destedi intraven6z yolla baslandi. Cilt lezyonlari kontrol
altina alinan hastanin immiuinoglobulin replasmanlarinin ailenin de istedi tizerine subkutan yolla devam edilmesine
karar verildi. Tekrarlayan uygulamalar sonrasinda inflizyon yerinde derin Ulsere cilt lezyonlari gelistigi gorulda. Cok
nadir gézlenen bu komplikasyona igne boyutu, yerlestirme derinligi ve enjeksiyon derinligi uygunsuzlugu gibi
faktorler neden olabilecedi gibi hastamizda bu duruma altta yatan WDR1 mutasyonu iliskili immuan yetmezligin
neden oldugu dlsinuldi. WDR1, hiicre iskeletininin yapi taslarindan olan aktin filamaninin regilasyonunda gérevli
oldugundan epidermal hlicre bitlinliganin saglanmasinda 6nemlidir. Bu mutasyonun varlidi, hastamizda inflizyon
yerinde Ulser gelisimini kolaylastirmistir. Hastanin immunoglobulin replasmanina intravenéz yolla devam
edilmektedir.

Sonug: Subkutan immiuinoglobulin replasmani ile cilt Glseri nadir bildirilen bir inflizyon yeri reaksiyonu olmakla
birlikte uygulama teknidi ile ilgili sorunlar yaninda altta yatan immun yetmezligin tipinin de kolaylastirici bir fakt6r
olabilecedi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: subkutan immunglobulin, cilt Glseri, primer immun yetmezlik
[PS-022] [Abstract:112]

Tekrarlayan Atipik Mikobakteri Enfeksiyonu: IFNGR1 Mutasyonu

Gizem Atakul, Ozge Kangalli, Ozge Atay, Serdar Al, Seda Sirin Kdse, Suna Asilsoy, Ozden Anal
Dokuz Eylul Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji Bilim Dali, Izmir

Giris: IFN vy, insanlarda etkin antimikobakteriyel aktivite icin esansiyeldir.Immiin hiicrelerin yiizeyinde IFN y
reseptérinin olmamasi IFN y 'ya cevap olarak makrofaj upregilasyonunun bozulmasina ve makrofajlarin
mikobakterisidal aktivitesinin azalmasina neden olur.Klasik immun yetmezligi olan cocuklarin aksine bu hastalarda
ciddi idiyopatik BCG ve atipik mikobakteriyel infeksiyonlari disinda ciddi enfeksiyon egilimi gézlenmemektedir.
Olgu: 13 yasinda kiz hasta; ilk olarak 7 aylikken sol koltuk altinda sislik, deri doklntisl, kusma, ishal yakinmasi
ile basvurdu. Sol axiller bélgede 4x3 cm lenfadenopati, hepatosplenomegali, portal ve dalak hilusunda multpl lenf
nodlari, mediastinal lenfadenopati saptandi. Aksiller lenf nodu kiltirinde M. bovis BCG susu Uredi. Hastaya BCG-
ozis tanisiyla iki yil 4l antitliberkiiloz tedavi verildi ve klinik iyilesme saglandi. Hastanin IL- 12 diizeyi alt sinirda
ve reseptor ekspresyonu normal bulundu. Genetik analizinde IFNGR1 geninde mutasyon saptandi. izleminde 9 yil
boyunca ciddi bir enfeksiyon gézlenmedi. 9 yasinda karin agrisi, kilo kaybi, ates yliksekligi ile bagvuran hastada
intraabdominal gok sayida hipoekoik lenf nodu ve terminal ileumda ileri derecede kitle formunda mukozal
kalinlasma saptandi ve lenf nodu kiltiriinde M. fortuitum Uremesi saptandi. Hastaya 4’lu antitiberkiloz tedavi
baslandi. Tedavinin 11. Ayinda sol servikalde lenfadenopati ve sol tonsilde hipertrofi izlendi. Tonsillektomi
kaltirinde M. abscessus uremesi saptandi. Tedavisi tekrar diizenlenen hastanin 3 ay sonra sol supraklavikuler lenf
adenopatisi gelisti ve kiltirinde M. abscessus Gremesi saptandi. Hastanin izlemi devam etmektedir.

Sonug: Spesifik olarak mikobakterilere karsi konak savunmasini bozan, genetik dedisikliklere bagl olarak ortaya
gikan bu immin yetmezlikte diger mikroorganizmalarla enfeksiyonlar beklenmezken mikobakteri enfeksiyonlari
nedeniyle uzun dénem ¢oklu antimikobakteriyel tedavilere ve bunlarin potansiyel yan etkilerine maruz
kalmaktadirlar.

Anahtar Kelimeler: bcgozis, atipik mikobakteri, IFNGR1
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[PS-023] [Abstract:114]

NK Hastaliginda immiinolojik, Fonksiyonel ve Genetik Calismalar

Mehmet Ali Karaselek!, Sevgi Keles!, Ercan Kurar?, Hasan Kapakl!, Seyma Celikbilek Celik!, Haldun Dogan3, Sukri
Nail Guner?!, ismail Reisli!

INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Konya,

Tlrkiye, 42080

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Konya, Tiirkiye, 42080
3INTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara, Turkiye

Dodal 6ldlrtci hicreler (NK), organizmayi enfeksiyonlara ve kansere karsi korumada rol oynayan hicrelerdir. NK
hlcrelerinin sayi veya fonksiyonunda bozukluk(lar), NK hicre eksikligi/bozuklugu (NKD) olarak adlandiriimaktadir.
Bu calismada, klinik olarak NKD distnulen hastalar NK hicre alt gruplari, NK hicre sitotoksisitesi ve FcyRIIIA gen
mutasyon(lar)u acisindan arastiriimasi ve klinik, laboratuvar ve fonksiyonel analiz sonuglari ile FcyRIIIA gen
mutasyon(lar)u arasindaki iliskinin degerlendirilmesi amaclandi.

Calismaya N.E.U. Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji ve Immiinoloji poliklinigine basvuran 10 hasta ve 7 saglikli
bireyden olusan kontrol grubu dahil edildi. Tim hasta ve kontrollerden periferik kan lenfosit ve NK hiicre alt
gruplari oranlari akim sitometri yéntemiyle, NK hiicrelerinin fonksiyonlari ise sitotoksisite testi ile
dederlendirildikten sonra yeni nesil dizileme yontemi ile FcyRIIIA gen mutasyonlari arastirildi.

NK hicre alt grup analizinde CD56brightCD16neg, CD56brightCD16dim ve CD56dimCD16bright olmak Utzere 3
farkli NK htcre alt grubu belirlendi. CD56brightCD16dim ve CD56dimCD16bright hiicre oranlari kontrol grubu ile
karsilastirildiginda hastalarda anlaml derecede dustk oldugu tespit edildi. NK hlicre sitotoksisitesi, K562 lizisine
bagh yontem ile dederlendirildi. Hasta ile kontroller arasinda K562 miktarindaki oransal olarak azalmanin
istatistiksel olarak anlamli oldugu tespit edildi. Yeni nesil dizileme yontemi ile FcyRIIIA geninin tim exom
analizinde, ekzon 4 (rs396991) ve ekzon 3 (rs10127939)’de polimorfizmler belirlendi.

Sonug olarak NKD dusuntlen hastalar ileri sayisal/fonksiyonel ve genetik analizler ile dederlendirildi. NK sayi ve
fonksiyonlari yoninden farklliklar tespit edildi. FcyRIIIA geni ile ilgili tespit edilen polimorfizmler Turkiye
popllasyonunda yapilmis ilk dederlendirme niteliginde olup, NK hiicre arastirmalari alaninda yapilacak yeni
calismalara isik tutmasi beklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: FcyRIIIA, NK, NK alt grup, Sitotoksisite
[PS-025] [Abstract:116]

Tekrarlayan Enfeksiyonlardan Nijmegen Breakage Sendromu'na

Enes Celik!, Dilara Fatma Kocacik Uygun?, Tarkan Kalkan?, Aysen Bingol*
1Akdeniz Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Alerji Immunoloji Bilim Dal
2Antalya Egitim Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Bolim{

Giris: Nijmegen breakage sendromu tipik ylz goriniimi, mikrosefali, biyume geriligi, kromozomal instabilite,
immun yetmezlik ve kanser riskinde artis ile seyreden otozomal resesif kalitilan nadir bir hastaliktir.

Olgu: 6 yasinda kiz hasta, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar nedeniyle klinigimize basvurdu. 1,5 yasindan
sonra 0Ozellikle Gst solunum yolu enfeksiyonu, bronsiolit, bronkopnémoni nedeniyle sik antibiyotik kullandigi; fakat
hastane yatisinin olmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde yukari gekik palpebral fisslrler, belirgin burun, buylk
kulaklar, retrognati, ciltte cafe au lait lekeleri, vitiligo ve parmakta sigil mevcut idi. Konusmasi olmayan ve
sensorindrinal isitme kaybi nedeniyle isitme cihazi kullanan hasta 6zel egitim aliyordu. Boyu 136 cm (%10-25),
agirhgr 25 kg (%3), bas cevresi 44,5 cm (<%3) idi. Ozgegmisinde prenatal mikrosefalisinin bilindigi, G2P1A1Y1
olarak 40. gestasyonel haftada agirhdi 3330 gr ve bas cevresi 31,5 cm (<%3) olarak dogdugu 6grenildi.
Soygegmisinde anne baba arasinda akrabalik mevcuttu. Laboratuvar degerlerinde I6kosit 6940/mm3, notrofil
5080/mm3, lenfosit 850/mm3, hemoglobin 11,7 g/dL, trombosit 405000/mm3, IgG 525 mg/dL, IgM 74 mg/dL,
IgA 83 mg/dL, IgE <1 kIU/L idi. Lenfosit alt gruplarinda CD3+T %50, CD4+T %26, CD8+T %24, CD19+B %5,
CD16/56+NK %3 idi. Hipogamaglobunemi nedeniyle hastaya 21 giinde bir intravendz immunoglobulin replasman
tedavisi ile birlikte antibakteriyal ve antifungal profilaksi baslandi. Kromozom analizinde 46 XX (DEB ile indiklenen
hicrelerin incelenmesinde %4 oraninda kromozomal kirik) tespit edilmis olup, tim ekzom dizileme sonucunda NBN
geninde NM_002485.4:exon6 c.657_661del:p.K219fs mutasyonu homozigot tespit edildi.

Sonug: Mikrosefali, tipik yliz gériinim, bliyime geriligi ve immiin yetmezligi olan hastalarda ayirici tanida
nijmegen breakage sendromu hatirlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, mikrosefali, Nijmegen breakage sendromu
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DiGeorge Sendromu Tanili Hastalarin Klinik ve Immiinolojik Yonden Degerlendirilmesi:
Hacettepe Serisi

Merve Sileyman?, Pelin Ozlem Simsek Kiper?, Giilen Eda Utine2, Osman Koray Boduroglu?, Feyzi ilhan Tezcan3,
Nazire Deniz Cagdas Ayvaz3

1Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiltesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Genetik Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Unitesi,
Ankara

DiGeorge Sendromu (DGS) 22q11.2 bdlgesinde heterezigot bir mikrodelesyon sonucu olusan, en sik gérilen
genetik hastaliklardan biridir. Genellikle immun yetmezlik, konjenital kalp hastalidi, hipokalsemi ve karakterize ylz
goérinimi ile prezente olur.

Hacetttepe Universitesi Cocuk Immiinoloji Blimii’nde 2000-2019 yillari arasinda izlenen 30 DGS tanili hasta
dederlendirildi.

Ortalama tani yasi 3,7%4,7 yil, ortalama takip suresi 364 ay olarak hesaplandi, 13 hasta kiz 17 hasta ise erkekti.
En sik basvuru nedeni kardiyovaskiler nedenler (n:9, %30), yarik damak-dudak (n:6, %20) ve norolojik
nedenlerdi (n:4, %13,3). Hastalarin %39’unda hipokalsemi (n:28), %18‘inde hipotiroidi (n:22) vardi, %35’i
lenfopenikti, ortalama MPV degeri 9,6+0,94’d(. Hastalarin (n:29) %45‘inde IgM, %20’sinde IgA disukligl
saptandi, IgG seviyesi yasa gére normal araliktaydi, %95’inde anti-Hbs 10 IU/ml’den distkti (n:20). Hastalarin
(n:29) %A45’inde T lenfosit, %50’sinde yardimci T hiicre, %31‘inde sitotoksik T hilicre ve %31‘inde B lenfosit
sayisinda dustklUk vardi, %66’sinda NK lenfositlerin oraninin, %27'sinde ise NK lenfosit sayisinin artmis oldugu
gorulda. Dederlendirilen dokuz hastanin altisinin naif yardimci ve naif sitotoksik T lenfosit ile aktif B lenfosit
oraninda, besinin ise memory B lenfosit oraninda, tGgliniin RTE (erken timik éncil) oraninda disiklik vardi.
Hastalardan (gl kardiyak nedenlerle, biri ise sepsisle kaybedildi. Kaybedilen tiim hastalarin adir T hicre
lenfopenisi vardi, ikisi komplet DGS idi. Kaybedilen hastalardan ikisi immuinglobulin tedavisi almisti. Sag kalan
hastalarin sekizinin ortalama 2,3+3,3 yil antibiyotik profilaksisi aldigi gorulda.

DiGeorge Sendromu tanili hastalarda immun sistem tutulumu klinik olarak saglikli bireylerden agir kombine immun
yetmezlik fenotipindeki bireylere kadar genis bir spektrum goésterir. Tanisal dederlendirme, takip, genetik danisma
ve tedavi hayati 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge Sendromu, Kombine Immiin Yetmezlik, 22q11.2 Delesyonu
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Hastalarim immiinolojik verileri (ortanca)

Tam Kan Sayimi

(n:30)

Immiinglobulinler

Anti HBs (IU/ml) (n:20)

Lenfosit Alt Gruplart (%
ve Absolii sayilar)
(/mm?) (n:29)

T ve B Lenfosit Alt
Gruplar1 (%)

Lenfosit Aktivasyon
Testi

Hemoglobin
(gr/dl)

12,1
(8,7-14,2)

IgA (mg/dl)
(n:29)

128
(0-477)

0,6 (0-359)

ALS

2400
(1300-5800)

Naive Th

52,4
(11,7-67)

Central
memory Tc

1,2

(0,1-5)
Naive B
78,5
(71,8-95,7)
CD3+

64 (8-79)

Lokosit  Notrofil Lenfosit
(/mm?) (/mm?) (/mm?)
7850 3650 2650
(3,7-19,6) (1800-9500) (600-5800)
19G IgM (mg/dl)  1gE (mg/dl)
(mgfdl) — 1.99) (n:26
(n:29) : :

(1;6150 ?Z 2-302) 20-1300)
1890) !

CD3+  CD4+ CD8+

56 (0-83) 28 (0-49)  26(5-42)

1176 656 546

(0-3266)  (0-1794) (95-2204)

Central

memory Effector TEMRA Th
memory Th

Th

17 15,7 5,6

(0-41,9) (8,4-43,6) (1-65)

Effector

memory TEMRA Tc Memory B
Tc

17,1 45,9 14,8
(2,3-535) (24,4-92,6) (2,4-20,9)

Active B Plasmablast Transitional

1,5 1,7 3
(0,1-7)  (05-21,4)  (0,3-7,8)

CD25+ CD69+ CD3+25+

82 (4-96) 85(13-92) 58 (0-78)

Trombosit

() MPV
187000

9,75
(55000- A
a19000)  (8113)

CD16+56+ CD19+

24 (1-71) 19 (2-75)
513 455
(20-4118)  (26-2600)

TREC Naive Tc
33 22.8
(0-60) (0,5-53,3)

Switched Marginal
memory B zone B

87 58
0,6-123)  (1,3-10,9)

CD3+69+

51 (1-73)
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[PS-027] [Abstract:119]

Non-tuberculosis Mycobacteria in Cystic Fibrosis Patients

Dilber Ademhan Tural, Nagehan Emiralioglu, Zeynep Saribas, Beste Ozsezen, Ebru Yalcin, Deniz Dogru, Ugur
Ozgelik, Nural Kiper
Department of Pediatric Pulmonology, School of Medicine, Hacettepe University, Ankara, Turkey

Objective: Non-tuberculous mycobacteria(NTM) can cause chronic lung infection particularly in patients who have
structural lung disease or immunodeficiency. We evaluated the prevalence and management of NTM infections in
CF patients.

Material-Method: A retrospective analysis was carried out on the data collected between 2000-2018.CF patients
having at least one positive NTM isolate were included and patients’ laboratory, spirometry results, sputum
culture, chest radiology findings, comorbidity status, along with demographic characteristics and past treatment
history were reviewed.

Results: NTM grew in the sputum of 9 CF patients.Acid-Fast Bacilli smear was positive in 6 out of 9 patients at first
isolation of NTM.The mean age of the patients at the time of first NTM-positive culture was 18.89 years.Eight
patients had Mycobacterium abscessus growth, one patient had Mycobacterium szulgai in their sputum.Five NTM-
positive CF patients received antibiogram directed therapy.Two patients received antimycobacterial therapy for 12
months, one patient for 6 months and one patient for more than 12 months.HRCT scans obtained after the first
NTM-positive culture were available in 8 patients.Consolidation, multifocal bronchiectasis, tree-in-bud findings and
hilar, mediastinal lymphadenopathy were the most common HRCT findings.The mean of FEV1 at first NTM-positive
culture, at the end of the treatment were 65%, 70%, respectively. NTM eradication was observed in 2 patients,
chronic colonization was observed in 2 patients, one patient has still been receiving therapy for 4 months.

Conclusions: Diagnosis and treatment of NTM infections are important for proper functioning of lungs and
prognosis of CF patients.Further studies are needed for effective and appropriate management of NTM infected CF
patients.

Keywords: Non-tuberculous mycobacteria, M. abscessus, cystic fibrosis
[PS-028] [Abstract:124]

Eriskin Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda Bronsiektazi icin Risk Faktorleri

Gokhan Aytekin, Fatih COlkesen, Eray Yildiz, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, Immunoloji ve Allerji BD

Giris: Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik (YDIY) sik ve tekrarlayan (st ve alt solunum yolu enfeksiyonlari ile
karakterize heterojen bir immiin bozukluktur. Her ne kadar, immunoglobulin tedavisi enfeksiyon sikligini, solunum
yollarinin enfeksiyon kaynakli komplikasyonlarini azaltsa da, ézellikle bronsiektazi hala zorlayicidir ve hastalarin
yaklasik %20 kadarinda gelisir. Bu sebeple, bu galismada eriskin YDIY hastalarinda bronsiektazinin bagimsiz
prognostik faktdrlerinin belirlemeyi amacladik.

Materyal ve Yontem: 45 YDIY hastasi (26 erkek, 19 kadin) retrospektif olarak analiz edildi. Ek olarak, hastalari
bronsiektazi varligina gore siniflandirdik.

Bulgular: YDIY tanili 45 hasta (K:19 [42.2%], E: 26 [57.8%]) calismaya dahil edildi (yas: 36.52 + 12.86). Yuksek
¢ozunurluklt tomografiyle dogrulanmis bronsiektazi calisma grubunun %60’inda gézlendi. Tek dediskenli
regresyon analizi sonucunda tani aninda IgG (OR: 4.889, 95% CI, 0.485-0.959, p: 0.012) ve IgA seviyeleri (OR:
2.559, 95% CI, 0.097-1.235, p: 0.030) ile dontismus hafiza B hicre oranlarinin (OR: 0.848, 95 % CI, 0.730-
0.984, p: 0.030) bronsiektezi ile istatiksel olarak anlaml sekilde iliskili oldugunu ortaya koyduk. Cok degiskenli
regresyon analiz ise dusuk déntismus hafiza B hicre orani (OR: 0.853, 95 % CI, 0.733-0.991, p: 0.038) ve dusik
platelet sayisi (OR: 1.000, 95 % CI, 1.000-1000, p: 0.026) bronsiektazi icin bagimsiz 6ngériciler oldugunu
gostermigstir.

Sonug: Azalmis dontismus hafiza B hicreleri ve distk platelet sayisi olan YDIY hastalarinda, bronsiektazi iliskili
komplikasyonlari erken evrede tespit ve tedavisi icin klinisyenlerin dikkatli olmasi gerektigi sonucuna vardik.

Anahtar Kelimeler: donismis hafiza B hiicreleri, bronsiektazi, plateletler, yaygin degisken immin yetmezlik
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Baseline demographic, clinical, and laboratory parameters of the study population
Bronchiectasis (-) Bronchiectasis (+)

Total (n:45) (n:18) (n:27) p
Gender (female), n (%) 19 (42) 9 (50) 10 (37) 0.388
Age 36.52+12.86 36.94 £ 15.62 35.52 £10.96 0.915
Consanguinity 31 (68.9) 12 (66.7) 19 (70.4) 0.793
Body Mass Index 2490+ 5.74 2549 £4.51 24.50 + 6.49 0.577
Smoking, n(%) 20 (44.4) 7 (38.9) 13 (48.1) 0.540
SCIG, n(%) 13 (28.9) 5(27.8) 8 (29.6) 0.893

104.22 + 91.88
400 (200-800)
2.75 (0.33-6.90)

110.56 + 88.84
400 (200-800)

3.67 (0.33-6.80)
0.31 (0.06-5.99)  0.41 (0.18-5.99)
0.25 (0.01-5.02)  0.43 (0.06-5.02)
3600 (700-12500) 3320 (700-6300)
1510 (300-8900) 1195 (300-3770)

100.00 + 95.28 0.710
400 (200-800) 0.601
1.56 (0.33-6.90) 0.016
0.26 (0.06-5.72) 0.164
0.23 (0.01-1.90) 0.022
3600 (1000-1250)  0.069
1700 (400-8900)  0.100

Diagnostic Delay, month
Ig dose (monthly/mg)
IgG, at diagnosis, (g/dl)
IgM at diagnosis, (g/dl)
IgA at diagnosis, (g/dl)
Neutrophil count (mm?)
Lymphocyte count (mm?)
Lymphopenia

Lymohoestec1000/ mam) 13 (28.9) 8 (44.4) 5 (18.5) 0.060
- - Epee
CD3 (%) 7750+ 1019  7437+9.15 79.59 + 10.46 0.092
CD4 (%) 33.64+ 1391 3581+ 13.64 3220+ 14.18 0.401
CD8 (%) 36 (19-74) 33.50 (21-74) 41 (19-74) 0.088
CD4/CD8 1.02+0.78 1.14 +0.74 0.94 + 0.80 0.398
CD19 (%) 722+575 771+ 5.87 6.90 % 5.75 0.648
CD16-56 (%) 9.37 % 6.38 11.03 + 5.96 826+ 651 0.154
CD3(+)CD4(-)CD8(-) T cell 2.00 (0-27) 1.00 (0-11) 2.00 (0-27) 0.542
IgD() IgM (-) CD27 (+) Bcells  1.20 (0-52) 4.40 (0.1-52) 1.0 (0-20.30) 0.005
ge[I)I4((0;>)) CD31(+) CDASRAM T 16 (0.90-69) 16 (1.90-59.60) 16 (0.90-69) 0.935
TmAb 13.30 (0.1-47.80) 14.60 (0.10- 24.20)  12.90 (1-47.80) 0.410
FEV1<=80%, n (%) 29 (64.4) 11 (61.1) 18 (66.7) 0.703
FEVL, % 71571715 73.92+ 16.49 70.00 = 17.71 0.459
FEVL/FVC, % 98.19+10.01  98.59+9.94 97.93 = 10.24 0.829
PEF, % 589942074  60.35+ 19.60 58.00 = 21.79 0.725
MEF25-75, % 58.96+£24.68  63.62+23.80 55.86 = 25.20 0.307
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[PS-029] [Abstract:125]

Tersten Bakis: Akut Iidiyopatik Trombositopenik Purpura Hastalarininin immiinolojik
Degerlendirmesi

Gokhan Aytekin?!, Eray Yildizt, Fatih Colkesen?!, Seda Yilmaz2, Atakan Tekinalp?, Sinan Demircioglu?, Sevket
Arslant, Ozcan Ceneli?

INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdltesi, Immiinoloji ve Allerji BD

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Hematoloji BD

Giris: Idiyopatik trombositopenik purpura (ITP) anti-trombosit antikorlarinin neden oldugu kazanilmis bir
trombositopenidir. ITP bir dislama tanisidir. Immiin yetmezlikler de ITP'nin nadir bir nedenidir. Otoimmiinite ve
ITP, primer immun yetmezlik hastalarinda yaygin bir komplikasyon olmasina ragmen, literatlirde ITP hastalarinda
primer immun yetmezlik sikhdini ve bu hastalarda immuin anormalliklerini inceleyen galismalar nadirdir.
Yontemler: ITP'li 45 hasta (Kadin: 37 [% 78.7], Erkek: 10 [% 21.3]) calismaya dahil edildi (yas 42.9 £ 15.9).
Bulgular: 7 hastada (% 14.9) en az bir antikor eksikligi saptandi ve ek arastirmalar sonrasinda 2 hastaya (% 4.3)
CVID tanisi konuldu, 3 hastaya (% 6.4) IgG eksikligi tanisi konuldu, 1 hastaya (% 2.1 ) selektif IgA eksikligi tanisi
ve 1 hastaya (% 2.1) selektif IgM eksikligi tanisi aldi. immiinoglobulin diizeyleri normal iken periferik lenfosit alt
grup analizlerinde 20 hastada (% 42.6) en az bir anormallik saptandi. Bu hasta grubunda en sik gorilen
anormallik distik CD4 + T hicre sayisi idi (9 hasta, periferik lenfosit alt grup analizinde anormallikleri olan
hastalarin®% 45'i, tim hastalarin% 19,1'i). 8 hastada CD3 + T hicre oranlari (% 17.8), 6 hastada CD19 + B hiicre
oranlari (% 12.8), 4 hastada CD3-CD16 + 56 + dodal 6ldirtct hicre oranlar (% 8.5) azalmisti. CD4 / CD8 orani
7 hastada (% 14.9) distkti. Ek olarak, 8 hastada (% 17) CD8 + T hiicre orani referans araliklarinin lzerindeydi.
Sonug: ITP tanisi konan yetiskin hastalarda hipogamaglobulinemiye ek olarak gesitli imminolojik anormallikler
gelisebilir. Bu nedenle, klinisyenler ITP'nin etiyolojik incelemesinde imminolojik dederlendirmeyi gz ardi etmemeli
ve immuinolojik anormallikleri olan hastalar yakindan izlemelidir.

Anahtar Kelimeler: idiyopatik trombositopenik purpura, hipogammaglobulinemi, IgG
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Baseline demographic, clinical, and laboratory parameters of the study population

Gender (female), n (%)
Age
Leucocyte count (4000-10000 /mm?)

Platelet count (/mm?)
Lymphocyte count (/mm?)

Lymphocyte count (/mm?)

Hemoglobin (g/l)

lg G (7-16 g/L)

Ig M (0.4-2.3 g/L)

lg A (0.7-4 g/L)

CD 3 (%)

CD 4 (%)

CD 8 (%)

CD4/CD 8

CD 19 (%)

CD16-56 (%)

Number of patients with at least one antibody decrease, n (%)
Number of patients with low Immunglobulin G, n (%)
Number of patients with high Immunglobulin G, n (%)
Number of patients with low Immunglobulin M, n (%)
Number of patients with high Immunglobulin M, n (%)
Number of patients with low Immunglobulin A, n (%)

Number of patients with at least one abnormality in peripheral lymphocyte subsets, n
(%)

Number of patients with low CD 3, n (%)
Number of patients with low CD 4, n (%)
Number of patients with low CD 8, n (%)
Number of patients with High CD 8, n (%)
Number of patients with low CD 19, n (%)
Number of patients with High CD 19, n (%)
Number of patients with low CD 16-56, n (%)
Number of patients with low CD4/CD8, n (%)

37 (78.7)
42.87+15.9
8734.0 + 3835.1

37148.9 +
29735.01

2312.8+1291.9
13 (27.7)
13.25+1.85
12.5 £ 4.92
1.16 £ 0.83
1.81 +0.84
652 +10.5
34.5+10.3
30.4 + 10.1
13.1£62
10.8 7.2
7 (14.9)

5 (10.6)

6 (12.6)

3 (6.4)

4 (8.5)

2 (4.3)

21 (44.7)

8 (17.0)
9 (19.1)
1(2.2)

8 (17.0)
6 (12.8)
5 (10.6)
4 (8.5)

7 (14.9)
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[PS-030] [Abstract:129]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda Allojenik Hematopoetik Kok Hiicre Nakli: Tek Merkez
Deneyimi

Ozlem Arman Bilir!, Ozge Yilmaz Topal?, ikbal Ok Bozkaya!, Melek Isik!, Mehtap Kanbur!, Namik Yasar Ozbek!,
Ayse Metin?

IAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji Klinigi, Ankara

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Ankara

Giris

Hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN) primer immiin yetmezlik (PIY) ve immiin disregiilasyon icin kiratiftir. Nakil
yapilamayan olgularda enfeksiyon iliskili morbidite ve mortalite riski yliksektir. Merkezimizde PIY tanisiyla HKHN
yapilan hastalarin nakil 6zelliklerini ve sonuglarini sunmay! amacgladik.

Yéntem

2013-2019 yillari arasinda PiY tanisiyla HKHN yapilan hastalarin verileri dosyalarindan retrospektif incelendi.
Sonuglar

Yirmi dokuz hastaya PIY tanisiyla HKHN yapilmistir. On hastaya akraba ici dondrden, 11 hastaya kardes donérden,
6 hastaya akraba disi donérden, 3 hastaya haploidantik (anne/baba) dondrden nakil yapildi. Yirmi dokuz hastaya
miyeloablatif hazirlik rejimi verilirken T-,B+,NK- AKIY tanili hastaya hazirlik rejimi verilmeden babasindan
haploidantik nakil yapildi. U¢ hasta engraftman olmadan kaybedildi, dijer hastalarda nétrofil ve trombosit
engraftmani saglandi. Dort hastada akut graft versus host hastaligi (AGVHH) gelisti (3 hastada evre 2-3 cilt, 1
hastada evre 3 karaciger). Uc hastada kronik graft versus host hastali§i (KGVHH) gelisti (1 hastada cilt, 1 hastada
karaciger, 1 hastada GIS). Nakil sirasinda 6 hastada kateter komplikasyonu, 1 hastada venookluziv hastalik
(VOD), 1 hastada EBV-iliskili lenfoproliferatif hastalik, 1 hastada siklosporin nefrotoksisitesi gorildi. Uzun donem
izlemde 2 hastaya kimerizm dlislisi nedeniyle dondr lenfosit inflizyonu yapildi; halen hastaliksiz takiptedirler. Bes
hasta kaybedildi (2 hasta sepsis, 1 hasta solunum yetmezIigi, 1 hasta veno okluziv hastalik, 1 hasta Evre 4 GIS
GVHH nedeniyle). Hastalarin ézellikleri Tablo 1'de 6zetlenmistir.

Tartisma

HKHN yapilan PIY hastalarinda agirlikh grup Dock8 eksikligiydi. Hastalarin timine akraba ici donér ve idantik
kardesten nakil yapildi. Nakil 6ncesi dénemdeki aktif enfeksiyonlar, nakil stirecinde GVHH, VOD mortalitenin en
dnemli sebepleridir. PIY'de erken dénemde yapilan kék hiicre nakli hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: primek immun yetmezlik, hematopoetik kdk hicre nakli, graft versus host

Tablol:Hastalarin demografik dzellikleri, tamlar1 ve KiT sonuclar
OZELLIKLER n

erkek 17

kiz 13

HKHN sirasindaki yas ortancasi (range) 29,53 (11,4-169)
TANI

Hiper Ig E sendromu (Dock8-E)
SCID(Omenn, T-B-NK+ ve T-B+NK-)
Chediak Higashi sendromu

Wiscott Aldrich sendromu

Kronik Granulamatdz Hastalik

CD 27 eksikligi

CID ( RASGRP1, IL-10R-E)

LAD Tipl

Bare lenfosit sendromu Tip2

Kikirdak sa¢ hipoplazisi (RMRP)
Verilen CD34 (x 106) ortancasi (range)
Engrafman zamani, giin
Notrofil,ortanca (range) 15 (11-20)
Trombosit,ortanca (range) 19 (12-42)
GVHH

Akut

Kronik 2

O P, P P DN DN W P oo

(1,2-8,72)
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[PS-031] [Abstract:130]

Homozigot Ragl Mutasyonuna Bagh Agir Kombine Immiin Yetmezlik (AKiY): Omenn
Sendromu Ve Langerhans Hiicreli Histiositozis (LHH) Birlikteligi Ile Gelen Bir Olgu

Ozge Yilmaz Topal!, Seyma Biitiin Tiirk?, Fatma Duksal4, Esra Karakus3, Ayse Metin!
1Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Klinik Immunoloji Klinigi, Ankara

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Klinigi, Ankara

3Ankara Sehir Hastanesi, Patoloji, Ankara

4Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Klinik Immunoloji, Konya

Gocmen ve kuzen evliliginden dogan 11 aylik erkek hasta, 7 aylikken kronik kanl ishal tanisi; muayenesinde
dehidratasyon, malniitrisyon, hepatomegali, yaygin lenfadenopati, diaper bdlge sirt, kol ve bacaklarda fronkdiller
ve hiperemik zeminde iktiyozis benzeri kuruluk ve ince desquamasyon ile dis merkezde sepsis dntanisi ile
yatirilmisti. Laboratuarinda Hb 5.7 g/dl, PIt: 95000, ALS 920/mm3, PY: atipi yok, albumin 2.5 g/dl, Na 124, IgG
393, IgM 30, IgA 176 mg/dl (A normal, G ve M sinirda distik) idi. TORCH, EBV, Parvovirus PCR negatif
bulunmustu. Takibinde sol fokal nébet nedeniyle gekilen BT'de sag frontoparietal subakut- kronik hematom
gorilmustl. Akciger grafisinde infiltrasyon, BOS’ta Psédomonas liremesi, kanda Candida (iremesi nedeniyle
antibiyotik, antifungal tedaviler verilmisti. Kafa grafisinde litik lezyon nedeniyle alinan cilt ve lenf nodu
biyopsilerinde normal lenf nodu yapisini bozan, parakortikal alanda diffiiz yayilm gdsteren histokimyasal olarak
tipik CD1A, S100 ve Langerin, CD68 ve CD163 pozitif yogun histiositik agregat ve cok sayida eozinofil, LHH lehine
yorumlandi. Uzamis diare, hipoalbiminemi, ciltte giderek yayginlasip hiperemik ve seboreik hale gelen dékintd,
jeneralize lap, sepsis, menenjit, lenfopeni, trombositopeni nedeniyle immiin yetmezlik de disinullerek yapilan
testleri Tablo 1’de verildi. T-B-NK+ AKIY olasi tanisi alan hastada NGS’de RAG1’de NM_000448, c.2327G>A,
p.R776Q homozigot mutasyon saptanip Sanger teknigi ile dogrulandi. Hastadaki cilt, lap ve kemik iligi biyopsileri
ayirdedici tani ve literatirdeki Letterer-Siwe ve Omenn Send benzerligi agisindan patolojik yénden tekrar gézden
gecirildi. Onkoloji ile ortak izlenen vakada kisa slireli kemoterapi ve arkasindan kemik iligi nakli yapiimasi
planlandi.

Olgu, etyolojisi bilinmeyen LHH'nin bilinmeyen bir nedenle RAG1 eksikligine bagh Omenn sendromunda da

gelisebilecedini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Omenn sendromu, Langerhans Hiicreli Histiositozis, Primer immuin yetmezlik

Tablo 1. Lenfosit alt grup analizi:

CD19+ %5
CD3+ %18
CD4+ % 7.8
CD8+ %10.9
CD16-56+ %69
CD3+HLA DR+ %80

CD4+CD31+CD45RA+ %13
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[PS-032] [Abstract:131]

Impetigo ile Basvuran Agir Kombine Immiin Yetmezlik Vakasi

ilknur Kiilhas Celik, Ayse Metin _
Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinidi, Ankara

Giris: Adir kombine immiin yetmezlik(AKIY) T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla karakterizedir.T-B-
AKIY’lerin cogu VD(J) rekombinasyonunun bozulmasina yol acan molekiiler defektler sonucu ortaya ¢cikmaktadir.
Bu molekdiler bozukluklar T ve B lenfosit reseptdr yeniden yapilanmasinin durdurarak lenfosit gelisimini
durdurmaktadir.Bu gruptaki en sik gértilen mutasyon V(D)J gen dlizenlenmesi isleminde rolli olan RAG1 ve RAG2
geninde gorulur.

Olgu: Elli bir glinlik erkek bebek, 29 yasindaki annenin 1. gebeliginden 1. canli dodani, 41 hafta C/S ile 3250 gr
dogmus. Bir aylikken ylzinde doékiintlleri baglayan hasta dékuntiler arttidi igin dermatolojiye basvurmus. Topikal
antibiyotik ve antifungul recete edilen hasta ilaclarini 15 glin duzenli kullanmasina ragmen yuzindeki dokuntuleri
artmis ve kurutlanmaya baslamis. Hastanemiz Cocuk enfeksiyon poliklinigine basvuran hasta antibiyotik tedavisi

verilmek lzere hastaneye yatirilarak Cocuk immiunoloji konsultasyonu istenmistir.Anne baba arasinda akrabalik
Oykisl olmayan hastanin fizik muayenesinde tim ylzlnde sari kurutlu impetigo tarzinda dokiintisi ve yaygin
diaper dermattit vardi.imminolojik tetkiklerde lenfopeni (ALS:700), T(CD3+4+:200, CD3+8+:190)ve B hiicre
aplazisi(CD19:0) ve hipogamaglobulinemi(IgG:203 IgA:<5,00 IgM:<4,17 mg/dL) saptanan hastanin akciger
grafisinde timus gdlgesi izlenmedi. Hastaya IVIG ve kotrimaksazol profilaksisi baglandi. Kék hiicre
transplantasyonu(KiT) planladi.

TUim gen dizileme analizinde RAG1 geninde daha dnce tanimlanmis bir heterozigot mutasyon [p.Glu669Lys
(c.2005G>A)] ve daha tanimlanmamis bir heterozigot mutasyon[p.GIlu669Lys (c.2005G>A)]saptanan hasta RAG 2
eksikligi tanisi aldi. Baska bir merkezde akraba disi vericiden KiT yapilan hasta KIiT sonrasi erken dénemde gelisen
komplikasyonlar nedeniyle kaybedildi.

Tartisma: AKIY'de yasamin ilk aylarindan itibaren gériilen ciddi enfeksiyonlar temel bulgu olup hastamiz
iyilesmeyen impetigo ile basvurmustu.Agir enfeksiyonlar olmasa bile iyilesmeyen cilt lezyonlari ve lenfopenisi olan
hastalarda AKIY tanisinin diisiinilmesi hastalarin erken tani almasi agisindan dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: adir kombine immin yetmezlik, impetigo, rag 2 eksikligi
[PS-033] [Abstract:132]

Homozigot SP110 mutasyonuna bagh "Hepatik venookluziv hastalik ve immiin yetmezlik"’
tanisi alan, kronik hepatit ve agammaglobulinemi ile 18 yildir izlenen bir vaka

Ozge Yilmaz Topal!, Giilin Hizal?, Ayse Metin? _
lAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Klinik Immunoloji Klinigi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi, Ankara

Giris. Venookluziv hastalik ve immin yetmezlik (VODI) ilk kez 1976 yilinda SP110 geninde mutasyon nedeniyle
olusan OR kombine immin yetmezlik olarak tanimlanmis olup hastalar ilk yillarinda karaciger yetmezligi veya
fulminan enfeksiyonlar nedeniyle kaybedilmislerdir. Kok hicre nakli hazirlik rejiminin hepatik venooklizyonu
alevlendirmesi nedeniyle basarili olmadigi bildirilmigtir.

Olgu.18 yas erkek hasta erken bebekliginden beri USYE, ASYE, kronik slplratif otitis media, kronik perforasyon,
isitme kaybi, kronik sinlizit, kronik ishal, kronik hematuri nedenleriyle sik hospitalizasyon ve antibiyotik tedavisi ile
tasra hastanesinde izlenmis. 7 yasinda adenoidektomi operasyonu sirasinda AST/ALT 70/125 (U/ml), GGT 190-320
araliginda (N:0-55U/L) saptanmis. Imminoloji ve Gastroenteroloji kliniklerimizde dederlendirilen hastada serum
immdanglobulinler élclilemeyecek kadar distk, lenfosit alt grup analizinde ise tim hilcre gruplan ylizde ve absoli
olarak normal bulundu. Anti B %2, Anti polio antikor cevaplar (T1,T2,T3) % titrede pozitif, hemogram ve diger
biyokimyasal parametreler normal, diskida Criptosporidium antijen negatif, hepatit seroloji ve PCR tetkikleri
negatif bulundu. Ozgecmisinde, anne-baba teyze cocuklari, 2 kiz kardesi 6 aylikken karin sisligi, CMV pozitifligi,
biyopsi ile tani konan karaciger sirozu ile 2 yaslarinda hastanede exitus olmuslar. Hasta agammaglobulinemi ve
karaciger biyopsisinde hafif sklerozan kolanjit bulgular ile diizenli IVIG ve ursodeoksikolikasit tedavisi altinda
genel durumu iyi olarak 13 yildir izlenmekteyken yapilan Yeni Nesil Dizi Analizinde SP110 geninde
(NM_001185015) ¢.1065_1066insA p.Glu356Argfs*4 muhtemel patojenik varyant Sanger sekanslama ile
dogrulanmistir.

Sonug. Vaka literatiirdeki diger VODI vakalari ile karsilastirildi.

Anahtar Kelimeler: VODI gen, sklerozan kolanjit, 'Hepatik venookluziv hastalik
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[PS-034] [Abstract:133]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Tanisinda Yeni Nesil Dizileme Tekniklerinin Kullanimi

Sevgi Késtel Ball, Sule Haskologlu2, Candan Islamoglu2, Kiibra Baskin2, Caner Aytekin3, Selin Seving?, Raul
Jimenez Heredia?, Jasmin Dmytrus?!, Kaan Boztu§?!, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullari?

1Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases

2Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali

3Dr Sami Ulus Kadin Dogum ve Gocuk Sagligi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi

GIRIS

Yaygin dedisken immun yetmezlikler (CVID) antikor eksikligiyle seyreden tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmunite,
otoenflamasyon, lenfoproliferasyon ve malignite gibi genis fenotipik spektrumlari olan PiY grubudur. Diger
altgruplardan farkh olarak, hastalarin %10‘unda genetik etiyolojinin saptanabilmesi bu grubun kompleks kalitim
go6sterdigini distindurmistlr. Bununla birlikte erken baslangigli, aile 6ykUlist pozitif ve akraba evliligi olan olgularda
monogenik kalitim éngérulmektedir. Bu galismada CVID tanisiyla izlenen hastalarda genetik etiyolojinin
arastiriimasi amaglanmistir.

Yontem:

Calismaya klinigimizde 2000-2017 yillari arasinda antikor eksikligiyle takip edilen hastalar arasinda ESID tani
kriterleri dogrultusunda CVID olarak siniflandirilan 26 hasta dahil edildi. Hastalara tim ekzom veya panel

dizilemesi yapildi. Elde edilen varyantlar populasyon veritabanlariyla karsilastirildi. Sonuglar Polyphen, SIFT ve
CADD skorlamalariyla siralanarak analiz edildi. Standart yontemle sonug elde edilemeyen olgularda copy number
variation (CNV) analizi uygulandi.

Bulgular:

Calismaya dahil edilen hastalarin ortalama tani yasi 12,6 olup, akrabalik orani %46'dir. Toplam 10 hastada
(%38,5) genetik etken tespit edildi. Hastalarin %46’sina tim ekzom, %54’lUne gen paneli dizilemesi yapildi.
Mutasyon tespit edilen 8 olguda standart analiz yéntemi yeterli olmakla birlikte, 2 olguda CNV analizi ile sonuca
gidildi. 2 hastada XLA tablosuna yol acan BTK mutasyonu gésterilirken, 2 hastada ICOS mutasyonu tanimlandi.
Akraba evliligi ve aile 6yklisti olamayan 2 hastada NFKB1 ve NFKB2 heterozigot mutasyonlari saptandi. Erken
baslangigli, aile 6yklsi pozitif bir hastada, OR agamaglobulinemi etkeni olarak bildirilmis IGLL1 defekti gérildu.
EBV'ye ikincil lenfoma gelisen bir hastada ADA2 mutasyonu tespit edildi.

Sonug:

CVID tanisinda yeni nesil dizilemenin etkinligi sinirli olarak bildirilmis olmakla birlikte, akraba evliliginin ylksek
oldugu llkemizde monogenik formlarin literatlr verilerine gére daha sik oldugu gozlenmistir.

Anahtar Kelimeler: CVID, yeni nesil dizileme, WES, antikor eksikligi
[PS-035] [Abstract:134]

Otoimmun-otoinflamatuvar Bulgularla ile Seyreden Primer Immun Yetmezlikler: Tek Merkez
Deneyimi

Hafize Emine Sénmez!, Nuray Aktay Ayaz?, Funda Cipe3, Cigdem Aydogmus!
IKanuni Sultan Suleyman Egitim ve Arastirma Hastanesi

2jstanbul Universitesi Capa Tip Fakiiltesi

3istinye Universitesi

Giris: Primer immin yetmezlikler immin sistemin kalitsal fonksiyon bozukluklari sonucu gelisen hastaliklardir. Bu
hastalarda enfeksiyonlara yatkinligin yani sira, otoimmuinite, otoinflamatuvar veya hemofagositoz sendromlari
gozlenebilir. Burada, primer immun yetmezlikler tanisi alip otoimmun-otoinflamatuvar bulgularla seyreden alti olgu
sunulacaktir.

Yéntem: 2010-2019 yillan arasinda primer immun yetmezlik tanisi alip otoimmun-otoinflamatuvar bulgularla
seyreden olgular geriye donik olarak toplanmistir.

Sonuglar: Primer immun yetmezlik tanisi alip otoimmun-otoinflamatuvar bulgularla seyreden 6 hasta incelendi. Bu
hastalarin ikisinde ADA2 eksikligi, birinde LRBA eksikligi, bir CTLA4 eksikligi, birinde IgA eksikligi ve birinde de agir
kombine immun yetmezlik vardi. Hastalarin klinik dzellikleri tablo 1'de 6zetlenmistir.

Tartisma: Primer immin yetmezliklerin erken tani ve tedavisi 6lum ve komplikasyon riskinin azaltilabilmesi icin gok
6nemlidir. Bu hastaliklar otoimmun-otoinflamatuvar bulgularla da seyredebilir. Bu durumda multidisipliner
yaklasim gerekmektedir. Bu agidan immun yetmezlik hastalarinin pediatrik romatologlar tarafindan erken
dénemde taninmasi uygun tedavi ile morbitenin édnlenmesi acisindan dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Primer Immun Yetmezlikler, otoimmunite, otoinflamasyon
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Tablo 1. Hastalarin klinik ozellikleri

Cinsiyet

Bulgularin baglangic
Yyast
Tani1 yas1

Mukokutanoz bulgular

Kas-iskelet sistemi
bulgular

Solunum sistemi
bulgular

Dolasim sistemi
bulgulari

Gastrointestinal
bulgular

Norolojik sistemi
bulgular

Hematolojik bulgular

Endokrin sistem
bulgular

Tekrarlayan
enfeksiyon

Hipogamaglobulinemi

Tani

Tan1 6ncesi aldig1
tedavi

Hasta 1
Erkek

4 ay

20 yas

+ (Artrit)

+ (Chron
hastalig1)

+ (Demiyelizan
plak)

+ (IHA, iTP)

+ (Osteoporoz)

LRBA eksikligi

IVIG, steroid,
adalimumab,
splenektomi

Hasta 2
Erkek

1 yas

8 yas

+ (IHA)

+

CTLA4
eksikligi

IVIG,
steroid

Hasta 3
Kiz
12 yas

15 yas

+ (Livedo
rasemosa,
Raynaud
Fenomeni)

+ (Artralji)

+ (HSM, ishal)

+ (Lakuner
infart)

+ (BGG)

+ (IgM)
ADA2
eksikligi

IVIG, steroid,
TDP,
infliximab

Hasta 4
Erkek

10 yas

16,5 yas

+ (P16rit)

+ (Karin
agrist)

+

+ (IgA)
IgA
eksikligi
ve FMF

Hasta 5
Erkek

4 yas

6 yas

+ (IHA)

+

ADA2
eksikligi

IVIG

Hasta 6
Kiz

4 ay

4 yas

+

(Otoimmun

tiroidit
+

+

SCID

IVIG, KiT
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[PS-036] [Abstract:135]

Enfeksiyona Yatkin Olan ve Olmayan Omurilik Yaralanmasi Bulunan Hastalarin immiin
Yanitlarinin Arastirilmasi

irem Evcili!, Bilgehan ibibik!, Ash Giilce Bartan!, Naz Bozbeyoglu!, Nilsu Turay!, Gékhan Yardimci2, Bilge Yiimaz2,
Ihsan Giirsel!

1Bjlkent Universitesi, Molekdler Biyoloji ve Genetik Béliimii, Ankara

25.B.U. Gaziler Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Egitim ve Arastirma Hastanesi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon
BolimuU, Ankara

Omurilik yaralanmasi (SCI), omurilikte ve omurga kanalindaki sinirlerde olusan kalici olarak yaralanma bdlgesinin
altinda duyu kaybina neden olan hasarlardir. SCI hastalarinda travma sonrasi kontrolstiz bagisiklik yaniti olustugu
icin hastalarin bagisiklik sistemlerinin yanitlarinin incelenmesi 6nemlidir. Bu calismamizda enfeksiyona yatkin olan
ve olmayan SCI hastalarinin dogal ve edinsel badisiklik sistemlerinin yanitlarinin nasil farkliliklar gosterdigini
belirlemeye calistik.

2 enfeksiyona yatkin olmayan, 3 yatkin olan SCI hastalarindan ve 2 saglikhlardan alinan kanlardan tam kan
boyamasi yapilarak; T/B/NK/pDC/makrofaj/monosit ylizdeleri belirlendi. Hastalarin ve sagliklilarin kanlarindan
izole edilen PBMC'ler PMA/Iyonomisin/Brefeldin A inkiibe edilerek hiicre igine salinan IFN-g, IL-17 ve IL-10
seviyeleri akis sitometrisi ile saptandi. Hastalarin ve sagliklilarin kanlarindan izole edilen nétrofiller ise PMA ile
muamele edilerek, NETotik aktivitelerine mikroskobik ve florometrik bakilirken; ROS Ulretimi de incelendi.
Enfeksiyona yatkin olmayan SCI hastalarin kaninda yliksek oranda B/makrofaj hiicreleri bulunurken, enfeksiyona
yatkin olan hastalarda ylksek miktarda Treg/NK/monosit hlicreleri bulundugu tespit edildi. Enfeksiyona yatkin
hastalarin Treg'den salinan IL-10 miktarinin ve Th17’den gelen IL-17 miktarinin hem sadliklilara hem de
enfeksiyona yatkin olmayan SCI hastalarina gére daha yuksek oldugu bulundu. Noétrofillerin florometrik sonuglari
ise enfeksiyona yatkin hastalarin, sagliklilara ve enfeksiyona yatkin olmayan hastalara gore bazal seviyede daha
fazla NETotik aktiviteleri oldugunu ve PMA'ye karsi daha dusik cevap verdigini gésterdi. Ayni zamanda enfeksiyona
yatkin hastalarin PMA ile inkibasyonu sonucu dustk miktarda ROS Urettigi bulundu.

Artmis notrofil aktivitesine ragmen patojene verilen yanitin diislik olmasindan ve fazla Treg aktivitesinin yol actigi
IL-10 miktarinin immun baskilayici etkisinden 6tari hastalarin, enfeksiyona daha yatkin hale geldigi
disuntlmektedir.

NOT: Bu Arastirma UMRAM Kalkinma Bakanligi Asi Projesi tarafindan desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Dogas Badisiklik, Edinsel Badisiklik, Enfeksiyon, Omurilik Yaralanmasi (SCI)
[PS-037] [Abstract:136]

RLTPR defekti olan hastada immiin sistem yanitlarinin arastirilmasi

Bilgehan ibibik!, irem Evcilil, Asli Giilce Bartan!, Cagman Tan?2, Elif Soyak Aytekin2, Begiim Ozbek?, Deniz Cagdas
Ayvaz?, ilhan Tezcan?, ihsan Girsel?

1Bilkent Universitesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik B&limi, Ankara, Tirkiye

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji B6limu, Ankara, Tirkiye

CARMIL?2 olarak da bilinen RLTPR; CD28 ile beraber uyarilma, T hiicresi farklilasmasi, T hlicresi aktivasyonu ve
regulatér T hicrelerinin gelisimi igin gerekli olan sitozolik proteindir. Son zamanlarda bu proteindeki
mutasyonlarin, dedisken fenotipik 6zellikler gésteren yeni bir birincil immun yetmezlik bozukluguna neden oldugu
bildirilmistir. Biz bu calisma ile RLTPR defekti olan hastanin immdun hicrelerinin TLR ve inflamatuvar ligandlara
verdikleri yanitlar inceledik.

RLTPR defekti olan 1 hasta ve 2 saglikli kontrollerin tam kanlarindan reglatér T hiicrelerin ylizdelerine hiicre akis
sitometrisi ile bakildi. Hasta ve sadliklilardan izole edilen periferik monontkleer hiicreler, TLR1:2 (PAM3CSK4),
TLR3 p(I:C), TLR4 (LPS), TLR5 (Flagellin) TLR7 (Resiquimod), TLR7/8 (R848), TLR9 (K ve D ODN) ve sitozolik
ligandlar (cGAMP, HSV) ile 24 saat muamele edilerek, hicrelerden salinan IL13, IFNy, IFNa, TNFa ve IL10
seviyeleri sitokin ELISA’s ile tespit edildi.

Hastanin kanindan yapilan boyamalarda saglikhlara gore disik Treg hiicreleri tespit edildi. Hasta hiicrelerinin
endozomal TLR ligandlari (p(I:C), R848 ve CpG ODN) ile uyarimi sonucunda, daha disuk seviyede IL1B, IFNy,
IFNa ve TNFa saliminin oldugu saptandi. Hastada cGAS-STING ve kanonik olmayan enflamazom sinyal yolak
yanitlarinin saglikli bireylere goére azaldigi ve buna bagh olarak dislik seviyede IFNy ve IFNa Uretildigi bulundu.

