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" Enfeksiyon ve immiin Sistem "

Sevgili Meslektaglarim,
Degerli Katilicimlar,

06-09 Ekim 2021 tarihleri arasinda Antalya’da yiiz yiize gergeklestirmeyi planladigimiz 7. Klinik immiinoloji
Kongresini Covid-19 pandemisindeki olumsuz gelismeler nedeniyle ayni tarihler arasinda ve bilimsel programa
sadik kalinarak online olarak yapilmasina karar verilmistir.

Kongrenin ana temasi "Enfeksiyon ve immiin Sistem”dir. Cok iyi bilindigi gibi primer immiin yetmezliklerin klinige en sik
yansiyan yuzu enfeksiyonlardir. Cesitli etkenlerlerin neden oldugu enfeksiyonlarin yaninda, 6zgil etkenlerle enfeksiyonlar
ile primer immun yetmezliklerin birlikteligi ve tedavi segenekleri tartisilacaktir. Yine bir yili agkin bir stiredir pandemiye neden
olan Covid-19 enfeksiyonunun o&zellikleri, primer immun yetmezliklerle iligkisi ve Covid-19 enfeksiyonundan korunmada
temel tasi olusturan Covid-19 asilari hakkinda sunumlar yapilacaktir.

Primer immin yetmezlikler alanindaki gelismeler hizla devam etmektedir. Giinimiizde 400°'Gn Uzerinde genetik olarak
tanimlanmig primer immun yetmezlik hastaligi mevcuttur. Kongremizde yeni tanimlanmig primer immuin yetmezlikler basta
olmak Uzere, en son gelismeler konusunda uzman bilim insanlariyla irdelenecek, yenilikler paylasilacaktir.

Primer immin yetmezliklerin tanisinda ve bilimsel arastirmalarda temel araglardan biri olan akim sitometri ile ilgili “Primer
immiin Yetmezliklerde Akim Sitometri Kursu” ve “Primer immiin Yetmezlik Hemsireligi Kursu” olmak {izere iki kurs
dizenleyerek bu alandaki eksikliklerimizi hep birlikte giderebilmeyi hedefliyoruz.

Kongremize yine her yil oldudu gibi immdnoloji-allerji uzman ve asistanlari ile pediatri, i¢ hastaliklari, romatoloji, enfeksiyon
hastaliklari, gastroenteroloji, gégiis hastaliklari, hematoloji-onkoloji hastaliklari, klinik/temel bilim arastiricilari, immunoloji
hemsireleri gibi immunoloji ile ilgili disiplinlerde ¢alisan dostlarimizi davet ediyoruz.

Tum katihmci, konusmaci ve oturum baskanlarina gésterdikleri ilgi ve yogun emek, endustri temsilcilerine ise kongremizin
gerceklesmesi igin verdikleri destek nedeniyle tesekkur ediyor, glizel ve verimli bir kongre gecirmenizi diliyoruz.

Sevgi ve Saygilarimla,
Dog. Dr. Caner Aytekin
7. Klinik immiinoloji Kongresi Bagkani
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KURULLAR

KLINiK iMMUNOLOJI DERNEGi YONETIM KURULU
Dr. F. ilhan Tezcan (Baskan)
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Dr. Ahmet Oguzhan Ozen  Dr. Ash Gelincik
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13:00 - 14:45

7. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI
06 - 09 EKiM 2021
ONLINE

KONGRE PROGRAMI
6 Ekim 2021 Carsamba

Ustalar Sinifi (interaktif)
Kurs Baskanlari: Dr. Lale Satiroglu , Dr. Ozgiir Kartal

13:00-13:20

Humoral immiin yetmezlikler
Dr. Elif Karakog Aydiner

13:20-13:40

Hucresel immiin yetmezlikler

Dr. Ayga Kiykim

13:40 - 14:00

Fagositer sistem hastaliklari
Dr. Ferah Genel

14:00 - 14:30

Primer immin yetmezliklerde genetik tani

Dr. Serdar Ceylaner

14:30 - 14:45

Tartisma

14:45 - 14:55

ARA

14:55-16:10

Flow Sitometri Kursu

Kurs Bagkanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Yavuz Koker

14:55 - 15:25

Primer immun yetmezlikte immiinfenotiplendirme

Dr. Giilderen Yanikkaya Demirel

15:25- 15:55

Primer immin yetmezlikte fonksiyonel calismalar

Dr. Sevil Oskay Halagh

15:55-16:10

16:20-17:50

Tartisma

PiY Hemgireligi Kursu - Primer immiin Yetmezliklerde Tedavi Uygulamalar ve Hasta Bakimi

Kurs Baskanlari: Dr. Caner Aytekin, Hem. Birsel Kiigiikersan

16:20-16:35

Primer immun yetmezliklere giris

Dr. ilhan Tezcan

16:35-16:50

iViG (intravendz immiinglobulin uygulamalari)

Hem. Havva Bozkurt Alan

16:50- 17:05

SKiG (Subkutan immiinglobulin uygulamalari)

Hem. Zehra Caferoglu

17:05-17:20

kSKiG (Kolaylastiriimis subkutan immiinglobulin uygulamalari)
Hem. Meliha Erol

17:20-17:35

Hematopoetik kok hiicre nakli yapilan hastada hemsirelik bakimi ve izlemde dikkat edilmesi gereken konular

Hem. Birsel Kiigiikersan

17:35-17:50

Tartisma

17:50 - 18:00

ARA

18:00 - 19:00

Sozel Bildiriler

Oturum Baskanlari: Dr. Oner Gzdemir, Dr. Sevket Arslan

18:00 - 18:15

Sozel sunum 1: Dért hastalik; PLAID, APLAID, FCAS3, CVID ve bir gen: FOSFOLIPAZ C GAMMA?2 (PLCG2): Onemli benzerlikler
ve farkhliklar - Dr. Necil Kuttikgtler

18:15-18:30

S6zel sunum 2: AutoCore: Otoimmiinite ve Otoinflamasyona Sistem Biyolojisi Bakisi - Dr. Sevgi Kostel Bal

18:30 - 18:45

Sozel sunum 3: Lokosit Adezyon Eksikligi Olan Hastalarda Th17 Ve Treg Hucrelerinin Karakterizasyonu - Dr. Serife Erdem

18:45 - 19:00

Sézel sunum 4: Pediatrik Hastalarda Yeni Nesil Dizileme Analizi ile Primer immiin Yetmezliklerde Tani: Ege Deneyimi -
Dr. Ayca Aykut

19:00-19:15

ACILIS

Dr. ilhan Tezcan, Dr. Caner Aytekin

19:15-20:00

Acilis Konferansi (Konuk Konugmaci)

Oturum Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Caner Aytekin

Genetic and immunological causes of life-threatening COVID-19

Konugmaci: Dr. Jean-Laurent Casanova
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Enfeksiyon, immiinite ve Primer immiin Yetmezlikler
Antiviral immiinite

08:30 - 10:00 . . -~ .
Oturum Baskanlari: Dr. Figen Dogu, Dr. Cigdem Aydogmus
08:30 - 08:55 Innate |mmun S|s“tem ve viral enfeksiyon
Dr. Necil Kiitiikciiler
0855 - 09:20 Hucresel |mm.un sistem ve viral enfeksiyon
Dr. Ayse Metin
09:20 - 09:45 Humoral imm{in sistem ve viral enfeksiyon

Dr. Hasibe Artac

09:45 - 10:00 | Tartisma

10:00 - 10:30 KAHVE MOLASI
Viral Enfeksiyonlara Yatkinlikla Seyreden Primer immiin Yetmezlikler

10:30-11:40 Oturum Baskanlari: Dr. Mutlu Yiiksek, Dr. Mehmet Kili¢
10:30 - 10:50 EBV enfeksiyonuna yatkinlikla seyreden primer immiin yetmezlikler
Dr. Ahmet Ozen
10:50 - 11:10 influenza ve SARS CoV-2 enfeksiyonuna yatkinlikla seyreden primer immiin yetmezlikler
Dr. Ugur Musabak
11:10 - 11:30 Herpes simpleks ensefaliti ve diger agir viral enfeksiyonlara yatkinlikla seyreden primer immin yetmezlikler

Dr. Bahar Goktiirk

11:30-11:40 | Tartisma

11:40-12:10 | Uydu Sempozyumu

TAKEDA

Oturum bagkani: Dr. ilhan Tezcan

Discussion of the individualizing care with immunoglobulin replacement therapies in patients with primary immunodeficiency
Konusmaci: Dr. Virgil Dalm

Konuk Konusmaci

Oturum Baskanlari: Dr. Necil Kiitiikgiiler, Dr. Safa Barig

12:10-12:50 - - - - - " - . N
Human immune disorder associated with homozygous hypomorphic mutation affecting MALT1B splice variants
Konusmaci: Dr. Daniel Krappmann
12:50 - 13:30 OGLE YEMEGI
13:30-14:00 | Uydu Sempozyumu
EUROIMMUN
Oturum bagkani: Dr. Caner Aytekin
COVID-19 Pandemisinde Seroloji Testlerinin Yeri - Dr. Harika Oykii Ding
Sarkoidoz hastalarinda COVID-19 - Dr. Ersan Atahan
SARS CoV-2 Test Sistemleri - Zeynep Dillek
14:00 -15:00 SARS CoV-2 Enfeksiyonu . . -
Oturum Baskanlari: Dr. Sevgi Keles, Dr. Ozlem Keskin
14:00 - 14:25 Cocukta SA.RS"Co.\.I—Z er\feksiyonu
Dr. Yasemin Ozsiirekci
14:25 - 14:50 Eriskinde SARS CoV-2 enfeksiyonu

Dr. Ozlem Kurt Azap
14:50 - 15:00 | Tartisma
Covid-19 Enfeksiyonu ve Asi

15:00 - 16:00
Oturum Baskanlari: Dr. Sebnem Kili¢, Dr. Tunc Akkog
Bir asl nasil planlanir?
15:00 - 15:2
>:00-15:25 Dr. Mayda Giirsel
15.25 -15:50 Covid-19 asilari

Dr. ihsan Giirsel

15:50 - 16:00 | Tartisma

16:00 - 16:30 KAHVE MOLASI

Bakteriyel, Mikobakteriyel, Firsat¢i ve Fungal Enfeksiyonlara Yatkinlikla Seyreden Primer immiin Yetmezlikler

16:30-17:40 . e
Oturum Baskanlari: Dr. Yildiz Camcioglu, Dr. Necil Kiitiikgiiler
16:30 - 16:50 Bakteriyel enfeksiyonlara yatkinlikla seyreden TLR sinyal yolagi bozukluklari
) ) Dr. Neslihan Edeer Karaca
16:50 - 17:10 Mikobakteriyel halstallga Mendelyen duyarhhk (MSMD)
Dr. Yildiz Camcioglu
17:10 -17:30 Primer immin yetmezliklerde firsatgi enfeksiyonlara yatkinlik

Dr. Sule Haskologlu

17:30-17:40 | Tartisma

Konuk Konugmaci

Oturum Baskanlari: Dr. ismail Reisli, Dr. Yildiz Camcioglu

Inborn errors of immunity and phenocopies underlying susceptibility to fungal disease
Konusmaci: Dr. Anne Puel

18:20-18:50 | Uydu Sempozyumu

CSL Behring

Oturum baskani: Dr. ilhan Tezcan

Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda IVIG Tedavi Segim Kriterleri
Konusmaci: Dr. ismail Reisli

18:50 - 19:50 | POSTER SAATI

17:40 - 18:20
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Sozel Bildiriler
08:30 - 09:30 -
Oturum Bagkanlari: Dr. Fatih Celmeli, Dr. Ercan Kiigiikosmanoglu
Sézel sunum 5: CVID Hastalarinda Switched Memory B Hiicre Diizeyleri ile COVID-19 Klinik Seyri Arasindaki iliskinin Arastirilmasi
08:30 - 08:45 o .
- Dr. Filiz Sadi Aykan
08:45 - 09:00 | S6zel sunum 6: Pediatrik Covid-19 Vakalarinin imminolojik Degerlendirilmesi - Dr. Ezgi Topyildiz
09:00 - 09:15 | S6zel sunum 7: Protein Kaybettirici Enteropatiler’de immiin Yetmezlik Kérdiigiimii - Dr. Asena Pinar Sefer
09:15 - 09:30 | S6zel sunum 8: Primer immin yetmezlikte noérolojik tutulumlar - Dr. Hulya Kose
09:30 - 10:30 Primer immiin Yetmezlikte Otoinflamasyon, Otoimmiinite ve immiindisregiilasyon
' ' Oturum Bagkanlari: Dr. Giizide Aksu, Dr. Derya Ufuk Altintas
09:30 - 09:55 Yeni otoinflamatuvar hastaliklar ve tanimlanmamig hastalarin karakterizasyonu igin yeni yaklagimlar
DAt Dr. Seza Ozen
09:55. 10:20 Primer immun yetmezlikler ve immundisregilasyon hastaliklari (STAT1-GOF, STAT3-GOF ve PIK3 gen defektleri, PTEN)
' ' Dr. Safa Barig
10:20- 10:30 | Tartisma
10:30 - 11:00 KAHVE MOLASI
Primer immiin Yetmezliklerde Tedavi ve Yenilikler
11:00- 12:15
Oturum Bagkanlari: Dr. Funda Cipe, Dr. Suna Asilsoy
Hematopoetik kok hiicre ve timus nakli ve yenilikler
11:00- 11:30 .
Dr. Aydan Ikinciogullari
Adenozin deaminaz enzim replasmani ve gen tedavisi
11:30- 12:00
Dr. Sukrii Giiner
12:00-12:15 | Tartisma
12:15 - 12:45 | Uydu Sempozyumu
KEDRION
Oturum bagkani: Dr. Aydan ikinciogullari
IVIG 5% Tolerability: a focus on children and young adult
Konusmaci: Dr. Chiara Azzari
12:45 - 13:15 OGLE YEMEGI
Klinik immiinoloji Dernegi "Primer immiin yetmezlik kayit sistemi"
13:15-13:30 -
Konugmaci: Dr. Ismail Reisli
13:30- 14:00 | Uydu Sempozyumu
TAKEDA
Oturum bagkani: Dr. Nihal Mete Gokmen
Diagnosis of HAE and Treatment with C1- Esterase Inhibitors
Konusmaci: Dr. Henriette Farkas
Sitokin Firtinasi (Agik Oturum)
14:00 - 15:00 .
Dr. llhan Tezcan, Dr. Sebnem Kilig
15:00 - 15:30 KAHVE MOLASI
Primer immiin Yetmezliklerin Farkh Yiizleri
15:30- 17:05 . .
Oturum bagkanlari: Dr. Arzu Bakirtas, Dr. Giinseli Bozdogan
Otoimmiin ensefalit
15:30 - 15:55
Dr. Banu Anlar
interstisyel akciger hastaligi
15:55 - 16:20 Y € s
Dr. Nural Kiper
PiY ve erken baslangich iBH, yenilikler, yeni tanimlar
16:20 - 16:45 Fangis Y Y
Dr. Buket Dalgig
16:45-17:00 | Tartisma
17:00- 17:30 | Uydu Sempozyumu
BD BiYOLOJIK BILIMLER
Oturum bagkani: Dr. Giines Esendagh
Resolving human circulating innate lymphoid cell heterogeneity using advanced single cell multiomic analysis
Konugmaci: Dr. Mohamad Kurdi
Konuk Konusmaci
17:30-18:10 | Oturum Baskanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Omiir Ardeniz
Konusmaci: Dr. Giilbu Uzel
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9 Ekim 2021 Cumartesi

08:45 - 09:00

Akilci ilag Kullanimi

Konugmaci: Dr. Zafer Caligkaner

09:00 - 10:00

Sozel Bildiriler

Oturum Bagkanlari: Dr. Fazil Orhan, Dr. Ziilfikar Akelma

09:00 - 09:15

Sozel sunum 9: Dogal immiinite Defektleri, Kombine immiin Yetmezlikler ve immiin Disregiilasyonla Giden Primer immiin
Yetmezliklerin Genetik ve ileri immiinolojik Yontemlerle Arastiriimasi - Dr. Saliha Esenboga

09:15 - 09:30

Sozel sunum 10: Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Yapilan Hastalarda Akut Graft Versus Host Hastaligi Gelisimini Belirlemede ST2 ve
Reg3a Diizeyleri Erken Bir Biyomarker Olabilir mi? - Dr. Gokcan Oztiirk

09:30 - 09:45

S6zel sunum 11: Protein Kaybettirici Enteropatilere Giincelleme: CD55 dusukligi olan ve olmayan tiplerin klinik 6zellikleri ve tedavi
yanitlari - Dr. Merve Selguk

09:45 - 10:00

Sozel sunum 12: intravendz ve Subkutan immunoglobulin Formlarini Kullanan Hastalarda Yasam Kalitesinin Degerlendirilmesi - Dr.
Aysegul Akarsu

10:00 - 10:40

Konuk Konusmaci

Oturum Bagkanlari: Dr. Deniz Cagdag, Dr. Ahmet Ozen

The magic of the incredible relation between EBV and inborn errors of immunity

Konugmaci: Dr. Stuart Tangye

10:40 - 10:50

ARA

10:50-11:40

immiinite, Sitokin ve Sitokin Reseptorleri

Oturum bagkanlari: Dr. ismail Reisli, Dr. Metin Aydogan

10:50-11:10

IL-21/1L-21R sinyal yolagi ve hastaliklari
Dr. Deniz Cagdas

IL-6/STAT3 sinyal yolagi ve hastaliklari

11:10-11:30
Dr. Sevgi Keleg
11:30-11:40 | Tartisma
11:40 - 12:00 | PiY ile iliskili Vakif ve Hasta Dernekleri

Dr. Giilsan Sucak

12:00 - 12:45

Kapanis Konferansi

Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Caner Aytekin

Novel Immuno defects at the boundaries of immunodeficiency, immune dysregulation and cancer predisposition

Konusmaci: Dr. Kaan Boztug

12:45-13:00

Kapanis
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POSTER ve SOZEL SUNUM NUMARALARINA

GORE BIiLDIRILER

Poster | Abstract
No No Bildiri Baghigi Konu
Genetik Tani Almamis Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Yeni Nesil Dizileme Yénteminin Primer immiin yetmezliklerde
PS - 001 84 Kullanimi genetik testler
X'e bagli agamaglobulinemi: Uzun siireli izlemde klinik ve laboratuvar bulgularinin, yeni gen
PS - 002 86 mutasyonlarinin arastiriimasi ve enfektif komplikasyonlarin énlenmesi Antikor eksiklikleri
inflamatuar Artrit Bulgulari ile Prezente Olan Otoimmiin Poliendokrinopati, Kandidiazis ve
PS - 003 87 Ektodermal Distrofi Sendromu immiin disregiilasyon hastaliklari
Subkutan immiinglobulin tedauvisi ile ideal ve koruyucu diizeylerde serum IG G dlzeyleri ve
PS - 004 88 yasam kalitesinin degerlendirilmesi SCIG /IVIG
PS - 005 89 Agir Kombine immun Yetmezlik Tanisi Alan Hastada Hemsirelik Bakimi Kombine immin yetmezlikler
PS - 006 91 Yeni Tanimlanmis Bir Antikor Eksikligi: FNIP1 Mutasyonu Antikor eksiklikleri
Ardisik Gen Delesyon Sendromu: Kronik Granllomat6z Hastalik, McLeod Fenotipi, Duchenne
PS - 007 92 Muskuler Distrofisi Birlikteligi Fagositer sistem bozukluklar
PS - 008 93 Primer immun Yetmezlige Bagl Gelisen Mukormukozisli Hastada Hemsirelik Bakimi Kombine immiin yetmezlikler
Hidrops Fetalis ile Dogan ve Mukopolisakkaridoz-tip7 Tanisi Alan bir Hastada Konjenital G-
PS - 009 94 CSF3R Eksikligine Bagh Konjenital Notropeni Fagositer sistem bozukluklari
PS-010 95 Otozomal Resesif Agammaglobulinemi'nin Nadir Bir Nedeni: BLNK Gen Mutasyonu Antikor eksiklikleri
Prematiire Stop Kodona Neden Olan Hipomorfik ILIRN Mutasyonuna Bagli, inflamatuvar Artrit,
PS-011 96 Tirnak Psoriasisi ve Onikomikozla Karakterize Geg Baglangigh IL-1R Antagonist Eksikligi Otoinflamatuar hastaliklar
Homozigot IL-21R Mutasyonuna Bagli Marjinal Zon Lenfomasi ile Seyreden Kombine immiin
PS - 012 97 Yetmezlik Olgusu Kombine immun yetmezlikler
PS-013 100 Castleman Hastaligi ve Nétropeni ile Seyreden Adenozin Deaminaz 2 Eksikligi Olgusu Otoinflamatuar hastaliklar
Cocukluk Cagi Brusellozunda Kan Eozinofil Diizeyinin Hastalik Derecesini Belirlemede Tanisal Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS-014 101 Rolli ve iligkili hastaliklar, vb)
Crohn hastalarinda periferik kanda mononiikleer hiicrelerde T hiicresi immiinoglobulin domain-
PS - 015 104 3 (TIM-3) diizeylerinin aragtiriimasi Otoinflamatuar hastaliklar
PS - 016 106 Kronik ITP ile ortaya g¢ikan ALPS-CASP10 mutasyonu Olan ALPS Olgusu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-017 107 WDR1 Mutasyonlu Ug Hastanin Uzun Dénem Takibi ve Klinik Degerlendirmesi Fagositer sistem bozukluklari
LRBA Eksikligi Olan Bir Hastada immiin Disregiilasyon ve Lenfoproliferasyon Tedavisinde
PS-018 109 Basarili Abatacept Kullanimi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-019 110 MHC Sinif | Eksikligi: TAP1 Gen Mutasyonu Taslyan Bir Olgu Kombine immiin yetmezlikler
PS - 020 111 NCF4 Gen Mutasyonuna Bagli Atipik Kronik Graniilomat6z Hastalik: Bir Olgu Sunumu Fagositer sistem bozukluklari
PS-021 112 Akut ITP Tanil Cocuklarda immiin Yetmezlik Durumunun Degerlendirilmesi Otoimmiin hastaliklar
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS - 022 113 Primer immiin YetmezIikli 5 Hastada COVID-19 Seyri ve iligkili hastaliklar, vb)
PS-023 114 Saglikh Yenidoganlarda Tam Kan Sayimi (Hemogram)' in Referans Araliklari Dogal immunite defektleri
PS-024 115 Glukoz-6-Fosfat Dehidrogenaz (G6PD) Eksikligi Hastalarinda Hiicresel immiinite Antikor eksiklikleri
PS - 025 116 Burkitt Lenfoma ile Prezente Olup Tani Alan Primer immiin Yetmezlik Antikor eksiklikleri
Agir Kombine immiin Yetmezlikler: Tiirkiye Mutasyon Dagilimi ve 14 yeni varyantin Primer immiin yetmezliklerde
PS - 026 119 tanimlanmasi genetik testler
Coklu karaciger apsesi olan bir kronik graniilomat6z hastasinin granulosit transfizyonu ile hizh
PS - 027 122 tedavisi Fagositer sistem bozukluklari
PS - 028 123 Onikomadesis ile komplike olan siddetli COVID-19'u olan bir hasta Dogal immiunite defektleri
Tedaviye Direngli Agir Atopik Dermatit ile Prezente Yeni STAT5 mutasyonu olan STAT5B GOF
PS - 029 124 Olgusu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 030 128 Kombine immiin Yetmezligi Olan Hastada LCK Geninde Yeni Bir Missense Mutasyon Kombine immun yetmezlikler
PS-031 130 XMEN Sendromu: 3 vaka bildirimi immiin disregiilasyon hastaliklar
Otoimmunite ile Prezente Olan Yeni Tanimlanmis Bilesik Heterozigot Mutasyonlu Geg
PS - 032 132 Baslangigh ADA Eksikligi Kombine immiin yetmezlikler
PS-033 133 DIAPH1 Geninde Nonsens Bir Mutasyona bagli Major T Huicre Bozuklugu Kombine immun yetmezlikler
Folinic Acid Tedauvisi ile hafifleyen SLC19A1 mutasyonuna sahip iki hastanin immiin yetmezlik Primer immiin yetmezliklerde
PS-034 134 olgusu tedavi
PS - 035 136 Bir kombine immun yetmezlik olgusu Kombine immiin yetmezlikler
SARS-COV?2 ile Enfekte Primer Immiin Yetmezligi olan Hastalarin Klinik Bulgulari ve Tedavi Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS - 036 139 Sonuglari ve iligkili hastaliklar, vb)
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Poster | Abstract
No No Bildiri Bashigi Konu
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Otoimmiin Hastalik Gelisimi ile Serum
PS - 037 140 Bazal IgE Diizeyleri Arasindaki iliskinin Arastirilmasi Otoimmiin hastaliklar
PS - 038 141 Geg Tani Alan Yeni RAG1 Mutasyonu Olan Agir Kombine immiin Yetmezlik Olgusu immiin disregiilasyon hastaliklari
Yaygin degisken immun yetmezlik tanisi olan erigkin hastalarin klinik 6zellikleri ve
PS - 039 143 immunoglobulin yerine koyma tedavisi sonuglari: tek merkez deneyimi SCIG /IVIG
PS - 040 144 Primer hipogamaglobulinemisi olan hastada pemfigus vulgaris: olgu sunumu Otoimmiin hastaliklar
PS - 041 145 Yenidogan déneminde tani alan Omen Sendromu vakasi Kombine immiin yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 042 146 iCOS ve WIPF1 mutasyonunun bir arada oldugu nadir bir olgu sunumu yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS-043 148 DOCKS Eksikligi Olan Bir Olguda Eslik Eden Ganglionérom ve Eozinofilik Ozofajit yetmezlikler
PS - 044 152 Eritrosit Transfiizyon Reaksiyonu Dolayisiyla Tani Alan Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Vakasi | Antikor eksiklikleri
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 045 154 Karaciger Tutulumu Olmayan Yeni Bir Trikohepatoenterik Sendrom Olgusu yetmezlikler
PS - 046 155 Aspergillus Retiniti ve Lenfadeniti Olan Bir Hastada IFGR1 Geni Defekti Dogal immiinite defektleri
PS - 047 156 Tedaviye Direngli Giardiazisli X’e Bagli Agammaglobulinemi Olgusunda Basarili Tedavi Antikor eksiklikleri
Cok Erken Baslangich inflamatuar Bagirsak Hastaligi ile Seyreden Konjenital Glikolizasyon Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS - 048 159 Bozuklugu Tip 1a ve iligkili hastaliklar, vb)
PS - 049 160 RHOH Eksikligi: Literattirdeki 3. Olgu Kombine immiin yetmezlikler
PS - 050 161 MYH9 Eksikligi: Herediter Makrotrombositopeni Olgusu Otoimmiin hastaliklar
Eslik eden bagka bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 051 162 CMV Miyokarditi ve Agir Hipotonisi Olan Bir Hastada ORAI1 Defekti yetmezlikler
PS - 052 163 Tekrarlayan meme abse klinigi ile prezente olan dogal 6ldiiriici hiicre eksikligi tablosu Eriskinde immin yetmezlikler
immiin Disregiilasyona Yeni Bakis: Aktive PI3K-delta Sendromu (APDS) Tanisi Alan Hastalarin
PS - 053 164 Klinik/Laboratuvar ve Genetik Ozellikleri Antikor eksiklikleri
Primer immiin yetmezliklerde
PS - 054 165 EBV iligkili Lenfoproliferasyon ve Kaposi Sarkomu ile Prezente olan Erigkin Hasta genetik testler
PS - 055 168 Lenfomatoid Graniilomatozis Gelisen MHC Sinif 1 Eksikligi Olgusu Kombine immiin yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS - 056 169 Aile Hekimlerinin Primer immiin Yetmezlik Farkindaliginin Degerlendirilmesi ve iliskili hastaliklar, vb)
PS - 057 170 Hidrops Fetalis ile Prezente Olan Bir XIAP Eksikligi Olgusu immiin disregiilasyon hastaliklari
Monogenik Otoinflamatuvar Hastalik Tanili Hastalarin Genotip-Fenotip iligkisinin
PS - 058 172 Degerlendirilmesi; Tek Merkez Deneyimi Otoinflamatuar hastaliklar
PS - 059 173 Hipereozinofili ile Bagvuran Omenn Sendromlu Olgu Kombine immiin yetmezlikler
Pnémotosel, Karaciger Apsesi, Eozinofili ve Cok Yiiksek IgE Duizeyi ile Prezente Olan MyD88
PS - 060 174 Eksikligi Olgusu Dogal imminite defektleri
PS - 061 175 EBV iliskili Lenfoproliferatif Hastalik, Diffiiz Biiyiik B Hiicreli Lenfoma, HLH: CD137 Eksikligi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 082 176 Kombine immiin Yetmezliklerde (KiY) Recent Thymic Emigrants-RTE Hiicre Diizeyleri Kombine immiin yetmezlikler
Yalnizca Kronik Mukokutandz Kandidiyazis ile Bagvuran Olguda Yeni Tanimlanmig IL12RB1
PS - 062 177 Mutasyonu Dogal immunite defektleri
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 063 178 Sik Enfeksiyon Gegirme ve Kalici Artropati ile Seyreden RIPK1 Mutasyonu Olgusu yetmezlikler
Eslik eden bagka bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 064 179 Ataksi Telanjiektazi hastalarinda immunolojik ve nérolojik fenotipler yetmezlikler
PS - 065 180 Tekralayan Abselerle Bagvuran ve Kronik Graniilomatdz Hastalik Tanisi Alan Olgu Sunumu Fagositer sistem bozukluklari
Primer immiin Yetmezlikle (PiY) iliskili Trombositopeni Tedavisinde Trombopoetin Reseptér Primer immiin yetmezliklerde
PS - 066 181 Agonisti (TRA) Kullanimi tedavi
PS - 067 182 Bronsiektazi etiyolojisinde primer immin yetersizlik; kronik grantilomatdz hastalik olgusu Fagositer sistem bozukluklari
Moya moya sendromu, Guillain barre sendromu, tekrarlayan akciger enfeksiyonlar ile teshis
PS - 068 184 konulan Konjenital CD59 eksikligi ailesi Kompleman eksiklikleri
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 069 185 Ataksi-telenjiektazi hastalarinin retrospektif olarak degerlendirilmesi: Tek merkez deneyimi yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 070 186 Hiper IgE Sendrom Klinigi ile Bagvuran Netherton Sendromu Tanisi Alan Olgu yetmezlikler
PS-071 187 Primer immiin Yetmezlik Stipheli Hastalarda DOCK8 Protein ifadesinin incelenmesi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 072 188 Otoinflamatuvar ve Otoimmiin Hastaliklarda Diizenleyici T Hiicrelerinin incelenmesi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-073 189 Adenilat Kinaz 2 Eksikligine Bagli Bir Retikiler Disgenezis Vakasi Olgu Sunumu Kombine immiin yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
PS-074 191 RAG-1 Eksikligine Bagh Kombine immiin Yetmezlik Tanili Bir Hastada COVID-19 Pnémonisi ve iligkili hastaliklar, vb)
PS - 075 192 Agir Santral Sinir Sistemi Menenjiti Olgusu Kombine immiin yetmezlikler
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Eslik eden baska bulgulari olan
veya sendromik kombine immiin
PS - 076 194 Nadir Bir Birliktelik: ICF Sendromu ve Hirschsprung Hastaligi yetmezlikler
PS - 077 199 Omenn Sendromu ile Prezente Olan JAK3 Gen Mutasyonlu Bir Olgu Sunumu Kombine immiin yetmezlikler
TACI Gen Mutasyonu Olan Pediatrik Hastalarin Klinik ve immunolojik Ozellikleri: Tek Merkez
PS-078 200 Deneyimi Antikor eksiklikleri
PS - 079 201 Diabetik Ketoasidoz ve Cilt Lezyonlari ile Prezente Olan Hastada CD70 Defekti immiin disregiilasyon hastaliklar
Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Kliniginde Primer immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen | Primer immiin yetmezliklerde
PS - 080 203 Hastalarin Tanisal Dagilimi ve Klinik Ozellikleri genetik testler
PS - 081 204 Pseudonoétropeni ve Yanlis Negatif DHR Testi Nedeni Olarak Miyeloperoksidaz (MPO) Eksikligi Fagositer sistem bozukluklari
Dért hastalik; PLAID, APLAID, FCAS3, CVID ve bir gen: FOSFOLIPAZ C GAMMA2 (PLCG2): Onemli
SS-001 90 benzerlikler ve farkhliklar Antikor eksiklikleri
SS - 002 102 AutoCore: Otoimm{inite ve Otoinflamasyona Sistem Biyolojisi Bakis! immiin disregiilasyon hastaliklar
Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Yapilan Hastalarda Akut Graft Versus Host Hastaligi Gelisimini Primer immiin yetmezliklerde
SS - 003 120 Belirlemede ST2 ve Reg3a Dizeyleri Erken Bir Biyomarker Olabilir mi? tedavi
CVID Hastalarinda Switched Memory B Hiicre Dizeyleri ile COVID-19 Klinik Seyri Arasindaki Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
SS - 004 121 iligkinin Arastiriimasi ve iligkili hastaliklar, vb)
SS - 005 126 Lokosit Adezyon Eksikligi Olan Hastalarda Th17 Ve Treg Hiicrelerinin Karakterizasyonu Kombine immiin yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
SS - 006 127 Primer imm{in yetmezlikte norolojik tutulumlar ve iligkili hastaliklar, vb)
Pediatrik Hastalarda Yeni Nesil Dizileme Analizi ile Primer immiin Yetmezliklerde Tani: Ege Primer immiin yetmezliklerde
SS - 007 135 Deneyimi genetik testler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
SS - 008 150 Protein Kaybettirici Enteropatiler’de immiin Yetmezlik Kérdigimii ve iligkili hastaliklar, vb)
Dogal immunite defektleri, kombine immun yetmezlikler ve immiin disregtilasyonla giden
SS - 009 157 primer immin yetmezliklerin genetik ve ileri immunolojik yontemlerle aragtirilmasi Kombine immiin yetmezlikler
Protein Kaybettirici Enteropatilere Giincelleme: CD55 diistiklGgu olan ve olmayan tiplerin klinik
SS - 010 190 ozellikleri ve tedavi yanitlari Kompleman eksiklikleri
intravendz ve Subkutan immunoglobulin Formlarini Kullanan Hastalarda Yagsam Kalitesinin
SS-011 193 Degerlendirilmesi Eriskinde immin yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu
SS-012 202 Pediatrik Covid-19 Vakalarinin immiinolojik Degerlendiriimesi ve iligkili hastaliklar, vb)
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PS-002,PS-006,PS-010, PS-024,PS-025,
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86,91,95, 115, 116, 152, 156, 164,
200

Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve
iligkili hastaliklar, vb)

PS-014, PS-022, PS-036, PS-048, PS - 056,
PS - 074

101,113,139, 159,169, 191

Dogal immiinite defektleri

PS-023,PS-028,PS-046, PS-060, PS-062

114,123, 155,174,177

Erigkinde immiin yetmezlikler

PS - 052

163

Eslik eden bagka bulgulari olan veya
sendromik kombine immiin
yetmezlikler

PS-042,PS-043,PS-045,PS-051,PS-063,
PS-064,PS-069,PS-070, PS-076

146,148, 154,162,178, 179, 185,
186, 194

Fagositer sistem bozukluklari

PS-007,PS-009,PS-017,PS-020,PS-027,
PS-065, PS-067, PS-081

92,94,107,111,122,180, 182, 204

immiin disregiilasyon hastaliklari
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124,130,141,170,175, 188,201, 89
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Kombine immiin yetmeazlikler

PS-005,PS-008,PS-012,PS-019,PS-030,
PS-032,PS-033,PS-035,PS-041,PS-049,
PS-055,PS-059,PS-082,PS-071,PS-073,
PS-075, PS-077

89,93,97,110, 128,132,133, 136,
145,160, 168,173,176, 187,189,
192,199

Kompleman eksiklikleri

PS - 068

184

Otoimmiin hastaliklar

PS - 040, PS-050,PS-011,PS-013

144,161, 96, 100

Otoinflamatuar hastaliklar

PS-021,PS-037,PS-040, PS-050

96,100, 104,172

Primer immiin yetmezliklerde genetik
testler

PS-001,PS-026,PS-054,PS-080,PS-034,
PS - 066

84,119,165, 203,134,181

SCIG /IVIG

PS-004, PS-039

88,143
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[PS-001] [Abstract:0084]

Genetik Tani Almamis Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Yeni Nesil Dizileme Yonteminin
Kullanimi

Ceren Bozkurt?, Tugba Arikoglu2, Aylin Kont Ozhan?, Ali Demirhan2, Nazan Tékmeci2, Cigdem Aydogmus3, Caner
Aytekin4, Baran Erman?

1Hacettepe Universitesi Cocuk Saghg Enstitiisii, Pediatrik Immiinoloji Bélimi; Hacettepe Universitesi Can Sucak
Translasyonel imminoloji Arastirma Laboratuvari

2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Bélimii

3istanbul Basaksehir Cam Sakura Sehir Hastanesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji BsIimii

4Dr. Sami Ulus Kadin Do§um ve Cocuk Saghgi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Immiinoloji Bélimi

Giris

Primer immiin yetmezlikler (PIY) enfeksiyonlar, alerji, otoimmiinite ve malignansi ile karsimiza gikan nadir genetik
hastaliklardir. Turkiye gibi Ulkelerde akraba evliliklerinin yaygin olmasi nedeniyle bu hastalik grubunun gérilme
sikhdinin bati toplumlarina goére yliksek oldugu distnilmektedir. Yeni nesil dizileme tabanli yéntemler primer
immin yetmezliklerin genetik tanisinda siklikla kullanilmaktadir. Cok farkli klinik tablolarla karsimiza gikan immun
yetmezliklerde erken genetik tani hayat kurtarici olabilir.

Amag veYontem

Calismada klinik ve laboratuvar bulgularina gére PIY tanisi almis,12 hastada, immin yetmezlije neden olan
genetik defektler tim ekzom dizileme ydntemi ile arastiriimistir.. Ekzom dizileme verilerinden elde edilen tim olasi
varyantlar Sanger dizileme ile dogrulanmistir

Bulgular

Ekzom dizileme sonucu 6 hastada 7 olasi hastalik yapicl varyant ortaya cikarilmistir. Bu varyantlarin hepsi bilinen
PIY genlerinde bulunmustur (PGM3, SAMDYL, CYBA, NCF2, SBDS ve RAG2 ). Bu varyantlardan 3'i CYBA, SBDS ve
RAG2 genlerinde bulunan ve hastalik yaptidi bilinen patojenik mutasyonlardir. dbSNP veri tabaninda yer alan NCF2
ve SBDS genlerindeki diger iki varyant yeni hastalik yapici varyantlar olarak tanimlanmistir. PGM3 ve SAMD9L
genlerindeki varyantlar ise hiper IgE ve Shwachman-Diamond sendromuna yol agan yeni mutasyonlar olarak
tanimlanmistir. SAMDYL geninde bulunan heterozigot dedisim haricinde tespit edilen tim varyantlar otozomal
resesif kalitim gostermektedir. Sonug olarak calismaya dahil edilen hastalarin % 50'sinde immin yetmezlige neden
olan genetik defektler saptanmistir.

Tartisma

Calisma sonunda elde edilen bulgular yeni nesil dizileme ydntemlerinin, 6zellikle tim ekzom dizilemenin primer
immun yetmezlik tanisinda gabuk ve etkili bir yontem oldugunu bir kez daha ortaya koymustur. Tanimlanan yeni
hastalik yapici varyantlarin PIY literatlirine katkida bulunacagi dislintilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Genetik Tani, Primer Immiin Yetmezlikler, Yeni Nesil Dizileme

Hasta Bilgileri, Klinik Tamsi ve lgili Gen

Hasta Yas Cinsiyet PIY Gen Varyant

1 21 K Hiper IgE Sendrom PGM3 c.G214A

2 2 K Ataksi Pansitopeni SAMDIL ¢.A2639C

3 2 K Kronik Graniilamatéz CYBA c.G70A

4 11 E Kronik Graniilamaté6z NCF2 c.G233A

8 11 K Konjenital Notropeni  SBDS C.A184T - ¢.T578C
12 1 E T-B Agir Kombine .Y RAG2  ¢.104G>T

13
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[PS-002] [Abstract:0086]

X'e bagh agamaglobulinemi: Uzun siireli izlemde klinik ve laboratuvar bulgularinin, yeni gen
mutasyonlarinin arastirilmasi ve enfektif komplikasyonlarin 6nlenmesi

Raziye Burcu Giiven Bilgin?, ilke Yildinm?2, Ezgi Yilmaz3, Ayca Aykut?, Asude Durmaz?, Neslihan Edeer Karaca3,
Guzide Aksu3, Necil Kitikculer3

lEge Universitesi Pediatrik Romatoloji Bilim Dali

2Ege Universitesi Cocuk Saghdr ve Hastaliklari Anabilim Dali

3Ege Universitesi Pediatrik Immiinoloji Bilim Dali

4Ege Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris-Amag: X' e bagh agammaglobulinemi (XLA); tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar, B hiicre yoklugu ve
agammaglobulinemi ile karakterize, antikor eksiklikleri sinifindan primer immin yetmezlik hastaligidir. Bu
calismada XLA tanili hastalarimizda demografik bilgilerin gézden gecirilmesi, enfeksiyon siklidi, cesitliligi, yapilan
imminglobulin replasman tedavilerinin ciddi bakteriyel enfeksiyonlara ve diger enfeksiyonlara etkisi, hastaligin
seyri ve akciger bulgulari incelenerek bu parametrelerin genotip ile bir baglantisi olup olmadiginin ortaya konmasi
amaglanmistir.

Gereg-YOntem: Calismaya 1995-2019 yillari arasinda klinigimizce izlenen, flow-sitometrik ve genetik tetkiklerle
XLA tanisi almis 20 hasta dahil edildi. Her hastanin demografik bilgileri, baslangig ve izlemdeki semptomlari,
laboratuvar ve gérintileme bulgular, gegirilen enfeksiyonlar, tedavileri ile genetik analiz sonuglari kaydedildi.
Bulgular: Calismadaki hastalarin timu erkekti (n=20). Semptomlarin baslama ortalama yasi 60 ay, tani yasi
ortalamasi 72 aydi. BTK geninde toplamda 19 farkli mutasyon saptandi, bunlarin yedi tanesi ilk kez tanimlanan
mutasyonlardi. En blylk hastamiz 34 yasinda, en uzun takip sliremiz 24 yildi. En sik gorilen solunum yolu
enfeksiyonlari goériilmis, hastalarin %35’ inin balgam kiltlrlerinde Greme saptanmis ve en sik H. influenzae tip b
(%57,8) izole edilmistir. Tedavide uygulanan intraventz ve subkutan immdinglobulin replasman tedavilerinin
tedavi 6ncesine gore ciddi bakteriyel enfeksiyonlari ve diger enfeksiyonlari istatistiksel anlamli azalttigi
gosterilmistir.

Sonug ve Yorum: XLA, hastalarinin hayatta kalmasi igin 8mir boyu immiuinglobulin replasman tedavisi almasi
gerekir. Immiinglobulin replasmani akut yasami tehdit eden enfeksiyonlarin nadir hale gelmesini saglamakta ve
hayatta kalma oranlarini dramatik sekilde ylkseltmektedir. Hastalar dizenli tedavi ve takiple eriskin yasa
ulasmakta ve normale yakin bir hayat strebilmektedir. Genotip ile klinik ve laboratuvar bulgular arasinda bir
baglanti bulunamamustir.

Anahtar Kelimeler: Bruton, Enfeksiyon, Primer Immiin yetmezlik
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[PS-003] [Abstract:0087]

inflamatuar Artrit Bulgular Ile Prezente Olan Otoimmiin Poliendokrinopati, Kandidiazis ve
Ektodermal Distrofi Sendromu

Glilcin Aytag!, Neslihan Edeer Karaca?, Ayse Aygun?2, Raziye Burcu Glven Bilgin!, Ezgi Topyildiz?, Ayca Aykut3,
Guzide Aksu?, Necil Kutlukgller?

1Ege Universitesi Cocuk Romatoloji Bilim Dali

2Ege Universitesi Cocuk Immiinolojisi Bilim Dal

3Ege Universitesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Giris: Otoimmin poliendokrinopati-kandidiazis—ektodermal distrofi sendromu (APECED),
birden fazla organin etkilendigi, otoimmiin regulatuvar genindeki (AIRE) mutasyonlarin
neden oldugu otozomal resesif bir bozukluktur. AIRE, merkezi immiin toleransin gelisiminde
yer alan bir proteindir. APACED, kronik mukokitan6z kandidiazis, hipoparotiroidizm ve
adrenakortikal yetmezlige yol agan coklu otoimmuinite bulgulari ile karakterize bir
sendromdur.

Olgu: Ug yasinda erkek hasta, yaklasik 2 aydir her iki ayak biledi, el biledi ve sag dizde agri,
sislik, ates ve atese eslik eden dokiinti sikayetiyle basvurdu. Anne babasi arasinda 3.derece
akrabalik mevcuttu. Fizik muayenede sag el bagparmadinda tirnak distrofisi ve onikomikoz,
splenomegali, kas iskelet sistemi dederlendirmesinde iki tarafli bilek ve ayak bileklerinin
hareket agikliinda azalma, sag dizde sislik izlendi. Laboratuvar bulgularinda akut faz
reaktanlarinda artis, hipergammaglobulinemi ve antinlikleer antikor pozitifligi saptandi.
Biyokimyasal parametreler normaldi. Romatoid faktor, antinétrofil sitoplazmik antikor ve
antitiroid antikorlar negatifti. Onikomikoz, artrit, splenomegali, hipergammaglobilinemisi ve
akrabalik 8ykiisii nedeniyle yapilan hedeflenmis yeni nesil dizileme analizinde AIRE geninde
homozigot mutasyon (c.769C>T, p. Arg257Ter) saptandi.

Sonug: APECED sendromunun klasik triyadi kronik mukokiitan6z kandidiazis,
hipoparatiroidizm ve adrenal yetmezliktir. Inflamatuar artrit APECED ile iliskili olarak nadiren
tanimlanmistir. Tipik bulgular gelismeden 6nce, artrit gibi klasik olmayan bulgu ile prezente
olan hasta, kronik mukoklitan6z kandidiazis ve artrit birlikteliginde yasamin ilk yillarinda
ayirici tanida APACED’ in de akilda tutulmasi agisindan sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ektodermal distrofi, inflamatuar artit, APECED
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[PS-004] [Abstract:0088]

Subkutan immiinglobulin tedavisi ile ideal ve koruyucu diizeylerde serum IG G diizeyleri ve
yasam kalitesinin degerlendirilmesi

Ayse Aygiln!, Gllsenem Sari?2, Raziye Burcu Glven Bilgin3, Ezgi Topyildizt, Gllgin Aytac3, Neslihan Edeer Karaca?,
Guzide Aksu?, Necil Kutukguler?

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagli§i Ana Bilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Ana Bilim Dali, izmir

GIRIS: Primer ve sekonder immiin yetmezlik tanili pek ¢ok hastanin diizenli olarak intravendz
imminoglobulin(iVIG) veya subkutan immiinoglobulin(SCIG) tedavisine ihtiyaci vardir. Bu calismada dizenli IVIG
tedavisi almakta olan primer ve sekonder immiin yetmezlikli olgularda SCIG uygulamaya gegilmesi ile
imminoglobulinG (IgG) dlzeyleri, enfeksiyon sikhdi, agir bakteriyel enfeksiyon sikligi, hastaneye yatis sikhdt,
sliresi, okula/ise devamsizlik slresi lizerine etkisi ve yasam kalitesinin dederlendirilmesi amaglanmistir.
Gereg-Yéntem: 2015-2018 yillan arasinda SCIG tedavisine gecilen 31 hasta (25 erkek, 6 kiz) calismaya alindi.
Yedi hasta (%22,6) ilk uygulama sonrasinda tedaviyi birakti. SCIG baslandiktan sonraki yildaki; agir bakteriyel
enfeksiyon sikligi, enfeksiyon sikhdi, hospitalizasyon sikligi, okula/ise devamsizlik sikhdi, IgG ortalamasi
dederlendirildi. Cocuklar icin Yasam Kalitesi Olcedi (CIYKO) kullanilarak Olcek toplam puani (OTP), fiziksel saghk
toplam puani (FSTP), duygusal, sosyal ve okul islevselligi dederlendiren skorlar hem ebeveyn hem de gocuklar igin
hesaplandi.

Bulgular: Primer immun yetmezlik tanisi olan 22 olguda SCIG tedavisini segme nedeni ensik uzun IVIG inflizyon
sliresi ve hastaneye ulasim zorluguydu. Lokal yan etki 22 olguda (%61,7) goriliurken, 2 olguda (%8,3) herhangi
bir lokal yan etki gorilmedi. SCIG tedavisine bagh sistemik yan etki higbir olguda izlenmedi. Olgularin IVIG
tedavisi alirken son 1 yildaki cukur IgG degeri 640 mg/dl (136-1938) iken, SCIG tedavisinin 1.yilinda 871 mg/dl idi
(p< 0.05). SCIG grubunda yillik enfeksiyon sikligi ve okul/ise devamsizlik énemli 6lglide azalirken, yillik hastaneye
yatis ve hastanede kalis stiresi dedismedi. Hastalarin ve ailelerinin yasam kalitesi skorlarinda anlaml artis
saptandi.

TARTISMA: SCIG tedavisi ideal ve koruyucu immiinoglobulin seviyeleri saglar. Ev ortaminda tedavi konforu
sunarak hasta memnuniyeti ve yasam kalitesini arttirir.

Anahtar Kelimeler: subcutan immunglobulin, intravenéz immunglobulin, primary immin yetmezlik
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[PS-005] [Abstract:0089]

Agir Kombine Immun Yetmezlik Tanisi Alan Hastada Hemsirelik Bakimi

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

GIRIS:Adir kombine immiin yetmezlidi, farkli genetik nedenlere bagh ortaya cikabilen, T ve B lenfosit
fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize primer immun yetmezlik hastaligidir.

Vaka: 24 yasindaki annenin G1P1Y1A0 36 haftalik NSVY ile 2800gr dodan,postnatal 5.glin evde gecirdigi sarilik
disinda herhangi bir hastalii olmayan hasta,bu dénemi ile 2.ay asisinin 10.gini arasinda agzinda
pamukcuk,perianal bolgeden sari akinti gelmesi, diskilamanin katran rengi, k6t kokulu,yagh olmasi,uykuya
meyilli,emmede isteksizlik ile dis merkezde agir anemi nedeniyle YBU'nde izlenmis,tetkiklerinde CMVIgM(+)olmasi,
6 hafta intravendz Gansiklovir tedavisine yanit vermeyen hasta kurumumuza sevk edilmistir. SCID 6n tanisi ile
izlenen hastamizin oral mukozasinda emmesini etkileyecek derecede pamukguk tarafimizca gézlenmistir. Anneye
enfeksiyon azaltilmasinda 6ncelikli adimin el hijyeni oldugu, meme ucunu sitl ile temizlemesinin 6nemi,
Mikostatin, Sodyum Bikarbonatl gargara ile emzirme sonrasi dlizenli agiz bakimi sonucunda 10 glnde iyilesme
g6zlenmistir. Dis merkezde sag el dorsaline agilan damar yolunda skari olan ekstremite, Thiocilline krem uygulama
sonucunda iyilesmistir. Nétropenik hastanin annesine nétropenik diyet(Pismemis/az pismis et,deniz
Urlnleri,yumurta,pastorize edilmemis st ve Urlnleri,iyi yikanmamis sebze/meyve tiiketmeme)yemek tabagini
paylasmama anlatilip,hastanin tek kisilik odada kalmasi saglanarak,odaya girislerde 6nlik,maske kullaniimasi
gerektigi,mantar enfeksiyonu nedeniyle odada vazo,saksi gicedi olmamasina,viral enfeksiyon acisindan odaya
ziyaretgi kisitlamasinin 6nemi,hasta odasinin kapisinin,koridordan oda igine hava akimini engellemek igin kapali
kalmasi gerektigi anlatildi.Hastaya glin asiri ped kontaminasyon ile silme banyo,banyo giniinde tim viicut
banyosu yaptirilip,perifer kateterinin dizenli olarak bakimi saglandi.Taburculuk sonrasi bu egitimlerin disinda
taze/kuru cigekler,bitkiler,hayvanlarin fegesi,salyasi,idrari ile temastan kacinip,bulasici hastaligi olan,canli asi
yapilmis kisilerden (bebekler vb(cocugunu uzak tutma hususlarinda egitim verildi.

Sonug:

14 glinde bir IVIG tedavisi alan hastanin oral mukozasinda ve ekstremitesinde iyilesme,anneye verilen egitimin de
yararli oldugu gézlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Nétropeni, Pamukguk, SCID

AGIR KOMBINE iIMMUN YETMEZLIK TANISINI ALAN HASTADA HEMSIRELIK
BAKIMI

17



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-006] [Abstract:0091]

Yeni Tanimlanmis Bir Antikor Eksikligi: FNIP1 Mutasyonu

Kiibra Baskin?!, Sule Haskologlu?, Tanil Kendirli2, Nazli Deveci!, Halil Ozdemir3, Ergin Ciftci3, Serdar Ceylaner?,
Aydan Ikinciogullari!, Figen Dogu!

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dal

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali

4INTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi

Giris: Antikor eksikliklerinden biri olan FNIP1 defekti, 2021'de tanimlanan primer immun yetmezliklerden biridir.
Literatirde; agammaglobulinemi, B hilicre yoklugu ve hipertrofik kardiyomyopati varligiyla tanimlanmis olan bu
defekte sahip 6 hasta bildirilmistir.

Gereg ve Yontemler: Calismamizda yeni bir FNIP1 mutasyonuna sahip olan hastamizi ve COVID19 enfeksiyonu
surecini bildirmeyi amacgladik.

Bulgular: Tekrarlayan agir pnémoni, hipertrofik kardiyomyopati, rotaviris ishali, es akrabaligi 6ykusu olan
notropenisi ve agammaglobulinemisi saptanan 14 aylik kiz hasta klinigimize refere edildi. Tetkiklerinde agir
notropeni (TNS:390/mm3), B hlicre yoklugu (CD19-20:%0,7), sol alt lobda traksiyonel bronsiektazi saptandi.
IVIG, TMP-SMX, G-CSF destekleri baslandi. 1,5 yil boyunca takiplerine gelmeyen hasta 41 aylikken 6kstirtk ve 2
gundir 38 C' yi gegen ates sikayeti ile acil servisimize basvurdu. Oykiisiinden 10 giin dnce aile ici COVID19 temasi
oldugu, dis merkezde yapilan Sars-COV2 PCR testinin pozitif saptandidi, tedavisiz izlendigi 6grenildi. Pnémoni
saptanan hastanin Sars-COV2 PCR testi tekrarlandi, negatif saptandi, yatirilarak genis spektrumlu antibiyoterapi
baslandi. Atesleri direngen seyreden hastaya MIS-C 6n tanisiyla aspirin, metilprednizolon ve IVIG (2 g/kg) verildi.
Yanit alinamamasi lzerine tedavisine remdesivir eklendi. Remdesivirin ilk dozundan sonra atesi geriledi. Hasta
tekrar dederlendirildiginde FNIP1 defekti olabilecedi distniuldi ve NGS analiziyle FNIP1 geninde, yeni tanimlanan
NM_133372.3 C1630 A>G (p.R544G) (p.Arg544Gly) homozigot mutasyonu saptandi.izleminde yatisinin
18.glinlinde solunum sikintisi derinlesen hastaya non-invaziv solunum destegi (BIPAP) verildi,21.glninde atesi
olan hastanin tekrarlanan Sars-COV2 PCR testi pozitif saptandi. 2. kiir remdesivir tedavisi ve 3 doz konvelasan
plazma tedavisi verildi. 12 giin BIPAP, sonrasinda nazal kanille 02 ile izlenen hasta yatisinin 55.glnlnde taburcu
edildi.

Sonug: Agamaglobulinemili hastalarda hipertrofik kardiyomyopati varliginda FNIP1 defekti akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Agammaglobulinemi, COVID19 enfeksiyonu, FNIP1 defekti, Hipertrofik kardiyomyopati
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[PS-007] [Abstract:0092]

Ardisik Gen Delesyon Sendromu: Kronik Graniilomatoz Hastalik, McLeod Fenotipi, Duchenne
Muskuler Distrofisi Birlikteligi

Kibra Baskin!, Sule Haskologlut!, Nazl Deveci!, Hasan Kapakli?2, Haktan Badis Erdem3, Taha Bahsi3, Anar
Gurbanov#, Tanil Kendirli4, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

2Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi

35BU Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onkoloji EAH Tibbi Genetik Klinigi

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dal

Giris: X'e bagh Kronik Grantlomatoz Hastalik (KGH), Xp21.1 de lokalize CYBB geninde mutasyonlara bagh gorilir.
Xp21.1'deki genis delesyonlar, ardisik gen delesyon sendromuna yol acarak, McLeod fenotipi, Duchenne Muskuler
Distrofisi (DMD) veya retinitis pigmentosaya da neden olabilir.

Gereg ve Yontemler: Bu calismamizda McLeod fenotipi ve DMD'si de olan KGH'li bir hastamizi sunmayi
amacladik.

Bulgular: 2,5 aylik erkek hasta; 2 aylikken gegirdigi pnémoni sonrasi ileus ve sepsis tablosu gelismesi, kan ve
periton sivisi kiltlrlerinde Klebsiella pneumonia, trakeal aspirat kiltiriinde Candida Gremesi olmasi lizerine KGH
dusindlerek klinigimize yonlendirildi. immiinolojik degerlendirmesinde; iki kez DHR ile burst yanitinin negatif
olmasi Uzerine KGH tanisi aldi. Agir pnémoni tablosu olan hastada CMV PCR:11990 kopya/ml ve P.jirovecii PCR
pozitif olarak saptandi. Genis spektrumlu antibiyotik, antifungal, interferon gamma 1b, IVIG ve pioglitazon
tedavileri baslandi. Genetik analizde Xp21.2-Xp11.4 bélgesinde GK, TAB3, FTHL17, DMD, TMEM47, MAGEB16,
PRRG1, XK ve CYBB genlerini iceren genis delesyon saptandi. Bu delesyon bdlgesinde yer alan FTHL17, TMEM47,
MAGEB16 ve PRRG1 genlerinin immn sistemle iligkili olmadiklari, TAB3 geninin ise NFKB yolaginda gorev aldigi
gorilda. Hastada gelisen P. jirovecii ve CMV enfeksiyonlarinin TAB3 defektiyle iliskili olabilecedi dustnuld.
Hastada XK mutasyonunun neden oldugu McLeod fenotipi bulgular (periferik yaymada akantositler, Kell antijen
negatifligi), GK defektini destekler hipertrigliseridemi, DMD'yi destekler kreatin kinaz ytksekligi saptandi. Goz
muayenesi normal saptandi. Takiplerinde ekstlibe olamayan hastaya trakeostomi acildi. Aile igi tam uygun donéri
olmamasi nedeniyle 9/10 uyumlu akraba disi donérden hematopoetik kék hicre nakli planlandi.

Sonug: X'e bagh kalitilan KGH'de eslik edebilecek baska gen delesyonlari da akilda tutulmali, hastalar bu agidan
dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: CYBB, kronik grantilomatdz hastalik, McLeod fenotipi, primer immun yetmezlik
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[PS-008] [Abstract:0093]

Primer Immun Yetmezlige Bagh Gelisen Mukormukozisli Hastada Hemsirelik Bakimi

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

Giris: Primer Immiin yetmezlik hastaliklari,Primer yada dogumsal immin yetmezlik bozukluklari 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 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 immin yetmezlik tanisi
almistir.Solunum sikintisi,sol gbzde ektima gangrenozum farkedilen hastada candida sepsisi ve mukormukozis
saptanmis ve kurumumuzda debride edilmis olan hastanin, l6kositleri dislk oldugu dénemde oral mukozada
plaklar olustu, dizenli araliklarla evin-ranit,mikostatin ve sodyum bikarbonath agiz bakimi uygulandi.Yatak icinde
immobilize olan hastaya basi yarasini 6nlemek icin iki saatte bir pozisyon verildi ve havali yatada gegildi.Sol
gbzine dizenli araliklarla refresh damla ile g6z bakimi uygulandi.Hastada gelisebilecek aspirasyon pnomonisini
o6nlemek amaci ile nazogastrikten drip pompasi ile beslenmesi saglandi. Sonug: Lokosit dederleri normale dénlince
adiz ici yarasi dizeldi, yatak yarasi gelismedi,drip ile diizenli beslendidi igin kilo aldi.30 glinde bir ivig aldidi icin
oral mukozasinda farkedilir derecede iyliesme gortldi.Anneye nazogastrikten drip ile beslenmenin édnemi,nasil
yapildidi konusunda verilen bilgilerin yeterli oldugu gézlemlendi.

Anahtar Kelimeler: HFS, Immun Yetmezlik, Mukormukozis

Primer Immun Yetmezlige Bagh Gelisen Mukormukozisli Hastada Hemsirelik Bakimi
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[PS-009] [Abstract:0094]

Hidrops Fetalis ile Dogan ve Mukopolisakkaridoz-tip7 Tanisi Alan bir Hastada Konjenital G-
CSF3R Eksikligine Bagh Konjenital Nétropeni

Sule Biyiik Yaytokgil!, Ahmet Selmanoglul, Azize Pinar Metbulut!, Selma Alim Aydin?, Burcu Civelek Urey?,
Cigdem Seher Kasapkara2, Ahmet Cevdet Ceylan3, Ayse Metin?!

IANKARA SEHIR HASTANESI, COCUK ALERJi VE IMMUNOLOJI KLINiGi

2ANKARA SEHIR HASTANESI, COCUK METABOLIZMA KLINIGI

33. ANKARA SEHIR HASTANESI, TIBBI GENETIK BOLUMU

GIRIS: Konjenital Granulosit kononi stimule eden faktdr 3 reseptdr (G-CSF3R) gen homozigot mutasyonu, nadir
bir konjenital nétropeni nedeni olup, G-CSF tedavisine yanitsizlik ile karakterizedir. Bir aylikken Mukopolisakaridoz-
Tip7 (MPS-Tip7) bulgulari ile prezente olup, ihml nétropenik ve G-CSF’e yanitsiz olan bir vaka sunulmustur.

VAKA TAKDIMI: Akraba evliliginden, miadinda,C/S ile dogum agirli§i 2040 gr olarak dodan erkek hasta, postnatal
2. ginunde sepsis, dehidratasyon, sarilik ve hipoglisemi sebebiyle yatirilarak tedavi aldi. Batin USG’de assit
saptandi. Tam kan sayiminda (TKS) Beyaz Kiire sayisi:6940, Absoll notrofil sayisi(ANS):740, Hemoglobin:7 g/dI
saptandi. Absoll lenfosit sayisi, Platelet, KCFT, BFT normal, periferik yaymada atipi yoktu. Hipogamaglobulinemi
disinda lenfosit alt grup analizi normal, C3,C4 ve CH50 normaldi. Seri TKS'larinda ANS: 250-920 /mm3 oldugu igin
kronik notropeni tanisi aldi. Kemik iligi aspirasyonunda myeloid mattirasyonda promyelosit/myelosit asamasinda
duraklama vardi. Tekrarlayan enfeksiyon nedeniyle hastaya Filgrastim tedavisi 5 mcg/kg/glin dozunda baslandi.
Tedavi dozu 10 mcg/kg/gtlin olacak sekilde ylikseltiimesine ragmen cevap alinamadi. Konjenital nétropeni genetik
paneli ile homozigot G-CSF3R mutasyonu (G-CSF R ( NM_172313-3) ¢.1023 dup G, p.Trp 342 fs*71 Homozigot,G-
CSF3R geninin 9. eksonunda patojenik mutasyon) gosterildi. Hidrops fetalis nedeniyle yapilan metabolik
tetkiklerinde beta glukronidaz distikligu ve (beta-glukronidaz: 24,3 nmol/h/mg protein_ normal dederin
%?30’unun altinda) ve GUSB homozigot mutasyonu( (NM_000181.4) Homozigot c.1528 G>A, p.Asp510Asn,Anne
baba mut analizi ile dogrulandi.) saptanmasi Gzerine MPS-Tip7 tanisi konuldu.

Anahtar Kelimeler: betaglukronidaz, G-CSF, G-CSF3R mutaysonu, nétropeni, MPS Tip7
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[PS-010] [Abstract:0095]

Otozomal Resesif Agammaglobulinemi'nin Nadir Bir Nedeni: BLNK Gen Mutasyonu

Ezqi Topyildiz!, Neslihan Edeer Karaca?, Ayse Aygiin!, Ayca Aykut?, Asude Durmaz2, Ozgir Cogulu?, Giizide Aksu?,
Necil Katikguler!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Izmir
2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

Giris: Agammaglobulinemi veya hipogamaglobulinemi, dolasimda olgun B hticrelerinin yoklugu veya eksikligi ile
karakterize nadir gorilen kalitsal immin yetmezlik bozuklugudur. BLNK (B hiicre linker protein) gen mutasyonlari
B hicre gelisiminde erken bloga yol acarak periferik kan dolasiminda dusik olgun B lenfosit seviyelerine ve ciddi
antikor eksikligi ile iliskili tekrarlayan enfeksiyonlara neden olur.

Olgu: Dort yas erkek olgu, alti aydir tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu dykiisi ve hipogamaglobulinemi ile
basvurdu. Immiinolojik dederlendirmesinde yasina gére diisiik IgG (134 mg/dl, normal: 894 + 157 mg/dl) ve IgA
seviyeleri (6,6 mg/dl, 72 £ 22 mg/dl) ile yiksek IgM (131 mg/dl, normal: 92 = 35 mg/dl) dizeyi saptandi. Akim
sitometrik lenfosit alt grup analizinde, normal sayida CD3+ T hiicresi (%92) ve disuk CD19+ B hiicresi (%0,05)
vardi. Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu olan olguya ayda bir intravendz immunoglobulin tedavisi
(0,4g/kg/doz) baslandi. Yeni nesil dizileme temelli primer immin yetmezlik panelinde BLNK geninde homozigot
€.790 C>T (p.GIn264Ter) mutasyonu gdsterildi.

Sonug: Agammaglobulinemi, farkli genetik etiyolojilere bagh olabilir. Erkeklerde dislintilmesi gereken ilk tani X'e
bagh agammaglobulinemi (Bruton hastaligi) olmakla birlikte BTK dizisi ve/veya ekspresyonu normal olan hastalar,
kesin taniya ulasmak igin erken ddnemde hedeflenmis yeni nesil dizi analizi gibi genis bir genetik galismayla
arastirlmahdir. Bruton hastaldi ile ayni klinik ve laboratuvar bulgusuna sahip hastalarin yaklasik %15‘inde BTK
mutasyonu goésterilememektedir. BTK mutasyonu gdsterilemeyen erkek gocuklari ve agammaglobulinemi saptanan
kiz cocuklarinda, aile hikayesinde akrabalik ve otosomal resesif (OR) kalitim paterni varliginda; B lenfositlerdeki
pre-BHR (B hiicre reseptérii) yapisini ya da sinyal iletimini bozan IGHM, IGLL1, CD79A, CD79B, BLNK ve PIK3R1
mutasyonlari arastiriimahdir.