Bu sonuglar RLTPR defekti olan hastanin endozomal sensorlere bagl immiin yanitlarinin degistigini, NF-kB'ye bagl
pro-inflamatuvar sitokin saliminin azaldigini ve hastanin bu yiizden viral enfeksiyonlara karsi elverisli hale geldigini
gOstermektedir.

NOT: Bu Arastirma TUBITAK 3155125/3155131 kodlu proje ve UMRAM Kalkinma Bakanlidi Asi Projesi tarafindan
desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Primer Immiin Yetmezlik, RLTPR, CARMIL2, Endozomal TLR, Enflamazom
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[PS-038] [Abstract:140]

Non-enfeksiy6z yaygin degisken immiin yetmezlikte nadir bir komplikasyon: Renal
amiloidozis

Eray Yildiz, Gokhan Aytekin, Fatih Colkesen, Sevket Arslan )
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari ABD, Alerji-Imm{noloji BD

Yaygin dedisken immuin yetmezlik (YDIY), bozulmus B hiicre farklilasmasi ile karakterize primer immin yetmezlik
(PIY) hastaligidir. Amiloidozis normalde ¢6zinUr plazma proteinlerinin hlicre disi alanda anormal, ¢éztinmez fibriller
seklinde biriktigi heterojen bir hastalik grubudur. PIY hastalarinda amiloidozis nadiren tanimlanmistir.

45 yasinda erkek hastanin 2013 yilinda halsizlik, yorgunluk sikayetiyle bagvurusunda yapilan tetkikler sonucunda
otoimmun hemolitik anemi dislinilmis ve steroid tedavisi baslanmis. Steroid tedavisinden fayda géren hastanin 4
y1l aktif sikayeti olmamis. 2017 yilinda karin agrisi nedeniyle basvurdugunda fizik muayenesinde
hepatosplenomegali, lenfadenopati, hemogramda hemoglobin dlslkligl, abdomen ultrasonografide
hepatosplenomegali, abdomen ve toraks tomografisinde multipl lenf nodlari saptanmasi izerine lenfoma 6n
tanisiyla kemik iligi ve lenf nodu biyopsisi yapilmis. Kemik iligi lenfoma disliindirmemis, lenf nodu biyopsisi reaktif
lenf nodu hiperplazisi olarak raporlanmis. Kan tetkiklerinde panhipogammaglobulinemi saptanmasi zerine immin
yetmezlik olabilecedi dustnilerek tarafimiza yonlendirilmis. Bizim takibimizde periferik lenfosit alt grup analizinde
CD19(+) B hiicre %3.5, switched memory B hiicre %0.5 bulundu. Sekonder sebepler dislandiktan sonra ESiD
kriterlerine gére YDIY tanisi kondu. 400-600 mg/kg/3 hafta intravendz imminglobulin tedavisi baslandi. 2 yil
dizenli araliklarla ve komplikasyonsuz immunglobulin tedavisi alan hastanin takiplerinde IgG through level
dizeyleri dismeye basladi. Sekonder kayiplar agisindan bakilan 24 saatlik idrarda 1940mg/gin proteiniri tespit
edildi. Etyolojiye ybnelik bobrek biyopsisi yapildi. Biyopsi sonucunda renal amiloidoz saptandi.

PIY hastalarinda tani ve immiinglobulin replasman tedavisinde gecikme, uygun doz ve siirede antibiyoterapi
alamama, kronik inflamasyonu ve dolayisiyla amiloidozis gelisme riskini arttirir. Bu ytzden enfeksiyonlarin
kontroll, profilaktik antibiyotik tedavisi, uygun doz ve intervallerde Ig replasmani ve diizenli klinik takipler PIY
hastalarinda mortal bir komplikasyon olan amiloidozisin dnlenebilmesi acisindan oldukca dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Amiloidozis, proteiniri, YDIY
[PS-039] [Abstract:141]

WNCF1/ NCF1 Gen Oraninin Normal Popiilasyondaki Dagiliminin Hesaplanmasi ve KGH
(p47rhox defekti) Tanisindaki Onemi

Zeynep Akidag“l, Sevil Ozsoy, Nezihe Koker, Mustafa Yavuz Koker
Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Kronik grantlomatdz hastalik (KGH), fagositlerde bulunan NADPH oksidaz enziminin fonksiyon gérememesi ile
karakterize olan X'e bagl ya da otozomal resesif (OR) kalitsal gegis gosteren primer immiin yetmezlik hastaligidir.
NADPH enzimi, gp91Phox, p22prhox pg7prhox p4Qphox ye p47phox protein alt birimlerinden olusur ve bu protein alt
birimlerinin herhangi birinin eksikliginde KGH ortaya gikar.

Calismada, ERU Tip Fakiiltesi Immiinoloji Anabilim Dali immiin yetmezlik laboratuvarinda KGH tanisi konmus,
kendisinde ya da ailesinde p47-phox defekti bulunmayan 65 kisi ve 20 saghkli gonulli birey ile calisildi. Ayrica
daha 6nceden homozigot GT delesyonu (AGT) mutasyonu bulunan 5 KGH hastasi pozitif kontrol olarak galismaya
dahil edildi. Bitin 6rneklerde NCF1 geni exon 2 bélgesinde psédogen/ gen (WNCF1/ NCF1) orani arastirildi.
Calismamizda, fragment analizi kullanarak 7 (%8) 6rnekte heterozigot AGT tasiyicilidi ile uyumlu sonug elde edildi.
Bu sonuglarin daha 6nce bildirilmis diger galisma oranlari ile uyumlu oldugu goérilda.

Bu calisma, ozellikle heterozigot AGT tasiyicihidin toplumda yayginliginin bilinmesine isik tutmustur. Ayrica bu
calisma ile KGH tanisal galismalarinda, heterozigot AGT taslyiciliginin g6z 6ninde bulundurulmasi gerektigi
anlasildi. KGH da homozigot AGT bulunan hastalar ile heterozigot AGT tasiyicisi olan bireylerin ayriminda fragment
analizinin ideal bir yontem olarak kullanilabildigi anlasildi.

Anahtar Kelimeler: Kronik Granilomatéz Hastalik, NCF1, GT Delesyonu
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[PS-040] [Abstract:142]

StafAureus’un Notrofil Uyarimina Etkisinin Incelenmesi ve Yeni Notrofil Uyarim Testi
Gelistirilmesi

Sinan Kitdk, Huriye Celikzencir, Gonca Gulnay, Prof.dr.mustafa Yavuz Koker
Erciyes Universitesi Tip FakUltesi Hastaneleri; immiuinoloji Anabilimdali; Kayseri

Kronik granilomatoz hastalik (KGH) primer immun yetmezlikler grubunda yer alan bir nadir hastaliktir. En sik
gorulen ve CYBB genindeki mutasyonlar sonucu olusan X-bagh formda, (NADPH) oksidaz kompleksinin en blylk
bileseni olan gp91-phox unitesi eksiktir. KGH'In diger dort formu otozomal resesif (OR) karakterli olup CYBA,
NCF1, NCF2, NCF4 genleri tarafindan kodlanan proteinlerden (p22-phox, p47-phox p67-phox, ve p40-phox)
birisinin eksikligi sonucu olusur(1).

KGH tanisinda kullanilan en yaygin laboratuar testi PMA uyarimi ile yapilan DHR 123 testidir. Ancak bazi hafif
seyirli vakalarda DHR testinde normal aktivite olmasina ragmen StafAureus uyarimi sonrasinda noétrofil
aktivitesinde fonksiyon bozuklugu (p40-phox defekti) oldugu bildirilmistir (2).

Bu nedenle hiicrelerin StafAures bakteri lizati ile uyararak olusan uyarimin élcimu icin deneysel bir yéntem
planlandi. Tuplerdenbir tanesineayri ayri uyaran olarak cesitli miktarlarda(1*106,2*106,5*%106,10*106,20*106
hlcre) StafAures bakteri lizati, dierine ise HBSS tamponcézeltisi eklendi ve tlipler 37 °C’de 180 dk dakika inkube
edildi. Daha sonra uyarim durumunu izlemek amaciyla akim sitometride analiz yapildi.

StafAureslizatinin yaptigi uyarim 6lgtlerek gorintilendi. Calisma KGH hastalarinda ek tanisal testlerin
gelistiriimesinde kullanilacaktir.

Anahtar Kelimeler: KGH, DHR, StafAureus
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[PS-041] [Abstract:143]

Sik degisken immiin yetersizlik

Huriye Celikzencir, Sinan Kutik, Gonca Glnay, Prof.dr.mustafa Yavuz Koker
Erciyes Universitesi Tip FakUltesi Hastaneleri; immunoloji Anabilimdali; Kayseri

Sik degisken immiin yetersizlik, gocuklarin yani sira eriskinlerde 20-30 yas araliginda gérilen primer immun
yetersizlik durumudur. Genellikle bozulmus B hicre diferansiyasyonu nedeniyle immunglobulinlerin sentezinde
yetersizlik ile karakterizedir. Sik degisken immin yetersizlik tanisi, tekrarlayan bakteriyel infeksiyonlar gézlenen
hastalarda kronik akciger hastaligi, otoimmunite, veya malignite siklikla g6zlenebilir.

Immunglobulin eksikligi olan 19 yasindaki bir hastada akim sitometrik analizde B hiicre miktari %1< oldugu
gorulda. Hastanin yapilan diger testlerinde kronik 16semi yada lenfoma bulgusu izlenmedi. Varolan B hiicrede
CD19+CD27+ karakterli memory hiicrelerin %1< olarak 6lclildi. Beraberinde aile bireylerinde de B hiicre analizi
yapildi. Yapilan analiz sonucunda aile bireylerinin B hiicre orani lenfoid seride %10’un altinda oldugu gozlendi.
(CD19+ B hiicrelerde CD27+ IgM+ memory B hiicreleri azalmistir). Ayrica akim sitometri de yapilan analiz
sonucunda hastanin CD4/CD8 oraninin da ters donmis (1/2 yada 32/55 gibi), diger aile bireylerinin CD4/CD8
orani normal bulundu.

Anahtar Kelimeler: CVID, immiun yetersizlik, memory hicreler

LENFOID SERIDEN YAPILAN T,B, NK HUCRE DAGILIMI VE MEMORY FAZA GECEN
HUCRE GRUBU
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LENFOID SERIDEN YAPILAN T,B, NK HUCRE DAGILIMI VE MEMORY FAZA GECEN
HUCRE GRUBU

HASTA T NK B
ADI HUCRE(CD3+) HUCRE(CDS6+) HUCRE(CDI9+) CD1I#/IGM+/CD27+ CDA/CD8
F. M. (anne) %76 027 %7 9%17.08 51/46
i. M.(baba) %76 %21 %3 %9.8 64/30
E")M'(erkek %78 %27 <%1 <%1 54/41
2/')' M.(erkek ¢ e %31 %3 %8 35/61
E. B.(kizg) %62 0632 %6 %11.9 60/37

[PS-042] [Abstract:144]

Interleukin-2 Reseptor Gama Defektine Bagh Agir Kombine Immiin Yetmezlik: Bir Olgu
Sunumu

Zehra Dilbaz!, ilhan Abidin?, Fatma Duksal?, Yahya Giil3, Sevgi Keles3, Ismail Reisli3

1saglik Bilimleri Universitesi Konya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Konya
25aglik Bilimleri Universitesi Konya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk
Immiinoloji Ve Alerji Hastaliklan

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk
Immiinoloji Ve Alerji Hastaliklar

Dogumdan itibaren tedaviye direngli pamukguk lezyonlari olan 5 aylik erkek hasta, hafif 6ksiirik ve ishal
sikayetleri ile bagvurdu. Anne-baba arasinda akrabalik, 61 dogum veya kardes 6lim Oykisl olmayan hastanin
fizik muayenesinde BCG skari olmayip, yaygin oral kandidiazis disinda diger sistem muayene bulgulari dogaldi.
Gonderilen tetkiklerinde beyaz kire:14710 /mm3, Hb:10,6 g/dl trombosit:764000/mm3, lenfosit:5520/mm3,
notrofil: 7920/mm3) immunglobulin (Ig) A:0,1 mg/dL, Ig M:0,91 mg/dl, IgE:17,2 IU/mL, 1gG:1,46 g/L saptandi.
Hastanin immun yetmezlik acisindan génderilen lenfosit alt gruplan sonucunda T- B+ NK- agir kombine immun
yetmezlik tespit edildi. Intraven6z imminoglobilin ve profilaktik antibiyotik tedavisi baslanan hastanin agir
kombine immun yetmezlik tiplendirmesi igin ileri bir merkeze gdnderilen testlerinin sonucu IL-2 reseptdér gama
defekti olarak geldi. Hasta kok hicre nakli yapilmasi igin ileri bir merkeze yoénlendirildi.

X'e bagli gegisli agir kombine immun yetmezlik (XSCID) interleukin (IL)-2 reseptor (R) y zincirini kodlayan gendeki
(IL2RG) defektin neden oldugu SCID formudur. IL-2 ve reseptorl, badisiklik sisteminin temel islevlerinde, tolerans
ve badisiklikta, esas olarak T hticreleri lizerindeki dogrudan etkileriyle anahtar rollere sahiptir. Erkek bebekler
dogumda klinik olarak normaldir. Maternal antikorlar azaldigi zaman enfeksiyonlar baslamakla birlikte, bebek
dogdudu andan itibaren firsatci enfeksiyonlara aciktir.

Olgumuz; immiin yetmezlik agisindan aile hikayesi, kardes 6lim 6ykusi, distk 6ykist olmamasina ragmen
sadece direncli moniliyazis olmasi nedeniyle immun yetmezlik tanisi almistir. Agir kombine immun yetmezlik
hastalarina erken tani konarak enfeksiyonlar baslamadan yapilacak olan kék hiicre transplantasyonu gok daha
basarili olacaktir. Hastalarda, transplantasyon yapilma yasi kiiglildikge yasam orani artmaktadir.

Immun yetmezlik tanisi her hekimin aklinda olmali ve tek bir bulguyla bile karsimiza cikabilecedi unutulmamahdir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, Interleukin-2 Reseptér Gama Defekti, Direncli Moniliyazis
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[PS-043] [Abstract:145]

Inflamatuvar Bagirsak Hastaliklarinda Lokal ve Sistemik Sitokin Yaniti ile Periodontal
Durumun Degerlendirilmesi

Ayse Ezel Berker!, Buket Acar!, Selcen Ozcan Bulut?, Ersin Gimiis3, Meryem Seda Boyraz3, Begiim Ozbek?, Ismail
Yaz*, Cagman Tan#*, Cansu Ozsin Ozler5, inci Nur Saltik Temizel3, Hillya Demir3, Hasan Ozen3

thacettepe Universitesi dis hekimligi fakiltesi, periodontoloji anabilim Dali, ankara

2balgat agiz ve dis saghgi merkezi, ankara

3hacettepe Universitesi tip fakiltesi, cocuk gastroenteroloji, hepatoloji ve beslenme bilim Dali, ankara

“hacettepe Universitesi tip Fakultesi, cocuk immdunoloji bilim dali, ankara

Shacettepe Universitesi dis hekimligi fakiltesi, pedodonti anabilim dali, ankara

Amag

Periodontal hastalidin birincil etiyolojik faktérii mikrobiyal dental plak olmasina ragmen, konak immun yanit
periodontal inflamasyonun siddetini belirler. Inflamatuvar bagirsak hastaliklari (IBH) da inflamatuvar periodontal
hastaliklar gibi konak imminoinflamatuar yaniti ve multifaktortyel etiyoloji ile karakterizedir. IBH hastalarinda
badirsak bulgularinin yani sira, oral kavite ile iligkili lezyonlar da gérilebilir. Calismanin amaci; IBH'li gocuklarda
lokal (diseti olugu sivisi-DOS) ve sistemik (serum) sitokin yanitlari ile periodontal durumu dederlendirmektir.

Yéntem

Bu calismaya 50 IBH hastasi ve 21 sistemik olarak saglikli gocuk (kontrol grubu) dahil edilmistir. IBH hastalarinin
hastalik aktivite dlzeyleri klinik ve laboratuvar bulgularina gére hastalik aktivite indeksleri ile tanimlandi.
Periodontal muayenede gingival indeks (GI), plak indeksi (PI), sondlamada kanama (SK),sondlama derinligi (SD),
klinik atagman duzeyi (KAD) dederlendirildi. DOS sitokin (IL-1B, IL-4, IL-10, IL-12, IL-21, IL-22, IL-23, IL-17A, IL-
17F) diizeyleri ELISA ile belirlendi. IBH hastalarinin serum sitokin diizeyleri ELISA kitleri dederlendirilecektir.

Bulgular

Bu vaka kontrol calismasi 50 hasta (17 kiz, 33 erkek cocuk; 13+4 yas) ve 21 kontrol birey (9 kiz, 12 erkek gocuk;
11+3 yas) ile yapildi. Hastalik aktivite indekslerine gére 31 hasta remisyonda, 8 hasta aktif dénemde ve 11 hasta
tedaviye direngliydi. Gruplar arasinda cinsiyet, PI, GI ve SK indeksleri agisindan anlamh fark yoktu. DOS IL-1
dizeyi tedaviye direncli hastalarda kontrol grubuna gére daha disik bulunmakla birlikte (p<0.05), DOS sitokin
dizeyleri agisindan gruplar arasinda anlamli farkhlik gérilmedi.

Sonug
IBH bagirsakla sinirl kalmayip sistemik inflamasyon araciliiyla periodonsiyumu etkileyebilir. ELISA sonuglari lokal
(GCF) ve sistemik (serum) imminoenflamatuar yanitlar arasindaki iliskiyi aydinlatacaktir.

Anahtar Kelimeler: iltihabi Bagirsak Hastaligi, Periodontal Hastalik, Sitokin
[PS-044] [Abstract:147]

PGM 3 Geninde Novel Mutasyon Saptanan 3 Kardes Olgu

Sezin Aydemir!, Serdar Nepesov?, Gozde Yesil3, Ayca Aslanger3, Ayca Kiykim?!, Louis Marie Charbonnier#, Talal
Chatila%, Haluk Cokugras?, Yildiz Camcioglu?

istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji ve immunoloji BD.

2Medipol Meda Universite Hastanesi Cocuk Allerji ve Immunoloji BD.

3Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik AD.

4Pediatric Immunology Hematology and Rheumatology Unit Necker Hospital,Paris

Giris:

Phosphoglucomutase3(PGM3) eksikligi, hiper IgE sendromundan agir kombine immun yetmezlige kadar
immiinolojik fenotipleri olabilen, otozomal gekinik konjenital glikolizasyon bozukluguna yol agan multisistemik bir
hastaliktir. Adir atopi, tekralayan enfeksiyonlar, motor ve nérokognitif fonksiyonlarda etkilenme ve iskelet
anomalileri gorlilebilmektedir. Lenfopeni, nétropeni, IgE, IgA dederlerinde artma, CD4 /CD8 oraninda ters donme,
bellek B hicrelerinde diislklik olabilmektedir. Burada tekrarlayan enfeksiyon ve atopi bulgulari ile bagvuran, daha
Once tanimlanmamis homozigot PGM3 ¢.799G>T:p.D267Y mutasyonu saptanan 3 kardes olgu sunulmustur.
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Olgu:

Olgu 1; 23 yasinda erkek hasta, yenidogan doneminde baslayan atopik dermatit, cilt apseleri, uzamis ishal,
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari sikayetleri ile basvurmus. Notropeni ve lenfopenisi olan olan hastanin
bellek B ve NK hticrelerinde disuklik CD4/CD8 oraninda bozukluk, IgE, IgA dederlerinde ylikseklik IgM dusukltigu
saptanmis.

Olgu 2; 21 yasinda kiz hasta, 7 ayliktan itibaren tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari, uzamis ishal
sikayetleri baglamis. N6tropeni, CD4 lenfopenisi, bellek B ve NK hticrelerinde dusuklik, IgE, IgA dederlerinde
ylkseklik IgM dusukliga saptanmis.

Olgu 3; 19 yasinda erkek hastanin yasamin ilk 2 yilinda atopik dermatit, tekrarlayan alt solunum yolu
enfeksiyonlari, orta kulak enfeksiyonu sikayetleri baslamis. Lenfopeni, nétropeni, IgE, IgA dederlerinde ylkseklik
IgM dederlerinde diistklik saptanmis. Hafif derecede mental geriligi olan hastanin fizik muayenesinde onikomikoz
ve eklemlerinde kontraktir mevcut.

Sonug: PGM3 geninde hiper-IgE sendromlariyla iligkili mutasyonlarin tanimlanmasi; egzema patofizyolojisi,
molekuler mekanizmalari, immun yetersizlik tGzerine etkisinin anlasiimasi ve yeni tedavi segeneklerinin
arastiriilmasi agisindan yol gdsterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: hiperIgE, nétropeni, PGM3

[PS-045] [Abstract:148]

Invaziv fungal hastalikli yedi kronik granulomatoz hastalikli hastanin uzun dénem
vorikonazol tedavisinin etkisi

evhan Kutlug?, Sefika Ilknur Kékgl Karadag?, Gilnar Sensoy3, Asuman Birinci4, Mustafa Yavuz KékerS, Alisan
Yildiran?
1Batman Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Batman
20ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Samsun
30ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Infeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Samsun
40Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Medikal Mikrobiyoloji Bilim Dali, Samsun
SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Immunoloji Bilim Dal, Kayseri

Giris-Amag: Kronik granulomatoz hastalik (KGH), bagisikligin innate sistemini etkileyen nadir bir primer immun
yetmezliktir. Hayati tehdit eden bakteriyel ve fungal infeksiyon hastaliklar ile karakterizedir. invaziv fungal hastalik
bu hastalarda 6limun en sik nedenidir. Bu hastalarda mantar tedavisi igin genellikle itrakonazol énerilmektedir.
Ancak tat ve sindirim sistemi yan etkileri nedeniyle hastalar tarafindan kullanim zorlugu bildirilmektedir. Invaziv
fungal hastaligina sahip KGH hastalarda uzun siireli vorikonazol tedavisi hakkinda yeterli bilgi yoktur. Amacimiz
yedi KGH'a sahip hastamizin uzun dénem vorikonazol tedavi verilerini burada sunmaktir.

Metod: Bu retrospektif galismamizda dihidrorodamin (DHR) testi ile tanisi konulmus olan ve genetik mutasyonu
gésterilen hastalar degerlendirmeye alindi. Invaziv fungal hastalik geciren bu hastalarin vorikonazol ile akut
tedavisinden sonra uzun sireli (en az 6 ay) vorikonazol tedavisi devam edilen hastalar alindi.

Sonuclar: Yedi hastanin hepsi erkekti. Iki hasta X'e bagh gecisli KGH, besi otozomal resesif gegisli KGH’lI hasta idi.
Ortalama ilk invaziv fungal hastalik yasi 10.8 £ 6 yil idi. Ortalama vorikonazol kullanim siiresi 33.3 £13.3 ay idi.
Alti hasta ikinci kez invaziv fungal hastalia yakalanmadi. Bu hastalardan birinde vorikonazol tedavisini kesmekle
gerileyen yanaklarda lupus-like lezyon gelisti. X'e bagli gecen KGH'li bir hasta ise vorikonazol tedavisine ragmen
tekrarlayan invaziv fungal hastaliklar gegirdi.

Sonug: Invaziv fungal hastalikli KGH'li hastalarin cogunda uzun dénem vorikonazol tedavisi kolay tolere
edilebilmekte ve etkili olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kronik granulomatoz hastalik, invaziv fungal hastalik, uzun dénem tedavi, vorikonazol
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[PS-046] [Abstract:149]

Herpes Simpleks Viriis Ensefaliti ve T hiicre diisiikliigii olan bir olgu sunumu

Aysenur Kolsuz Demir?, Ozlem Temel Kéksoy?, Giil Yiicel?, Fatma Duksal?, Sevgi Keles5, ismail Reisli®

1sadlik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Bélimi, Konya
2Saglik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogunbakim Bé&limi, Konya

35aglik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bélimii, Konya

4Sadlik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastalklari
Bo6limU, Konya

SNecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiltesi, Cocuk Immiuinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

GIRIS

Herpes simpleks viriis (HSV), endemik fokal ensefalitin en énemli etkenidir. HSV ensefaliti tanisi igin, beyin
omurilik sivisindan (BOS) polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) yontemiyle HSV-DNA saptanmasi ginimuzde altin
standart yéntem olarak kullanilmaktadir.

OLGU SUNUMU

Daha 6nceden bilinen bir rahatsizlii olmayan 16 aylik erkek hasta tekrarlayan afebril nébet sikayeti ile cocuk
yogunbakim Unitesinde takibe alindi. Bagvuru muayenesinde bilinci acik olan patolojik fizik muayene bulgusu
olmayan hastanin takibinin 5. Glinliinde pupillerde anizokori ve beyin 6édemi gelismesi sonucu hasta entlibe edildi.
Hastanin ilk yapilan lomber ponksiyon sonucunda BOS PCR negatif oldugu igin otoimmin ensefalit dislinllerek
gobnderilen BOS NDMA (n-metil d aspartat) antikoru negatif saptandi. Kranial MR gorintilemesinde HSV ensefaliti
distindiiren temporal lob tutulumu gézlendi. ikinci kez génderilen BOS PCR sonucunda HSV-1 pozitif gelmesi
sonucunda tedavisi buna yo6nelik tekrar dizenlendi. Anne-baba arasinda akrabalik olmayan, 6len kardes dykusl,
dislik 6yklst olmayan hastanin agir enfeksiyon geciriyor olmasi nedeniyle immun yetmezlik distnulerek
gonderilen tetkiklerinde immunglobulin sonuglari ve T lenfosit alt gruplar yasa goére dislk izlendi. Hastaya HSV
ensefalit ve hipogammaglobulinemisine ydnelik antiviral tedavi, intravendz immuinoglobulin ve profilaktik
antibiyotik tedavisi baslandi. Tedavi sonucunda klinigi belirgin dliizelen hasta poliklinik kontroliine gelmek lzere
dizenli tedavi ile taburcu edildi.

SONUGC

HSV ensefalitine en iyi cevap komadan onceki erken donemde basglandiginda goriilmektedir. Hastaliin 3. glintinde
antiviral ve immun yetmezlik tedavisine baslanan hastanin kliniginin kisa slrede iyilesmesi, HSV ensefalitinde
erken tani ve tedavinin énemini gostermektedir. Olgu, HSV ensefalit gibi agir enfeksiyonlarda immun yetmezligin
akla gelmesi ve ileri tetkik olarak arastirilmasi gereken bir durum olmasi nedeni ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Herpes Simpleks Viriis Ensefaliti, Immun yetmezlik, T hiicre distukligi

[PS-047] [Abstract:150]
CTLA-4 Mutasyonlu Olgularda Eriskin Immun Yetmezlik Merkezimizin Deneyimi

Hasibe Aytac!, Asuman Camyar!, Melih Ozisik!, Giilhan Bogatekin!, Sinem inan!, Erhan Pariltay?, Ayca Aykut?,
Fatma Omiir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiltesi,i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji iImmuiinoloji Bilim Dali

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dall

VAKA 1:

18 yasinda CVID tanisiyla IVIG tedavisi baslanan sik alt solunum yolu enfeksiyonu, idrar yolu enfeksiyonu ve oral
herpes nedeniyle tarafimiza yonlendirilen 26 yasinda kadin hastada NGS’de CTLA 4 geninde ekson 1'de
€.19¢>Tp.GIn7Ter mutasyonu saptandi.Hastaya ITP, lenfoproliferasyon, intersitisyel akciger hastaligi nedeniyle
abatacept tedavisi baslandi. Tedavisinin 2.yilinda trombositleri stabil seyretmekte, karaciger, dalak boyutlarinda
blylme gézlenmemistir.

VAKA 2:

28 yasinda erkek,alopesi totalis,ITP, artrit, tirnaklarda distrofisi, Tip 1 DM dykiileri mevcuttu. 24 yasinda CVID
tanisiyla 1IVIG tedavisine baglanmis.25 yasinda CTLA 4 geninde ekson 3'de (c.495_496delinsAT(p.W165%)
mutasyonu saptandi. Artrit, ITP, hepatosplenomegali nedeniyle abatacept baslandi. 2 yildir abatacept alan
hastanin artiriti kontrol altina alindi,dalak boyutunda 2 cm kiigiilme oldu.

VAKA 3:

28 yasinda kadin hasta,alopesi totalis,OIHA nedeniyle splenektom, ITP dykiileri mevcuttu. Yaygin
lenfadenomeagliler saptandi.Erkek kardesiyle ayni mutasyon saptandi.Hastaya IVIG tedavisi baslandi,iVIG alirken
ITP gelisti. 1 yil énce abatacpet tedavisi, ITP, OIHA, lenfoproliferasyon nedeniyle baslandi.3.ayinda asemptomatik
EBV viremisi gelisti, abatacept kesildi,rituksimab tedavisi planlandi.
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VAKA 4:

34 yasinda erkek hasta,tip 1 DM, BOOP,ITP, dykiisii mevcuttu.Kraniyel MRG’da sag oksipital lobta 2,5 cm kitle;
inflamatuvar myofibroblastik timor olarak sonuglanmis.Toraks BT'de bazallerde ve periferde yogunlasan
infiltrasyonlar, mediastinal LAP saptanmis.Hastaya CVID benzeri P1Y tanisiyla IVIG tedavisi baglandi.Torakal MR’da
T2-9 arasinda parlaklik artisi spinal kord etrafinda 6dem, BOS'ta lenfomononukleer hiicre artisi saptandi.30
yasinda NGS'de CTLA4 geninde ekson 2'de c.436G> A (G146R) mutasyonu saptandi. Intersitisyel akciger hastalidi,
nérolojik tutulum nedeniyle abatacept, rapamisin, KS tedavisi baslandi.Tedavinin 1. yilinda akciger ve nérolojik
inflamasyonun ilerlemesi durduruldu ancak enteropati kétilesti.Ustekinumab tedavisi planlanmakta.

abatacept tedavisi alirken hastalarimizin hig birinde ciddi sistemik viral fungal veya firsatgl enfeksiyon gortlmedi.

Anahtar Kelimeler: CTLA-4 mutasyonu, Abatacept, NGS

[PS-049] [Abstract:154]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Tanili Erigkin Hastalarda Iletim ve Sensérinéral Isitme
Kaybi

Go6khan Aytekin?, Fatih Célkesen?, Eray Yildiz!, Mitat Aricigil?, Sevket Arslan?
INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Faklltesi, Immunoloji ve Allerji BD
2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdiltesi, Kulak Burun Bogaz BD

Amacg: Yaygin dedisken immun yetmezlik (YDIY) sik ve tekrarlayan enfeksiyon, otoimmiuin hastaliklar ve
lenfomalignitelere artmis yatkinlikla karakterize, eriskinlerde en sik semptomatik antikor eksikligidir. Bu hastalarda
otitis media, kronik sinlzit gibi enfeksiyonlar sik olsa da bu enfeksiyonlarin neden oldugu isitme kaybi ile ilgili cok
fazla calisma yoktur.

Materyal-Metod: YDIY tanisi ile takipli 33 eriskin (20 erkek ve 13 kadin), kontrol grubu olarak bilinen hastaligi
olmayan yas ve cinsiyet eslenik 33 erigkin kisi alindi (yas: 35 yil (19-65 yil)).

Bulgular: CVID hasta 17 hastada (51.5%) hastada CHL kaybi vardi. CVID hasta grubunda?7 hastada (21.3%)
hastada SNHL saptandi. Yine CVID hasta grubunda 10 hastada (30.3%) sadece iletim tipi, 7 hasta (21.2%) mikst
tip isitme kaybi vardi.

Regresyon analizleri sonucunda tani aninda IgG seviyesi, nétrofil, lenfosit, platelet sayisi, CD4+ T hiicre orani,
CD4/CD8 hiicre orani CHL igin bagimsiz risk faktori olmadigi, artmis CD8 hiicre oraninin ise CHL igin bagimsiz bir
risk faktorl oldugu bulundu. (p:0.015)

Regresyon analizleri sonucunda tani yasi, mevcut yas, platelet sayisi, azitromisin profilaksisi, CD16-56 oranlari ve
tani aninda IgA seviyeleri SNHL acisindan bagimsiz bir risk faktori olmadigi sonucuna varildi.

Sonug: Calismamiz CVID hastalarinda artmis siklikta CHL ve SNHL oldugunu géstermektedir. Ayrica CHL'nin
sadece mekanik bir iletim problemi olmadigini, immin disregulasyonun da slirece katkida bulundugunu; SNHL'nin
ise CHL'den bagimsiz bir slireg olmadigini géstermektedir. Bu nedenle bu hastalara tani aninda ve takip sliresince
tam odyolojik dederlendirme yapilmasi gézden kacgiriimamasi gereken oldukca énemli bir konudur.

Anahtar Kelimeler: yaygin dedisken immiin yetmezlik, sensérinéral isitme kaybi, iletim tipi isitme kaybi
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ietim tipi isitme kayb1 olan ve olmayan hastalarin karsilastirmasi

Gender (female), n (%)
Current age

Age at diagnosis
Consanguinity, n (%)
Splenomegaly, n (%)
Prophylaxis, n (%)
Bronchiectasis, n (%)
FEV1<=80%, n (%)

Lymphopenia (Lymphocyte<1000/ mm?),

n (%)

IgG, at diagnosis, (g/dl)
IgM at diagnosis, (g/dl)
IgA at diagnosis, (g/dl)

Neutrophil count (mm?)

Lymphocyte count (mm?)

Diagnostic delay, month
Platelet count (mm?)
CD3+ T cell (%)

CD4+ T cell (%)

CD8+ T cell (%)

CD4/CDS8

CD19+ B cell (%)
CD16-56+ NK cell (%)
FEV1, %

IgD- IgM- CD27+ B cells

Total (n:33)

13 (39.4)
36.77 + 13.42
29.88 + 14.06
14 (42.4)
16 (48.5)
26 (78.8)
20 (60.6)
20 (62.5)

10 (30.3)

2.38 (0.33-7.48)
0.29 (0.6-5.99)
0.25 (0-1.90)

3720 (1000-
12500)

1510 (400-
8900)

60 (0-360)
214166 + 99769
78.15 + 11.00
3435 + 14.25
40.64 + 14.11

0.84 (0.22-
0.358)

6.88 +6.16
9+ 6.42
752+ 18.58
2.4 (0-52)

Patients without CHL

(n:16)

8 (50)
34.8+13.93
28 £14.78
8 (50)

8 (50)

13 (81.3)

8 (50)

10 (66.2)

5 (31.3)

3.51 (1.17-6.90)
0.26 (0.09-1.12)
0.25 (0-1.90)

3220 (1000-12500)

1200 (553-2400)

48 (0-264)
180500 + 106807
76.86 + 8.18
39.93 £ 16.28
33.20 + 7.49

1.14 (0.22- 3.58)

6.73 +5.38
8.60 + 3.66
75.20 + 18.58
2.20 (0-27)

Patients with CHL
(n:17)

5 (38.5)
40.53 + 12.38
33.5+12.83
8 (47.1)

8 (47.1)

13 (76.5)

12 (70.6)

10 (58.8)

5 (29.4)

1.51 (0.33-6.71)
0.28 (0.06-5.99)
0.24 (0.06-1.50)

4300 (2200-12500)

1800 (400-8900)

108 (0-360)
244812 + 91888
79.50 + 13.85
28.97 + 10.44
48.13 + 15.20

0.57 (0.23-1.79)

7.13 +7.00
9.44 £ 8.61
75.23 + 12.55
2.5 (0-52)

52



KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

[PS-050] [Abstract:157]
PNP Eksikligi olan 4 yasindaki kiz cocugu

Ercan Kiclikosmanglu?, Ozlem Keskin?, Kadri Karaer?
!Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immdinolojisi ve Allerjisi Bilimdali
2Gaziantep Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilimdali

PNP (Purin Nukleotid Fosforilaz ) eksikligine, 14q13.1'deki PNP genindeki (MIM # 164050) mutasyonlar neden
olur.Bu gen, purin kurtarma yolunda yer alan her yerde bulunan enzimlerden biri olan PNP proteinini
kodlamaktadir.Deoksiguanozin ve deoksinosinin dahil olmak tzere PNP eksikliginde plazma ve idrarda bir dizi
metabolit ylkselir. Deoksi trifosfat bilesiklerinin, 6zellikle deoksiguanosin trifosfatin) hiicre igi birikimi vardir.
ikincisi, ADA eksikliginde deoksiadenozin trifosfata benzer bir 6zellik olan T hiicrelerine toksiktir.

Olgu: 3 yil 9 aylik

Sikayeti: Oksiirik, ates, ylriiyememe

Oykii: Dogdugundan beri sik enfeksiyon gegiriyor. 8 kez iist ve alt solunum yolu enfeksiyonu tanilariyla Hatay da
dedisik hastanelerde yatmis. Kan sayimlarinda dusiklik var denerek bagisiklik agisindan dederlendirilmesi igin
hastanemize génderilmis.

Anne-baba, amca gocuklari, iki amca gocuklari 4 ve 1 yasinda iken ex olmus.

Fizik muayene: Ylrtyemiyor. Akcigerde yaygin raller aliniyor. Karaciger 3 cm ele geliyor.

ABD DUKE Universitesine gdnderilen kan érnedinde: PNP: 92,9 nmol/h/mg (N:1354+561) bulundu. PNP eksikligi
olarak degerlendirildi. Hastadan yapilan genetik incelemede PNP geninin 3.intron bdlgesinde c.286-18G>A
homozigot dedisikligi saptanmistir.

ilk yatisinda Kasim -Aralik 2018 arasinda 40 giin Antibiyotik tedavisi aldi. IVIG replasman tedavisi baslandi.
2019 Ekimde ates yakinmalari artan, Antakya'da IV antibiyotik tedavisine ragmen dlizelmeyen hasta 28.10.2019
ginu hastanemize yatirildi. Atese ydénelik olarak yapilan BOS incelemesinde PCR multiplex yéntemiyle CMV
menenjiti tanisi kondu.Kanda CMV PCR: 23 milyon kopya/ml bulundu. Gansiklovir ile atesi kontrol alinan hastanin
beslenme sorunlari oldu. Ylrliyemeyen beslenme sorunlari olan hasta yatisinin 53. gini yogun bakimda ex oldu.
Ulkemizde sik gbriilmeyen, tani ve tedavide pek cok ayrintisi kombine immiin yetmezlik olgusu, dikkatimizi
cekmesi icin sunulmustur

Anahtar Kelimeler: PNP eksikligi, kombine immun yetmezlik, CMV enfeksiyonu

Hastanmin Kan Sayimi, Immunglobulinler ve Lenfosit Saubgruplar

Hemoglobin 7.9 g/L
Eritrosit 4 040 000
Trombosit 495 000
Lokosit 2010
Notrofil 800
Lenfosit 150
Eosinofil 650
Monosit 400

109G 12,2 g/L
IgA 0,67 g/L
lgM 0,36 g/L
IgE 40,05 kU/L
CD45 %100
CD3 %46
CD3/4 %26
CD3/8 %13
CD3/HLADR %21
CD3/CD16+56 %1
CD19 %9
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[PS-051] [Abstract:158]

EBV Iliskili Lenfoproliferatif Sendrom

Ozge Atay, C")__zge Kangalli Boyacioglu, Seda Sirin Kése, Gizem Atakul, Serdar Al, Suna Asilsoy, Ozden Anal _
Dokuz Eylul Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Izmir

GIRIS: X’e bagl gecis gosteren lenfoproliferatif sendrom (XLPS) EBV enfeksiyonunda beklenen immiin yanitin
verilememesiyle karakterize primer immin yetmezlik hastaligidir. Hastaligin 3 major klinik tablosu fatal enfeksiy6z
mononukleozis, lenfoma ve disgamaglobulinemidir.

XLPS 6n tanili hastamizi klinik ve laboratuvar bulgulari ile sunarak bu nadir hastalidi hatirlamayi hedefledik.
Olgu: 27 aylik erkek hasta lenf bezlerinde sislik, testiste lezyon, ates ve 6kslrik sikayetleri ile klinigimize
basvurdu. Ozgecmisinde 39 hafta, sezeryan ile 3300 gr olarak dogdudu, 1.5 yasindan sonra 2 kez otitis media, 1
kez bronsiolit nedeni ile yatarak tedavi aldigi ve immunglobulin diizeylerinin disik olmasi nedeniyle 1 ay 6nce ivig
tedavisi baslandidi 6grenildi. Soygecmisinde anne ve baba arasinda 4.derecede akrabalik disinda 6zellik yoktu.
Hastanin basvurusu sirasinda yaygin lenfadneopatisi, bilateral ral, ronkisl, hepatosplenomegalisi mevcuttu.
Laboratuvar bulgularinda anemi ve KCFT, CRP yiiksekligi vardi. Immunglobulin diizeyleri normaldi. Aktive T
lenfosit sayisinda ylkseklik disinda lenfosit alt gruplarinda 6zellik yoktu. Hastaya antibiyotik ve budesonid,
salbutamol neblil tedavisi baslandi. Ultrasonda splenomegali, sol testiste milimetrik hipoekoik alan, ¢ok sayida
inguinal,servikal,aksiller lenf bezleri izlendi. Toraks ve batin BT'de timusta hipoplazi, HSM, inguinal ve paraaortik
lenf nodlar gdzlendi. Viral seroljisinde EBV PCR pozitif saptandi. Inguinal lenf nodu eksizyonu sonucunda olguda
oncelikle enfeksiy6z monontikleaz enfeksiyonuna bagh lenfoproliferatif bir hastalik dislintldi. EBV’ye bagli
lenfoproliferatif hastalik 6n tanisiyla IVIG tedavisine devam edilmesi, gansiklovir tedavilerinin baslanmasi
kararlastirildi. Hastadan olasi XLPS tanisiyla genetik panel calistirildi, sonucu takip edilmektedir.

Sonug: XLPS'nin tedavisi, tani gligligu ve hastaligin degisik klinik gérintimleri nedeniyle oldukga glgtur.
Hastalarda IVIG, Gansiklovir, Ritiiksimab tedavilerinin yararl oldugu gésterilmistir. Hastaligin tek tedavi ydntemi
allogenik kék hicre transplantasyonudur.

Anahtar Kelimeler: EBV, Lenforoliferatif hastalik, XLPS

[PS-052] [Abstract:159]

Chediak-Higashi Sendromlu iki Kardes Olgu

Betil Karaatmaca?!, Namik Yasar (")zbc_akz, Ayse Metin?
1S. B. Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Immiuinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali
2S. B. Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

Giris: Chediak-Higashi Sendromu (CHS), lizozomal trafik diizenleyici gendeki defekt nedeniyle olusan nadir bir
otozomal resesif hastaliktir. Klinik olarak okulokitandz albinizm (OKA), sik gérilen piyojenik enfeksiyonlarla
immiin yetmezlik, kanamaya yatkinlik ve nérolojik bulgular eslik edebilir. CHS vakalarinin cogu dogumdan sonraki
ilk yillarda hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) tanisi alir ve tedavi edilmezse 6limcul seyredebilir.

Metod- Bulgular: CHS nedeniyle takip ettigimiz iki kiz kardes olgu, ayni genetik defektin farkli fenotipik 6zellikler
gosterebilecedini vurgulamak igin sunulmustur. Hastalardan buylik olani transaminaz yiksekligi icin arastirilirken
OKA ve periferik yaymada lenfomonositer ve myeloid seri hiicrelerinde dev sitoplazmik granillerin olmasi ile
CHS’dan suphelenilmis, ileri tetkikler ve genetik inceleme sonucu tani kesinlestirilmistir. Ablasinin tani siirecinde
annesi hamile olan kiiglik kardes de dogum sonrasi CHS tanisi almistir. CHS’da mental motor retardasyon (MMR),
progresif entelektliel gerileme ve periferik néropati, kraniyal sinir paralizileri, tremorlar, kas zayifligi ve nistagmus
gibi norolojik bulgular gorilebilir. Hastaligin seyrinde HKNK ile diizelmeyen ilerleyici adir norolojik komplikasyonlar
olusabilir. Ablanin noérolojik muayenesi yasina gére normal olarak degerlendirilirken bilateral horizontal nistagmusu
vardi. Kiiglik kardeste agir MMR, nistagmus ve konvdlsiyon bulgulari nedeniyle antiepileptik tedavi almaktadir.
Hastalardan bliylik olanina tam uyumlu kardes vericiden HKHN (hematopoetik kok hiicre nakli) yapildi. Diger
kiguk kardesin aile igi uyumlu donoriiniin olmamasi ve nérolojik tutulumunun agir olmasi nedeniyle intraven6z
immunglobulin (IVIG) ve profilaktik antibiyoterapiyle izlemine devam edilmektedir. HKNK yapilan biiyiik kardesin
nakil sonrasi 14. ayinda izlemine sorunsuz olarak devam edilmektedir.

Tartisma ve Sonug: CHS’da erken tani hayat kurtaricidir ve mimkun olan en kisa zamanda HKHN yapilmasi tek
kiratif tedavidir. Ayni mutasyon ayni aile bireylerinde bile farkli fenotiplerde gérilebilir.

Anahtar Kelimeler: hemafagositik lenfohistiositoz, kemik iligi nakli, nétropeni, parsiyel albinizm
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[PS-054] [Abstract:165]

Immun Yetmezlik Tanih Hastaya Hastalik Yonetiminde Hemsirelik Yaklagimi

Fatma Idem, Eda Ozcanoglu
Hacettepe Universitesi ihsan dogramaci cocuk hastanesi

Giris: SCID hicresel ve hiimoral immiunitede yetmezlik, T ve B lenfositlerin gelisimi ve fonksiyonunda yetmezlik ile
karakterize heterojen hastalik grubudur. Hastalik yonetimi ise hastaligin tedavi stirecinde hastanin 6zyonetim
becerisini kazanarak hastanin guglendirilmesini igeren planl sireci kapsar. Bu olguda 6.5 yasindaki hasta ve
ailesinin hastalik yonetimi ve hemsirelik yaklasimi sunulmaktadir.

Olgu: 6,5 yasinda olan A.G Nisan 2015 te Scid tanisi konulmus ve ivig tedavisi baslanmis. Hasta bu dénemde
bronsiyolit obliterans ve reaktif artrit nedeniyle hastane yatislari olmus. Subat 2018 te Kit yapilan hastaya
tacrolimus ve cellcept baslanmis. Nisan 2018 de kronik diareleri olan hastanin diareleri arastiriimis ve akut

GIS GVHD tanisini almis. Hastanin ilaglarini diizenli olarak almadidi ve 3 haftada bir olan ivig tedavisine sik olarak
gec kaldigi saptanmistir. Kasim 2019 da hastaneye gelmeden 3 glin 6nce genital bélgede eritem ve non-vezikiler
siyah doklntl gorilmus, agrisi olmasi nedeniyle poliklinige bagvurmus. 5 glin v asiklovir tedavisi almis. Taburcu
olan hasta birkag giin sonra O6ksurik sikayeti ile yine poliklinige gelmis pnémoni tanisi ile tekrar yatisi yapildi.
Hasta ve ailesine hastaligin yonetimine yonelik destekleyici bir yaklagim sergilendi ve gerekli egitimler verildi.
Tartisma: Sonug olarak SCID tanisi alan ve Kit yapilan hastalarda hastaliin yonetimi biylk 6nem tasimaktadir.
Hastanede kaldigi siirede multidisipliner yaklasimla tedavi ve bakim alan hasta ve ailesinin kendi yasantisina
donmeden 6nce hastaligi yonetmesi igin gerekli donanima sahip olmasi gerekmektedir. Olgumuzda yer alan

hasta ve ailesine asagidaki editimlerin verilmeli ve hastane slirecinde davraniglari gozlemlenmelidir.

Enfeksiyonu dénlemeye ydnelik cevre ve kisisel hijyenin saglanmasi,ilaglarin diizenli kullanimi ve dikkat

edilmesi gerekenler,Enfeksiyonun erken belirtileri,Beslenme ve besin hijyeni.

Anahtar Kelimeler: SCID, Hastakik Yonetimi, Hemsirelik Yaklasimi

[PS-056] [Abstract:170]

SCID Tanili Hastada;Atopik Dermatit

Hale Yerlikaya _
Hacette Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

GIRIS:Kombine immiin yetmezlik;T ve B lenfositler ile NK hiicrelerin gelisim ve fonksiyonlarinda bozukluk ile
karakterize bir grup hastaligi temsil eder. Humoral ve hiicresel immunitenin agir bozuklugundan ileri gelen
hastaliktir.Fonksiyonel testler ve serum Ig dlizeyleriyle tespit edilir. Atopik dermatit, gocuklarda daha sik gortlen
derinin kronik kasintili inflamatuar hastaligidir, tekrarlayan ataklarla seyreder. Anormal deri bariyer fonksiyonu,
genetik yapi, gevre ve immunolojik faktorlerin etkilesimi sonucu olusur. Burada SCID tanili hastada atopik dermatit
saptanan olgu sunulmustur.

Olgu: 2,5 yasinda ki M.D ilk kez 2 aylikken adiz ve burnundan baslayip, koltuk altlarina sonra bacaklarina yayilan
dokintuleri olmasi Gizerine dis merkeze basvurmus. Antibiyotik tedavisinden sonra sikayetlerinde gerileme olmayip
lezyonlarinda eslik etmesiyle tekrar basvuruda bulunmus. Dis merkezde yapilan tetkiklerde Ig dederinin distk
gelmesiyle immun yetmezlik duslnilerek hastanemize sevk edilmis. SCID tanisiyla izlenme alinan hastaya
babasindan KIT yapildi. KIT sonrasi diyare sikayetiyle basvuran hasta IYE 6n tanisiyla servisimizde izleme alindi,
izleminde yaygin dokintu, kizariklik ve kasintinin gézlenmesi lGizerine dermotoloji bélimine danisildi, atipik
dermatit olarak dederlendirilen hastaya ataraks ilag tedavisi yaninda, prednol,klotrimazol ve nemlendirici kremler
onerildi.Klinigimizde hastanin,annesi esliginde glinlik banyosu yaptirldi, viicut hijyeni saglanarak nerilen tedavi
uygulandi,aileye kisisel hijyen(sik bez degisimi), beslenme konusunda egitimler verildi.Annenin dogru sekilde
bakim verebilecek dizeye gelmesi saglandi.Ginlik bakimi yapilan hastanin sikayetlerinde gézlenebilir derecede
gerileme géruldu.

Sonug: Hastalik /tedavi asamasinda gozlem ve egitim 6énemli bir basamaktir. Hastanin kisisel hijyeni(Gunlik viicut
banyosu, tirnak kesiminin dogru yapilmasi),ilag tedavilerinin diizenli kullaniimasi,cildin nemlendirilmesi, kasintiya
neden olabilecek yiyeceklerden, tahris edici maddelerden (parfim, temizlik malzemeleri vs. )uzak durulmasi
konularinda egitim plani olusturulup, uygulanabilirligi kontrol edilmeli.

Anahtar Kelimeler: SCID, atopik dermatit, immunoloji, énleme ve kontrol
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[PS-057] [Abstract:172]

LRBA defekti saptanan ii¢ kardes ve li¢ farkh klinik evredeki olgu sunumlan

Sefika Ilknur Kékcl Karadag!, Gonca Hancioglu!, Engin Altundag?, Gagri Dogan?, Safa Baris3, Alisan Yildiran?!
10ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immuiinoloji ve Alerji Bilimdali

20ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Genetik Bilimdali

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilimdali

Yaygin dedisken immiin yetmezlik” (YDIY) ise primer immiin yetmezlikler icerisinde en sik gériilen hastalik
grubudur. Genetik analizlerin yayginlasmasi CVID hastalarinin tanisinda 6nemli bir adim olmustur. Son yillarda
hipogammaglobulinemi, antikor eksikligi, immundisregtlasyon, otoimmaunite, inflamatuar barsak hastaligi benzeri
bulgular ile basvuran hastalarda LRBA ‘LPS responsive beige-like anchor protein’ gen defekti denilen
imminyetmezlik tanilar konulmaya baslanmistir. Bu yazidaki (¢ olguda primer immiun yetmzlik panelinde tani
konulduktan sonra li¢ hastada da Sanger sekans analizi ile LRBA gen defekti gdsterildi. Ayrica iki kardeste LRBA
Protein ifadesi LRBA Protein ekspresyon hiicre yiizdesi diisiik oldugu belirlenmistir. Hastalara tani konulurken
primer imminyetmezlik paneli sanger sekans analizi, akan hiicre 6lgerde protein ifadesi dederlendirmelerinin
onemli katkilar olmustur. Genetik tani konulan hastalarda IVIG disinda abatacept gibi hedefe yonelik farkh
tedaviler kullanilmaya baslanmistir. Bu yazida farkl klinik evrelerdeki ¢ kardes ile aile dyklistnin dnemi, genetik
tani konulabilmesinin bdylece hedefe yonelik molekdiler tedavilerin 6nemi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: immindisregtilasyon, LRBA, abatacept

[PS-058] [Abstract:173]

Konvulziyonla Bagvuran Griselli Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Ayse Giil Yiicel!, Gil Yiicel?, Fatma Duksal3, Yahya Giil4, ismail Reisli*

1saglik Bilimleri Universitesi Konya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Konya
25aglik Bilimleri Universitesi Konya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Anabilim Dah,Cocuk
Norolojisi

3saglik Bilimleri Universitesi Konya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghigi Ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari

4Necmettin Erbakan Universtesi Tip Fakdiltesi Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Anabilimdali, Cocuk
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari

Daha 6nce bilinen hastalik dyklsi olmayan 2 aylik hasta konvulsiyon nedeniyle Cocuk Néroloji Servisine yatirilarak
takibe alindi. N6rolojik muayenesinde bas kontrolu ve isik takibi olmayan hastada hipotonisite mevcuttu.
Mulayenede sag ve kas rengi grimsi gimus rengi olan hastanin anne- babasi arasinda akrabalik ve benzer
fenotipte kaybedilmis hasta kuzen 6ykisi mevcuttu.