Anahtar Kelimeler: BLNK, agamaglobilinemi, immin yetmezlik
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[PS-011] [Abstract:0096]

Prematiire Stop Kodona Neden Olan Hipomorfik ILLRN Mutasyonuna Bagh, inflamatuvar
Artrit, Tirnak Psoriasisi ve Onikomikozla Karakterize Geg Baslangich IL-1R Antagonist
Eksikligi

Neslihan Edeer Karaca!, Sanem Akarcan?!, Kunihiko Moriya?2, Saori Kadowaki?, Guzide Aksu!, Anne Puel3, Jean
Laurent Casanova?3, Necil Kutlkguler!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Izmir

2Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, Paris, France

3St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Rockefeller Branch,New York, USA

Giris: Interlékin-1 reseptér antagonist eksikligi (DIRA) neonatal baslangicli, sistemik inflamasyon, solunum
zorlugu, eklem sisligi, pustuler doklntli, multifokal aseptik osteomyelit ve periostit ile karakterize nadir bir
otoinflamatuvar hastaliktir.

Olgu: Yirmi bes yasinda kiz olgu, 11 yasindayken sol dirsek, el bilekleri ve dizlerde adri, sislik ve hareket kisithligi
yakinmalariyla basvurdu. Aralarinda akrabalik olan anne babanin ilk kiz gocuklarinin 7 yasinda juvenil idiyopatik
artrit tanisi aldigi ve 13 yasinda kronik bobrek yetmezligi nedeniyle kaybedildigi 6grenildi. Olgunun bagvurusunda
agirlik ve boy 3 persantilin altindaydi. Sol dirsek dorsifleksiyonu ve kalca abduksiyonunda kisithlik ile her 2 dizde
sislik vardi. El ve ayak tirnaklarinda distrofik dedisiklikler ve onikomikoz izlendi. Laboratuvar incelemelerinde akut
faz reaktantlarinda ylkseklik ve hipergammaglobulinemi saptandi. Juvenil idiyopatik artrit tanisiyla baslanan
metotreksat, sulfasalazine, kortikosteroid ve izlemde etanercept tedavilerine kismi yanit alinsa da uzun streli
izlemde onikomikoz lokal ve sistemik antifungal tedaviye yanit vermedi. Kronik mukokutan6z kandidiazis agisindan
STAT1, AIRE, CARD9 genlerinde mutasyon saptanmadi. Refrakter onikomikoz igin tekrar dederlendirilen olguda
tirnak psoriazisi tanisi konuldu. izleminin 13. yilinda tim ekzom dizileme analizinde IL1RN geninde premature stop
kodona neden olan homozigor c.85C>T(p.Arg29Ter) mutasyonu gosterildi. Stop kodona neden olan mutasyonun
ikinci bir transkripsiyona izin verdigi fonksiyonel galismalarla tespit edildi.

Sonug: Gunumize kadar tanimlanmis DIRA olgularinin gogu neonatal baslangig gésteren ve erken yasta
mortaliteyle sonuglanmis olgulardir. Olgumuzda klinigin geg baslangigli olmasi saptanmis olan mutasyonun
translasyonu yeniden baslatan hipomorfik yapida olmasiyla iliskilendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: DIRA, onikomikoz, artrit
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[PS-012] [Abstract:0097]

Homozigot IL-21R Mutasyonuna Bagh Marjinal Zon Lenfomasi ile Seyreden Kombine immiin
Yetmezlik Olgusu

Ezgi Topyildiz!, Ayse Aygiin!, Neslihan Edeer Karaca!, Gilcihan Ozek?, Eda Ataseven?, Handan Duman Senol?,
Guzide Aksu?, Serap Aksoylar?, Nazan Cetingil2, Necil Kuttikgiler!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal, Cocuk Immunoloji Bilim Dal, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, izmir

Giris: Interl6kin-21 reseptér(IL-21R) genindeki mutasyonlar, primer immiin yetmezlik hastalarinda son
zamanlarda tanimlanan mutasyonlardandir. IL-21R defekti,dogumsal ve adaptif immun sistem bilesenlerinin
fonksiyonlarini etkileyerek kombine immun yetmezlige neden olmaktadir.

Olgu: Alti yasinda kiz cocudu, yenidogan déneminden sonra baslayan kronik ishal ve son (¢ aydir mevcut olan
yaygin dokintl sikayetleri ile hastanemize basvurdu. Hastaya dort yasindayken Sitomegalovirlis(CMV)
pnémonisine bagli mekanik ventilasyon gerektiren ciddi solunum sikintisi olmasi sebebiyle baska bir hastanede
kombine immiun yetmezlik tanisi konmustu. Hastanemize basvurusu sirasinda fizik muayenesinde yanaklarda,
ekstremitelerde, gluteal bdlgede eritematdz dokiintl ve servikal, aksiller ve inguinal bélgelerde lenfadenomegaliler
saptandi. Periferik kanda CMV-DNA ve diskida Cryptosporidium parvum pozitifti. Lenf nodu biyopsisinde marjinal
zon lenfomasi-Epstein-Bar virilis negatif- saptandi. Hedeflenmis yeni nesil dizileme Ion AmpliSeq™ analizi ile
galisilan primer immuin yetmezlik panelinde,IL21R geninde homozigot (c.132delC,p.Ser45fs) mutasyon bulundu.
Hastaya lenfoma nedeniyle rituksimab tedavisi verilip kismi remisyon saglandiktan treosiilfan, fludarabin hazirlik
rejimi sonrasi HLA tam uyumlu kardesten hematopoietik kok hicre nakli(HSCT) yapildi. Graft versus host hastaligi
profilaksisi igin Siklosporin A verildi. Flukonazol ve asiklovir ile profilaksi baslandi. Transplantasyonun 13. ve 19.
gunlerinde sirasiyla nétrofil ve trombosit engraftmanlari gézlendi. Immiinoglobulin ve lenfosit alt grup diizeyleri
transplantasyonun 3. ayinda normal izlenen hasta klinik olarak tamamen iyilestikten sonra taburcu edildi.

Sonugc: Bu olgu, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, kronik diyare, C.parvum enfeksiyonu, kronik karaciger
hastaligi, sklerozan kolanjit ve malignitesi olan hastalarda ayirici tanida IL21R defektlerinin distntlmesi
gerektigini vurgulamak amaciyla sunulmustur. Simdiye kadar IL21R gen kusuru olan toplam sekiz vaka
bildirilmistir. Bu vakanin énemi, HSCT ile basaril bir sekilde tedavi edilen yayinlanmis IL-21R eksikligi olan
hastalar arasinda ilk malignite vakasi olmasidir.

Anahtar Kelimeler: Kombine immin yetmezlik, hematopoietik kék hiicre nakli, interlokin-21 reseptor defekti;
marjinal zon lenfomasi
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[PS-013] [Abstract:0100]

Castleman Hastaligi ve Notropeni Ile Seyreden Adenozin Deaminaz 2 Eksikligi Olgusu

Nergiz Kendirci!, Nalan Yakici!, Hakan Kot!, Erol Erduran?, Ayberk Tlrkyillmaz3, Mige Glndogdu#, Fazil Orhan?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immuiinoloji Bilim Dal, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

4Memorial Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, istanbul

Giris:

Primer immun yetmezlikler, immun sistemin farkli bilesenlerinin gelisim ve/veya fonksiyon bozuklugu sonucunda
ortaya cikan kalitsal gegisli heterojen bir grup hastaliktir. Adenozin deaminaz 2 eksikligi, (DADA2) 2014 yilinda iki
farkh grup tarafindan ates, poliarteritis nodoza, erken baslangigl tipik lakiiner inme ve hafif immin yetmezlik
olarak tanimlanmuistir.

Olgu:

Bir aydir devam eden halsizlik ve istahsizlik sikayetiyle basvuran on dért yasindaki erkek hastanin fizik
muayenesinde hepatospleneomegali ve servikal lenfadenopati; tetkiklerinde ise bisitopeni ve akut faz reaktan
yliksekligi saptanmasi (izerine malignite 6n tanisiyla servise yatirildi. Olgunun laboratuvar sonugclari tablo 1’de
verilmistir.

Hastanin yapilan lenf nodu biyopsisi, fokal interfollikiiler Hodgkin lenfoma ile birliktelik gésteren plazma hticreli
varyant castleman hastaligi olarak raporlandi. Kemoterapi protokolli baslandi. Ritliksimab ile anafilaksi gelismesi
Uzerine desensitizasyon protokoll ile sorunsuz sekilde verildi.

Olgunun genetik analizinde, CECR1 geninde literatlirde patojenik oldugu bildirilen homozigot c.144dupG
mutasyonu saptandi. Hastada saptanan varyasyon Sanger analiziyle dogrulandi. Segregasyon analizinde saglikli
anne ve babanin varyasyonu heterozigot olarak tasidiklari gosterildi. Aile taramasinda olgumuzun sikayeti olmayan
iki kardesinde de homozigot mutasyon saptandi. Her ikisinde de immiunglobulin M dizeyi ve asi yanitlar disuktu.
Hastanin intravendz immunglobulin replasmani, G-csf tedavisi ve antibiyotik profilaksisi ile izleminde ok sayida
enfeksiyon nedenli yatisi olmasi ve mevcut tedavi ile nétropenisinin diizelmemesi nedeniyle malignitesinin
remisyona girmesinin ardindan hematopoetik kék hticre nakli yapildi.

Sonug:

DADA?2 vaskiilit bulgulari olmaksizin saf kirmizi kiire aplazisi, ndétropeni,aplastik anemi, lenfopeni ve
trombositopeni gibi hematolojik bulgularla karsimiza cikabilir. Hematopoetik kdk hiicre nakli bu olgularda bir tedavi
secenedi olarak bildiriimektedir.

Anahtar Kelimeler: nétropeni, adenozin deaminaz 2 eksikligi, cocuk

Tablo1: Hastanin basvuru anindaki laboratuvar sonuclari

WBC (/mm3) 2000
ALC (/mm3) 1480
ANC (/mm3) 110
AEC (/mm3) 50

lgA (ma/dl) 180

1aG (ma/dl) 1750
[aM (ma/dI) 37

Total IgE (1U/ml) 17

CD3 (%/mm3) 76 (1124)
CD4 (%/mm3) 37 (547)
CD8 (%/mm3) 30 (444)
CD16/56 (%/mm3) 2,5(37)
CD19 (%/mm3) 19 (281)
CRP (ma/dI) 12
Sedimentasyon 58

B12 (ua/ml) 200
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[PS-014] [Abstract:0101]

Cocukluk Cagi Brusellozunda Kan Eozinofil Diizeyinin Hastalik Derecesini Belirlemede Tanisal
Rolii

Ayse BuyuUkcam
Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklar Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Bolimu, Gaziantep

Giris: Insan brusellozu, bircok hastaligi taklit eden sistemik bir hastaliktir ve cocuklarda da teshis edilmesi cok zor
olabilmektedir. Cocukluk cadi brusellozu, ciddi klinik tablolarla karsimiza gelebilir ve komplikasyonlara neden
olabilir. Bu galismada, cocukluk gadi bruselloz hastalarinin 6zellikleri ile hastaneye yatista laboratuvar belirteglerin
tanisal roliiniin arastirilmasi amaglandi.

Gereg ve Yontemler: Geriye donlk olarak 1 Ocak 2018 ile 31 Aralik 2019 tarihleri arasinda bruselloz tanisi alan
0-18 yas 60 cocuk hasta dederlendirildi. Ayaktan ve hastaneye yatis verilerek izlenen bruselloz hastalarinin
demografik 6zellikleri ve klinikleri ile mikrobiyolojik ve diger laboratuvar bulgulari incelendi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi, 9.3 +4.3 yildi ve % 41.7’si kiz, %58.3’0 erkek idi. Hastalarin %83.3'Unde
eklem tutulumu mevcuttu. Hastalarin %33.3'0 yatirilarak izlendi. Kan serum eozinofil sayilari yatan hastalarda
ortanca degeri 60/uL (10-90/uL) iken ayaktan hastalarda 110/pL ( 55-205/uL) degderleri arasinda idi ( p=0.022).
Kan eozinofi sayisi kesme seviyesi <=90/uL icin; (CI %95, 54.4-93.9) duyarllik %78.95 ( Cl %95, 54.4-93.9) ve
0zgullik %60.00, (Cl %95,43.3-75.1) olarak bulundu.

Sonug: Cocukluk cadi brusellozu Glkemiz igin 6nemli bir halk saghdi sorunu olmaya devam etmektedir. Kan
eozinofil dlizeyleri, cocukluk cagi brusellozunda hastalik derecesini gostermede ve yatisa karar vermede bir role
sahip olabilir ama bu iliskinin daha iyi anlasiimasi, 6zgullik ve duyarliliginin dederlendirmesi icin daha fazla sayida
hasta ile yeni calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Bruselloz, gocuk, kan eozinofil sayisi
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[PS-015] [Abstract:0104]

Crohn hastalarinda periferik kanda mononiikleer hiicrelerde T hiicresi immiinoglobulin
domain-3 (TIM-3) diizeylerinin arastirilmasi

Fatma Rabia Kahraman!, Ozlen Atug?, Tung Akkog! _
!Marmara Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakdltesi Gastroentoloji Ana Bilim Dali,Istanbul

Amag: Crohn hastaligi diinyada ve tlkemizde gérilme siklidi giderek artmakta olan etiyopatogenezi tam olarak
bilinmeyen, henlz klratif bir tedavisi olmayan, kronik, inflamatuar bir badirsak hastaligidir. Bu hastaligin kendi
icerisinde farkli klinik 6zellikler gdsteren fistiilizan, striktiiran ve inflamatuar alt tipleri mevcuttur. TIM-3 birgok
fizyolojik ve patolojik stiregte temel immunolojik fonksiyona sahip yeni tanimlanmis molekil olup bagisiklik
toleransinin diizenlenmesinde rol oynamaktadir. Bu calismanin amaci Crohn hastalarindan alinan periferal kandan
izole edilen T Lenfositlerin TIM-3 dlzeyleri ile saglikli bireyler karsilastirilarak in vitro ortamda arastiriimasi
amaclanmistir.

Gerec-Ydntem: 18-45 yas arasi Marmara Universitesi E§itim ve Arastirma Hastanesi Gastroenteroloji bdliimiine
basvuran, son 8 hafta icinde kortikosteroid ilag kullanmamis, kanser kemoterapisi ve radyoterapisi gérmemis 8
Crohn hastasi calismaya dahil edilmistir. Kontrol grubu olarak hicbir otoimmun hastalidi bulunmayan 8 saglikh
birey calismaya alinmistir. Calisma grubundaki tiim bireylerden 10 cc vendz kan alinmistir. Tam kandan
imminfenotipleme ( CD45-Kro, CD4-APC, CD8-PC7, CD19-APC, CD16-PE, CD56-PC5.5) yapilmistir. Hiicre igi ve
ylzey boyamasi yapilarak TIM-3 ifadesi incelenmistir.

Bulgular: Crohn hastalarinin ve saglikli bireylerinde CD3+CD4+ TIM3 ve CD3+CD8+ TIM-3 dlizeyleri arasinda
anlamli bir fark bulunmazken (p>0.05), Crohn hastalarinin CD3-CD16+56+ TIM-3 hiicrelerinde saglikli bireylere
gbre anlamli olarak ytkseklik gézlemlenmistir (p<0.05). CD3-CD16+56+ TIM-3 hiicrelerinde anlamh bir fark
godzlemlenmemistir (p>0.05).

Sonug: Bir inflamatuar bagirsak hastaligi olan Crohn’un olusma nedeni tam olarak aciklanamamakla birlikte kesin
bir tedavi yaklasimi bulunmamaktadir. Elde ettigimiz sonuglar Tim-3’ln Crohn hastalar tizerindeki immun
dizenleyici etkileri arastirilacak ve yeni tedavi yaklasimlarinda katkida bulunacak, in vivo ve in vitro calismalara
kapilari aralamaktadir.

Anahtar Kelimeler: crohn, inflamatuar hastalik, Immunomodulasyon, Tim-3
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[PS-016] [Abstract:0106]

Kronik ITP ile ortaya cikan ALPS-CASP10 mutasyonu Olan ALPS Olgusu

Leman Tuba Karakurt!, Nurhan Kasap?!, Hayrunnisa Bekis Bozkurt!, Ozlem Cavkaytar!, Zafer Bicakgi2, Mustafa
Argal!

listanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Istanbul, Ttrkiye
2Istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Istanbul, Turkiye

Amag:

Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS), lenfadenopati, hepatosplenomegali ve otoimmn bulgularla
karakterize, malign olmayan, kronik seyirli bir hastaliktir. immiin trombositopenik purpura (ITP) en sik goriilen
otoimmdin tutulumdur. Bugtine kadar ¢ogunlukla FAS geninde (%80-90) ALPS hastaligindan sorumlu mutasyonlar
bildirilirken, CASP10 icin sadece iki farkli mutasyon patojenik olarak kabul edilmistir. Burada ALPS-CASP10
mutasyonu saptanan, kronik ITP ile basvuran bir hasta sunulmaktadir.

Olgu:

Aralarinda akraba evliligi olmayan ancak ayni kéyden olan ebeveynden dodan 17 yasinda kiz hasta, (g senedir
olan halsizlik, bas dénmesi ve ekimozlar ile gocuk klinigine basvurmustu. Fizik muayenesinde alt ekstermitelerdeki
ekimozlarin disinda, patolojik boyutta servikal lenfadenopatisi ve blylime geriligi saptanmisti. Tam kan
sayimlarinda persistan (> 1 yil) izole trombositopeniye sahip hastanin serum Immunglobulin degerleri normal
sinirlardaydi. Otoimmun belirteclerden ANA zayif pozitifti (1/320). Lenfosit alt grup analizinde CD4+ T ve CD8+ T
hlcre oranlarinin esitlendigi ve yliksek double negative T hicrelerinin [5,8 ( 0,5-3,9)] oldugu gérildi. Genetik
analizinde CASP 10 geninde missense ¢ 416A>C (p. Lys 139Thr ) patojenik varyant saptandi.

Sonug:

Olgumuza lenfadenopati, kronik ITP ve imm{inglobulin seviyeleri normal olmasina ragmen yapilan lenfosit alt grup
analizi ve genetik analiz sonuglari ile ALPS tanisi konmustur. Bu tir olgularda ALPS tanisinin akilda tutulmasinin ve
bu y6nde arastirmalar yapilmasinin klinisyeni taniya daha erken yaklastiracagini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: ALPS, CASP-10, kronik ITP
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[PS-017] [Abstract:0107]

WDR1 Mutasyonlu U¢ Hastanin Uzun Donem Takibi ve Klinik Degerlendirmesi

Ozgen Soyé6z!, Figen Celebi Celik!, idil Akay Haci!, Mehmet Sirin Kaya?, Selime Ozen Boliik?2, Omer Akgal3, Laurene
Pfajfert, Kaan Boztug*, Nesrin Gllez!, Ferah Genell

{zmir S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bilim Dali, Izmir

2Aydin Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Klinigi

3istanbul Biruni Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Klinigi

4Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases, Ludwig Boltzmann Institute for Rare and
Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

Giris-Amag:

Aktin etkilesimli protein 1 (Aip1), aktin aktivasyon-inaktivasyon strecini diizenler, WD-repeat-domain 1 (WDR1)
geni tarafindan kodlanir. Aipl inflamazomda yer alip, miyeloid ve lenfoid hicrelerin yapi ve islevini 6nemli dlglide
etkilemektedir. WDR1 mutasyonlari ilk olarak 2016’da tanimlanmis olup immun yetmezlik/otoinflamatuar sendrom
olarak karsimiza cikmaktadir. Onerilen tedavi Hematopoetik Kék Hiicre Naklidir(HKHN). Giiniimize

kadar WDR1 mutasyonlu 13 hasta bildirilmistir. Bu hastalardan 6’si tilkemizden sunulmus olup pediatrik yas
grubundaki 3 hasta takibimizdedir. Bu sunumumuzda 3 hastamizin klinik takip ve tedavi planlarini irdelemeyi
amacladik.

Metod:

Hastanemiz immuinoloji servisine konsllte edilip takibe alinan, WDR1 mutasyonu saptanan hastalarin, basvuru
sikayetleri, muayene bulgulari, immunolojik verileri, molekuller analizleri, izlem sonuglari dosya kayitlari
incelenerek kaydedildi.

Sonuglar:

Birinci hasta, tekrarlayan bronsiolit ataklari, parmak absesi, purtlan otitis media, bliylime geriligi ve anemisi olan
kiz, ikinci hasta; tekrarlayan pustuller deri lezyonlari, oral mukozit ile bagvuran kiz, tglincl hasta ise 2,5 yasindan
beri kronik ITP tanisi ile takip edilen tekrarlayan ates, ishal ve aftdz stomatit sikayetleri olan erkek hasta idi.
Olgularin hepsinde WDR1 homozigot mutasyonu saptanmasi nedeniyle, HKHN planlandi. Ancak aileleri tarafindan
HKHN prosediirii reddedildi ve diizenli IVIG replasmani, antibiyotik profilaksisi ile takiplerine devam edildi. Ikinci
ve 3. hastalarda otoinflamatuar ataklarin devam etmesi nedeniyle tedavilerine kolsisin eklendi. Ug hastanin 7 yillik
izleminde hastane yatisi gerektiren ciddi enfeksiyonlari gézlenmedi, 2 ve 3. hastalardaki otoinflamatuar ataklar
sayica oldukga azald.

Tartisma:

WDR1 mutasyonlu hastalarimizin 7 yillik gdzlemleri; bu hastalarin, uyguladigimiz tedaviyle tolere edilebilir
sorunlarla yasadiklarini bize gosterdi. Bu durumda yanitlamamiz gereken, otoinflamatuar sireci de olan, "Bu
hastalar siddetle HKHN'ne sevk edilmeli midir?" olmahdir.

Anahtar Kelimeler: HKHN, immun yetmezlik, Lenfosit, Otoinflamatuar sendrom, WDR1
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[PS-018] [Abstract:0109]

LRBA Eksikligi Olan Bir Hastada Iimmiin Disregiilasyon ve Lenfoproliferasyon Tedavisinde
Basarili Abatacept Kullanimi

Caner Aytekin?, Abdullatif Bakir2, Figen Dogu3, Aydan Ikinciogullar3 _

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

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bolum,
Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

LRBA eksikligi enfeksiyonlara duyarhlik, otoimminite ve lenfoproliferasyon ile karakterize otozomal resesif bir
primer immun yetmezliktir. LRBA, T hlicre inhibitéri olan CTLA-4'Gn hicre ici trafiginde yer alir. Hedefe yonelik bir
tedavi olan abatacept (CTLA4-immiuinoglobulin flizyon proteini) LRBA eksikliginde kullaniimaktadir. Burada,
immune disregilasyon ve lenfoproliferasyon bulgulari abatacept ile basaril bir sekilde tedavi edilen LRBA eksikligi
olgusu sunulmustur.

Olgu:

Alti yasinda kiz hasta tedaviye direngli iTP, lenfadenopati ve splenomegali nedeniyle danisildi. Hastanin yiiksek doz
steroid ve IVIG ile tedavi edildigi ancak klinik tablonun diizelmedigi 6grenildi. Anne ve babasi birinci derece akraba
olan hastanin saglikl iki kardesi vardi. Fizik muayenede aksiller lenf nodu (6x6cm) ve belirgin splenomegali
saptandi. Tam kan sayiminda anemi, nétropeni, lenfopeni ve trombositopeni vardi. Immiinolojik incelemelerinde
serum IgM dizeyi distlik, IgG, IgA ve IgE dizeyleri normaldi. Lenfosit alt gruplari, PHA ve anti-CD3 ile T hiicre
aktivasyonu, DNT-hticre orani ve DHR ile denetlenen nétrofil fonksiyonlari normal bulundu. Yeni nesil dizi
analizinde LRBA geninde daha 6nce tanimlanmamis homozigot c.1655C>A (p.Ser552Ter) mutasyon saptandi.
Hastanin anne, babasi ve 2 kardesinin heterozigot tasiyici olduklari gésterildi. Hastaya abatacept 2 haftada bir 10
mg/kg dozunda baslandi. Trombosit sayisi giderek artti ve 3 ay sonra 100,000/mm3'tin zerine cikti. Ug ay sonra
abatacept doz araligi 4 haftada bir olacak sekilde diizenlendi. Bu tedavi altinda lenfadenopati ve splenomegali
tamamen dulzeldi. Bir buguk yildir devam eden tedavide herhangi bir yan etkisi ortaya gikmadi.

Sonug:
Abatacept, LRBA eksikliginde immun disreglilasyon ve lenfoproliferasyonu etkili bir sekilde kontrol eder.
Hematopoetik kok hiicre nakli agir LRBA eksikligi olgularinda distnalmelidir.

Anahtar Kelimeler: LRBA, immun disregllasyon, lenfoproliferasyon, abatacept
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[PS-019] [Abstract:0110]

MHC Sinif I Eksikligi: TAP1 Gen Mutasyonu Tasiyan Bir Olgu

Caner Aytekin!, Sule Haskologlu?, Serdar Ceylaner3, Figen Dogu?, Aydan Aydan Ikinciogullar22

1Dr. Sami Ulus Kadin Dodum Cocuk Saghgi ve Hastaliklari E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
BolimuU, Ankara

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

3Intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

Giris:

MHC sinif I eksikligi, TAP1, TAP2, tapasin ve B2 mikroglobulin genlerindeki mutasyonlarin neden oldugu, nadir
gorllen otozomal resesif bir primer immin yetmezliktir. Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari ve cilt Glserleri
baslica 6zellikleridir. Burada tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, gok sayida iyilesmis cilt Glseri ve
bronsiektazisi olan, TAP1 mutasyonu gosterilen MHC sinif I eksikligi olgusu sunulmustur.

Olgu:

14 yasinda erkek hasta nefes darlidi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari ve cilt Ulserleri ile basvurdu. Anne ve
babasi ikinci dereceden akrabaydi. Fizik muayenede sol yanak, kol ve bacakta ¢gok sayida iyilesmis cilt Ulserine
bagh skarlar saptandi. Serum IgG, IgA, IgM ve IgE dlizeyleri normaldi. Akim sitometride CD3+CD8+ T hiicrelerinin
azaldidi (%7, n: %16-32) ve HLA-ABC ekspresyonunun olmadigini gésterildi. PHA ve anti-CD3 ile T hticre
aktivasyonu normaldi. Toraks BT'de multilobar bronsiektaziler gorildi. Hastaya bu bulgularla MHC sinif I eksikligi
tanisi konuldu. Yeni nesil dizi analizinde TAP1 geninde daha 6énce tanimlanmis homozigot ¢.1312C>T (p.R438%*)
mutasyon saptandi. Hastaya IVIG replasman tedavisi ve TMP/SMX profilaksisi baslandi. iki yillik izlemde solunum
sistemi yakinmalari belirgin diizelen hastanin solunum yolu enfeksiyonlari ve cilt Ulserleri tekrarlamadi.

Sonug:

Deri Ulseri, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari ve non-kistik fibrosis bronsektazisi olan hastalarda MHC sinif I
eksikligi dtstintlmelidir. Akim sitometri ile HLA-ABC ekspresyonunun 6lglilmesi taniya olanak saglar. Hematopoetik
kdk hicre nakli ile ilgili bilgiler yetersizdir.

Anahtar Kelimeler: MHC sinif I eksikligi, TAP1, kombine immiin yetmezlik
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[PS-020] [Abstract:0111]

NCF4 Gen Mutasyonuna Bagh Atipik Kronik Graniilomatoéz Hastalik: Bir Olgu Sunumu

Caner Aytekin!, Ferda Ozbay Hosnut2?, Meltem Akcaboy3, Giilseren Sahin2, Fatma Colak?, Figen Dogu5, Aydan
Aydan Ikinciogullan®

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
BélUmU, Ankara

2Dr, Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji
BélUmU, Ankara

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri B6limu, Ankara
4Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghdi ve Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik B&luma,
Ankara

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

Kronik granilomatdz hastalik (KGH), tekrarlayan invaziv enfeksiyonlara ve enfeksiy6z olmayan grantlomatéz
hastalia yatkinlik yaratan primer immiin yetmezlik (PIY) hastahgidir. KGH’da otoimmiin ve hiperinflamatuvar
bulgular da tanimlanmistir. KGH’a CYBB, CYBA, CYBC1, NCF1, NCF2 ve NCF4 gen mutasyonlari neden olur. NCF4
eksikliginde hiperinflamasyon ve periferik enfeksiyonlar gorulirken, diger KGH'da gortlen invaziv enfeksiyonlar
yoktur. Burada NCF4 gen mutasyonunun neden oldugu atipik kronik graniilomat6z hastalik olgusu sunulmustur.

Olgu:

Anne ve babasi arasinda akrabalik olan 15 yasindaki Afgan kiz hasta adir biytme geriligi, pansitopeni ve kronik
karaciger hastaliji nedeniyle hastanemize sevk edilmisti. Fizik muayenede belirgin boy kisaligi (-6.2 SDS) ve gok
dislUk vacut agirhgi (-7.96 SDS), skleralarda sarilik ve belirgin hepatosplenomegali mevcuttu. Laboratuvar
incelemelerinde siddetli anemi ve I6kopeni, trombositopeni, karaciger fonksiyonlarinda bozukluk, pozitif direkt
Coombs testi, yiiksek anti-TPO ve ¢dlyak otoantikorlari saptandi. ince bagirsak biyopsisinde ¢dlyak hastaliinin
tipik histopatolojik bulgulari gortldi. Hastaya Hashimoto tiroiditi, célyak hastalidi, portal hipertansiyon ve 6zofagus
varisleri tanisi konuldu. Karaciger biyopsisinde graniilom olusumu ve siroz saptandi. Immiinolojik dederlendirme
serum IgG, IgA ve IgM dlzeyleri ylksek, IgE diizeyi normal bulundu. Lenfosit alt gruplari, PHA ve anti-CD3 ile T
hiicre aktivasyonu normaldi. DHR ile oksidatif patlama yaniti gok diisik saptandi ve hastaya KGH tanisi konuldu.
Yeni nesil dizi analizinde NCF4 geninde daha 6nce tanimlanmis homozigot ¢.118-1G>A mutasyonu saptandi. Daha
sonra hastanin memleketinde kaybedildigi 6grenildi.

Sonug:
Burada invaziv enfeksiyonlari olmayan, siddetli biylme geriligi ile birlikte otoimminite ve hiperinflamasyonla
karakterize KGH olgusu sunduk. Bu 0Ozellikleri tasiyan hastalar PIY yontinden dederlendirilmeli, erken tani ve

tedavinin hayat kurtarici olacagi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik grantlomatéz hastalik, NCF4, hiperinflamasyon, otoimmunite
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[PS-021] [Abstract:0112]

Akut ITP Tanih Gocuklarda Immiin Yetmezlik Durumunun Degerlendirilmesi

Mehmet Cemal Dénmez!, Mustafa Biiyiikavci2, Oner Ozdemir3, Mehmet Fatih Orhan?
1sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji BD, Sakarya

3Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji BD, Sakarya

Amag

Immiin trombositopeni (ITP) izole trombositopeni ile karakterize, otoimmiin bir hastaliktir ve cocuklarda
trombositopeninin en sik sebebidir. ITP, primer immiin yetmezlik hastalarinda ilk bulgu olabilir ve en sik gériilen
hematolojik bulgudur. Bu calismada, amag serum imminoglobulin dizeyleri ve lenfosit alt gruplarinin ITP ile takip
edilen cocuklarda, saglikli cocuklardan farkl olup olmadigini ve tedavi yaniti ile iliskisi olup olmadigini saptamaktir.

Yoéntem ve Gereg

Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi kliniginde 2018 - 2021 yillan

arasinda ITP nedeniyle takip edilen hastalar retrospektif olarak incelendi. Hastalarin immiinoglobulin izotip, IgG alt
tip ve lenfosit alt grup dlizeyleri yas ve cinsiyetlerine uygun kontrol grubuyla, yaslarina uygun referans dederleriyle
ve kontrol periyotlarindaki tedavi yanitlariyla karsilastirildi.

Bulgular

Akut ITP tanili 30 hasta ve saglikh 30 gocugun incelendigi caismamizda; hastalar ile kontrol grubunun
immuinoglobulin ve lenfosit alt grup dlzeyleri arasinda anlaml fark bulunmamasina ragmen, hastalarin
%33,3'inde yaygin dedisken immin yetmezlik; %6,6'sinda kombine immun yetmezlik; %6,6’sinda da IgA - IgG
alt grup eksikligi dustnuldd. Yasin klglk ve IgG dlzeyinin yasa gore dlislik olmasinin tani sonrasi 7. glinde
tedaviye olumlu yanit oranini artirdigi saptandi.

Sonug
Galismamizda akut ITP tanili hastalarin %46,5'inde bir immiin yetmezlik siiphesi saptandi. Yas ve IgG diizeyinin
akut ITP’de tani sonrasi 7. glinde tedaviye yanit oranini 6ngérmede kullanilabilecedi anlagildi.

Anahtar Kelimeler: Akut immiin trombositopeni, Cocukluk gagi, Immin yetmezlik
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[PS-022] [Abstract:0113]

Primer Immiin Yetmezlikli 5 Hastada COVID-19 Seyri

Oner Ozdemir?, Emine Aylin Yilmaz? _
1Sakarya Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Allerji-Immdinoloji BD, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Sakarya

Amag
Burada primer immun yetmezlik (PIY) tanisi olan 5 olgumuzun COVID-19 tani ve tedavi slireglerini sunmaktayiz.

Olgular

Olgu 1

7 yasinda kiz dksiiriik, burun akintisi ve ates sikayetiyle basvurdu.3 yildir IgG subgrup eksikligi tanisi ile takip
edilen hasta ayda bir iIVIG+TMP-SMX aliyordu. Ates 38C, Lékosit: 3750, nétrofil: 1750 ve lenfosit: 1500 idi. Ara
doz IVIG ve hidroksiklorokin verildi. ilk 2 glindeki subfebril ates 6. giiniinde diizeldi.

Olgu 2
3 yasinda kiz bogaz agrisi ve oksuriikle bagvurdu. COVID-19 PCR pozitifti. IVIG+TMP-SMX aliyordu. Ara doz IVIG
verildi. Ilk glin subfebril atesi olan hasta 5. glinlinde taburcu edildi.