Hastanin 6z ve soy gecmisinde 6zellik olmasi ve tipik fenotipik 6zellikleri nedeniyle Griselli Sendromu 6n tanisiyla
Cocuk Alerji ve Immunoloji B8limii ile konsulte edildi Hastanin sag numunesinin isik mikroskopisi incelemesinde
sag govdesi boyunca pigment kiimeleri gérildi. Hemogram, immunglobulinleri ve lenfosit alt gruplan
incelendiginde immiuin yetmezlik diistindlirecek bulguya rastlanmadi. Griselli sendromu agisindan noérolojik tutulum
on planda oldugundan MYOS5 gen dizi analizi gdénderildi. Hasta genetik sonucu takip edilmek (izere ve antikonvulzif
tedavi ile taburcu edildi.

Griselli Sendromu nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktir. Kismi pigment kaybi, tekrarlayan deri ve akciger
enfeksiyonlari, nérolojik bozukluklar, hipogamaglobulinemi ve bozulmus hicre aracili bozuklukla karakterize
immun yetmezliktir. Hastalik genellikle yasamin ilk on yilinda 6limcul seyreder.

Olgumuzda klinik 6zellikler yani sira, sag telinin 151tk mikroskobik incelemesi ile sag gdévdesinde pigment kiimeleri
saptanarak Griselli Senromu tanisi konulmustur. Tipik fenotipik 6zelliklerine ek olarak nérolojik bozukluklari 6n
planda oldugundan Griselli tip 1 olarak distnilmustir. Hastada akraba evliligi olmasi ve benzer 6zelliklerde hasta
akraba 6ykUsi olmasi otozomal resesif bir hastalik olan Griselli sendromunu desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Griselli Sendromu, Gim{Us-gri sag, Norolojik tutulum, Pigment kiimeleri
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[PS-059] [Abstract:175]

Gebelik ve Iintraven6z Immunglobulin Tedavisi

Sait Yesillik, Fevzi Demirel, Ozgiir Kartal, Osman Sener _
Saglik Bilimleri Universitesi Glilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi Immunoloji ve Allerji Bilim Dali,Ankara

Giris: Primer immin yetmezlikler, tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize, otoimmin hastaliklar ve
malignitelerinde eslik edebildigi hastaliklardir. Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY) ve
agammaglobulinemi(AGG) gibi hastalarda Ig G dustkliga 6nemli bir laboratuvar bulgusudur. Antikor baskin
immun yetmezlikli hastalarda standart intravendz immunglobulin (iVIG) veya subkutan immunglobulin tedavisi
olarak 200-800 mg / kg dozunda her 3-4 haftada bir uygulanir. Tranplasental Ig G gegisinin anne karnindaki
fetlsu enfeksiyonlara karsi korumakta dnemli bir gérevi vardir. Zaten bozulmus olan Ig G Uretimin yaninda,
gebelikteki fizyolojik kilo ve kan voliimiindeki artis, gebe immun yetmezlikli hastalardaki IVIG tedavisinin
y6netimini zorlastirmaktadir.

Bu bildiride klinigimizde YDIY ve AGG tanilari ile IVIG tedavisi alan ve dogum yapmis 4 kadinin tanilari, eslik eden
durumlari ve tedavileri de 6zetlendi (Tablo 1).

Sonug: Her hastaya (¢ haftada bir 600 mg/kg IVIG tedavisi verildi intravendz immiin globulin tedavisi 4 kadin
hastamizda iyi tolere edildi. Anne adaylan ve fetliste herhangi bir enfeksiyon veya komplikasyon gérilmedi. Tani
ve tedavisi tecrliibe, takim galismasi gerektiren immun yetmezlikli hastalar gebe kalinca daha yakindan takip
edilmelidir. Bu takip ve tedavide immunologlar ve kadin dogum uzmanlari birlikte calisiimali ve gerekirse diger
bransglardan da yardim almalidir.

Anahtar Kelimeler: gebe, immun, yetmezlik, tedavi
Tablo 1
Hasta Yas Tam  Tamda Gecikme Tedavi Tedavi Siiresi Diisilkk Dogum Otoimmunite Malignite

1 34 AGG S8y 40gr 10yl 3kez 2 Er']‘t’éﬁgpatisi

2 32 YDIY 4yl A0gr 4yl i 1 Hashimato

3 36 YDIY 22l 35gr 8yl : 1 SLE i
4 27 YDIY 2.5yl 30gr 245y lkez 1 - -
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[PS-060] [Abstract:176]

MHC sinif II eksiklgigi: olgu sunumu

Gilay Kaya!, Elif Acar Aslan?, Aysenur Bahadir!, Yilmaz Yildiz?, Fazil Orhan?
IKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi
2Dr, Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi

GIRIS:Majér histokompatibilite kompleks (MHC) sinif II eksikligi veya “bare” lenfosit sendromu (BLS) tip II nadir
otozomal resesif kombine immun yetmezliktir. RFXANK geni homozigot mutasyonu saptanmis ve dogrulamasi
yapilmis olguyu sunmay! amacgladik.

Olgu: Yedi aylk kiz cocuk ates ve solunum sikintisi sikayetleri ile bagvurdugu acil serviste yapilan tetkiklerinde
bronkopnémoni, kardes 6lim 6ykist ve metabolik hastalik? tanilaniyla yatirildi. Genel durumu kétd, ates 38.9 C,
nabiz 140/dk, solunum sayisi 60/dk, kan basinci 60/40 mmHg idi. Bilateral sekretuar ralleri ve subkostal
cekilmeleri mevcut idi. Vicut agirlidi: 7800 kg (10-25 persentil), boyu: 82 cm (25-50 persentil) ‘de idi.
Laboratuvar incelemesi Tablo 1'de ifade edildi. Olgu, kabuliinde entlibe edildi, seftriakson, klacid ve enfluvir
tedavileri baslandi. Izleminde 3-4 saat iginde kardiyak arest gelismesi iizerine exitus kabul edildi. Hastanin daha
Once hastaneye yatis 6yklsU yoktu ve BCG asisi 2 aylik iken yapildigi 6grenildi. Anne-baba arasinda akrabalik
olmayip, birinci ve ikinci kardesinin 1.5 ginlik ani bebek 61imu, tGglincl kardesinin dort aylikken amonyak
yiksekligi sebebiyle, periton diyalizi yapildigi fakat exitus oldugu 6grenildi. Uclincii kardesinin, acil karnitin
translokaz enzim eksikligi nedeniyle ve anneannenin dort kardesinin st gocugu déneminde enfeksiyonlar nedeni
ile kaybedildigi 6grenildi. Olgumuzun, WES analizde c.270delC (p.F91Lfs*37)(p.Phe91LeufsTer37) heterezigot
tasiyici ve RFXANK geni homozigot ¢.634C>T (p.R212*) (p.Arg212*) mutasyonu saptandi. Annesi ve babanin,
c.270delC (p.F91Lfs*37)(p.Phe91LeufsTer37) ve c.634C>T (p.R212*) (p.Arg212*) heterezigot tasiyicisi oldugu
gorilda. Aileye genetik danismanlik verildi.

Sonug: Genellikle kétl klinik seyirli bu hastalara erken dénemde IVIG ve antibiotik proflaksisi baslanmalidir.
Kardes 6lim hikayesi olan olgular metabolik hastalik agisindan irdelenirken immin yetmezliklerde akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: MHC, sinif, II, eksikligi

Hastamizin laboratuvar sonuclari

pH 7.25
PaO2 54
PaCO2 60
BIKARBONAT 19
BAZ ACIGI -5.0
Sa02 %72
Idrar keton negatif
Hemoglobin (NR:12-17 g/dl) 13
Beyaz kiire (NR:4,8-10,8---103/ug/L) 8400
Trombosit(NR:130-400-103/ug/L) 239000
ANS (NR:2200-4800-103/ug/L ) 1300
ALS 5490
CRP (NR: <0.5 mg/dl ) 0.39
EBV PCR negatif
CMV PCR negatif
Influenza A virusPCR(Bogaz) pozitif
Plazma parvovirus PCR negatif
Amonyak (16-53) 90
Laktat (4.5-19.8) 11.40
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[PS-061] [Abstract:178]

Otoinflamatuar hastalhiklarin nadir sebebi olarak bilinen NOD2 mutasyonu: Gercekten nadir
mi?

Nesrin Giilez!, Balahan Makay?, Ozge Giicenmez3, Sevim Cakar?, Idil Akay Haci!, Selime Ozen?!, Omer Akgal?, Ilke
Taskirdi!, Mehmet Sirin Kaya?!, Afig Berdeli®, Ferah Genel!

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji-Allerji Bilim Dali iZMiR
2Dokuz Eylil U. Tip Fak. Cocuk Saghgi ve Hast. ABD, Cocuk Romatoloji Bslimi, iZMIR

3SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Romatoloji Bélimu, IZMIR

4SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gastroenteroloji Bélimu, IZMIR
5Ege U. Tip. Fak. Cocuk Saghgi ve Hast. ABD, Molekiiler Genetik Bélimi, IZMIR

Hicre igi NOD benzeri reseptor ailesine ait niikleotit baglayici oligomerizasyon domaini (NOD) proteini NOD2,
bakteriyel peptidoglikandaki korunmus motifleri tespit ederek dogal immuin sistem yollarini etkinlestir. Monosit,
makrofaj, dendritik, epitelial ve Paneth hiicrelerinde eksprese olur. Sorumlu gen 16q 12.1'de lokalize olup buradaki
mutasyonlar bircok sistemi etkileyen otoinflamatuar hastalik (Chron hastaligi, Pediatrik Blau sendromu gibi)
sebebidir. Rekiirrent febril ataklar, gligstizliik, kilo kaybi, artrit, dedisken deri lezyonlari non-nekrotizan
granllamatoz kolit, agrili ishal, Gveit gorllebilir. Burada 2-3 yaslarindan itibaren karin agrisi, periyodik ates, artrit,
dékinti ve ishal gibi sikayetlerle hastaneye basvuran ve NOD2 geninde mutasyonu saptanan 2 kardes sunuldu. Ilk
olgu, 17 yasinda erkek. Bir yasinda reaktif havayolu hastalidi, 5 yasinda ates, Urtiker ve artraljisi, 6 yasinda artrit-
artralji, karin agrisi ve ates ataklari 6ykisi olan ve MEFV gen analizinde E148Q/P369S bilesik heterozigot
mutasyon saptanarak kolsisin baslanan olgunun sikayetlerinin azalmakla birlikte devam etmekteydi. Bu esnada
kizkardesi 3 yasta iken periyodik ates ve karin agrisi ile basvurdu ve MEFV gen mutasyonu negatif ancak akut faz
reaktanlan yilksekliginin eslik ettigi ishal, ates ataklar olmaktaydi. ikinci olguya yapilan kolonoskobide nonspesifik
kolit tanisi konmus olup takibe alindi. Anne-baba arasinda akrabalik olmayan, ancak annede ankilozan spondilit,
kuzende c¢oliak hastalidi, diger bir kuzende polimyozit olmasi lizerine olgulardan istenen yeni nesil dizi analizlerinde
NOD?2 geninde p.Val793Met (c.2377G>A) heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug olarak, bu olgular ile 6zellikle erken baslangich inflamatuar barsak hastaligi gibi ciddi, erken taniyla
komplikasyonlari minimale indirilebilecek ve son derece nadir bilinen ancak gok genis semptom yelpazesi olan gen
NOD2 mutasyonlarinin, otoinflamatuar hastaliklar icinde mutlaka akilda tutulmasi gerektigi irdelendi.

Anahtar Kelimeler: otoinflamatuar hastalik, NOD2, periyodik ates

[PS-062] [Abstract:179]

Organik Asidemi Tanili Pediatrik Hastalarin Immunolojik Yonden Degerlendirilmesi

ilayda Altun!, Sezin Aydemir?, Ayca Kiykim2, Ertugrul Kiykim3, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek3

istanbul Universitesi Cerrahpasa-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

2fstanbul Universitesi Cerrahpasa-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Aleriji
ve Immunoloji Bilim Dali

3istanbul Universitesi Cerrahpasa-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Ana Bilim Dali Cocuk
Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali

Amag: Organik asidemisi olan hastalar metabolik kriz dénemlerinde patojenler ile enfeksiyona yatkin hale
gelmektedir.Hastalarin bazilarinda kriz déneminde pansitopeni gelisebilir.Nétropeni-lenfopeni olsun yada olmasin
organik asidemisi olan hastalarda enfeksiyon nedenli acil bagvurusu sik gérilmektedir.Bu galismanin amaci organik
asidemi tanili hastalarin metabolik atak dénemi disinda immiunolojik durumunu arastirmaktir.

Yéntem: CGalismaya Cerrahpasa Tip Fakultesi Cocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalinda izlenen 30
organikasidemi tanili hasta alinmasi planlanmistir.Hastalarin demografik, klinik bilgileri ve hastalarin atak dénemi
disinda bakilan immunoglobulin dizeyleri, lenfosit sayisi, nétrofil sayilari, lenfosit alt grup analizleri, CD16+56+ NK
hiicre oranlari,B hiicre alt gruplar, T hiicre alt gruplar bakilmistir.
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Sonug: 25hastanin sonuclar dederlendirildi(Metilmalonik asidemi n:15,Propionik asidemi n:9,izovalerik asidemi
n:1)Notropeni 7(%28)hastada saptanmistir.13 hastada I1gG,3 hastada IgM, 14 hastada IgA dlslk
bulunmustur.Dlstk CD3+T lenfosit(.../ mm3)3,dlisiik CD19+B lenfosit(.../ mm3)4 hastada
saptanmistir.DlUsikCD4+CD45+RANaifT hlice%36, disuk sinif dedisimi yapmamisBellekB
hicreler(IgD+CD27+)%40,duslk sinif dedisimi yapmigBellek B hticreler(IgD-CD27+)%?24, disuk
NaifBhicreleri(CD27-1gD+)%8,dlisik RTE%Erken timik 6nclller(CD3+CD4+CD45RA+CD31+T
hicreler)%80,dlsik naifCD4+T hiicresiCD4+CD45RA+CCR7+)%60,yliksek CMCD4 CD4+CD45RA-CCR7+ santral
bellekT hilicre%16,yliksek EMCD4 CD4+CD45RA-CCR7- efektorbellekT hlicre%64,dlisik EXCD4
CD4+CD45RA+CCR7-exhaustedCD4Thiicre%12,yiksek HLAekspresyonlu (aktivasyon belirteci)%28 saptanmistir.
Tartisma: NaifT hlcreler uyariimadiklarinda oksidatif fosforilasyon yoluyla enerji saglarlar.Antijenle uyarildiklarinda
Thicre resept6ri ve kostimulator(CD28)aracilidiyla glukoz ve glutamin alimi arttirilarak efektor fonksiyonlari
yurtdlir.Organik asidemilerde biriken toksikler nedeniyle elektron transport zinciri-Krebs etkilenerek enerji
metabolizmasi bozulur.Enerji metabolizmasi bozuklugu, glutamin seviyelerinde dlstkluk, hiperlaktatemi ve
asidotik ortam T hiicre gelisimini olumsuz etkiler.Hastalarimizda timustan yeni cikan erken timik éncl htcreler ve
naifT hlcreler yas uyumlu saglikli kontrollere gére dlslk bulundu.BellekB hiicreleri ve Ig dederleri de hastalarin
yaklasik yarisinda disik bulundu.Hastalarin atak disinda goértlen bu hiicresel ve hiimoral immin bozukluk hasta
grubunda sik enfeksiyonu agiklayabilir ve ikincil bir immin yetmezlik eslik ettigini gosterebilir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, organik asidemi, pediatrik popilasyon

[PS-063] [Abstract:180]
KOMBINE IMMUN YETMEZLIKTE TANISAL IPUCLARI; 17 YILLIK DENEYIMIMiz

Ilke Taskirdi, Selime Ozen, Omer Akgal, Idil Akay Haci, Mehmet Sirin Kaya, Nesrin Giilez, Ferah Genel
Saghk Bilimleri Universitesi Izmir Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklar ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Immoinolojisi ve Alerji Klinigi, Izmir

GIRIS:AGir kombine immiin yetmezlik (AKIY) ve kombine immiin yetmezlik (KiY) hiicresel ve humoral
immunitenin beraber etkilendigi yineleyen enfeksiyon, otoimm{nite ve malignite gelisimine yatkinlikla seyreden
primer immiin yetmezlik hastaliklaridir. Calismamizda AKIY/KIY ve Sendromik bulgularin eslik ettigi kombine
immin yetmezlikli (SKY) tum olgular retrospektif olarak dedgerlendirililerek, karsilacagimiz tanisal ipuglarinin
irdelenmesi amacglandi.

METHOD:Calismaya 2003-2019 yillari arasinda klinigimizde izlenen tim AKIY/KIiY/SKY olgulari alindi. Olgularin
basvuru ve izlem sirasindaki klinik bulgulari, semptom/tani yasi, izlem siresi, aile 6éyklsi, akrabalik, biyime
gelisme geriligi, eslik eden otoimmdinite, malignite, pulmoner, alerjik hastaliklari, endokrin bulgular kaydedildi.
BULGULAR:Hastalarin 115i AKIY/KIY/SKY olup, erkek/kiz orani 1,4 (67/48) idi. Ortalama, semptom baslama ve
tani yasi sirasiyla 97,5+64,5, 23,8+35,2, 51,2+45,9 ay idi. En sik gelis sikayetleri sik/persistan enfeksiyon
(%57,3) bliyime-gelisme geriligi (%30,4), egzama/dermatit (%16,3), sitopeni (%7,8), lenfopeni (%5,2), kronik
ishal (%4,3) ve malignite (%2,6) izlemekteydi. Bir olgu canli asi sonrasi gelisen ensefalit ile tani aldi. Anne-baba
akrabaligi %41, ailede immin yetmezlik 6ykisi %30 idi. Olgularin izleminde pulmoner (%45), endokrin (%31),
alerji/atopi (%22) otoimmdunite (%15,1), malignite (%7,8) bulgularinin eglik ettigi goraldi.

SONUG:AKIY/KIY olan bebekler sendromik bulgular olmadikca, dogumda saghkh gériinirler. Aile 8ykiisii yoksa
veya yenidodan tarama programiyla saptanmadiysa klinik bulgularin ortaya cikis zamani ortalama alti aydir ve tek
kiratif tedavi hematopoetik kdk hiicre naklidir. Ulkemizde yenido§an tarama programinda TREC testi (T hiicre
reseptor eksizyon halkalar) rutin hale gelene kadar tanisal ipuglari konusunda farkindaligin olmasi ve olgularin bu
yonden dederlendirilmesi gercek bir immunolojik acildir. Bu ylizden sik/ciddi enfeksiyonun yani sira sendromik
ozellikler, otoimminite, malignite, pulmoner hastalik, akrabalik, aile/kardes 6ykisi gibi bulgularin varliginda
AKIY/KIY/SKY akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, agir kombine immun yetmezlik, Sendromik Ozelliklerle iliskili
Kombine Immiin Yetmezlikler, immunolojik acil, kombine immun yetmezlikte tanisal ipuglari

[PS-064] [Abstract:181]

Total Alopesi ile Basvuran Cytotoxic T Lymphocyte-Associated Antigen (CTLA) 4 Eksikligi
Olgusu

Esra Yicel!, Zeynep Hizli Demirkale!, Yasemin Kendir Demirkol?, Mehmet Bugrahan Diz3, Bengli Akcam*, Safa
Baris?, Zeynep Tamay!

ITstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Bilim Dali, istanbul

2Jmraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari

3Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik, istanbul

4Marmara Universitesi, Pendik EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji Immiinoloji Bilim Dal, Istanbul
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T regllator hiicreler (Treg), timustan kdkenli immin yanitin diizenlenmesi ve self toleranstan sorumlu hiicrelerdir.
Cytotoxic T Lymphocyte-Associated Antigen (CTLA) 4, Treg hicrelerin ylzey molekillerinden biridir ve eksikliginde
Treg htcre fonksiyonu etkilenir. Klinikte otoimmunite, hipogamaglobulinemi, enteropati, lenfoproliferasyon
gorulebilir. Total alopesi ile tarafimiza basvuran ve CTLA-4 eksikligi tanisi alan vaka sunulmustur.

Ug ay dnce total alopesi gelisen hastanin incelemelerinde hipogamaglobulinemisi saptanmasi lzerine tarafimiza
yonlendirildi. Oykiisiinde 2 yildir Hashimoto hipotiroidisi nedeni ile izlemde oldudu ve ¢ok uzun zamandir ishali
oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde boy: 108 cm (<3 p), kilo:14 kg (<3 p), bas cevresi: 49 cm (<3 p), total
alopesi, maxiller hipoplazi, gaga burun, dislerde dlizensizlik ve tirnak deformitesi saptandi. Ders basarisi iyi
olmayan ve okumay! 6grenemeyen hastanin WIS-R skoru 59 idi. Oykiisiinde sik enfeksiyon gegirme yoktu. Soy
gegmisinde G3P3A0CO0 anneden 32. GH’da dogmustu. Anne ve baba arasinda akrabalik yoktu. Kriptoorsidizm ve
hidrosel nedeni ile opereydi. Tetkiklerinde IgG, IgA ve IgM dederleri yasina gore dislk, izohemaglutinin dederi 1/4
(+), asi yaniti negatifti. Periferik kan lenfosit analizinde Treg diisik, LRBA dlizeyi normal, CTLA4 dlizeyi dlslik
saptandi. Doku Transglutaminaz IgA yiiksek olan hastanin list GIS endoskopisinde inaktif kronik gastrit ve refli
6zofajit saptandi. Biopsisinde kript hiperplazisi, intraepitelyal lenfosit artisi ve minimal villls atrofisi mevcuttu.
Hastaya immunglobulin replasman tedavisi baslandi. Genetik analizinde CTLA-4 tim geni kapsayacak bir delesyon
saptanan hastaya Abatacept tedavisi 20 mg/kg iki haftada ve hasta izleme alindi.

Otoimmiinite gesitli immuin yetmezliklerde gérilebilmektedir. Enfeksiyon gelisimi henliz olmamis, erken baslangigh
cesitli otoimmin bulgular gésteren hastalarda immun disreglilasyon ile seyreden immin yetmezlik olabilecegi
akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiinite, alopesi, immun disreglilasyon, CTLA-4 eksikligi
[PS-065] [Abstract:182]

Lokosit Adezyon Defekti Tanisi Alan Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Bulgularinin
Degerlendirilmesi

Ismail Yaz!, Begiim Ozbek!, Cagman Tan?, Hacer Neslihan Bildik!, Sevil Oskay Halach!, Elif Soyak Aytekin?, Nergiz
Kendircit, Sukrli Cekig?, Sebnem Kilig?, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcant

1Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immiinoloji Bélimi, Ankara

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Immiinoloji Bélimii, Bursa

Lokosit adezyon defekti (LAD), (g alt tipi olan otozomal resesif kalitilan nadir bir hastaliktir. Her bir alt tip spesifik
klinik ve biyokimyasal bulgularla karakterizedir. Lokositoz, gobek kordunun geg diismesi ve tekrarlayan bakteriyel
enfeksiyonlar LAD-I'in bulgulandir. Tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlarin yaninda defektif platelet agregasyonu
LAD-III'Gn bulgulari arasindadir. LAD’In her Ug tipinde de I6kositler dokulara migre olmak igin damar disina
gtkamazlar béylece dokular bakteriyel enfeksiyona agik hale gelmekte, IL-23/IL-17 aksi bozulmakta ve yara
iyilesmesi gecikmektedir. Bu calismada, Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik
Immuiinoloji Bélimiinde hedeflenmis yeni nesil dizileme paneli ile LAD-1 tanisi alan 11 olgu ve LAD-III tanisi alan 7
olgu sunulmaktadir. Hastalarin %94,4'Gnln ebeveynleri akrabadir. LAD-I tanili hastalarin %81,8’i ve LAD-III tanili
hastalarin %42,9'u yasamin ilk 6 ayindan 6nce tani almiglardir. Gébek kordonunun geg diismesi tim hastalarin
%72,2'sinde goridlmustir. Tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlar ve omfalit sirasiyla hastalarin %83,3 ve %50'sinde
saptanmistir. LAD-III tanili hastalarinin %85,6’s1 koagulasyon defekti ve %42.9'u JMML veya MDS ile prezente
olmustur. Hastalarin hepsinde belirgin I6kositoz saptanmistir. LAD-I tanili hastalarda literatirde rapor edilmis olan
P178L, R188X ve R593C mutasyonlari ve yeni varyantlar olan T263fs ve ekzon 12-14'lin delesyonu saptanmistir.
LAD-I ve LAD-III tanili hastalarin sirasiyla %36,3 (n=4) ve %42,9'una (n=3) HKHT yapilmistir. HKHT yapilan LAD-
I tanili hastalarin 2’si post-transplant komplikasyonlar nedeniyle kaybedilmistir. HKHT yapilan diger hastalar
sagliklidir. CD18 veya diger adezyon molekdllerinin akim sitometrik analizi tani igin 6nemlidir. Ayrica hastaligin
dogrulanmasi, tedavi plani, prognozu ve takibi agisindan molekiler karakterizasyon da 6nemlidir. Erken tani ve
etkin tedavi diger primer immiin yetmezliklerde oldugu gibi LAD igin de 6énem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: FERMT3, ITGB2, Lékosit Adezyon Defekti, Primer Immiin Yetmezlik

CD18'in Domainleri ve LAD-I Hastalarinda Saptanan Mutasyonlar

PITeL Extracellular domain R593C

408 Dedetion 550

VWFA CYSI | CYSH | CYSN KCYS ™| CD

Cysteine<ich tandem repeals

R188X T263fs Cell attachment site
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[PS-066] [Abstract:183]

Kronik Graniilomatdéz Hastalik Tanisi Alan Hastalarin Yeni Nesil Dizileme Teknolojisi ile
Analizi

Begiim Ozbek, ismail Yaz, C;ac_”;r_nan Tan, Elif Soyak Aytekin, Sevil Oskay Halagli, Hacer Neslihan Bildik, Nergis
Kendirci, Deniz Caédas_Ayvaz, Ilhan Tezcan )
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik ImmUinoloji Bolumu, Ankara

Kronik granilomatéz hastalik (KGH), fagositer hlicrelerdeki oksidatif patlamadan sorumlu nikotinamid adenin
dinikleotit fosfat (NADPH) oksidaz kompleksindeki defektlerden kaynaklanan kalitsal bir primer immun
yetmezliktir. Klinik olarak; tekrarlayan ve agir enfeksiyonlar, inflamatuvar yanitta artisa bagh granilom olusumu
ve otoimmunite ile karakterize heterojen bir hastaliktir. NADPH oksidaz kompleksinin yapisal alt biriminlerini
kodlayan CYBB (X'e bagli), NCF1, CYBA, NCF2 ve NCF4 genlerindeki mutasyonlar, defektif reaktif oksijen tirleri
(ROS) Uretimi ve sonug olarak KGH sendromuna neden olur (Sekil 1). Bati literatlirinde mutasyonlarin (gte ikisi
X'e bagli gecisli gosterirken, toplumumuzda otozomal resesif formlar daha sik goralmektedir. Yeni nesil dizileme
(NGS) teknolojilerinin yayginlasmasi sayesinde heterojen bir hastalik grubu olan primer immuin yetmezliklerin
(P1Y) genetik nedenleri tanimlanmaya baglamistir. Bu calismalar erken tani ve etkin tedavi acisindan biyiik énem
tasimaktadir. Bu calismada Hacettepe Universite Pediatrik Imminoloji Bilim Dalinda son bir yil iginde klinik olarak
KGH tanisi ile takip edilen hastalarin NGS hedeflenmis gen paneli yontemi ile genetik tanilarinin belirlenmesi
amaglanmistir. Hastalarin hicbirinin NBT testinde oksidatif patlama gozlenmedigi gibi DHR testinde O2- Uiretimi de
olmamistir. NGS galismasi ile 3 hastada CYBA (p22phox) geninde homozigot mutasyon saptanirken, 1 hastada
CYBB (p91phox) geninde X’e badli gecisli mutasyon saptandi. PIY hastalarinda NGS analizleri, etkin bir diagnostik
y6ntem olmasi agisindan dnemlidir. Ayrica hastalik patogenezinde etkili olan genetik neden ile klinik prezantasyon
arasindaki iliskiyi saptamaya katkida bulunmaktadir. Bu yéntemlerin kullaniminin artmasi ile PIY’ler gibi
heterojenitesi yliksek hastalik gruplarinin altta yatan genetik nedenleri aydinlatilarak, erken tani ve etkin tedavi
hedeflenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatdz Hastalik, NADPH, NGS, Primer Immiin Yetmezlik

NADPH oksidazin bilesenleri ve kronik graniilomatoz hastaligin alt gruplari.
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[PS-067] [Abstract:184]

Otoinflamatuar Hastalik ya da immun yetmezlik Hastaligi mi?

Kibriya Fidan!, Senem Kogak?, Sule Haskologlu2, Mayda Giirsel3, Figen Dogu2, Aydan Ikinciogullari2
1Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi

30rta Dogu Teknik Universitesi

Giris

Yeni tanimlanan nadir otoinflamatuar ve otoimmun hastaliklar atipik klinik prezentasyonlar gésterebilir.
Klinigimizde tani koymakta ve otoinflamatuar ya da otoimmun hastalik ayirici tanisi yapmakta zorlandigimiz bir
olgu sunulmustur.

Vaka

Infant déneminden itibaren ayda bir tekrarlayan, bir hafta siiren ates ve ishal ataklari ile 2 yasinda iken klinigimize
basvuran 3 yasinda erkek hastanin, daha 6nce birgok kez alt solunum yolu enfeksiyonu ve iki kez de makrofaj
aktivasyon sendromu (MAS) atadi ve remisyona girme oykusit mevcuttu. Akraba evliligi 6ykisld olmayan hastanin,
halasi 3 aylik iken nedeni bilinmeyen sekilde vefat etmisti. Ailede immiin yetmezlik ya da romatizmal hastalik
Oyklsu yoktu. Fizik muayenesinde genel durum diskin, atesli, hepatosplenomegali, cutis marmaratusu, ellerde ve
bacaklarda dokuntl vardi. Laboratuvar tetkiklerinde pansitopeni, trigliserid ve ferritin ylksekligi, fibrinojen
dislikligu saptanmasi lizerine kemik iligi aspirasyonu yapildi; MAS ile uyumlu olup kan ve katater ici kan
kdltdrlerinde atipik firsatgl bakteri Gremeleri olmasi ilgingti. Hastada NLRC4 mutasyon iliskili infantil ddnem
inflamatuar barsak hastaligi ile MAS ataklar gelistiren hastalik dislnuldd, genetik analiz sonucu bekleniyor. Serum
sitokin diizeylerinde belirgin yikseklik saptanmadi, |0kosit adezyon defekti tip 2 ile uyumlu kan sayimi bulgulari
gorulda. Takip eden dénemde iki kez daha atagi MAS atagdi gegirmesi lzerine kortikosteroid tedavisi yanina
Anakinra eklendi. Tedavinin 1. yili sonunda klinik ve laboratuvar diizelmesi olan ve tiim tedavileri kesilen hastanin
tanisi halen tartismali olup aralikli kontrolleri devam etmektedir.

Tartisma

Akraba evliliginin sik olmasi nedeni ile ilkemizde otoinflamatuar ve immun yetmezlik bulunan hastalar sikga
izlenmektedir. Tani, tedavi planlamasi ve takibinde multidisipliner yaklasimlara ragmen giglikler olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, Otoinflamatuar hastalik, Makrofaj aktivasyon sendromu
[PS-068] [Abstract:185]

Trichohepatoenteric sendrom ve immun yetmezlik

Gllay Kaya!, Aysenur Bahadir?, Yakup Aslan3, Murat Cakir*

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Yogun Bakim Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Trabzon
3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Yenidogan Yodun Bakim Bilim Dali, Trabzon
4Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dali, Trabzon

GIRIS:Sendromik diyare/Trichohepatoenterik sendrom (SD/THES), ilk lic ayda baslayan inatgi ishal, sag
anomalileri, ve fenotipik ylz gérinimu ile karakterize SKIV2L veya TTC37’deki mutasyonlarla iliskili otozomal
resesif gegisli konjenital ishal hastaliklarinin gok nadir bir nedenidir. Burada, homozigot ¢.2122C>T (p.GIn708%*)
TTC37 mutasyon saptadigimiz bir olguyu sunuyoruz.

Olgu: Kronik ishal, malabsorbsiyon, protein enerji malnutrisyonu, tanilari ile yedi aylik kiz hasta yatirildi. Fizik
muayenesinde; malnutre, viicut adirlik: 2210 gram(<3 persentil), boy:43 cm (<3 persentil), bas gevresi: 36 cm
(<3 persentil) dolikosefalik, yinli saclarn ve kot kavsinde karaciger 2 cm palpabl idi. Olgu 30 haftalik C/S ile 730
gram adirliginda ve 38 cm dogmus. Neonatal pnémoni, intrauterin gelisme geriligi tanilar ile dis merkez tedavi
edilmis. Yetersiz kilo alimi ve iki aylik iken baslayan sulu mukuslu ishallerine ydnelik gesitli tedaviler uygulamis,
ishalleri devam eden olgu tarafimiza yonlendirilmis. Olgu yatirilarak parental ve dedisik enteral mamalar ile
beslendi. Aylik intravendz immunoglobulin verildi. Yeterli kilo artisi olmayan ve ishal sayisinda azalma olmayan
olgunun cok erken baslangich enflamatuar bagirsak hastaligi dislintlerek yapilan badirsak biyopsi sonucunda
nonspesifik bulgular vardi. Isik mikroskopisi sag analizinde trikhortreksis nodoza saptandi. Steroid ve
immunosupresan (infliximab) tedavi verildi. Takiplerinde 8 kez ciddi enfeksiyon gegiren olgu 16 aylikken exitus
oldu. Bes yasinda erkek kardesi sag saglikli olup, anne-babasi arasinda akrabalik yoktu. Genetik analiz sonucu,
homozigot ¢.2122C>T (p.GIn708*) TTC37 gen defekti olarak sonuglandi. Anne ve babanin tasiyici oldugu goraldi.
Aileye genetik danismanlik verildi. Laboratuvar sonuglari Tablo 1’de verildi.

Sonug: Trichohepatoenterik sendrom tedavisi esas olarak parenteral beslenme ve immiinoglobulin takviyesine
dayanmaktadir. Yenidoganda inatci diyare ve intrauterin gelisme geriliginin birlikteligi THES tanisini
dusundidrmelidir.

Anahtar Kelimeler: trichohepatoenteric, sendrom, immun, yetmezlik
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Hastamizin laboratuvar sonuclari:
Hemoglobin (NR:12-17 g/dl) 9.6

Beyaz kiire (NR:4,8-10,8-103/ug/L) 13160
ALS (NR:1300-2900---103/ug/L') 3550
ANS (NR:2200-4800---103/ug/L ) 1820
Trombosit (NR:130-400-103/ug/L) 776000

Albumin (NR:3,5-5,2 g/dL) 3.9
Total bilirubin (NR:0.3-1.2 mg/dL  0.66
Gamma GT (NR:0-55 U/L) 279
ALT (NR:0-45 IU/L) 149
AST (NR:0-35 IU/L) 166
lg G (NR: 215-1745 mg/dL) 134
Ig M (NR: 26-322 mg/dL) 28.4
Ig A (NR: 4-250 mg/dL) <6.66
Tablo

[PS-069] [Abstract:187]

Bir Ataksi-Telenjiektazi olgusunda kronik 6ksiiriikte neler diisiinmeliyiz

Omer Faruk ipek!, Nagehan Emiralioglu?, Ilhan Tezcan2, Deniz Dogru Ersdz!, Emine Nural Kiper!
Hacettepe Universitesi tip fakiltesi, Cocuk G6gls Hastaliklar Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Faklltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali,Ankara

GIRIS

Ataksi telanjiektazi(AT), ilerleyici, multisistemik bir hastaliktir. AT hastalarinda, solunum yolu hastaliklari 6lim
nedenlerinin 6nde gelenlerindendir. Bu nedenle burada AT tanisi olan ve solunum komplikasyonlarindan kaybedilen
bir olgu sunmak istedik.

OLGU SUNUMU

3 yasina kadar sikayeti olmayan hasta, motor fonksiyonlarda gerileme, denge kaybi sikayetleriyle dis merkeze
basvurdugunda; gelisme geriligi, IgA diisiikligu, nistagmus, telenjiektazi ve kraniyal MRI'da serebellar atrofi
saptanmis ve ATtanisi almis. Takiplerinde boyunda ele gelen kitle ile Non-HodgkinLenfoma tanisi almis. 12
yasinda, 1 yildir olan 6ksUrik sikayeti ile gocuk gogus hastaliklarina basvuran hastanin muayenesinde takipnesi ve
sag orta, alt loblarda ralleri mevcuttu. Akciger grafisinde bilateral plevral sivi, sag parakardiyak, sol lateralde
diyafram konturu silen infiltrasyon izlendi. Hasta pnomoni nedeniyle yatirilarak; immunyetmezligi de oldugundan
antifungal ve antibiyotik tedavisi verildi. Kronik 6ksirik etyolojisine yonelik olarak gekilen Toraks BT’'sinde sag
akcigerde Ust, orta ve alt lobda, sol akciger alt lobda bronsektazi, sag akcigerde orta lobta ve alt lobta atelektatik
dedisiklikler ve buzlu cam dansitesinde alanlar, bilateral apekslerde interlobuler septal kalinlagmalar ve subplevral
milimetrik kistler, bilateral plevraleflizyon ve plevral kalinlasma izlendi.

Balgam ve BAL kiltirlerinde Greme olmadi. Antibiyotik tedavileri altinda mevcut 6kstiriik ataklarinda belirgin
dizelme izlenmeyen hastaya antirefli tedavi baslandi. Sikayetleri gerilemeyen hastada radyolojik bulgulariyla 6n
tani olarak interstitisyelakcigerhastaligi/lenfoidinterstisyelpnémoni diistinilda. Ailenin biyopsi istememesi lizerine
Deltocortil baslandi, 4 hafta aldi. Hasta dis merkezde solunum sikayetleri ile basvurusunda solunum yetmezligi
tablosunda eksitus oldu.

TARTISMA

AT'li hastalarda, immunyetmezlige bagh tekrarlayan Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari; enfeksiyon ve
aspirasyonasekonderbronsektazi; yutma sorunlari nedeniyle aspirasyon; oksirik; ve
interstisyelakcigerhastaligi/pulmoner fibrozis izlenebileceginden hastalarin solunum sistemi komplikasyonlari
agisindan takip edilmesi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-Telenjiektazi, Brongiektazi, Interstisyel Akciger Hastaligi
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[PS-070] [Abstract:188]

Progresif Noduler Rejeneratif Hiperplazi Nedeniyle Karaciger Transplantasyonu Yapilan
CVID Olgusu

Asuman Camyar?!, Hasibe Aytag!, Melih Ozisik!, Zeki Karasu?, Funda Yilmaz Barbet3, F. Omir Ardeniz?
1Ege Universitesi Tip Fakiltesi i¢ Hastaliklari immunoloji ve Alerji BD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi i¢ Hastaliklar Gastroenteroloji BD, izmir

3Ege Universitesi Tip FAkiltesi Patoloji AD, izmir

Giris: CVID zemininde NRH (noduler rejenratif hiperplazi) lg kategoride incelenmektedir; non-progresif hastalik,
portal hipertansiyon ve splenomegali ile ilerleyen progrese hastalik ve otoimmun hepatit benzeri klinik ile hizh
progrese hastalik.

Olgu: 56 yas,kadin.2009 tarihinde kronik diyare,tedaviye direngli mikrositer anemi,splenomegali ve
hipogamaglobulinemi ile CVID tanisi konuldu.Duodenum biyopsisinde villuslarda diizlesme,lamina propriada
plazma hiicre yoklugu saptandi.Glutensiz diyete kismi yanit alindi ve Colyak-benzeri enteropati tanisi
konuldu.izlemde kolestatik paternde progresif KCFT yiiksekligi izlendi.2012 karaciger biyopsisinde duktopeni ve
duktuslarda displazi saptandi.05/2017'de Spinal MRG'de ve kemik iligi aspirasyon biyopsisinde grantlomlar
izlendi.Batin BT de dalakta yaygin hipodens milier dagilim gosteren nodduller saptandi.

01/2019'da KCFT progresyonu ile yatirildi.Doppler USG de kronik karaciger hastalidi ve portal HT saptandi.Portal
ven trombozu izlenmedi.Viral markerlari negatifti.ANA,Anti-ds DNA,LKM,AMA,ASMA ve ANCA negatifti.Karaciger
biyopsisinde parankimde fokal yaglanma,Kupffer hiicrelerinde belirginlesme,fokal nekroz odaklari,zon 3'de
konjesyon, nekroinflamasyon ile birlikte nodiler rejeneratif hiperplazi bulgulari,duktuslarda displazi ve duktopeni
goéraldi.

02/2019 da fulminant hepatit ve hepatik ensefalopati ile yogun bakima devredildi.26/2/2019°da canli vericiden
karaciger transplantasyonu yapildi.Post-transplant donemde everolimus,siklosporin ve deltakortil tedavisi altinda
progresif KCFT yliksekligi gelismesi lizerine 05/2019 da karaciger biyopsisi yapildi.Biyopsi sonrasi isleme bagl
komplikasyonlar nedeniyle hasta kaybedildi.

Sonug:Literatlirde toplam 18 CVID’li eriskin karaciger transplant vakasi mevcuttur.Bu hastalarin, diger sebeplerle
karaciger nakil yapilan hastalara goére prognozlari daha koétudur.5 yillik sagkalim %52 olarak bildirilmistir. K6t(
prognoza etkisi olan faktorler baslica; enfeksiyoz nedenler,maligniteler ve CVID iliskili karaciger hasarinin
rekurensi olarak bildirilmistir.Azatiopurinin rekurens ile iligkili oldugu ve kullanimindan kaginilmasi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: yaygin dedisken immun yetmezlik, CVID, noduler rejeneratif hiperplazi, karaciger
transplantasyonu, duktopeni
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Transplantasyon sonrast eksplante karaciger dokusunun patolojik incelemesi

[PS-071] [Abstract:189]

Primer immiin yetmezlik tanisi almis hastalarin solunum sistemi bulgulari yoniinden
degerlendirilmesi

Saltuk Bugra Kaya!, Deniz Cagdas Ayvaz?, Feyzi Ilhan Tezcan? .
Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Go6gus hastaliklari Ana Bilim Dali,Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Faklltesi, Pediatri Ana Bilim Dali,Imminoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS

Primer immun yetmezlikler immun sistemin hicresel ve molekiler bilesenlerinin gesitli dlizeylerdeki eksiklikleri
sonucunda ortaya ¢ikmaktadir. Heterojen bir hastalik grubu olup; 430’dan fazla hastalik tanimlanmistir. Genellikle
pediatrik yas grubunda ilk belirtilerini vermekle birlikte her yasta karsilasilabilmektedir. Bu calismada Hacettepe
Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immiinoloji polikliniginde son 5 yilda izlenen eriskin yas
grubunda primer immin yetmezlik tanisi almis 211 hasta, solunum sistemi bulgular yéniinden dederlendirildi.

BULGULAR

Toplam 211 (119 erkek, 92 kadin) hastanin yas ortalamasi 29,5 (17-76) yildi. 80 (%38) hastanin aktif solunumsal
sikayeti vardi, en sik yakinmalar nefes darligi, 6ksirik ve balgam olarak saptandi. En sik solunumsal sikayet KGH
ve CVID hastalarinda tespit edildi. Hastalarin %32’sinin solunum sistemi muayenesi patolojik olarak
dederlendirildi. Muayenede en sik tespit edilen patolojik ek solunum sesi ve gomak parmakti.

127 hastaya akciger grafisi ¢ekildi. 63 hastanin grafisi anormal olarak degerlendirildi. Grafide siklik sirasina goére
parankim (%57), mediasten (%26), plevra (%15) ve kemik yapilarinda (%2) anormal gorinti tespit edildi.

63 hasta SFT bulgulari agisindan dederlendirildi. 20(%32) hastanin SFT’si normal dederlendirildi. 31(%49) hastada
obstruktif, 13(%19) hastada restriktif tipte solunum patolojisi tespit edildi.

117 hasta toraks BT gekildi. 109 hastanin BT’si anormal olarak dederlendirildi. BT'de siklik sirasinda goére
parankim, mediasten, hava yollar, intertisyel alan, vaskdiler yapilar ve plevrada anormal goérinti tespit edildi. BT
bulgulari tablo 1 ve sekil 1 de gdsterilmistir.

SONUC

PIY hastalarinda akciger komplikasyonlari yaygin olup, morbidite agisindan risk teskil etmektedir. PIY hastalarinin
imminoloji, gogus, enfeksiyon hastaliklari, fizik tedavi uzmanlarini iceren multidisipliner sekilde izlenmesi
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Eriskin, primer immun yetmezlik, solunum sistemi
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Hastaliklara gore Toraks BT bulgular:
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[PS-072] [Abstract:191]

XLA Tanisi ile Hospitalize Edilen Hastanin Klinik Izlemine Gore Planlanan Hemsirelik Tanilari

Semra Kogi, Hilal Ozer
Hacettepe Unversitesi Cocuk Hastanesi

GIRIS: XLA ilk tanimlanan immin yetmezlik hastalifidir. Bu hastalik plazmada immiinoglobulinlerin Gretemedigi (
B lenfosit) kalitsal bir immun yetersizligidir. Antikorlar, bakteri ve virlislere karsl viicudun savunma
mekanizmasinin 6nemli bir parcasidir. Tedavide intramuskuler veya intravendz immuanoglobulinler aylk olarak
verilir.

Primerinde XLA tanisi ile izlemde olan hasta ates, karin agrisi ve konstipasyon sonrasi gelisen diyare sikayetleri ile
acile basvurmus ve servise yatisi uygun goridlmaustar.

Yéntem: Servise kabul edilen hastaya antikor proteini eksiliginden dolayl hemsirelik tanisi olarak ‘Enfeksiyon riski’
eklenmistir. immiinosiipresif tedavi baslanan hastaya yan etkileri dogrultusunda ‘Bulanti-Kusma riski’ eklenmistir.
Takibinde hastanin bulantisi olmasi dolayisiyla tedavisine antiemetik eklenmistir. Yatisi itibari ile gaita gikariminda
azalma olmasi sebebiyle hastaya duphalac tedavisi baglanmis ve hemsirelik tanisi olarak ‘Gaita inkontinansi riski’
eklenmistir. ige kapanik davranislari oldugu gériilen hasta Cocuk Ruh Saghgina danisiimis, hafif depresyon tanisi
alarak Antidepresan tedavisi baslanmistir. Hafif depresyona yonelik olarak hastaya ‘Manevi sikintl’, ‘Anksiyete’,
Benlik kavraminda rahatsizlik riski’ ve ‘Bireysel bas etmede yetersizlik’ tanilari eklenmistir. Medikal tedavisine IVIG
(intravendz Iimmiinglobulin) eklenen hastaya hemsirelik tanisi olarak ‘Ekstravasyon riski’ eklenmistir.

Bulgular: 11 glinlik yatis 0ykisl sirecinde hastada enfeksiyon bulgularina rastlanmamistir. Bulanti-kusma
tekrarlamamistir. IVIG tedavisi slirecinde hastada ekstravazyon gelismemistir.

Konstipasyon tedavisi devam eden hastanin gaita inkontinansi riski devam etmektedir.

Sonug: Medikal tedavilerin diizenlenmesi kadar hemsirelik bakimlarinin planlanmasi da hastaligin klinik seyri icin
elzem ve katidir. Bu nedenle hastanin yatisindan itibaren mevcut tani ve tedaviye uygun hemsirelik bakimlari
planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: XLA, Immiinglobulin, Hemsirelik tanilar
[PS-073] [Abstract:192]

Homozigot SPPL2a Mutasyonuna Bagh Kombine Immiin Yetmezlik Olgusu

Ezgi Yilmaz!, Neslihan Edeer Karacal, Ayca Aykut?, Asude Durmaz2, Ozgir Cogulu?, Giizide Aksu?!, Necil
Kutlkgulert

1Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, izmir

Lizozom ve endozomlarda bulunan intramembran proteaz Signal-peptide-peptidase-like 2a (SPPL2a), TNFa, Fas
ligand ve MHC II kompleksinin invariant CD74 zinciri gibi tip-2 transmembran proteinlerinin islenmesinde gérev
alir. SPPL2a-/- fare modelinde B hiicre gelisiminde transisyonel evrede blok oldugu gésterilmistir. Ginimuize dek
otozomal resesif SPPL2a mutasyonu tanimlanan 3 olguda azalmis konvansiyonel dendritik hicre orani ve
mikobakteri-spesifik hafiza Th1 hicrelerden defektif IFN-y Gretimine bagli mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinhk
gosterilmistir.

Sekiz yasinda kiz olgu, klinigimize 4 yasindayken yilda 7-8 kez akut otitis media ve sik Ust solunum yolu
enfeksiyonu gegirme yakinmasiyla basvurdu. G1P1 anneden miadinda dodan ve motor-mental gelisim basamaklari
normal olan olguya saglik bakanhdi asilar sorunsuz uygulanmis. Anne-baba arasinda 1. derece kuzen evliligi ve
annede psériasis 0yklsi mevcuttu. Fizik muayenesinde boy 75-90, adirlik 50-75 persantilde, tonsiller hipertrofik,
submandibuler ve servikal multipl lenfadenopatiler saptandi. Bir BCG skari izlendi. Laboratuvar tetkiklerinde
1gG<137 mg/dl, IgA<6.5mg/dl, IgM:85 mg/dl, IgE: <5kU/L, I6kosit:5980/mm3, lenfosit:3050/mm3, spesifik
antikor yanitlar yetersiz, flowsitometrik lenfosit alt gruplari CD4/CD8 oraninda ters donme disinda olagan, B
hicrelerde CD40 ekspresyonu normal, memory B hicre ve CD4+CD45RA+CD31+T hiicre orani azalmis, in vitro T
hlcre proliferatif yaniti yetersiz, CD3+CD8+TCRy3+:%12 ilimh ylksek saptandi. Akciger grafisi normaldi.
Hedeflenmis yeni nesil dizi analizinde SPPL2A geninde homozigot c.262G>A(p.Val88Ile) mutasyonu saptandi. Ayda
bir IVIG replasmani ve oral TMP-SMX profilaksisi ile izlenen olgunun enfeksiyon sikligi belirgin geriledi. Takiplerinde
tekrarlanan IFNy salinim testi (Quantiferon-TB gold) negatif saptandi.

Homozigot SPPL2a mutasyonu saptanan hastamiz agirlikh olarak antikor eksikligi klinigi, kombine immin
yetmezlik laboratuvar bulgularinin gézlenmesiyle ve mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinhginin izlenmemesiyle
insanlarda bu gen defektine bagh fenotipin farklilik gosterebilecedinin vurgulanmasi amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: SPPL2a, mutasyon, kombine, immin, yetmezlik
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[PS-074] [Abstract:194]

SIFD Sendromlu Bir Olgu Sunumu

Aysenur Pag Kisaarslan?!, Siimeyra Ozdemir Gicek!, Ekrem Unal2, Hakan Poyrazoglu?, Tiirkan Patiroglu3
1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali
2Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali

Immun yetmezliklere eslik eden otoinflamatuar hastaliklar immiinoloji ve romatoloji béliimlerinin giderek artan
hasta popilasyonunu olusturmaktadir. Burada SIFD sendromlu bir olgu sunulmustur.

Dort aylikken slirekli ates ve isal sikayeti baslayan hasta,7 aylikken hipogamaglobulinemisi nedeniyle aylk IVIG
tedavisi ile takibe alindgi, akut faz reaktanlarinin ategli dénemlerde yliksek seyrettigi, ates etyolojisini agiklayacak
enfeksiyon odadi tespit edilemedidi, yapilan GIS endoskopi ve biyopsilerinin normal oldudu, steroid tedavisi ile
ates ataklarinin kontrol altina alindidi,1.5 yasinda baslanan anakinra tedavisinin cevap alinamadidi igin kesildigi, bu
slirecte yeterli kilo alamadidi igin drip beslenme baslandigi 6grenildi. Yaklasik bir yil takiplerine gelmeyen hasta; 2
yas 3 aylikken cocuk romatoloji bolimiumiuze basvurusunda aylik IVIG aldidi, 1mg/gln steroidle atesinin 2-3 ayda
bir kisa streli oldudu, isallerin devam ettigi ve kilo alamadigi 6grenildi.

Hastanin ileri derece blytume geriligi, gelisme geriligi, mikrositik anemisi (pernisiy6z degil), ataklarda akut faz
reaktanlarinda yukseklik ve hipogamaglobulinemisi mevcuttu.

Yapilan WES analizinde;

TRNT1 geninde exon 6 da Chr3(GRCh38) de g.3188201_3188201 del NM_182916.2: c.679delA p.(1233fs*10) da
heterozigot, exon 8 de Chr3(GRCh38) de g.3189779A>G NM_182916.2: c.126A>Gp.(K416E) heterozigot
mutasyon tespit edildi.

Hastaya SIFD sendromu tanisi konularak etanersept tedavisi baslandi.

SIFD sendromu; otosomal resesif gegisli tRNA ntkleotidiltransferaz 1 enzimindeki fonksiyon kaybi sonucu gelisir.
Sideroblastik anemi, mikrositik anemi, hemofagositoz, ates, cesitli derecelerde immiun yetmezlik (B hiicre), gérme
ve isitme kaybi, retinitis pigmentosa, gelisme ve biylme geriligi, oral Ulser, sellilit, subkutan noduller, pannikdlit,
artralji, artrit,daktilit bulgulari ile seyreder. Tedavisinde steroid, anakinra ve etanersept kullanilabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Iimmiin yetmezlik, otoinflamasyon, tedavi
[PS-075] [Abstract:195]

Besin Proteini ile Indiiklenen Enterokolit Olgusunda Yeni Bir ILLORB Mutasyonu

Cansu Altuntas?, Ozlem Akgiin Dogan?, Ayca Kiykim3, Naz Sirici*

1SBU Okmeydani Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Istanbul
25BU Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dal, istanbul

3istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dal, Istanbul
40Orta Dogu Teknik Universitesi, Biyoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: IL10R mutasyonu ciddi otoinflamasyon ile seyreden bir tek gen hastaliidir. En sik perianal hastalik ve erken
baslangigh inflamatuvar bagirsak hastalidi ile prezente olur. Bu sunuda kronik besin proteini ile indliklenen
enterokolit (FPIES) ve perianal fistil ile tani alan bir ILLORB mutasyonu olgusu sunulacaktir.