Olgu 3

18 aylik hasta altinci ayindan sonra gok sik USYE ve bronsiolit gecgirmekteydi. Sut Cocudu Gegici
Hipogammaglobulinemisi tanisi ile IVIG+TMP-SMX tedavisi baslandi. IVIG alimi sirasinda 6ksuruk nedeniyle (+)
saptandi. Fizik muayene normaldi.

Olgu 4

Anne baba akrabaligi olan 12 yasinda erkek hasta ilk 6 aydan sonra her ay USYE, USE ve ateslenme. Tiim agiz
icinde moniliyazis ve 1 yasina kadar da aftéz lezyonlar. inhaler bronkodilatér kullanmaktaydi. IgM diizeyi artmisti.
CD40L (CD154): %0,43. SCIG+TMP-SMX kullanan hasta, yakinlarinin pozitifligi Gizerine testi (+) saptandi. Evde
izolasyon dnerildi.

Olgu 5

7 yasinda CVID nedeniyle takipli kiz hasta, Babasinin COVID-19 gecgirmesi lzerine hasta 38 derece ates, hafif
Oksurik ve 4 kez kusma sikayeti ile acile basvurmustu. Genel durumu iyi, fizik muayenede akciger ve diger sistem
muayeneleri normaldi. Rutin tetkikler ve akciger grafisi normaldi. Ara doz IVIG ve 8 giin seftriakson tedavisi
sonrasl, sorunsuz taburcu edildi.

Sonug
PIY hastalii bulunan 5 olgumuzda COVID-19 sorunsuz ve basit USYE gibi seyretmistir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, Primer Immin Yetmezlik, SARS-CoV-2
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[PS-023] [Abstract:0114]

Saghikh Yenidoganlarda Tam Kan Sayimi (Hemogram)' in Referans Araliklari

Oner Ozdemir?, Gékge Geng? _
1Sakarya Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Allerji-Immdinoloji BD, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya

Giris ve Amag
Sakarya ilinde dogan term ve saglikh yenidogan bebeklerden alinan tam kan sayimi (hemogram) dederleri
calisilarak Turk yenidoganlarin normal hemogram dederlerinin belirlenmesine katkida bulunulmasi amaglanmistir.

Yéntem

Dogum haftasi 39-41 hafta arasi, 1. ve 5. Dakika APGAR skoru 8’ in Gzerinde olan 54 saglikh term yenidogan
bebekten, postnatal 15-21. ginleri arasinda alinan, vendz kan 6rnedi EDTA’lI tiip ile calisilarak tam kan sayimi
yapildi. Alinan kan 6érnekleri en geg 30 dakikada laboratuvara ulastirilip cahstirildi. Calismaya dahil edilen
bebeklerde, konjenital hastalik ve anomali, perinatal enfeksiyon 6ykusd, ikiz esi, transflizyon 6yklsi ve annede
kronik hastalik 6yklst bulunmamaktadir. Elde edilen sonuclar ile bebeklerin dogum sekli, beslenme sekli, cinsiyeti
ve demografik 6zellikleri arasinda anlamli fark olup olmadigi dederlendirildi.

Bulgular

54 bebekten 31'i (%57) erkek ve 23’ (1 (%43) kiz bebektir. Bebeklerden 37’ sinin (%69) dogum sekli sezeryan
dogum ve 17’ sinin (%31) normal dogumdu. Bebeklerden 39'u (%72) sadece anne sitl ile beslenirken, 15'i (%28)
anne sitl ile beraber formdla ile beslenmekteydi. Elde edilen sonuglara gére; hemogram mutlak degerleri ort+ SS
(%95 gliven araligi) sirasiyla; I6kosit sayisi (WBC) 10104,81+2506,02 (4340,45-14698,49), eritrosit sayisi (RBC)
4,4+0,5 106 (3,35-5,37 106), trombosit sayisI (PLT) 376148,15+92070,61 (179286-557517), noétrofil sayisi
2623,13+1137,85 (1875-4805), lenfosit sayisi 6042,59+1690,31 (2251-9199), monosit sayisi 763,3+395,26 (0-
1550,69), eozinofil sayisi 542,83+238,71 (28,14-1000,04), bazofil sayisi 162,09+249,48 (0-603,65), hemoglobin
dederi 14,79+1,57 gr/dl (11,48-17,48) htc %43,24+4,67 (33,67-52,53) ve eritrosit dagilim hacmi (RDW)
16,71+1,3 (14,01-19,31) olarak saptandi.

Tartisma ve Sonug
Sagdlikh yenidodan bebekler icin hemogram normal dederlerini ve elde ettigimiz dederlerin cinsiyete, beslenme
sekline ve dogum sekline bagh dedisimleri hakkinda kullanilabilir veri saglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Gliven araligi, Hemogram, Yenidogan
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[PS-024] [Abstract:0115]

Glukoz-6-Fosfat Dehidrogenaz (G6PD) Eksikligi Hastalarinda Hiicresel Immiinite

Olena Erkun?, Mustafa Biyiikavci2, Oner Ozdemir3, Mehmet Fatih Orhan?
1sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji BD, Sakarya
3Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji BD, Sakarya

Giris Ve Amag

Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD) eksikligi dinyadaki en yaygin enzimopatilerden biridir. Amacimiz
klinigimizde izlenen G6PD eksikligi olgularina ait demografik 6zellikleri, klinik, laboratuvar ve flow sitometrik
bulgular degerlendirmektir.

Hastalar Ve Yontem

Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali tarafindan G6PD enzim eksikli§i tanisi ile
izlenen gocuklar retrospektif olarak incelenmistir. Hastalarin basvuru sikayetleri, éykdileri, fizik inceleme ve
laboratuvar bulgulari ile tedavi stirecleri degerlendirilmistir.

Bulgular

Calismaya 0-18 yas arasi 43 gocuk (%86 erkek, %14 kiz) dahil edildi. Klinik olarak olgularin %69,8'ini akut
hemolitik anemi (%67,4't favizm), %16,3’Unu yenidodan hiperbilirubinemisi, %14'Unl ise asemptomatik olgular
olusturmaktaydi. Tani sirasinda en sik gézlenen yakinmalar sarilik (%86), idrar renginde koyulasma (%62,8) ve
karin agrisi (%58,2) iken en sik saptanan fizik muayene bulgulari ikter (%86), tasikardi (%44,2) ve solukluk
(%39,5) idi. Akut hemolitik anemili olgularimizda basvuru sirasinda agir normokrom-normositer anemi ile birlikte
LDH ve indirekt bilirubin diizeylerinde artis mevcuttu. Bu olgularin %80’i hastaneye yatirilarak izlenmis ve yatirilan
hastalarin %95,8'ine eritrosit siispansiyonu verilmisti. Yenidodan hiperbilirubinemili olgular erken veya uzamis
sarilik nedeniyle basvurmus olup %28,6'sina fototerapi uygulanmisti. Asemptomatik olgularin %33’lUnde hafif
anemi disinda bulgu yoktu. 1 hastada hem B ve hem de NK disukligl, 6 hastada CD19 dustklagd, 4 hastada CD4
dislikligu ve 4 hastada NK disukligl saptanmistir. CD4/CD8 orani 3 hastada disik bulunmustur. 11/23 hastada,
hicrelerden bir tipinde normal diizeylere gére disiklik saptanmistir.

Sonug

G6PD eksikligi X’e baglh bir genetik bozukluk olmasi sebebiyle erkek cocuklarin hastaligi gibi disinilse de
klinigimize basvuran olgularin %14’Gna kizlar olusturmaktaydi. G6PD eksikligi olan hastalarda saptadigimiz
hicresel immunitedeki disuklik daha genis hasta serilerinde arastiniimahdir.

Anahtar Kelimeler: Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz, favizm, hemoliz, sarilik
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[PS-025] [Abstract:0116]

Burkitt Lenfoma Ile Prezente Olup Tani Alan Primer Immiin Yetmezlik

Oner Ozdemir!, Emine Aylin Yilmaz2, Ummiigiilsiim Dikici!, Mustafa Biiyiikavci3, Mehmet Fatih Orhan3
1Ssakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji BD, Sakarya

2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Sakarya

3Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji BD, Sakarya

Giris Hodgkin disi lenfomalar (NHL) arasinda Burkitt lenfoma en sik gorilen tiptir. Burkitt lenfoma olgun B
hlcrelerinin malign neoplazisi olarak tanimlanir. Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) ise, yetersiz B hlicre
farklilasmasinin ve immiinglobulin yapim bozuklugunun gérildigi en yaygin primer immiin yetmezlik (PIY)
hastalididir. Burada, 6ykiislinde tekrarlayan enfeksiyon olmayan ve karsimiza NHL ile gikan bir CVID vakasi
sunulmaktadir.

Olgu Sunumu 6 yasinda kiz hasta, 6nce Oksirlk sikayeti ile acil servisimize basvuru sonrasi pnémoni tanisi ile
gocuk servisine yatirilmis ve iv sefotaksim (100 mg/kg/giin) baslaniyor. Takibinde plevral effiizyon gelisen hastaya
sol torakal bolgeden goégus tupi takilarak drenaj saglaniyor ve yapilan batin ultrasonografik goriintilemede
hepatomegali, intraabdominal kitle ve serbest mayi saptanmasi izerine hastada malignite distnllerek Cocuk
Hematolojisi-Onkolojisi bélimiine devredildi. Efizyondan yapilan flow sitometrik dederlendirmede, malign
hiicrelerin CD19/20/21 markerlar pozitifti. Inspeksiyonda tiim viicutta yaygin 6dem, gégiis capinin artmis oldugu,
plevral efflizyona sekonder solunum cgabasinda hafif artis oldugu gorildi. Oskiltasyonda solunum sesleri derinden
gelmekteydi ve batin bélgesinde perkiisyon ile sensation de flot pozitif olmasi yaygin asit klinigi ile uyumluydu.
Hastanin antibiyoterapisinin 3. giiniinde nonspesifik cilt dékintileri olmasi izerine Cocuk Allerjisi-immainolojisi
bélimine konslilte edildi. Daha 6nce bilinen higbir kronik hastalik 6yklisii ve hastanede yatis 6ykisi olmayan
hastada yapilan tetkiklerde immdunglobulinlerin tiim izotipleri dlisik, lenfopenik olmasi ve asi antikor ve
izohemagglutinin titrelerinin yetersiz gelmesi Uzerine hastaya CVID tanisi konuldu.

Sonug PIY hastalifi her zaman tekrarlayan enfeksiyon ile dedil de nadiren Burkitt lenfoma gibi solid timor ile
karsimiza cikabilecedi dustunulmelidir. Dolayisiyla timor olusumu ile karsilasilan vakalarda PI1Y akla gelmeli ve bu
konudaki farkindalik artiriimahdir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, Burkitt lenfoma, CVID
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[PS-026] [Abstract:0119]

Agir Kombine Immiin Yetmezlikler: Tiirkiye Mutasyon Dagilimi ve 14 yeni varyantin
tanimlanmasi

Avca Aykut!, Asude Durmaz!, Neslihan Karaca?, Nesrin Giilez3, Ferah Genel3, Fatih Celmeli4, Giilyliz OztirkS,
Didem Atay®, Cigdem Aydogmus’, Ayca Kiykim8, Gizide Aksu2, Necil Kitikgliler?

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Immiinolojisi Bilim Dali
35aglik Bilimleri Universitesi Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklar

4T.C Saglik Bakanhgi Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari
5Acibadem Altunizade Hastanesi / Cocuk Hastaliklari / Cocuk Hematolojisi / Kemik iligi Nakli Merkezi
6Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi Cocuk Hematoloji Onkoloji Bilim Dali

7Saglik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Immunolojisi

8Cerrahpasa Tip Fakiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Gocuk Allerji immiinoloji

Giris: Primer immin yetmezlikler (PIY), klinik ve genetik olarak heterojen, hafif seyirli klinikten yasami tehdit
edebilen genis bir klinik fenotip yelpazesine sahip olan nadir hastaliklardir. Agir kombine immin yetmezlik (SCID)
T, B ve NK hiicrelerinin proliferasyonunu ve islevini bozan monogenik defektlerin neden oldugu PiY'lerin en siddetli
sekli olup, kombine immun yetmezlikler alt sinifinda yer almaktadir.

Amag: Bu calismanin amaci klinik agidan SCID olarak dederlendirilen, genetik etyolojinin gosterildigi hastalarda
gen ve mutasyon dagilimini incelemektir.

Materyal-Metod: SCID tanili 22 olgu 264 PIY genini iceren yeni nesil dizileme paneli ile analiz edildi. Calismada
literatiirde daha 6nceden tariflenmemis 14 yeni ve klinik ile iligkilendirilmis 7 bilinen varyantin saptandidi 22 Tlrk
SCID hastasinin mutasyon dagilimi dederlendirilmistir.

Bulgular: 4 ‘G novel 8 hemizigot IL2ZRG(%36.3); 4 homozigot novel RAG2 (%18.2); 2’ si novel 3 homozigot
RAG1(%13.6); 2 novel homozigot IL7R(%9.1); 2 novel homozigot ADA(%9.1) ve daha dnceden tariflenmis
homozigot JAK3, DCLRE1C, NHEJ1 genleri olmak lzere 8 ayri gende 21 farkl varyant saptanmistir. Saptanin
varyantlarin 12 ‘si missense, 5’ i nonsense, 3" U delesyon ve 1 i’ intronik tipte mutasyonlardir.

Sonug: Bu galisma, SCID hasta grubundaki mutasyon dagilimini inceleyen tGlkemizdeki az sayidaki calismadan
biridir. Akraba evliliginin sik gérildigi Glkemizde, beklenildigi gibi resesif SCID genlerinin (%63.7) daha siklikla,
bunun yaninda X e bagh kalitilan IL2RG genindeki varyantlarin da olgularin yaklasik %36’ i1sinda saptandidi
izlenmistir. Ayrica calismamizda SCID’ e neden oldugu saptanan 14 yeni varyant literatlr bilgisine 6nemli bir katki
sadlayacak ve SCID mutasyon spektrumunu genisletecektir.

Anahtar Kelimeler: SCID, Yeni Nesil Dizileme, novel varyant
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[PS-027] [Abstract:0122]

Coklu karaciger apsesi olan bir kronik graniilomatoz hastasinin graniilosit transfiizyonu ile
hizh tedavisi

Azize Pinar Metbulut!, Ayse Metin!, Omer Giines?, Giilsim iclal Bayhan?, Giilsah Bayram Ilikan3, Gizin Cinel4,
Abdurrahman Kara?

1Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bélimi

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Balumi

3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Bolium{

4Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Gogus Bolimu

5Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji Bolim{

Kronik granilomatdz hastalik(CGD),tekrarlayan,yasami tehdit eden bakteri ve mantar enfeksiyonlari ile karakterize
olan,granilom olusumuna yol acan genetik olarak heterojen bir primer immun yetmezlik olan fagosit fonksiyon
yetersizligidir.Mortalitenin azalmasina ragmen,CGD ile iliskili komplikasyonlara bagl morbiditeler 6nemini
korumaktadir.Bunlardan biri,CGD hastasinda, hastalarin dortte birinden fazlasinda gérilen ve ayni zamanda gok
direncli ve siklikla stk morbiditeli birden fazla ameliyat gerektiren karaciger apsesidir.Grantlosit transfiizyonlari ile
birlikte perkitan karacigere yonelik girisimsel radyolojik tedavi ile tedavi edilen S.aureus ve Aspergillus spp'ye
bagh coklu karaciger apsesi olan 3 yasinda bir CGD hastasini sunuyoruz.3 yasinda erkek hasta, 18 aylikken
stpduratif servikal,submandibular ve sol inguinal lenfadenopati,hepatomegali,skrotal apse ile hastanemizde izlenen
hasta,servikal lenf nodu biyopsisi nekrotizan granilomatéz inflamasyon,Nitroblue tetrazolium testi hastanin
notrofillerinin dldiirme kusurunu ve Dihidro-rhodamine 123 testi,bulunan stimtlasyon indeksine gére hastanin olasi
mutant NADPH-oksidaz bileseninin p67 phox proteini saptanarak tani aldi.Mutasyon analizi sonuglari kesin tani igin
beklemededir.Fizik muayenede oral moniliazis,abdominal distansiyon,3x3cm cgapinda bilateral stpuratif servikal
lenfadenit saptandi.Abdominal USG ve abdominal MRG'de karacigerin sag lobunda en
blyukleri42x48,28x20ve34x27mm capinda ¢ok sayida(yaklasik 8-9)subkapsller ve daginik apse saptandi.Sag
bobredin Ust kismina komsu23x17 boyutlarinda kapstller siniri saptanamayan baska bir apse vardi.Kraniyal MR
normaldi.Meropenem,vankomisin,teikoplanin,amikasin ve kaspofungin ile tedaviye baslandi.Tedaviyi desteklemek
icin0.5g/kg/doz olarakIVIG tek doz olarak eklendi.Subkapstiler hepatik apseler perkiitan olarak drene edildi.Apse
sayisinin fazla olmasi hastaya granilosit transfizyonu(GTX)verildi.GTX'ler ve 3kez girisimsel apse drenajindan
sonra,hasta atessiz izlendi, gérintilemede tim apselerde iyilesme gdstererek taburcu edildi.CGD'li hastalarda
meydana gelen hepatik apseler klinik olarak 6nemli ve yasami tehdit eden bir komplikasyondur.Literatlr,bu
lezyonlarin CGD hastalarinda granilositlere hizla yanit verdigini gosterdiginden,GTX'ler hasta icin hayat kurtarici ve
zaman kazandirici olabilir.

Anahtar Kelimeler: kronik granulomato6z hastalik, fagositer sistem defekti, karaciger apsesi

39



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-028] [Abstract:0123]

Onikomadesis ile komplike olan siddetli COVID-19'u olan bir hasta

Azize Pinar Metbulut!, Ayse Metin!, Selma Alim Aydin?, Belgin Gilhan?, Aslinur Ozkaya Parlakay?
tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji B6IGmu
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Bolimi

Onikomadezis, tirnak bliyiimesinin gegici olarak durmasi nedeniyle tirnak plaginin tirnak matriksinden proksimal
ayrilmasidir.STAT-2 eksikligi tanisi olan siddetli birCOVID-19 enfeksiyonu(MIS-C)sonrasinda tirnaklarda ortaya
cikan bir onikomadezis vakasi bildirilmektedir.12 yasinda erkek gocuk,her iki el ve ayak tirnagini etkileyen
onikomadezis ile uyumlu tirnak distrofisi sikayeti ile basvurdu.Onikomadezis baslangicindan yaklasik 2 ay énce
COVID-19 nedeniyle hospitalize edildi.0zgecmisinde 1 yasinda MRR asisindan sonra aseptik menenjit ve Kawasaki
hastaligi ve izlemde tekrarlayan pnémonileri olmasi nedeniyle takip edilen hastanin tetkiklerinde normal serum
IgA,IgM,IgG ve IgE konsantrasyonlarini ve asilara karsi normal spesifik antikor titrelerini,akis sitometrik testinde, T
ve B lenfosit normal aralikta absoll ve dagilim,normal CH50 ve NBT saptandi.Dogustan gelen immin defekt
ontanisi ile iki yildir intravendz profilaktik immuin globulin tedavisi ile takip edilmis ve durumunun iyi olmasi
nedeniyle IVIG tedavisi sonlandiriimisti.izlemde STAT2 eksikligi saptandi.Hasta acil servise ates,8ksiriik,istahsizlik
ve bilateral konjonktivit sikayetleri ile bagvurmustu.Hastanin yatisi sirasinda nefes darligi yoktu,bilateral multipl
servikal lenfadenopati palpe ediliyordu vediger sistemik muayeneleri normaldi.COVID-19 icinRT-PCRpozitifti.Toraks
BT'de her iki akcigerde de COVID-19 pnomonisi ile uyumlu oldugu dogrulanan karakteristik buzlu cam opasiteleri
gorildi.Ekokardiyografi ve batin
ultrasonografilerinormaldi.Seftriakson,makrolid,teikoplanin,azitromisin,favipiravir,kleksan,deksametazon tedavisi
uygulandi.Takipte SF ylukleme tedavisine yanit veren hipotansiyonu vardi.Dogustan gelen immiin yetmezlik 6ykust
nedeniyle haftada3giin3MIUdozda interferon alfa tedavisi(interferon-2b,Roferon A)eklendi.izlemde soduk tip
otoimmiin hemolitik anemi gelisti.Soguk aglutinin ve paroksismal nokturnal hemoglobindiri testleri negatifti.Ayni
zamanda ellerin dorsal ylizeyinde eritema nodozum gelisti.Bu bulgularin her ikisi de kendiliginden dizeldi.Tim
bulgularCOVID-19ile iliskili multisistemik inflamatuar hastalik ile uyumluydu.Bu bulgulardan 2ay sonra tirnak
bulgular ortaya cikti.Onikomadesis icin higbir tedavi baglamadi ve kendiliginden diizeldi.Onikomadezis nadir
goérilen bir durumdur ve COVID-19'da tirnak etkilenmesinin etyopatogenezini anlamak igin daha fazla veriye
ihtiyacimiz var.

Anahtar Kelimeler: onikomadezis, COVID-19, MIS-C

Her iki eldeki onikhomadezis goriiniimii
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Tedaviye Direngli Agir Atopik Dermatit ile Prezente Yeni STAT5 mutasyonu olan STAT5B GOF
Olgusu

Nurhan Kasap!?, Kiibra Aslan2, Leman Tuba Karakurt!, Hayrunnisa Bozkurt!, Halit Canatan2?, Ozlem Cavkaytar!,
Ahmet Eken?, Mustafa Arga?

listanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Alerji-Immuiinoloji Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

Giris: Sinyal donistlriclt ve transkripsiyon 5B aktivatori (STATS5B), bliyime hormonu ve IL-2 gibi bircok sitokin
ailesinin sinyalizasyonunda rol almaktadir. STAT5B aktivasyon artisina (gain of funtion (GOF)) neden olan genetik
mutasyona sahip literatirdeki olgularda neonatal baslangigh Urtiker, dermatit, granulamat6z deri enfeksiyonlari,
ishal, otoimminite ve bazi kronik enfeksiyon hastaliklan bildirilmistir ve bildirilen olgu sayisi 3'tlir. Burada STAT5B
geninde yeni mutasyon saptanan; tedaviye direncli agir atopik dermatit ile seyreden bir hasta sunulmaktadir.
Olgu: 6 yasindaki kiz hastanin; 40 ginlikken baslayan atopik dermatit ve 3 yasindayken baglayan allerjik astim
semptomlari mevcuttu. Hastanin tedaviye direngli agir atopik dermatiti, sa¢c dokilmeleri ve anjiyoddem hikayeleri
vardi. Tedavide topikal kortikosteroid, kalsindrin inhibitérleri ve 2 yildan fazla sirede aralikl sistemik
kortikosteroid kullanim 6ykisi vardi. SCORAD indeksi 86 idi. Laboratuvar bulgularinda eozinofili (5200/mm3) ve
IgE yiksekligi(17818IU/kL) saptandi. Diger immuinglobulinler ve lenfosit alt grup analizi normal olan hastanin
dizenleyici T(Treg)'leri kontrole gore fazla ve CD4+ ile IL4+CD4+ hicreleri kontrole gore disiktl. Bazal ve IL-2
ve IL-7 sitokinlerine bagl olarak STATS5 fosforilasyonu kontrole gére anlaml diizeyde artmisti. CD3, CD28, PHA,
PMA-Ionomycin ve IL-2 ile kontrol hiicreleri yiiksek seviyede prolifere olurken hastada orta diizeydeydi. Hasta,
kontrol ve babadan alinan deri biyopsileriyle yapilan real time gPCR ile RORC, FOXP3, IL-22, Amphiregulin,
IL4,IL5, IL13, GMCSF, IL5, IL13 ve IL4 genleri galisildi, IL22 ve Amphiregulin genlerinde artis saptandi. Genetik
analizde STAT5B c.650G>A p.Arg217His mutasyonu saptanan hastada fonksiyonel galismalar mutasyonun GOF
oldugunu desteklemektedir.

Sonug: STAT5B GOF yeni tanimlanan ve klinik spektrumu tam olarak bilinmeyen bir primer immuin yetmezliktir.
Olgumuz STAT5B GOF hastaligi hakkinda yeni bilgiler sunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: STAT5B, STAT5B GOF, agir atopik dermatit, agir egzama, immundisregilasyon
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Kombine Immiin Yetmezligi Olan Hastada LCK Geninde Yeni Bir Missense Mutasyon

erife Erdem!?, Anna Lisa Lanz2, Alper Ozcan3, Giilay Ceylaner4, Murat Cansever3, Serdar Ceylaner5, Tirkan
Patiroglu3, Ekrem Unal3, Ahmet Eken?, Fabian Hauck®
Erciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Bioloji Anabilimdali, Kayseri
2Department of Pediatrics, Dr. von Hauner Children's Hospital, University Hospital, Ludwig-Maximilians-Universitat
Minchen, Munich, Germany
3Erciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediyatrik Hematoloji & Onkoloji, Kayseri
4Intergen, Ankara
SErciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediyatrik Immunoloji, Kayseri
5Munich Centre for Rare Diseases (M-ZSELMU), University Hospital, Ludwig-Maximilians-Universitat Miinchen,
Munich, Germany

Src ailesinin bir Gyesi tirozin kinaz olan LCK cesitli lenfoid ve lenfoid olmayan hiicre soylarinda eksprese edilir. CD4
koreseptorine bagh olan LCK T hicresi antijen reseptért (TCR) baglanmasiyla hemen asadi yolakda aktive edilir
ve TCR sinyal iletiminde hayati isleve sahiptir. Bu calismada T hiicrelerinde TCR aracili fonksiyonel kusurlar ve
ilerleyici kombine primer immun yetmezligi olan bir hastada yeni bir missens (c.1393T>C, p. Cys465Arg) LCK
mutasyonu belirledik. Hastadaki homozigot mutasyon, tim ekzom dizileme ile tanimlandi. T hiicreleri, CD3, CD4,
CD8 alt tipleri mutlak sayilari, yd / aB T hiicresi, naif / bellek hiicre orani, CD3 ve CD3 / CD28 ile indliklenen
proliferasyon, apoptoz ve ayrica T hicrelerinin sitokin Gretimi akis sitometri analizleriyle belirlendi. TCR sinyal
iletimi Western blot ile incelendi. Hastanin CD4+, CD8+ T hiicrelerinde azalma, yd T hlicre freakansinda artis
gorilmustlr. Hastanin CD4 ve CD8 hiicreleri bliylik oranda CD45RA- olup aktive olmus/hafiza fenotipindedir. CD4
ve CD8 ylizey ekspresyonu da T hiicrelerinde distktlr. Hastanin periferik CD4 + T hicreleri, saglikh kontrole
kiyasla daha fazla IFN-g, ancak daha az TNF a, GM-CSF, IL-4 Uretti. CD3/CD28 veya PHA-indlklemeli T hiicre
proliferasyonun defektif oldugu gézlenmistir. Ayrica, LCK mutant T hicreleri TCR stimulasyonundan bagimsiz
olarak ex vivo ortamda buliyik oranda apotoza girmistir. Survival defektiyle uyumlu olarak CD3/28 uyarimi sonrasi
AKT fosforilasyonu hasta T hiicrelerinde diisiik gézlenmistir. Mutasyon LCK protein seviyelerini, fosforilasyonunu ve
downstream ZAP70, SFK, ve ERK1/2 fosforilasyonunu dramatic olarak azaltmaistir. LCK geninde yeni
tanimladigimiz missense mutasyon (c.1393T>C (p.C465R) (p.Cys465Arg) bu hastada goriilen kombine primer
immun yetmezligi ve TCR-aracili defektleri agiklamaktadir.

Anahtar Kelimeler: LCK, T hlicre, Kombine immin yetmezlik, T hlicre sinyal iletimi
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XMEN Sendromu: 3 vaka bildirimi

Nalan Yakici!, Gokce Pinar Reis2, Alperhan Cebi3, Nergiz Kendirci!, Hakan Kot!, Esra Karabiber?, Fazil Orhan?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Immunoloji B.D.,Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji, B.D., Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik B.D., Trabzon

4Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pendik EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Alerji ve Immunoloji B.D., Istanbul

X'e bagli, Magnezyum defekti, Epstein-Barr viris (EBV) enfeksiyonu ve Neoplazi (XMEN, X-linked
immunodeficiency with Magnesium defect, Epstein-Barr virus infection and Neoplasia) ile seyreden, magnezyum
tasiyic 1 (MAGT1) genindeki islev kaybl mutasyonlarindan kaynaklanan, konjenital glikosilasyon bozukluguna bagh
bir immun yetmezliktir. Biz burada XMEN tanisi alan 3 vakay! bildiriyoruz.

Olgu 1: « 8 yas, erkek hasta. Sarilik sikayeti ile hastanemize basvurmustu. Yapilan tetkikler sonucunda otoimmun
hemolitik anemi tanisi aldi. Ozgegmisinde miadinda, 3650 gr agirhi§inda, NVY ile dogdugu 8grenildi. ilk kez 15
aylikken moniliazis ve herpetik gingivostomatit tedavisi gérmistii. Oykisiinde oral moniliazisin 2-3 kez daha
tekrarladigi 6grenildi. Ozellikle kis aylarinda, USYE sonrasi, ayda 1-2 kez olan &ksiriik ve hirilti sikayetinin oldugu,
5 ve 6 yasinda 2 kez kulak iltihabi gecirdigi 6grenildi.

Soygegmis: Anne: 30 yasinda, sag saglikli, baba: 33 yasinda, sag saglkl, Akrabalik yoktu.

Laboratuvar dederlerinde Ig G ve Ig A dederleri dlistik saptandi. Hastanin 6zgecmisi, klinik ve laboratuvar bulgulari
g6z 6nune alindiginda immun yetmezlik olabilecedi diistintlerek hasta primer immun yetmezlik paneline alindi.
MAGT1 geninde hemizigot c.991C>T (p.Arg331*) mutasyonu saptandi.

Olgu 2: 7 yas, erkek hasta. Kardeste mutasyon saptanmasi lizerine arastirildi. Ozgegmisinde, miadinda, 3500 gr
agirhginda, NVY ile dogdugu, 2-3 yasindan sonra sik USYE ve bronsiolit gecirdigi, dilinin izerinde beyazlik
olustudu, agiz icinde yaralarinin ciktigi ve tirnak mantari oldugu 6grenildi. NGS sonucunda ayni mutasyon
saptandi.

Olgu 3: 41 yasinda erkek hasta. Hastalarimizin soy gegmisi arastirilirken bir dayisinin, 20 yasindayken beyin
apsesi gecirdigi, 40 yasindayken ITP tanisi aldidi ve su an ataksi nedeniyle arastirildigi 6grenildi. Dayidan da ayni
mutasyon gonderildi ve pozitif saptandi.

Anahtar Kelimeler: Otoimmun sitopeni, immun disregulasyon, EBV enfeksiyonu
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Otoimmiinite ile Prezente Olan Yeni Tanimlanmis Bilesik Heterozigot Mutasyonlu Geg
Baslangigh ADA Eksikligi

Figen Celebi Celik!, Ozgen Soyéz!, Selime Ozen Béliik!, Mehmet Sirin Kaya?, ilke Taskirdi!, idil Akay Haci!, Aysen
Turedi Yildirnm?, Hiseyin Onay3, Nesrin Gllez!, Ferah Genel!

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imminolojisi ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali, izmir

2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Hematoloji Bilim Dall,
Manisa

3Multigen Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, izmir

Adenozin deaminaz (ADA) eksikligi, plrin metabolizmasinin otozomal resesif gecisli bir bozuklugudur. ADA
eksikligi, 6 ayliktan 6nce baslayan ciddi kombine immuin yetmezlikten, geg baslangigli kombine immun yetmezlige
kadar uzanan genis bir hastalik spektrumunu kapsar. Bu bildiride, yeni bir bilesik heterozigot mutasyon saptanan,
geg baslangicli ADA enzim eksikligi olan hastamizi bildirmeyi amacladik.

Dort yasinda erkek hasta; ates yuksekligi, solukluk, idrarda koyulasma yakinmasi nedeniyle alinan tetkiklerinde
immin hemolitik anemi saptanan hasta, izlemde sebat eden lenfopenisi nedeniyle danisildi. Ozgegmisinde
tekrarlayan bronsiolit, agdir sucicegi enfeksiyonu ve hashimato tiroiditi 6ykusu vardi. Anne-baba arasinda akrabalik
yoktu. Immiinolojik degerlendirmesinde serum IgG ve IgM dederleri disiik, total IgE yiiksek saptandi. Lenfosit
panelinde T, B ve NK lenfositler belirgin diisiuktl. Hastaya intravendz immiunoglobulin, profilaktik antibiyotik ve
antifungal tedavi baslandi. Persistan lenfopeni ve otoimmdinite varligi nedeniyle bakilan ADA enzim metabolitleri
ylksek saptandi. Hastada ADA enzim aktivitesi saptanamadi. ADA gen sekans analizinde, bir alleli daha dnce
literatiirde tanimlanmis (p.R156C(c.466C>T)), diger alleli yeni tanimlanan (P.s265C(c.794C>G)) bilesik
heterozigot bir mutasyon saptandi. Hastamizin bulgulari geg baslangich ADA eksikligi ile uyumluydu. Hastaya
enzim replasman tedavisi baslandi, hematopoetik kék hicre nakil programina alindi.

ADA enzim eksikligi, siklikla infant donemde tani alan, ciddi kombine immun yetmezligin iyi bilinen bir nedenidir.
Son yillarda tanimlanan ADA genindeki yeni hipomorfik mutasyonlar; daha nadir enfeksiyon, siklikla otoimminite
varhdi, gec baslangic gibi degisken fenotip ve klinik semptomlarla prezente olabilir. Sonug olarak, genis klinik
fenotip spektrumu nedeniyle hekimler, persistan lenfopeni, immin sitopeni ve otoimmunitesi olan hastalarda, her
yasta ADA eksikligi tanisini distinmelidirler.