Olgu: 13 aylik erkek hasta kronik sulu vasifta ishal, ciddi kusma, agir malnutrisyon ve hipoalbuminemi ile
basvurdu. Alinan anamnezinde sikayetlerinin 6. ayda inek siitl iceren ek gida alimi ile basgladigi 6grenildi. Tam
hidrolize formula ve kati sit diyeti ile birlikte kusma ve ishali duran hastanin albimin diistkligi ve malnutrisyonu
hizla diizeldi. 16 aylik iken perianal fistil gelistiren hastanin inflamatuvar badirsak hastaligi agisindan Ust/alt
endoskopisi hem makroskopik hem de patolojik olarak normal olarak izlendi. Birinci derece kuzen evliliginden
dogan hastanin erken baslangigh inflamatuvar bagirsak hastaliklari agisindan yapilan genetik incelemesinde IL10RB
NM_000628 c.646G>A p.(Glu216Lys) varyanti homozigot olarak izlendi. Mutasyonun klinik 6neminin belirsiz
olmasi nedeniyle yapilan fonksiyonel galismada IL10 ile uyarim sonucu STAT3 fosforilasyonu kontrole gore disuk
izlendi. Takibinde komplike olmayan Ust solunum yolu enfeksiyonlari ile tetiklenen hayati tehdit eden enterokolit
ataklari izlenen hastaya hematopoetik kék hiicre nakli yapilmasina karar verildi.

Sonug: IL10R mutasyonlari hemen daima perianal hastalik ve erken baslangigh inflamatuvar bagirsak hastaliklari
ile birlikte izlenir. FPIES’in imminpatogenezi henliz tam olarak agiklanamamistir, ancak hastaligin aktif oldugu
olgularda IL10 diizeyinin aktif olmayan olgulara gore dislik oldugu gésterilmistir. Bu olgu ile hem IL10RB geninde
hastalik yapici yeni bir mutasyon tanimlanmis, hem de IL10R mutasyonunun FPIES ile birlikteligi gosterilerek
FPIES immunpatogenezinde IL10un roll desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: IL10R mutation, food protein induced enterocolitis, early onset inflamatory bowel disease,
perianal fistula
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[PS-076] [Abstract:197]

Otoinflamatuar Vaskiilit Bulgulari Eslik Eden Fankoni Anemisi Olgusu

Aysenur Pag Kisaarslan?, Nihal Sahin!, Ekrem Unal?, Hakan Poyrazoglu!, Tiirkan Patiroglu3
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali
3Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali

Fankoni anemisi otosomal resesif gecisli, DNA tamir defekti sonucu ortaya gikan kemik iligi yetmezligi, fiziksel
anomaliler, cafe-eu-lat lekelerinin eglik ettigi ve malignite gelisme riskinin yliksek oldugu bir hastaliktir. Sweet
sendromu ciltte akut febril nétrofilik dermatozla karakterizedir. infeksiyéz, romatolojik, neoplastik ve pre-
neoplastik hastaliklara eslik edebilmektedir. Burada Fankoni anemisine eslik eden Sweet Sendromlu bir olgu
sunulmustur.

Sekiz yasinda pansitopeni, gelisme geriligi bulgulari ile Fankoni anemisi 6n tanisi ile destek tedavisi verilerek takip
edilen hasta, 14 yasinda yaklasik bir yildir devam eden, lipodistrofi ile iyilesen, yaygin, siddetli agril cilt lezyonlari,
kemik adrilar ve poliartikller artrit bulgulari ile romatoloji bélimiine basvurdu. Hastanin pansitopenisi, yliksek
akut faz reaktanlari, hipogamaglobulinemisi mevcuttu. Cilt biyopsisi septal pannikdlit ile uyumlu idi. Kemik iligi
biyopsisinde siddetli hiposelltlerite mevcuttu. Yapilan ANA testi negatif, kompleman dlizeyleri normal, direkt
cooms testi negatif idi. Hastaya IVIG tedavisi baslandi. Nonsteroid antiinflamatuar tedavi ile cilt lezyonlari
dizelmedi. Hastanin hipogamaglobulinemisi, poliartriti, ve septal pannikilit bulgulari; otoinflamatuar
vaskdlitlerden ADA2 eksikligi olabilecedini dlistindlirdli. Etanersept tedavisi baslandi. Hastanin artikller bulgulari
ve cilt lezyonlari yaklasik 3 ay icerisinde geriledi. Bu sirecte aylik eritrosit transfiizyonu ihtiyaci olmadi. Genetik
analizde CECR1 geninde mutasyon tespit edilmedi. WES de ise FANCA geninde daha 6nce tanimlanmamis
homozigot LRG_495:¢.1226-3T>G mutasyon tespit edildi.

Sweet sendromu Fankoni Anemisine oldukga nadiren eslik eden bir cilt bulgusudur. Literatlirdeki vakalarda kisa
sure sonra myelodisplastik sendrom ve akut myeloid 16semi gelismistir. Yaklasik 17 tane FANCA-Q mutasyonu
tariflenmistir. Bu mutasyonlar farkli kliniklere yol agmaktadir. Bizim vakamizdaki mutasyonun klasik Fankoni
anemisi bulgusu olmayan hipogamaglobulinemi, poliartrit, ve septal panniktlite neden oldugu dislntlmustir.

Anahtar Kelimeler: Fankoni anemisi, otoinflamasyon, tedavi

Hastanin cilt bulgular
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[PS-077] [Abstract:198]

Cocuklarda nadir goriilen bir hastalik; Lenfoid Interstisyel Pnomoni

Biisra Késeodlu!, Nagehan Emiralioglu2, Diclehan Orhan3, Dilber Ademhan Tural?, Beste Ozsezen?, Birci Sunman?,
Ebru Yalgin2, Deniz Dogru Erséz2, Ugur Ozgelik?, Nural Kiper2

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

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Gégiis Hastaliklar Bilim
Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Pediatrik Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Lenfoid intestisyel pnémoni (LIP) plazma hiicreleri ve kiigiik lenfositlerin yavas ve diffiiz interstisyel proliferasyonu
ile karakterize benign lenfoproliferatif hastaliktir. Cocuklarda insidansi ve prevalansi bilinmemektedir. Klinik
Ozellikleri nonspesifiktir.

Burada, lenfoid interstisyel pnémonili 5 cocuk hasta (ortalama yas 8,8) sunuldu. En sik basvuru sikayeti 6ksirik,
solunum sikintisi, tekrarlayan pdmoniydi. Tanidan 6nce ortalama sikayet sitresi 33 aydi. Bir hastada juvenil
idiopatik artrit, 1 hastada vaskdlit ve nefrolitiazis, 1 hastada astim dyklsli mevcuttu. Bir hasta EVANS sendromu
olup, LIP tanisi almadan énce tiiberkiiloz teshisi koyulmustu. Solunum fonksiyon testine dért hasta koopere
olabildi, bir hastada restriktif patern, bir hastada obstriktif patern gorildi. 2 hastada IgG antikorlan ylksek geldi,
1 hastada hipogamaglobulinemi, dlistik immunglobulinA (IgA) seviyesi ve antinlkleer antikor (ANA) pozitifligi
gorulda. 2 hastanin aile 6ykustinde intestisyel akciger (AC) hastaligi, 3 hastanin ebeveynleri arasinda akrabalik
vardi. Bilgisayarl tomografi (BT)'de 4 hastada her iki AC'de nodiiller, 2 hastada interlobuler septal kalinlasma, 2
hastada mediastinal lenfadenopati, 2 hastada buzlu cam gériinim, 2 hastada bronsiektazi vardi. Daha az gorilen
bulgular amfizem, atelektazi, ve plevral kalinlasmaydi. Tiim hastalara AC biyopsisi ile tani koyuldu. izlemde bir
hastada vaskiilit, bir hastada TERT mutasyonu tesbit edildi. Tium hastalar sistemik steroid ile tedavi edildi, 2
hastada hidroksiklorokin eklendi. Iimmin yetmezlik ve romatolojik hastaligi olanlara imminmodilatér tedavi
verildi. Bir hasta izlemde kaybedildi.

LiP, AC parankiminin lenfositik infiltrasyonuyla karakterizedir. Yiiksek rezoliisyonlu BT'de ince duvarli kistik yapilar
karakteristiktir ve hastalarin %80’inde gorilebilir. Kliglik yas ortalamasindan dolayi bir hastada kistik lezyon
gérildi. Sonug olarak LIP, cocuklarda nadir gériilmekle beraber, otoimmiin ve immin yetmezlikle birlikteligi
gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, Lenfoid interstisyel pnémoni, Romatolojik hastalik
[PS-078] [Abstract:200]

Cok Erken Baslangich Inflamatuar Bagirsak Hastaligi ve Hemofagositik
Lenfohistiyositoz:XIAP Eksikligi Olgusu

Nergiz Kendirci!, Cagman Tan!, Elif Soyak Aytekin!, Hacer Neslihan Bildik!, Beglim Ozbek!, Hasan Ozen?, Omer
Nazim Gilgek?, Diclehan Orhan*, Deniz Cagdas Ayvaz?, Ilhan Tezcan! _

Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilimdali, Cocuk Immo{inoloji Bilim Dali,
Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi,Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilimdali, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dall,
Ankara

3Hacettepe Qniversitesi Tip Fakultesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilimdali,Ankara

“Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi,Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilimdali, Cocuk Patoloji Bilim Dali,Ankara

Olgu hastanemize 8 aylik iken, ates ve ishal ataklari sikayetleriyle basvurdugunda; 40 glinlik iken ates ve ishal
sikayetiyle dis merkezde yatirilarak tedavi edildigi ve uzamis ates, trombositopeni, ferritin ylksekligi ve
hepatomegalisinin olmasi nedeniyle HLH ( hemofagositik lenfohistiyositoz) stiphesi ile kemik iligi aspirasyonu
yapildigi 6grenildi. Kemik iligi aspirasyonunda hemofagositoz saptanmasi nedeniyle tek doz intraventz (400
mg/kg/ gin) imminglobulin ve ishali devam ettidi icin laktozsuz mama baslanan hasta, immiuinolojik
dederlendirmesinde anormal bulgular saptanmamasi ve sikayetlerinin gerilemesi lizerine taburcu edilmis.
Taburculuk sonrasi ates ve ishal ataklari bes kez tekrarlamasi tGzerine farkl merkezlerde yatirilarak tedavi edilmis.
Olgunun hastanemizdeki takibinde, uzamis ates nedeniyle kemik iligi aspirasyonu tekrarlandi ve hemofagositoz
saptanmasi nedeniyle pulse metilprednizolon (mpz) ve intravendz immunglobulin baslandi. Kolonoskopide,
rektumda beyaz membranlarla kaph birgok ulser gériilmesi Gzerine 1 mg/kg mpz ile tedaviye devam edildi.
Histolojik incelemede kriptit ve kript apseleri saptandi. (Figur 1). Hastanin ishalinin devam etmesi ve artan serum
eritrosit sedimentasyon hizi nedeniyle tedavisine azatiopirin eklendi.

Yeni nesil primer immun yetmezlik panelinde, XIAP geninde homozigot c.518G>A (p.Trp173Ter) mutasyonu
saptandi ve Sanger dizileme ile dogrulandi.

Anahtar Kelimeler: erken baslangich inflamatuar badirsak hastaligi, hemofagositik lenfohistiyositoz, XIAP
eksikligi

“Bu galisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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[PS-079] [Abstract:201]
Notropeninin Eslik Ettigi MDAS Eksikligi: Olgu Sunumu

Sinem irgzl, Fatih Cigek?, Sukri Cekic2, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin?2
!Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Bursa
2Uludag Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Bursa

Giris: Bircok viriise karsi konak bagisikhdinin baslatiimasinda Melanom Farklilasmasi ile iliskili Protein 5 (MDAS)
rol oynamaktadir. MDAS5, cift sarmalli (ds)RNA viral replikasyon aracilarinin veya yan Urinlerin hiicre igi sitozolik
sensorleri olarak islev gorir,béylece virls replikasyonunu inhibe edebilir ve hiicresel immun yanitlari
dlizenleyebilir. Bu nedenle MDAS5 eksikliginde Rhinovirus ve RSV gibi etkenlerle viral st ve alt solunum yolu
enfeksiyonlari sikhdinda artis gorulir.

Olgu: 7 yas 6 aylik kiz hasta nétropeni,ates yuksekligi ve oksirik sikayeti olmasi Gzerine klinigimize
yatirildi.Hastanin 6zgegmisinde sik tekrarlayan (st ve alt solunum yolu enfeksiyonlari gegirme
o6ykusUl,noétropeni,retrofaringeal abse ve adenoviral gastroenterit nedeniyle hastane yatis éykdleri ve sik antibiyotik
kullanimi mevcuttu.Aile dykistinde anne baba arasi akrabalik olmayip,annenin ilk gebeligi 9.gebelik haftasinda
dusuk ile sonuglanmisti. Hastanin muayenesinde orofarinks hiperemik, tonsiller hipertrofik,diger sistem
muayeneleri dodaldi. Tam kan sayiminda I6kosit:0.84K/uL, absoll notrofil sayisi:0.109K/uL, C-reaktif protein:29,2
mg/| olarak sonuglandi. Tekrarlayan nétropeni etyolojisi arastirilan hastanin kemik iligi aspirasyonu, immunglobulin
dederleri ve lenfosit alt gruplari normal olarak sonuglandi, anti nétrofil otoantikoru, HAX1 ve ELA2 gen
mutasyonlari negatif sonuclanan hasta benign nétropeni olarak takip edilmekteydi. Alinan solunum PCR 6rneginde
influenza A ve H1N1 pozitif olarak saptandi,oseltamivir ve sefuroksim tedavisi diizenlendi,hasta tedavisi
tamamlanarak taburcu edildi.

Sik viral Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari ile yatis dykdleri olan hastadan immun yetmezlik arastiriimak lzere
gonderilen genetik analizinde MDAS eksikligi saptandi.Hastaya 0,6g/kg intravendz immunglobulin tedavisi
baglanildi.

Sonug: MDAS5 eksikligi sik viral nedenli Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonu geciren hastalarda distnilmesi
gereken bir immun yetmezlik nedenidir.Hastamizda eslik eden nétropeni de saptanmis olup daha dnce literatire
sunulan MDAS eksikligi vakalarinda nétropeni bildirilmemistir.

Anahtar Kelimeler: nétropeni, viral enfeksiyon, MDAS5, immin yetmezlik

[PS-080] [Abstract:203]

Cocuk Hematoloji-Iimmiinoloji Ayaktan Tedavi Unitesinde Girisim Uygulanan Hastalarin
Ebeveynlerinde Anksiyete Degerlendirilmesi
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Sibel Durak?, Omer Akcal', Idil Akay Haci', Neryal Tahta?, Nesrin Gllez?, Ferah Genel* '

1SBU_ Izmir Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji
BD, Izmir

?SBU izmir Dr.Behcet Uz Cocuk Hastaliklarn ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk ve Ergen Psikiatrisi BD,
Izmir

3SBU Izmir Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EGitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve
Onkolojisi BD, Izmir

GIRIS: Ebeveynler igin hastane basvurusunda uygulanabilecek her tiirlii girisimsel islem anksiyete sebebi
olabilmektedir. Bu calismayla hematolojik-onkolojik veya immiinolojik bir hastaligi olan hastalarin ebeveynlerinde
uygulanacak girisimler 6ncesi anksiyete durumunun dederlendirilmesi amacglanmistir.

Yéntem: SBU izmir Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Hematoloji-Onkoloji ve Immiinoloji Ayaktan
Tedavi Unitesinde 01.01.2020-31.01.2020 tarihleri arasinda girisim uygulanmis hastalarin eslik eden ebeveynine
girisim éncesinde Spielberger Durumluluk ve Siireklilik Anksiyete Olcedi uygulanmistir.

Bulgular: Girisim uygulanan 152 hastanin ebeveynine dlgekler uygulandi. Hastalarin 98'i erkek (%64,5), yas
ortalamasi 79,4+50,7aydi. Hastalarin %65,1'ine (n=99) immunyetmezlik, %34,9’una (n=53) hematolojik-
onkolojik bir hastalik nedeniyle damar yolu veya port kataterle immunglobulin, kemoterapi, intratekal tedavi
uygulanimi veya kemik iligi aspirasyon biyopsisi gibi girisimsel bir uygulama yapilmasi planlanmaktaydi. Hastalarin
%80,2’'sine anne, %15,8'ine baba eslik etmekteydi. ik kez eslik orani %9,9'du. Ebeveynlerin Durumluluk
anksiyete 6lcedi ortalamasi 39,5+6,5 olup Olgcedin benzer uygulamalarda belirlenen ortalama puan seviyesine
benzer oldudu, Streklilik Anksiyete 6lcedi ortalamasi 42,5+8,9 olup benzer uygulamalarin belirlenen ortalama
seviyesinden ylksek oldugu belirlendi. Durumluluk Anksiyete 6lgedinde hastaya ilk eslik durumu, hastaneye daha
Onceki yatis 6yklsi veya ayaktan tedavi Uinitesine ilk basvuru durumu arasinda ortalama dederler agisindan
istatistiksel anlamli fark saptanmadi. Sureklilik Anksiyete 6lcedinde hematolojik-onkolojik hastalia sahip olanlarin
ebeveynlerinde anksiyete oraninin immiinolojik hastaliga sahip olanlardan daha yiksek oldugu belirlendi
(p<0,001). Streklilik Anksiyete 6lgedinde daha 6nceden hastane yatis 6yklsl olanlarda ortalama 43,1+8,9
dederiyle anksiyete dlizeyinin yatis 6yklsi olmayanlardan (39,2+9,6) daha yliksek oldugu saptandi (p=0,038).
Sonug: Hematolojik-onkolojik veya immunolojik hastaligi olan hastalarin ebeveynlerinde girisim 6ncesi Sureklilik
Ankiyete Degerlendirmesinde hastanin hematolojik-onkolojik hastaliga sahip olmasi ve daha 6nceden hastaneye
yatis Oykisunin varligi ebeveynlerdeki anksiyete dlizeyini arttirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ebeveyn anksiyetesi, girisimsel uygulamalar, 6lgek
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[PS-081] [Abstract:204]

Primer Immiin Yetmezlik Tanih Cocuk Hastanin Psikososyal Yonden Desteklenmesinde
Izolasyon Engel mi?

Handan Ozdemir _
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris: Primer immun yetmezlikler; enfeksiyon, malignite ve otoimmuniteye edilim yaratan genetik gegisli
hastaliklardir. Tekrarlayan, siddetli ve firsatgi enfeksiyonlara duyarlilik oldukga fazladir. Bu nedenle klinik
yatislarinda ve 6zellikle kdk hticre transplantasyonu durumunda, hastalar koruyucu izolasyona alinmaktadir.
Enfeksiyon riski ve hastaligin degisken klinik seyri, saglik ekibinin bazen tedavi ve bakima odaklanmasina ve
izolasyonda olan gocugun psikososyal gereksinimlerinin yetersiz karsilanmasina neden olabilmektedir.

YOéntem: Primer immun yetmezlik tanili gocuklar tekrarh ve uzun sireli hastane yatislari boyunca koruyucu
izolasyonda kalabilmektedir. Enfeksiyon riskine bagli oda disina gikamama, ziyaret yasadi ya da kisithligi nedeniyle
aile ve arkadaslardan uzak kalma gibi nedenler izolasyonda olan cocugun psikososyal acidan da izole olmasina
neden olabilmektedir. Hastalia eslik eden deri lezyonlari ve bliylime gelisme geriligi 6zellikle addlesan hastalarda,
beden imaji algisini etkilemekte, iletisim kurma istedini daha da azaltabilmektedir. Sosyal aktivite ve etkilesimlerin
kisitlanmasi gocuk hastalarin hayal kirikhdi ve 6fke hissetmelerine neden olabilmektedir. Hemsireler, zorlayici bir
tani ve tedavi siirecinde olan gocuk hastanin en sik karsilastigi ve en gok iletisim kurdugu kisilerdir. Bu nedenle
izolasyondaki cocuga psikososyal destedin saglanmasinda énemli bir konuma sahiptir. Yas dénemine uygun
yikanabilir oyuncaklar sunma, egitim materyalleri kullanma, islemler hakkinda bilgi verme ve onayini alma,
bakimina katilimini saglama, acik uglu sorularla, resim, muzik gibi sanatsal aktiviteler yoluyla duygu ve
dusincelerini ifade etmesi igin cesaretlendirme, terapotik oyun, izolasyon énlemleriyle oda disina gikmasini
saglama cocudu psikosoyal yoénden destekleyebilecek basit ve etkili uygulamalardir.

Sonug: Primer immun yetmezligin bakimi ve tedavisi sirasinda izolasyonun, gocugun psikososyal durumuna etkisi
g6zlenmeli ve destekleyici girisimlerde bulunulmalidir. Hasta cocuga uygulanan her tibbi girisim, iletisim kurmak ve
cocugu desteklemek icin bir firsattir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk hasta, Izolasyon, Primer Immiin Yetmezlik, Psikososyal destek

[PS-082] [Abstract:205]

TACI Mutasyonu Olan Hastalarin Degerlendirilmesi

Sukriu Cekig!, Fatih Cigek!, Yasin Karali!, Esra Elmas?, Orhan Gortiikmez3, Sehime Gulsin Temel4, Sara Sebnem
Kilig Glltekin?

1ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI ANABILIM DALI, COCUK
IMMUNOLOJI BILIM DALI, BURSA

2ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI ANABILIM DALI, BURSA
3YUKSEK IHTISAS EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI, TIBBI GENETIK ANABILIM DALI, BURSA

4ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, TIBBI GENETIK ANABILIM DALI, BURSA

GIRIS:

TACI proteini, timor nekroz faktorl(TNF) benzeri reseptor ailesinin bir Gyesidir ve T hiicresinden bagimsiz B
hlcresi antikor yanitlarini,izotip dedisimini,homeostazi kontrol eder ve immtinoglobulin tretimine aracilik
eder.TACI'deki varyantlar, CVID hastalarinin % 10'unda tanimlanmistir ve cogu heterozigottur.Farkl kliniklerle
basvuran TACI mutasyonlu bes hastamizi sunmay! amagladik.

Metod:

Calismaya Uludag Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk immiinoloji kliniginde takip edilen 5 TACI mutasyonlu olgu
alindi.Olgularin verileri retospektif olarak dosya kayitlarindan incelendi.

Sonug:

Olgularin kiz erkek orani 1,5 (3/2) idi ve yaslar (4,25- 48 yil), tani yaslari (4-47 yil) arasinda dedismekteydi.
Olgularin biri harig hepsinin ebeveynleri arasinda akrabalik iliskisi mevcuttu. Dért olguda tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar ve bir olguda nedeni bilinmeyen ates vardi. Olgularin dérdiinde otoimmun hastalik, bir olguda
anterior hipofiz yetmezligi ve mikrosefali, bir olguda néromotor retardasyon vardi. Endokrinolojik bulgulari olan
olguya hipofiz yetmezligi ve degisken immun yetmezlik(DAVID sendromu) tanisi konuldu. Olgularin laboratuvar
verileri tablo 1’de gosterilmistir. Tim olgular IVIG (3 haftada bir), bir olguda rituximab, iki olguda trimetoprim-
sulfametoksazol, bir olguda azitromisin kullanildi. Bir olgu akciger komplikasyonlari nedeniyle hayatini kaybetti.
Diger olgularin takibine devam edilmektedir.

TARTISMA:

TACI gen mutasyonlari yaygin dedisken immun yetmezlige (CVID) neden olabilen nadir genetik defektlerdir. TACI
eksikligi ciddi enfeksiyonlar, otoimmiinite, lenfoproliferasyon, noérolojik ve endokrinolojik anormalliklerle
seyredebilir. Bu nedenle sadece immunologlar tarafindan dedil, endokrinologlar ve nérologlar tarafindan da
bilinmelidir.

Anahtar Kelimeler: CVID, hipogamaglobulinemi, sinopulmoner enfeksiyon
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Tablo-1
4 5
Olgu-1 Olgu-2 Olgu-3 Olgn-4 Olgu
T ST Homozigot Homezgot Heterozigot Heterozigot Heterozigot
TACI gen mustasyom c310T>C ¢ 204msA c892 8574 | cI0T> c603G>A
Lokosit (Xacl) 14 38 81 143 4.14
Absoluts Lenfosit Savist s = = 16 163
prome 0.405 141 8.1
Absolure Nowosd Sy 0910 154 513 6.2 229
Ximcl)
Hemoglobin (z/dL) 987(122.181) | 967 112 13 8
9, b)
Trombosit sayisr (x10°L) 437 95.1 397 09 248
= s 3 373
. <132 285 291 (913-2100) (913-2100)
1 ) Jh3-L1W) Jid-& )
S0 (e (613-2100) (876-2100) (463-1006)
Serum 120 (m=dl) =TT (84a0) STTA(1340) =16 (36-130) TTEEA0) | <18 (33-440)
Serum IgA (mg/dl) <6.34 (139-440) <6.25 (100-440) 23.3(17-69) 34 (139-440) <6.5 (139-440)
Anti t2tan0z ab (IU /ml) S 5 0.5 0.09 <0.1
P 90.9%, 0.36 KmeL | $0.9%, 1.1 KmeL (| 67.7%. 5.5 68.4% 78,6%
- (0.72.1) 08-3.5) Kmel(1.53.7)
- 63.7%, 026 KmeL | 32.1%. 0436 EimeL | 403%.32 35.4% 28,4%
(03-14) 0.4-2.1) KmeL(08-2.1)
~ 31.7%, 012 Bl | 333%, 0383 Emel. | 22%, 17 Emel. | 1.2% 45,1%
0209 02-12) 0.4-1.1)
HLA DR 1856% 186% 304% a28% 38,9%
cD19 6%00201-05) |134%,01802.06) [ S2% 1704 f156% 108%
. T 5% 0.2 Kmel | 54%. 0076 EmgL. | 8%,0.65 KimgL | 8-1% 11,1%
SO COIGHD (0.09-0.6) 0.07:1) (0.15-0.56)

Olgularin Laboratuvar Parametreleri

[PS-083] [Abstract:209]

JAK3 Mutasyonu Saptanan Bir Agir Kombine Immiin Yetmezlik Vaka Sunumu

Ozge Yilmaz Topal, Ilknur Kilhas Celik, Ayse Metin
Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Klinik Immunoloji Klinigi, Ankara

Giris:

Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY) hiicresel ve humoral immunitenin birlikte etkilendigi bir hastalik grubu olup,
yliksek derecede genetik, immiunolojik ve klinik gesitlilige sahiptir. JAK3 geni Janus Kinaz ailesine ait
olup,mutasyonu agir tablolara yol agabilmektedir. Burada JAK3 mutasyonu saptanan bir AKIY sunumu
amaglanmistir.

Olgu:

8,5 aylik erkek hasta, akrboa olmayan ailenin ilk Cocugu olup ikinci, dérdlincli ve altinci aylarinda dis merkezde
akut bronsiolit tanilariyla ayaktan inhaler ve antibiyotik tedavileri almasi; ara zamanlarinda kliniginde tamamen
diizelme olmasi nedeniyle reaktif hava yolu hastaligi 6n planda distnilmesi 6ykisa ile klinigimize basvurdu.
Tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisi ile istenen tetkiklerinde absolu lenfosit:870-1530/mm3 ve IgG:30, IgM:27,
IgA:<6,67 mg/dl saptandi. Lenfosit alt grup analizinde total T hiicre: %22, CD4+ T hucre:%5, CD8+ T hiicre: %17,
NK hiicre: %3, CD19+ B hiicre:%61 olmasi sebebiyle T-B+NK+ AKIY disinildi. Akciger grafisinde ve
tomografisinde yaygin buzlu cam manzarasi, retikiler gérinim ve fokal konsolide alanlar saptandi. Hastanin
bronkoskopi esnasinda alinan bronkoalveolar lavaj 6rneginde human parainfluenza 3 virus, human bocavirus,
human metapnémovirus A/B saptandi. CMV PCR negatif, BCGitis 6yklsi olmayan hastaya profilaktik IVIG,
izoniazid, trimetoprim-sulfametaksazol ve flukanazol profilaksileri baglandi. Hastanin ekzom sekanslama
galismasinda JAK3 geninde c.1351C>T (p.R451*) (p.Arg451Ter) (Heterozigot) ile c.2200A>G (p.K734E)
(p.Lys734Glu) (Heterozigot) mutasyonu gosterildi. Klinigi diizelen hastaya hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN)
yapilmasi igin uyumlu donéri olmamasi sebebiyle kordon kani ve Tlrk Kok basvuru sonuglari beklenmektedir.
Sonug:

AK1Y’in farkli formlarinin molekiiler temelinin anlagiimasini sadlayan yeni gelismeler sayesinde bu yikici hastalidin
destekleyici ve kesin tedavisinde prognozu iyilestiren ilerlemeler saglanmistir. Hastalarin erken taninmasi,
gecikmeden HKHN igin basvurularin yapilmasi AKIY’li hastalar icin hayati &nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ajir kombine immin yetmezlik, JAK3 mutasyonu, hematopoetik kok hilicre transplantasyonu
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[PS-084] [Abstract:210]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Modeli Olarak TACI Eksikliginin Farkh Klinik Spektrumu

Asena Pinar Sefer Yilmaz!, Nurhan Kasap?, Metin Keren?, Yasemin Kendir3, Sevgi Bilgig Eltan!, Burcu Kocamis?,
Dilek Beser!, Elif Karako¢ Aydiner!, Ahmet Ozen!, Safa Baris?

ITCSB Marmara Universitesi Cocuk Allerji ve immuiinolojisi, Istanbul Jeffrey Modell Tani ve Tedavi Merkezi
25.B.0 Siireyyapasa Gogiis Hastaliklar ve Goégiis Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

3TCSB Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi

Giris: Yaygin dedisken immuin yetmezlik (CVID) tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize primer antikor eksikligi ile
giden heterojen bir hastalik grubudur. B lenfosit farklilasmasinda rol oynayan, B hiicrelerinin homeostasisini ve
O6mrund kontrol eden TACI molekilinu kodlayan TNFRSF13b gen mutasyonlari CVID'li hastalarda saptanmistir.
Degisik klinik semptomlari olan aile bireylerinde heterozigot veya homozigot mutasyonlar bildirilmistir. Ancak nadir
olmasi nedeniyle TACI eksikliginin kalitim sekli ve hastalik olusturucu etkisi hala arastirma konusudur. Bu bildiride
TACI eksikligi olan 2 farkh aile sunularak hastaligin bilinmeyen yonleri ve farkli kalitim sekilleri tartisiimistir.

Aile 1: 14 yasinda erkek hasta, tekrarlayan ishal, yorgunluk ve kilo kaybi sikayetleri mevcuttu. Lékopeni nedeniyle
tetkik edilen hastanin hipogammaglobulinemisinin saptanmasi tizerine immiuinolojik yonden dederlendirildi. CVID
tanisi alan hastadan tUm ekzon DNA dizi analizi génderildi; TNFRSF13b geninin 3. ekzonunda c.C431G (p.S144X)
varyanti heterozigot olarak tespit edildi. Hastanin ailesine Sanger dizi analizi yapildi. Babada, erkek kardeste ve
halada benzer varyant heterozigot olarak tespit edildi..

Aile 2: 28 yas kiz hastaya tekrarlayan Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari, ishalleri, kilo kaybi, lenfadenopati,
splenomegali, bronsektazi ve agammaglobulinemi nedeniyle CVID tanisi konuldu. Tim ekzon DNA dizi analizinde
TNFRSF13b geninde c.704-705Del, p.Pro235Argfs* daha dnce bildiriimemis heterozigot bir mutasyon saptandi.
Hastanin ailesinden Sanger dizi analizi yapildi. Babada benzer varyant heterozigot olarak bulundu.

Sonug: S144X varyanti daha 6dnce homozigot formda hastalik yapici etkisi gosterilmisti. Ailelerde goriilen
heterozigot gecis modeli ayni zamanda bu varyantin heterozigot durumda da hastalik yapici 6zelligi oldugunu
gostermektedir. Olgularin bir bolima hipogammaglobulinemi ile gikarken digerleri agammaglobulinemi ile
cikabilmektedir. Calismamizda TACI defekti olan olgularda dedisken klinik bulgular géstermenin yaninda genotip-
fenotip korelasyonun olmadidi saptandi.

Anahtar Kelimeler: CVID, TACI, TNFRSF13b geni, Yaygin Degisken Immun Yetmezlik

[PS-085] [Abstract:211]

IgE yiiksekligi ve terminal ileum tutulumu ile giden Crohn hastaligs; Yeni bir subtip mi?

Murat Cakir?, Fazil Orhan?
IKaradeniz Teknik Universitesi, Tip Fakltesi, Pediatrik Gastroenteroloji BD
2Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Fakdltesi, Pediatrik Allerji Immunoloji BD

Giris: Inflamatuar bagirsak hastaliklari gastrointestinal sistemin kronik, ataklarla seyreden immun aktivasyon ve
inflamasyonudur. Crohn hastaligi (CH) ve Ulseratif kolit inflamatuvar

inflamatuar bagirsak hastaliklarin iki major tipidir. CH etyolojisi kesin olarak bilinmeyen, agizdan anlse kadar
gastrointestinal sistemin herhangi bir bdlgesini etkileyebilen, granilomatéz inflamasyon ile karakterize bir
inflamatuar barsak hastaligidir. Hipoalbuminemi, anemi, hipogaglobunemi, trombositoz eslik eden laboratuvar
bulgulandir. Burada IgE yliksekligi ve terminal ileum tuttulumu ile giden iki olgu sunduk.

Bulgular: 7 yasinda iki erkek olgu, kronik ishal, karin agrisi ve ates sikayetiyle basvurdu. Yapilan laboratuvar,
endoskopik ve histopatolojik incelemeler sonucunda CH tanisi aldi (Tablo 1). 2 hastanin basvuru aninda IgE degeri
sirasiyla 2500 ng/mL ve 7500 ng/mL (N: <240). 2 hastada steroid sonrasi remisyona girdigi gézlendi. Remisyon
sonrasli IgE dederlerinin distigu gozlendi.

Sonug: IgE yikseklgi CH'da cok sik rastlanmayan klinik bir durumdur. Hastanin terminal ileuma lokalize olmasi,
erkek cinsiyet ve steroide iyi yanit vermesi nedeni ile CH'nin ayri bir subtipi olabilecedini diistindirmustar.

Anahtar Kelimeler: Crohn hastaligi, IgE ylksekligi, inflamatuvar badirsak hastaligi
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Hastalarin klinik ve laboratuvar bulgular

Parametre Olgu 1 Olgu 2

Yag/cinsiyet 7 yas/E 7 yas/E

Basvuru sikayeti kronik ishal, karin agrisi, ates kronik ishal ve karin agris1
Tutulum yeri Terminal ileum Terminal ileum

IgE (ng/mL) 2500 7500

Periferik eozinofil yiizdesi 1.9 9.1

Graniilom varlig1 + -

Steroide yanit + +

Kontrol IgE (remisyonda) 410 885

Atopi arastirmast ) )

[PS-086] [Abstract:212]

Immiinglobulin E yiiksekligi nedeni ile izlenen hastalarin degerlendirilmesi; klinik-
laboratuvar 6zellikler ve molekiiler calismalar, hangisi hiperimmiinglobulin E sendromu?

Hacer Neslihan Bildik!, Melike Kahveci?!, Elif Soyak Aytekin!, Nergis Kendirci?, Saliha Esenboga3, Deniz Caddas
Ayvaz!, ilhan Tezcan!?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Cocuk Immiinoloji, Ankara

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari, Cocuk Alerji ve Immiinoloji, Trabzon
3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari, Gocuk Alerji ve Immiinoloji, Ankara

Hiperimmuinglobulin E Sendromu (HIES); serum immiunglobulin E (IgE) ytksekligi, egzema ve tekrarlayan
enfeksiyonlar ile karakterize bir klinik durumdur. Otozomal dominant ve otozomal resesif kalitim paterni ile
aktarilabilmektedir. Bitln hastalarda klinik triad birlikte gérilmeyebilir; hatta bazi IgE ylksekligi eslik etmedigi
halde molekuler defekt saptanan vakalar tanimlanmistir.

Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi immiinoloji bélimiinde toplam 49 hasta IgE yiiksekligi
nedeni ile takip edilmektedir. Bu hastalardan 11‘inde DOCKS, 6’sinda STAT3 LOF, 2'sinde STK4, 1’inde IL6ST,
1'inde MALT1 defekti saptanmistir. DOCKS8 defekti saptanan 11 hastanin 6’sina hematopoetik kék hiicre nakli
(HKHN) yapilmis, izlemine devam edilmektedir. Bunlarin disinda IgE ylksekligi nedeni izlenen 28 hastaya NGS
(yeni nesil dizileme) yapilmis; 13‘Gnde klinik durumu agiklayacak mutasyon saptanmamis, WES (tim ekzom
dizileme) planlanmistir. Diger hastalarimizin molekiler calismalari devam etmektedir.

IgE yUksekligi ile poliklinige basvuran hastalarda egzema, tekrarlayan pnémoni ve kiitanéz viral enfeksiyonlar,
abse, iskelet anomalisi bulgularinin bir veya birkaginin varhiginda mutlaka akla HIES gelmelidir. Ulkemizde akraba
evliliginin sik olmasindan dolayi otozomal resesif immun yetmezlikler daha sik gortlmektedir; molekiler defekt
saptanan 21 hastanin 14'Unde (%66.6) otozomal resesif olarak aktarilan defektler tespit edilmistir. IgE yuksekligi
yonlendirici olmakla birlikte bazi hastalarda gortilmemektedir; bu durumda molekdiler tani 6nem kazanmaktadir.
HIES skoru ydnlendirici olabilmekte ancak disik olmasi HIES tanisini dislamamaktadir. Hastalar bronsiektazi,
otoimmuinite ve malignite agisindan yakin izlenmelidir. DOCK8 defekti olan hastalarda HKHN ile literatiirde ve
bizim hastalarimizda basarili sonuglar elde edilmistir. Erken tani erken HSCT planlanmasi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: hematopoetik kok hiicre nakli, hiperimmiinglobulin E sendromu, immunglobulin E yiksekligi,
tim ekzom dizileme, yeni nesil dizileme

“Bu galisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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IgE yiiksekligi ile izlenen hastalarin 6zellikleri
IgE>2000 HIES skoru: 20-40 HIES skoru>40 akrabalik

say1 (%) (%) (%) (%) HKHN (%)
DOCKS 11 545 545 9 727 545
STAT3 6 100 16,6 83,3 166 0
STK4 2 0 0 0 100 0
IL6ST 1 100 0 100 00 0
MALT1 1 0 0 0 00 0
IgE yiiksekligi g 25 71,4 14,2 21 0

olan diger hastalar

[PS-087] [Abstract:213]

Bir ailede iki primer immiin yetmeazlik, iic hasta; ayni aileden DiGeorge Sendromu ve Bruton
Hastalig: tanisi alan olgularin sunumlari

Hacer Neslihan Bildik!, Elif Soyak Aytekin!, Bekir Karakaya?, Nergis Kendirci3, Eda Utine*, Deniz Cagdas Ayvaz!,
ilhan Tezcan!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Cocuk Iimmiinoloji, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi,Cocuk Saghgi ve Hastaliklar, Ankara

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghidi ve Hastaliklari, Cocuk Alerji ve iImmuiinoloji, Trabzon
4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Genetik, Ankara

DiGeorge sendromu multiple konjenital ve nérodevelopmental anomalilerin eslik ettigi, cogunlukla 22g11.2
kromozom boélgesinde meydana gelen mikrodelesyonun neden oldugu bir primer immin yetmezlik sendromudur.
6 glinliik hasta dis merkezden hipokalsemiye bagh nobet ve dismorfik gériniimi olmasi nedeni ile
yonlendirilmistir. Fizik muayenesinde mikrosefali, retrognati, 3/6 sistolik Gftirim{ oldugu tespit edildi. Hastanin
laboratuvar tetkikleri tablo 1’de verilmistir. Akciger grafisinde timus izlenmedi. Yapilan ekokardiyografisinde
ventrikiler ve atriyal septal defekt saptandi. Hastanin FISH analizinde 22q11.2 bdlgesinde delesyon saptandi.
Hastaya komplet DiGeorge sendromu tanisi konuldu.

Hastanin 6z-soygecmisinden; anne ve baba arasinda 2. derece akrabalik oldugu ve babasinin kardesinin Bruton
hastaligi nedeni ile dis merkezde takipli oldugu 6grenildi.

Hastanin annesinin 15 yasinda hipokalsemi nedeni ile tedavi aldidi, yarik damak nedeni ile opere oldugu, sik otit
gecirdigi 6grenildi. Yapilan FISH analizinde 22q11.2 bolgesinde delesyon saptandi ve hasta parsiyel DiGeorge
sendromu tanisi aldi.

DiGeorge sendromu olan bazi hastalarda dogumdan itibaren semptomlar gorilebilirken, bazilarinda gec cocukluk
doneminde ortaya gikabilmektedir. Bizim indeks vakamiz da yenidogan déneminden itibaren semptomlarin
baglamasi ve agir immun yetmezlik bulgular olmasi nedeni ile erken dénemde tani almistir. Ancak hastamizin
annesi parsiyel DiGeorge olmasi itibari ile daha geg dénemde semptomlari baslamis ve enfeksiyonlari hafif
seyretmistir. Hastamizin nadir gérilen (%1.5) komplet DiGeorge sendromu tanisi almasi; ayni ailede iki primer
immin yetmezlik hastaligi (Bruton hastaligi ve DiGeorge sendromu) bulunmasi dikkat gekmektedir.

Erken taninin kiratif tedavi planlanmasi acisindan énemi blyUktir. Hastamizda daha iyi immin rekonstriksiyon
elde edilecedi diistinildigunden oncelikli olarak timus transplantasyonu planlanmis; ancak CMV enfeksiyonu
nedeni ile hasta kaybedilmistir.

Anahtar Kelimeler: Bruton hastaligi, DiGeorge sendromu, timus transplantasyonu

“Bu calisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 315S125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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Hastalarin aile agaci
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Komplet DiGeorge sendomu tanisi1 konulan hastanin laboratuvar tetkikleri
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[PS-088] [Abstract:214]

STAT1 Mutasyonu Saptanan 11 Hastanin Klinik, Genetik ve Fenotipik Bulgularinin
Degerlendirilmesi

Elif Soyak Aytekin!, ismail Yaz2, Begiim Ozbek?, Sevil Oskay Halacgli2, Cagman Tan2, Safa Baris3, Deniz Caddas
Ayvaz!, ilhan Tezcan!?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagli§i Enstitiisii, Cocuk Immiuinoloji Bilim Dali

3Marmara Universitesi Istanbul Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Hastaliklari Bilim
Dali

Giris-Amag

STAT1 (sinyal iletici ve transkripsiyon 1 aktivator() interferonlarin, gesitli sitokin ve blylme faktérlerinin hiice igi
sinyalizasyonunda rol alan bir transkripsiyon faktértidir. Otozomal dominant (OD) STAT 1 fonksiyon kazandiran
(GOF) mutasyonlari kronik mukokutanoz kandidiyazis (CMCC) ve otoimmliniteye; otozomal resesif (OR) ve OD
STAT1 fonksiyon kaybina neden olan (LOF) mutasyonlar ise viral enfeksiyonlara yatkinlik ile seyreder. Bu
calismada STAT1 mutasyonu tanisi alan hastalarin klinik, immunofenotipik ve genetik bulgularini degerlendirmeyi
amagcladik.

Yéntem

Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali'nda son 5 yil icinde STAT1
mutasyonu saptanmis hastalarin retrospektif olarak klinik, genetik ve fenotipik bulgulari dederlendirildi.
Sonuglar

On bir hastada OD STAT1 mutasyonu saptandi. Ortalama sikayet baslangig yasi 3, tani yasi ise 10,9’du. CMCC 9
olguda (%81), invaziv fungal enfeksiyon 5 olguda (%45) (kandida 6zofajiti(n:3), kandida pndmonisi(n:2),
Aspergillus menenjiti(n: 1)) bildirildi. Tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar(n:7), sigil(n:3), CMV
pnémonisi(n:2), akciger tliberkilozu(n:1), zona(n:1), herpes labialis(n:1) ve molluscum contagiosum(n:1)
bildirilen diger enfeksiyonlardi. Otoimmin hepatit(n:2) ve tip 1 Diabetes Mellitus(n:1), brongiektazi(n:2), renal
amiloidoz(n:1), santral sinir sistemi vaskiiliti ve EBV iliskili lenfoproliferasyon(n:1) dikkat ceken enfeksiyon disi
bulgulardandi. Yedi hastada STAT1 fosforilasyonu flow sitometri ile dederlendirildi ve tiim hastalarda STAT1
fosforilasyonunun arttigi gozlendi, 4 hastaya ruksolitinib baslandi. Alti hasta IVIG, 9 hasta ise antibakteriyel
ve/veya antifungal profilaksi almaktadir. Hematopoietik kdk hiicre nakli yapilan bir hasta tedavisiz izlenirken bir
hasta Aspergillus menenjitine bagh kaybedildi.

Tartisma

STAT1’in OD GOF mutasyonlan baslica fungal ve viral enfeksiyonlar ile otoimminiteye yatkinlk ile seyreder.
Hematopoietik kok hlicre naklinin uygulanamadigi vakalarda jak1/2 inhibitéri ruksolitinib CMCC ve otoimmin
bulgular kontrol altina altina almak igin tercih edilebilir.

Anahtar Kelimeler: fungal enfeksiyon, kronik mukokutanéz kandidiyazis, otoimmunite, ruksolitinib, STAT1

STAT1 domainleri

Q285R TISSM  DA47E N662D
A202G
Coiled-coil DNA Binding SH2 TAD
12881 N3STD

“Bu galisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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[PS-089] [Abstract:215]

IVIG Ve SCIG Alan Hastalarin Klinik Ve Laboratuvar Bulgularinin Degerlendirilmesi

Meliha Erol, Feride Ozkan, Elif Soyak Aytekin, Deniz Cagdas Ayvaz, Feyzi ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Immunoloji Bilim Dal,Ankara

Immiinglobulinler basta primer immiin yetmezlik olmak lizere pek cok hastaligin tedavi yaklasiminda yer
almaktadir. Imminglobulin preperatlar intravendz ve subkutan olarak uygulanmaktadir.

Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Immiinoloji Poliklinigi'nde 14-59 yas arasi primer antikor
eksikligi nedeniyle immun replasman tedavisini intraven6z alan 10 hasta ile subkutan alan 10 hastanin klinik ve
laboratuvar bulgularinin dederlendirilmesi amaclandi. Dederlendirme sonuglari Tablo 1'de yer almaktadir.

Sonug:
IVIG ve SCIG tedavisi alan hastalarin IgG dlizeyleri arasinda anlaml bir fark bulunamamistir. Bununla birlikte;
bakteriyel enfeksiyon sikligi ve ise gidememe durumunda SCIG'in IVIG'e gore avantajli oldugu gérilmektedir.

Anahtar Kelimeler: immunglobulin replasman tedavisi, ivig, scig

Tablo 1. IVIG Ve SCIG Alan Hastalarin Degerlendirilmesi

IVIG SCIG
Proflaksi alma durumu 7/10 5/10
Bakteriyel enfeksiyon durumu 9/10 4/10
Hastaneye yatis orant 1/10 1/10
Premedikasyon alma durumu  2/10 0/10
oG T L
Okula / ise gidememe durumu 9/10 0/10

[PS-090] [Abstract:216]

Artemis Eksikligi ve 3M Sendromu Birlikteligi

ilyas Emre Tekdemir!, Nadir Kogak2, Fahrettin Duymus?, Ozlem Kozanoglu?, Hiillya Ugaryilmaz!, Ayca Emsen?, Ivan
Kingyue Chinn3, Jordan Scott Orange3, Hasibe Artag!

1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

2Selguk Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik AD, Konya

3Baylor College of Medicine, Texas Children’s Hospital, Division of Pediatric Allergy, Immunology and
Rheumatology, Houston, Texas

GIRIS: Artemis eksikligi otozomal resesif gegisli bir agir kombine immin yetmezliktir. 3M sendromu, pre-postnatal
adir buyame geriligi, dismorfik yliz gorunimi ve iskelet-kas sistemi bulgulariyla karakterizedir. Bu bildiride
Artemis eksikligi ve 3M Sendromu birlikteligi olan nadir bir olgu sunulmustur.

Olgu: Néromotor gelisme geriligi nedeniyle takipli olan 10 aylik erkek hasta tekrarlayan ishal ve bronkopnémoni
nedeniyle immiin yetmezlik agisindan tarafimiza danisildi. Hastanin 34 hafta 2300 gr dogum 6ykusi vardi.
Oykistinde ilk olarak 1,5 aylikken bronsit atadi gegirdigi, tekrarlayan oral moniliazis ve ishal ataklan gecirdigi, 9
aylikken bronkopnémoni nedeniyle 5 giin hastane yatarak tedavi aldigi 6grenildi. Soygegmisinde 1. derece kuzen
evliligi mevcuttu. N6romotor gelisme geriligi olan ve 8,5 aylikken sepsis nedeniyle 6len kiz kardesi vardi. Saghkli 2
kiz kardesi mevcuttu. Dayisinin oglu 17 yasinda Duchenne muskdiler distrofi, halasinin oglu 4,5 yasinda
mitokondriyal hastalik ve halasinin kizi ise 5 yasinda status epileptikus nedeniyle kaybedilmisti. Fizik muayenede
disuk kulak, basik burun kékl ve hipertelorizm vardi. Nérolojik muayenede jeneralize hipotonisi ve mental motor
gelisme geriligi tespit edildi. Hastanin yapilan immunolojik taramasinda T(-)B(-)NK(+) adir kombine immiin
yetmezlik saptandi. Hastaya immiuinglobulin replasman tedavisi, antibiyotik ve antifungal profilaksi baslandi.
Mevcut klinik bulgular ve sendromik gérinimu agisindan yapilan tim ekzom taramasinda DCLRE1C ve OBSL1
mutasyonlari pozitif saptandi. Hastaya Artemis eksikligi ve 3M sendromu tanisi koyuldu. Takipte sepsis ve ¢oklu
organ yetmezligi ile kaybedildi.

Sonug: Yiiksek akraba evliligi orani otozomal resesif hastaliklarin birlikte gérilme sikligini arttirmaktadir. Artemis
eksikliginde eslik eden sendromik goriiniim ve gelisme geriligi varliinda diger dismorfik sendromlar akilda
tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Artemis Eksikligi, Immiin Yetmezlik, 3M Sendromu
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[PS-091] [Abstract:217]

Coklu Otoimmiin Organ Tutulumu ile Klinik Bulgu Veren Bir Ailede Heterozigot AIRE Gen
Mutasyonu

Asena Pinar Sefer Yilmaz?!, Burcu Kocamis!, Bengii Akgam?, Yasemin Kendir?, Ahmet Ozen!?, Elif Karakog Aydiner?,
Safa Baris!

ITCSB Marmara Universitesi Cocuk Allerji ve Immiinolojisi, Istanbul Jeffrey Modell Tani ve Tedavi Merkezi

2TCSB Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi

GIRIS: AIRE (Autoimmune regulatory) geni, immiin toleransin saglanmasinda ve otoimmiinitenin engellenmesinde
6nemli rol oynamaktadir. APS -1 (Otoimmotn poliendokrinopati sendromu) AIRE genindeki otozomal resesif
mutasyonlara bagh olusan, ¢oklu otoimmun doku ve organ tutulumu ile giden bir sendromdur. Son dénemde AIRE
geninde goérilen otozomal dominant heterozigot mutasyonlarin da, APS-1 e benzeyen ancak daha geg yaslarda
ortaya cikan, otoimmun organ tutulumlar (otoimmin tiroidit, adrenal yetmezlik, pernisy6z anemi ve vitiligo) ile
giden bir hastalik klinigine sebep olabilecedi gésterilmistir.

Olgu: 16 yasinda erkek hastada ¢olyak hastaligi, otoimmin hepatit, vitiligo ve kas gligstizliglu yakinmalari
bulunmakta idi. Ozgecmisinde sik ateslenme 8ykiisii olmasi ve rutin tetkiklerinde lenfopenisinin saptanmasi
lizerine hasta immunolojik olarak dederlendirildi. Hastanin IgG: 882 mg/dl, IgM:74 mg/dl, IgA:115 mg/dl|, IgE:48
IU/ml tespit edildi. Lenfosit alt grup incelemesinde; CD3:%74 (mutlak: 592-dlsik), CD3CD4:%?35 (mutlak:280-
disik), CD3CD8:%35 (mutlak:80-dlsik ), CD19:%12 (mutlak:96-dislk), CD16-56:%10 (mutlak:80-disik)
saptandi. Hastadan ileri tetkik amaciyla genetik analiz gdnderildi. Hastanin AIRE geninde c.926T>C, p.Ile309*
Heterozigot degisimi tespit edildi. Otoimmun panelde anti-parietal antikor pozitifligi saptandi. Hastanin regullatuar
T hiicre oranlari kontrole gore diisik bulundu. Hastanin ailesine Sanger dizi analizi yapildi. Annenin de AIRE
geninde benzer heterozigot degisimi tespit edildi. Aktif sikayeti olmayan annenin yapilan tetkiklerinde lenfopeni ve
anti-tiroid otoantikor pozitifligi tespit edildi.

Sonug: AIRE gen mutasyonlari otoimmin poliendokrinopati sendromu disinda goklu otoimmdin organ tutulumu ile
de karsimiza gikabilmektedir. Bu hastalarda, hastalidin daha nadir kalitim sekli olan otozomal dominant gegis
saptanabilmektedir.

Bu galisma TUBITAK tarafindan 3185202'nolu proje ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: AIRE, otoimmunite, OD AIRE mutasyonlari
[PS-092] [Abstract:218]

Hacettepe Universitesi Cocuk Immiinoloji Boliimiinde Son 5 Yilda Izlenen Hastalarin
Dagilimlan

Blsra Kogali, Elif Soyak Aytekin?, Deniz Cagdas Ayvaz?, Pinar Gir Cetinkaya?, Saliha Esenboga?, Betdl
Karaatmaca?2, Cagman Tan3, Sevil Oskay Halacli3, Begim Ozbek3, Ismail Yaz3, Hacer Neslihan Bildik3, Ilhan
Tezcan?