Anahtar Kelimeler: ADA eksikligi, geg baslangig, lenfopeni, otoimminite
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DIAPH1 Geninde Nonsens Bir Mutasyona bagli Major T Hiicre Bozuklugu
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1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali ve Betiil Ziya Eren Genom ve K&k Hiicre Merkezi,
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3Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Gdgiis Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri Turkiye

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Kayseri Tiirkiye

5Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&roloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

6Intergen Genetik Merkezi, Ankara, Turkiye

GIRIS: Diyafandz iliskili formin 1 (DIAPH1), formin ailesi proteinlerinin bir lyesidir ve aktin polimerizasyonu ve
mikrotibll stabilitesinin 6nemli bir dizenleyicisidir. DIAPH1 fonksiyon kaybi mutasyonlari nébetler, kortikal kérlik
ve mikrosefali sendrom (SCBMS) ile iliskilidir. Son zamanlarda DIAPH1 mutasyonlari, kombine bir immun
yetmezlik ile iligkilendirilmistir.

Amag: Bu galismada, SCBMS ve immin yetmezlik semptomlari gésteren hastanin lenfositleri karakterize edilmistir.
Yontemler: SCBMS tanisi konan 10 yasindaki bir kadin hastadan alinan érneklerin yeni nesil dizilimi, DIAPH1
geninde P.R31* nonsens bir mutasyon ortaya gikardi. Epilepsi, otizm, kortikal koérlik ve lenfopeni nedeniyle
pediatrik ndroloji ve pediatrik immiinoloji tarafindan takip edilen hastada sik enfeksiyon (pndmoni ve bronsiolit),
sik kulak akintisi ve otitis 6yklsi mevcuttu. Periferik kan mononUkleer hlicreleri FACSAria III' da hiicre
proliferasyonu, NK hicre sitotoksisitesi, IL-2-aracili STAT5 fosforilasyonu ve indiiklenmis Treg hticre Uretimi
acisindan ex vivo olarak incelendi.

Bulgular: DIAPH1 eksikligi olan T hiicreleri, hem CD3/28 hem de PHA uyarimina yanit olarak codalma kusurlari
gOstermistir. NK hicrelerinin K562 hiicrelerine karsi sitotoksisite kusurlari vardi. Beklendigi gibi, DIAPH1 eksikligi
olan PBMC'ler transwell pleytte kusurlu migrasyona sahiptir. Ek olarak, naif T hlicrelerinden Treg hicrelerinin
Uretimi azalmistir. Bu azalma, naif T hiicrelerinin Foxp3+ T hicrelerine dénistlrilmesinden ziyade hiicre
genislemesiyle ilgili oldugu belirlenmistir. Ayrica DIAPH1 eksikligi olan PBMC'lerde, IL-2 aracili STAT5
fosforilasyonu da azalmistir. Son olarak, DIAPH1 Mutant PBMC'ler CD4/CD8 oranini azaltmistir.

Sonug: Verilerimiz DIAPH1 eksikliginin hastalarda major T hiicre ve s'totoksiste defektlerine neden oldugunu
ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: DIAPH1, NK hiicreleri, Adaptif bagisiklik, Immiin yetmezlik
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Folinic Acid Tedavisi ile hafifleyen SLC19A1 mutasyonuna sahip iki hastanin immiin
vetmezlik olgusu
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3Cukurova Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana, Turkey

Solute Carrier Family 19 (Folate Transporter), Member 1 (SLC19A1) geni hiicre igine folat alimini diizenleyen bir
transportirn kodlar. SLC19A1’in ayni zamanda siklik dintkleotit transportunu ve antiviral stimulator of interferon
genes (STING) yoladini diizenledigi gosterilmistir. SLC19A1 mutasyonuna sahip bir hasta agir megaloblastic anemi
olarak rapor edilmis immun yetmezlik olgusu tanimlanmistir. Bu calismada 2 kuzenin immun yetmezlik
semptomlari gésterdigi yeni bir SLC19A1 olgusu ve yapilan fonksiyonel galismalar sunulmustur. Whole
Exome/SNaPshot dizileme ile mutasyon tanimlanmistir. Periferik kan mononlkleer (PBMC) FACSArialll/flow
sitometri deneyeleri ile apoptoz, proliferation, sitokin Uretimi agisindan incelenmistir. Pnémoni kaynakh akut
respiratuar distres ile gelen 2 aylik bir erkek bebek hastada ates, moniliasis, mukozal petesi gdzlenmistir. Akraba
evliligi ve CMV\pn6moni, anemi, ve trombositopeni nedeniyle 3 yasinda vefat eden kizkardes 6yklsl mevcuttur.
Laboratuvar sonuglari bisitopeni ortaya koymustur ve CMV-PCR: 2349 kopya/ml‘dir. Ailesel hemofagositik
lenfohistiyositéz (FHL) kuskusuyla IVIG, gansiklovir ve nazal ylksek-flow O2 verilmistir. SLC19A1 geninde
patojenik homozigot mutasyon (¢c.1042G>A, p.G348R) bulumasi nedeniyle hastaya Folinic Acid (FA) baslanmis ve
hasta klinigi diizelmistir. Hastanin NK hticrelerinin sitotoksik cevabi, Treg hticre sayilari, naif-memory hicre
ylzdeleri normaldir. Hastanin PBMC'lerinin folat anologu olan metotreksat aracili apoptoza direngli oldugu ayrica
kiltlirde folik asit miktari dtstrtldiglinde T hicrelerinin CD3/CD28/IL-2 veya PHA uyarimh proliferasyon
cevaplarinin anlamli 6lglide distiga gorilmustir. Tedaviyi takiben benzer semptomplar ve eslik eden néroljik
bulgulari olan kuzeninin ayni mutasyonu tasididi, T hiicre proliferasyon defektinin bulundugu FA tedavisinden fayda
gordiigl gozlenmistir.

Bu calisma SLC19A1’de patojenik bir mutasyonun immun yetmezlik ile seyredebilecedi, T hilicre proliferasyon
defektlerinin dustk folik aside bagli gelisebilecegi ve folinik asit tedavisinin immin yetmezlik semptomlarini
hafifletebildigi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: SLC19A1, Folik asit, immun yetmezlik, metotreksat
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Bir kombine immun yetmezlik olgusu

evhan Kutlug?, Elif Arik2, Ozlem Keskin?2 _
!Batman Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali
2Gaziantep Universitesi Tip Faktltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris: Aktiflesmis fosfoinositid 3-kinaz sendromu (APSD) bir kombine immun yetmezliktir. Fosfofinositid 3-kinaz
(PI3Kd) enziminin katalitik subtnitesini kodlayan PIK3CD gende fonksiyon kazandirici mutasyon ile APSD-1 olusur.
APSD-2 ise ayni enzimin dizenleyici subunitesinin bozuklugudur. Enfeksiyon hastaliklari ve buna bagli
komplikasyonlar, lenfoproliferasyon ve otoimmun hastaliklar ile seyretmektedirler. Literatirdeki olgu serilerinde
fenotip cok dedisken bildirilmekte, ayrica 1 yastan eriskin yaslara kadar prezente oldugu ve tani aldigi
bildirilmektedir. Buradaki olgumuzun 6zelligi glincel literatlr bilgilerine gore en erken tani konulan APSD-1 tanili
hastadir.

Olgu: Yedi bucuk aylik kiz hasta, 6 ayliktan itibaren tedavilerle boyunda gegmeyen lenfadenit ile danisildi. Agirlik 6
kg (<3p), boy 64 cm (<3p), bas gevresi 43.5 cm (50p) idi. Hipoton, saglar seyrek, cilt soluk idi. Boyunda bilateral
lenfadenomegali solda deride 2x2 cm siipuratif sislik vardi (Resim-1). Dalak 3 cm ele geliyordu, BCG skari
mevcuttu. Bir kez bronsiyolit gegirmisti. Anne baba amca gocuklari idi. Lenfosit sayisi 2120/mm3 idi. IgA, IgG yasa
gbre normal, IgM 239 mg/dL, IgE sifirdi. Yara kdiltirlerinde reme yoktu. Yara biyopsi patolojisinde granulomatoz
iltihap bildirildi. DHR planlandi ancak yapilamadi. Lenfosit fenotiplemesinde CD4 azalma, CD8 artma, naive CD4 ve
CD8'de azalma, recent timik emigrantlarda azalma goértldi. Kombine immun yetmezlik dislinulerek, TMP/SMX
profilaksisi ve IVIG yerine koyma tedavisi baslandi. Dokuz aylikken genetik analiz génderildi, 11 aylikken gelen
sonugta PIK3CD gende patolojik bir mutasyon bildirildi (c.3061G>A). Bildirilen mutasyonun APSD-1 hastalarinda
sik bildirilen bir mutasyon oldugu goraldu.

Sonug: APSD-1 hastalar 1 yasindan 6nce ylzeyel stpuratif lenfadenit, lenfoproliferasyon, blyime-gelisme geriligi
ile gelebilirler. Lenfosit alt grup analizi desteklemesi halinde hedef genlere ydnelik yeni nesil dizileme yapiimahdir.

Anahtar Kelimeler: APSD-1, kombine immiin yetmezlik, lenfadenit, lenfoproliferasyon, siit cocugu

Hastanmin boyundaki siipiiratif lezyonun goriiniimii
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[PS-036] [Abstract:0139]

SARS-COV2 ile Enfekte Primer Immiin Yetmezligi olan Hastalarin Klinik Bulgulari ve Tedavi
Sonuglan

Nazli Deveci?, Sule Haskologlul, Kiibra Baskint, Emrah Giin2, Halil Ozdemir3, Ergin Ciftci®, Tanil Kendirli2, Figen
Dogu?!, Kamile Aydan Ikinciogullari!

IANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK ALERJI VE IMMUNOLOJI BILIM DALI

2ANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK YOGUN BILIM BILIM DALI

SANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK ENFEKSIYON HASTALIKLARI BILIM DALI

Giris ve Amag

Temmuz 2021 itibariyle, siddetli akut solunum sendromu koronavirls 2 (SARS-CoV-2) diinya genelinde 182 milyon
enfeksiyona ve 3.6 milyondan fazla 6liime sebep olmustur. Primer immin yetmezligi (PIY) olan bireylerde SARS-
CoV-2 enfeksiyonu ile ilgili yapilan calismalar artmakla birlikte, hastaligin nasil seyrettigi belirsizligini
korumaktadir.

Bu galismada, Mart 2020 ile Temmuz 2021 tarihleri arasinda SARS-CoV-2 enfeksiyonu gegiren 29 PIY vakasinin
klinik bulgulari ve tedavileri sunulmustur.

Bulgular

Calismaya dahil edilen 29 hastanin 26 (%89)’sina PCR pozitifligi, 2 (%6)’sine COVID Ig G pozitifligi ve 1 (%3)‘ine
tipik radyolojik bulgular ile COVID-19 tanisi konuldu. Hastalarin 17’si kombine immun yetmezlik, 5‘i antikor
eksikligi, 4'U fagositer sistem defekti, 1’i otoinflamatuar hastalik, 1’i immun disregulasyon ve 1'i dogustan immiin
sistem defekti idi. Hastalarin 16’si (%55) hastanede yatirilarak tedavi alirken 3 (%10) hasta MISC-C ile yogun
bakim Unitesinde izlendi ve IVIG, remdesevir, konvelesan plazma transfiizyonu tedavilerini aldi. Bir hastaya
mekanik ventilasyon ve (¢ hastaya non-invaziv mekanik ventilasyon uygulandi. 16 (%55) hasta favipravir ile
tedavi edildi. Kaybedilen bir hasta dis merkezde ikamet etmekte ve lenfomaya yonelik tedavi almakta idi.

Sonug

Badisiklik yetmezligi olan hastalarda COVID-19' un siddeti ve sonuglari arasindaki iliski karmasik gériinmektedir.
Calismamizda mortalite orani diasuktir. En iyi sonuglar igin, COVID-19 ile enfekte PIY hastalari, birincil takiplerini
yapan immunologlarla isbirligi icinde tedavi edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, Primer Immiin Yetmezlik, Remdesevir
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Gec Tani Alan Yeni RAG1 Mutasyonu Olan Agir Kombine Immiin Yetmezlik Olgusu

Hayrunnisa Bozkurt!, Nurhan Kasap!, Leman Tuba Karakurt!, Koray Yalcin?, Nihat Bugra Agaoglu3, Muhterem
Duyu#4, Ozlem Cavkaytar!, Mustafa Arga!l

listanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Alerji-Immuiinoloji Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye
2Goztepe Medikal Park Hastanesi, Cocuk Kemik Iligi Transpalantasyon Merkezi, Istanbul, Tiirkiye

3Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik, Istanbul, Tirkiye

4Istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Yogunbakim Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye

Amag: Adir Kombine immiin Yetmezlik (AKIY) hem humoral hem hiicresel immiinite bozukluguyla seyreden
pediatrik acildir. Rekombinaz Aktive-Edici Gen (RAG1/RAG2) mutasyonlari AKIY'de %3 oraninda gériilir ve
hematopetik kdk hiicre nakli (HKHN) sonrasi dislik immin rekonstriiksiyona sahiptir. Burada kétu prezente olan
ve gec tani alan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: Doérdincl ayina kadar sikayeti olmayan 6 aylik kiz hasta, rotavirlis ve menenjit asilarindan sonra baslayan
kusma ve ishal sikayetiyle dis merkeze basvurmus, inek sitd proteini alerjisi tanisiyla formula baslanmisti.
Kusmalar devam eden hastanin gesitli hastanelerde yatislari olmus, sonrasinda solunum sikintisi gelismesi lizerine
yapilan tetkikler ile COVID-19 pnémonisi tanisi almisti. Hastanin 45 ginlik goklu antibiyoterapiye ragmen
kliniginin dlizelmemesi (zerine bolumiimuze konsllte edildi. Blylme geriligi olan hastanin sol 4ve5. ayak
parmaklarinda deformite, deride hafif hiperemi, solunum seslerinde raller mevcuttu. Soygegcmisinde anne baba
arasinda 1.dereceden kuzen evliligi, cok sayida bebek 6limu 6yklsl vardi.Laboratuvar tetkiklerinde lenfopeni
(2500/mm3), eozinofili (1550/mm3), trombositoz (1560000/mm3), IgG, IgA, IgM, IgE yukseklidi,
CD3+(%25.5),CD19+(%0.6),RTE(%4.9),CD4+/8+CD45+RA (0'a yakin) dusuklugi-RO yiuksekligi saptandi.
Hastaya AKIY protokoliine gére tiim tedavileri sonugclari hizlandirilarak baslandi. Oksijen ihtiyaci azalan hasta
HKHN merkezine sevkedildi. Genetik analizinde RAG1 ¢.1767C>G mutasyonu saptandi. COVID-19 iligkili pnomoni
nedeniyle mekanik ventilatérde izlenen hastaya, durumunun aciliyeti nedeniyle hazirlik rejimi kullanilmadan
babadan haploidentik HKHN yapildi. Hasta HKHN sonrasi 3.gininde ARDS tablosunun adirlasmasi nedenli exitus
oldu.

Sonug: Olgumuzda akraba evliligi, nedeni bilinmeyen goklu bebek 6liimleri, canli asilarinin olmasi, 4.ayindan
itibaren persistan lenfopenisi AKIY tanisi agisindan uyaricidir. AKIY tanisi 6.5 aylikken konulabilmis, 7aylikken
HKHN yapilabilmistir. Bu hastalara erken tanida HKHN ile komplikasyonsuz yasama sansi sunmak mumkundur.
Molekiler etiyolojilerin aydinlatilmasi prognoz belirleme, genetik danismanlik agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: agir kombine immin yetmezlik, COVID-19 Pnomonisi, RAG1 eksikligi
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Yaygin dedgisken immun yetmezlik tanisi olan eriskin hastalarin klinik 6zellikleri ve
immunoglobulin yerine koyma tedavisi sonuglari: tek merkez deneyimi

Ugur Hacl Mugabak, Tuba Erdogan _
Baskent Universitesi, I¢ hastaliklari Ana bilim Dali, Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Yetersiz immiinoglobulin iiretimi ile karakterize yaygin degdisken immiin yetmezlik (YDIY), eriskinlerde
semptomatik primer immiin yetmezligin (PIY) en yaygin seklidir. Bu calismada YDIY'li eriskinlerin klinik &zelliklerini
ortaya cikarmayi! ve immunoglobulin yerine koyma tedavisinin hemato-imminolojik bulgular Gzerine etkilerini
dederlendirmeyi amagladik.

Materyal-Metod: Bu galismaya yerine koyma tedavisi alan 26 eriskin hasta dahil edildi. Karsilastirmalar igin takip
suresinin basinda ve sonunda 6lgulen tam kan sayimi ve majér imminoglobulin dizeylerinin 6lgimad kullanildi.
Lenfosit alt gruplan ve B-htcresi alt gruplar yalnizca ilk basvuru sirasinda élgiimustir.

Bulgular: En sik gorilen komplikasyonlar solunum ve sindirim sistemleri ve organomegali ile ilgiliydi. Kronik diyare
ve dlslik vacut adirhdi, CD8+ T hicrelerinin ylzdesi ile pozitif iliskili (sirasiyla P=0.019 ve P=0.003), ancak
CD4/CDS8 orani ve CD19+ B hiicrelerinin ylzdesi ile negatif iliskili idi (P=0.019 ve P=0.005 sirasiyla her iki
parametre igin). Takip slresi sonunda hematolojik parametrelerin dagihmi 6nemli 6lglide dizeldi ve
immiunoglobulin M (IgM) seviyesi saptanabilir seviyelere yukseldi (P=0.035).

Sonug: YDIY'li eriskinlerde kronik ishal ve dusiik viicut agirligi ile T ve B hiicre bagdisikiginin bozulmasi arasinda
belirgin iliski vardir. immiinoglobulin yerine koyma tedavisi, tam kan sayimi parametrelerini iyilestirir ve IgM
Uretimini uyarir. Bu etkiler immunglobulin yerine koyma tedavisinin immunomodulatér etkisini desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degdisken immun yetmezlik, ishal, intravenz immunoglobulin

50



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-040] [Abstract:0144]

Primer hipogamaglobulinemisi olan hastada pemfigus vulgaris: olgu sunumu

Ugur Haci Musabak?, Tuba Erdogan?, Mustafa Tunca? _

!Bagkent Universitesi Tip Fakdltesi, I Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara
2Saglhik Bilimleri Universitesi, Gulhane Tip Faklltesi ve Egitim Arastirma Hastanesi, Dermatoloji Ana Bilim Dali,
Ankara

Pemfigus vulgaris (PV), deri ve mukdéz membranlarda bullerin varlidi ile karakterize, nadir gérilen otoimmun bir
hastaliktir. Otoimmunite, 6zellikle primer immun yetmezliklerin (PIY) bir alt grubu olan antikor eksikliklerinde
(PAE) gelisen 6nemli bir komplikasyondur. Burada, PV ile birlikte PAE olan ve geleneksel immunosupresif
tedavilerin idame déneminde nikseden ancak ylksek doz intravendz imminoglobulin (IVIG) tedavisi ile remisyona
giren PV'li bir olgu sunulmaktadir. Bu olgunun sunumu ile nadir gértlen otoimmun bull6z hastaliklarda PIY'lerin
arastirilmasi igin farkindaligin gelistirilmesi amaclanmistir.

Anahtar Kelimeler: pemfigus vulgaris, primer hipogamaglobulinemi, intraven6z immunoglobulin
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Yenidogan doneminde tani alan Omen Sendromu vakasi

Elif Arik!, Ozlem Keskin?, Ercan Kiiglikosmanoglu!, Muhittin Celik?, Esra Urkmez3, Mahmut Cesur?
lgaziantep Universitesi tip fakiltesi, cocuk alerji immunoloji bilim dali, gaziantep

2gaziantep Universitesi tip fakultesi, yenidogan bilim dali, gaziantep

3gaziantep Universitesi tip fakiltesi, cocuk sagligi ve hastaliklari anabilim dali, gaziantep

13 gunltk erkek hasta dogumdan itibaren artan yaygin eksfoliyatif dokuntl ile basvurdu. Hastanin fizik
muayenesinde tim vicutta yaygin eksfoliyatif karakterde eritrodermi disinda bir patoloji gézlenmedi. Anne baba
amca cocugu, ailede tani almis genetik hastalik yok. Bir kardesinin de eksfoliyatif tarzda dékunttst oldugu 8
aylikken kaybedildigi, ikinci kardesinin 3 aylikken pnémoni nedeni ile kaybedildigi 6grenildi. Tetkiklerinde eozinofili
ve afr yuksekligi, IgG (280 mg/dl) normalin altinda, IgE (2173 1u/ml) yliksek ve ig A (10 mg/dl), ig M (20 mg/dl)
normal, lenfosit subgruplarindan cd 19 (%1) disiik digerleri yasina gére normal sinirlarda idi. Immun yetmezlik
panelinde rag2 ( NM000536.4 c.11A>C p.GIn4Pro) homozigot mutasyon saptandi. Nadir bir kombine immun
yetmezlik formu olan Omenn sendromu uygun kemik iligi transplantasyonu ya da kord kani koék hticre
transplantasyonu ile tedavi edilebilen bir hastaliktir. Tedavi edilmezse fatal seyredebilecedinden genetik danisma
blyuk 6nem tagsimaktadir. Aralarinda akrabalik olan anne ve babanin ilk bebeklerini de ayni semptomlarla
kaybetmis olmasina karsin aile genetik danismanlik almamis ve genetik testler yaptirmamislardir, genetik
danismanlik almayan ailenin 5.bebekleri olan hastamiz da omenn sendromu tanisi almis ve uygun verici
bulunamayan hasta bu nedenle ex olmustur.Biz de bu vakimizi sunarak anne baba arasinda akrabalik olup, kardes
6lim 6ykusu olan hastalarda genetik danismanin énemini vurgulamay! amacgladik.

Anahtar Kelimeler: Omenn sendromu, Rag 2 mutasyonu, Yenidogan
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1COS ve WIPF1 mutasyonunun bir arada oldugu nadir bir olgu sunumu

Elif Arik!, Ozlem Keskin!, Ercan Kiiglikosmanoglu!, Ahmet Bastiirk?, Zeki Celebi3, Mahmut Cesur?!
lgaziantep Universitesi tip fakultesi, cocuk alerji immunoloji bilim dali, gaziantep

2gaziantep Universitesi tip fakiltesi, cocuk gastroenteroloji bilim dali, gaziantep

3gaziantep Universitesi tip fakulltesi, cocuk sagligi ve hastaliklari anabilim dali, gaziantep

12 yasinda kiz hasta iki hafta 6nce baslayan glinde 10-15 defa olan kanh ishal, halsizlik, kilo kaybi ve her iki dizde
sislik, agri nedeniyle basvurdu. Hastanin 6zgecmisinde: 1 aylkken konvulziyon gecirdigi ve antiepileptik
baslandidi, 6 aylikken viicudunda soyulma ve kanama nedeniyle 3 ay hastanede kaldidi, 2 yasinda yilda 15-20
defa otit gecirmeye basladidi, 6 yasinda artrit ataklari oldugu, 9 yasinda trombositopenisi oldugu,
trombositopeniye baglh intrakranial kanama gecirdigi ve kronik ishali basladigi 6grenildi. Soy gecmisinde anne ve
babasinin kuzen olduklari, halasinin barsak ca, amca ve dayisinin I6semi nedeniyle ex oldugu, her iki dedesinde
trombositopeni oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde; boy ve kilosu <3persentil, akcigerlerinde yaygin krepitan ral
mevcuttu ve splenomegalisi, her iki dizde 6dem, cap artisi ve gomak parmadi mevcuttu. Ig G (190 mg/dl) ve Ig A
(<60 mg/l) sI distik, iIg M (110 mg/dl), CD3, cd4, cd8, cd18 cd 16/56 yasina uygun sinirlarda idi, switched ve
unswitched memory b hiicreleri azalmisti. immun yetmezlik genetik sonucunda: wipf1(c.310T>C) ve
icos(c.221_222delCA) homozigot mustasyon saptandi. icos mutasyonu ilk defa 2003 yilinda Grimbacher ve
arkadaslan tarafindan tanimlanmistir. Tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, otoimmunite, enflamatuar barsak
hastaligi, granulomatéz hastaliklar ve malignite gelisimi ile seyredebilir. Literatirde bildirilmis 23 vaka olup, tim
vaklarda bizim hastamizda da oldugu gibi; hipogamaglobulinemi, azalmis switched memeory b cell saptanmistir.
Wipfl mutasyonu, wiscot aldrich sendromu tip 2 ye neden olur, X e bagl kahtilan tip 1 in aksine OR kalitilir.
Trombositopeni, immun yetmezlik, egzema ile karakterizedir. Akraba evliliginin yaygin oldugu bélgelerde nadir
olan iki mutasyonun bir arada olmasi slrpriz olmamaldir.

Anahtar Kelimeler: icos, Kombine immun yetmezlik, Wipfl
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DOCKS Eksikligi Olan Bir Olguda Eslik Eden Ganglionérom ve Eozinofilik Ozofajit

Cansu Ozdemiral?, Aysegiil Akarsu?, Saliha Esenboga?, Sevil Oskay Halaght, Hayriye Hizarcioglu Giilsen2, Umit
Murat Sahiner3, Ali Varan?, Deniz Cagdas Ayvaz!, ilhan Tezcan?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji B&limi

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bélimi

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Alerji Balimii

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji B&lim

Giris

DOCKS aktin polimerizasyonu ile hiicre hareketi ve immiin sinaps olusumunu saglayan bir molekildir.DOCKS8
eksikligi,otozomal resesif Hiper IgE sendromu (OR-HIES) olarak da bilinmektedir;hastalar tekrarlayan
enfeksiyonlar,atopi,otoimmnite ve kanser gibi cok gesitli klinik bulgular ile basvurabilirler.Atopiye bagli
egzema,besin alerjileri ve eosinofilik 6zofajit gelisebilir.Klitan6z viral enfeksiyonlar,adir egzema,lenfopeni ve IgM
dusukligu hastalarda 6ne gikan bulgulardir.Skuamoz hicreli karsinom ve lenfomalar en sik gortilen malignitelerdir.
Olgu

8 yasinda erkek hasta, son 1 aydir olan karin agrisi, ishal, kusma ve kilo kaybi sikayeti ile basvurdu.0zgegmisinde
Ug yasindan beri aralikl ishal sikayeti disinda 6zellik yoktu.Anne-baba arasinda birinci derece kuzen evliligi olan
hastanin bir kardesine DOCKS8 eksikligi tanisi ile KIT yapilmis ve exitus olmustu.Fizik muayenesinde kasektik
g6rinimde olan hastanin agiz cevresi, gene ve ellerde sidilleri mevcuttu.Hastanin immunolojik dederlendirmesi
Tablo 1’'de verilmistir.Yapilan gérintilemelerde karin igerisinde dizensiz sinirli kitle saptandi,trucut biyopsi
gangliondrom ile uyumlu bulundu.Ust GIS endoskopi biyopsi sonucunda eozinofilik 6zofajit saptandi.DOCKS8
ekspresyonu diisiik saptanan hastanin dis merkezde génderilen PiY-hedeflenmis panel analizinde anlamli varyant
saptanmadi.DOCK8 geni Sanger dizilemesinde ekzon 1-10'da genis delesyon saptandi.Hastaya HLA tam uyumlu
olan ve DOCK8 mutasyonu bulunmayan kiz kardesinden KiT yapilmasi planlandi.

Tartisma

DOCKS eksikliginde delesyonun eslik ettigi néroblastom tanimlanmis olmakla birlikte,ganglionérom ilk kez bu
vakada tanimlanmistir.DOCK8 eksikliginin gen stabilitesinde soruna yol agarak ganglionérom gelismesinde rol
aldig distinilmistir.HIES olan hastalarda eozinofilik zofajit yeni tanimlanmaya baslayan bulgulardan
biridir.DOCKS8 geninde genis delesyonlarin yeni nesil dizileme tetkiklerinde saptanamamasi nedeniyle,DOCK8
eksikliginden siphe edilen olgularda ekspresyon calismalari sonrasi mutasyon biliniyorsa Sanger dizileme ile tani
konulabilir.Ailede indeks vaka saptandiginda mutlaka diger aile bireyleri PIY acisindan sorgulanmali ve tetkik
edilmelidir,erken tani hayat kurtarici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS, eozinofilik 6zofajit, ganglionérom

Tablo 1: Hastanin bagvuru sirasindaki immiinolojik bulgular:
Hasta Dederi Referans Araliklari

Tam kan sayimi

Hb(g/dL) 9.5 11.5-16

BK (/mm3) 10200 4500-13500

MNS (/mm3) 7300 1500-8000

MLS (/mm3) 990 1500-6800
Trombosit(/mm3) 616000 150.000-400.000
Immunoglobulinler (mg/dL)

IgA 261 70-303

IgG 1200 764-2134

IgM 11.7 69-387

Total IgE (kU/L) 1245 1.3-165

Lenfosit alt gruplari ( % / mutlak sayilar)

CD3 42 / 415 (60-76 )/ (1200-2600)
CD4 24 / 237 (31-47) / ( 650-1500)
CD8 18/ 178 (18-35) / ( 370-1100)
CD16+56 25/ 247 (04-17) / ( 100- 480)
CD19 27/ 267 (13-27) / ( 270- 860)
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[PS-044] [Abstract:0152]
Eritrosit Transfiizyon Reaksiyonu Dolayisiyla Tani Alan Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik
Vakasi

Emine Vezir!, Semih Sandal?, Yavuz Tokgdz?, Bulent Alioglu3

15aghk Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi
25aglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gatroenteroloji Klinigi

3Saglik Bilimleri Universitesi Ankara EJitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik(YDIY)te ve selektif IgA (sIgA) eksikliginde gériilebilen anti-IgA antikorlari
kan Urinleri transfiizyonlari sirasinda anaflaktoid reaksiyonlar icin yatkinlk olusturmaktadir. Burada daha
oncesinde immun yetmezlikle ilgili bir klinigi olmayan ancak eritrosit transflizyonu sirasinda anafilaktoid reaksiyon
gelismesi sonrasinda YDIY tanisi alan erkek hasta sunulmustur.

Olgu: 17.5 yasinda erkek hasta ekim 2020’de halsizlik nedeniyle ¢ocuk acil servisine basvurdu. 3 aydir anal
bélgeden damla damla kan geldigi 3 giindiir de kanamasinin arttigi 6grenildi. Ishal, kabizlik, kusma, enfeksiyon
sikayetleri yoktu. Acil gbzleminde hipotansiyonu olan hastaya yetmezlik nedeniyle eritrosit transflizyonu verildi.
Transflizyonun 15. dakikasinda ates, titreme ve nefes darligi oldu. Hipotansiyonu da vardi. Adrenalin im yapildi.
Yogunbakim takibinde néradrenalin inflizyonu verildi. Triptaz sonucu 18.2 (yuksek) idi. Transfliizyona sekonder
anafilaktoid reaksiyon olarak degerlendirildigi icin sigA eksikligi acisindan immiinglobulinler génderildi. IgA <0.05,
1gG:557, IgM:23, IgE:0.2 olarak sonuglandi. Hastanin enfeksiyon 6yktlisiu yoktu. Kolonoskopi ile alinan biyopsi
raporu graniilomatéz inflamasyon olarak sonuclandi. Inflamatuar barsak hastaligi (Chrohn) tanisi aldi. Budenofalk
ve 5-ASA tedavileri baslandi. Anti A ve B titreleri ve anti hbs sonucu negatif idi. Lenfosit alt grup analizi sonucunda
cd3, cd4, cd8 hafif diisiik saptandi. Hastada YDIY disiinilerek intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavisi 400
mg/kg olarak baslandi. IVIG tedavisi sirasinda anafilaktoid reaksiyon gelisen hastada sonraki IVIG replasmalari
preparat degistirilerek ve premedikasyon ile sorunsuz yapildi. Genetik analiz sonucu bekleniyor.

Sonug: YDIY heterojen klinik tablolarin gérilebildigi eriskinlerde en sik gdriilen PIY tablosudur. Hastalarda sik
enfeksiyon tablosu olmasa da granulomatdz inflamasyon, kan Grinleri ile anafilaktoid reaksiyon gibi tablolarin
olmasi durumunda immun yetmezlik mutlaka akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: anafilaksi, inflamatuar barsak hastalidi, transflizyon reaksiyonlari, yaygin degisken immun
yetmezlik
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[PS-045] [Abstract:0154]

Karaciger Tutulumu Olmayan Yeni Bir Trikohepatoenterik Sendrom Olgusu

Tudba Giiler!, Meltem Giimis?, Ali Sahin3, Hiiseyn Babayev3, Ebru Marzioglu Ozdemir4, Hasibe Artag!
1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya/Tiirkiye

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Bilim Dali, Konya/Tiirkiye
3Selguk Universitesi Tip Fakdiltesi, Konya/Tlrkiye

4Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya/Tirkiye

Giris: Triko-hepato-enterik sendrom (THES); sac (triko), karaciger (hepato) ve barsaklari (enterik) etkileyen ve
cok nadir gérilen bir hastaliktir. Hastalarda en sik 6lim nedeni parenteral nutrisyona bagli gelisen komplikasyonlar
ve karaciger hastaligidir. Bu bildiride, karaciger tutulumu olmayan, tedaviye direncli ishal ve agamaglobulinemi ile
prezente olan bir olgu sunuldu.

Olgu: Prematuritelik ve beslenme glicligl nedeniyle yenidogan yogun bakim Unitesinde tedavi alan, 34 haftalik
1500 gr dodan erkek hasta, taburculuk sonrasi ates, tedaviye direngli mantar sepsisi tanisiyla hastanemize sevk
edildi. Fizik muayenede dismorfik yliz gérinimu olan hastanin boy, kilo ve bas gevresi dlgimleri 3p altindaydi.
Laboratuvar incelemede; WBC: 11500/ mm3, lenfosit 5888/mm3, nétrofil 4094/mm3, hemoglobin 11.9 g/dl ve
trombosit 39000/mm3 idi. Hastada agammaglobulinemi saptandi (IgG: 88.7 mg/dl, IgA: 6.67 mg/dl, IgM: 13.8
mg/dl). Periferik lenfosit alt gruplar; CD3+ %87.6, CD4+ %14.9, CD8+ %?73.8, CD19+ %5.6 olan hastaya
imminoglobulin replasman tedavisi (IGRT) ve profilaktik TMP-SMX baslandi. iki ayliktan itibaren tekrarlayan
direngli ishal nedeniyle ¢ok sayida hastane yatisi olmakla birlikte total parenteral nutrisyon gerektirmedi. Takipte
yln sag gérinima belirginlesti. Tum ekzom dizilemede, TTC37 geninde heterozigot NM_014639.4: c.4507C>T;
p.Arg1503Cys ve heterozigot NM_014639.4: c.2170T>C; p.Cys724Arg mutasyon saptandi. Mutasyonlarin etkisini
analiz etmek icin yapilan biyoinformatik calismalarda, proteinin stabilitesi ve ¢6zinlrluglini azalmis olarak
saptandi. Son 1 yildir ishali olmayan olgu halen profilaktik antibiyotik ve IGRT ile takiplidir.

Sonug: THES, en sik RNA eksozomunun kofaktéri olan SKI (superkiller) kompleksi alt birimini kodlayan TTC37
mutasyonundan kaynaklanmaktadir. Genetik mutasyon ve fenotipteki farklliklar hasta takibinde zorluga neden
olmaktadir. Kompleks klinik bulgulari olan hastalarda dogru tani ve takip igin genetik analiz gereklidir.

Anahtar Kelimeler: agammaglobulinemi, biylme gerilidi, infantil baslangigh ishal, immun yetmezlik,
trikohepatoenterik sendrom

Trikohepatoenterik Sendromlu Hasta ve Biyoinformatik Degerlendirmesi

Protein Stability Change Upon Mutation

Precwwn Sunany inenge (S50

.. L R T -t - e e

1 N \
(a) Su anda 3 yasinda olan hastanin halen boy kisaligi ve biiyiime geriligi mevcuttur. (b)
Mutasyonlarin protein ¢oziintirliigiine olan etkisini analiz etmek igin yapilan biyoinformatik
calismalarda; R1503C mutasyonu sonucu proteinin ¢oziintirltigiiniin %49.5 azaldigi, C724R
mutasyonu sonucu proteinin ¢oziiniirliigiintin %10.6 azaldigi gosterilmistir. Total proteinin
coziintirliigiiniin mutasyonlar sonucu %060.1 azaldigi gosterilmistir. (c) Hastanin yiin sag
gortintimii ve displastik kulaklar: gériilmektedir.
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Trikohepatoenterik Sendrom Tamih Hastanin iImmiinolojik Verileri

Periferik kan lenfositleri yiizdesi

(mutlak sayi/mm*3) 2 aylik 24 ayhk (IVIG) Normal deger

CD3+ %87.6 %75.8 51-79
CD3+CD4+ %14.9 %30.2 31-54
CD3+CD8+ %73.8 %42.7 10-31
CD19+ %5.6 %15.4 14-44
CD16+CD56+ %4.5 %7.2 5-23
HLA-Class | %98.5 %99.8

HLA-DR %74.8 %23.9 15-48
IGG 88.7 mg/dl 1250 mg/dl 375-483
IGA 6.67 mg/dl 404 mg/dI 8.57-12.4
IGM 13.8 mg/dl 237 mg/dI 31-41.7
IGE 51U/ml %15.4 0-100
CRP 3.18 mg/di 0-0.8
AntiHBS 39.1

CMV PCR Negatif

PPD anerjik

ALT 18 U/L 40 U/L 0-45
AST 34 U/L 44 U/L 0-35

GGT 182 U/L 43 U/L 0-55
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[PS-046] [Abstract:0155]

Aspergillus Retiniti ve Lenfadeniti Olan Bir Hastada IFGR1 Geni Defekti

Sidem Didar Tekeoglu, Saliha Esenboga, Melike Ocak, Aysegiil Akarsu, Hacer Neslihan Bildik, Deniz Cagdas, ilhan
Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari A.B.D., Anakara

Giris

Aspergillus tlrleri, toprakta ve cevrede en yaygin bulunan saprofitik kiflerden biridir;
ozellikle immunyetmezligi olan hastalarda firsatgi enfeksiyonlara neden olabilmektedir.
Invazif aspergillus enfeksiyonlarinda immiin sistemi ilgilendiren primer ve sekonder
bozukluklar 6nem tasimaktadir. Hicreigi mikroorganizmalarin éldidridlmesinde énemli bir
yolak olan IL-12/interferon (IFN)-y sinyal aksini etkileyen defektler MSMD olarak
bilinmektedir ve nadiren aspergillus enfeksiyonlarina yatkinlik gézlemlenebilmektedir.
Bulgular

Bilinen Kronik Hepatit B enfeksiyonu olan 28 yasinda erkek hasta sag gozde gérme kaybi,
boynun sag kisminda sislik sikayetiyle bagvurdu. Ozgecmisinden ilkkez 20 yasinda ciltte
mantar enfeksiyonu, inguinal bélgede akintili yaralar, 26 yasinda sol servikal ve sol inguinal
bdlgede lenfadenopati gelistigi ve lenf nodu biyopsisisnde mantar enfeksiyonu saptandigi, sol
klavikulayi ve sol skapulayi destriikte eden mantar osteomyelitin gelistigi ve antifungal
tedaviyle diizeldigi; izlemi sirasinda inguinal bélgede lenfadenitin tekrarladidi, 2 ay slreyle
vorikonazol kullandigi 6grenildi. Anne-babasi arasinda 3.derece akrabalik mevcuttu.
Yatisinda sag g6zde fungal koryoretinit tanisiyla sag vitrektomi ve vorikonazol enjeksiyonu
yapildi. Servikal lenf nodu eksizyonel biyopsisi ‘nekrotizan granilomatéz lenfadenitle
uyumlu, mantar hifalar pozitif’ olarak belirtildi. Doku kulttrlerinde Aspergillus terreus
saptandi. Kanda Aspergillus antijeni pozitifti. imminolojik degerlendirmesi Tablo 1'de
verilmistir. PIY-gen panelinde IFNGR1 geninde homozigot c.1393G>A, p.Asp465Asn
mutasyonu saptandi, Sanger dizileme calismasiyla dogrulandi.

Tartisma

Invaziv aspergillus enfeksiyonlarinin morbidite ve mortalitesi yliksektir. 250'den fazla tiir
Aspergillus bulunmaktadir. En sik raporlanan tir A. fumigatus olmakla birlikte, diger
aspergillus turleri, PID'li hastalarda subakut-kronik enfeksiyona neden olmakta ve A.
fumigatus'la karsilastirildiinda daha zordur. Firsatgi bir patojen olan Aspergillus terreus
nadir olarak saptanmaktadir. OR IFNGR1 mutasyonuna bagli kismi eksiklik bizim hastamizda
oldugu gibi geg cocukluk ve eriskin dénemde enfeksiyonlarla ortaya cikabilir.

Anahtar Kelimeler: MSMD, Aspergillus, retinit, IFN-y
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Tablo 1. Hastamin immiinolojik degerlendirme sonuclari

Hasta Sonuglar Eeferans degerler
Tam kan sayimi
Hemoglobin{g/dL) 12.6 13.6-11.2
Beyaz Liire (‘mm”) 12600 4400-8100
Mutlak lenfosit sayas 2500 1400-3300
Mutlak pitrofil sayas 10680 2100-5100
Mutlak epzinofil savim 100 =500
Trombosit 149000 150000-450000
Sedimentasyon (mm saat) T4 0-20
CEP{mg/dL.) 20.33 005
IgA GM Normal
Total JgE (ULimlL) 1960
Lenfosit alt gruplars Normal
(%o ve mutlal sayilar)
NBT %100
DHE MNormal

MNaive CD4+T Thiicreleri
T Hidcre Paneli digik, efeltdr memory

CD4+ T hiicrelen yiiksek
B Hiicre Paneli MNormal
Lenfosit aktivagyonu Normal
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[PS-047] [Abstract:0156]

Tedaviye Direngli Giardiazisli X'e Baglhi Agammaglobulinemi Olgusunda Basarih Tedavi

Royala Babayeva?, Sevgi Bilgic Eltan!, Zeynep Ergeng?, Eda Kepenekli2, Asena Pinar Sefer!, Burcu Kolukisa!, Ezgi
Yalcin Giingéren!, Elif Aydiner!, Safa Baris!, Ahmet Oguzhan Ozen!?

IMarmara Universitesi Pendik E§itim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Allerji ve immunoloji bilim dali

2Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon bilim dali

Giris: X'e bagli agamaglobulinemi (XLA), olgun B htcrelerinin yoklugu ve antikor eksikligi ile karakterize primer
immin yetmezliktir (1,2).XLA'nin en sik goérilen belirtileri tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, gastrointestinal
bulgular, siklikla Giardia duodenalis ile iliskili kronik diaredir. Bu sunumda direngli giardiazisli XLA'li bir olgu
sunulmaktadir (3).

Olgu: 2 yasindan itibaren XLA tanisi ile takip edilen 14 yas erkek hasta, 5 yildir devam eden siddetli karin agrisi,
kilo kaybi, kabizlik ve aralikli ishal sikayetiyle basvurdu.Oykiisiinde bu sikayetlerle cok kez hastane yatisi oldugu
ogrenildi.Gaita tetkiklerinde giardia antijen pozitifligi ve gaita direk bakisinda giardia trofozoit ve kistleri
gorilmusti.Metronidazol, albendazol, nitazoksanid tedavileri ile sikayetlerinde gerileme olmamisti.Soygegmisinde
1. derece akraba evliligi mevcuttu.Fizik muayenesinde blylime geriligi ve batinda yaygin hassasiyet mevcuttu.
Tetkiklerinde; tam kan sayiminda monositoz saptandi, akut faz reaktanlan ylksekti. Gaitada giardia antijeni
pozitifti, gaita parazit incelemesinde kist-trofozoit gériilmedi ve gaita kiltirinde Greme olmadi.Batin
ultrasonografisinde ince badirsak anslarinda duvar kalinlasmasi disinda 6zellik saptanmadi.Batin iginde ek
patolojileri dislamak amaciyla gekilen batin MR, MR enterografi ve BT anjiografi‘de mezenter arterde iskemi ile ilgili
bulgu saptanmadi.Ozellikle jejunal ve ileal anslarda simetrik duvar kalinlasmasi ve mezenterik lenfadenit
mevcuttu.Hastaya tedaviye refrakter giardiazis tanisiyla gocuk enfeksiyon hastaliklari 6nerisi ile 3 kir (her kir 3
giin seklinde) nitazoksanid(15 mg/kg/g) ve 10 giinliik paramomisin (30mg/kg/g) ikili tedavi baslandi.ilk kir
nitazoksanid sonrasinda hastanin sikayetleri azaldi, kontrol gaita tetkiklerinde parazit saptanmadi.Tedavisi 10 gline
tamamlanan hasta taburcu edildi.Birinci ay ve 3. ay kontrollerinde gaitada giardia antijeni negatif, parazit
incelemesi 6zelliksiz ve kiltird Gremesiz sonucglandi.

Sonug: XLA'lI standart tedavilere direngli Giardia duodenalis olgularinda, nitazoksanid ve paromomisin ikili tedavisi
hastalik kontroliinde etkin gérinmektedir.

Anahtar Kelimeler: agammaglobulinemi, giardia duodenalis, gocuklar
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[PS-048] [Abstract:0159]

Cok Erken Baslangich Inflamatuar Bagirsak Hastalig: Ile Seyreden Konjenital Glikolizasyon
Bozuklugu Tip 1a

Meltem Cémert!, Tugba Giiler!, Anna Carina Ergani2, Meltem Giimis?2, Ebru Marzioglu Ozdemir3, Hasibe Artac!
1Selcuk Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya/Tirkiye

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Bilim Dali, Konya/Tiirkiye

3Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya/Tiirkiye

GIRIS: Konjenital glikolizasyon bozuklugu tip 1a (CDG Tip 1a) hayatin ilk yilinda élimcl olabilen, immiin
yetmezligin eslik ettigi multisistemik bir hastaliktir. Bu bildiride, cok erken baslangich inflamatuar bagirsak
hastaligi (VEO-IBD) klinidi ile bagvurup CDG Tip 1a tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: iki ayliktan itibaren on defa ates nedeni ile hastanede yatis éykiisii olan on (i¢ aylk kiz hasta, dogumundan
beri siiregelen ishal, ek gidaya gectikten sonra baslayan kusma ve tarti alamama sikayetleri ile getirildi. Fizik
muayenede ciliz sari renkli saglar, burun koki basikhdi, retromigrognati, oral moniliazis, hepatomegali, hafif
hipotonisite ve hafif n6romotor gelisim geriligi mevcuttu. Hastanin boy ve kilosu 3 persentilin altinda idi.
Immiinolojik degerlendirmede hipogamaglobulinemi saptandi (IGG:394 mg/dl, IGA:50 mg/dl, IGM:33,5 mg/dl).
Periferik lenfosit alt gruplarinda CD4+ T hiicreleri distktl (CD3:%80.4 CD4:%21.1 CD8: %56.6 CD19:%10,5).
Akimsitometrik incelemede LRBA, CTLA4 ve DOCKS8 ekspresyonu normal bulundu. Hastaya immiunglobulin
replasman tedavisi ve antibiyotik profilaksisi baslandi. Konjenital ishal nedeni ile takip edilen, fekal kalprotektin
dizeyi ylksek olan hastaya kolonoskopi planlandi. Kolonoskopik biopsi sonucu VEO-IBD ile uyumluydu. Tim
ekzom dizilemede PMM2 geninde homozigot NM_000303.3: ¢c.503A>G; p.Lys168Arg; varyanti tespit edildi. Klinik
izlemde ishalleri kontrol altina alinamayan hastaya kortikosteroid baslandi. Beslenmesi enteral tliple desteklenen
hastanin ishali kismen (glinde 3-4 defa) kontrol altina alindi ve kilo alimi saglandi.

Sonug: Monogenik VEO-IBD’ye neden olan 50'nin Ustlinde genetik hastalik tespit edilmistir. CDG Tip 1a heterojen
bir klinik tabloya neden olmakla birlikte hastalar 6n planda nérolojik bulgularla basvurmaktadir. Bu olgu, VEO-IBD
klinigi ile basvuran ve beslenme gicligu olan hastalarda etyolojide CDG Tip 1a distintlmesi gerektigini
gbstermektedir.

Anahtar Kelimeler: hipogamaglobulinemi, konjenital glikolizasyon defekti, immin yetmezlik, inflamatuar barsak
hastalidi
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[PS-049] [Abstract:0160]

RHOH Eksikligi: Literatiirdeki 3. Olgu

ismail Yaz, Begiim Ozbek, Saliha Esenboda, Hacer Neslihan Bildik, Aysegiil Akarsu, Cagman Tan, Deniz Gagdas,
Ilhan Tezcan ) _
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immunoloji Bolumi, Ankara

Epidermodisplazi verrusiformis belirli HPV tiplerine karsi savunma ve eradike etme yetenedinin azaldidi, persistan
enfeksiyon, kutan6z displazi veya malignite gelisme riski ile karakterize nadir goérilen bir dermatolojik hastaliktir.
Tipik EV olgulari gogunlukla TMC6/EVER1, TMC8/EVER2 veya CIB1'in biallelik fonksiyon kaybir mutasyonlarindan
kaynaklanmaktadir. Atipik EV olgular ise adir T hlicre yetmezligi ile giden STK4, RHOH, CORO1A, DCLRE1C, LCK
veya DOCK8 mutasyonlarina bagh ortaya cikabilmektedir. Burada persistan EV-HPV enfeksiyonu ve pnémoni dahil
olmak Uzere cesitli enfeksiy6z hastaliklari ve T hicre eksikligi olan ve RHOH geninde homozigot mutasyon
saptanan bir olgu sunulmaktadir.

Otuz iki yasinda erkek hasta, 4 yasindan itibaren tekrarlayan alt ve st solunum yolu enfeksiyonu gegirme sikayeti
ile basvurdu. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle 15 yasinda lobektomi ve 19 yasindan beri el ve
ayaklarinda ¢ok sayida sigil olmasi nedeniyle kriyoterapi uygulanma 6ykisi mevcuttu. Soy gegmisinde anne-baba
arasinda akrabalik vardi. Fizik muayenesinde ekspiryumu uzun, sag akciger alt zonlarda sekretuar raller ve
bilateral yaygin ronkis vardi. Immiinolojik degerlendirmesinde lenfopenisi olan hastanin kontrole kiyasla lenfosit
proliferasyonu disik bulunup atipik T hiicre yetmezligi distndldi. NGS analizi ile RHOH geninde homozigot
missense c.451T<C mutasyonu saptanmistir (Sekil 1.). NGS sonucu Sanger sekanslama ve segregasyon analizi ile
dogrulanmustir.

Ras homolog gen ailesi, Gye H (RhoH) hematopoetik hiicrelerde ifade edilen atipik bir Rho GTPaz'dir. T
lenfositlerde ZAP70’in T hlicre resept6r (THR) kompleksine recruit edilmesinden sorumludur ve eksikliginde THR
sinyali bozulmaktadir. Literatiirde bugiline kadar primer immi(n yetmezlik tanisi alan yalnizca 2 kardeste RhoH
eksikligi bildirilmesi nedeniyle hastalarin tedavi planlamasi kombine immun yetmezlik gibi yapilmalidir. RhoH
eksikligide kok hiicre naklinin kiratif olup olmadidi bilinmemektedir.

Anahtar Kelimeler: Epidermodisplazi verrusiformis, KiY, NGS, RHOH

Sekil 1. RhoH proteinin domain yapis1 ve mutasyonlarin pozisyonlari.
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Tyr38* primer immiin yetmezlik tanisi almig 2 kardeste bildirilmistir. Cys151Arg mutasyonu
olgumuzda saptanmistir.
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[PS-050] [Abstract:0161]

MYH9 Eksikligi: Herediter Makrotrombositopeni Olgusu

Begiim Ozbek!, ismail Yaz!, Saliha Esenbogal, Hacer Neslihan Bildik!, Aysegiil Akarsu?, Tekin Aksu2, Cagman
Tan!, Deniz Cagddas?, ilhan Tezcan!

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

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Hematoloji BéIiimii, Ankara

Giris

MYHO ile iliskili hastalik (MYH9-IH), kas disi (non-muscle) NMMHC-IIA genindeki mutasyonlarin neden oldudu,
nadir gorilen otozomal dominant bir hastaliktir. Konjenital trombositopeni en belirgin klinik bulgu olmakla birlikte;
codu MYH9-IH hasta, bebeklik veya yetiskinlik désneminde sensérinéral sadirlik, presenil katarakt ve/veya siklikla
son donem bdbrek yetmezligine (SDBY) yol agan nefropati gibi ek klinik belirtiler gelistirir. Burada, trombositopeni
ile bagvuran ve tedaviye direngli immun trombositopenik purpura (ITP) agisindan arastirilirken, MYH9 varyanti
saptanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Ebeveynleri birinci dereceden akraba olan 5 yasinda erkek hasta, viicutta morluk ve burun kanamalari nedeniyle
basvurdugu merkezde trombositopeni tanisi alarak ileri tetkik ve tedavi amaciyla HUTF'ne yoénlendirilmistir. Fizik
muayenesinde sag 6n servikal bélgede mobil, yumusak kivaml LAP’lari saptanmistir. Tam kan sayiminda MPV
yliksekligi, periferik yaymasinda trombositleri nadir tekli saptanmistir. Abdomen USG de her iki bobrek parankim
ekojenitesi grade 1 nefropati ile uyumlu bulunmustur. Yeni nesil dizileme (NGS) galismasi sonucu, hiicre
hareketinde rol oynayan MYH9 geninde heterozigot missense ¢.2104C>T/p.R702C varyanti saptanmistir (Sekil 1).
Tartisma ve Sonug

Genotip/fenotip galismalari, miyosin-9'un motor (head) domaininde mutasyonlari olan bireylerde trombositopenin
daha adir oldugu ve bu hastalarda nefropati ve sagirlik gelisme riskinin daha ytksek oldugunu gostermistir.
Hastada tanimladigimizin varyantin ayni domaini etkilemesi nedeniyle, hastanin bu klinik bulgular acisindan tetkik
edilmesi ve yakin takibi planlandi.

PiY’li hastalarda en sik gériilen otoimmiin bulgulardan biri ITP olup, erken yaslarda gelisen, tedaviye direncli olan
otoimmin bulgularda erken dénemde genetik incelemelerin yapilmasi hedefe ydnelik tedavileri de mimkdin
kilacaktir. NGS calismalari ayirici tanida yer alan pek gok PIY disi hastalii da ortaya koyabilmesi nedeniyle
6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: immin trombositopenik purpura, MYH9-iliskili hastalik, Yeni nesil dizileme (NGS)

Selil 1.MYHD9 proteinin domainleri

p.702C>T

Neck Non-helical tail domain
Motor (Globular head) | Coiled-coll tall domain

63



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-051] [Abstract:0162]

CMV Miyokarditi ve Agir Hipotonisi Olan Bir Hastada ORAI1 Defekti

Saliha Esenboga!, Kiibra Deveci?, Aysegiil Akarsu!, Melike Ocak?, Hacer Neslihan Bildik?, Ismail Yaz!, Hayriye
Hizarcioglu Gilsen?, Ilker Ertugrul*, Deniz Cagdas!, Dilek Yalnizoglu®, Ilhan Tezcan! _

Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Imm{inoloji Bilim Dali,
Ankara

2Hacettepe Qniversitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Gastroenteroloji Hepatoloji
ve Beslenme Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saglhdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali,
Ankara

SHacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dall,
Ankara

Giris

Lenfosit aktivasyonu ve proliferasyonu immin yanitta gok énemli bir asamadir. Kalsiyum, lenfosit aktivasyonunda
gerekli olan énemli bir ikinci habercidir. Antijen reseptor baglanmasiyla lenfositlerdeki endoplazmik retikulum(ER)
zarindan Ca2+ salinimi ve STIM1 ve STIM2'nin aktivasyonu ve ORAI1’e baglanma gergeklesir.

Vaka

Dort ayhk kiz hasta, yenidogan déneminden beri olan ates, huzursuzluk, ishal ve kilo alamama sikayetiyle
basvurdu. Anne-baba arasinda akrabalik, ailede erken dénemde ishal nedeniyle exitus éyklsi mevcuttu. Genel
durumu koéti,huzursuz, cevreye ilgisi zayif, ates 38.8 C idi. Vicut adirligi 4.25 kg(<3p), boyu 60cm(10p)idi. Ciltte
yaygin solukluk, bacaklarda cutis marmaratus, retrognati, yiksek damak, ekstremitelerde kasektik gérinim vardi.
Obje takibi ve bas kontroll yoktu, santral hipotonisitesi vardi, kendiliginden sik sik opistotonik posttir aliyordu.
CMV viris yukld 316.000 kopya/mL saptanan hastanin, ekokardiyografisinde miyoperikardit saptandi. Kolon
biyopsisisi ve kemik iligi aspiratinda CMV pozitif bulundu. Kranial MRG’sinde ‘Hafif vermiyan hipoplazi, elonge
mezensefalon, ince korpus kallozum; medyal lemniskiislerde simetrik kisitlanmis difiizyon’ saptandi. Immiinolojik
dederlendirmesi Tablo 1'de verilmistir. KIY tanisiyla IVIG baslandi. Gansiklovir ve CMV hiperimmunoglobulin
tedavileri baslandi ancak kan CMV kopya sayisi 1373511 kopya/mL’ye kadar yiikseldi. izleminde aspirasyon
pnémonisi gelisen hasta 5 aylikken exitus oldu.

PIY panel analizinde ORAI1 geninde homozigot mutasyon(c.293T>C/ p. Leu98Pro) saptandi, Sanger dizileme ve
aile segregasyonuyla dogrulandi.

Tartisma

ORAI1 genindeki mutasyonlar AKIY, miyopati ve anhidrotik ektodermal displaziyle iliskilidir. ORAI1 mutasyonu olan
hastalarda, bizim hastamizda da oldugu gibi lenfosit sayilari normal olabilir ve immiinoglobulin seviyeleri
dediskendir ancak mitojen ve antijen uyarisina yanit olarak T hlicresi proliferasyonu yetersizdir. Hastamizdaki
refrakter CMV enfeksiyonlarinin éykisd, firsatgl enfeksiyonlara karsi savunmada klinik olarak anlamli bir
bozulmaya isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: CMV enfeksiyonu, hipotoni, kalsiyum, ORAI1

ORALI1 geni ve hastanin mutasyonunun gen iizerinde gosterimi
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Hastanin immiinolojik degerlendirmesi

Tam Kan Sayimi
Hb (g/dL)

WBC (/mm3)

ANC

ALC

AEC
Trombositler(/mm3)
Immiinoglobulinler(mg/dL)
IgA

1gG

IgM

Total

Anti Hbs (mIU/mL)

Lenfosit Alt Gruplar1 (% ve mutlak sayilari /mm3)

CD3+

CD3+CD4+

CD3+CD8+

CD16+56+

CD19+

CD45RA
CD45R0O
TCR of
TCR yo
Lenfosit Aktivasyon Testi
CD3

CD4

CD25

CD69
CD3+CD25+
CD4+CD25+
CD3+CD69+
CD4+CD69+

Ik Bagvuruda

8,0
6600
1540
4000
80
382000

93,9
1320
47,9
2,88
173.64

38 %
1406

28 %
1036

11%
407

10 %
370

50 %
1850

82 %
17 %
35%
2%

36%
25%
30%
21%
28%
19%
17%
12%

Referans Aralig

11,1-14,1
6-16

1-7
3,5-11
0,1-1
200-550

13,5-72
294-1165
33-154
1,31-165

o1-77
2500-5600

35-56
1800-4000

12-23
590-1600

3-14
170-830

11-41
430-3000

59.1-80.7
86.9-99.8
61.2-91.8

52.4-93.7

47.9-84.8
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[PS-052] [Abstract:0163]

Tekrarlayan meme abse klinigi ile prezente olan dogal dldiiriicii hiicre eksikligi tablosu

Recep Evcen, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _ _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve Alerji B.D.,
Konya

Amac: Natural Killer (NK; dogal 6lduricl) hiicreler dogal immuin sistemin bir parcasi olarak gorev yaparlar. NK
hlcreleri antijen ile uyarilmaya gerek duymadan aktive olabilirler ve bu sayede dogal immiin cevabin erken
safhalarinda gorev alabilirler. Immiin sistem icin oldukca énemli olan bu gérev viral, bakteriyal ve parazitik
infeksiyonlar icin dogal immun sistemin ilk savunma basamadini olusturur. Bu olgumuzda NK hiicre eksikligi
saptanan tekrarlayan meme abseli hastayl sunmaktayiz. Olgu: 54 yasinda kadin hasta klinigimize antibiyotik ve
drenaj tedavilerine ragmen tekrarlayan meme absesi sikayeti ile basvurdu. Hastanin anamnezinde bu durumun 24
yildir devam ettigi 6grenildi. Fagositer sistem defektlerinden biri olan kronik granllomat6z hastaliktan
stiphelenilerek dihidrorodamin testi yapildi. Test sonucu normal gelmesi (izerine abse ile seyreden diger immin
yetmezlik durumlarini arastirmak igin genis immdunolojik panel istendi (Tablo 1.). Hasta tetkik sonuglarina gére NK
hicre yetmezligi [ NK: < % 1 (% 2-18) ] tanisi aldi. Hastaya 400-600 mg/kg/ 21 glnde bir intravenéz
imminglobulin (IVIG) tedavisi ve antibiyotik profilaksisi baslandi. Hasta yaklasik 1.5 yildir mevcut tedaviyi
almaktadir ve meme absesi rekirrensi izlenmemistir. Sonug: Primer immin yetmezlikli hastalar degisken klinik
durumlarla prezente olurlar. En sik gortilen semptomlari sik ve tekrarlayan enfeksiyonlardir. NK hiicreler, viris ile
enfekte olmus ve maling hiicreleri sitotoksik 6zellikleri ile ortadan kaldirma 6zelliklerinin yani sira, kemokin ve
interferon gama (IFN-y) gibi sitokinler salgilayarak da badisiklik yanitlarini modile edip doku homeostazina katkida
bulunurlar. Vakada sundugumuz 6rnekte oldugu gibi tedaviye ragmen tekrarlayan enfeksiyonu veya abseleri olan
hastalar vakit kaybetmeden immtinolojik acidan dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Abse, immin yetmezlik, nk hiicresi, dodgal 6ldurtcl hiicre eksikligi

Hastanin immiinolojik sonuclari.
I9G, (700-1600 mg/dL) 1210 CD3, (% 62-88) 83,8

IgM, (40-230 mg/dL) 110 CD19, (% 7-23) 10
IgA, (70-400 mg/dL) 320 CD4, (% 33-64,8) 453
CD16, (% 6-29) 06 CDS8, (% 19-48) 38,5
CD56, (% 6-29) 06 CD27, (% 9,2-19) 22
CH50 (25-75 U/mL) 30
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[PS-053] [Abstract:0164]

Immiin Disregiilasyona Yeni Bakis: Aktive PI3K-delta Sendromu (APDS) Tanisi Alan
Hastalarin Klinik/Laboratuvar ve Genetik Ozellikleri

Hacer Neslihan Bildik!, Saliha Esenboga?, Aysegiil Akarsu2, Melike Ocak3, Ismail Yaz!, Begiim Ozbek!, Cagman
Tan!, Sevil Oskay Halagh!, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg Enstitiisii, Immiinoloji, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji, Ankara
3Hatay Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji, Hatay

GIRIS:

PI3K-delta yolaginin fonksiyonunda artisa neden olan otozomal dominant mutasyonlar sonucu, aktive PI3K-delta
sendromu (APDS) gérilmektedir. PI3K® enziminin, p1106 katalitik altbirimini kodlayan PIK3CD genindeki
mutasyonlar sonucu APDS1 ve p85a regilatdr altbirimini kodlayan PIK3R1 genindeki mutasyonlar sonucu APDS2
goriilmekte, her iki gendeki mutasyonlar yolagin kontrolsliz aktivasyonu ile sonuglandidi igin hastalarin klinikleri
benzer olmaktadir.

VAKALARIN SUNUMU:

Klinigimize basvuran ve genetik calismalar sonucu APDS tanisi alan 8 hasta (4 kiz, 4 erkek) bulunmaktadir. Bu
hastalardan 6’si PIK3CD geninde mutasyon saptanarak APDS1; 2’si PIK3R1 geninde mutasyon saptanarak APDS2
olarak degerlendirilmistir. Sikayet baslama yas! 3 ay ile 2 yas arasinda dedismektedir (ortanca: 8,5 ay).
Hastalarimizin 6’sinda (%75) lenfoproliferasyon (5 hastada persistan/rekiirren lenfadenopati, 3 hastada
hepatosplenomegali), 4’iinde (%50) otoimmdin/otoinflamatuar/immun aracili inflamasyon bulgusu (2 hastada
otoimmiin sitopeni, 1 hastada inflamatuar barsak hastaligi, 1 hastada oligoartikller juvenil idiopatik artrit), 5'inde
(%62,5) tekrarlayan enfeksiyonlar (en sik tekrarlayan akciger enfeksiyonu) saptanmistir. 2 hastamizda
imminglobulin G, 4 hastamizda immUnglobulin A distkltgl; 4 hastada ise immunglobulin M yUksekligi
saptanmistir. Bir hastanin sonucuna ulasilamamis, ancak ulasilan 7 hastanin 6’sinda (%85,7) CD4 dusukligu tespit
edilmistir. Hicbir hastamizda hemofagositik lenfohistiyositoz, lenfoma ya da diger maligniteler gelismemistir. Bir
hastamiz eksitus olmustur.

SONUGC ve TARTISMA:

APDS yeni tanimlanan ve 6zellikle immin disregtilasyon bulgularinin 6n planda oldugu hastalarda akla getirilmesi
gereken bir primer immin yetmezliktir. Stphelenilen hastalarda, 6ncelikle yolak dederlendirilip, hizla genetik test
planlanabilir ve erken tedaviye baslanabilir. Biz de klinigimizde tani alan hastalari sunup, literatiire katki saglamayi
planlamaktayiz. Hastalarimizin klinik ve laboratuvar bulgulari daha 6nce tanimlanan vakalarla benzerlik
gostermektedir. Bir yeni mutasyon tanimlanmistir.

Anahtar Kelimeler: aktive PI3K-delta sendromu, immin disregtlasyon, PI3K-delta
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[PS-054] [Abstract:0165]

EBV iliskili Lenfoproliferasyon ve Kaposi Sarkomu ile Prezente olan Eriskin Hasta

Nadira Nabiyeva!?, Saliha Esenboga?l, Ebru Ozdemir2, Hacer Neslihan Bildik!, Aysegiil Akarsu?, Begiim Ozbek!,
Ismail Yaz!, Deniz Caddas Ayvaz!, ilhan Tezcan!

1Hacettepe Universitesi,Cocuk Imminoloji Bilim Dali,Ankara

2Malatya Egitim ve Arastirma Hastanesi,immiinolojisi ve Allerji Hastaliklar Klinigi,Malatya

Giris: EBV lenfoblastoid hiicrelerde replike olup lenfoid dokuda latent kalan, HHV-4 olarak da bilinen bir gamma
herpes virtistlr. EBV saglikli veya immuin yetmezligi olan bireylerde asemptomatik enfeksiyondan, nazofarenks
kanseri, lenfoma gibi cok gesitli klinik tablolara neden olabilmektedir.EBV’ye bagh agir enfeksiyéz mononikleoz,
hemofagositik lenfohistiyositoz(HLH), lenfoproliferatif hastalik veya lenfoma gelisen bireylerde primer immun
yetmezlikler(PIY) arastiriimahdir. T hiicre immin cevabi aktif litik replikasyonun kontroli, viriisiin latent
tutulmasinda énemlidir. T hiicre yetmezlidi, immun disregiilasyonla giden PiY’lerde EBV'ye yatkinlik ortaya
citkmaktadir.