Hacettepe Qniversitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

“Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immunoloji Bolim{, Ankara
3Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghgi Enstitlisii, Immuinoloji, Ankara

Amag:

Son 5 yil icinde Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Cocuk Immiinoloji béliimiinde tani alan ve takip edilmekte
olan 1545 hastanin Uluslararasi Primer Immiin Yetmezlikler Uzman Komitesi Siniflandirmasina gére dagihmlarini
belirlemeyi amacgladik.

Sonuglar:

Toplamda 1545 hastanin %11.8'ini agir kombine immiin yetmezlik(AKIY)(n=96) ve kombine immiin
yetmezlikler(KiY) (n=102) olusturmaktadir. Sendromik &zellikleri olan KIiY(n=190) takip edilen hastalarin
%12.2'sini olusturmakta olup Wiskott-Aldrich Sendromu(n=10),Ataksi-Telenjiektazi (n=61), DiGeorge Sendromu
(n=52), HiperIgE Sendromu(n=49),Netherton sendromu(n=6), Bloom sendromu(n=3), Nigmegen Breakage
sendromu(n=2), ICF sendromu(n=2), Schimke immunosseoz displazi(h=3) ve kikirdak-sag displazisi(n=1)
gruplarini icermektedir. Antikor eksikligi baskin olan primer immin yetmezlikler(n=973) toplam hasta sayisinin
%62,9'unu kapsamaktadir. Agammaglobulinemi (n=46 ), Yaygin dedisken immun yetmezlik(n=115), selektif IgA
eksikligi (n=123), parsiyel IgA 124(n=123), selektif IgM eksikligi(n=14), siit gocugunun gegici
hipogamaglobulinemisi(n=524), HiperIgM sendromlari (n= 27)bu grupta yer almaktadir. Immin disregiilasyonla
iliskili hastaliklar, toplam hastalarin %3,8’i(n=59) olup LRBA eksikligi(n=12), CTLA4 defekti(n=3),Griscelli
Sendromu(n=6) bu gruptadir. Fagositer sistem defektleri (n=75);Kronik granilomatéz hastalik (n=41), Lokosit
adezyon defekti (n= 6) Konjenital noétropeni (n=24) ve Glikojen depo hastaligi Tiplb(n=4) tanilari icermektedir.
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Ozgiil olmayan immiinite defektleri (n=36) icinde MSMD(mendelian susceptibiliyty to mycobacterial disase)

( n=18) en blyuk payi olusturmaktadir. Otoenflamatuar hastaliklar grubunu ADA2 eksikligi (n=5)
olusturmaktadir. Kompleman eksiklikleri (n=25 ) icinde herediter anjiyoddem(n=10) en biylk paya sahiptir.
TARTISMA:

Son 5 yilda klinigimizde en cok takip edilen grup antikor eksikliginin 6n planda oldugu immUn yetmezliklerdir. Bu
sonug daha &nce Avrupa’da yapilmis prevalans galismalari ile uyumludur. KIY'ler Avrupa’dan rapor edilen
calismalara gore tim PIY’ler icinde daha biiylik bir paya sahip olup akraba evliliklerinin yogun oldugu Orta Dogu ve
Kuzey Afrika’da saptanan oranlara gére daha disuktir.

Anahtar Kelimeler: primer immin yetmezlik, prevalans, siniflandirma
[PS-093] [Abstract:219]

Agir Aspergillus Osteomyeliti ile izlenen Bir Kronik Graniilomatéz Hastalik Olgusu

Blsra Kogali', Berna Acikg6z!, Deniz Cagdas Ayvaz?, Elif Soyak Aytekin?, Pinar Giir Cetinkaya?, ilhan Tezcan?
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Ankara
2Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Imm{inoloji Bolimu, Ankara

GIRIS

Aspergillus osteomyeliti ile 11 ay yatirilarak izlenen kronik granilomatéz hastalik(KGH) tanili hastanin vaka
sunumu yapilmistir.

VAKA SUNUMU

2 yasinda tekrarlayan cilt absesi nedeni ile klinigimize bagvuran kiz hasta Dihidrorodamin(DHR):0, KGH (CYBA
70G>A p.Gly24Arg)tanisi aldi. Hastanin 4 yasindaki kontrollinde, sag akcigerde konsolidasyon saptandi. Toraks
Manyetik Rezonans Goruntlulemesinde (MRG) sag 3. ve 4. kostay! destrikte eden, T1-T5 vertebra tutulumu olan,
spinal kanala uzanim gdsteren ve kord basisi olusturan kitle gérilmesi Gzerine genis spektrumlu antibakteriyel ve
antifungal tedavi baslandi. Takibinde sag kolda glgsuzlik ve idrar inkontinansi gelisti. Toraks MRG’de progresyonu
olan hastanin vertebra stabilizasyonu halo-fiksasyon ile saglandi, T2-T4 laminektomi ve genis cerrahi debridman
yapildi. Debride edilen doku mantar kiltirinde: Aspergillus fumigatus Uredi. Hastaya dizenli olarak interferon
gama tedavisi ve iki kez granilosit stispansiyonu verildi. Torakal vertebralara internal fiksator takildi.Toraks MRG
de: tama yakin gerileme olan hasta oral vorikonazol ile taburcu edildi. Taburculuk sonrasi 1 yildir takip edilen
hasta klinigi stabil olarak izlenmektedir.

Hastanin ebeveynleri arasinda 1. derece akrabalik vardir.

TARTISMA VE SONUC

KGH ta invaziv mantar enfeksiyonlari ciddi morbidite ve mortaliteye yol agabilir. Multidisipliner yaklasim esas olup
uygun antifungal tedavi yani sira interferon gama, grantlosit stispansiyonu ve gerekli vakalarda cerrahiden
yararlaniimalidir. Bu hastalarda hematopoetik kék hiicre nakli de 6n planda dusunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Aspergillus, kronik granilomatéz hastalik, osteomyelit

[PS-094] [Abstract:220]

Nadir Bir immiin Yetmezlik:IGLL1(A5) Defekti

Cadgman Tan, Elif Soyak Aytekin, Begiim Ozbek, Ismail Yaz, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Pediatrik Immunoloji Bilim Dal

Giris: Cocukluk cadinda gortilen hipogammaglobulinemi sit cocuklugunun gegici hipogammaglobulinemisinden
agammaglobulinemiye kadar genis bir klinik spektrumda karsimiza gikmaktadir. Burada tekrarlayan akciger
enfeksiyonu, kronik ishali ve dilinde kronik pamukguk olan hipogamaglobulinemi nedeniyle klinigimizde takip
edilirken IGLL1(A5) mutasyonu saptanan ve galismanin sonucunda segregasyon analizinde kardesinde de ayni
mutasyon tespit edilen iki olgu sunulmustur.

Olgu: Anne-baba ayni kdyden, 6 yasindaki erkek hasta; 4 yasinda sik enfeksiyon gecirme nedeniyle
basvurdugunda merkezde kombine immin yetmezlik olarak kabul edilip IVIG baslanmis. Kronik ishalleri olan
hasta; tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle 5 kez hastanede yatmis. Dis merkezde astim tanisi nedeni ile
inhale steroid baslanmis. Dilinde sirekli pamukguk olan hasta hedeflenmis primer immin yetmezlik yeni nesil
dizileme galismasina alindi.

Sonug: Hastada saptanan 869 varyant analizi sonucunda 22. kromozom Uzerinde yer alan IGLL1(A5) geninin 2.
ekzonunda frameshift mutasyon tespit edildi. Tespit edilen mutasyon CADD SCORE 23, ClinVar Patojenik ve
MutationTaster'da hastalik yapici olarak bulundu. Sanger analizinde hasta ve kiz kardesi homozigot ayni
mutasyonu tasidigi, anne ve babasinda ise bu mutasyonun heterozigot formlari tespit edilmistir. Hastamiz
klinigimizde IVIG tedavisi altinda izlenilmeye devam edilmektedir. Kiz kardesi immiinolojik fonksiyonlari
dederlendirilmek lizere bolimimize gagrilmistir.
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Tartisma: Bu calisma ile B-hiicre eksikligi tespit edilen hastalarda hedeflenmis primer immun yetmezlik paneli ile
hizli ve klinik ile uyumlu sonuglar alinabilecedi gosterilmistir. IGLL1(A5) nadir bir vaka olmakla birlikte
agammaglobulinemi saptanan hastalarda gozardi edilmemesi gereken bir defektir.

Bu calisma Tiubitak SBAG-1003 3155125 Projesi ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Otozomal resesif Agammaglobulinemi, Yeni nesil dizileme, IGLL1(A5) mutasyonu

“Bu galisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”

[PS-095] [Abstract:221]

Saf Eritroid Aplazi ile Seyreden Geg Baslangighh ADA2 Eksikligi

Elif Soyak Aytekin!, Cagman Tan?, Deniz Cagdas Ayvaz!, Yahya Blyiikasik3, ilhan Tezcan!?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i Enstitiisii, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bilim Dali

Giris:

Adenozin deaminaz 2 (ADA2) eksikligi vaskilopati, immin disreglilasyon ve hematolojik bulgularda anormallik ile
seyreden CECR1 geninin biallelik mutasyonuna bagli gorilen sistemik bir otoinflamatuar hastalktir.

Oigu:

Otuz yasinda kadin hasta, lenfopeni ve hipogamaglobulinemi nedeniyle Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Ihsan
Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali'na yénlendirildi. Ozge¢misinde ¢ocukluk déneminde sik
st solunum yolu enfeksiyonu gegirdigi, 10 yil 6nce Raynould fenomeni tanisi aldidi ve nifedipin kullandigi, lg yil
once halsizlik ve carpinti sikayeti ile bagvurdugunda anemi saptandigi ve tekrarlayan kez eritrosit transflizyonu
aldigi 6grenildi. Kemik iligi biyopsisi saf eritroid aplazi ile uyumlu olan hasta siklosporin ve steroid tedavisinden
fayda gérmemisti. Anne baba arasinda ikinci derece akrabalik olan hastanin fizik muayenesi dogaldi.
Immiinolojik tetkiklerde lenfopeni, hipogamaglobulinemi saptanan hastaya immiinglobulin replasman tedavisi
(IVIG) baslandi. Lenfosit aktivasyonu ve T hiicre diferansiyasyonu normaldi.

Primer immun yetmezlik yeni nesil dizileme analizinde CECR1 geninde daha dnce tanimlanmis homozigot
mutasyon (Exon:2, NM_001282225.1 c. 144delG) saptanan hasta ADA2 eksikligi tanisi aldi, mutasyon sanger
sekanslama ile dogrulandi. Kolsisin ve sirolimusa cevap alinamayan hastaya Anti TNF baslanmasi planlanmaktadir.
Akraba ici uyumlu donéri bulunamayan hastanin akraba disi donér taramasi devam etmektedir.

Tartisma:

Olgumuz ADA?2 eksikliginde nadir bildirilen saf eritroid aplazi ve Raynould fenomeninin birlikte gorildiga geg
baslangigh bir olgudur.

Saf eritroid aplazi ADA2 eksikliginde daha 6nce 4 olguda bildirilmis olup 2 hastaya hematopoietik kok hiicre
transplantasyonu yapilmistir.

Anti TNF, sirolimus ve MMF kullanimi, hematolojik bulgulari kontrol altina almakta etkili olabilir. Hematopoietik kdok
hlicre transplantasyonu kiratif tedavi segcenegidir.

Anahtar Kelimeler: ADA2 eksikligi, saf eritroid aplazi, Raynould fenomeni

“Bu calisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 315S125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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Hastanin immiinolojik bulgular:

WBC (/mm3) 3700

ALC (/mm3) 800

Hb (g/dI) 10,1
Platelet (/mm3) 232000
ANC (/mm3) 2500

AEC (/mm3) 0

IgA (mg/dl) 10 (17-69)
IgG (mg/dl) 336 (463-1006)
IgM (mg/dl) 39 (46-159)
Total IgE (IU/ml) 2,78

CD3 (%/mm3) 94 (49-76)
CD4 (%/mm3) 78 (31-56)
CD8 (%/mm3) 17 (12-24)
CD16/56 (%/mm3) 4 (3-22)
CD19 (%/mm3) 0 (14-37)
CD19+CD27+ 0 (5-13)

(Memory) %

CD19+27+IgD-
(Switch Memory B) %

CD19+27-1gD+
(Naive B) %

0 (8-27)

0 (82-95)

[PS-096] [Abstract:222]

Fonksiyonel NK eksikligine notropeninin eslik ettigi nadir bir immiin yetmezlik olgusu

Selma Erol Aytekin, Mehmet Ali Karaselek, Yahya Gul, Hasan Kapakl, Sukrl Nail Guner, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip fakultesi Cocuk Immunoloji ve Allerji Hastaliklari KONYA

Giris: Fonksiyonel dogal olduricl (NK) hiicre eksikligi (fNKD), NK hicrelerin periferik lenfositlerin ylizde birinden
fazla olmasina ragmen, fonksiyonel aktivitelerinde eksiklik oldugu gesitli durumlari ifade eder. Klasik NK eksikligi
ile nétropeni birlikteligi iyi bilinen bir immin yetmezlik tablosu olsa da, fNKD'li hastalarda nétropeni nadirdir. Biz
bu vakada fNKD'ye notropeninin eslik ettigi bir olgumuzu sunmayi amagladik.

Vaka: Halen (g buguk yasinda olan erkek hasta, dort aylikken klinigimize tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari
ve hastane yatiglari sebebiyle basvurdu. Otuz sekiz hafta C/S ile 2900 gram dogan, gébedi zamaninda disen
olgunun soy gegmisinde anne ve baba arasinda ikinci dereceden akrabalik mevcuttu. Annenin 2 erkek kardesi
dokuz ve on bir aylikken 6lmusti. Olgumuz iki aylikken baslayan, direngli ates ylksekligi, bronsit ve pnémoni
sebebiyle Ug kez hastaneye yatmisti. Fizik muayenesinde VA: 5.6 kg (3p), boy: 65 cm (50 p), ek patolojik bulgu
saptanmadi. Akciger BT'sinde yaygin buzlu cam gorinimu izlendi. PIY 6n tanisiyla bakilan immunolojik
tetkiklerinde T ve B lenfosit oranlari, spesifik antikor yanitlari, T hiicre aktivasyonu normal ve yeterliydi. Orantisal
NK hticre dustkligu ve nétropeni saptandi.Takiplerinde NK hiicre sayisi diizelse de, CD16 ekspresyonu B73.1
klonu ile % 0 ve 3G8 klonu ile %3,9 oraninda saptandi. Hastaya bu bulgularla fonksiyonel NK eksikligi 6n tanisiyla
400 mg/kg/3 hafta dozunda intravendz immiinglobulin replasmani baslandi. Eslik eden nétropeni ve fonksiyonel
NK eksikligi 6n tanisiyla genetik calisma gonderildi.
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Sonug: Tekrarlayan enfeksiyonlarda fonksiyonel NK eksikligi dislintimelidir. Boyle olgularda CD16
ekspresyonunun iki farkli klon ile degerlendiriimesi, fonksiyonel NK hiicre eksikligi tanisinda 6nem tasir. Eslik
edebilecek nétropeni de géz dninde tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: fonksiyonel NK eksikligi, immun yetmezlik, nétropeni
[PS-097] [Abstract:223]

Immunoglobulin Replasman Tedavi Yontemlerine Hasta Yaklasimlari, Marmara Deneyimi

Burcu Kocamig, Nurhan Kasap, Sevgi Bilgig Eltan, Sqfa Baris, Ahmet Ozen, Elif Karakog Aydiner
Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Allerji ve Immdunoloji Ana Bilim Dali, Istanbul

Giris: Primer immin yetmezlik (P1Y) hastalarinda Immunglobulin replasman tedavisi (IgRT), farkl yollarla (evde
veya hastanede, derialti veya intravendz) verilebilmektedir. Bu calismanin amaci, farkli yéntemlerle IgRT alan PIY
hastalarimizin tedaviye yaklasimi ve tedavi memnuniyetini degerlendirmektir.

Yéntem: IgRT alan 33 kadin, 41 erkek toplamda 74 PIY hastasi calismaya dahil edildi. Hastalarin demografik
Ozellikleri, klinik ve laboratuvar bulgular toplandi. Hastalara tedavi memnuniyet anketi (TSQM-9) uygulandi.
Bulgular: Hastalarin IUIS siniflamasina gére 36'si sendromik kombine immin yetmezlik, 22'si primer antikor
eksikligi, 14’0 kombine immun yetmezlik, 7’si immundisregiilasyon, 2'si agir kombine immun yetmezlik ve 1'i agir
konjenital nétropeni taniliydi. Gincel yas ortancasi 13 (1-61) yildi. Hastalik baglangig yasi ortancasi 4 (0-55) yil idi
ve IgRT baslama ortanca yasi 5 (0-55) yil idi. IgRT verilis yolu 53 hastada intravendz, 21’inde ise derialtiydi.
Kullanilan immunoglobulin preparat konsantrasyonlari 43 hasta (%53) igin %10, 31 hasta (%42) igin ise %5ti.
Yan etki hastalarin 48/74'linde (%64,8) gézlenmezken, 62/74 (%84) hastanin da rutin premedikasyona ihtiyaci
yoktu. Ortalama IVIG dozu 0.41+0.2 gr/kg ve doz aralii ortancasi 21(7-28) giindi. infiizyon siiresi ortalamasi
3.3%+1.7 saatti. IgG tepe/vadi ortalamasi 1298+543mg/dl idi. Hastalarin hastane yatis giin/yil 11£26 giindu.
Tedavi memnuniyet skoru ortanca 9/10 (3-10) idi. Ortanca is/okul ginl kaybi/ay 1(£3) glindl. Hastane yatisi, is
gunl kaybi, tedavi memnuniyeti verileri agisindan IVIG/scIG kullanan iki grup arasinda anlamli fark izlenmedi.
Sonug: Hem IVIG, hem derialti Ig kullanan hastalarda tedavi memnuniyet orani ylksekti. IgRT modeli segilirken,
hastalarin bireysel ve klinik durumu, yasi, tercihi géz dntine alinmalidir. Tedavi yontemi kararinin hastayla ortak
alinmasi, tedavi memnuniyetini artirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immunglobulin, replasman tedavisi, primer immun yetmezlik, tedavi memnuniyeti
[PS-098] [Abstract:224]

CARMIL2 Eksikligi ve Klinikte Gozlenen Farkh Fenotipleri: Erken Tani igcin Uyarici Bulgular

Burcu Kocamis?!, Nurhan Kasap?!, Sevgi Bilgic Eltan!, Dilek Baser!, Gamze Akgtlin!, Elif Karakog Aydiner!, Bernice
Lo2?, Talal Chatila3, Ahmet Ozen!?, Safa Baris?

!Marmara Universitesi, Gocuk Allerji ve Immunoloji Bélimii, Istanbul Jeffrey Modell Foundation tani ve tedavi
merkezi, Istanbul, Tirkiye

2Division of Translational Medicine, Research Branch, Sidra Medicine, Doha, Qatar

3Division of Immunology, Boston Children's Hospital and Department of Pediatrics, Harvard Medical School,
Boston, MA, USA

Giris: CARMIL2(RLTPR), CD28 ko-sinyalizasyonunda ve hlicre motilitesinde énemli proteindir. Bu genin biallelik
patojen mutasyonlari birbirinden farkl klinik prezentasyonlari olan bir primer immin yetmezlige neden olmaktadir.
Bildirilen klinik tablolar arasinda, deri ve solunumsal alerjiler, ciddi bakteriyel ve fungal enfeksiyonlar, sidiller,
molluskum, EBV-iligkili diiz kas timérleri, kronik ishal, 6zefajit ve bliyiime-gelisme geriligi yer almaktadir.
Galismamizin amaci klinigimizde tani almis CARMIL2 mutasyonu olan hastalarin farkh klinik 6zelliklerini
incelemektir.

Bulgular: 5'i Tlrkiye, 1'i Azerbaycan’li, 4 farkl aileden 6 hastanin (1E, 5K) hepsinde akraba evliligi mevcuttu.
Hastalarin glincel yas ortalamasi 17,8, hastalik baslangig yas ortalamasi 6,1’di. Hastalarin klinik ve laboratuvar
Ozellikleri Tablo.1’de sunulmustur. Ayni aileden olan Olgul ve 2'nin 6n planda kanh ishal ve karin agrisi sikayetleri
olup sik enfeksiyon 6ykusiinin olmadigi gorildi. Olgu3’in sikayetlerinde tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari
ve sigiller, molluskum gibi cilt enfeksiyonlari 6n plandaydi. Olgu4, ilk iki olguya benzer sekilde erken baslangigli
inflamatuar barsak hastalidi gibi prezente olmustu ve ek olarak tekrarlayan hirilti sikayeti vardi. Ayni aileden olan
Olgu5 ve 6 amca cocuklariydi ve her ikisinin de tekrarlayan cilt ve solunum yolu enfeksiyonlari, egzema ve sidilleri
vardi. Hastalarin 3/6’sinda eozinofili, yarisinin IgG,A,M dizeyleri normal, 2’sinin IgG dizeyi dusik, 1‘inin ise
IgG,A M seviyeleri yiiksek fakat asI yanitlar bozuktu. Hastalarin 5/6’sinda NK hicrelerde dustklik, 3/6’sinda naif
CD4 hicrelerde ytlkseklik,2/6'sinda sinif-gevrimi yapmis B hicrelerde disiklik vard.

Sonug: CARMIL2 eksikligi erken donemde barsak tutulumu, viral enfeksiyonlar, egzema ve malignite ile karsimiza
cikabilmektedir. Hastalarin bir bélimiinde farklilasma kusuru nedeniyle naive T hiicrelerinde artis ve hafiza B
hicrelerinde azalma s6z konusudur. Uyarici bulgular varliginda CARMIL2 eksikliginin distnilmesi erken tani igin
dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: CARMIL2 eksikligi, RLTPR, kombine immun yetmezlik
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CARMIL2 eksikligi olan hastalarin demografik ve klinik ozellikleri

Olgul Olgu2 Olgu3 Olgu4 Olgu5 Olgu6
Akraba evliligi Var Var Var Var Var Var
Cinsiyet K K E K K K
Giincel yas (y1l) 20 24 21 6,5 19,5 16
;a;lt?;/k) baslangie 194 96 108 1 12 2
Bl'i}.fi:m?e-gelisme + + ) + i
geriligi
Boy kisaligi - + + + + -
Kronik ishal + + - + - -
Kolit + + - + - -
Egzema + - + + + +
Sigiller - - + - + +
Molluskum - - - - + -
Onikomikozis - - - - + -
Herpes enfeksiyonu - - - - + +
Sik otit - - + - - -
Sik siniizit - - + - - +
Sik ASYE - - + - - +
Atopi ) i As‘_um, allerjik Astim, Astim, Aspm, allerjik

rinit egzema egzema rinit

Bronsektazi - - + - + +
Genetik €.1920-  ¢.1920-  c.463del €.184 3G>T ¢.1154G>C ¢.1154G>C

7G>A 7G>A p.C155VfsTer54 p.D615TY  p.R385T p.R385T

[PS-100] [Abstract:226]

Tekrarlayan Makrofaj Aktivasyon Sendromu ile Basvuran Olguda NLRC4 Mutasyonu

Melike Kahveci, Cagman Tan, Elif Soyak Aytekin, Neslihan Hacer Bildik, Begim Ozbek, Nergis Kendirci, Deniz
Cagdag Ayvaz, Ilhan Tezcan _
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Inflamazom, mikroorganizmalara ve konak proteinlerinden olusan molekiillere karsi inflamasyonun baglatiimasi ve
kaspaz-1 aktivasyonunun diizenlenmesinde gorev alan dogal immiin sistem elemanidir. Bu gruptan NLR family
CARD domain-containing protein 4'teki (NLRC4) fonksiyon kazandiran mutasyonlarin erken baslangigli tekrarlayan
ates ve makrofaj aktivasyon sendromuna (MAS) neden oldugu bildirilmistir.

Burada NLRC4'te fonksiyon kazandiran mutasyonu olan bir olgu sunulmustur.
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Olgu

Yedi yas 8 aylik kiz hasta ates ve bodaz agrisi yakinmasiyla basvurdugu dis merkezde hepatosplenomedgali,
pansitopeni, ferritin ytksekligi ve kemik iligi aspirasyonunda hemafagositik hlicrelerin saptanmasi ile MAS tanisi
alarak, tek doz IVIG, prednizolon ve plazmaferez tedavilerinden fayda gérmemesi nedeniyle hastanemize sevk
edilmisti. Ozgecmisinde, 4 yasinda juvenil idiopatik artrit tanisi aldi§i ve 7 yasinda MAS nedeniyle yatisi oldugu
o6grenildi. Soygecmisinde anne-baba arasinda akrabalik yoktu. Fizik incelemesi, 2/6 sistolik Gftirim ve
hepatosplenomegali disinda normaldi. immiinolojik tetkiklerinde lenfopeni, hipogamaglobulinemi, CD4 (%23),
CD16+56 (%0), CD19 (%1) dusukligl ve NLRC4 geninde ¢.2357G>T lokasyonunda heterozigot mutasyon
saptandi. Hastaya siklosporin, prednizolon ve kanakinumab tedavileri baslandi. Takibinde klinik yakinmalari
dizeldi.

Sonug

NLRC4'teki fonksiyon kazandiran mutasyonlarda ates, hepatit, cok yiksek serum ferritin diizeyleri ve MAS'in diger
ozellikleri ile karakterize otoenflamatuar bir sendrom gelismektedir. Bazi hastalarda yasamin erken dénemlerinde
hayati tehdit eden enterokolit gelisebilir. Bu hastalar NLRP3 mutasyonundan farkh olarak kronik ve cok ylksek
serum IL-18 dizeylerine sahiptirler. Tedaviye direngli ya da tekrarlayan MAS ile seyreden hastalarda akla
monogenik otoenflamatuar hastaliklar gelmeli ve genetik calismalar erken dénemde yapilmalidir.

Bu calisma SBAG-1003 3155125 nolu proje ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: inflamazom, Juvenil idiopatik Artrit, Makrofaj Aktivasyon Sendromu, NLRC4

“Bu calisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”

[PS-101] [Abstract:227]

Steroide Direncgli Akut Gastrointestinal GvHH da Yeni Tedavi: Alfal Antitripsin (AAT)

Kibra Baskin!, Sule Haskologlu?, Candan Islamoglu!, Figen Dogu!, Emel Unal?, Aydan Ikinciogullari!
tAnkara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

Allojeneik hematopoetik kék hlicre naklinde (HKHN), olgularin %30-70 inde akut graft versus host hastaligi
(aGvHH) gelismektedir. Hastalarin %40 1 birinci basamak steroit tedavisine yanit vermektedir. Gastrointestinal
graft versus host hastaligi varliginda steroit tedavisine yanit azalmakta ve yanitsiz olgularda %80 e varan
mortalite gérilmektedir. Bu olgularda ATG, tosilizumab, sirolimus ve ekstrakorporeal fotoferez (ECP) gibi tedaviler
kullanilsa da basarilari sinirlidir. Alfa 1 antitripsin(AAT), 2018'den itibaren aGvHH tedavisinde kullanilmaktadir. Bu
calismamizda steroit direngli evre 4 akut GIS GvHH nedeniyle AAT tedavisi kullandigimiz 2 hastamizi sunmaktayiz.

Veriler:

Olgul: IL2R defekti tanisiyla 16 aylikken haploidentik babasindan HKHN yapilan hastada primer greft yetmezligi
gelisti. HLA tam uygun akraba disi dondrden 2 yasinda 2. kez nakil yapildi. Nakil sonrasi 7.gliniinde cilt GvHH'"I
gelisen hastaya steroit tedavisi baslandi. Yanit alinamamasi Gzerine mezenkimal kék hicre(x3), takrolimus ve
sirolimus tedavileri verildi.Cilt GvHH "I kontrol altina alinan hastanin steroit tedavisi azaltilmasi sirasinda, nakil
sonrasi 63.giinde evre 4 GIS GvHH'I ve masif GIS kanamasi gelisti. GIS GvHH icin 2 doz tosilizumab da verilen
hastaya, yanit alinamamasi Gzerine AAT baglandi. AAT'nin 3.dozundan sonra ishali geriledi.

Olgu 2: Artemis gen defekti tanisiyla takipli, HLA tam uygun akraba disi donérden HKHN yapilan 14 yasindaki kiz
hastada nakil sonrasi 21. giinde Evre 4 akut GIS GvHH gelisti. Hastaya steroit ve oral budesonid baslandi.
iIshallerinin devam etmesi nedeniyle, mezenkimal kék hiicre(x3), takrolimus, tosilizumab(x5) verildi. Ishalleri
kontrol altina alinamadi. Hastaya +41. gin AAT tedavisi baslandi. Takiplerinde ishalleri geriledi.

Sonug: Steroit direngli aGvHH da AAT etkili bir tedavi gibi gériinmektedir. Etkinliginin kanitlanmasi igin yeni
calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Alfa 1 Antitripsin, Gastrointestinal GvHH, HKHN
[PS-102] [Abstract:229]

Selektif Immiinglobulin M Eksikligi Gercekte Sik Karsilastigimiz Bir Durum Mu?

Kiibra Baskin?, Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu!, Ahmet Gékcan Oztiirk?, Aysel Mehdili2, Figen Dogu?, Aydan
Ikinciogullan?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Ankara
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Primer selektif Ig M eksikligi sikligi %0,03-3,8 arasinda dedisen bir immun yetmezliktir. Sebep olan genetik ve
molekiler defektler henliz tanimlanmamistir. ESID tani kriterlerine gore; serum Ig M dizeyinin tekrarlayan
6lciimlerde yasa gore 2SD altinda olmasi; serum Ig G, Ig G alt gruplari ve Ig A dizeylerinin yasa gére normal
referans araliklarinda olmasi; tiim asilara karsi Ig G antikor yanitinin normal olmasi ve T hiicre sayi ve fonksiyon
bozuklugu olmamasi ile tanisi konulmaktadir. Serum Ig G alt gruplan ve/veya asi yanitlarinin dederlendirilmedigi
hastalara olasi selektif Ig M eksikligi tanisi konulmaktadir. Bu calismamizda 2012-2019 yillar arasinda veri
tabanimizda Selektif Ig M eksikligi tanisiyla kayith 119 hasta retrospektif olarak analiz edildi. Ig M dizeyi normale
gelen 36, tek bagvurusu olan 33, izlemde ek Ig disukltigu gelisen 11 hasta calisma disinda birakilarak 36 hasta
dederlendirmeye alindi.

Veriler: Olasi selektif Ig M eksikligi tanisiyla takip ettigimiz 36 hastanin 7 si(%19 ) kiz, 29'u ( %81) erkekti.
Basvuru yasi ortalama 6,6 yas (1,25-17 yas), ortalama takip siresi 34 ay (3-102 ay)di. En sik basvuru nedenleri
tekrarlayan USYE (22/36), astim (22/36) ve atopi (15/36) idi. 22 hastada izohemaglutinin titresi yeterliyken, 7
hastada dlslk saptandi. Periferik kan lenfosit alt gruplari dederlendirilen 11 hastanin lenfosit say! ve oranlari
normal saptandi. B hicre alt gruplan dederlendirilen 7 hastanin 5'inde marjinal zon ve naive B hlicrelerde dusuklik
saptandi.

Sonug: Selektif IgM eksikligi, tani kriterlerinin net olmamasiyla birlikte tekrarlayan enfeksiyonlar ve alerji klinigiyle
basvuran hastalarda akilda tutulmasi gereken bir immuin yetmezliktir. Patogenezine ve tanisina ydnelik yeni
calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksiklikleri, Primer immun yetmezlik, Selektif Ig M eksikligi
[PS-103] [Abstract:230]

Otoimmun Bulgularla Prezente Olan Primer Immun Yetmezlikli Hastalarimiz

Hasan Kapakli, Yahya Gul, Esra Hazar Sayar, Stkrt Nail Glner, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Allerji ve Immunoloji Bilim Dali, Konya

GIRIS

Primer immin yetmezlikler, otoimmun hastalik ve malignite olusumuna yatkinlikla karakterize hastaliklardir.
Otoimmunite ve immun yetmezlikler immun cevap skalasinda birbirlerine zit iki ugta goérilmesine ragmen bu iki
durum ayni hastada beraber gortlebilmektedir.

GEREC VE YONTEM

Otoimmunite bulgusu ile farkli kliniklere basvuran, sik hastalanmalari eslik edince bélimimiize konsllte edilen ve
sonrasinda immun yetmezlik tanisi alan 20 hastanin dosyasi retrospektif incelendi.

BULGULAR

Hastalarin 12'si (%60) kiz, 8'si (% 40) erkekti. Tani yas! ortalama 55.35 ay ve ortancasi 46 ay (2-144) olarak
belirlendi. Ebeveyn akrabalik orani %90 idi. Baslangig sikayeti olarak 6 hastada (%30) otoimmun enteropati, 3
hastada (%15) vitiligo, 3 hastada (%15) otoimmun hemolitik anemi, 2 hastada (%10) vitiligo ve es zamanli
otoimmun tiroidit, 2 hastada (%10) otoimmun trombositopeni, 1 hastada (%?5) JIA ve otoimmiin Hepatit, 1
hastada (%5) Tip 1 DM ve JIA ve 1 hastada (%5) otoimmun lenfoproliferasyon mevcuttu. Tanisal olarak 5 hastada
(%25) Artemis gen defekti, 5 hastada (%25) IL-10R defekti, 3 hastada (%15) CD3G zincir defekti, 2 hastada
(%10) LRBA delekti, 2 hastada (%10) RAG1 defekti, 1 hastada (%10) CTLA-4 eksikligi, 1 hastada (%5) IL-12R
defekti, 1 hastada (%5) CARD 11 defekti saptandi. CD3G ve LRBA eksikliginde coklu otoimmunite sikligi daha fazla
idi.

TARTISMA

Otoimmun bulgularla gelen hastalarda ayrici tanida primer immun yetmezlik yer almal ve ileri tetkikler acisindan
bir immunoloji merkezine yénlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immun yetmezlik, Otoimmunite
[PS-104] [Abstract:232]

The effectiveness of intravenous immunoglobulin replacement therapy in Hermansky-
Pudlak Syndrome: Clinical experience in two premature cases

Bahar Goktiirk!, Hasibe Artag?, Zeynel Gékmen3, Ali Kal4, Ismail Reisli®, Hiiseyin Tokgéz®é, Kaan Boztug’
1Baskent University Konya Hospital, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Allergy and Immunology,
Konya, Turkey

2Selcuk University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Allergy and Immunology,
Konya, Turkey

3Baskent University Konya Hospital, Department of Pediatrics, Division of Neonatology, Konya, Turkey
4Baskent University Konya Hospital, Department of Ophthalmology, Konya, Turkey

SNecmettin Erbakan University Meram Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Allergy
and Immunology, Konya, Turkey

5Necmettin Erbakan University Meram Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Division of Pediatric
Hematology, Konya, Turkey

7CeMM Research Centre for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria.
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Hermansky-Pudlak syndrome type2 (HPS2) is an extremely rare autosomal recessive inherited disease caused by
mutations in ADTB3A, in which vesicular trafficking in

melanocytes, platelets, neurophills, cytotoxic T lymphocytes, and natural killer(NK) cells are affected, and
oculocutaneous albinism, neutropenia, recurrent infections, bleeding diathesis, pulmonary fibrosis are
detected.Here, we present two siblings with HPS2 and prematurity, and one of them is the first reported case with
HPS2 and hypogammaglobulinemia who needed intravenous immunoglobulin G replacement.

Case 1:A newborn girl born at 25th week of gestation was admitted due to respiratory difficulty.Sparse light-
yellow hair, ocular albinism, horizontal nystagmus, dysmorphic face were observed.She had mild
bronchopulmonary dysplasia, post hemorrhagic hydrocephaly, secundum atrioseptal defect, peripheral pulmonary
stenosis.Severe chronic neutropenia, hypogammaglobulinemia, low NK cell percentages and numbers and low T
cell numbers were detected. intravenous immunoglobulin G (IVIG) replacement was started, G-CSF was given only
once.Homozygous frameshift mutation in AP3B1 was detected.

Case 2:The brother of case 1 was born at the 37th week of gestation.He had partial albinism, nystagmus, ocular
albinism, hypotonicity, delay in developmental milestones, bilateral nephrolithiasis which revealed by time and
congenital severe neutropenia.At 6 month old, he had bloody diarrhea.Cow’s milk elimination diet was started due
to suspected cow milk protein induced proctocolitis, but he had no benefits.He was operated with suspected
invagination but perforated appendicitis was detected.Although he had normal immunoglobulins, IVIG replacement
was given with the suspect of immunodeficiency.Despite all medical practices, he died due to sepsis.He had the
same homozygous AP3B1 mutation which was studied from the reserved DNA.

Keywords: Hermansky-Pudlak Syndrome, intravenous immunoglobulin G replacement, neutropenia
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Immunological Parameters of the Patients with HPS

Case 1 (3.5months) Case 1(5.5months) 5::8 1 aa;(;/:ars) z%srftﬁs?
WBC 2960 (1)(6000-  4800(})(6000- 5870 (n)( 5000(} )(6000-
(cellymm3)  17500) 17500) 6000-17500) 17500)
ANC 270 (1)(1500- 190 (1)(1500-
collymma) 201 (1)(1500-8500) 700 (1)(1500-8500) e 8500)
ALC 2380 (1)(3200- 3600 (n)(3300- ?r%(ngOO- 4200 (n)( 3300-
(cellsyfmm3) 10800) 7100) 8100) 7100)
PLT 258000(n)(242000-  322000(n)(242000- ?r%?gggooo- 190828000_
(cellsmm3)  378000) 378000) $20000) (3%000)
Hgb (gr/dl) 9.5 (1)(11-14) 11.1 (n)(11-14) 1153 (m(11- 9.8 (1)(11-14)

979
977 (n)(672-  (n)(672-
IgG (mg/dl) 28 (1)(394-570) 655 (n)(394-570)  850) 850) g§g§”)(394'
IgA (mg/dl) 8 (1)(14-25) 23 (n)(14-25) 57 (DEL-47) 90 (VB 394 1 14.05)
IgM (mg/dl) 10 (1)(64-86) 17 (1)(64-86) ﬁ%)(m_ 33 o 629 (LX6A.80)
»ao7--
138)

Anti-A 1/4 (})
Anti-B 1/1() Not tested
TREC (%) 67 (n)(>23) Not tested
CD3+T (%)  55.2(n) (51-79) 72 (n)(51-79)
CD3+T 1313 ()(2400- 2592 (n)(2400- Not tested
(cells/mm3) 8100) 8100)
CD4+T (%) 57 (n)(31-54)
CD4+T %323 (”)(61010'_3336)00) 2052 (n)(1400- Not tested
(cells/mm3) () 5200)
gggﬂ %) 412 (n)(14-24) 15 (n)(11-33) Not tested
Cellomma) 980 (M(500-3600)  540(1)(600-3600)
CD19+B (%) i i
CD19+B 32'22((?))((134108-?200) &1320(%()1(30%‘%600) Not tested
(cells/mm3)
CD16+56+NK
(%) 2.4 (1)(5-23) 1 ()(5-23)
CD16+56+NK 57 (1)(200-1800) 36 (1)(200-1800) Not tested
(cells/mm3)
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[PS-105] [Abstract:233]

Tiirkiye’de Gorev Yapan Hekimlerin Primer Immiinyetmezlik Farkindaliginin
Degerlendirilmesi

Saliha Esenboda!?, Melike Kahveci?, Elif Soyak Aytekin2, Hacer Neslihan Bildik?, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1Dr. Sami Ulus Kadin Dodum Cocuk Saghg: ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Imm{inoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Primer immunyetmezlikler (PIY) immiin sistemin bir veya daha fazla bileseninin bozukluklarina bagli olarak gelisen
genetik hastaliklardir.Ginimuzde 350’den fazla hastalik ve sendrom tanimlanmistir. Hastaliklar tek tek
disinildiginde nadir gibi gériinse de, PIY genel sikligi 1/2000-1/10000 arasinda degdismektedir.Tirkiye gibi
akraba evliliginin sik oldugu Ulkelerde ise bu sikhidin daha fazla oldugu tahmin edilmektedir.

Amag:

Bu calismanin amaci cok farkh klinik bulgularla farkli branslarda gérev yapan hekimlere basvuran PiY’lerle ilgili
farkindalk ve bilgi dlizeyini dederlendirmek, bunlari etkileyebilecek olasi faktorleri belirlemek ve hastalarin erken
tani alip etkin tedaviye ulasabilmeleri icin gerekli yaklasimlarin yontemlerinin gelistirilmesini saglamaktir.
Yontem:

PIY'de ortaya gikan bulgular, tani ve tedavi ydntemlerine iliskin hazirlanan anketler sosyal medya aracilidiyla,
internet Gzerinden Tulrkiye’de farkli branslarda gérev yapan,gonulli katilim bildiren hekimlere génderildi.
Sonuglar:

Calisma 6n sonuglarinin dederlendirilmesi 662 katilimci ile yapildi(%71 kadin).%4.2 temelbilimler,
%68.9dahilibilimler, %26.8cerrahibilimler alanlarinda gérev yapmaktaydi. %33.4'U calisma hayati sirasinda PIY
hakkinda egitim toplantilarina katilmisti. %53.40 calisti§i kurumda PIY tanili hasta takip etmekteydi.Calismaya
katilanlarin %57.2'si PiY’lerin nadir hastalik oldugunu diisiinmekteydi. Katilimcilar tarafindan
enfeksiyonlar(%99.8), maligniteler(%92.4), otoimmiuinhastaliklar(%82.9), alerjik hastaliklar(%83.1),
otoinflamatuvar hastaliklar(%83.1) PIY bulgusu olabilir diye diisiinmekteydi.AKIY/KIY’lerin yenido§an tarama
programiyla taranabilecedini bilenlerin orani %46.3 ‘tu.

Tartisma:

PIY’ler tekrarlayan veya direngli enfeksiyonlar, alerjik bulgular, otoimmiinite,otoinflamasyon veya malignite gibi
cok cesitli klinik tablolarla karsimiza cikabilmektedir.Bu hastalar yalnizca immunoloji ile ilgilenen hekimlere degil,
her branstan hekime basvurabilmektedir.Diinyada ve (ilkemizde PIY yeterince iyi bilinmemekte ve tani alma siireci
gecikmektedir.Ulkemiz gibi akraba evliliginin sik oldugu (ilkelerde daha da sik olarak karsimiza cikan PiY’lerin
bilinirliginin ve farkindaliginin artiriimasi, bu hastalarin daha erken tani almasini ve hedefe yonelik tedavilere daha
erken ulasabilmesini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, farkindalik, enfeksiyon, otoimmdunite, malignite
[PS-106] [Abstract:234]

Yenidogan Dénemi Saghkh Cocuklarda Normal Immunoglobulin Degerleri

Erhan Koca?, Oner Ozdemir?, ibrahim Caner3

1Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-imminoloji BD, Sakarya

3Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri ABD, Neonatoloji BD, Sakarya

Giris-Amag: Bu calismada; Sakarya ilinde dogan term, saglikli, yenidogan bebeklerden IgG, IgA, IgM ve IgG alt
gruplan (IgG1, IgG2, IgG3 ve 1gG4) calisilarak, Tirkiye’de yenidogan bebeklerin, normal immunglobulin
dederlerinin belirlenmesine katkida bulunulmasi amaglanmistir.

Gereg-Yontem: Calismamizda dogum haftasi 39-41 arasi olan, dogum esnasinda herhangi bir problem
yasanmayan (1.ve 5. dakika APGAR skoru 8’ in Gizerinde olan), konjenital hastalik ve anomali bulunmayan,
perinatal enfeksiyon dykisu olmayan, ikiz olmayan, transflizyon 6ykisu olmayan, annesinde bilinen kronik hastalik
dykiisi olmayan, 54 bebekten postnatal 15-21. giinleri arasinda, vendz kan alinarak, igG, IgA, igM ve igG alt
gruplari nefelometrik olarak élguldi.

Bulgular: Galismaya katilan 54 bebekten 42’sinin (%77,78) dogum sekli sezaryen, 12'sinin (%22,22) normal
dogumdur. Bebeklerden 41'i (%75,93) sadece anne siitl ile beslenirken 13’0 (%24,07) anne sutl ile birlikte
mama ile de beslenmektedir. Elde edilen sonuglara gére; serum immiunoglobulinlerinin ve IgG alt gruplarinin %95
gliven araliklar sirasiyla; IgG: 6.52-7.21 g/L, IgA: 0.06-0.08 g/L, IgM: 0.27-0.34 g/L, IgG1: 495.66-544.33
mg/dL, IgG2: 139.63-169.48 mg/dL, IgG3: 22.72-27.69 mg/dL, IgG4: 21.49-33.70 mg/dL olarak saptanmistir.

91



KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

Dodum sekli, cinsiyet ve beslenme sekli ile igG, IgA, igM, igG alt gruplar arasinda anlamli korelasyon
bulunamazken, demografik dederlerle korelasyonuna bakildiginda dogum boyu ile IgA arasinda ters yonlu disik
orta derecede (r:-0,344) anlamli korelasyon oldugu (p:0,011), dogum bas cevresi ile igM arasinda ayni yonli
dusuk orta derecede (r:0,320) anlamli korelasyon oldugu (p:0,018) gérilmustur.

Sonug: Calismamiz, yenidogan donemi saglikli bebekler icin serum IgG, IgA, IgM ve IgG alt gruplarinin normal
dederlerini ve cinsiyete, beslenme sekline, dogum sekline bagh dedisimleri hakkinda kullanilabilir bir veri
saglamistir.

Anahtar Kelimeler: Referans araligi, immunoglobulinler, immunoglobulin G alt gruplari
[PS-107] [Abstract:235]

?zohemagglutinin Titreleri ile Protein Yapidaki Asi Antijenlerine Cevap Gelisimi Arasindaki
Iliski

Oner Ozdemir?, Mehmet Cemal Dénmez? '
1Sakarya Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Allerji-Immdinoloji BD, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya

Giris-Amag: Izohemagglutininler polisakkarit yapidaki antijenlere karsi tretilen antikorlardir. Anti-HBs, Anti-HAV,
Anti-Rubella ise protein yapidaki antijenlere karsi Uretilirler. Protein yapidaki antijenlere karsi antikor tretiminin
ylksek ya da dustk olusunun, polisakkarit yapidaki antijenlere karsi antikor tretiminde bir distkligl 6ngo6rip
goéremeyecedi veya major immuinoglobulin dizeyleri ile spesifik antikor dlizeyleri arasinda bir korelasyon olup
olmadigi tam olarak bilinmemektedir. Bu calismamizda boyle bir iliskinin var olup olmadigini inceledik.

Yéntem: Hastanemizde 2018 ve 2019 yillarinda immin yetmezlik stiphesi ile kabul edilen 131 hastanin
izohemagglutinin, Anti-HBs, Anti-HAV, Anti-Rubella, Anti-CMV-IgG, majoér immunoglobulinler ve IgG alt grup
tetkikleri retrospektif olarak, SPSS 24.0 programi kullanilarak korelasyon ve regresyon testleri ile degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 8 ay-16 yas araliginda 131 hasta kabul edildi. Hastalarin Anti-A dlizeyleri ile AntiHBs
(p=0,007), IgM (p=0,013), IgA (p=0,024) dlzeyleri arasinda; Anti-B duzeyleri ile ise IgM (p=0,001) anlamli
korelasyon saptandi. izohemagglutinin dederleri ile Anti-HAV, Anti-Rubella, Anti-CMV-IgG antikor yanitlari arasinda
ve ayni sekilde izohemagglutinin dederleri ile total IgG ve IgG alt tip dederleri arasinda istatistiksel olarak anlaml
bir korelasyon saptanmadi.

Tartisma ve Sonug: GCalismamizda Anti-A dederinin yliksek veya distk olusu IgM ve IgA ile ilgili, ayni sekilde Anti-
B titresinin ylksek veya distk olusu IgM ile ilgili ayni yénde bir 6ngéri verebilir. Ancak izohemagglutinin
degerleriyle total IgG veya IgG alt grup dederleri arasinda bir korelasyon yoktur. Polisakkarit ve protein yapidaki
antijenlere karsi olusturulan antikorlarin kiyaslamasinda ise sadece Anti-A ve Anti-HBs arasinda bir korelasyon
gorilmistir. Polisakkarit ve protein yapidaki antijenlere karsi olusan antikorlar ve bunun haricindeki antikor
yanitlari ayri olarak incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: izohemagglutinin, IgG, antikor, bagisiklik sistemi
[PS-108] [Abstract:236]

Recent Thymic Emigrants (RTE) ile TREC sayilarinin primer immiin yetmezlik hastalarinda ve
kontrollerde karsilastirilmasi

Gizem Sentiirk!, Yuk Yin Ng2, Didem Altindirek3, Sevgi Bilgic Ertan, Ismail Oglirt, Ayca Kiykim®, Ahmet Ozen4,
Sinem Firtina®, Elif Aydiner Karakog?, Safa Baris?, Dilek Baser*, Ozden Hatirnaz Ng!, Miige Sayitoglu3
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3istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik A.D.,Istanbul

4Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Saghgi ve Hastaliklar A.D., Allerji ve
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Giris-Amag:

T hiicre reseptér kirpilma halkalar (TREC), T lenfosit gelisiminde meydana gelen VD] yeniden diizenlenmeleri
sirasinda agida cikan dairesel DNA kalintilaridir. Hiicrelerde kalicidir, replikasyon yapamaz ve T lenfositleri igin
belirteg sayilirlar. Recent Thymic Emigrants (RTE) ise perifere gikan en geng T-hlicreleridir. Hem TREC'ler hem de

RTE’ler T-hlicre popllasyonu temsil edebilecekleri hipotezinden yola gikarak erken T-hiicre eksikliginde
kullanilabilecekleri disunltlmektedir.Bu calismanin amaci; primer immun yetmezlige sahip bireylerde ve
kontrollerde RTE dederleri ile TREC kopya sayilarinin karsilastirilarak kullanilabilirliklerinin 6lgllmesidir.

Hastalar-Yontem:

Primer immUin yetmezlige sahip hasta (n=53) ve benzer yas araliginda olan kontroller (n=45) alinan periferik kan
orneklerinden oncelikle akim sitometrisi ile RTE dederleri belirlenmis ve ayni 6rneklerden TREC kopya sayilarinin
incelenmesi icin DNA izolasyonlari yapilmistir. Sonrasinda QRT-PCR ile TREC kopya sayilari belirlenmistir. Ornek
dadilimlari "D'Agostino-Pearson normality test" ile incelenmis buna gére non-parametrik Spearman correlation
metodu ile RTE ve TREC kopya sayilari karsilastinimistir.

Bulgular-Tartisma:

Hastalarda RTE'ye karsi 50 ng DNA basina TREC seviyesinin korelasyonunun anlamh oldugu gézlenmistir
(r=0.5857, p<0.0001). Kontroller ayri olarak dederlendirildiginde RTE ve TREC kopya sayisi arasinda anlamli bir
korelasyon saptanmamistir (p=0.9945). Ayrica hasta ve kontrollere ait RTE ve TREC kopya sayisi analiz edildiginde
de anlaml korelasyon bulunamamistir (p=0.9683). RTE dederleri ile TREC kopya sayilarinin cinsiyet ve yas
acisindan dederlendirilmesi ve daha genis kapsamli hasta ve kontrol gruplarinda galisiimasi planlanmistir.

Calisma, Istanbul Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri Birimi No:TYL-2018-30607 ve istanbul Bilgi Universitesi
Bilimsel Arastirma Projeleri Birimi tarafindan Proje No:2018.01.006 desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: RTE, TREC, PIY
[PS-109] [Abstract:238]

STAT1-GOF Mutasyonunda 3 Farkh Klinik Tablo

Dodan Kaymaz?!, Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu?l, Kiibra Baskin!, Serdar Ceylaner?, Giilay Ceylaner?, Mehmet
Kiling?, Figen Dogu1 Aydan Ikinciogullant

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

2intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

3Firat Universitesi Tip Fak[]ltesi, Cocuk Immuiinoloji-Allerji Bilim Dali, Elazi§

Girig: STAT-1 (sinyal iletici ve transkripsiyon aktivatdrt 1) moleklli, sitokinlerle uyarilan hicrelerde
fosforillenerek gekirdekte gen ekspresyonunda rol aldiktan sonra defosforillenerek inaktive edilir. STAT-1 geninde
fonksiyon kazanimina neden olan mutasyonlar, defosforilasyonunun azalmasina ve sitokinlere ikincil cevabin
artmasina neden olur. En sik rastlanan klinik bulgusu kronik mukokitan6z kandidiazis (KMK)'dir. Ancak
tekrarlayan enfeksiyonlar, bronsiektazi, immundisregilasyon, lenfoproliferasyon, malignite ve immiunolojik
olmayan bulgular ile de karsimiza gikabilmektedir. Bu kadar genis spektrumda hastalik yapmasinin nedeni tam
olarak anlasilamamistir. Burada, STAT1-GOF mutasyonu saptadigimiz ve birbirlerinden farkl fenotipler gosteren (g
hastamiz sunulmaktadir.

Olgu: Kronik mukokiitandz kandidiazis ve tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlar her {ic olguda da vardi. ilk olgu
17 yasinda, kiz, 6 yasinda otoimmiin tiroidit ve 7 yasinda bronsiektazisi tanisi aldi.ikinci olgu 6 yasinda, erkek, 11
aylhkken tip-1 DM tanisi aldi. 4 yasinda agir pnédmoni nedeniyle yatirildiginda otoimmiin sitopenileri (anemi ve
trombositopeni) saptandi. 5,5 yasinda HLH atadi gegirdi. 8.5 yasinda diger bir kiz olgu, periyodik ates, oral-genital
aft, karin agnisi, ishal ataklari ile basvurdu. Ilk olguda progresif B hiicre lenfopenisi ve hipogammaglobiilinemi
gelisti. Diger iki hastanin temel immiinolojik tetkiklerinde tanisal bir patolojiye rastlanmadi. Yeni nesil dizileme
analizi ile STAT1-GOF mutasyonlarn saptandi. Hastalar IVIG, antifungal ve antibakteriyel profilaksileri ile takip
edilmektedirler. Tedavilere ek olarak ikinci olguya JAK-inhibitéra baglanmistir.