Vaka: 48yasinda erkek hasta yilda 3-4 kez tekrarlayan enfeksiyon ve enfeksiyon dénemlerinde ucugu olmasi ve
lenfadenopati(LAP) nedeniyle basvurdu. 32yasinda yorgunluk, gece terlemesi ile basvurdugunda, LAP’lari
saptanmis ve mediastinal LAP'tan yapilan biyopsi sonucu lenfoma ile uyumlu saptanmis. Radyoterapi ve
kemoterapi uygulanan hastada 42yasinda lenfoma rekilirens géstermis. Son 1 yilda boyundaki lenf nodlar tekrar
blytmesi Gzerine alinan biyopsi sonucunda atipik lenfoid proliferasyon goérilmus. Anne-baba arasinda akrabalik
olmayan hastanin fizik muayenesinde kollarda, uyluk bélgesinde, batinda, boynunda 1x1 cm gapinda agrisiz
kasintisiz hiperemik purpurik lezyonlar mevcuttu. Hastanin yapilan immunolojik dederlendirmesi Tablo 1’de
sunulmustur. EBV DNA 1.413.780 kopya/mL ve cilt lezyonlarindan alinan biyopsi HHV8+ Kaposi sarkomu ile
uyumlu gelen hastanin yapilan WES analizinde UNC13D geninde c.1829G>A(p.R610H)ve c.2917A>G(p.K973E)
birlesik heterozigot mutasyon saptandi. Sanger dizileme ile mutasyon dogrulandi.

Tartisma: UNC13D genindeki mutasyonlar NK ve T hicre sitotoksitesinin bozulmasina sebep olarak HLH ile
prezente olmaktadir. Hastalarda EBYV iliskili vaskiilit, hepatit, splenomegali ve kronik aktif EBV enfeksiyonu
gorilebilmektedir. HLH klinigi olmaksizin, EBV iligkili lenfoma ve HHV8+ Kaposi sarkomu saptanan bu olgu,
UNC13D geninde mutasyon sonucu ortaya gikabilecek klinik tablolari olmasi gesitlendirmesi yéniyle dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: EBV iliskili Lenfoproliferasyon, UNC13D, kaposi sarkomu, primer immin yetmezlik

Tablo 1

Hasta dedgerleri Referans araliklari

Tam kan sayimi

Hb(g/dL) 11.2 14.0-17.4gr/dL
BK (/mm3) 5600 4500-11000/mm3
MNS (/mm3) 3200 1800-7700/mm3
MLS (/mm3) 1400 1400-3300/mm3
Trombosit(/mm3) 148000 150-400/mm3
Immunoglobulinler (mg/dL)

IgA 13 139-378 mg/dL
IgG 493 913-1884 mg/dL
IgM 30 88-322 mg/dL
Total IgE 10.7 7-698 kU/L
Lenfosit alt gruplar (% ve mutlak sayilar)

CD3 82 56-84

CD4 48 31-52

CD8 32 18-35

CD16+56 16 3-22

CD19 0 6-23

CD27 49 17.5-46.5
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Lenfomatoid Graniilomatozis Gelisen MHC Sinif 1 Eksikligi Olgusu

Ezgi Yalcin Gling6ren?, Sevgi Bilgic Eltan!, Nursah Eker?, Royale Babayeva?, Asena Pinar Sefer!, Burcu Kolukisa?,
Gulnur Tokug?, Elif Karakog Aydiner!, Safa Barig!, Ahmet Ozen!

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim
Dali, Istanbul

2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji
Bilim Dali, Istanbul

Giris: MHC sinif 1 eksikligi,CD8+ T hicreleri ve NK hicrelerinin gelisim ve fonksiyonunu etkileyerek hem adaptif
hem innate immun sistem bozuklugu ile giden primer immiin yetmezliktir.Lenfomatoid grantilomato6zis,Ebstein
Barr virisU(EBV) iliskili,B hlcrelerinin bozuklugu ile giden ve ¢ok nadir gorilen lenfoproliferatif bir
hastaliktir.Hiicresel immuin yetmezlikli hastalarda,EBV eliminasyonu yetersizligi ile iliskili olarak lenfomatoid
granllomatozis gelisebilmektedir.>%90 hastada akciger tutulumu ile seyretmesinden dolayi hastalarin ilk basvuru
sikayetleri 6kslrik,solunum sikintisi ve ates,gece terlemesi,kilo kaybi gibi B semptomlari olmaktadir.Burada MHC
sinif 1 eksikligi olan ve takibinde lenfomatoid grantilomatosiz gelisen bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: TAP1 geninde c.2143C>T,homozigot stop kodon mutasyonu(p.Arg715%*) olan 13 yas kiz hasta,ates ve
dksurik sikayeti ile basvurdu.Oykiisiinde 1,5 ayliktan itibaren baslayan alt solunum yolu enfeksiyonu nedenli
yatislari ve bunun sonucunda kronik akciger problemleri,bronsektazisi vardi.Soygecmiste anne baba 1.derece
kuzendi.Fizik muayenede;sag akcigerde belirgin olmak lGzere bilateral yaygin ronkis ve raller, sol akcigerde
solunum seslerinde azalma mevcuttu.Hastanin pnémoni 6n tanisi ile servise yatisi yapilarak intravenéz
antibiyoterapisi baslandi.Laboratuvar tetkiklerinde ytksek kopyada EBV PCR pozitifligi saptandi.Takiplerinde
solunum sikintisi ve atesi gerilemeyen hastanin, toraks bilgisayarli tomografisi gekildi.Yapilan goriintiilemede,sol
akcigerde kistik nekrotik alanlar iceren pnomonik konsolidasyon alani,sol akcigerde 9 mm cadinda ovoid nodiler
lezyon,sol akcigerde 7 mm kalinhdinda plevral eflizyon izlendi.Sag akciger alt lobda subplevral yerlesimli 4,5 mm
capinda nonspesifik nodiler dansiteler izlendi.Sol akciger alt lobdan yapilan tru-cut biyopsisi sonucu,grade 3
lenfomatoid granilomatozis ile uyumlu saptandi.Hastaya R-CHOP kemoterapi protokoll baslandi.

Sonug: Lenfomatoid granlilomatozis nadir gorilen,kotl seyirli bir malignite olup literatlirde MHC sinif 1 eksikligi
olgularinda hic tanimlanmamistir.Siklikla ileri yasta gérilmesine ragmen,immun yetmezlik tanili hastalarda EBV ile
iliskili olarak erken yaslarda gorilebilmekte ve akla gelmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ebstein Barr virlisti(EBV), Lenfomatoid Granilomatozis, MHC Sinif 1 Eksikligi

69



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-056] [Abstract:0169]

Aile Hekimlerinin Primer Immiin Yetmezlik Farkindaliginin Degerlendirilmesi

Betil Karaatmaca', Azize Pinar Metbulut?, Adem Ozkara?, Emine Dibek Misirlioglu?
1Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara Sehir Hastanesi, Ankara
2Aile Hekimligi Anabilim Dali, Ankara Sehir Hastanesi, Ankara

Giris: Primer immin yetmezlik (P1Y) hastaliklar énceleri nadir hastaliklar gibi degerlendirilmesine ragmen artan
farkindalik ve son yillardaki teknolojik gelismelerle daha iyi tanisal araglarin olmasi sayesinde aslinda sanildidi
kadar nadir hastaliklar olmadiklari anlasiimistir.

Gereg-Yontem: Bu galismanin amaci ok farkli klinik bulgularla seyredebilen primer immun yetmezlik
hastaliklariyla ilgili birinci basamakta gérev yapan aile hekimlerinin farkindalik ve bilgi diizeyini dederlendirmek,
bunlar etkileyebilecek olasi faktdrleri belirlemek ve hastalarin erken tani alip etkin tedaviye ulasabilmeleri igin
farkindahdi artirma yontemlerinin gelistiriimesini saglamaktir. Calismamizda “Aile hekimlerine” ve “Aile hekimligi
asistanlarina” 26 soruluk online anket uygulanmistir.

Bulgular: Calisma anketini toplam 194 hekim doldurdu (Erkek/Kadin= 69/125). Hekimlerin 52’si(%26,8) Aile
Hekimi; 44'G(%22,7) Aile Hekimligi asistani ve 98'i(%50,5) Aile Hekimligi uzmani (%50) idi. Hekimlerin
%84't(n=163) tip editimleri sirasinda immin yetmezliklerle ilgili egitim aldigini bildirmesine ragmen, sadece
%23,7'si (n=46) ise mezuniyet sonrasi tekrar egitim aldigini bildirmisti. Hekimlerin demografik 6zellikleri Tablo
1'de gdsterilmistir. Hekimlerin cogunlugu PiY’lerin eriskin yasta da gérilebilecedi, sadece cocukluk cagina ézgi bir
hastalik olmadigi ve PiY’lerin farkli klinik bulgularla basvurabilecedi konusunda hemfikirdi. Ayrica asilama
konusunda da 174 (%89,7) hekimin yaklasimi dogru idi. Ankete verilen cevaplarin oransal dagihmi Tablo 2’de
gOsterilmistir.

Tartisma ve Sonug: Galismanin sonucunda Aile hekimlerinin cogunlugunun PIY’lerin klinik ve laboratuvar bulgular
konusunda yeterli bilgiye sahip oldugunu ve farkindaliklarinin yiksek oldugu gértldi. Birinci basamakta saglam
cocuk takibi, asilama ve hasta takiplerinde dncelikli calisan aile hekimlerinin PIY farkindali§inin yiiksek olmasinin
hastalarin erken tani alarak etkin tedavi imkanlarini arttirabilecegini distindirmektedir. Tip faklltesi mezuniyeti
sonras! immun yetmezlikle ilgili egitimlerin diizenlenmesi bu konudaki farkindaligi ve bilgiyi artirmada etkili
olacaktir.

Anahtar Kelimeler: aile hekimligi, enfeksiyon, immiin yetmezlikler, lenfopeni, otoimmnite

Tablo 2.

Tablo 2. Aile hekimlerinin primer immiin yetmezlik hakkindaki sorulara yanitlar
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Ankete katilan hekimlerin demografik ozellikleri

Cinsiyet
Kadin
Erkek

Yas
<30
31-40
41-50
>50

Mezuniyet yil1
1981 ve oncesi
1981-1990
1991-2000
2001-2010
2011-2020

Anketi yanitlayan hekimler
Aile Hekimi

Aile Hekimligi asistani
Aile Hekimligi uzmani

Meslekte kaginc y1l?
Uzmanlar i¢in;
1-5 yillik

6-10 y1llik
11-15 yillik
>15 yillik
Asistanlar igin;
1.yl

2.yl

3.yl

4. Y1l

Tip fakiiltesinde immiin yetmezliklerle ilgili egitim aldiniz m1?

Evet
Hayir

Mezuniyet sonras1 immiin yetmezliklerle ilgili egitim aldiniz m1?

Evet
Hayir

Calistiginiz kurumda immiin yetmezlik hastasi takip ediliyor mu?

Evet
Hayir

Daha once hi¢ immiin yetmezlik sliphesiyle hastanizi ileri merkeze yonlendirme yaptiniz m1?

Evet
Hayir

Tablo 1. Ankete katilan hekimlerin demografik ozellikleri

Yiizde; (n)

64,4 (125)
69 (35,6)

15,5 (30)
42,2 (82)
26,3 (51)
16 (31)

0,5 (1)
6.7 (13)
24,2 (47)
33,5 (65)
35,1 (68)

26,8 (52)
22,7 (44)
50,5 (98)

n= 150
20,7 (31)
32,7 (49)
17,3 (26)
29,3 (44)
n=44
27,2 (12)
25 (11)
27,2 (12)
20,6 (9)

84 (163)
16 (31)

23,7 (46)
76,3 (148)

30,9 (60)
69,1 (134)

52,6 (102)
47,4 (92)
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[PS-057] [Abstract:0170]

Hidrops Fetalis Ile Prezente Olan Bir XIAP Eksikligi Olgusu

Sanem Eren Akarcan!, Melis Kése2, Vedat Uygun3, Melek Akar4, Aslihan Abbasoglu5, Zuhal Onder Sivisé, Defne
Engir4, Ozgiin Uygur*, Melike Kefeli4, Stephan Ehl”

15.B.U. Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk imminoloji-Alerji Klinigi, izmir

2Katip Celebi Universitesi, Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi,Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Izmir

3istinye Universitesi, Medicalpark Antalya Hastanesi, Pediatrik Kemik Iligi Nakli Unitesi, Antalya

45.B.U. Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi, izmir

5Katip Celebi Universitesi, Tepecik EJitim Arastirma Hastanesi, Yenidogan Bilim Dali, Izmir

65.B.0. Izmir Tepecik Editim Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji Klinigi, Izmir

7Freiburg Universitesi, Immiin Yetmezlik Enstitiisii, Pediatrik Immiinoloji Merkezi, Freiburg

Hidrops fetalis nedeniyle 35. haftada sezaryan ile, 2610 gr dodan erkek bebek yenidogan yogun bakima yatirildi.
Genel durumu kotl, entiibe hastanin yaygin petesi ve ekimozlari, 2/6 sistolik tGflirimi, hepatosplenomegali ve
yaygin assiti mevcuttu. Soygecmisinde akrabalik olmadidi, hidrops fetalisli bir erkek kardesin bisitopeni, masif asit,
pulmoner atrezi, hipotansiyon bulgulariyla dort gunliikken kaybedildigi 6grenildi. Laboratuarda agir anemi,
trombositopeni, nétropeni, lenfopeni, karaciger enzim yuksekligi, direkt biliribinemi, koagulopati, hiperferritinemi
saptandi. Ekokardiyografide VSD, pulmoner hipertansiyon, PDA; abdomen ultrasonografide splenomegali,
perisplenik, perihepatik alanlarda yaygin sivi gorildi. Pansitopeni ve koaglilopati nedeniyle tekrarlayan TDP,
eritrosit, trombosit replasmanlari uygulandi. Kolestaz igin NAC, hiperferritinemi igin desferroksamin baslandi.
Kemik iliginde hemofagositoz saptanmadi. EBV DNA negatif bulundu. Neonatal hemokromatozis agisindan yapilan
bukkal mukoza biyopsisi normaldi. Metabolik hastaliklara yonelik ayrintili analizlerle spesifik bir metabolik hastalik
saptanmamasi Uzerine génderilen tim ekzon sekanslama analizinde XIAP geninde 2. ekzonda hemizigot novel
€.679T>C(p.Cys227Arg) mutasyonu saptandi. Bunun Gzerine 45 glnlikken immitinolojik degerlendirme istenen
hastada XIAP ekspresyonunun azalmis oldugu, L-18 MDP'ye XIAP yanitinin olmadigi gosterildi. X'e bagh
lenfoproliferatif hastalik (XLP2) tanisi konan hastaya sitopenilere ydnelik metilprednizolon tedavisi baslandi.
Hastanin transfiizyon ihtiyaci azalmakla birlikte devam etti. Tam uyumlu verici bulunamayan hastanin anne ve
babasindan uygulanan iki haploidentik kdk hicre naklinde de rejeksiyon gelisti. Sonrasinda 9/10 uyumlu akraba
digi verici saptanarak 9 aylikken yapilan kék hicre nakli kalici engrafman ile sonuglandi.

Olgumuz literatlirdeki en geng tani alan ve hidrops fetalisli tek XIAP olgusudur. Erken baslangigli organomegali ve
sitopeni birlikteliginde immiin disregililasyon bozukluklari basta olmak (zere dogustan bagisiklik sistemi hastaliklari
akla gelmelidir. Bu hastaliklarda erken tani ve kdk hicre nakli hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: lenfoproliferatif hastalik, hidrops fetalis, XIAP

72



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-058] [Abstract:0172]

Monogenik Otoinflamatuvar Hastalik Tanili Hastalarin Genotip-Fenotip Iliskisinin
Degerlendirilmesi; Tek Merkez Deneyimi

Gonca Hancioglu?, Engin Altundag?, Omer Salih Akar?, Alisan Yildirant
!Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Samsun
20ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiltesi, Genetik Ana Bilim Dali, Samsun

Dodal badisiklik sistemi, mikroorganizmalara kars! birinci basamak savunmadir. Yetersiz bir dogal immun sistem
cevabi ciddi enfeksiyonlara yol acabilirken, sirekli asiri cevaplar sistemik otoinflamatuar hastaliklari(OIH)
olusturur. Otoinflamasyon; otoimminite, alerji ve immun yetmezlik ile birlikte bir immuin disfonksiyon durumudur.
Primer immuin yetmezligi olan hastalar, bozulmus immun cevaba ek olarak otoinflamasyon sergileyebilir ve
otoinflamasyonu olan hastalar paradoksal olarak tekrarlayan enfeksiyonlar gegirebilir.

Bu hastaliklarin klinik spektrumu son derece genis ve dediskendir, her sistem ve doku etkilenebilir. Bu nedenle bu
hastalar siklikla yanls tanilarla izlenebilmekteler. Tani, genellikle klinik tabloya ve genetik testlere dayanir.
Laboratuvarda 6zel belirtecleri olmadidi icin klinik ve tibbi hikayelerindeki ip uglarina dikkat gcekmek istedik. Dogru
bir monogenik OiH tanisini koymak yalnizca klinik fenotipleri dederlendirerek oldukca zordur, bu nedenle
immiunolojik ve genetik testler ile bu tanilari desteklemek gerekmektedir.

Pediatrik immiinoloji klinigimizde izledigimiz monogenik OIH hastalarimizin fenotiplerini ve genotiplerini sunmayi
amacladik. 2008-2021 yillari arasinda, monojenik OiH oldugundan siiphelenilen 75 hastaya genetik dizileme ve
sanger dogrulama testleri uygulandi. 22 hastada ADA2, LPIN2, CARD14, MVK, NLRC4, NLRP1, NLRP12, IL10RA,
IL10RB, NOD2, PLCG2, PSMBS8, PSTPIP1, TNFRSF1A mutasyonlarini belirledik. Bu hastalara klinik olarak iyi
tanimlanmus, tipik, ilkemizde sik gériilen bir OIH olan Ailesel Akdeniz Atesi hastalarini dahil etmedik.

Hastaligin klinik spekturumunun son derece genis ve heterojen olmasi nedeniyle, monojenik OIH'In kesin tanisini
koymak cok zor olabilir. Glglu klinik ipuglari, saglam genetik bulgular ve klinik deneyim dogru bir taniya ulasmaya
yardimci olabilir.Burada klinik ézellikler ve genetik bilgiler ile, monojenik OiH’lar konusunda farkindali§in artmasina
yardimci olabilmeyi ve ayrica yanlis tanilardan, gereksiz hastaneye yatiglardan ve uygun olmayan terapétik
tedaviden kaginmaya yardimci olabilmeyi amagladik.

Anahtar Kelimeler: monogenik otoinflamatuvar hastaliklar, genetip-fenotip korelasyonu, tani

Monogenik Otoinflamatuvar Hastahiklarda Dermatolojik Bulgular

a.b.c. NLRPI mutasyonlu hastada hiperkeratotik nodiiller, mor-kéhverengi makiiler dokiintii,
livedo rasemoza, hiperkeratotik dokiintii d. PSTPIP1 mutasyonlu hastada piyoderma
gangrenosum e.CARD 14 mutasyonlu hastada iilseratif dokiintii
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Hastalarin mutasyonlar ve klinik 6zellikleri

PN

P1

P2

P3

P4

P5

P6

P7
P8

PO

P10

P11

P12

P13

P14

P15

P16

P17

P18

P19

P20

P21

P22

MUTANT
GEN

IL10RA

TNFRSF1A

NOD2

NLRC4

NLRP12

NLRP1

NLRP1
NLRP1

PLCG2

PSMB8

LPIN2

NLRP12

MVK

PSTPIP1

CARD14

CARD14

CARD14

IL10RB

IL10RB

NLRP12

CARD14

ADA2

BASVURU
YAS(YIL) vasI(vIL)
43 38
16 6
8 3
21 11
20 (EX) 12
13 (EX) 3
11 9
44 34
8 2
13 5
8 4
15 7
16 10
22 7
7 3
12 6
41 27
12 1
3/12
(EX) 1/12
29 26
5 6/12
4 2/12

BASVURU SIKAYETI BULGULAR

ates, eklem agrisi

dokuntu

ates, eklem adgrisi,
oOkslrik

dokuntd,
tekrarlayan otit

ates, oksirik,ishal

ates,dodkunti

dokuntu

doékuntu

sik hastalanma

ates, dokuntd

ates, eklem agrisi

sik hastalanma
ates, karin agrisi,
g6gis agrisi
ciltte yara, ates,
eklem agrisi

doékintd, eklem
agrisi

doékintd, eklem
agrisi

dokintd, eklem
agrisi

anal apse, ishal
ishal

dokintd, sik
hastalanma
dokuntd

adiz icinde ve
gevresinde
yara,pamukcguk

artralji, gegirilmis menejit ve
pndémoni,timik hiperplazi

vitiligo, tekraryan ASYE, oral aft

artiker,atipik ytz, karin agrisi,artralji,
tekrarlayan ASYE

kronik Gritker, morfea, artralji,
Histiositozis, orbital selllit,vestubular
tip, kohlear implant,eklemlerde
deformite

tekrarlayan ASYE, bronsektazi, sistemik
amiloidozis, kronik diare

dokinta, HSM, yaygin LAP, HPS
ataklari,boy kisaligi

hiperkeratotik dokuntt, boy kisaligi
hiperkeratotik dokunti

kronik Grtiker, vitiligo, kronik diare,
adenotonsilektomi,SOM, vestibular tup,
oral aft

eritama nodosum, lipodistrofi, artralji

kronik ITP, atopik egzema, ciltte yara,
artrit

Lenfoma, Sjogren, karin agrisi, kronik
diare

artrit, aft

artrit, piyoderma ganreosum, akne

psoriatik doknatd, dlseratif dokintd,
artrit, eklem deformitesi, livedo
retukularis

psoriatik dokintd, atrit, eklem
deformitesi

psoriatik dokintd, atrit, eklem
deformitesi

IBH, lenfoma, diare,boy kisali§i

neonatal sepsis, kronik diare

sik USYE, soguk urtikeri, LAP, SM
psoriatik dokuntd,

MMR, boy kisalidi, rtekrarlayan ASYE,
aftdéz stomatit, epilepsi
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Hipereozinofili ile Basvuran Omenn Sendromlu Olgu

Hediye Kiclikkeles?, Sultan Aydin?, Tarkan Kalkan3, Fatih Celmeli? _

1Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim
Dali, Antalya )

2Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkoloji Bilim Dali,
Antalya

3saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitimi ve Arastirma Hastanesi, Genetik Tani Merkezi, Antalya

Giris; Omenn sendromu, otozomal resesif, yaygin eksfoliatif eritrodermi, inatci diyare, tekrarlayan siddetli
enfeksiyonlar, lenfadenopati, hepato-splenomegali, |6kositoz, eozinofili, ve bliyime-gelisme gerilidi ile karakterize
kombine immun yetmezliktir. Hipereozinofili, IgE yuksekligi ile bagvuran, RAG2 geninde novel mutasyon saptanan
olguyu sunmayi amagladik.

Olgu; 2 aylik erkek yaygin eritrodermi ve ates nedeni ile pandemi servisinden danisildi. 19 glnlikken sepsis
nedeniyle hastanemizde yattigi 6grenildi. Lenfopenisi (ALS:400/mm3) dikkati cekmemisti. Suriyeli 1.dereceden
akraba anne-babanin yasayan dordinci ¢ocuguydu. Ailenin 2 cocugu ayni bulgularla 2 yas altinda 6lmusta.
Hastamizin fizik muayenesinde tiim viicutta yaygin eritrodermi mevcuttu. Hepato-splenomegali, lenfadenopatisi
yoktu. Laboratuvar degerlerinde 16kosit 108.000/mm3, nétrofil %43,5 ANS:47.000/mm3, lenfosit %14,7
ALS:15.800/mm3, eozinofil %25,7 AES: 27.800/mm3 saptandi. inek siitii alerjisi saptandi. Hipereozinofili organ
tutulumu, kemik iliginde I16semik infltrasyon izlenmedi. Hipereozinofili nedeni olan PDGFRA, PDGFRB, FGFR1, JAK2
ve t(9;22) mutasyonlari negatif saptandi. Hiperlékositoza ydnelik 2mg/kg’dan metilprednizolon tedavisi baglandi.
Immiinglobiilin degerleri IgG:168 mg/dl, Ig A <6mg/dl, Ig M 18 mg/dl, IgE 88.500 mg/dl. Flow sitometride
lenfosit dagihmi CD3 %87, CD4 %84, CD8 %3, CD19-CD20 negatif, RTE %1, CD45R0 %17, CD45RA %18.
Maternal engrafment igin bakilan kimerizm sonucu negatifti. Hastaya bu bulgularla Omenn sendromu tanisi
konuldu. Akciger grafisinde timus gdlgesi izlenmedi. CMV, EBV PCR, otoantikor dederleri negatifti. Intravenéz
immunglobilin replasmani, TMP-SMX ve flukonazol profilaksisi baslandi. Genetik analizinde RAG2 geninde
€.1285A>C: p.(Thr429Pro) novel homozigot mutasyonu tespit edildi. Anne ve babada heterozigot saptandi. Olgu
kemik iligi transplantasyonu icin sevk edildi.

Sonug; Omenn Sendromunda karisik klinik, tani koymay! zorlastirabilir. Hizli tani ve tedavi hastaligin seyrinde
hayat kurtaricidir. Vakamizda gorilen hipereozinofili ve yliksek immiinglobulin E degerleri ilgi cekicidir.

Anahtar Kelimeler: Agir Kombine Immin Yetmezlik, Omenn Sendromu, Hipereozinofili
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Pnomotosel, Karaciger Apsesi, Eozinofili ve Cok Yiiksek IgE Diizeyi ile Prezente Olan MyD88
Eksikligi Olgusu

Caner Aytekin!, Sema Cetin?!, Deniz Guloglu?, Anna Segarra Roca3, Figen Dogu?, Kaan Boztug3, Aydan
ikinciogullar?

1Dr. Sami Ulus Kadin Dodum Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
BolimuU, Ankara

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

3Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases, Vienna, Austria

Giris:

MyD88, TLR/IL-1R sinyal yoladinda yer alan sitozolik adaptér bir molekildir. MyD88 sinyali immuin yanit igin
gerekli olan inflamatuvar sitokinlerin ekspresyonunu indikler. MyD88 eksikligi yasami tehdit eden, tekrarlayan,
invaziv bakteriyel enfeksiyonlara yol agar. Burada pnémotosel, ampiyem, tekrarlayan siipuratif lenfadenitler,
karaciger apseleri, eozinofili ve gok yliksek IgE diizeyi ile prezente olan bir MyD88 eksikligi olgusu sunulmustur.

Olgu:

15 aylik erkek hasta ates, OksUlirtik, nefes darligi yakinmasi ile basvurdu. Anne-babasi arasinda akrabalik vardi.
Fizik muayenede yliksek damak, boyunda lenfadenopatiler ve cilt skarlari gorildi, sag akciger alanlarinda solunum
sesleri azalmis ve yaygin ralleri duyuldu. Hastaya ampiyem tanisiyla gégus tipi takildi ve ply kiltlriinde S.aureus
Uredi. Akciger tomografisinde akciger apsesi, pnémotoseller, nekrotizan pnémoni saptandi. Karin tomografisinde
karacigerde apseler goruldi. Perkitan karaciger apse drenaji yapildi ve puy kiltirinde S.aureus Gredi.
Laboratuvar incelemelerinde l6kositoz (17,400mm3), eozinofili (3,320 mm3), akut faz reaktanlarinda artis, cok
ylksek IgE dizeyi (5,150 IU/ml) saptandi. Lenfosit alt gruplari, PHA ve anti-CD3 ile T hiicre aktivasyonu, DHR ile
denetlenen noétrofil fonksiyonlari, CH50 normal bulundu. Hiper IgE sendromu (HIES) skorlamasi ile 41 puan elde
edildi. Hastaya HIES (OD-STAT3) tanisiyla IVIG, TMP/SMX ve itrakonazol proflaksisi baslandi. Hastanin izleminde
ates ve akut faz reaktanlarinda artma olmadan stpuratif lenfadenit yakinmalar tekrarladi, bir kere daha karaciger
apsesi nedeniyle apse drenaji uygulandi. WES analizinde MyD88 geninde daha dnce tanimlanmis homozigot
€.196_198del (p.Glu66del) mutasyonu saptandi.

Sonug:

MyD88 eksikliginde IgE dlizeyinde artis siklikla gorulmektedir. Ancak olgumuzdaki kadar IgE artisi daha 6nce
literattirde bildirilmemistir. Pnomotosel, IgE yliksekligi ve eozinofilisi olan hastalarda HIES skoru yiksek olsa bile
MyD88 eksikligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: MyD88, hiper IgE, eozinofili, HIES skoru, WES
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EBV iliskili Lenfoproliferatif Hastalik, Diffiiz Biiyiik B Hiicreli Lenfoma, HLH: CD137 Eksikligi

Zehra Sule Haskologlu?!, Ozge Vural?, Kiibra Baskin!, Nazl Deveci!, Nalan Akylrek3, Serdar Ceylaner?, Faruk Gugl{
Pinarli2, Zihre Kaya?, Ulker Kogak?, Figen Dogu?!, Ceyda Karadeniz?, Aydan ikinciogullari

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

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

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Ankara, Tirkiye

4Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

Giris-Amag: Aktive T, B, NK ve dendritik hlcrelerin ylzeylerinde eksprese olan CD137/4-1BB molekull, TNFRSF9
geni tarafindan kodlamaktadir. TNFRSF9/CD137/4-1BB genindeki mutasyonlarin, immiindisregtilasyon ve EBV
iliskili lenfomaya yatkinlkla seyreden bir primer immiin yetmezlige (PIY) neden oldugu ilk kez 2019 yilinda
bildirilmistir. CD137/4-1BB molekiliintn, Ebstein-Barr viristunin Urettigi LMP1 ile uyarilmasi; CD4+ T ve CD8+ T
hicrelerin proliferasyonunda, IFN-y, perforin Gretiminde ve CD8+ T hicrelerin sitotoksik aktivitesinde artisa neden
olmaktadir. Burada, EBYV iliskili lenfoproliferatif hastalik (LPH) nedeniyle dederlendirdigimiz ve CD137 eksikligi
saptadigimiz bir olgumuzu sunmaktayiz.

Olgu: Bir aydir devam eden ates, karin agrisi ve kilo kaybi sikayetleri ile bagvurdugu hastanede fizik
muayenesinde; sol submandibuler ve sag 6n servikalde 4x4cm lenfadenopati saptanan 9 yasindaki erkek hasta,
lenf nodu biyopsisinin EBV iliskili LPH ile uyumlu bulunmasi tizerine béliimiimiize danisildi. Oykiisiinden, anne baba
arasinda akrabalik olmadidi, iki kez pndmoni gegirdigi, yilda 5-6kez USYE oldugu ve astim nedeniyle inhale steroid
kullandigi 6grenildi. Immiinolojik incelemelerinde; lenfopeni, yasina gére disiik IgM ve switched memory B hiicre
duzeyi ve EBV PCR:70.000kopya/ml saptandi. NGS analizinde TNFRSF9/CD137/4-1BB geninde birlesik heterozigot
mutasyon tanimlandi. Rituksimab tedavisine yaniti olmadi. Tekrarlanan biyopsisinde diffliz blytk B hicreli lenfoma
tanimlandi. Ug kiir R-CHOP kemoterapisi sonunda relaps oldu. NHL-BFM-95 protokoliine gére verilen 2 kiir
kemoterapi sonunda karacigerde ve batinda yeni tutulumlar saptandi. izleminde hemofagositik lenfohistiyositoz
(HLH) gelisen hasta goklu organ yetmezligi nedeniyle kaybedildi.

Sonug: CD137 eksikligi, immundisregtlasyon hastaliklari yaninda agir enfeksiy6z monolikleozis,
lenfoproliferasyon, HLH ve direngli ve/veya sik relapslarla seyreden lenfoma olgularinda akilda tutulmaldir. PIY
zemininde gelisen lenfomalarin tedavisinde segilecek rejimler ve ilag dozlari hastaligin riskleri g6z 6nline alinarak
planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, lenfoma, CD137 eksikligi
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[PS-062] [Abstract:0177]

Yalnizca Kronik Mukokutanéz Kandidiyazis ile Basvuran Olguda Yeni Tanimlanmis IL12R31
Mutasyonu

Melike Ocak, Saliha Esenboga, Aysegul Akarsu, Hacer Neslihan Bildik, Deniz Cagdas, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immtnoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Mikobakteriyel hastaliklara Mendelyen yatkinlik (MSMD), makrofaj ve T hiicresi arasindaki interldékin-12(IL-12)-
interferon-gama(IFN-y) aksini etkileyen mutasyonlarin neden oldugu, nadir goérilen, etkene spesifik immun
yetmezliklerden biridir. MSMD'ye neden olan birgok gen defekti bulunmakla birlikte, IL12RB1 genini etkileyen
mutasyonlar en yaygin olanlandir.

Burada yeni tanimlanmig IL12RB1 mutasyonu olan bir olgu sunulmustur.

Olgu

14 yasinda Irakh kiz hasta direncli mukokutandz kandidiyazis yakinmasiyla basvurdu. Ozgegmisinde 4 yasinda
siddetli ishal nedeniyle hastaneye yatirildidi ve yatisi sirasinda mukokutanoz kandidiyazis tespit edildigi; o
zamandan beri aralikli olarak oral flukonazol ile tedavi edildigi ancak tedavi ile semptomlari azalsa da higbir zaman
tam olarak diizelmedigi 6grenildi. Soygecmisinde anne-baba arasinda birinci derece kuzen evliligi vardi. Fizik
muayenesinde sag-6n-servikal bélgede 1x1 cm gapinda lenfadenopati, dis etlerinde, bukkal mukoza, dil kok, sert
ve yumusak damakta oral I6koplaki ve vajinal kandidiyazis mevcuttu. Laboratuvar testlerinde anemi, ESR ve CRP,
Ig A ve Ig G ylksekligi saptandi. Kronik mukokutan6z kandidiyazis (KMK) icin oral flukonazol profilaksisi baglandi.
Tum ekzom diziliminde, IL12RB1 geninde daha énceden tanimlanmamis, patojenik bir mutasyon (c.903+1G>T)
saptandi.