Sonug: STAT1-GOF mutasyonlari, kandida enfekisyonlari disinda gok farkl klinik tablolarla karsimiza
cikabilmektedir. Bronsiektazi, otoimmuin hastaliklar, lenfoproliferasyon hatta malignite ile bagvuran hastalarda
akilda tutulmasi gereken bir mutasyondur. Tedavide JAK inhibitérlerinin kullanimi giderek artmaktadir.
Hematopoetik kdk hlicre nakli ancak secilmis vakalarda tercih edilecek tedavi yontemidir.

*Bu calisma TUBITAK 1003-315S215 numarali proje kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: STAT-1 GOF, Kronik Mukokiitanéz Kandidiazis, Immiindisregiilasyon
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[PS-110] [Abstract:239]

Kromozom 22q11.2 Delesyon Sendromu Tanihli 31 Hastanin Klinik ve Immunofenotipik
Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Gozde Ozkan!, Caner Aytekin!, Selmin Karademir?, Aysegil Zenciroglu3, Figen Dogu4, Aydan ikin_ciog“;ullarl4
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji,
f‘[;‘i(.asr,aami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi,
3A[;‘i(.asr:aami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi,
?::nga Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

Kromozom 22q11.2 delesyon sendromu sik gériilen sendromlardan birisidir, prevalansi 1:4000-1:6000'dir.
Konjenital kalp hastaliklari(KKH), velofaringeal anomaliler, hipoparatiroidi, kraniyofasiyal anomaliler, néro-
psikiatrik bozukluklar ve timus gelisiminin bozulmasi sonucu hafiften-orta dereceye kadar olan immin yetmezlik ile
karakterizedir. Bu galismada hastalarin klinik ve immunofenotipik 6zellikleri, eslik eden klinik durumlarin ve
prognoz verilerinin incelenmesi amaglanmistir.

Gereg-Yontem:
Bu calismada Nisan 2006-Ekim 2019 tarihleri arasinda FISH analiziyle 22g11.2 delesyonu kanitlanmis 31 hastaya
ait dosya bilgileri retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Bulgular:

Olgularin E/K orani 14/17, ortanca tani yasi 7 ay (0.5ay-17yil), ilk 2 yasta tani alan hasta sayisi 19 (%61.3) ve
tani alan ebeveyn sayisi 2 (%6.5) idi. Yirmi alti hastada (%83,9) sendromik yliz goériiniimi, 24 hastada (%77,4)
KKH, 20 hastada (%64,5) immun yetmezlik, 13 hastada (%41,9) norolojik-psikiyatrik bozukluklar, 12 hastada
(%38,7) hipokalsemi, 12 hastada (%38,7) palatal bozukluklar, 7 hastada (%22,6) urogenital anomaliler, 4
hastada (%12,9) endokrin hastaliklar, 4 hastada (%12,9) iskelet anomalileri, 4 hastada (%12,9) otoimmin
hastaliklar saptanmistir. Immiin yetmezlik saptanan 20 hastanin 6zellikleri tabloda sunulmustur. Enfeksiyon
geciren hastalarda palatal anomaliler ile enfeksiyonlar arasinda anlamli iliski bulunmazken (p:0,420), immin
yetmezlik olmasi ile enfeksiyonlar arasinda anlamli iliski saptanmistir (p:0,027). MPV 27 hastada (%87) yluksek
saptanirken ortalama 9,72 fL idi. Yedi hasta (%22.6) kaybedilmistir. iki hasta (%6,5) KKH, 5 hasta (%16,1)
KKH+enfeksiyonlarla kaybedilmisti.

Tartisma-Sonuc:

22g11.2 delesyon sendromulu hastalarin immin sistemleri ayrintili degerlendirilmeli, immiin yetmezligin
derecesine gore uygun sekilde tedavi edilmelidir. 22q11.2 delesyon sendromunun tanisi igin FISH analizinin
uygulanmasindan 6énce, MPV'nlin degerlendirilmesi hasta segimi igin ucuz bir yéntem oldugu gérilmektedir.
Hastalar birlikte olan anomali ve hastaliklar yéninden multidisipliner olarak izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: 22q11.2 delesyon sendromu, immin yetmezlik, MPV
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Tablo. immiin yetmezlik saptanan 20 hastanin immiinolojik, enfeksiyon ve tedavi ozellikleri

Hasta T hiicre*

10

11
12
13
14
15

16

17

18

19

20

*Yasa gore bakilmistir O: As1 yapilmamig hasta

CD3+, CD+4 diisiik
CD3+, CD4+, CDS8
distk

CD3+ diisiik
Normal

CD3+, CD4+ CD8+
distik

CD8&+ diisiik

CD4+ diisiik

CD3+, CD4+ diisiik

CD3+, CD4+ CDS8
distik

CD3+, CD4+ CD8+
distk

CD4+ diisiik

CD3+, CD4+ diisiik
Normal

CD3+, CD8+ diisiik
CD3+, CD8+ diisiik

CD3+, CD4+ CD8+
diistik

CD3+, CD4+ CD8+
diistik

CD3+, CD4+ CD8+
diisiik

CD3+, CD8+ diisiik

CD3+, CD4+ diisiik

IgG*, IgA* IgM*

IgM diisiik

Normal

IgM diistik

1gG, IgA, IgM

diistik
IgG diisiik

IgG diisiik
Normal

Normal

Normal

Normal

Normal
Normal
IgM diisiik
Normal

Normal

Normal

Normal

Normal
Normal

Normal

Asi
yaniti

0

Enfeksiyon

Tekrarlayan
USYE+ASYE

Tekrarlayan ASYE

Tekrarlayan ASYE

Sepsis
Tekrarlayan USYE
Sepsis

Agir pndmoni

Tekrarlayan USYE
Tekrarlayan USYE

Agir pndmoni

Tekrarlayan USYE

Tekrarlayan
ASYE+USYE

Antibiyotik
proflaksisi

TMP/SMX
TMP/SMX

TMP/SMX

TMP/SMX

TMP/SMX
TMP/SMX

TMP/SMX

TMP/SMX

TMP/SMX
TMP/SMX

TMP/SMX

TMP/SMX

IVIG
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[PS-112] [Abstract:242]

Spontan Ve idiyopatik Rekiirren Diisiik Yapan Kadinlarda Natural Killer (NK), T Hiicresi
Immiinoglobulin Ve Miisin Domein-3 (TIM-3) Diizeylerinin Arastirilmasi

Nur Ecem taop Gindogdu?, Nihan Gurkan Karakag?, Esra Esim BuyUlkbayrak?, Tung Akkog?
!Marmara Universitesi, Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Istanbul
2Marmara Universitesi, Tip Fakiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali, Istanbul

Amacgc: Bozulmus tolerans indliksiyonu, asiri inflamasyon spontan-rekiirren abortus gibi gebelik komplikasyonlarina
yol agmaktadir. TIM-3 bircok fizyolojik ve patolojik siirecte temel immiinolojik fonksiyona sahip yeni tanimlanmis
molekil olup badisiklik toleransinin diizenlenmesinde rol oynamaktadir. Bu ¢alismanin amaci, gebeligin
1.Trimesterinde Spontan(SA) ve Rekiren Abortus(RA) yapan gebeler ile 1.Trimester normal gebelik slireci devam
eden gebe(SG) ve saglikh gebelik gecirmis, saglikli dogum yapmis(S) kadinlarin ven6z kanlarindan izole edilen
Periferal Kan Mononukleer Hiicre(PKMH) fenotipleri arasindaki farka dayali imminolojik reddin nedeninin
arastiriimasidir.

Gereg-Yontem: Genetik, endokrinolojik, anatomik ve gevresel faktérlerin dislandigi idiopatik rekiirren ve spontan
abortus vakalari dahil edilmistir. RA, SA, SG ve S deneklerinin vendz kanlarindan PKMH izole edildi.
Lenfositler(2x105) 96'lik platede Carboxyfluorescein succinimidyl ester(CFSE) boyali-boyasiz, Uyarimsiz(US) ve IL-
4 Uyarimh(IL4) ortamda 48 saat inkiibe edildi. Inkiibasyon sonrasinda CFSE isaretli hiicrelerin proliferasyonlarina,
T regulator hicre(Treg) dlzeylerine, lenfosit apoptozu ve NK hticrelerinde Tim-3 ifadesi incelendi.

Bulgular: Sonuglara gére CD3-CD16+CD56+ periferik(p)NK hicreleri, US-SG PKMH kdltirlerine gére US-
SA(p<0.02) ve US-RA(p<0.008) kulturlerinde istatistiksel olarak anlamli distk bulundu. CD3-CD56+ pNK
hiicrelerinde TIM-3 diizeyi IL4-SA(p<0.002) ile IL4-RA(p<0,0001) PKMH kiiltiirlerinde US-SA ile US-RA kiiltiirlerine
gore istatistiksel olarak anlaml ylksek bulundu. US-SG grubuna gore US-SA grubunda CD4+CD25+FOXP3+ Treg
hicreleri istatistiksel olarak anlamli ytksek bulundu(p<0.007). IL-4 uyarimi ile IL4-SA grubuna gére US-SA
grubunda CD4+CD25+FOXP3+ Treg hucreleri istatistiksel olarak anlamli yiksek bulundu(p<0.01). IL-4 uyarimi ile
US-SA grubuna gore IL4-SA grubunda lenfosit apoptozu istatistiksel olarak anlamli yliksek bulundu(p<0.0004). IL-
4 uyarimi ile US-RA grubuna gore IL4-RA grubunda lenfosit apoptozu istatistiksel olarak anlamli ylksek
bulundu(p<0.0006).

Sonuglar: RA, SA gebelerinde pNK TIM-3 diizeyi azalmistir.Erken gebelikte, SA ve RA olusumunu &ngérmek igin
TiM-3 biyolojik belirteg olarak kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Gebelik kaybi, Immiinmodiilasyon, NK, Tim-3
[PS-113] [Abstract:244]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Nedeni, NFKB Yolak Bozukluklari

Candan Islamodglu?, Sule Haskologlu!, Sevgi Bal?, Kiibra Baskin?, Giilay Ceylaner3, Kaan Boztug?, Figen Dogu?,
Aydan Ikinciogullan!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria
3intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi

Giris: NFKB (Nukleer faktor-kappa B); DNA transkripsiyonunu, sitokin Uretimini ve hiicre déngusuinu kontrol eden
NFKB1, NFKB2, RelA, RelB ve c-Rel isimli 5 proteinden olusan bir protein kompleksidir. NFKB tum hicrelerde
bulunur ve stres, sitokinler, serbest oksijen radikalleri, agir metaller, uv isinlari, okside LDL, bakteriyel ve viral
antijenler gibi uyarilara hiicresel cevapta rol alir; enfeksiyonlara immun cevap regtlasyonunda anahtar gérevi
gordr.

NFKB1 ve NFKB2 eksikligi otozomal dominant kalitim gosteren, erken gocukluk gagindan itibaren sik sinopulmoner
enfeksiyonlar ile seyreden; hipogamaglobulinemi ve hafiza ve marginal zon B hicrelerinde distklik ile seyreden
bir primer immiin yetmezliktir. Bazi hastalarda otoimmiinite (astim, IBH, glomerulonefrit, ateroskleroz) ve
otoimmiin antikorlar gézlenebilir. NFKB2 eksikliginde farkli olarak adrenal yetmezlik ve alopesi de eslik edebilir.

Method: Bu calismada yaygin dedisken immin yetmezlik tanisi ile izlenen ve genetik inceleme ile NFKB1 ve NFKB2
mutasyonu tanisi alan 3 hastamizin klinik ve laboratuar 6zellikleri sunulmaktadir.

Olgu: Tablol'de verilmektedir.
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Sonug:

NFKB1 ve NFKB2 mutasyonu yaygin dedisken immun yetmezligin bilinen en sik monogenik nedenlerindendir.
Rekilrren sinopulmoner enfeksiyonlar, otoimminite, otoinflamasyon, endokrinopati ve hipogamaglobulinemi

varhiginda NFKB1 ve NFKB2 eksikligi akilda tutulmahdir.

*Bu calisma TUBITAK 1003 Proje no 3155125 kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degdisken immun yetmezlik, hipogamaglobulinemi, sinopulmoner enfeksiyonlar

Olgular
H.K. B.K. Y.H.
Mevcut yas 27 yas 10 yas 3 yas
Semptomlarin baglama 2,5 yas 6 ay I yas
Yyast
*Tekrarlayan USYE,
il]i:lgt%élts?tl(:n sonrasi isitme *Sik USYE, ASYE .
- y 3 * Astim *Sik USYE
Klinik Bulgular kaybi « . *
- . Aralikl1 ishal Astim
Kusma-ishal ataklari *Kronik zefaiit. eastrit
*Kronik 6zefajit it &
*Herpes ensefaliti
Akrabalik + + -
Ig G/AIM Diisiik Diisiik Diisiik
Anti HbS Negatif Negatif Negatif
Bhiicre alt eruplari Hafiza B hiicrelerde Hafiza B hiicrelerde Hafiza B hiicrelerde
sitp diigiikliik diisiikliik diigiiklitk

Genetik

NFKB2 mutasyonu

NFKB1 mutasyonu

NFKB2 mutasyonu

[PS-114] [Abstract:245]

Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi ile Alerjik Hastaliklarin Birlikteligi

Emine Kibra Sen, Nazmiye Turker, Merve Karaman Yilmaz, Sule Haskologlu, Candan Islamoglu, Avniye Kiibra
Baskin, Esin Figen Dogu, Kamile Aydan Ikinciogullari _
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Alerji ve Immunoloji Bilim Dall

Amag: Cocukluk caginin gegcici hipogamaglobulinemisi (CCGH), IgG dlizeyinin yasa gére normal dederlerin altinda
oldugu, 5ay- 2yas arasi donemde baslayip 2-6 yas arasinda IgG dlzeyinin normale geldigi bir primer imman
yetmezliktir. IgA ve M dlizeyi hafif disiik veya normal olabilir. Patogenezi hakkinda heniiz fikir birligine
varilamamistir. Hastalar tekrarlayan enfeksiyonlar, atopik hastaliklar, otoimmunite ile de karsimiza
gikabilmektedir. Bu galismanin amaci klinigimizde CCGH tanisi alarak izlenen hastalarda atopik hastalik sikhidini
arastirmak.

Yéntem: Calismaya Ankara Universitesi Cocuk Immunoloji ve Alerji Bélimii'nde Ocak 2010 ile Aralik 2019 tarihleri
arasinda izlenip, CCGH tanisi alan 161 hasta alindi. Hastalarin demografik, klinik, laboratuvar verileri, basvuru
sikayetleri, eslik eden atopik hastaliklarin varligi retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Calismaya alinan 161 olgunun %64,5’i erkek olup, semptom baslama yasi 20,5.£10,2 ay olarak
saptandi. Basvurudaki IgA: %63,3, IgM: %50 oraninda disik olarak, her (g izotip dislkligl ise %26 oraninda
saptandi. Olgularin en sik basvuru nedeni %45,3 ile tekrarlayan bronsiyolit idi. Hastalarin %19,2'inde atopik
dermatit, %5,5'inde besin alerjisi mevcuttu. izlemde olgularin %32,5'i astim tanisi aldi.

Sonug: CCGH cogunlukla g yas civarinda kendiliginden diizelen, diger immun yetmezlik durumlarinin
dislanabilmesi icin takibi gereken gegici bir primer immun yetmezlik durumudur. Calismamizda, atopik hastaliklarla
iliskisi dikkat cekici diizeyde yiiksek olarak saptanmistir. Ozellikle tekrarlayan bronsiolit nedeniyle basvuran
hastalar CCGH yonunden dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: hipogamaglobulinemi, primer immin yetmezlik, tekrarlayan bronsiyolit, atopik dermatit,
besin alerjisi
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[PS-115] [Abstract:246]

Agir Kombine immiin Yetmezlikte 23 Yillik Sonuglarimiz

Candan Islamodglu?, Sule Haskologlu!, Sevgi Bal?, Kiibra Baskin?, Ozlem Bayram!?, Gilay Ceylaner3, Kaan Boztug?,
Figen Dogu!, Aydan ikinciogullari

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria

3intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi

Giris: Adir kombine immiin yetmezlik (AKIY) farkli genetik nedenlere bagli T ve B lenfositlerin sayi ve
fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize bir primer immin yetmezlik hastaligidir. Hematopoetik kok hicre nakli
yapilmazsa hayatin ilk 2 yili iginde 6lime sebep olur. Bu nedenle bir pediatrik acildir.

Method: Calismamizda 1997-2019 yillari arasinda AUTF Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali'nda AKIY tanisi alan
ve diger merkezlerde tani alip tedavi icin tarafimiza yonlendirilen 91 vakanin klinik, immunolojik 6zelliklerinin ve
hematopoetik kok hiicre nakli (HKHN) sonrasi izlemlerinin retrospektif olarak dederlendirilmesi amaglandi.

Sonug: 91 vaka degerlendirmeye alindi. Klasik AKIY 6zellikleri olan 86 hastanin semptomlarinin ortanca 1 (0-8 ay)
ayda basladigi, AKIY tanisini ortanca 3,3 (prenatal-15 ay) ayda aldigi, sikayetlerle tani arasinda gegen siirenin
ortanca 2 (0-8,17 ay) ay oldudu belirlendi. Olgularin %65,9’unda (n:60) es akrabaligi vardi. Tani aninda pnémoni
(%73,6) ve oral moniliazis (%63,7) en sik rastlanan bulgular idi. Tanidan énce olgularin %57,1’'ine BCG asisi
yapilmisti.

Olgularin immiinolojik fenotipe gére dederlendirmesinde en biiyiik grubu %53,8 (n:49) ile T-B-NK+ AKIY
olusturdu, ikinci siklikta %27,5 (n:25) oraninda T-B+NK+ AKIY gérildigi belirlendi.

74 hastaya 104 HKHT yapildi. Dondérlerin %43,2'si tam uyumlu akraba, %52,9’u haploidantik ve %44 MUD idi. 91
hastanin 26’si kaybedildi, bunlarin 13’G adir enfeksiyon nedeni ile HKHN yapilamadan kaybedildi. 11 hastanin
HKHN oncesi adir enfeksiyonu ve organ hasari mevcuttu. HKHN sonrasi ortalama sagkalim %382 idi.

Sonug: HKHN agir kombine immun yetmezlik hastalarinda hayat kurtarici tedavidir. Agir kombine immdun
yetmezligin ulusal yenidogan tarama programina alinmasi hastaligin gercek sikliginin belirlenmesine olanak
sadlayacak ve bu hastalara erken tani ve yasam sansi sunacaktir.

Anahtar Kelimeler: adir kombine immin yetmezlik, hematopoetik kék hiicre nakli, kombine immin yetmezlik
[PS-116] [Abstract:247]

Immiin Yetmezligi Olan Cocuklarda Subkutan Immunglobulin Tedavisinin Etkinligi

ilyas Emre Tekdemir, Safiye Akalin, Duygu Nida Saritas, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immtunoloji ve Allerji BD, Konya

GIRIS: Primer antikor eksikliklerinde immunoglobulin replasman tedavisi, intravendz (IVIG) veya subkutan (SKIiG)
inflizyonlar olarak verilebilir. Intravendz yolun aksine subkutan imminglobdilin uygulamasi ile serum IgG
seviyelerinin dalgalanmasi 6nlenebilmekte ve kararli diizeyin korunmasi daha kolay saglanabilmektedir. Bu
calismanin amaci, subkutan immunoglobulin tedavisi alan hastalarda SKiG tedavisinin etkinligini
dederlendirmektir.

Materyal-Metod: SKIG alan hastalarin demografik verileri, klinik ve laboratuvar bulgulari, subkutan
immuinoglobulin dozu, doz sikligi ve enfeksiyon sikligi dosya bilgilerinden kaydedildi.

Bulgular: 15 ay-17 yaslarn arasinda immun yetmezlik tanisi alan ve subkutan immunoglobulin ile tedavi edilen 25
hastadan (dokuz kiz, onalti erkek) 12 ay ve lizerinde takibi olan 13 hasta degerlendirmeye alindi. Hastalara
subkutan immunglobdlin tedavisi 1 ila 4 hafta araliklarla, 0,17-0,66/kg/doz/ay dozunda, %10 derisimde uygulandi.
Ortalama yaslan 85,3+54,2 (29 ay-17 yas) olup takip sliresi 12-39 ay (23+9,4) arasindaydi. Subkutan tedaviye
gecildikten sonra 6 hastada enfeksiyon (ikisi gastroenterit, dérdi pndmoni) nedeniyle hastaneye yatis gézlendi. 17
yasindaki hastanin evde SKIiG uygulama sonrasinda kusmasi oldugu 8grenildi. Diger hastalarda uygulama
sonrasinda kisa sureli hafif lokal kizariklik ve siglik disinda ciddi bir yan etki gorilmedi.

Sonug: Subkutan immunglobilin tedavi yéntemi; hastane yatis sikhidinin azalmasi, IgG seviyelerinin kararli
dizeyde tutulmasi, hasta ve yakini icin ulasim sorununun ortadan kalkmasi ve hastanede gecirilen zamanin
azalmasi agisindan segilmis hastalarda yeterli egitim sadlanirsa intravenz uygulamaya gore daha Gstin bir
yontem oldugu dislntlmektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, subkutan immunglobulin, enfeksiyon sikhgi
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[PS-117] [Abstract:248]

DOCK2 eksikliginde posttransplant siklofosfamid rejimi ile basarili haploidentik
hematopoetik kok hiicre nakli

Sule Haskologlu?, Dilara Besli Celik!, Candan Islamoglu!, Avniye Kiibra Baskin!, Tanil Kendirli2, Figen Dogu?,
Kamile Aydan Ikinciogullar _

IAnkara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immdinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklart Anabilim Dali, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dall,
Ankara

Amag: DOCK?2 (Dedicator of Cytokinesis-2) molekiilli, Rac proteinleri igin bir guanin-nikleotid degisim faktérudur.
DOCK2 molekilintn eksikligi, T hicrelerde RAC1 aktivasyonunda, T ve B lenfositlerin kemokinle uyarilan
migrasyon ve aktin polimerizasyonlarinda, NK hiicrelerinin migrasyon ve degranilasyonunda, nétrofil kemotaksisi
ve viral enfeksiyona yanit sirasinda IFNa ve IFNA Uretiminde bozulmalara neden olmaktadir. Erken baslangigl
invazif bakteriyel ve viral enfeksiyonlar ile karakterize agir seyirli bir kombine immiin yetmezlik olarak karsimiza
cikmaktadir. Tek kuratif tedavi hematopoetik kok hiicre naklidir (HKHN). Burada, DOCK2 eksikligi nedeniyle
haploidentik HKHN yapilan bir olguyu sunmaktayiz.

Olgu: 2,5 yasinda erkek hasta, agabeyi agir sugicedi enfeksiyonunu takiben coklu organ yetmezligi nedeni ile
kaybedilen ve sonradan DOCK?2 eksikligi tanimlanan hastamizin kardesi. ilk kez 6 aylikken ates, 6ksuriik
sikayetleri ile basvurdugunda, tam kan sayiminda lenfopeni, panhipogammaglobilinemi, perifierik kan lenfosit alt
grup analizinde; CD3+ T hiicre lenfopenisi ve RTE distkligu saptandi. Genetik calisma ile DOCK2 geninde
mutasyon gosterildi. IVIG replasmani ve profilaktik antibiyotik tedavileri baslandi. Aile ici ve akraba disi donér
taramasinda tam uygun verici bulunamadi. 10 aylikken immiin trombositopeni gelisti. IVIG, steroid, plazmaferez,
eltrombopag tedavilerine yanit alinamadi. Hastaya treosulfan, fludarabin, ATG ve GvHD profilaksisi igin
posttransplant siklofosfamid rejimi verilerek babasindan haploidentik nakil yapildi. +19. giinde myeloid, +25.
gunde trombosit engraftmani gelisti. Nakil sonrasi 8. ayinda mikst kimerizm ile izlemine devam edilmektedir.
Sonug: DOCK2 eksikligi, yenidogan doneminde TREC taramasi ile erken tani konabilen ciddi seyirli bir kombine
immun yetmezliktir. HKHN'nin tek kuratif tedavi oldugu bu hastalikta, aile ici ve akraba disi donér
bulunamadiginda uygulanan posttransplant siklofosfamid rejimi ile haploidentik HKHN basarili bir tedavi yaklasimi
olmustur.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immun yetmezlik, DOCK2 eksikligi, haploidentik hematopoetik kék hiicre nakli

[PS-118] [Abstract:249]

CVID'li Hastada Karaciger S
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1Anlgara Universitesi Tip Fakultesi, Ig hastaliklari, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali
2SBU Trabzon Kanuni EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Immuinoloji ve Alerji

23 yasinda kadin hasta, 13 yildir CVID ve bronsjektazi ile takip edilmekteyken son 2 ayda B semptomlari
tariflemesi ve splenomegali olmasi Gzerine yatirildi. Masif splenomegali ve bilateral édemleri mevcuttu.
Pansitopenisi olan hastadan gonderilen viral markirlardan CMV DNA 402 kopya olmasi Gzerine gansiklovir baglandi.
ANA(-), Anti ds DNA(-), KC spesifik antikorlar(-), quantiferon(-), antitripsin normal, ferritin normal, ASMA normal.
EKO'da tim kalp gevresinde minimal perikardiyal sivi mevcuttu. BT'de mediastinal ve bilateral hiler kitle patolojik
boyuta ulasmayan lenf nodlari, her iki akcigerde tim loblarda varikoz-kistik bronsiektaziler, ince duvarh birkag
kist, sentrilobller nodiiller, karacigerde hipodens alan, portal ven ve splenik ven caplari artmis, paradzofageal
varikdz venler, intrahepatiksafra kanallar hafif belirgin, koledok normal genislikte, dalak kraniokaudal yaklasik 28
cm, asit mevcut olarak raporlandi. Kemik iligi; odaksal lenfoid agregat, interstisyel daginik T ve az sayida B lenfoid
hicre iceren, her (¢ seride hafif oran artisi ve matlr granulositer seri hakimiyeti bulunduran normosellller biyopsi
olarak dederlendirildi. ALP, GGT, AST, ALT ve billirubin dederlerinin ylksek olmasi lizerine goérintiileme planlandi.
Portal ven dopplerde; portal ven capi hafif artmis, portal venler agik, karaciger parankimi hafif heterojen. Dinamik
KC BT'de; karaciger konturlari hafif noduler, karaciger parankiminde sadece arteriyal fazda gorilen milimetrik
boyutlu opaklasan nodller alanlar(sirotik nodiil?) olarak raporlandi. Yapilan endoskpide 6zofagus distalinde f2 ve 2
kolon f1 varisser ile mide fundus varisleri izlendi. Gastroenteroloji konseyinde degerlendirilen hasta karaciger-s
olarak kabul edildi. Hastanin tedavisine propranolol, spironolakton, furosemid ve ursodeoksikolik asit eklendi.
Gastroenterolojinin énerileri uygulanan hasta dizenli ivig tedavisi ve antibiyotik profilaksisi ile taburcu edildi.

Anahtar Kelimeler: CVID, splenomegali, karaciger

99



KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

[PS-119] [Abstract:250]

LAMC2 Mutasyonuna Bagh Epidermolizis Biilloza-Herlitz Tip:Olgu Sunumu

Sule Haskologlu!, Gékcan Oztiirk!, Candan Islamoglu?!, Kiibra Baskin!, Figen Dogu?, Omer Erdeve?, Serdar
Ceylaner3, Aydan ikinciogullan®

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Yenidogan Bilim Dali, Ankara

3intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

Giris

Junctional Epidermoliziz Billoza (JEB), lamina lucidanin ayrilmasiyla karakterize otozomal resesif gecisli bllléz bir
cilt hastaligidir. Laminin-332'nin sirasiyla, a3-, B3-ve y2 zincirlerini kodlayan LAMA3, LAMB3 ve LAMC2 genlerdeki
mutasyonlar sonucu ortaya cikar. JEB Herlitz tipi, laminin 332.1 proteininde meydana gelen mutasyon sonucu
ortaya cikan ciddi, kutan6z ve ekstrakiitan6z biill6z lezyonlara yol acan élimcil bir hastaliktir. Burada, LAMC2
geninde homozigot mutasyon saptanan Junctional Epidermoliziz Bllloza- Herlitz tip olgusu sunulmaktadir.

Olgu

1 aylik erkek hasta, el, ayak parmak uglarinda, gluteal bdlgesinde yaralar gikmasi sikayetiyle bagvurdu. Fizik
muayenesinde, boyun, el, ayak tirnak ve parmak uglarinda ve gluteal bélgesinde erode, Ustleri sari-yesil kabuklu
ve nekrotizan alanlarin oldugu yaralar, oral mukozada moniliazis saptandi. Anne baba arasinda akraba evliligi
mevcuttu. Ug erkek kardesi benzer yaralarla 42 giinliik, 50 giinliitk ve 5 aylikken kaybedilmisti. Oykii ve muayene
dzellikleri bakimindan primer immiin yetmezlik olabilecedi disinildi. imminolojik degerlendirmesinde, tam kan
sayimi normal, IgG, A, M, total IgE dederleri yasa gore normal dlizeydeydi. Periferik kan lenfosit alt grup analizi,
lenfosit ve noétrofil fonksiyonlari, HLA ABC ekspresyonlari normaldi. Cilt biyopsisi alindi. Patoloji incelemesi;
subepidermal ayrilmali vezikilobillléz dermatit ile uyumlu bulundu. Hedeflenmis gen analizde LAMC2 geninde
€.3365T>G (P.11122)(pLeull122Ter) homozigot mutasyonu saptandi.

Sonug

JEB-Herlitz tipi OR gegisli ve 6limcul seyirli bir cilt hastaligidir. Cilt-mukoza, sag ve tirnada ait muayene bulgular
PIY’ler igin uyarici isaretler olabilmektedir. Ancak ayirici tanida kalitsal cilt hastaliklari da distindiirmelidir. Erken
baslangigl bllléz veya erode yaralarla gelen hastalarda JEB akilda tutulmalidir. Aileler prenatal genetik tani
hakkinda bilgilendirilmelidir.

Bu calisma TUBITAK 1003 Proje no 3155125 kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Junctional Epidermoliziz Biilloza, LAMC2 mutasyonu, laminin
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Lokosit Adezyon Defekti Tip I'de Tekrarlayan Tifilit Ataklar

Bilge Nur Turkfiliz!, Sule Haskologlu?, Candan Islamoglu?, Avniye Kiibra Baskin?, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari
lAnkara Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Imm{inoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Lokosit Adezyon Defekti (LAD), I6kositlerin adezyon, migrasyon, kemotaksis ve ekstravazasyonunda rol alan
molekdllerin eksikliklerine badli gelisen, nadir gorilen, otozomal resesif katihmli, g ayri tipi olan (LAD-I, LAD-II ve
LAD-III) bir primer immin yetmezlik hastalididir. Yenidogan déneminde omfalit ve gébek kordonunun geg diismesi
ile daha sonraki dénemlerde tekrarlayan ve yasami tehdit eden bakteriyel, fungal enfeksiyonlar, yara iyilesmesinde
gecikme ve gingivit ile de karsimiza gikabilir. Enfeksiyon olmaksizin saptanan I6kositoz (nétrofili) ilk ve en dnemli
laboratuar bulgusudur.

Tifilit; notropenik hastalarda gérilen, terminal ileum ve cekumun tutulumuna bagli, etiyolojisinde polimikrobiyal
ajanlarin yer aldigi 6limcul seyredebilen bir nekrotizan enterokolit tablosudur. Bugline kadar LAD-I ile tifilit
birlikteligi bildirilmemistir.

Olgu

2,5 yasinda kiz hasta, 2 haftalik iken gébek kordunun diismemesi lizerine poliklinigimize basvurdu. Ablasi LAD-1
tanisi ile bolimimiizde takip edilmekteydi. Anne baba arasinda akraba evliligi vardi. Fizik muayenesinde; omfalit
ve perianal Ulserler saptandi. Tam kan sayiminda; BK:30.890/mm3, mutlak nétrofil sayisi:22.000/mm3, akim
sitometrisi ile 6lglilen CD18, CD11a, CD11b ve CD11c ekspresyonlari % 0,1 bulundu. Genetik galisma ile de tani
dogrulandi, ITGB2 geninde yeni bir mutasyon saptandi. Koruyucu antibiyotik tedavilerine ragmen ¢ok sik solunum,
cilt, idrar yolu enfeksiyonlari ve sepsis ataklari gegiren hasta son 10 ay icinde 6 kez ates ve karin agrisi sikayetleri
ile bagvurdu. Batin USG’de gekum ve sag kolon proksimalinde diffiiz duvar kalinlasmasi ve gevresinde enflamasyon
saptandi, bulgular tifilitis ile uyumlu bulundu. Tum ataklar intravendz antibiyotik ve sivi destedi ile tedavi edildi.
Sonugc: Ates, karin agrisi ile bagvuran LAD-I hastalarinda tiflit akilda tutulmasi gereken bir durumdur.

Anahtar Kelimeler: LAD, Lokosit Adhezyon Defekti, Tifilit
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Yenidogan Guthrie Kart ﬁrnekl_erinin Farkh Saklama Kosullarinin Ve Saklama Siiresinin B-
Aktin Analizi Uzerine Etkisinin Incelenmesi

Dilan Bastug!, Fethiye Eken Aksoy!, Senem Kocak!, Emel Okulu?, Figen Dogu!, Aydan Ikinciogullari!, Lale Satiroglu
Tufan3

tAnkara Qniversitesi Tip Fakiltesi,Cocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dali,Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi,Neonatoloji Bilim Dali,Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakultesi,Adli Tip Anabilim Dali,Ankara

Yenidogan tarama programinda yer alan Konjenital Adrenal Hiperplazi, Fenilketoniri, Konjenital Hipotiroidi ve
Kistik Fibrozis gibi hastaliklarin taramasinda guthrie kartlarindaki kan érnekleri kullanilmaktadir. Guthrie kartlari;
orneklerin bozulmasini 6nlemek, saklama kosullarini iyilestirmek, uzun stire depolanmasi igin kullaniilmaktadir.
Ulusal Patoloji Akreditasyon dayanisma konseyi Guthrie kartlarn ile 6rneklerin 50 yil, Royal Patologlar konseyi 20 yil
saklayabildiklerini géstermislerdir. Yenidogan tarama testlerinde ve DNA bankalarinin olusturulmasinda, DNA'nin
stabilitesi ve yapilacak testlerin glivenirlidi icin Guthrie kartlarinin uygun sicaklik ve nemde saklanmasi 6nemlidir.
Calismamizda, farkl sicaklik ve nem oranina sahip ortamlarda saklanmis Guthrie karti kan érneklerinden DNA
eldesi sonrasinda gergek-zamanli gPZR ile B-Aktin analizi Gzerine etkisinin arastirilmasi amaglanmistir. Calismaya
36 drnek dahil edilmistir. Orneklem grubumuzda 22 erkek (%62,9) ve 13 (%37,1) kiz bulunmaktadir. 230 37
haftadan kigik (%65,7) ve 12'si (%34,3) 37 haftalik ve 37 haftadan blyUktir. 15°i (%42,9) 1500 gr altinda; 6'si
(%17,1) 1501-2500 gr; 13’4 (%37,1) 2500gr lzerindedir. Galismamiz kapsamindaki 6rnekler +4°C ve -20°C'lerde
bekletilmistir, ayrica ayni 6rneklerin 6rnek alindiktan sonra iki farkli zaman araliginda deneyleri gergeklestirilmistir
ve bu iki farkh bekleme stiresinin ve bekleme derecelerinin B-Aktin kopya sayisi lizerinde dedisim gosterip-
gostermedidi incelenmistir. Gergeklestirdigimiz ilk calismamizda; érneklerimiz en erken 1 glinltk, en geg 150
gunlik bekleme siiresine sahiptir. Daha sonra ayni kosullarda bekletiimeye devam edilen érnekler ikinci galismaya
almistir ve bu érnekler de en erken 387 giin en geg 533 bekleme siresine sahiptir. Bu iki farkli zamanlarda yapilan
calismalarda 6rneklerin bekleme sliresi ve bekleme derecelerinin guthrie kartindan elde edilen DNA butiinlGgun
etkilemedigi ve B-aktin kopya sayisi Gzerinde anlaml fark gostermedidi tespit edilmistir.

Anahtar Kelimeler: Guthrie Kart, B-Aktin Analizi, gPZR
[PS-122] [Abstract:254]

Yas Tahmininde Gergcek Zamanh Kantitatif PZR Yontemi Ile TREC Analizinin Kullanimi
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Tufan3
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2Ankara Universitesi Tip Fakdltesi,Cocuk Genetik Bilim Dali,Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakultesi,Adli Tip Anabilim Dali,Ankara

GUnumuzde yas tayini birgok farkli metotla belirlenmeye calisilan ve farkh alanlarda kullanilabilen 6nemli niceleyici
analiz araglarindan biridir. Birden fazla yas tayini metodunun bulunmasina ragmen, bu metotlar gevre kosullari,
cinsiyet farkliligi gibi faktérler sebebiyle kullanimlari kisithdir. Immiin sistem organlarindan olan timis T lenfosit
Uretim ve gesitliliginden sorumludur. Bu cesitlilik VD] kombinasyonu ile saglanir. Bu kombinasyonda TREC adi
verilen dairesel bir DNA pargasi olusur. TREC kararl bir yapidir ve hicre proliferasyonunda replike olmaz. Bu
durum ile yas artarken TREC azalmis olur. Bu galismanin amaci yas tahmininde gercek zamanli kantitatif PZR
yontemi ile TREC analizinin kullaniminin arastiriimasidir.

Calismamizin drneklemi 203 kisiden olusup %44,8'i (91) kadin, %55.2'si (112) erkektir ve TREC kopya sayilarini
iyi degerlendirebilmek amaciyla 10 alt yas grubundan olusmaktadir. Calismamizda TREC ve housekeeping gen olan
B-aktin’in analizi, plazmidler referans alinarak gercek-zamanl-PZR ydntemiyle yapiimistir. TREC kopya sayisinin
yasla iliskisi kantitatif PZR teknidi ile Glkemizde ilk kez galisiimistir. Poplilasyonumuz igin olusturdugumuz 10 alt
yas grubu igin ortalama TREC kopya sayilari kadin ve erkek igin ayri ayr tespit edilmistir. Arastirmaya katilan 91
kadinin ortalama TREC dederi 753, 112 erkedin ise 733'tlr. Arastirma sonuclarimiz mevcut literatirG
desteklemektedir. TREC kirilma noktasi, galismamizda 55-59 yas grubunda tespit edilmistir. Bu kirillma noktasinin,
cinsiyet ile olan iliskileri incelendiginde erkeklerde 45-49, kadinlarda ise 55-59 yas gruplarina denk geldigi
gozlemlenmistir. TREC kopya sayilari ve Cp dederinin Gzerindeki etkileriyle daha glglu bir iliski kurmak igin érnek
sayisi genigletilebilir.

Anahtar Kelimeler: Yas Tahmini, TREC Analizi, Gercek Zamanh Kantitatif PZR
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[PS-123] [Abstract:255]

Kardiyak Defektli Bir Hastada Intraven6z Immiinglobulin Replasman Tedavisi Sirasinda
Goriilen Komplikasyon ve Yonetimi

Emine Vezir!, Arife Uslu Gdkgeoglu2, ibrahim Ece3, Fatih Atik3

1sadlik Bilimleri Universitesi, Ankara Sadlik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Immuiinolojisi ve Alerjik
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25aglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sadlik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Nefrolojisi, Ankara
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Oniki aylik erkek hasta interrupted aortik ark ve aorta pulmoner pencere nedeniyle 21 ginlikken dis merkezde
opere edilmis ve 4 ay boyunca hastanede tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle yatarak antibiyotik tedavileri
almig, dértbuguk aylik olunca takip ve tedavi agisindan merkezimize bagvurmustur. Basvuruda igg dizeyi
agamaglobulinemik dlizeyde distk saptanan hastaya intravenéz immiunglobulin replasman tedavisi baslandi.
Mutlak lenfosit sayisi normal olan hastanin cd3, cd4 ve cd8 ylizdeleri yasina gore dislk dizeylerde idi. DiGeorge
acisindan genetik analiz yapildi. Eylil 2019°da rezidl aortopulmoner pencere kapatilmasi yapildi. Kapatma islemi
yapildiktan 3 gin sonra Uglncl kez ivig replasman tedavisi yapilan hastada yesil renkli idrar yapma sikayeti oldu.
Yesil idrar etiyolojisi arastirilan hastada neden hemoliz olarak distntldi. Hastada daha 6nceki ivig
replasmanlarinda herhangi sorun olmamasi nedeniyle rezidii AP pencere kapatilmasi sonrasi kalan rezidl defekt ve
kullanilan cihaza bagli mekanik travmaya sekonder hemoliz olabilecedi distnldi. Tekrar anjio ile mekanik
travmayi azalticl islem yapildi. Sonrasinda minimal bir travmatik alan kalan hastada daha fazla diizeltme
yapilamayacagd kardiyoloji tarafindan belirtildi. Tekrarinda bir kere daha ivig tedavisini sorunsuz alan hastada
tekrarlayan ivig inflzyonlar sirasinda idrar renginde dedisiklik olmaya devam etti. Ancak ivig verildigi glinler
kontrol hemoglobin degerleri daha yiksek saptanmaktaydi. Hastada kontrol hemoglobin dederleri daha ylksek
olmasina ragmen idrarda hemoliz bulgularinin olmasi lizerine hastada ivig sonrasi hemokonsantrasyon oldugu bu
hemokonsantrasyona bagli mekanik travmanin daha cok arttigi ve idrarda hemoliz bulgularinin arttigi dasinalda.
Hastaya tekrar ivig verilmeden énce 8 saat boyunca hidrate edildi. Sonrasinda ivig cok yavas inflizyonla sorunsuz
verildi.

Bu sekilde riskli grup hastalarda ivig replasman tedavisinin hidrasyon dengesinin saglanarak planlanmasi
komplikasyonlari azaltacaktir.

Anahtar Kelimeler: hemoliz, hipogamaglobulinemi, interrupted aortik ark, IViG
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Down sendromu ve agir kombine immiin yetmezlik birlikteligi

Fatih Celmeli!, Tarkan Kalkan?, Nadide Cemre Renda?
1SB Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imm{nolojisi ve Alerji Hastaliklari, Antalya
2SB Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik, Antalya

Down sendromu (Trizomi 21) en sik gorilen mental reterdasyonla seyreden kromozomal anormalidir. 700-1000
canli dogumda bir gorulur. Karakteristik ytz gérinamleri, eslik eden gastrointestinal, kardiyak anomalilerin yani
sira enfeksiyonlar, bliylime geriligi, otoimminite, maligniteler gorilebilir. Down sendromlu hastalarda T ve B hiicre
say! ve fonksiyon bozukluklari gésterilmistir ancak bunlarin birincil bir immuan yetmezlik geni ile baglantisi
kurulamamistir. Burada Agir kombine immiin yetmezlikli (AKIY) ve Down sendromu birlikteligi olan hastamizin
sunulmasi planlandi.

Olgu:

2,5 aylik erkek hasta immin yetmezlik siphesi ile getirildi. 34 haftalik NSVY ile 2200 gr agirhginda dogmustu. Yeni
dodan déneminde hipokalsemi nedeni ile yatirnimisti. Hastanin 14 yasinda erkek kardesi AKIY nedeniile 1,5
yasinda hematopoetik kék hiicre nakli yapilmisti. Aile prenatal tani istememisti. Ilk muayenesinde hipotonisite,
yukari egimli palpebral katlantilar, epikantal kivrimlar ve brakisefali, dlslik ve klgik kulaklari, 2/6 sistolik Gftirtim
saptanan hastaya Down sendromu tanisi konuldu. Ailede akrabalik yoktu. Higbir asi yapilmamisti. Hastanin
tetkiklerinde ALS 600 mm3 ANS 2900 mm3, IgG 209 mg/dl, IgM <18 mg/dl, IgA 6 mg/dl IgE<18 IU/ml saptandi.
Lenfosit alt gruplarinda CD3, CD4, CD8, CD16-56 Negatif, CD19-20 %95'ti. T- B+ NK- AKIY tanisi konuldu. CMV
PCR negatifti. Immiinglobilin replasmani, TMP-SMX profilaksisi baslandi. Hipotroidi ve ASD+VSD saptandi. Hasta
acil hematopoetik kdk hiicre nakli icin sonuc¢ beklerken agir rota viriis ishali nedeni ile yatirildi. Yiksek doz 1VIG ile
tedavi edilebildi. Kromozom analizinde trizomi 21, hedeflenmis gen dizi analizinde IL2RG geninde hemizigot
c.525delC delesyonu tespit edildi. Anne tasiyici saptandi. 4,5 aylikken nakil yapilan hasta nakil sonrasi ikinci ayda
CMV pnemonisi nedeni ile exitus oldu.

Anahtar Kelimeler: Down Sendromu, A§ir Kombine Immiin Yetmezlik, IL2RG
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Serum Sickness Benzeri Reaksiyon Olan Bir Olgu

Emine Vezir
Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Saghk Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik
Hastaliklar, Ankara

Girig: Serum hastaligi benzeri reaksiyonlar (SSLR'ler), serum hastalidi (tip III imman kompleks hipersensitivitesi)
ile benzer semptomlari olan, ancak immun komplekslerin bulunmadigi advers reaksiyonlari ifade eder. Burada
serum sickness benzeri reaksiyonu olan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Dokuzbucuk aylik kiz hasta yer yer mor renkli olan yaygin genis Urtiker plaklari ve artrit, artralji bulgulari ile
basvurdu.

Oykiisiinden (st solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle amoksisilin klavulonik asit, enfluvir ve peditus tedavileri
almakta oldugu bu tedavilerin dérdlinct glnlerinde oldugu 6grenildi. Hastanin 3 gindlr atessiz oldugu
dokintulerin genital bolgeden basladigi eklem bdlgelerinde Urtikeryel plaklar olarak yayilarak tim viicuda yayildig
ogrenildi.

Akut fazlar yliksek olan hastanin kompleman 3 ve 4 dizeyleri normaldi. Atesleri de baslayan hastada serum
sickness benzeri reaksiyon disinulerek almakta oldugu tedaviler kesildi. Hastaya ibuprofen, antihistaminik
tedavileri baslandi. Cilt biyopsisi yapilarak bir kere steroid tedavisi 0.5 mg/kg olarak verildi. izleminde hastanin
eklem ve cilt bulgularn 3 gin iginde hizlica dizeldi.

Hastanin daha 6nce amoksisilin klavulonik asit grubu ilaglar almis olmasi nedeniyle 6ncelikle bu ilaca bagli olarak
serum sickness benzeri reaksiyon olarak dislnildid. Hastaya alternatif antibiyotik olarak macrolid grubu
antibiyotik alabilecedi belirtildi.

Sonug: Serum sickness benzeri reaksiyon nadir gérilen ilag hipersensitivite reaksiyonlarindandir. Tanisi dikkatli
klinik 6ykd ve fizik muayene ile konulur. Stpheli ilag alimindan 1-2 hafta iginde gorilen Urtikeryal plaklar, artralji,
artrit bulgular ile bagvuran hastalarda serum sickness benzeri reaksiyon akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, ilag hipersensitivite, serum sickness
[PS-126] [Abstract:259]

Aktif B hiicrelerinin allerjen immiinoterapisindeki rolii

Mehmet Halil Celiksoy, Recep Sancak, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip fakdltesi

Amacgc: Bu ¢alismanin amaci alerjen immuinoterapisi alan hastalarda B hiicre alt gruplarinda meydana gelen
dedisiklikleri incelemektir.

Metod: Hastalarin B hicre alt gruplari immitinoterapi éncesi ve immunoterapiden bir yil sonra flow sitometri
yontemi ile dederlendirildi. Kontrol grubu olarak saglikli gocuklar calismaya alindi.

Bulgular: Yirmi iki astim ve/veya alerjik rinitli gocuk ve benzer yas arahdindaki 14 saglikli gocuk galismaya alindi.
Hastalarin ortanca yasi 13 yil (min-max;6-20) ve 11 (%50,0) i erkek idi. Saglkli kontrol grubunun ortanca yasi 13
yil (min-max; 7-17) 7 (%50,0)'si erkek idi. 11-15 yas aralidinda hastalarin relatif ve absoll aktif ve mature
sensitif B hlicre sayilarn kontrol grubuna ve imminoterapi 6éncesi gruba gére daha ylksek idi. (sirasiyla; p=0.027-
0.012 and p=0.032-0.010). Tim yas gruplarinda (6-10 yas,11-15 yas ve 15 yas Ustl grup) rélatif ve absoll aktif
B hicrelerinin sayisi immiuinoterapi éncesi grupta immunoterapi sonrasi gruba gére daha ylksek idi (Sirasiyla;
p=0.001-0.001, p=0.025-0.037 ve p=0.029-0.035). 11-15 yas aralidinda rolatif ve absolli matire sensitif B
hicreleri immnoterapi dncesi grupta immunoterapi sonrasi gruba gére daha yulksek idi (p=0.024-0.006).

Sonug: Allerjen immdinoterapisi B hiicre farklilasmasini dogrudan etkilemektedir ve aktif B hlicrelerin azalmasina
yol agmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Aktif B hicresi, alerjen immunoterapisi, astim, alerjik rinit
[PS-127] [Abstract:260]

Antikor eksikligi ile seyreden primer immiin yetmezliklerde B hiicre alt gruplarinin saghkh
cocuklarla karsilastirilmasi

Mehmet Halil Celiksoy, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiltesi

Amac: Bu calismanin amaci antikor eksikligi ile seyreden primer immin yetmezliklerde B hicre alt gruplarini
sadlkli gocuklarla karsilastirmaktir.
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Metod: Hastalarin B hicre alt gruplan ( naive, memory, class-switched memory ve non-switched memory
hlcreleri) saglikli cocuklarla flow sitometri yontemi ile karsilastirildi.

Bulgular: Antikor eksikligi olan toplam 67 hasta ve benzer yas araliindaki 28 saglikl cocuk calismaya alindi.
Hastalarin ortanca yasi 6 yil (min-max:1-24) ve 40 (%59,7)"1 erkek idi. Saglikl kontrol grubunun ortanca yasi 6 vyil
(min-max:1-17) ve 12 (%42,8) 'si erkek idi. Yaygin dedisken immiin yetmezligi olan hastalarin relatif naive hiicre
sayisi kontrol grubuna goére olarak daha ylksek iken, relatif memory hiicre sayisi, relatif ve absoll non-switched
ve relatif switched B hiicre sayisi daha disuktd (sirasiyla; p=0.001, 0.023,0.003-0.003,0.001). Selektif IgA
eksikligi olan hastalarda yaygin degisken immun yetmezlik hastalarina benzer sekilde kontrol grubuna gore relatif
naive hicre sayisi yiksek iken, relatif memory hicre sayisi ve relatif ve absolli non-switched hiicre sayisi daha
duslUktu (sirasiyla; p=0.011,0.032,0.006-0.009). Selektif IgM eksikligi olan hastalarda kontrol grubuna gére relatif
naive B hiicre sayisi daha ylksek iken, relatif ve absoll non-switched B hiicre sayisi daha distkti (p=0.008-
0.016).

Sonus: Selektif IgA eksikligi olan hastalarin B hicre alt gruplan bliylk oranda yaygin dedisken immin yetmezligi
olan hastalar ile benzerlik géstermektedir. Her iki grupta da memory hiicreleri distk seyretmektedir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, B hiicre alt gruplari, hipogamaglobulinemi
[PS-128] [Abstract:261]

Hemofagositik sendrom ile kendini gosteren bir ataksi-telenjiektazi olgusu

Mehmet Halil Celiksoy!, Pelin Ozyavuz Cubuk?, Alisan Yildiran?, Sikrii Nail Giner?
10Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi
2Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris

Ataksitelanjiektazi tekrarlayan sinopulmoner infeksiyonlar, radyasyona duyarlilik, kanser gelisimine yatkinlik ile
kendini gosteren progressif serebellar ataksi, patogonomik okiil-kutanoz telenjiektazi degisik derecelerde hiimoral
ve hicresel immin yetmezligin bulundugu bir multisistemik hastaliktir.

Olgu

Ug yasinda erkek hasta bir yasindan beri tekrarlayan solunum yolu ve orta kulak infeksiyonlari ile tarafimiza
basvurdu. Soygegmisinde akraba evliligi mevcuttu. Fizik muayenede bilateral ralleri, comak parmak, bir kac kafe u
lait lekesi ve BCG skari mevcuttu. Viicut isisi 38.6 °C idi. On cm hepaomegali ve 2 cm splenomegalisi vardi. Ataksi
ve telanjiektazisi yoktu. Ig G ve IgA dlizeyleri yasa gore dustik IgM dizeyi normal araliktaydi. Lenfosit alt grubu
analizinde; CD4 ve CD 19 duzeyleri dusik, CD45R0 dizeyleri artmisti. TREC ve KREC duzeyleri normal idi. Toraks
BT de; Bronsektazisi ve bilateral konglomerat lenfadenopatileri vardi. BTK testi ve CD 40-40L ekspresyonu normal
idi. Maternal engrafman saptanmadi. Alfa fetoprotein diizeyi diisiiktii. Ug haftalik periyotlarla intravendz
immunglobulin tedavisi altinda iken solunum sikintisi ile kendini gésteren pndmoni ile tarafimiza yeniden basvurdu.
Atesleri dismiyordu, fizik muayenesinde hepatosplenomegalisi vardi ve kan dederlerinde pansitopenisi gelisti. Kan
kultliriinde Pseudomonas aeruginosa Uredi. Trigliserid ve ferritin degerleri yikseldi (Hastanin laboratuvar bulgulari
tablo 1'de verilmistir). Kemik iligi aspirasyonu hiposelulerdi. Bliyik makrofajlar eritrosit,|6kosit ve trombositleri
fagosite ediyordu. Mutasyon analizinde ATM geninde (NM_000051: c.26delT; p.L9fs) delesyon saptandi. Hastaya
Ataksi telenjiektazi tanisi konuldu.

Sonug: Elimizdeki verilere gére hasta hemofagositik sendrom ile prezente olan ilk ataksi telenjiektazi olgusudur.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjektazi, hemofagositik sendrom, immiun yetmezlik
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Hastanin Laboratuar Sonuclar:

Parametre
WBC (1000/uL)
Hb (g/dL)

PLT (1000/uL
TLC (1000/uL)
TNC (1000/uL)
AST (U/L)
ALT (U/L)
CRP (mg/L)
1gG (mg/dl)
IgA (mg/dl)
IgM (mg/dl)
IgE (mg/dl)
Anti-A Titer
PPD (mm)
AFP (1U/ml)
CD3 (%)
CD16+56 (%)
CD4 (%)

CD8 (%)

CD19 (%)
CD45RA (%)
CD45R0 (%)
HLA-DR (%)
HLA-ABC (%)
Ferritin (ng/mL)

Triglyceride (mg/dL)

D-Dimer (mg/L)

Sonucg

2.83

6,8

35000 (179000-373000)
1.13

0.24

127 (8-46)

47 (0-40)

405 (0-5)

146 (640-010)
24 (57-282)
113 (52-297)
18

1/16

0

20 (0-5)

57 (55-79)

22 (5-28)

13 (28-51)

40 (16-42)

4 (11-31)

62 (72-97)

55 (16-38)

44 (18-38)

99

2390 (21-275)
585 (0-200)
5.36 (0.17-4.4)
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[PS-129] [Abstract:262]

Siklik Notropeni ile prezente olan HAX-1 mutasyonlu bir olgu

Mehmet Halil Celiksoy?!, Funda Cipe?, Biray Ertlirk3, Cigdem Aydogmus?
10ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakdiltesi

2Kanuni Sultan Suleyman Egitim ve Arastirma Hastanesi

30kmeydani Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris

Siklik notropeni nétrofil matirasyonunda defekt ile karakterize bir grup genetik bozukluktur. Vakalarin cogu
noétrofil elastaz mutasyonu ile (ELA-2/ELANE) iliskilidir ve otozomal dominant gegislidir. Bu olguda baslangicta
siklik n6étropeni ile kendini gésteren HAX-1 mutasyonlu bir hastanin klinik ve laboratuar bulgulari sunulmustur.
Olgu

Altl yasinda kiz hasta notropeni ve tekrarlayan aftdz Ulserleri ile tarafimiza basvurdu. Hastanede yatis ve ciddi
infeksiyon 8ykiisti yoktu. Onceden nétrofil sayilari normal seyrettigi icin hasta da sekonder nétropeni nedenleri
incelenmeye baslandi. Kemik iligi aspirasyonu normal idi. Hasta (¢ bucuk yasinda iken alti hafta stireyle haftada iki
glin tam kan sayimi ile hasta takibe alindi. Dederlendirmenin sonunda hastanin g haftada bir nétrofil sayisinin
500-1100/mm3 seviyesine indigi goruldl. hastaya siklik nétropeni 6n tanisiyla ELANE geni bakildi, ancak negatif
saptandi. Sonraki takiplerinde hasta siddetli varisella infeksiyonu gegirdi. Hastanin primer immiin yetmezlik
olabilece§i disiinilerek immiin yetmezlik agisindan testleri yapildi. immiinglobulin diizeyleri, lenfosit alt gruplar
ve lenfosit proliferasyonu normal saptandi. Daha sonraki takiplerinde siklik nétropenisi kalici nétropeniye dénlisen
hastanin genetik 5,5 yasinda iken alti hafta sireyle haftada iki glin tam kan sayimi ile hasta takibe alindi. Bu
dederlendirmede hastanin notropenisi persistan seyretti. Hastanin (i buguk yas ve bes buguk yaslarinda yapilan 6
haftalik nétrofil takiplerinin karsilastiriimasi sekil 1'de birde gdsterilmistir. Genetik analizinde Sanger sekansinda
HAX-1 geninin 2. exonunda homozigot c.130_131insA mutasyonu saptandi.

Sonug

Siklik nétropeni ile basvuran hastalarda HAX-1 mutasyonu da irdelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Siklik nétropeni, Konjenital nétropeni, HAX-1 mutasyonu

Sekil 1

Absolute Neutrophil Counts (ANC)

Abvehtr Mo awaptel Couts (e i)

Hastamn farkl yaslardaki alti haftalik periyotlarla notrofil sayilarimin karsilastirilmasi
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[PS-130] [Abstract:263]

Boy Kisaligi ile Gelen STAT3 Fonksiyon Kazandiran Mutasyonlu Olgu

Gamze Celmeli!, Doga Tirkkahraman!, Fatih Celmeli?
!S.B.U. Antalya Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Antalya
25,B.U. Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immuinolojisi, Antalya

GIRIS-Amag:

STAT3(Signal transducer and activator of transcription 3), bircok sitokinin ve bluytume faktoéri uyarisinin gekirdege
iletilmesinde rol alan énemli bir sitozolik proteindir. STAT3 genindeki fonksiyon kaybettiren(LOF) mutasyonlar
tekrarlayan bakteriyel akciger ve cilt enfeksiyonlari ile karakterize otozomal dominant Hiper IgE sendromuna(AD-
HIES) neden olmaktadir. Ayni genin fonksiyon kazandiran(GOF) mutasyonlari ise ciddi bliyime geriligi, erken
baslangigli otoimmin hastaliklar ve lenfoproliferatif hastalik ile iliskilendirilmistir. Bu sunumda STAT3 geninde GOF
mutasyonu saptanan bir olgu sunulacaktir.

Olgu: 14,5 yasinda kiz hasta boy kisalidi sikayeti ile Cocuk Endokrinoloji klinigine basvurdu. Oykiisiinde daha énce
tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve hepatosplenomegali nedeni ile arastirildidi 6grenildi. Soygecmisinde akrabalik
yoktu. Boy:136cm (BSDS:-4.2), agilik:30,2kg (VKISDS:-0.2). Hedef boyu:160,5cm (HBSDS:-0,4). Muayenesinde
atopik dermatit, hepatosplenomegali ve boyunda ve aksillada ¢ok sayida lenfadenopati saptandi. Pubertal evre T4,
kemik yasi 11 yas ile uyumluydu. Cocuk Immunulojisi ile konsulte edilen hastanin laboratuvarinda Hemoglobin:
9,0g/dL, Lokosit: 2400/mm3, ALS: 800/mm3, ANS: 1300/mm3, IgE: 17,30IU/ml, IgA(Pediatrik): 219,00mg/dL,
IgG: 348g/L, IgM<18,9mg/dL saptandi. Toraks BT'de: bronsiektazi, interstisyel pndmoni ve yaygin lenfadenopati
mevcuttu. Hipogamaglobulinemi nedeni ile 3 haftada bir IVIG replasmani ve TMP-SMX proflaksisi baslandi.
Diyabet, ¢blyak ve tiroid otoantikorlari ve direkt coombs negatif saptandi. IGF-1:218ng/ml (IGF-1SDS:-1,34),
bliylime hormonu yanitlar yetersizdi (4,7ng/ml ve 1,9ng/ml). Hastaya 0,1(i/kg/g dozunda somatropin tedavisi
baslandi. Klinik eksom analizinde STAT3 geninde exonl10’da heterozigot missense mutasyon (c.1032G>C)
saptandi.

TARTISMA-Sonug: 17. Kromozomda(17g21.2) yer alan STAT3 mutasyonlari (GOF/LOF) genis klinik spektrum
olusturabilmektedir. Ozellikle erken baslangigl, tip 1 diyabeti iceren multip! otoimmin ve lenfoproliferatif
hastaliklarin saptandidi, immiun disregtilasyon ve gelisme geriliginin eglik ettigi hastalarda son yillarda tanimlanmig
olan STAT3 GOF mutasyonu ayirici tanida distndlmelidir.

Anahtar Kelimeler: gelisme geriligi, STAT3 mutasyonu, imm{n disregllasyon
[PS-131] [Abstract:264]

X'e Bagh Agamaglobulinemi Tanili Bir Olgu Sunumu

Aysegiil Akarsu, Elif Soyak Aytekin, Begiim Ozbek, Cagman Tan, Hacer Neslihan Bildik, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan
Tezcan
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: X’e bagh agamaglobulinemi(XLA), antikor eksikligi ve enfeksiyonlara yatkinlkta artis ile karakterize primer
immin yetmezliktir(PIY). Bruton-tirozin kinaz (BTK) geninde olusan defekt sonucunda meydana gelen B hiicre
gelisiminde bozukluk nedeniyle klinik ve laboratuvar bulgular ortaya cikar. Semptomlar genellikle 3 ile 18 ay
arasinda baslar. Akim sitometrik olarak B hiicre yoklugunun saptanmasi ile tani alan hastalarda kesin tani icin BTK
gen analizi gereklidir. Tedavide intraven6z immunglobulin (IVIG) destegi yanisira profilaktik antibakteriyel tedavi
kullanilir. Burada tekrarlayan akciger enfeksiyonlar ve gegirilmis vaskiilit hikayesi olan, PIY yeni nesil dizileme
(YND) analizi ile BTK mutasyonu saptanan bir vaka tartisiimistir.

Olgu: 8 yasindaki erkek hasta tekrarlayan akciger enfeksiyonu, gegirilmis Henoch-Schonlein purpurasi (HSP)
nedeniyle poliklinige basvurdu. Anne-baba arasinda akrabalik olmayan hastanin hikayesinden 6 aylikken dilde
kandida enfeksiyonu oldudu, 1 yasindayken sugicedi ve kizamik enfeksiyonu gegirdigi 6grenildi. Hastanin 3
yasindaki poliklinik bagvurusunda hipoplazik tonsil dokusu, agamaglobulinemi ve CD19 hiicre yoklugu nedeniyle
agamaglobulinemi tanisi konularak aylk IVIG tedavisi baslandigi 6grenildi. 5 yillik takibine gelmeyen ancak aylk
IVIG tedavisine dusiik dozda (180mg/kg) devam eden hasta, tekrarlayan akciger enfeksiyonu, kanli balgam
sikayeti ile tekrar poliklinige basvurdugunda bronsiektazi tanisi aldi. Klinik sikayetinin olmasi nedeniyle lobektemi
yapildi. Agamaglobulinemi én tanisi ile PIY-YND analizi yapilan hastada BTK geninde mutasyon belirlendi.

TARTISMA: XLA, erkek gocuklarinda erken bebeklik ddneminde tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize bir immdun
yetmezliktir. Primer immun yetmezliklerde immin disregtilasyon sik gérilmekle birlikte XLA tanisi olan hastalarda
juvenil idiopatik artrit, entesit iliskili artrit ve Kawasaki hastaligi olgu sunumlar seklinde bildirilmistir. Burada
sunulan XLA ile kiiciik damar vaskiiliti birlikteligi PIY’ e eslik eden romatizmal bulgu anlaminda dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: agamaglobulinemi, immun yetmezlik, XLA, vaskulit
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Hastanin Onemli Fizik Muayene Ve Laboratuvar Bulgular

Fizik muayene

Hipoplazik tonsil dokusu

Immiinglobulin 1gG: <33,3 mg/dI
diizeyleri (ilk IgA: <6,67 mg/dl
basvuru) IgM: 88,4 mg/dl (71-235)
Anti Hbs (Ilk <31mIU/ml
basvuru)
CD3: %88 (3168/mm3)
Lenfosit alt aru CD4: %58 (2088/mm3)
oo grip CD8: %29 (1044/mm3)
(ilk b ) CD16-56: %6 (216/mm3)
asvurd CD19: %0
CD20: %0
Lenfosit alt grup
analizi
(Ilk basvuru) Balgam kiiltiirii: Klebsiella pneumonia
Mikrobiyolojik
incelemeler
Sag paratrakeal lenfadenopati, sag akciger orta lobta subsegmental atelektazi ve
Torak Bilgisayarh dilate bronsiyal yapilar, sol akciger lingiiler segment ve alt lob bazal segmentlerde

bronsiyal belirginlesmelerin eslik ettigi atelektazi ve/veya konsolidasyon (3 yas).
8 yasindaki BT de 3 yasindaki BT tetkikine gore brons ¢aplarinin daha genis
oldugu goriilmiistiir.

Tomografi (BT)

Yaygin pulmoner 6dem ve bronsiektazi igeren akciger dokular1 ve reaksiyoner lenf
nodiilleri, sol akciger alt lobektomi ve lingula eksizyonu

BTK geninde hemizigot defekt (¢.1526 T>C) (p.Met509Thr)

Patoloji sonucu

PIY- YND sonucu

“Bu calisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 315S125 nolu projesi ile desteklenmistir.”

[PS-132] [Abstract:265]

JAGN1 Eksikligi Olgu Sunumu ve Uzun Siireli Takip Sonug¢lari

Basak Torun, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan )
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Imm{inoloji Bilim Dal

Giris:. Endoplazmik retikulumda yerlesimli olan Jagunal Homolog 1 (JAGN1) proteini kromozom 3p25’de bulunan
JAGN1 geninin bir Grintdir. JAGN1 vezikuler salgi yolaginin erken asamasinda gorevlidir ; nétrofil gelisimi ve
proliferasyonunda énemli bir rol oynar. Bu gende meydana gelen mutasyonlar otozomal resesif paternde kalitilan
bir konjenital nétropeni ile sonuglanir.

JAGN1-mutant nétrofiller bazi diger konjenital nétropeni(ELANE, G6PC3) formlarinda da gorildtugi gibi apoptozise
yatkindir. Ayrica bu nétrofiller azalmis miyeloperoksidaz aktivitesi gosterirler, grantl miktarlari yok denecek kadar
azdir ve endoplazmik retikulumlari genislemis goérinimdedir.
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Olgu : 6 aylik oldugu donemden itibaren tekrarlayan febril konvilsiyonlar nedeniyle takipli olan hasta 4
yasindayken sik enfeksiyon gecirme sikayeti ile tarafimiza refere edildi. Ebeveynleri akraba olan hastanin ailesinde
notropeni hikayesi yoktu. Gelisinde fiziksel muayenesi normal olarak degerlendirildi. Lokosit sayisi 5000/mm3,
Mutlak Notrofil Sayisi 400/mm3 ve monosit sayisi 400/mm3 olarak bulundu. Diger kan tetkikleri normal olarak
sinirlardaydi. Yapilan kemik iligi aspirasyonu promyelositer seride maturasyonda duraklama, eritroid seride
azalma ve lenfositer seride artis oldugunu gosterdi. Kompleman dederleri normaldi ancak CD11b/CD18
ekspresyonu azalmis olarak bulundu. Nétrofil fonksiyon testleri normal olan ve nétropenisi siklik bir seyir
gbéstermeyen hastaya konjenital disgranulopoetik ndtropeni tanisi konuldu ve G- CSF tedavisi baslandi.

Bu tedavi altinda nispeten enfeksiyonsuz olarak izlenen hastanin, JAGN1 geninin tanimlanmasi ile birlikte Exon
2'de c. 130C>T; p. His44Tyr mutasyonu oldugu gosterildi. Bilinen epilepsisine yonelik valproik asit kullanan ve
tarafimizca takip edilmekte olan hastanin enfeksiyon siklidi yillar icerisinde giderek azalmasina karsin hasta
haftada 3 glin 48 MIU G-CSF tedavisine ihtiyac duymaktadir. Su an 31 yasinda olan hastanin saglkh bir cocugu
vardir.

Sonug-Tartisma: JAGN1 2014 yilinda tanimlanan ve mutasyonu konjenital nétropeni ile iliskili olan bir gendir. Nadir
bir vaka oldugu igin sunulmustur. Uzun dénem takipte hastanin nétropenisinin devam etmesine karsin enfeksiyon
sikliginda azalma oldugu gosterilmistir.

Tablo 1: Hastanin ilk bagvurusundaki klinik

ve laboratuvar 6zellikleri oLy
Cinsiyet Kiz
Akraba Evliligi 4 derece
TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl) 10,3
Lokosit (/mm3) 5000
Trombosit (/mm3) 295000
Mutlak nétrofil sayisi (/mm3) 400
Mutlak lenfosit sayisi (/mm3) 4100
Mutlak eozinofil sayisi (/mm3) 100
IMMUNGLOBULINLER

IgA (mg/dl) 219 (44-244)
1gG (mg/dl) 11‘;31(3;10'
IgM (mg/dl) 184 (52-297)

LENFOSIT ALT GRUPLARI
(% ve Absoli sayilar) (/ul)

cD3 73 (56-75)
CD4 21(28-47)
CD8 41 (16-30)
CD20 14(14-33)

[PS-133] [Abstract:190]

Kombine Immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastada Hemsirelik Bakimi

Nilgin Beylik _
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Giris-Amag: Kombine Iimmiin Yetmezlik humoral ve hiicresel immuinitede yetmezlik ile karakterize heterojen bir

hastaliktir. Bu hastalarin en belirgin 6zelligi tekrarlayan agir komplikasyonlarla seyreden enfeksiyonlar
gecirmeleridir. Bu nedenle izlem ve tedavide kapsamli ve etkili bir hemsirelik bakimina gereksinim duyulmaktadir.
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Olgu: Hasta, 2 aylikken agiz ve burun gevresinde baslayan giderek tim vicuda yayilan dékintl sikayeti ile
hastaneye basvurmus ve SCID tanisini almistir.2 yasinda olan kiz hasta Kasim 2019’ da ates, bulanti-kusma ve
ishal sikayeti nedeniyle gocuk dahiliye servisine yatigi yapiimistir. Hastanin yatisi boyunca oral /intraventz
hidrasyon, coklu antibiyotik tedavisi, kan ve kan Urlnleri replasmani ve immunglobllin tedavisi yapilmistir.
Hastanin fiziksel dederlendirilmesinde oral mukoz memranlarda bozulma, yaygin deri doklintisi-kuruluk ve
dehidratasyon saptanmistir. Hastanin agiz yaralarina yonelik ¢coklu agiz bakimi uygulanmis ve oral mukoz
membranda iyilesme gorulmustir. Deri dokuntist-kuruluguna y6nelik hastaya her gin vicut banyosu yaptiriimis,
nemlendirici kremlerle vicut bakimi yapilmis, hastayi rahatsiz eden kasinti ve kurulugun azaldigi gérilmustar.
Dehidratasyona yonelik beslenme sollsyonlari ile oral hidrasyon saglanmistir. Hasta monitérize izlenmis, yakin
vital bulgu, oksijen saturasyonu, agri, aldigi/cikardidi, kilo ve kanama takibi yapilmistir. Hastaya ates, kanama
riski, oral kavitede bozulma, deri buttnltiginde bozulma ve yeterli ve dengeli beslenmeye y6nelik hemsirelik
bakimi uygulanmigtir. Hasta ve ailesine saptanan sorunlarla ilgili bilgi ve egitimler verilmistir.

Sonug: Kombine Immiin Yetmezlik ile izlenen hastalarda etkili ve biitiinciil hemsirelik bakimi hastanin iyilesme
sirecini ve yasam kalitesinin ylkselmesi agisindan oldukga etkili ve énemli bir yer tutmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Fiziksel Degerlendirme, Hemsirelik Bakimi, Kombine Immiin Yetmezlik
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[SS-01] [Abstract:87]

Herediter Komplet MPO eksikligi: 2 vaka lizerinden tanisal calismalar

Nezihe Koker!, Mustafa Yavuz Koéker!, Martin De Boer?, Dirk Roos2, Safa Barisg?
1Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji AnabilimDali, Kayseri, Tiirkiye
2Sanquin Blood Cell Research Center, Amsterdam, The Netherlands

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, istanbul, Tirkiye

Herediter Mpoeksikligi fagositer hiicrelerde bulunan oxidatif metabolizma Grtinlerinden myeloperoksidaz enziminin
eksikligiyle karakterizedir. Dinyada sikhdi 1/55000 civarindadir.Bu hastalarda da DHR testinde uyarim goralmedigi
icin CGD hastasi olarak yanlis tani konulabilmektedir. Herediter komplet MPOeksikliginde enfeksiy6z hastaliklarla
prezentasyon gosterilse de asemptomatik vakalar da tanimlanmistir. Tani amagli MPO’nun olmayisini flow
sitometrik olarak gosterilebilir.

Vakal: 11 yasinda kiz hasta, cocuklugundan beri sik enfeksiyon nedeniyle hastaneye yatmaya 6ykust
var.Hastanin kdltlrlerinde birerkere Acinetobacter, H.influenza enfeksiydz etkenlerinin Uredigi gosterilmis. Rutin
asilama tablosuna uygun olarak BCG asisi olan hastanin BCGosis distindiirecek sekilde Quantiferon testide
pozitiftir.Hastanin DHR testinde noétrofillerde uyarim olmadidi géruldi. Flow sitometriylehiicre ici MPO boyamasiyla
MPO olmadigi gosterildi. Molektler tani amagh 12 exonlu MPOgeni tarandi anne babanin tasiyici
oldugu(NM_000250.2) rs774984207MPOex.10c.1783G>AGly595Ser novel mutasyona homozigot sahip oldugu
gosterildi(Resim1). Mutasyon daha 6nce bir hasta igin tanimlanmamis oldugu iginveritabanlarindan arastirildi:
Polyphen skoru “probably damaging”, "GnomAd de genom taramalarind 2 allelde gdsterilmis ancak hastalik iliskisi
kurulmamis.

Vaka 2: 45 yasinda erkek hasta 38 yildir astim tanisiyla takipli sik sik Gst solunum yolu enfeksiyonu hikayesi
mevcut, rutin kontrol sirasinda nétropeni goraltuyor. Arastirildiginda MPO eksikligi sebebiyle cihazin noétrofilleri
okuyamadigi ortaya cikiyor. Flow sitometriyle hticre ici boyamada MPO eksikligi gosterildi(Resim1).NGS ile yapilan
tanisinda compound heterozigot MPO defekti belirlendi.Bir alelde rs35897051 nolu NM_000250.2(MPO):c.2031-
2A>C(OMIM 606989.0007) mutasyonu goriliyor bu degisim splice site etkisini degistiriyor ve 109 baz insersiyon
sonucu frame sift olusuyor ve prematir stop kodon gelisimiyle anormal MPO prekiirsér enzimi ve defektif MPO
sentezi goériltyor.Daha 6nce 3 hastada birinde compound heterozigot olacak sekilde bu mutasyonu gésterilmis.
Diger allelde ise rs1567829567NM_000250.2:c.624_627delAAGA mutasyonu goriltyor.

Anahtar Kelimeler: Flowsitometri, Kronik granulomatoz hastalik, MPO, N&trofil

Resim1

R Contrey Vakal

-
| [ .

Resim 1. A. Vaka 1’deki hastanin MPO temelli tam kan sayiminda nétrofillerin sayilamamast ve notropeni
olarak yanlis tani konulmasi (ADVIA 120, CBC sayim cihazi). B. Flow sitometriyle hiicre i¢i MPO
boyanmasi.C. Vaka 1 in DHR testinde az stimulasyonu sag tarafta annenin notrofilleri tam uyariirken
hastamnki az uyariliyor. D. Vaka 1, hasta MPO c.1783G>A Gly595Ser degisimi homozigot, anne ababa
heterozigot.

112



KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

[SS-02] [Abstract:137]

STAT1 GOF Olan Hastalarin Dogal Ve Edinsel Bagisiklik Sistemi Yanitlarinin incelenmesi

Asli Giilce Bartan!, irem Evcili?, Bilgehan ibibik!, Cagman Tan?, Elif Soyak Aytekin2, Begiim Ozbek2, Deniz Cagdas
Ayvaz?, ilhan Tezcan?, ihsan Girsel?

1Bijlkent Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Béliimii, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immiinoloji B6limi, Ankara

STAT1, STAT protein ailesinin bir tyesidir. STAT1 molekilindeki mutasyonlar, fonksiyon kazanimi (GOF) veya
fonksiyon kaybi (LOF) olabilir. Her ikisi de farkli semptomlara neden olabilir. Enfeksiyonlar hem GOF hem de LOF
mutasyonlarinda sikca gorulir.

Bu calismada STAT1 GOF oldugu bilinen 3 hastanin dogal ve edinsel badisiklik sistemlerinin yanitlari incelendi.
Hastalardan ve saglikli kontrollerin kanindan izole edilen periferik monontkleer hiicreler STAT1 fosforlanmasi ve
defosforlanmasini belirlemek icin 30 dakika IFN-B ile muamele edilip, CD4+ T hicrelerinin p-STAT1 seviyeleri akis
sitometresinde belirlendi. Th1 ve Th17 cevaplarini belirlemek amaglh PBMC'ler 2 saat PMA/Iyonomisin ile, 4 saat
Brefeldin A ile inklibe edildi. Daha sonra hicreler CD4, IFNy ve IL-17a ile boyandi. Dogal bagisiklik sistemlerinin
yanitlarini incelemek icin, hasta ve saglkli PBMC'ler TLR (TLR3: p(I:C), TLR7/8: (R848), TLR9: CpG ODN), sitozolik
ligandlar (cGAMP, HSV) ve PMA/Iyonomisin ile 24 saat muamele edilerek hiicrelerden salinan IFN-a, IFN-y, IL-12
ve IL-17 seviyeleri sitokin ELISA'sI ile belirlendi. Hastalarin ve saglikhlarin kanlarindan izole edilen noétrofiller ise
PMA ile muamele edilerek, NETotik aktivitelerine mikroskobik ve florometrik bakilirken; ROS (retimi de incelendi.
Sonug olarak hastalarin p-STAT1 seviyelerinin ve p-STAT1+ CD4+ T hicrelerinin saghkhlara gore yliksek oldugu
tespit edildi. STAT1 fosforlanma seviyesinin ylksek olmasina ragmen hastalarda Thl yanitina bagl olarak salinan
IFN-y'nin distk oldugu belirlendi. Hastalarin endozomal ve inflamatuvar yolaklarinin ligandlarina verdikleri
yanitlarin sagliklilara gore distk oldugu goruldu. Hastalardan izole edilen noétrofillerin bazal seviyede NETotik
aktivitelerinin arttigi, spontan NET olusturdugu, mikroskobik olarak belirlenememis olmasina ragmen florometrik
incelemelerde tespit edildi.

NOT: Bu arastirma TUBITAK 3155125/3155131 kodlu proje ve UMRAM Kalkinma Bakanli§i Asi Projesi tarafindan
desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: inflamasyon, inflamazom yolaklari, primer immin yetmezlik, STAT1 GOF, TLR yolaklari

[SS-03] [Abstract:153]

Selektif IgA Eksikligi Olan Eriskin Hastalarda T Regulatuvar Hiicre Diizeylerinin (CD4+, CD25
yiiksek, Foxp3+ T hiicreleri ) Otoantikor Varhgi ile Iliskisi

Osman Yagkiran!, Gokhan Aytekin?, Esra Yaskiran3, Seyma Celikbilek Celik#, Fatih Célkesen?, Eray Yildiz?, Sevket
Arslan2, Recep Tung®, Sevgi Keles®

1IKonya Beyhekim Devlet Hastanesi

2Necmettin Erbakan Universitesi, MEram Tip Fakdiltesi, immunoloji ve Allerji BD

3Selguk Universitesi, Selguklu Tip Fakdltesi, Alle Hekimligi BD

4Necmettin Erbakan Universitesi, MEram Tip Fakiiltesi, Cocuk Hastaliklari BD

5Necmettin Erbakan Universitesi, MEram Tip Fakdiltesi, Romatoloji BD

6Necmettin Erbakan Universitesi, MEram Tip Fakdltesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji BD

Amag: Bu calismada, Selektif IgA eksikligi tanili erigskin hastalarda Regulatuvar T hicre dlzeyini saghkh kontrol
grubu ile karsilastirmayi ve bu verinin otoimmunite ile iliskisini arastirmay! amacladik.

Yéntem: Selektif IgA eksikligi tanisiyla Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari
Anabilim Dali, Immunoloji ve Alerji Hastaliklar Kliniginde takipli 28 hasta ile benzer yas ve cinsiyette 15 saghkl
kontrol calismaya dahil edildi.Hasta ve kontrol grubundan Treg hiicredlizeyi flowsitometri ydntemi ile incelendi.
Galismada degerlendirilecek hastalar ile ilgili klinik ve demografik veriler, otoantikor ve diger laboratuvar
parametreleri dosya kayitlarindan elde edildi.

Bulgular: Galismaya dahil edilen sIgA eksikligi hastalarinin yas ortalamasi 34.3+12.1, kontrol grubunun 30.9+8.4
olarak hesaplandi. Gruplarin yas ve cinsiyet dagihmi benzerdi (sirasiyla p=0.532 ve p=0.512). iki grup arasinda,
Treg hicre orani ve mutlak sayilari agisindan ise fark bulunamadi (sirasiyla p=0.386 ve p=0.858). sIgA eksikligi
hastalarin 19'unda (%67.8), kontrol grubunun 4’linde (%26.7) herhangi bir otoantikor pozitif bulundu (p=0.01).
sIgA eksikligi hastalarinda, en sik tespit edilen otoantikor, 16 (%57.1) kiside pozitif bulunan ANA idi. sIgA eksikligi
hastalarinda, otoimmunite tespit edilen grupta hem Treg hiicre orani hem de mutlak Treg hticre sayilari daha
diisiik olmasina ragmen, aradaki fark istatistiksel olarak anlaml degildi (sirasiyla %3.4 vs %4.2, p=0.223 ve
77.7/mm3vs 80.9/mm3, p=0.223).

Sonug: sIgA eksikligi hastalan ile saglikli kontrol grubunun Treg hiicre oranlari ve dlizeyleri arasinda fark
bulunamadi. Otoimm{inite orani, sIgA eksikligi hastalarinda kontrol grubundan daha ytksek bulundu. Eriskin sIgA
eksikligi hastalarinda Treg hiicre diizeyinin otoimmunite ile iliskisini arastiran, otoimmunite tanisinin klinik ve
laboratuvar olarak konuldudu, daha fazla sayida hastanin dederlendirildigi calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Otoimmiinite, Regllatuvar T hicreleri, Selektif IgA eksikligi

113



KLINIK iMMUNOLOJi
.KONGRESI

CD4+CD127+CD25+Treg cells

s 38 =
{——- FSC-A ———ees

SSC-A

o 81%

CD25

cD127

Comparison of demographic and immunological parameters of patients with selective IgA Deficiency

with the control group

Parameters
Age

Gender (F/M)
1gG (g/dL)
IgA (mg/dL)
IgM (mg/dL)
IgG1 (g/dL)
1gG2 (g/dL)
1gG3 (g/dL)
1gG4 (g/dL)

Lymphocyte (/mm3)

CD3+ T cells, %
CDA4+ T cells, %
CD8+ T cells, %

CD19+ B cells, %
CD16/56+ NKs, %
CD4+ CD25+ T cells, %

CD4+ CD25+ T cells, (absolute count)

CD4+ FoxP3+ T cells, %

CD4+ FoxP3+ T cells, (absolute count)

CD4+ CD127- CD25+ T cells, %

slgA deficiency
32 (18-64)
16/12

11.8+3.1

0.258 (0.16-0.8)
1.1+0.7

8.1+1.8

2.47 (0.35-6.5)
0.5+0.1

0.27 (0.03-2.37)
2160.7+662.4
69.5+10.1
39.7£10.7
25.249.6
10.6+5.4
7.5+4.6
3.23£1.39

60.62 (32.4-132.02)

3.90+1.50
83.98+41.06
3.67+1.40

CD4+ CD127- CD25+ T cells, (absolute count) 75.87+27.80

Control

28 (22-49)

7/8

11.1£2

1.62 (0.79-3.24)
1.4+0.7

7.2+1.3

3.24 (1.69-6.74)
0.4+0.1

0.52 (0.1-1.53)
2346.7+£585.4
68.4+5.5
40.1+4.8
24.9+4.5
12.6+4.4

7£2.8
2.96+1.26

60.27 (29.21-141.90)

3.34+1.19
76.06£26.74
3.37+1.86
74.27£36.47

P
0.532
0.512
0.496
<0.001
0.201
0.145
0.268
0.163
0.058
0.392
0.686
0.914
0.912
0.232
0.689
0.532
0.899
0.220
0.505
0.562
0.873
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[SS-04] [Abstract:156]

Primer immiin yetmezlik tanisi ile izlenen hastalarin klinik ve genetik bulgulari: 3 yeni
mutasyon ve bir yeni enfeksiyon profili

Baran Erman
Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghgi Enstitlisti, Ankara

Giris: Primer immiin yetmezlikler (PIY) immiin sistemin gelisimi ya da fonksiyonunda gérev yapan proteinleri
kodlayan genlerdeki mutasyonlar sonucu ortaya cikan heterojen bir hastalik grubudur. Bu hastalarda en sik
gériilen fenotipik bulgular enfeksiyonlar, kanser, otoimminite ve alerjidir. PIY’lerin bircogu monogenik
hastaliklardir ve giiniimiize kadar yaklasik 400 gende PiY’lere neden olan mutasyonlar tanimlanmistir.

Yéntem: Bu calismada klinik olarak primer immiin yetmezlik tanisi almis 13 hastada tim ekzom dizileme yéntemi
ile hastaliga neden olan mutasyonlar arastirilmistir.

Sonuglar: Calisma sonunda 13 hastanin 8'sinde (%62) genetik tani koyulmustur. Hastaliga neden olan
mutasyonlar RAG1, RAG2, JAK3, RFXANK, CYBA, CD3E, CD70 ve CARD9Y genlerinde saptanmistir. Bunlardan 3
tanesi, ilk defa gésterilen mutasyonlar (RAG1, RAG2 ve JAK3 genlerinde) olup, agir kombine immuin yetmezlik
tanisi almis hastalarda saptanmistir.. CARD9 eksikligi olan bir hastada ise invaziv Saprochaete capitata
enfeksiyonu ilk kez tanimlanmistir.

Tartisma: Calisma sonunda elde edilen bulgular yeni nesil dizileme yéntemlerinin, 6zellikle tim ekzom dizilemenin
primer immun yetmezlik tanisinda gabuk ve etkili bir yéntem oldugunu bir kez daha ortaya koymustur. Tanimlanan
3 yeni hastalik yapicl varyant PIY literatiiriine katkida bulunacaktir. Bunun yaninda CARD9 eksikliginde invaziv
Saprochaete capitata enfeksiyonu ilk defa gosterilmis olup, daha 6nce sadlikh olan ve hayatin herhangi bir
déneminde bu enfeksiyon nedeni ile basvuran hastalarda primer immuin yetmezligin (CARD9 eksikliginin)
disuntlmesi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immuin yetmezlik, tim ekzom dizileme, CARD9 eksikligi
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Calismada yer alan hastalarin klinik ve laboratuvar o6zellikleri

Hasta Hasta Hasta Hasta Ha Hast Ha Hasta Hasta Hasta Ha Hast
1 5 3 4 sta 26 Hasta 7 sta 9 10 11 sta 113
5 8 12
1 14 14 14
Yas 4ay Say 6ay 10ay yas lay 2yas vas |yas 3ay Syas yas 8 yas
Cinsi Erkek Kiz Kiz Erkek Erk |Erke Kiz Erk Erkek Erkek Erkek Ki Kiz
yet ek k ek z
Akra Yok Var Var Var Yo Yok Var Va Var Var Var Yo Var
balik k r k
Dogal

T-B- T-B- T-B+ MHC . . immi T- B+ Immiin .
Tam1 NK+ NK+ NK-  Class- 51 mg,) CGD 51 nite  NK+ disregiil Kl gVI

SCID SCID SCID 2 ' eksikl SCID asyon

igi

RAG1
Genet gi&of’ ZRAG JAK3 iFNT( CYBA ggAR CD3E CD70 E“Su
ik c.2134 - - c.58+4 58+7 - c.176 ¢.332C> -
an Ve c.581 GoA c.634 JeIAGTG c.883 oA T kaps

c.1307 C>A C>T C>T ama

C>A
8/5))3 1 0 1 54 73 89 29 63 62 1 77 40 -
2/5))4 06 0 05 40 50 81 17 25 40 08 17 16 -
8/5))8 0 0 0.2 13 21 7 11 26 21 0.5 50 26 -
8/319 2 1 91 25 3 7 6l 20 20 83 10 22 -
CD16
/56 91 89 0.2 12 13 4 4 10 13 10 4 26 -
(%)
IgA
(mg/d 25 15 20 6 63 6 103 12 157 5 25 9 -
)
19G 15 31 10
(mg/d 1518 540 254 708 02 182 797 1 3137 523 606 g -
)
IgM 70
(mg/d 25 10 37 25 5 19 65 43 56 22 25 5 -
)
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[SS-05] [Abstract:168]

Chaple Hastaliginda Diizenleyici T Hiicrelerin ve Sitokin Uretim Profillerinin Belirlenmesi

Dilek Baser, Merve Selguk, Safa Barig, Gamze Akgun, Nurhan Kasap, Elif Karakog Aydiner, Ahmet Oguzhan Ozen
Marmara Universitesi

Amac: CD55 (Decay-accelaring-factor) kompleman dilizenleyici bir molekil olup ayni zamanda dogal ligandi CD97
ile etkilesime girdiginde T hiicrelere uyarici sinyaller génderir. CD55 eksikligine bagli CHAPLE hastalarinda bu
sinyalin kaybl immUinoregulatér mekanizmalarda bozukluga yol acgabilir. Bu calismada CHAPLE sendromu ve
CHAPLE disI PiL'de (primer intestinal lenfanjiektazi) lenfosit altgruplari, regulatér T hiicreleri ve sitokin cevabi
calisiimistir.

Yéntem: Calismaya lenfosit alt gruplari icin15 CHAPLE, 14 Non-CHAPLE PIL ve 14 yas uyumlu kontrol dahil edildi.
Hastalarin daha kucik bir grubunda sitokin Gretim kapasiteleri dlgildi.

Bulgular: CD3+T hiicre, CD4+T hiicre, naif-CD4+(CD4+CCR7+CD45RA+) ve naif-CD8+T(CD8+CCR7+CD45RA+)
hiicre, MHC sinif II(CD14+HLA-DR+) ekspresyonlari, RTE(CD4+CD45RA+CD31+), exhausted
CD4+T(CD4+CD45RA+CCR7-) ve CD8+T(CD8+CD45RA+CCR7-) hiicre, NK (CD16+56) hicre, santral hafiza-
CD4+T(CD4+CCR7+CD45RA-) ve efektdr hafiza CD4+T(CD4+CCR7-CD45RA-) hiicre oranlarinda non-CHAPLE
PiL’lerde dikkat gekici bir dengesizlik saptandi. Sinif déniisimi yapmamis B hiicreler de(CD19+IgD+CD27+)
CHAPLE ve non-CHAPLE PIL hastalarinda yas uyumlu kontrollere gére farklilik saptandi. Ote yandan CHAPLE
sendromunda CD21low-CD38low hiicrelerde artis gézlendi. Gruplar arasinda B(CD19+) htcreler, CD8+T hicreler,
DNT(CD3+TCRab+CD4-CD8-), TCRab, TCRgd dederleri her (¢ grupta birbirine benzerdi. Sitokin calismalarinda
Chaple ve Non-Chaple PiL hastalarinda IL-10 saglkli kontrollere gére anlamli bir sekilde disiik bulundu. IFN-
gamma, IL-17A, ve TNF sitokin dizeylerinde farklihk gdzlenmedi. Dizenleyici T hlicre oranlarinda ise gruplar arasi
anlaml bir farkhlik saptanmadi.

Sonug: Calismamizda klasik olarak intestinal lenfanjektazi iliskili immun yetmezlik taniminda yer alan T hiicre
lenfopenisi ve naif CD4+T hiicre diisiikligii non-CHAPLE Pil'lerde teyid edilirken CHAPLE hastalarinda bu
bulgularin gériilmemesi iki hastalik grubunda farkli mekanistik siireclere isaret etmektedir. Ote yandan her iki
grupta IL10 Uretimindeki eksiklik immuan disregulasyona katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: CHAPLE, CD55, Treg, Sitokin, Primer Intesrinal Lenfanjektazi

[SS-06] [Abstract:169]

LBRA ve CTLA-4 Eksikliklerinin Tanisinda ve Ayriminda Flow Sitometrinin Yeri
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126B{J istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, GCocuk Alerjisi ve immiinolojisi Bilim Dali, istanbul
13pkdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve immiinolojisi Bilim Dali, Antalya

14Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

15Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Klinigi, Ankara

16Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve immiinolojisi Bilim Dali, Konya

Amag:

Primer immiin yetmezlikler (P1Y) icerisinde yer alan immiin disregiilasyonla seyreden hastaliklardan LRBA
(Lipopolysaccharide-responsive beige-like anchor protein) ve CTLA4 (Cytotoxic T lymphocyte antigen 4) eksiklikleri
tekrarlayan enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve otoimmunite ile ortaya gikabilmektedir. Calismada LRBA ve CTLA-
4 eksikligi olgulari ile saglikh kontrol grubu arasindaki regtlatuar T (Treg) hiicre ylizdesi, LRBA ve CTLA-4 protein
oranlari flow sitometri ile karsilastirilarak, LRBA ve CTLA4 olgularini birbirinden ayirt etme glict arastirildi.
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Yéntem:

Genetik mutasyonu bilinen LRBA ve CTLA4 eksikligi hastalarinin klinik ve laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi.
Hastalardan ve saglikli kontrollerden PKMH (periferik kan monontUkleer hiicreler) elde edildi. Hlicreler uyarimsiz ve
uyariml ortamda 16 saat boyunca anti-CD2+CD3+CD28+ ile kiiltiire edildi. Ozgiin antikorlarla boyamalari
yapilarak akan hicre 6lcerde dederlendirildi.

Bulgular:

LRBA eksikligi olgularinda uyarimsiz ortamda CTLA-4 ekspresyonu saglikh kontrollere oranla anlamli derecede
dasukken (p<0,0001), uyarimla CTLA-4 ekspresyonunda artis saptandi. Hastalarda bu artis kontrole gére anlaml
olarak daha dusuktiu (p=0,0002). CTLA4 eksikligi olgular ve saglik kontrollerde uyarimsiz hicrelerdeki CTLA-4
ekspresyonu arasinda anlamli fark bulunamadi. Uyarimla saglikl kontrollerde CTLA-4 ekspresyonu artarken,
hastalarda artis gortlmedi (p=0,004). LRBA ve CTLA4 eksikligi olgulari kendi aralarinda karsilastirildiginda,
uyarimsiz ortamda CTLA-4 ekspresyonu anlamli olarak LRBA eksikligi olanlarda daha dustkti (p=0,02). Uyarimla
LRBA eksikligi olanlarda CTLA-4 ekspresyonu artarken, CTLA4 eksikligi olgularinda anlamli artis gériilmedi. ki
eksiklikte saglikli kontrollere gére uyarimsiz ortamda Treg oranlarinda belirgin fark olmazken, uyarimla Treg
oranlarinda dusukltuk gézlendi.

Sonug:
Immin disregiilasyon ile seyreden LRBA ve CTLA4 eksikligi olgularinda akan hiicre élcer bulgulari erken tani ve
hedefe yonelik gen dizileme igin yol gdstericidir.

Bu calisma TUBITAK tarafindan 2175847 ve 3185202'nolu projeleri ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: CTLA4 eksikligi, Flow sitometri, immiin disregiilasyon, LRBA eksikligi, Primer immiin
yetmezlik

[SS-07] [Abstract:186]

Homozigot ve Heterozigot TACI Mutasyonu Saptanan PiY’li Hastalarin Klinik ve Immiinolojik
Bulgularinin Degerlendirilmesi

Begiim Ozbek, ismail Yaz, C,‘ag“;man Tan, Sevil Oskay Halagli, Elif Soyak Aytekin, Hacer Neslihan Bildik, Nergis
Kendirci, Deniz (;ag”;das_Ayvaz, Ilhan Tezcan '
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immunoloji Bolimu, Ankara

TACI molekild; TNF reseptor ailesinin bir Gyesi olup, APRIL/BAFF aracili terminal B lenfosit diferansiyasyonunda ve
yasaminda etkili bir molekiildiir. TACI eksikliginin Sik Goriilen Degdisken Immiin Yetmezlik'li (SGDiY/CVID)
hastalarin %5-10'nunda saptandidi belirtiimekte ve ikincil bir mutasyonun hastalik olusmasinda gerekli olabilecedi
dusinulmektedir. CVID kohortumuzdaki (n=65) hastalarin %6,2’sinde ve primer immun yetmezlik ile takip edilen
yeni nesil dizileme (NGS) galismasi yapilmis hastalarin (n=411) %2,7’sinde TACI mutasyonu saptanmistir. Bu
calismada Hacettepe Universite Pediatrik imminoloji Bilim Dalinda takip edilen ve NGS hedeflenmis panel ydntemi
ile TACI mutasyonu saptanan 11 olgunun (2 homozigot, 9 heterozigot mutasyon) klinik prezantasyonu ve
immunolojik bulgularinin, belirlenen mutasyonlarla olan iliskisinin arastiriilmasi amaglanmistir. Hastalarin 6’si CVID
tanisi almis olup, 2 hasta selektif IgA, 1 hasta eozinofilik kolit, 1 hasta kronik akciger hastalidi, 1 hasta da ALPS
fenotipi ile prezante olmustur. Hastalarda enfeksiyonlara yatkinhidin yani sira, 4 hastada otoimmdin hastalik, 1
hastada ankilozan spondilit, 1 hastada Guillain-Barré Sendromu, 1 hastada ¢élyak, 1 hastada Crohn ve 1 hastada
ilave olarak kronik granilomat6z hastalik mevcuttur. Hastalarin T lenfosit alt gruplarinin analizinde saglikli
kontrollere gére naif T hlicre sayilarinin distk oldugu, efektér hiicre sayilarinin yliksek oldugu; B lenfosit alt grubu
analizlerinde ise naif B hicre sayilarinin yliksek, hafiza ve switched memory B hlicre sayilarinin diistk oldugu
saptanmistir. Olgularda homozigot (n=2), compaund heterozigot (n=1) ve heterozigot (n=8) mutasyonlar
saptanmistir. Mutasyonlarin biri harig hepsi CRD1 domaininde bulunmakla birlikte, bu domain APRIL ve BAFF'a
baglanmadan sorumludur. Bu calismada, TACI mutasyonlarinin enfeksiyonlara yatkinlik ve otoimmin hastaliklarin
olusmasi agisindan 6nemli bir genetik faktor olabilecegi distnulmustdr.

Anahtar Kelimeler: CVID, NGS, Primer Immiin Yetmezlik, TACI

“Bu galisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
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[SS-08] [Abstract:228]

Nadir sendromlar ve immun yetmezlik

Yahya Gul', Hasan Kapakli, Stkrl Nail Guner!, Sevgi Keles?, Ismail Reisli!, Selman Yildirim2
!Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi Cocuk Immdunoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi Tibbi Genetik AD, Konya

GIRIS: Immiin Yetmezlik siniflamasinin alt grubu olan Sendromik immiin yetmezlikler (DiGeorge, Ataxia-
Telenjiektazi vb.) disinda nadir gérilen sendromlarda, immunolojik 6zellikler konusunda cok az sey bilinmektedir.
Bu galismada hastanemize tekrarlayan enfeksiyonlarla basvuran, ¢ok nadir gorilen bir sendrom tanisi alan
hastalarin klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin degerlendirilmesi amaclandi

Gerec-Yontem: 14 hastanin demografik 6zellikleri, sikayetlerinin baslangic ve tani yaslan, aile 6éykusi, klinik
ozellikleri ve immunolojik verileri dederlendirildi. Sendrom tanilar Tibbi Genetik Anabilim Dalinda yapildi.

Bulgular: Hastalarimizin tanilari Wiedemann-Steiner Sendromu, Trizomi 18, Williams Sendromu, Seckel Sendromu,
PraderWilli Sendromu, Leopard Sendromu, West sendromu, Fallen MC Dermid Sendromu, Aicardi Sendromu,
Brugada sendromu, 47;XYY, 16p13 delesyonu, 13q1.3 delesyonu ve Iktiyozis idi. Hastalarin %50’si kiz, % 50'si
erkekti. Tani yasi ortalama 26.07+32.00 ay ve sikayetlerinin baglama yasi ortalama 14.93+32.79 aydi. Ebeveynler
arasindaki akrabalik orani % 35,7 idi ve % 50'sinde viicut agirligi 3 persentilin altindaydi. Hastalar 13’inde
(%92.8) tekrarlayan pnémoni, 3'Gnde (%?21.4) tekrarlayan cilt enfeksiyonu ve 2'sinde (%14.2) tekrarlayan
moniliazis vardi. Laboratuvar testlerinde 7 hastada IgG disukligl, 4 hastada IgA dustkItgl, 5 hastada IgM
distikligu, 3 hastada NK hticre dustkligu, 3 hastada CD3 dlslikligi, 2 hastada notropeni+ NK hicre distkltgu,
2 hastada yardimci T hiicrelerinde disuklik ve 1 hastamizda ise spesifik antikor eksikligi tespit edildi. Hastalarin
%70‘inde T hiicre aktivasyonunda yetersizlik, bu bulgulara eslik ediyordu. Hastalarimizin timiine iVIG tedavisi
baslandi, tedavi sonrasi enfeksiyon sikliginda ve hastane yatislarinda belirgin azalma goraldu

Sonug: Tekrarlayan enfeksiyon 6yklsli ve sendromik gérinimu olan hastalarda immiuinolojik anormalliklerin eslik
edebilecedi disinilmelidir. Imminolojik bozukluklara yénelik tedavi yaklasimi ile bu hastalarin takip ve
tedavilerine katki saglanabilecedi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, sendromlar, tekrarlayan enfeksiyon
[SS-09] [Abstract:231]

Primer Immiin Yetmezliklerde CFSE Hiicre Proliferasyon Analizi: Referans Degerler

Sevil Oskay Halacli, Elif Soyak Aytekin, Hacer Neslihan Bildik, Melike Kahveci, Deniz Gagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi, Pediatrik Immunoloji Bilim Dal

Primer Immiin Yetmezliklerde (PiY), T hiicre fonksiyonlarinin arastiriimasinda T lenfosit proliferasyonunun
arastiriilmasi 6énemli bir parametre olarak karsimiza gikmaktadir. CFSE (carboxyfluorescein diacetate succinimidyl
ester) boyasi hiicre ylizeyi ya da icindeki tim serbest aminlere baglanir. Boylece mitojenik uyarim sonucu bélinen
hlcrelerin her jenerasyonda floresan yogunlugu azalan bir dalga gosterir. Bunun sonucunda hicre proliferasyonu
akim sitometride kantitatif olarak degerlendirilebilir. Bu calismada 18 saglikh kontrol bireyi ve 42 PIY hastasinin
hiicre proliferasyonlari incelendi. 5 ug/ml PHA ile uyarilan periferik kan monontkleer hiicreleri 37 oC inkiibatérde
72 saat inkiibasyona birakildi. inkiibasyon sonucunda 300 pl hiicre 6rnedi FACS CANTO II cihazinda
dederlendirildi. PHA ile uyarilan ve uyarilmayan hiicre érnekleri ayri ayri incelendi. Buna gore CFSE floresan
yogunlugu azalma paterni gésteren hilicre grubu kapilanip cogalan hiicre ytizdesi belirlendi. Hastalarin
proliferasyon indeksleri kontrol bireylerinin indeksleri ile karsilastirildi (Sekil 1). 18 saglhkh bireyden elde edilen
proliferasyon indeksi 3,42-10,9 normal referans dederler olarak belirlendi. Buna goére 12 hastada proliferasyon
degeri diisiik olarak saptandi. Proliferasyon degeri diisiik saptanan bes hasta AKIY tanisi ile izlenmektedir. AKIY ile
izlenen ve ADA-1 eksikligi saptanan iki hastada proliferasyon indeksleri (PI) sirasiyla 1,83 ve 2,22, Artemis
eksikligi saptanan bir hastada 0,6, CO41A eksikligi saptanan bir hastada 3,18 olarak dederlendirilmistir. Genetik
tanilari bulunmayan dért AKIY hastasinda PI' nin 0,23-3,34 arasinda oldugu tespit edilmistir. Yaygin Degisken
Immiin Yetmezlik (YD1Y) ile izlenen iki hastadan birinde PI diisiik (2,06) oldudu saptanmis olup, diger PIY tanili
bes hastada PI 0,64- 1,71 arasinda izlenmistir.

Anahtar Kelimeler: CFSE, proliferasyon analizi, primer immun yetmezlik
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Sekil 1.

m AKiY
m YDIY
Diger PiY

Proliferasyon indeksleri diisiik saptanan PIY hastalarinin dagilimi

“Bu calisma Tiibitak SAB-UIDB-1003 3155125 nolu projesi ile desteklenmistir.”
[SS-10] [Abstract:237]

Immiin disregiilasyon hastalik modeli olan LRBA ve CTLA4 eksikligi olgularinda solubleCD25
ve folikiiler T hiicrelerin hastalik aktivitesini gostermedeki rolii

Bengii Akcam?, Ismail Ogiiliir!, Gamze Akgiin!, Dilek Baser!, ibrahim Serhat Karakus!, Feyza Bayram?,
Yasemin Can?, Nurhan Kasap!, Ayca Kiykim?, Siikrii Cekic3, Gonca Hancioglu#4, ilknur Kokcii4, Sevgi Bilgig
Eltan?, Burcu Kocamis!, Yasemin Kendir Demirkol5, Ercan Nain!, Selime Ozen¢, Dilek Dogruel?, Neslihan
Edeer Karaca8, Ayse Senay Sasihiiseyinoglu®, Murat Canseverl?, Esra Ozek!!, Derya Ufuk Altintas?,
Cigdem Aydogmus?2, Fatih Celmelil3, Ferah Genel$, Nesrin Giilezé, Deniz Cagdas Ayvaz!4, ilhan Tezcan!4,
Yildiz Camcioglu?, Ayse Metin!5, Alisan Yildiran4, Siikrii Nail Giiner'6, Sevgi Keles!6, ismail Reislié, Necil
Kiitiikgiiler8, Sara S. Kilig3, Elif Karakoc-Aydiner!, Ahmet Ozen!, Safa Baris!

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, istanbul

2jstanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, istanbul
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Bursa

40ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve immiinolojisi Bilim Dali, Samsun
5Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari, istanbul

6SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar1 ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi
ve Alerji Hastaliklari, Izmir

7CGukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Hastaliklar1 Bilim Dali, Adana

8Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve Immiinolojisi Bilim Dali, iIzmir

9sanliurfa Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Sanhurfa

10Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Kayseri

11jstanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Istanbul

12gB) istanbul Kanuni Sultan Siilleyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerjisi ve Immiinolojisi
Bilim Dali, Istanbul

13pAkdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve Iimmiinolojisi Bilim Dali, Antalya

14Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

15Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Klinigi, Ankara

16Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve Immiinolojisi Bilim Dali, Konya

Amag:

Primer immin yetmezlikler (P1Y) tekrarlayan enfeksiyon bulgusuyla karakterize kronik bir hastalik grubudur.
Genetik yéntemler sayesinde PIY icerisinde immiin disregiilasyonla seyreden LRBA (lipopolysaccharide-responsive
beige like anchor protein) ve CTLA-4 (cytotoxic T lymphocyte antigen 4) genlerinde fonksiyon kaybina yol agan
mutasyonlar tanimlanmistir. Calismada LRBA ve CTLA4 eksikligi olgularinda ortak goriilen anormal regllasyona
bagh olarak artmis foliktler hiicre (TFH, CD4+CXCR5+PD1+) ve solubleCD25 (sCD25) dizeyleri biyobelirtec olarak
kullanilarak abatacept (CTLA4 analogu) ilag tedavisi 6ncesi ve sirasindaki hastalik aktivitesini yansitmadaki rolleri
arastirildi.
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Yéntem:

Cok merkezli olarak yurittlen bu calismada LRBA ve CTLA4 eksikligi hastalarindan ve saglikli kontrollerden alinan
tam kan 6érnekleri anti-CD4, -PD-1 ve —CXCR5 monoklonal antikorlariyla isaretlendi. SolubleCD25 6lcimi ELISA ile
dederlendirildi. Hastalar ileri déniik olarak 12 ay boyunca izlenerek tedavisi ve sonrasi TFH ve sCD25 dlzeyleri
dederlendirilerek hastalik aktivitesini gostermedeki rolleri arastirildi.

Bulgular:

Abatacept tedavisi 6ncesi LRBA ve CTLA-4 eksikligi hastalarinda saglikli kontrollere gére TFH ylizde oranlari ve TFH
icerisindeki PD1 MFI dederlerinde énemli artis gorlldi. CTLA-4 eksikliginde bu artis LRBA eksikligine gore daha
fazlaydi. Tedavi sonrasi PD1 MFI dederlerine bakildiginda bu farkin azaldidi tespit edildi. Ayni zamanda ilag 6ncesi
LRBA eksikligi hastalarinda solubleCD25 dlzeyinde artis gortllirken, abatacept molekiliiniin tedavi sonrasi
solubleCD25 dlizeyinin ve kandaki foliktler hiicre sayisinin da 6énemli bir oranda azaldigi tespit edildi.

Sonug:

TFH ylizey boyamasi ve solubleCD25 diizeyi 6lcimuntn klinik bulgularla birlikte kullaniimasi, LRBA ve CTLA-4
eksikligi hastaliklarinin erken taninmasina katki saglayabilmektedir. Tedavi 6ncesi ve sirasinda izlenecek bu
parametreler sayesinde hastalik kontroll ve aktivasyonu hakkinda bilgi elde edilebilecektir.

Bu calisma TUBITAK tarafindan 2175847 ve 3185202'nolu projeleri ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: CTLA4 eksikligi, Flow sitometri, LRBA eksikligi, solubleCD25, T folikiiler hiicre
[SS-11] [Abstract:252]

Ulkemizde Agir Kombine Immiin Yetmezlik (AKIY) Yenidogan Tarama Programi (YTP): Pilot
Calismanin Ilk Verileri

Senem Kocak!, Fethiye Eken Aksoy?!, Dilan Bastug!, Deniz Acican?, Basak Tezel?, Sule Haskologlu!, Sukri Nail
Giner5, Serdar Ceylaner?, Lale Satiroglu Tufan3, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullarn?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dali,Ankara

2Saglik Bakanligi,Halk Sagligi Kurumu,Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi,Adli Tip Anabilim Dal,Ankara

4INTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi,Ankara

5Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dal,Konya

Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY); farkli genetik nedenlerle ortaya cikan T ve B hiicre gelisim ve
fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize bir primer immiin yetmezliktir. AKIY'li hastalarda agir enfeksiyonlar,
gelisme geriligi, canh asi sonrasi yaygin ve 6limcil enfeksiyonlar gérilmektedir. AKIY'de olgularin yenidogan

déneminde enfeksiyonlarla karsilagsmadan 6nce erken tani almasi; kiratif tedavi olan kék hicre naklinin basarisini
arttirmaktadir. TREC; T-hucresi reseptéri (TCR) gen lokuslarinda VD] rekombinasyonunda olusan sirkiler DNA'dir.
Guthrie kartlarindaki kan damlalarindan elde edilen DNA 6rnedinde RT-qPCR ydntemiyle 6lglilen TREC'in yoklugu
veya sayisal azligi AKIY tanisi icin 6nemli bir belirtegtir. Bu galismanin amaci; Ulkemizde AKIY'in erken tanisina
olanak sadlayacak olan TREC 6l¢iimu ile Yenidogan Tarama Programinin ilk pilot calismasini gergeklestirmektir.
Ulkemizde AKIY sikliginin belirlenmesi de galismanin ikincil amacini olusturmaktadir. Calismamizda 1) Tiirkiye Halk
Saghdr Kurumu, Yenidogan Taramasi Ankara Laboratuvarina Ankara ve Konya illerinden ulasan 14.000 Guthrie
kartindan elde edilen érnekler 2) Klinigimizde énceden AKIY tanisi almis 10 hastanin Guthrie érnekleri 3) 100
saglikl erigkin gonulliden elde edilen 6rnekler yer almistir. Bu sayede bize ait bir RT-qPCR TREC 6lgimU yontemi
gelistirilmis ve veri bankasi olusturulmustur. Konyadan 48 saatlik bir yenidogana ait Guthrie kartindan elde edilen
drneklerde TREC kopya sayisi 0 bulunmustur. Bu bebege ulasiimis, akim sitometrisi ile T-B-NK+ AKIY tanisi
kesinlestirilmis, ADA eksikligi tespit edilmistir. Aile ici tam uygun donéri olmayan bu hasta ADA enzim tedavisi
almakta, gen tedavisi igin gerekenler yapilmaktadir. Turkiye'de ilk kez gergeklestiriimekte olan bu prospektif YTP
calismasi tamamlandiginda Ulkemizde AKIY ve T hiicre defektlerinin gercek sikhdinin tespiti konusunda ilk adim
tamamlanmis olacaktir.

“Bu calisma TUBITAK-NIH 315S132 projesi ile desteklenmektedir.”

Anahtar Kelimeler: Ajir kombine immin yetmezlik, Yenidogan Tarama Programi, TREC
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[SS-12] [Abstract:258]

Konjenital Notropeni: 35 Olguluk Tek Merkez Deneyimi

Caner Aytekin!, Manuela Germeshausen?, Figen Dogu3, Aydan Ikinciogullari® _

IDr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklar EJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imm{unoloji,
Ankara

2Departn'_1_ent of Pediatric Hematology/Oncology, Medical University Hannover, Hannover, Germany

3Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

Konjenital nétropeniler (KN) distk notrofil sayisi, enfeksiyonlar ve artmis MDS/AML riski ile karakterize heterojen
bir grup genetik hastaliktir. G-CSF ilk tedavi secenedidir. Kiratif tedavi olan hematopoetik kék hiicre nakli G-CSF
tedavisine yanitsiz, MDS/AML veya GCSFR somatik mutasyonu gelisen hastalarda uygulanir.

Gerecg-Yontem:
Hastanemizde 2006-2020 yillari arasinda tani alan 35 hastanin klinik, laboratuvar, genetik, tedavi ve prognoz
ozellikleri degerlendirildi.

Bulgular:

Hastalarin 21'i kiz, 14’4 erkekti (K/E:1.5). Hastalarin ortanca yasi 7.16 yil (10 ay-23 yil), ortanca tani yasi 24 ay
(2 ay-20 yil) idi. Hastalarin %77'de ebeveyn akrabalidi, %62.9'da aile 6yklsl vardi. HAX1 mutasyonu en sik
goérilen mutasyondu (n:13,%37.1)ve ¢.130_131insA(p.W44X) mutasyonu da 13 hastanin 10’'da(%77) saptandi.
Glikogen depo hastaligi Tipib’den sorumlu SLC37A4 gen mutasyonu ikinci ensik mutasyondu (n:8,%22.9). G6PC3
mutasyonu 2 hastada (%5.7), JAGN1 mutasyonu 2 hastada (%5.7),ELANE mutasyonu 1 hastada (%?2.9) ve
CXCR4 mutasyonu 1 hastada (%2.9) gdsterildi. Hastalarin 8'de(%22.9) ise taranan ELANE/HAX1/G6PC3/JAGN1
genlerinde mutasyon saptanmadi. Hastalarin klinik bulgulari tabloda sunulmustur. Ortalama nétrofil sayisi
372/mm3 (0-936/mm3) idi. Kemik iliginde promiyelosit/miyelosit evresinde duraklama 18 hastada (%51.4)
saptandi. Serum IgG,IgA,IgM dizeyleri sirasiyla 22(%62.9), 23(%65.7) ve 16(%45.7) hastada ylksek bulundu.
Toplam 27(%77.1) hasta ortalama 4 mcg/kg/gin dozunda G-CSF tedavisi aliyordu. Ortalama izlem stiresi 4,9 yil
(2ay-12yil) idi. Bu sure iginde hicbir hastada MDS/AML gelismedi. Enfeksiyon hastaliklar belirgin olarak azaldi ve
sadece bir hasta enfeksiyon nedeniyle kaybedildi.

Tartisma ve Sonug:

KN ayirici tanisinda tekrarlayan sipuratif enfeksiyonlar, jinjivit ve serum immuinglobulin yiksekligi dikkatle
dederlendirilmelidir. G-CSF tedavisi enfeksiyonlarda belirgin azalma ve yasam kalitesinde ciddi bir iyilesme saglar.
Hastalar MDS/AML yonilinden dikkatle izlenmeli ve yillik kemik iligi analiziyle denetlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital nétropeni, HAX1, G-CSF

Tablo. Hastalarin klinik bulgular:

Klinik bulgu N (%)
Jinjivit 28 (80)
Cilt ve perianal apseler 22 (62.9)
USYE 18 (51.4)
ASYE 18 (51.4)
Oral iilser 15 (42.9)
Oral monilyazis 10 (28.6)
Siipiiratif otitis media 8 (22.9)
Akciger apsesi 7 (20)
Suipiiratif lenfadenit 6 (17.1)
Mastoidit 3(8.6)
Boy kisalig1 24 (68.6)

Gelisimsel gerilik 13 (37.1)
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[SS-13] [Abstract:240]

Immundisregiilasyonla iliskili yeni bir mutasyon: CD137/4-1BB defekti

Selime Ozen _ _
SBU Izmir Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi EAH, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Klinigi, Izmir

GIRIS: CD137/4-1BB, Tumdr Nekroz Faktdr Reseptdr Siiper ailesinden bir hiicre yiizey molekiliidiir. Aktive CD4+
ve CD8+ hiicreler basta olmak tzere, NK hucreler, regulatuar T hlcreler, miyeloid hlcreler ve B hicrelerde
eksprese olur. T hlicrenin hayatta kalmasi, proliferasyonu ve sitokin salinimindan sorumludur. Mutasyonunda EBV
iliskili lenfoproliferasyon ve immunyetmezlik tablosu ortaya gikmaktadir.

Bulgular: On bir yasinda erkek hasta; ilk kez 7 yasindayken pnémoni nedeniyle servis yatisi esnasinda 1 yildir fark
edilen splenomegali ve hipergamaglobulinemi saptanmasi iizerine deerlendirmeye alindi. Oz gegcmisinde
tekrarlayan otit, herpes labialis ve alt solunum yolu enfeksiyonu nedeni ile hospitalizasyon 6ykusi oldugu
o6grenildi. Anne baba arasinda akrabalik mevcuttu. Belirgin splenomegali ve servikal lenfadenomegalileri saptandi.
Bulgulari ile immindisregllasyonla giden immun yetmezlikler 6n planda dislinllerek hastaya antibiyotik
profilaksisi ile intravendz immiinglobulin replasmani baslandi. Eksizyonel lenf nodu biyopsisi EBER pozitif, klasik
hodgkin lenfomayla uyumlu bulundu. B hiicre aktivasyonunda, izotip dedisiminde ve B hticre proliferasyonunda
saglikli kontrole goére belirgin distiklik ve T hiicre repertuarinda belirgin azalma oldugu gdsterilen hastanin genetik
analizinde CD137 mutasyonu (exom 3'te homozigot TNFRSF9) belirlendi. Onkoloji Bélimiinde diizenlenen
kemoterapi programi ile remisyon elde edilen olguya izlemde gelisen EBV iliskili non-malign lenfoproliferasyonun
kontroll icin anti-CD20 monoklonal antikor tedavisi uygulandi. Hematopoetik kdk hticre transplantasyon
programina alindi.

Sonug: Literatiirde olgumuz ile birlikte alti olguda tanimlanan CD137/4-1BB mutasyonu, EBV iliskili kronik aktif
enfeksiyon, lenfoproliferasyon ve lenfoma varliginda akla gelmesi gereken immundisregulasyonla iliski yeni bir
immun yetmezliktir.

Anahtar Kelimeler: immun disregllasyon, CD137/4-1BB mutasyonu, EBV yatkinhk
[SS-14] [Abstract:266]

Immiin Disregiilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X gecisli FoxP3 Gen Mutasyonu
(IPEX') Sendromu

Dilara Kocacik Uygun

Immiin Disregiilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X gegisli FoxP3 Gen Mutasyonu (IPEX ) Sendromu, diizenleyici
T hiicre disfonksiyonu sonucu otoimmiin bulgularin gelistigi X’e bagh resesif gelisen bir hastaliktir. Bu sunumda biz
siddetli ishal ve gelisme gerilidi ile basvuran bir olguyu sunmayi amagladik.

13 yasinda erkek hasta ilk kez 5 yasindayken kusma ve ishal nedeni ile merkezimize basvurmus. Crohn benzeri
inflamatuar barsak hastaligi (IBH) nedeni ile izleme alinan olgunun takiplerinde hipogamaglobulinemisi saptanmasi
Gzerine intravendz imminglobulin tedavisi baglanmis. IPEX, IPEX-like sendromu, IL10ve IL10R eksikligi yoninden
gbnderilen mutasyon analizleri negatif saptanmis. izlemde yaygin dedisken immiin yetmezlige ikincil IBH olarak
dederlendirilen olgu takibe alinmis. Sikayetlerinde diizelme olmamasi, stirekli albumin infizyonu ihtiyaci olan ve
tedaviye yanit vermeyen olgunun gdénderilen tiim gen sekans analizi IPEX ile uyumlu bulundu.

Klinik ve laboratuar bulgular agisindan slipheli olgularda spesifik mutayon analizleri normal olsa da klinigin siddetle
hastaligi dislindirmesi durumda tim gen sekans analizi génderilmesi planlanabilir.

Dr. Dilara Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Allerji immunoloji
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[SS-15] [Abstract:267]

KOK HUCRE NAKLI YAPILAN DOCK8 MUTASYONLU BIR HASTADA iZLEMDE iKiNCI YILINDA ORTAYA
CIKAN GRAVES HASTALIGI

Demet Hafizodlu _
Dértcelik Cocuk Hastanesi, Cocuk Alerji Immuinoloji ,BURSA

DOCK8 mutasyonlari; tekrarlayan mukokutanéz viral, fungal, bakteriyel enfeksiyonlar, agir atopik egzema, allerjiler
,IgE yuksekligi, artmis malignensi ve otoimmunite riski ile karakterize kombine immun yetmezlik tablosuna neden
olmaktadir. Graves hastalidi tiroide karsi gelismis antikorlarla karakterize otoimmin bir hastaliktir.

Bes yasinda iken astim, atopik dermatit, tekrarlayan enfeksiyonlar ve vicutta yaralar nedeniyle dederlendirilen hasta
Hiper IgE Sendromu olarak takibe alinarak profilaktik tedavileri ve intavendéz immiuinglobulin destedi
baslanmistir.izlendigi 8 yil siiresince kronik dis kulak yolu mantar enfeksiyonu, yaygin ve tedaviye direncli molloskum
lezyonlari, tekrarlayan herpetik cilt lezyonlarina yénelik tedaviler uygulanmistir. Homozigot DOCK8 mutasyonu
saptanmasi lGzerine preimplantasyon genetik calisma ile dogan HLA tam uyumlu saglikh kardesinden, kék hiicre nakli
uygulanmistir. Nakil sonrasi ikinci yilinda %100 kimerizmi olan, ilagsiz izlenen hasta, Okslrik ve bakislarinda
degisiklik yakinmasi ile basvurusunda alt dudak etrafinda ve sag g6z altinda herpetik cilt lezyonlari, bilateral
egzoftalmisi, evre 4 diffiiz palpabl tiroid bezi saptandi. Tetkiklerinden; sedim:19mm/h, CRP:22 mg/L, Antitiroglobulin
antikor 3151u/ml, Anti TPO 4964 u/ml, sT4: 4.99 ng/dl (0.86-1.55) , sT3:83.6 ng/dl TSH:<0.01ulU/ml . Graves
hastaligi ortaya cikmasi (izerine oral metimazol tedavisi baslanarak takibe alindi.

Hematopoetik kdk hiicre nakli DOCK8 mutasyonlu hastalarin egzema, kutanéz viral ve bakteriyel enfeksiyonlarinda,
serum Ig dlzeylerinde hizlica diizelme saglamaktadir. Ancak ortaya cikabilecek otoimmiin hastaliklar ve malignite
(HPV zemininde karsinoma, EBV iliskili lenfoma gibi) acisindan takip edilmelidir.

[SS-16] [Abstract:268]

Neonatal baslangich IBH: IL-10 reseptor mutasyonu

Aylin Ycel
NEU Meram Tip Fakiltesi,Cocuk Gastroenteroloji

Girig:Pediatrik inflamatuvar bagirsak hastaliklari(iBH) hastalik lokalizasyonu, ciddiyeti, tedaviye yanit gibi farkh
acilardan eriskin IBH'dan fenotipik farkhliklar gésterir. Ozellikle 6 yasindan 6nce baslangic gdsteren cok erken
baslangicli iBH’larinda bu farklar daha belirgindir.

Olgu:Dogumdan itibaren mukuslu ishali olan,7 giinlikken agizda aftoz Ulserleri baslayan erkek hasta 20glinlikken
anal abse nedeniyle yenidogan klinigine yatirlmis. inek siiti eliminasyon diyeti baslanip, anal abse tedavisi sonrasi
taburcu edilmis. Anal absenin tekrarlamasi, ishalin diizelmemesi (izerine immiuinoloji klinigine yoénlendirilen hasta,
ishalinin kanli mukuslu olmasi nedeniyle klinigimize konsilte edildi. Soygecmisinde akraba evliligi ve benzer
yakinmalara sahip bir kardes 6lim dyklsu mevcuttu. Fizik muayenesinde kilo,boy 3persentilin altinda, ciddi perianal
fissurleri mevcuttu. Tetkiklerinde anemi(hgb:7g/dL), akut faz reaktanlarinda artis(sedimentasyon hizi:44 mg/h,
CRP:200mg/L) ve hipoalbuminemisi(albumin:21,5g/L) mevcuttu. Immiinglobulinler yasa gére normal, spesifik
antikor yanitlari normal, periferik kan lenfosit alt gruplar normaldi. Fekal kalprotektin: >1000mcg/g. Ultrathin
gastroskopla yapilan kolonoskopik incelemede transvers kolon proksimaline kadar ilerlendi. Gézlemlenebilen tim
kolon segmentlerinde arada saglam mukozanin da goéruldagl, derin, serpigindz Ulserler izlendi. Histopatolojik
incelemede kriptit ve kript absesi formasyonu tespit edildi. Metilprednisolone, azathiopurine, IVIG baslandi. Genetik
analizinde IL-10 resept6r geninde mutasyon tespit edildi. Tam uyumlu dondér bulunamayan hasta, kliniginin gok
erken baslamasi, standart immiuinsupresif tedaviye yanit alinamamasi nedeniyle 6/10 uyumlu akraba igi vericiden
koék hicre nakli igin nakil merkezine ydnlendirildi.

Sonuc:Neonatal dénemden itibaren klinik bulgulara neden olan iBH’lari ¢ok nadir, daha adir klinik iligkilidir.
Yenidogan doneminden itibaren aftéz stomatit, perianal lezyonlar ve ishali olan hastalarda IL-10 sinyal defektleri
hatirlanmali, tani ve kék hiicre nakli igin acele edilmelidir.
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[SS-17] [Abstract:269]

CTLA-4 Eksikligi Sa J)tanan Hastalarin Klinik Fenotipik, Laboratuvar Bulgulari ile Tedavi
Yanitinin Degerlendirilmesi

Elif Soyak Aytekin, Cagman Tan, Sevil Oskay Halacli, Hacer Neslihan Bildik, Begiim Ozbek, ismail Yaz, Biisra
Kocali, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan

Giris

Sitotoksik T lenfosit antijeni-4 (CTLA-4) regulatér T hicrelerin fonksiyonu igin gereklidir. T hiicre proliferasyonu ve
farkhilasmasini diizenleyerek immin homeostazin ve self toleransin devamini saglar. CTLA-4, CD28 ile yarisarak
antijen sunan hicre ylizeyindeki CD80’e ve CD86'ya baglanir ve konvansiyonel T hicrelerin antijen sunan hiicre
aracili aktivasyonunu azaltir. CTLA-4'lUn heterozigot germline mutasyonlari immin yetmezlik ve immin
disregllasyona neden olmakta ve tekrarlayan enfeksiyonlardan hipogamaglobulinemiye, otoimmuniteden
maligniteye kadar genis spektrumda seyretmektedir. Tedavide CTLA-4 flizyon proteini abatacept ve mTOR
inhibitorleri ile hedefe yonelik tedavi ve secilmis olgularda hematopoietik kék hiicre transplantasyonu
uygulanabilir.

Metod

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Bilim Dali’'nda CTLA-4 eksikligi tanisi ile izlenen 3 hastanin
klinik ve laboratuvar bulgulari, genotipi ve tedavi yanitlari degerlendirildi.

Sonug

P1: 14 yasinda kiz hasta immiin yetmezlik 6n tanisi ile yénlendirildi. Oykisiinden hastanin 9 yasinda immiin
trombositopenik purpura, 13 yasinda otoimmuin hipotiroidi tanisi aldidi, 14 yasinda el ve ayak eklemlerinde sislik
ile bagvurdugunda juvenil idiopatik artrit tanisi aldigi ve metotreksat baslandigi fakat 2 ay sonra makrofaj
aktivasyon sendromu ve pelvik abse gelistigi 6grenildi. Immin yetmezlik yeni nesil sekanslama panelinde gergeve
kaymasina neden olan heterozigot CTLA-4 mutasyonu saptandi, dért aydir abatacept tedavisi alan hasta sikayeti
bulunmamaktadir.

P2: 25 yasinda kadin hasta hipogamaglobulinemi nedeniyle yénlendirildi. Oykiisiinden hastanin 12 yasinda
otoimmiin hemolitik anemi gecirdigi, 21 yasinda bulanik gérme nedeniyle basvurdugunda santral sinir sistemi
(SSS) goruntllemesinin SSS’nin granltlomatoz hastalidi ile uyumlu oldugu fakat takiplerine devam etmedigi, 25
yasinda sirtta uyusma ve idrar retansiyonu sikayeti ile basvurdugunda torakal vertebralarda lezyon gé6zlendigi,
biyopsi sonucunun lenfomatoid graniilomatozis ile uyumlu oldugu ve kemoterapi aldigi 6grenildi. immiin yetmezlik
yeni nesil sekanslama panelinde heterozigot CTLA-4 mutasyonu saptandi. Abatasept tedavisi altinda nérolojik
bulgularinda degisiklik olmayan hastaya kemik iligi transplantasyonu planlandi.

P3: Rutin cocuk saghidi izleminde splenomegali ve anemi saptanan 8 yasinda erkek hasta hipogamaglobulinemi
nedeniyle yonlendirildi. Anne ve baba arasinda akrabalik olan hastanin bir yildir 6ksiriik ve ishal sikayetinin oldugu
dgrenildi. Immiin yetmezlik yeni nesil sekanslama panelinde heterozigot CTLA-4 mutasyonu saptandi. Abatasept
tedavisi sonrasi kronik ishal ve kronik 6ksuruk sikayeti duzeldi, dalak boyutlari kiguldd.

Tartisma

Hematolojik, romatolojik ve nérolojik bulgular CTLA-4 defektinin ilk bulgular olabilir. Nedeni bilinmeyen
otoimmunite, lenfoproliferasyon ve histiyositik infiltrasyon varliginda CTLA-4 eksikligi g6z 6nlinde
bulundurulmahdir.

[SS-18] [Abstract:270]

Multisistem tutulum gosteren hastaliklarda dogru tani igin gerekli sart: Klinik-Genetik is birligi

Sule Haskologlu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk ImmunoIOJl Allerji Bilim Dali, Ankara

Birgok sistemi etkileyen, farkl yaglarda yeni bulgularin eklendigi, kompleks ve konvansiyonel tetkiklerle tanisal
bulgulara ulasilamayan ancak genetik ile tani konulabilen hastaliklarin sayisi giderek artmaktadir. 2014 yilinda
monogenik, sistemik inflamatuar 6zellikli bir vaskilopati olarak bildirilen ADA2 eksikligi, tanida zorluk ve gecikmenin
yasandigi hastaliklara bir érnektir. ADA2 eksikligi, vaskdilit disinda; immdin yetmezllk kemik iligi yetmezligi,
otoimmunite, lenfoproliferasyon ve maligniteyi iceren genis bir spektrumda karsimiza gikabilmektedir. Burada,
sempltomlarmln baslangicindan 6 yil sonra tani konan bir hasta Gzerinden, genetik taninin 6nemine dikkat gekmek
amagclanmistir.

10 yasinda kiz, akraba evliligi olan ailenin 2. cocugu, benzer sikadyetleri olan bir de ablasi var. 5 yasindan itibaren
tekrarlayan ateg, artralji/artrit ataklari, hepatosplenomegali, lenfadenopatileri mevcut. 7 yasinda OIHA, 5-9 yas
arasinda 4 kez pndmoni gecirmis. 7,5 yasindan beri de doklntdleri var. Bu stlirecte; cesitli merkez ve bélimlerde
enfeksiy6z, romatolojik, metabolik, mallgn hastaliklar ve primer immdun yetmezllkler yoniunden tetkik edilmis ve
tedaviler almis. Tum ekzom analizinde patoloji saptanmamis. 10 yasinda bolumimuize danisildidinda; o6ykd,
muayene ve laboratuarindaki patolojik bulgulari; artrit, otoimmunite lenfoproliferasyon, enfeksiyonlar, livedo
retikularis, akrabalik, hipogammaglobulinemi, T ve hiicre Ienfopen|5| renal ve hepatik arterlerde klglk anevrizmalar
olarak belirlendi. ADA2 ICOS veya TNFRSF1A eksikligi tanilarina yonel|k hedeflenmis genetik analizde ADA2 geninde
exon7’de homozigot delesyon saptandi. Benzer bulgulan olan ablasinda da ayni mutasyon belirlendi.

Ulkemizin énemli sadlik problemlerinden olan PIY’ler cok cesitli yiizleri ile ve hatta multisistem hastalik tablosu ile
kargimiza gikabilir. Uzun ve zahmetli takip sireci sonunda gelinen nokta dederlendirildiginde; dogru taniya giden
yolda hastalara batincil yaklasimin, verilerin dikkatli analizinin ve klinik ile genetik |§b|rl|g|n|n gerekliligi 6nem
kazanmaktadir.
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Cigdem Aydogmus $S - 10, S5 - 06, PS - 035, PS - 129 237, 169, 134, 262 120,117, 41, 106
Demet Hafizoglu SS-15 267 124
Deniz Acican SS-11 252 121
Deniz Bayrakoglu PS - 020, PS - 019 110, 109 29, 28

Deniz Cagdas Ayvaz

SS-02,PS-131,PS-066,SS-07,
PS-037,PS-093, PS-092, PS - 094,
PS - 095, PS - 088, PS - 087, PS - 086,
PS - 018, PS - 065, PS - 089, PS - 100,
PS - 026, PS - 078, PS - 105, PS -071,
SS-09,PS-132,585-17

137, 264, 183, 186, 136, 219, 218, 220,
221, 214, 213, 212, 108, 182,215, 226,
117, 200, 233, 189, 231, 265, 269

113,107, 62, 118, 43, 82, 81, 83, 79,
77,76,27,61, 80, 86,32, 71, 91, 66, 119,
108, 125

Deniz Dogru Ersoz PS-077,PS-027, PS - 069 198, 119, 187 71,34, 64
Deniz Guloglu PS-016 104 25

Deniz Nart PS - 015 103 24
Diclehan Orhan PS-077,PS-078 198, 200 71

Didem Altindirek PS-108 236 92

Dilan Bastug PS-121,PS-122,55-11 253, 254, 252 101, 121
Dilara Besli Celik PS-117 248 99

Dilara Fatma Kocacik Uygun PS-025,SS-14 116, 266 31,123
Dilber Ademhan Tural PS-027,PS-077 119, 198 34,71
Dilek Baser SS - 05, PS - 084, PS - 098, PS - 108 168, 210, 224, 236 117, 75, 85, 92
Dilek Dogruel SS- 10, SS - 06 237,169 120, 117
Dirk Roos SS-01, PS - 009 87,94 112,20
Doga Tiirkkahraman PS-130 263 107
Dogan Kaymaz PS-109 238 93

Duygu Nida Saritas PS-116 247 98

Ebru Yalgin PS-077,PS-027 198, 119 71,34
Eda Ozcanoglu PS - 054 165 55

Eda Utine PS - 087 213 77

Ekrem Unal PS - 076,PS - 074 197,194 70, 69
Elif Acar Aslan PS-060 176 58

Elif Karakog Aydiner

PS-091, PS - 084, PS - 098, PS - 097,
SS-05,PS-108

217, 210, 224, 223, 168, 236

81,75,85,117,92

Elif Soyak Aytekin

PS - 088, PS-095,SS -02, PS-131,
PS - 066, SS- 07, PS-037, PS-093,
PS-092, PS - 094, PS - 087, PS - 086,
PS - 065, PS - 089, PS - 100, PS - 078,
PS-105,55-09,SS-17

214, 221, 137, 264, 183, 186, 136, 219,
218, 220, 213, 212, 182, 215, 226, 200,
233,231, 269

79, 83,113,107, 62, 118, 43, 82, 81, 77,
76, 61, 80, 86, 71, 91, 119, 125

Elif Trkmen PS-012 99 22

Emel Okulu PS-121 253 101
Emel Unal PS - 101 227 87
Emine Kibra Sen PS-114 245 97
Emine Vezir PS-123,PS-125 255, 257 102, 103
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Emre Ozbek PS-118 249 99
Enes Celik PS-025 116 31
Engin Altundag PS-017, PS-057 107,172 27, 56

PS - 038, PS - 029, PS - 049, PS - 028,

Eray Yildiz PS- 001, S5 - 03 140, 125, 154, 124, 82, 153 44,36, 51, 34,13, 113
Ercan Kurar PS-023 114 31

Ercan Kugikosmanglu PS - 050 157 53

Erhan Koca PS-106 234 91

Erhan Pariltay PS - 047 150 50

Ersin Gimus PS-043 145 48

Ertugrul Kiykim PS - 062 179 59

Esra Elmas PS - 082 205 73

Esra Esim Blyukbayrak PS-112 242 96

Esra Hazar Sayar PS-103 230 88

Esra Karakus PS-031 130 39

Esra Ozek SS-10,SS - 06 237,169 120, 117

Esra Pekpak PS-014 101 23

Esra Yagkiran SS-03 153 113

Esra Yicel PS - 064 181 60

Ezgi Yilmaz PS-073 192 68

Fahrettin Duymus PS-090 216 80

Fatih Atik PS-123 255 102

Fatih Celmeli PS-124,SS-10,SS - 06, PS -130 256, 237, 169, 263 102, 120, 117, 107
Fatih Cicek PS - 079, PS-082 201, 205 72,73

Fatih Colkesen

PS - 038, PS - 029, PS - 049, PS - 028,
PS-001, SS - 03

140, 125, 154, 124, 82, 153

44,36, 51, 34,13, 113

Fatma Duksal PS - 058, PS - 046, PS - 031, PS - 042 173, 149, 130, 144 56, 50, 39, 47
Fatma Gokge PS - 004 85 15
Fatma idem PS - 054 165 55
Fatma Omiir Ardeniz PS - 070, PS - 015, PS - 047 188, 103, 150 65, 24, 50
Fatma Sibel Durak PS - 080 203 72
Fazil Orhan PS - 060, PS - 085 176, 211 58,75

SS - 10, SS - 06, PS - 080, PS - 063,
Ferah Genel PS- 061, PS- 021 237,169, 203, 180, 178, 111 120, 117, 72, 60, 59, 30
Feride Ozkan PS - 089 215 80
Fethiye Eken Aksoy PS-122,PS-121,S5-11 254, 253, 252 101, 121
Fevzi Demirel PS - 059 175 57

PS-120,PS-113,PS-117, PS-115,
SS-12,PS-121,PS-109, PS-114,

251, 244, 248, 246, 258, 253, 238, 245,

100, 96, 99, 98, 122, 101, 93, 97, 101,

Figen Dogu PS-122,PS-020, PS-110, PS - 016, 254,110, 239, 104, 184, 229, 227, 109,

’ ’ PS - 067, PS - 102, PS - 101, PS - 019, 252, 133, 248, 250 29,94, 25,63, 87, 28,121, 41

SS-11,PS-034,PS-117,PS-119

Funda Cipe PS-035,PS—-129, PS - 012 134, 262, 99 41, 106, 22
Funda Elmas PS-015 103 24
Funda Yilmaz Barbet PS-070 188 65
Gamze Akgiin PS-098, SS-05 224,168 85,117
Gamze Celmeli PS-130 263 107
Gizem Atakul PS-022,PS-051 112, 158 30, 54
Gizem Sentiirk PS-108 236 92
Gonca Glnay PS-041, PS - 040 143, 142 46, 45

Gonca Hancioglu

PS-017,SS-10,SS - 06,
PS - 057

107, 237, 169, 172

27,120, 117,56

Gokcan Oztiirk

PS-020,PS-102,PS-119

110, 229, 250

29, 87,100

Gokhan Aytekin

PS-001, PS - 028, PS - 029, PS - 049,
SS-03,PS-038

82, 124, 125, 154, 153, 140

13, 34, 36, 51, 113, 44

Gokhan Yardimci PS-036 135 43
Goksal Keskin PS-118 249 99
Gozde Ozkan PS-110 239 94
Gozde Yesil PS - 044 147 48
Gulnara Nasrullayeva PS - 006 90 17
Gunay Aliyeva PS - 006 90 17
Gulay Ceylaner PS-113,PS- 115, PS - 109 244, 246, 238 96, 98, 93
Gulay Kaya PS - 068, PS - 060 185,176 63,58
Gulcan Kiriggi PS - 080, PS - 021 203, 111 72,30
Giilen Eda Utine PS - 026 117 32
Gulhan Bogatekin PS - 015, PS - 047 103, 150 24,50
Gulin Hizal PS-033 132 40
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Gulnar Sensoy PS - 045 148 49
Guzide Aksu PS-073 192 68
Glzin Ozden PS-013 100 22

Hacer Neslihan Bildik

PS - 086, PS - 087, PS - 131, PS - 066,
SS - 07, PS - 092, PS - 065, PS - 100,
PS - 078, PS - 105, SS - 09, SS -17

212, 213, 264, 183, 186, 218, 182, 226,
200, 233, 231, 269

76,77, 107, 62, 118, 81, 61, 86, 71, 91,
119, 125

Hafize Emine S6nmez PS-035 134 41
Hakan Guvenir PS-010 96 21
Hakan Poyrazoglu PS-076, PS-074 197, 194 70, 69
Haldun Dogan PS-023 114 31
Hale Yerlikaya PS - 056 170 55
Haluk Cokugras PS - 044 147 48
Handan Ozdemir PS - 081 204 73
Handan Ozek Erkuran PS - 080 203 72
Hasan Kapakli PS - 103, PS - 023, PS - 096, SS - 08 230, 114, 222, 228 88, 31, 84, 119
Hasan Ozen PS - 043, PS-078 145, 200 48,71
Hasancan Cengiz PS-013 100 22
Hasibe Artag PS - 104, PS- 018, PS- 090, PS - 116 232,108, 216, 247 88, 27, 80, 98
Hasibe Aytag PS - 047, PS- 070, PS - 015 150, 188, 103 50, 65, 24
Hatice Ozer PS - 007 92 18
Hatice Yildiz PS-016 104 25
Hilal Ozer PS-072 191 68
Huriye Celikzencir PS - 041, PS - 040 143, 142 46, 45
Hilya Demir PS-043 145 48
Hulya Ugaryilmaz PS - 018, PS - 090 108, 216 27,80
Huseyin Tokgoz PS-104 232 88
Ivan Kingyue Chinn PS - 090 216 80
ibrahim Caner PS - 106 234 91
ibrahim Ece PS-123 255 102
idil Akay Haci PS - 080, PS - 063, PS - 061, PS - 021 203, 180, 178, 111 72, 60,59, 30
ihsan Deveci PS-014 101 23
ihsan Grsel SS-02, PS-037,PS-036 137,136, 135 113,43
ikbal Ok Bozkaya PS-030 129 38
ilayda Altun PS - 062 179 60
ilhan Abidin PS-042 144 48
:: 0062,PPSS-_01:71’:SS-_ (?9636' :SS i 892 114, 108, 63, 119, 118, 43, 83, 82, 84,
- P - 09’4 PS 09'5 PS - 08’8 PS 08’7 137, 264, 183, 186, 169, 136, 219, 218, | 80, 78, 77, 62, 81, 87, 32, 72, 65, 92, 67,
Ilhan Tezcan ! ! ! ! 220, 221, 214, 213, 212, 182, 215, 226, | 120, 109, 126
PS - 086, PS - 065, PS - 089, PS - 100, 117, 200, 187, 233, 189, 231, 265, 269
PS - 026, PS - 078, PS - 069, PS - 105, P P T !
PS-071,S85-09, PS-132,SS-17
ilke Tagkirdi PS - 063, PS- 080, PS - 061, PS - 021 180, 203, 178, 111 61, 73, 60, 30
ilknur Kiilhas Celik PS - 032, PS - 083 131, 209 40,75
ilyas Emre Tekdemir PS-018, PS-090, PS - 116 108, 216, 247 27, 82,100
inci Nur Saltik Temizel PS - 043 145 50
irem Evcili PS -036,SS-02, PS-037 135,137, 136 44, 115
ismail Ogulur PS-108 236 94
o PS - 058, PS - 046, PS - 104, PS - 103,
Ismail Reisli PS - 023, PS - 096, SS - 08, PS - 042 173, 149, 232, 230, 114, 222, 228, 144 | 58, 52,90, 31, 86, 121, 49
. PS - 065, PS -043, PS - 066, SS - 07,
Ismail Yaz PS - 092, PS - 094, PS - 088, S5 - 17 182, 145,183, 186, 218, 220, 214, 269 63, 50, 64, 120, 83, 84, 81, 127
Jasmin Dmytrus PS-034 133 42
Jordan Scott Orange PS - 090 216 82
Kaan Boztug PS-104, PS- 113, PS - 115, PS - 034 232,244, 246, 133 90, 98, 100, 42
Kadri Karaer PS-050 157 55
Karin Van Leeuwen PS - 009 94 20
Kibriya Fidan PS - 067 184 65
Lale Satiroglu Tufan PS-121,PS-122,55-11 253, 254, 252 103,123
Louis Marie Charbonnier PS-044 147 50
Manuela Germeshausen SS-12 258 124
Martin De Boer SS-01 87 114
Mayda Girsel PS - 067 184 65
Mehmet Ali Karaselek PS - 023, PS- 096 114, 222 31, 86
Mehmet Bugrahan Diiz PS - 064 181 62
Mehmet Cemal Dénmez PS-107 235 94
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Mehmet Halil Celiksoy

PS-126,PS-127,PS-128, PS-129

259, 260, 261, 262

105, 105, 106, 108

Mehmet Kiling PS-109 238 95

Mehmet Sirin Kaya PS-080, PS- 063, PS- 061, PS - 021 203, 180, 178, 111 74, 62,61, 30
Mehtap Kanbur PS-030 129 39

Melek Isik PS-030 129 39

Melih Ozisik PS-070, PS- 015, PS - 047 188, 103, 150 67, 24,52
Meliha Erol PS-089 215 82

Melike Emiroglu PS-018 108 27

Melike Kahveci PS-100, PS - 086, PS - 105, SS - 09 226,212, 233,231 88, 78,93, 121
Merve Erkog PS-118 249 101

Merve Karaman Yilmaz PS-019,PS-114 109, 245 28,99

Merve Selguk SS-05 168 119

Merve Stleyman PS-026 117 32

Meryem Seda Boyraz PS-043 145 50

Metin Keren PS - 084 210 77

Mitat Aricigil PS - 049 154 53

Murat Cansever SS-10,SS-06 237, 169 122, 119
Murat Cakir PS - 085, PS - 068 211, 185 77, 65

Murat Surict PS-021 111 30

Mustafa Gileg PS - 008 93 18

Mustafa Yavuz Koker

PS-041, PS-014,SS - 01, PS - 009,
PS - 002, PS - 040, PS - 045, PS - 039

143,101, 87, 94, 83, 142, 148, 141

47,23, 114, 20, 14, 46, 51, 45

Muge Sayitoglu PS-108 236 94

Naciye Ozlem Saygili Yénem PS - 007 92 18
Nadide Cemre Renda PS-124 256 104
Nadir Kogak PS - 018, PS- 090 108, 216 27,82
Nagehan Emiralioglu PS-077,PS-027, PS - 069 198, 119, 187 73, 34, 66
Namik Yasar Ozbek PS-052, PS - 030 159, 129 56, 39
Naz Bozbeyoglu PS - 036 135 44

Naz Strtict PS-075 195 71
Nazmiye Turker PS-114 245 99

Necil Kuttkgtler PS-073 192 70

Nergiz Kendirci

PS-078, PS- 066, SS - 07, PS - 087,
PS - 086, PS - 065, PS - 100

200, 183, 186, 213, 212, 182, 226

73, 64,120,79, 78, 63, 88

Neryal Tahta

PS - 080

203

74

Neslihan Edeer Karaca

PS-073

192

70

PS - 061, PS - 080, PS - 063, PS - 009,

Nesrin Giilez bs - 021 178, 203, 180, 94, 111 61, 74, 62, 20, 30
Nezihe Koker PS - 009, SS-01, PS-039 94, 87, 141 20,114, 45
Nihal Sahin PS-076 197 72

Nihan Girkan Karakas PS-112 242 98

Nilgtin Beylik PS-133 190 111

Nilsu Turay PS-036 135 44

Nur Ecem Oztop Giindogdu PS-112 242 98

Nural Kiper PS-077,PS-027, PS - 069 198, 119, 187 73, 34,66
Nuray Aktay Ayaz PS - 035 134 42

Nurhan Kasap PS - 084,PS - 098, PS - 097, SS - 05 210, 224, 223, 168 77, 87,119
Nushaba Mollayeva PS - 006 90 17

Orhan Gériikmez PS -082 205 75

Osman Koray Boduroglu PS - 026 117 32

Osman Sener PS - 059 175 59

Osman Yagkiran SS-03 153 115

Omer Akgal PS - 080, PS- 063, PS - 061, PS - 021 203, 180, 178,111 74,62,61, 30
Omer Erdeve PS-119 250 102

Omer Faruk ipek PS - 069 187 66

Omer Nazim Giilgek PS-078 200 73

Oner Ozdemir PS - 106, PS - 107 234, 235 93,94

Ozcan Ceneli PS - 029 125 37

Ozden Anal PS-022, PS- 051 112, 158 31, 56

Ozden Hatirnaz Ng PS-108 236 94

Ozge Atay PS - 051, PS - 022 158, 112 56, 31

Ozge Giicenmez PS-061 178 61

Ozge Kangalli Boyacioglu PS-022, PS-051 112,158 31,56

Ozge Yilmaz Topal PS - 030, PS - 031, PS - 033, PS - 083 129, 130, 132, 209 39, 40,41, 76
Ozgiir Cogulu PS-073 192 70
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Ozgiir Kartal PS - 059 175 59
Ozlem Akgiin Dogan PS-075 195 71
Ozlem Arman Bilir PS - 030 129 39
Ozlem Basoglu Oner PS-012 99 22
Ozlem Bayram PS-115 246 100
Ozlem Keskin PS - 050, PS - 014 157, 101 55, 23
Ozlem Kozanoglu PS - 090 216 82
Ozlem Temel Kéksoy PS - 046 149 52
Pamir Cergi PS-003 84 14
Pelin Ozlem Simsek Kiper PS - 026 117 32
Pelin Ozyavuz Cubuk PS-128 261 106
Pinar Gir Cetinkaya PS-093, PS-092 219, 218 84,83
Raul Jimenez Heredia PS-034 133 42
Recep Sancak PS-126 259 105
Recep Tung SS-03 153 115
Rukiye Bulut PS-021, PS - 080 111, 203 30, 74
PS-091, PS - 084, PS - 098, PS - 097,
Safa Baris SS - 05, PS - 088, PS - 064, PS - 108, ;;7’1530' 224,223,168, 214, 181, 236, 83,77, 87, 119, 81, 62, 94, 114, 58
SS-01, PS-057 !
Safiye Akalin PS-116 247 100
Sait Yesillik PS-059 175 59
Saliha Esenboga PS - 105, PS- 092, PS - 086 233, 218, 212 93, 83,78
Saltuk Bugra Kaya PS-071 189 68
Sara Sebnem Kilig Giltekin PS-079, PS - 082, PS - 065 201, 205, 182 74,75, 63
Seda Sirin Kése PS-022,PS-051 112, 158 31,56
Seda Yilmaz PS-029 125 37
Sedat Kiliggioglu PS-014 101 23
Seher Durgun PS - 005 86 17
Selcan Giiltuna PS - 008 93 18
Selcen Ozcan Bulut PS - 043 145 50
Selen Bayraktar PS - 015 103 24

SS-13,PS-080, PS-063, PS - 061,

Selime Ozen PS - 021 240, 203, 180, 178, 111 125, 74, 62, 61, 30
Selin Seving PS-034 133 42

Selma Erol Aytekin PS - 096 222 86

Selman Yildirm SS - 08 228 121

Selmin Karademir PS-110 239 96

Semra Kogi PS-072 191 70

Senem Kogak SS-11,PS-121,PS-122,PS-067 252, 253, 254, 184 123, 103, 65
Serdar Al PS-022,PS-051 112, 158 31,56
Serdar Ceylaner PS-109,SS-11,PS-119 238, 252, 250 95, 123, 102
Serdar Nepesov PS - 044 147 50

Sevgi Bilgic Eltan PS-084, PS-098, PS-097, PS - 108 210, 224, 223, 236 77, 87,94

Sevgi Keles

PS - 046, PS - 103, PS - 023, SS - 03,
PS - 096, SS - 08, PS - 042

149, 230, 114, 153, 222, 228, 144

52,90, 31, 115, 86, 121, 49

Sevgi Kostel Bal

PS-034, PS-113, PS - 115, PS - 020,
PS-019

133, 244, 246, 110, 109

42,98, 100, 29, 28

Sevil Oskay Halagh

SS-09, PS - 066, SS - 07, PS - 092,
PS - 088, PS - 065, SS -17

231, 183, 186, 218, 214, 182, 269

121, 64, 120, 83, 81, 63, 127

Sevil Ozsoy PS - 002, PS - 039 83,141 14, 45
Sevim Cakar PS-061 178 61
Sezin Aydemir PS - 044, PS - 062 147,179 50, 61
Sinan Akbayram PS-014 101 23
Sinan Demircioglu PS - 029 125 37
Sinan Kutik PS - 040, PS - 041 142,143 46,47
Sinem Firtina PS-108 236 94
Sinem inan PS - 047 150 52
Sinem irez PS - 079 201 74
Songll Glingor PS - 002 83 14
Suna Asilsoy PS-022, PS-051 112,158 31,56
Stimeyra Ozdemir Cicek PS-074 194 71
Sefika ilknur Kékgli Karadag PS - 057, PS-017, PS - 045 172,107, 148 58, 27,51
Sehime Gilstin Temel PS - 082 205 75

Sevket Arslan

PS - 038, PS - 029,PS - 049, PS - 028,
PS-001, SS - 03

140, 125, 154, 124, 82, 153

45,37, 53, 35,13, 115

131




KLINIK IMMUNOLOJi

.KONGRESI
isiM & soyisim POSTER NO ABSTRACT NO SAYFA
Seyhan Kutlug PS - 045 148 51
Seyma Biitiin Tiirk PS-031 130 40
Seyma Celikbilek Celik PS-023,S5-03 114, 153 31,115

Sule Haskologlu

PS - 119, PS- 120, PS - 113, PS - 115,
PS - 109, PS - 114, PS - 020, PS - 067,
PS - 102, PS - 101, PS - 019, SS - 11,
PS - 034, PS- 117, SS - 18

250, 251, 244, 246, 238, 245, 110, 184,
229, 227, 109, 252, 133, 248, 270

102, 98, 100, 95, 99, 29, 65, 89, 89, 28,
123, 42, 101, 127

Sukri Cekig

SS - 10, SS - 06, PS - 065, PS - 079,
PS - 082

237,169, 182, 201, 205

122,119, 63,74,75

Sukrd Nail Gliner

PS-103, PS- 023, PS - 128, PS - 096,
SS-11,SS-08

230, 114, 261, 222, 252, 228

90, 31, 106, 86, 123, 121

Talal Chatila PS-098, PS - 044 224, 147 87,50
Tanil Kendirli PS-117 248 101
Tarkan Kalkan PS-025,PS-124 116, 256 32,104
Tung Akkog PS-112 242 98
Tung Fisgin PS-012 99 22
Tilin Cora PS-018 108 27
Tirkan Patiroglu PS-076, PS-074 197,194 72,71
Ugur Arslanytrekli PS-014 101

Ugur Ozgelik PS-077,PS-027 198, 119 73,34
Umit Olmez PS-118 249 101
Vafa Mammadova PS - 006 90 17
Yahya Blyukagik PS - 095 221 85

SS - 08, PS - 058, PS - 103, PS - 096,

Yahya Gl PS - 042 228,173, 230, 222, 144 121, 58, 90, 86, 49
Yakup Aslan PS - 068 185 65

Yasemin Kendir Demirkol PS-091, PS-84,SS-10,SS-06,PS-064 | 217, 210, 237, 169, 181 83,77,122, 119, 62
Yasin Karal PS - 082 205 75

Yildiz Camcioglu PS - 044 147 50

Yilmaz Yildiz PS - 060 176 60

Yonca Egin PS-122 254 103

Yuk Yin Ng PS-108 236 94

Zehra Dilbaz PS-042 144 49

Zeki Karasu PS-070 188 67

Zeynel Gokmen PS-104 232 90

Zeynep Akidagi PS - 039 141 45

Zeynep Hizli Demirkale PS - 064 181 62

Zeynep Saribas PS - 027 119 34

Zeynep Tamay PS - 064 181 62
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1 |DR. ASLI GULCE BARTAN 31 |DR. iLHAN TEZCAN

2 |DR. AYCA KIYKIM 32 |DR. iSMAIL REiSLi

3 |DR. AYDAN iKiNCIOGULLARI 33 | DR. JORDAN ORANGE

4 |DR. AYLIN YUCEL 34 |DR. KAAN BOZTUG

5 |DR. AYSE METIN 35 |DR. KENAN BARUT

6 |DR.AYTEN O6Z KAMILOGLU 36 |DR. MEHMET KILIC

7 |DR. BARAN ERMAN 37 |DR. MUTLU YUKSEK

8 |DR. BARBAROS ORAL 38 | DR. NECIL KUTUKCULER

9 |DR.BEGUM OZBEK 39 | DR. NESLIHAN KARACA
10 |DR. BENGU AKCAM 40 | DR. NESRIN GULEZ

11 |DR. BETUL SOZERI 41 |DR. NEZIHE KOKER

12 |DR. CANER AYTEKIN 42 | DR. NURAY AKTAY AYAZ
13 |DR. CiGDEM AYDOGMUS 43 |DR. OMUR ARDENIZ

14 |DR. DEMET HAFIZOGLU 44 |DR. ONER OZDEMIR

15 |DR. DENiZ CAGDAS AYVAZ 45 |DR. 0ZGUR KASAPCOPUR
16 |DR. DERYA UFUK ALTINTAS 46 |DR.S. SEBNEM KILIG

17 |DR. DILARA KOCACIK 47 | DR. SAFA BARIS

18 |DR. DILEK BASER 48 |DR. SELIME OZEN

19 |DR. ELIF AYTEKIN 49 | DR. SENEM KOGAK

20 |DR. ELIF KARAKOG AYDINER 50 |DR. SERDAR CEYLANER
21 |DR. ERBIL UNSAL 51 | DR. SEVGI KOSTEL BAL

22 |DR. FATIH CICEK 52 | DR. SEViL OSKAY HALAGLI
23 |DR. FERAH GENEL, 53 |DR. SEZA OZEN

24 |DR. FIGEN DOGU 54 |DR. SULE HASKALOGLU
25 | DR. FUNDA GiPE 55 | DR. YAHYA GUL

26 |DR. GOKHAN AYTEKIN 56 | DR. YELDA BiLGINER

27 |DR. GULBU UZEL 57 |DR. YILDIZ CAMCIOGLU
28 |DR. GUNSELi BOZDOGAN 58 | HEM. ADALET YILMAZ

29 |DR. GUZIDE AKSU 59 | HEM. BIiRSEL KUGCUKERSAN
30 |DR. HASIBE ARTAC 60 |HEM. HAVVA BOZKURT ALAN
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POSTER NUMARALARINA GORE POSTER ve SOZEL BILDIRILER 6
KONU BASLIKLARINA POSTER TARTISMALARI 11
POSTER BILDIRILERI 12
POSTER DiziNi 126
OTURUM BASKANI VE KONUSMACILAR 133
DiziN 134
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