Sonug

MSMD, BCG as! susu ve cevresel mikobakteriler dahil olmak Gzere zayif patojenik mikobakterilerin neden oldugu
enfeksiyonlara yatkinlikla karakterizedir. Hastalarda Salmonella tirleri gibi diger hlicre ici mikroorganizmalarin
neden oldugu enfeksiyonlar da gorilar. Ayrica KMK dahil olmak tzere mantar enfeksiyonlari da hastalarin
%?25'inde bildirilmistir. KMK, IL-23 aracili IL-17 iliskili immu{nitenin bozulmus olmasi nedeniyle, IL-12R1 veya IL-
12p40 eksikligi olan hastalarda goriliirken, MSMD'nin diger genetik etiyolojilerinde gérilmez.

Olgu, mutasyonun yeni tanimlanmis olmasi, hastanin mikobakteriyel enfeksiyon veya BCG asisi ile ilgili klinik
Oykusu olmaksizin yalnizca KMK ile bagvurmasi nedeniyle ilgi gekicidir.

Anahtar Kelimeler: IL12RB1, MSMD, Mukokutanéz kandidiyazis
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[PS-063] [Abstract:0178]

Sik Enfeksiyon Gecgirme ve Kalici Artropati ile Seyreden RIPK1 Mutasyonu Olgusu

Esra Yilcel!, Zeynep Hizli Demirkale!, Kazim Okan Dolu?, Ayca Aslanger?, Gozde Yesil Sayin?, Gllsah Kavrul
Kayaalp3, Nuray Aktay Ayaz3, Cevdet Ozdemir4, Zeynep Tamay!

1Tstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Imm{nolojisi ve
Aleriji Bilim Dali, Istanbul

2fstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

3{stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Romatoloji Bilim
Dali, Istanbul

4Istanbul Universitesi, Cocuk Saghg Enstitiisli, Pediatrik Temel Bilimler Bilim Dali, Istanbul

Giris: RIPK1 (Receptor Interacting Serine/Threonine Kinase 1) yaygin olarak eksprese edilen, enflamasyon,
apoptoz ve nekroptoz ile ilgili sinyal yolaklarinin kontroliinde 6nemli roli olan sitozolik bir protein kinazdir. Hlicre
yuzey reseptoérlerinden sinyal transdiksiyonuna aracilik eden protein komplekslerinde bulunur. Burada erken
yastan itibaren sik tekrarlayan enfeksiyonlari ile ilerleyici poliatriti olan ve literatlirde daha 6nce bildirilmemis bi-
allelik RIPK1 mutasyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 3 yas 2 aylk erkek hasta hipogamaglobulinemisi nedeni ile tarafimiza ydnlendirildi. Ug ayliktan itibaren sik
enfeksiyon gegirme ve ates ataklari nedeni ile goklu hastane yatislari olmus. Zamanla eklem yakinmalarinda artma
ve eklemlerinde kalicl siglikler gelismis. Anne ve baba arasinda 2. derece kuzen evliligi mevcut. Fizik
muayenesinde boyu <3 p, coklu eklemlerinde artrit, buna bagl deformasyon ve hareket kisithhgi saptandi.
Dismorfik bulgusu yoktu ve diger sistem muayeneleri dodaldi. Laboratuvar incelemeleri Tablo 1'de 6zetlenmistir.
Sik enfeksiyon gegiren ve antikor eksikligi olan hastaya IgRT baslandi. Hastanin tim ekzom dizilemesi gonderildi.
RIPK1 geninde ¢c.1849C>G homozigot missense mutasyon saptand.

Sonug: Literatlirde az sayida bildirilen RIPK1 mutasyonu hastasinda degdisken derecede immiin yetmezlik,
inflamatuvar badirsak hastalidi ve ilerleyici artropati bildirilmistir. Bu bulgulari olan hastalarin ayici tanisinda RIPK1
mutasyonu da akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: RIPK1 mutasyonu, artropati, sik enfeksiyon, inflamatuvar badirsak hastaligi

Resim 1. Hastamin Diz MRI
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Table 1. Hastanin laboratuvar bulgular:

Hb (g/dI)
BK (mm3)
TNS (mm3)
TLS (mm3)
PLT (mm3)

IgG (mg/dl)
IgA (mg/dl)
IgM (mg/dl)
IgE (1U/ml)

Kan grubu

Izohemaglutinin titresi

Varicella zoster 1gG antikor titresi (IU/ml)
Kizamik IgG antikor titresi (1U/ml)

Anti HBs

CD3+CD4+ (%)
CD3+CD8+ (%)
CD3-CD16+56+ (%)
CD19+ (%)

CD19+27+ (Total memory B)

CD27- IgD+ (Naive B)

CD27+ IgD+ (Non- switched memory B)
CD27+ IgD- (Switched memory B)

CD19+ CD24yiiksek CD38+ (Transisyonel B)

CD19+ CD38yiiksek CD138+ (Plazma B)

Hasta

11,9
5100
2100
2300
239 000

424
1,3
37
1

A Rh (+)
Anti-B Negatif
Negatif

Sinir deger
Negatif

41
35
2

17

13,62
85,03
11,55
2,07
9,14
0,13

Normal

>10
>4000

> 1500

> 1500
>150,000

640-2810
44-244
52-297
<100

25,3-55,5
14,0-38,8
2,5-29,4

10,3-31,1

7,8-37
69-90
4,6-16
2,7-12
3,1-12,3
0,6-4
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[PS-064] [Abstract:0179]

Ataksi Telanjiektazi hastalarinda immiinolojik ve norolojik fenotipler

Pinar Yavuz Taze!?, ibrahim Oncel?, Aysegiil Akarsu2, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?, Banu Anlar!
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immdunoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Ataksi telanjiektazi’'nin (AT) klinik-laboratuvar bulgular degiskenlik gdsterebilmektedir. Hacettepe UTF
Cocuk Hastanesi’'nde AT hastalarinin ayrintili multidisipliner dederlendirilmesinin erken sonuglari sunulmaktadir.

Yontem: AT tanisi almis (2005-2021) hastalarda nérolojik dederlendirme AT-NEST (AT Neuro Examination Scale
Toolkit), SARA (Scale for Assessment-Rating of Ataxia), ICARS (International Cooperative Ataxia Rating Scale)
siniflamalariyla; gelisimsel dederlendirme Denver II-Tirkiye Standardizasyon ve Uyarlanmasi ve standart klinik
dederlendirmeyle; immiinolojik degerlendirmeleriyse Cocuk immiinoloji B6Iim tarafindan yapildi.

Bulgular: Bugiine kadar dederlendirilen hastalarda (n=15, K/E=8/7), median yas 108 (16-204) aydi. Semptomlar
median 13 (3-72) ayda baslamis; tani 36 (6-108) ayda konmustu: yurimeye basladiginda fark edilen dengesizlik
(n=8, %53), desteksiz oturma déneminde “gdvdenin sallanmasi” (%20) sikti. Bulgular 14 hastada ataksi, dizartri
gibi serebellar, bir hastadaysa izole ekstrapiramidal sistemi (EPS) ilgilendiriyordu. Gozlenen diger bulgular okuler
(n=13), EPS (n=12) (kore-tik; n=8, bradikinezi; n=12, distoni; n=2), periferik néropati (n=2), konjonktival
telanjiektazi (n=13), siyalore (n=12); 5 hastada komorbid hastaliklardi (ALL, Hodgkin lenfoma, otoimmin
hemolitik anemi, puberte prekoks, astim; her biri n=1). Hastalarin tiimiinde bilissel degerlendirme normaldi. Beyin
MRG bulunan 5/9 hastada serebellar atrofi (diffiiz; n=3, folyal; n=1, vermiyan; n=1) izlendi. Immiinolojik testleri
bulunan 11/12 hastada Ig dizeyleri ve lenfosit alt tiplerinde gesitli anormallikler saptandi. Higbirinde sik
enfeksiyon 8ykiisi yoktu. Oykii ve klinik izlem, 6 yasindan biiyiik 11/13 hastada 5-6 yaslarinda serebellar
bulgularda gegcici iyilik dénemini géstermekteydi.

Tartisma: AT, genellikle ataksi ve immuin yetmezlik bulgulariyla tani alsa da, sadece bazi nérolojik bulgularla
basvuran hastalarda da akla gelmelidir. Bu tlr izlem calismalar cocuk hekimlerine fenotipik cesitliligi ve erken
bulgulari; néroloji ve immunoloji kliniklerine de dogal seyri tanitmada yararlidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi telanjiektazi, fenotip, immun yetmezlik, nérolojik
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[PS-065] [Abstract:0180]

Tekralayan Abselerle Basvuran ve Kronik Graniilomatoz Hastalik Tanisi Alan Olgu Sunumu

Hilal Karabad Citlak!, Fatih KaplanZ, Erdem Topal?
IDepartman of Pediatric, Inonu University, Faculte of Medicine, Malatya (Turkey)
2Departman of Pediatric, Division of Pediatric Allergy and Immunology, Inonu University, Malatya (Turkey)

Giris: Kronik granilomatéz hastalik (KGH), nikotinamid adenin dintkleotid fosfat (NADPH) oksidaz kompleksindeki
kusurlarin neden oldugu, katalaz pozitif bakteri ve mantarlara baglh tekrarlayan ve yasami tehdit eden
enfeksiyonlarla karakterize kalitsal bir primer immuin yetmezlik hastaligidir. Vakalarin cogu X’e bagli resesif olarak
kalitihr. KGH gocukluktan eriskinlige kadar her yasta gorilebilmesine ragmen bu hastalar genellikle erken gocukluk
doneminde tekrarlayan enfeksiyonlar ve granilom olusumu ile tani alir.

Olgu: 10 yas erkek hasta, karin agrisi sikayeti ile basvurdu. Oykiisiinde karin agrisinin yaklasik 4 aydir devam
ettigi, gastroenterit 6n tanisi ile yatirilarak tedavi gérdigu 6grenildi. Ayrica 2 yil 6nce sol akcigerinde ampiyem
tespit edilmesi lizerine gogus tupl takilarak intravenoz antibiyotik tedavisi alma hikayesi mevcuttu. Hastanin genel
durumu orta, vital bulgularinda; ates 37.3 °C, tansiyon 105 /65 mmHg, nabiz 95/dk, solunum sayisi 20/dk olarak
dederlendirildi. Fizik muayenesinde bilateral akciger sesleri kabalasmisti ve batinda hassasiyet, tetkiklerinde akut
faz reaktanlarinda ylkselme mevcuttu. Hasta etyoloji arastirilmasi igin pediatri servisine yatirildi. Hastanin
laboratuvar sonuglari tablo 1’ de verilmistir. Toraks ve batin tomografisinde akciger ve karacigerde apseler tespit
edildi. Lenf nodu biyopsisinde; hastanin klinigi ile birlikte mevcut histomorfolojik bulgular olguda immun yetmezlik
sendromlari, firsatgl mikroorganizmalar ile sistemik bir enfeksiyon disilindirdi ve kronik granulamatéz hastalik
tanisini akla getirdi. Hastadan galisilan DHR (dihidrorodamin) testi ile hastaya KGH tanisi konuldu, vorikonazol ve
interferon gama tedavisi baslandi. Klinik takibinde lezyonlarinda diizelme gézlendi, proflaksi amaciyla trimetoprim-
sulfametaksazol ve itrakonazol tedavileri baslandi. Nakil hazirligi agisindan HLA doku gruplari gonderildi.

Sonug: Tekrarlayan organ abselerinde altta yatan bir immiin yetmezlik olabilecedi diustntlmeli, 6zellikle de KGH
agisindan dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: abse, cocuk, enfeksiyon, kronik granitlomatéz hastalik
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Hastanin Laboratuvar Sonuclar:

WBC (/mm?)
ALC (/mm?)
ANC (/mm?)
AEC (/mm?)
IgA (mg /dl)
IgG (mg /dl)
IgM ('mg /dl)
Total IgE (IU/ml)
CD3 (%/mm?)
CD4 (%/mm?)
CD16 (%/mm?)
CD19 (%/mm?)
CD20 (%/mm?)
CD56 (%/mm?)
CRP (mg /dl)

9900
3590
5250
380
234
1306
165
1864
66,9
40,2
9.9
14,2
14
9,9
3,56
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[PS-066] [Abstract:0181]

Primer Immiin Yetmezlikle (P1Y) iliskili Trombositopeni Tedavisinde Trombopoetin Reseptor
Agonisti (TRA) Kullanimi

Sule Haskologlu, Merve Pul Aybal, Kiibra Baskin, Nazl Deveci, Candan Islamoglu, Sevgi Kdstek Bal, Figen Dogu,
Aydan Ikinciogullari _
Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris-Amag: Trombositopeni, bircok PiY’de farkl patojenik mekanizmalar nedeniyle sik rastlanan bir bulgudur.
Ayrica, PIY’lerde hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN) sonrasinda da izlenebilmektedir. Trombositopeninin ilk
basamak tedavi segenekleri olan IVIG ve steroide yanit alinamadiginda, TRA'lari basariyla kullaniimaktadir.
Trombopoetin reseptoriine baglanan TRA'lari JAK2/STATS5 yolagini aktive ederek megakaryositlerin proliferasyon
ve diferansiasyonunu artirarak trombosit sayisini ylikseltmektedir. TRA’lari oral (eltrombopag) ve subkutan/IV
(romiplastim) olmak Uzere iki formda kullanilmaktadir. Bu calismada, trombositopeni tedavisinde TRA
kullandigimiz PIY’li 12 hastanin sonuglar retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin (11E/1K), ortanca yaslar 5,5yas(1y-17y) idi. Bes hasta kombine immun yetmezlik, yedi hasta
immun disregllasyon tanisi ile takip edilmekteydi. Yedi hastada daha 6nce gesitli tedaviler (IVIG, steroid,
plazmaferez, CsA ve MMF) kullanmisti. HKHN yapilan hastalarin (n:9/12) ikisinde nakil éncesi, besinde nakil
sonrasi, birinde ise hem nakil dncesi hem sonrasi donemde TRA kullanildi. Eltrombopag kullanilan 11 hastada
ortalama doz 59,5mg’di (min-maks:25mg-75mg). Bir hastada yan etkiler nedeniyle eltrombopag kesilerek
romiplostim baslandi. Romiplostim kullanilan iki hastada doz kademeli artirilarak 10mg/kg’a ulasti. Sekiz hastada
tam, iki hastada kismi yanit izlenirken bir hastada yanit alinamadi. Bir hastada tedavinin ilk haftasinda gelisen
transaminaz yuksekligi nedeniyle ilac kesildigi icin yaniti dederlendirilemedi. Ortalama yanit ve kullanim slreleri
sirasiyla; 1,4ay(min-maks:1lay-5ay) ve 8aydi (min-maks:2ay-22ay). En ciddi yan etki, bir hastada gelisen
serebrovaskuler trombozdu.

Sonug: TRA'lar, ilk basamak tedavilere direngli trombositopenisi olan PiY’lerde ve HKHN sonrasinda
kullanilabilecek etkin bir tedavi secenedi olarak dederlendirilmistir. Bu tedavileri kullanirken, trombosit sayilari
kanamayi onleyebilecek 30.000-50.000/mm3 araliinda tutulmali, 200.000/mm3’ln Ustlne cikilmamalidir.
Hastalar, trombotik/tromboembolik olaylar, karaciger/bobrek fonksiyon bozuklugu ve rebound trombositopeni gibi
6nemli yan etkiler yéninden yakin ve dikkatli izlenmelidir

Anahtar Kelimeler: "primer immin yetmezlik, trombopoetin reseptdr agonisti, trombositopeni"
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[PS-067] [Abstract:0182]

Bronsiektazi etiyolojisinde primer immiin yetersizlik; kronik graniilomatéz hastalik olgusu

Kazim Okan Dolu!, Zeynep Hizli Demirkale!, Cagla Karavaizoglu?, Esra Ylcel!, Asuman Demirbuga?, Selda Hangerli
Tériin2, Ayse Sileyman?, Cevdet Ozdemir3, Zeynep Tamay!

{stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Bilim Dali

2fstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Bilim
Dali

3istanbul Universitesi, Cocuk Saghdi Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Bilim Dali

Giris: Kronik grantlomatéz hastalik (KGH) nadir gorilen, yetersiz nikotinamid adenin dinlikletoid fosfat (NADPH)
oksidaz aktivitesi nedeniyle tekrarlayan bakteriyel, fungal enfeksiyonlara yatkinlik ve grantlom olusumuyla
karakterize bir primer immun yetmezliktir. KGH tanisi, nitroblue tetrazolium (NBT) veya dihidrorodamin (DHT)
testi ile fagositlerin normal bir oksidatif patlama Gretemedigini gostererek konulabilir. Kesin tani genetik
incelemeyle dogrulanmalidir. Burada 17 yasinda tani alan ve hematopoietik kok hicre nakli yapilan olgumuz
sunulmustur.

Olgu: 17 yasinda erkek hasta dis merkezden klinigimize lokalize bronsiektazi nedeni ile malignite ve tliberkiiloz 6n
tanilariyla yénlendirildi. Oykisiinden BCG'itis oldugu ve 10 yasindayken sol kolunda ve gluteal bélgede apsesi
gelistigi 6grenildi. Bize basvurusundan 2 ay 6ncesine kadar saglikli oldugu 6grenilen hastanin dis merkeze ates,
Oksurik, solunum gucligl ile bagvurdugu, pnémoniye yonelik tedavi ve 2 ay slreyle antitlibekiloz tedavi aldigi
ogrenildi. Hastanin tetkiklerinde NBT %0 saptanmasi Uzerine yapilan genetik incelemesinde CYBB hemizigot
mutasyonu saptanan hastaya X’e bagli KGH tanisi konuldu. IFN- y, TMP-SMX ve itrakonazol proflaksisi baslandi.
Hasta hematopoietik kdk hicre nakline yénlendirildi.

Sonug: KGH degdisik klinik tablo ile seyredebilir; bronsiektazi ve destriktif akciger tutulumu da bunlardan birisidir.
Tedavide antibakteriyal ve antifungal proflaksisi ile IFN- y tedavisi yer almaktadir. Hematopoietik kdk hiicre nakli
klratiftir.

Anahtar Kelimeler: kronik granilomatéz hastalik, primer immin yetmezlik, bronsiektazi

Hastamizin toraks tomografisi

Hastamizin tami oncesi ¢ekilen toraks tomografisinde izlenen bronsiektazi gériintiisii.

85



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-068] [Abstract:0184]

Moya moya sendromu, Guillain barre sendromu, tekrarlayan akciger enfeksiyonlar ile teshis
konulan Konjenital CD59 eksikligi ailesi

Sefika ilknur Kékcii Karadad?, Hiilya ince?, Ozlem Sezer3, Gonca Hancioglu?, Alisan Yildiran?
10ndokuz Mayis Univeristesi, Cocuk Imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Samsun

2Medikal Park Univerisitesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Samsun

3Samsun Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Samsun

Kalitsal CD59 eksikligi, nadir goriilen otozomal resesif bir hastaliktir. Kronik hemoliz, tekrarlayan serebrovaskiler
olaylar ve kronik inflamatuar demiyelinizan polinéropati ile klinik gbéstermektedir. Vakalarin bildirilmeye baslamasi
ile hastalarin tekrarlayan periferik demiyelinizan néropatiyi taklit eden Guillain-Barré sendromu, Moyamoya
sendromu, ADEM benzeri demiyelinizan ataklar, SLE-like benzeri klinik tablolarla da karsimiza gelebildigi
g6rulmustlr. Bu vaka serisinde hemoliz bulgular 6n planda olmayan, tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve agir
norolojik tutumlari olan konjenital CD59 eksikligi tanisi konulan Ui¢ kardes sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: immundisregiilasyon, konjenital CD59 eksikligi, kronik inflamatuar demiyelinizan polinéropati

Klinilk ve laboratuar ozellikleri

Mutasyon CD59 c.A1467 CDS9 c.A146T CD59 c.A146T
homozigot homozigot homozigot

Semptom baslangic vas 6 ay 9 ay 4 ay
Tetikleyici ola 1,ates, solunum sikintist  Ates, solunum sikintis) Ates, asi

Hemoliz ; =

Santral norolojik hastahk subdural efizyon araknoid kist

Tedavi IVIG IVIG
Eculizimab
Takip altinda Ex Takip altinda
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[PS-069] [Abstract:0185]

Ataksi-telenjiektazi hastalarinin retrospektif olarak degerlendirilmesi: Tek merkez deneyimi

Zeynep Hizli Demirkale?, Esra Yiicell, Kazim Okan Dolu?, Cagla Karavaizoglu!, Ayse Siileyman?!, Cevdet Ozdemir?,
Zeynep Tamay?

ITstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinolojisi ve
Aleriji Bilim Dali, Istanbul

2istanbul Universitesi, Cocuk Saghgi Enstitiisli, Pediatrik Temel Bilimler Bilim Dali, Istanbul

Giris: Ataksi-telanjiektazi (AT); otozomal resesif gegisli ilerleyici nérodejenerasyon, immin yetmezlik ve
maligniteye yatkinlk ile karakterize nadir bir hastaliktir. Bu calismada Haziran 2018-Agustos 2021 tarihleri
arasinda Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Imminolojisi ve Alerji Bilim Dali'nda AT tanisi ile
izlenen hastalarin dosyalar retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgular: AT tanili 14 hastanin 9'u (%64,29) kiz olup olgularin ortalama basvuru yasi 6,68 + 2,97 yil ve ortalama
hastalik baslangig yasi 15,43+ 2,56 aydi. iki hastaya kardes taramasi ile tani konuldu. 11 (%78,57) olgunun anne
ve babasi akraba idi ve diger olgularin ise anne ve babasi ayni kéydendi. 6 olgunun (%42,86) AT aile 6ykis
pozitifti. Bir olgunun ilk baslangic yakinmasi sik enfeksiyon gecirmeydi. Baska bir olgu selektif IgA eksikligi tanisi
ile takip edilirken izleminde AT tanisi almisti. Diger olgularin baslangi¢c yakinmasi en sik denge bozuklugu olmak
Uzere norolojik bulgulardi. Hastalarin 9'u (%64,29) en sik solunum yolu enfeksiyonlari olmak Uzere sik enfeksiyon
gecirmekteydi. Sik enfeksiyon gegiren hastalarin tamamina antimikrobiyal profilaksi verildi ve 5 hasta IgRT ile
izleme alindi. 5 (%35,71) hastada distk IgG, 5 (%35,71) hastada ytksek IgM ve 8 hastada dlistk IgA (%57,14)
saptandi. Alfa fetoprotein ortalamalari 122,67+98,26 ng/mL idi. Hastalarin klinik ve izlem &zellikleri Tablo 1'de
Ozetlenmigtir.

Sonug: Gunimizde AT'nin kiiratif bir tedavisi yoktur ve multisistem tutulumu nedeni ile prognozu kétuddr.
Hastalarin ydonetiminde erken tani ve yakin takip komplikasyon gelisimini, organ hasarini dnlemek ve olasi
maligniteleri erken tanimak yasam kalitesini arttirmada énemlidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi, telenjiektazi, immuin yetmezlik, enfeksiyon, malignite
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Resim 1. AT tanii hastada burun icinde ve damakta Kkitle, diffiiz biiyiik B hiicreli lenfoma

g

i

Tablo 1. Hastalar1 demografik, klinik ve izlem 6zellikleri
Cinsiyet (kiz/erkek), n (%)

Yas (yil) (ortalama % standart sapma)

Hastalik baslangig yasi (ay) (ortalama % standart sapma)

izlem siresi (yil) (ortalama + standart sapma)

Akraba evliligi oykusi, n (%)

Pozitif AT aile oykusul, n (%)

Sik enfeksiyon gegirme, n (%)

Bronsiektazi, n (%)

Lenfoproliferasyon (LAP ve/veya hepatosplenomegali), n (%)

Malignensi, (bir hastada diffiiz bliylik B hiicreli lenfoma ve diger hastada T hicreli ALL), n
(%)

Otoimmiin hastalik, n (%)
Grantlamatoz deri lezyonu, n (%)
Antimikrobiyal profilaksisi, n (%)
IgRT, n (%)

9/5 (64,29/35,71)
6,68 + 2,97
15,43+ 2,56

2,32 + 0,81

11 (78,57)

6 (42,86)

9 (64,29)
1(7,14)

2 (14,29)

2 (14,29)

1(7,14)
1(7,14)
9 (64,29)
5 (35,71)
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[PS-070] [Abstract:0186]

Hiper IgE Sendrom Klinigi ile Basvuran Netherton Sendromu Tanisi Alan Olgu

Emine Vezir!, Ezgi Giince Nural Kirci2, Aysegul Ozcan? _

1Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Imm{inolojisi ve Alerjik Hastaliklar
Klinigi

2Saghk Bilimleri Qniversitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Klinigi
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik

Giris: Netherton sendromu; konjenital iktiyoziform eritroderma, trikoreksis invajinata olarak bilinen sag
anormallikleri ve atopik belirtilerle karakterize SPINK5 mutasyonundan kaynaklanan otozomal resesif bir
hastaliktir. Uluslararasi immiuinolojik dernekler birliginin primer immin yetmezlikler fenotipik siniflandirmasi 2019
glincellemesinde Netherton Sendromu sendromik bulgularla iliskili kombine immun yetmezlikler sinifinda hiper IgE
sendromlari alt grubunda incelenmektedir. Burada dncesinde dis merkezlerde atopik dermatit tanisiyla takip edilen
alerji immunoloji klinidi basvurusunda Netherton Sendromu tanisi alan olgu sunulmustur.

Olgu: 4 yas 10 aylik kiz hasta viicudunda yaygin olan kizariklik ve kasinti sikayeti ile Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Klinigi'ne basvurdu. Dogumundan beri cildinde kuruluk ve catlaklik oldugu, dermatoloji b6lim tarafindan hafif
iktiyozis olarak dederlendirildigi, nemlendirici tedaviler 6nerildigi, sonraki takiplerinde farkli merkezlerde atopik
dermatit tanilanyla takip edildigi 6grenildi. Laboratuvar incelememizde beyaz kiire 15000 10 9/L, eozinofil %22,
IgE diizeyi 2343 IU/L idi. Ig dlizeyleri, lenfosit sayisi ve alt grup analiz sonuglari normaldi. Takibimizde ceviz, findik
ve yumurta yeme sonrasinda anafilaksi tarif etti. Prik testleri pozitif olarak saptandi. Eliminasyon Onerildi.
Adrenalin otoenjektori regete edildi. Hiper IgE, hipereozinofili, iktiyozis, besinlerle anafilaksi klinigi olan hastada
Netherton Sendromu distintlerek genetik degerlendirme yapildi. SPINK5S genine ait 22.intronda c.2112+2T>1A
genomik dedisikligi homozigot olarak tespit edildi. ACMG2015 kriterlerine gére patojenik olarak dederlendirildi.
Ailesine genetik danismanlik verildi.

Sonug: Iktiyozis olan hastalarda ayirici tanida Netherton Sendromu diisiiniilmesi bu hastalarin tani almasindaki
gecikmelere engel olmasi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: atopik dermatit, hiper IgE, iktiyozis, Netherton Sendromu
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[PS-071] [Abstract:0187]

Primer Immiin Yetmezlik Siipheli Hastalarda DOCKS8 Protein ifadesinin Incelenmesi

Dilan Iinan?, Sevil Oskay Halacli2, ismail Yaz2, Saliha Esenboga3, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz3, ilhan Tezcan3
1Hacettepe Universitesi, Pediatrik Temel Bilimler, Immiinoloji, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi Enstitiisii, Immiinoloji, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Pediatrik Temel Bilimler, immiinoloji, Ankara

Dedicator of cytokinesis 8 (DOCKS8), proteini hiicre igi sinyal iletimi, hiicre yapisi ve hareketinde gérev alan
proteindir. T, B ve NK hicreleri basta olmak lizere immun hiicrelerde daha gok bulunur ve hicrelerin hayatta
kalmalari ve fonksiyonlari igin énemlidir. DOCK8 genindeki mutasyon HIES ve Job sendromu ile iliskilidir.
Yéntem: Bu galismada, cesitli immun yetmezlik hastaliklari ve otoimmunitesi bulunan 16 hasta ve 26 saglkh
kontrolde PBMC alinip, boyanarak DOCKS8 protein ifadesi incelenmistir. MFI dederlerine bakilarak ve pozitif ve
negatif kontrol ile karsilastirilarak ifade dusukligu ve ifade yoklugu saptanmistir.

Sonuglar:. 16 hastanin 5’'inde DOCKS8 ifade dlslikligu, 2’sinde DOCKS8 ifade yoklugu gortlmustar.

DOCKS ifadesi olmayan 2 hastadan birinde DOCK8 gen defekti, birinde TRAF3IP2 ve LRBA gen defektleri
bulunmustur. Hastalar sirasiyla DOCKS8 eksikligi ve hipereozinofili tanisari ile izlenmektedir.

ifade diistikligl bulunan toplam 5 hastanin 4’iinde DOCKS8 gen defekti bulunmustur. Bir hastanin genetik tanisi
heniz belirlenememistir. Hastalar sirasiyla DOCKS8 eksikligi, SCID, GIS, EGPA, GvHD, CID tanilidir.

DOCKS ifadesi 9 hastada normal bulunmustur. Normal olan hastalarin genetik tanilari hentiz belirlenmemistir.
Hastalar sirasiyla eozinofilik 6zofajit, HIES, WAS, CID, hipereozinofilik sendromu, JIA ve hipogammaglobulinemi
tanilari ile izlenmektedir.

Toplam 16 hastanin besinde DOCK8 mutasyonu bulunmustur. Mutasyonu olan bir hastada DOCKS ifadesi yokken,
4 hastada DOCKS8 protein ifadesi kontrole kiyasla disuktir.

TARTISMA: DOCKS8 eksikligi egzema, alerji ve otoimmunite ile iliskili immun yetmezliktir. Erken tani ve tedavi
hastaligin seyri igin 6énemlidir. Hastalarin tanisi, genom analizi ve akim sitometrisi yontemi ile mimkindtr. DOCK8
gen defektinin protein ifadesi lzerindeki etkisini incelemek igin akim sitometrisi yéntemi en kolay ve etkili
ybntemlerden biridir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS8 eksikligi, DOCK8 protein kaybi, akim sitometrisi
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[PS-072] [Abstract:0188]

Otoinflamatuvar ve Otoimmiin Hastaliklarda Diizenleyici T Hiicrelerinin Incelenmesi

Dilan inan?, Sevil Oskay Halagli?, Deniz Nazire Caddas Ayvaz3, Aslihan Berra Bolat*, Hacer Neslihan Bildik?, ilhan
Tezcan?

1Hacettepe Universitesi, Pediatrik Temel Bilimler, Immiinoloji, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi Enstitiisti, Immunoloji, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Temel Bilimler, immiinoloji, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

Dilizenleyici T hicreleri (Treg), immun hiicreleri tGizerinde baskilayici etkiye sahip, inflamasyonu, T hicre
proliferasyonunu baskilayici ve otoimmiin hastaliklari engelleyen hiicre grubudur. Otoimmtin ve otoinflamatuvar
hastaliklarda Treg hiicre seviyelerindeki farkliliklar calismalarla kanitlanmistir..

Amag: Bu calisma, otoimmiin/otoinflamatuvar hastaliga sahip hastalarda Treg hicre alt gruplarini incelemeyi
amaclamistir.

HASTA VE Yontem: Bu galismada, farkli otoimmin/otoinflamatuvar ve diger hastaliklara sahip 32 hastada ve 19
saglikli kontrolde CD4+CD127lo CD25hi FOXP3+, CD4+ CD25+ CD127lo, CD4+CD25+FOXP3+ Treg alt gruplari ve
CD25, CD127 ve FOXP3 ifadelerinin incelenmesi amaclanmistir. 20 hasta otoimmiin/otoinflamatuvar bulgulara
sahiptir. Geriye kalan 12 hastada bulgular mevcut dedildir.

Sonuglar: Treg alt gruplarn arasinda hasta ve saglikli kontroller arasinda istatistiksel bir farklilik gérilmemistir.
Otoimmiin/otoinflamatuvar hastalik bulgularina sahip hastalarda, CD4+ CD25+ CD127lo Treg alt grubunun disik
oldugu gozlemlendi. FOXP3 mutasyonuna sahip, gorece diisiik CD4+CD127lo CD25hi FOXP3+ Treg seviyelerine
sahiptir.

TARTISMA: Treg hiicre azligi hastada baskilanamayan bir inflamasyona neden olmaktadir. Treg hlicrelerin akim
sitometrisi ile incelenmesi otoimmuin hastaliklarin tanisinda yararh bir yéntemdir. Bu konuda daha genis bir
calisma grubunda detayli calismalar yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Edinsel badisiklik, otoimmunite, diizenleyici T hlcreler
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[PS-073] [Abstract:0189]

Adenilat Kinaz 2 Eksikligine Bagh Bir Retikiiler Disgenezis Vakasi Olgu Sunumu

Ahmet Selmanodlu?, Sule Biylk Yaytokgil', Ozge Yilmaz Topal®, Ikbal Ok?, Namik Yasar Ozbek?, Ayse Metin?
IANKARA SEHIR HASTANESI, GOCUK ALLERJI VE IMMUNOLOJI KLINIGI
2ANKARA SEHIR HASTANESI, COCUK HEMATOLOJI VE ONKOLOJI KLINIGI

GIRIS: Retikiiler Disgenezi, klinik olarak agraniilositoz ve sensérinoral sadirliin eslik etmesi ile karakterize nadir
gériilen bir Agir Kombine Immiin Yetmezliktir (AKIY). Hastalia Adenilat kinaz 2'yi (AK2) kodlayan gendeki
mutasyonlarin yol actigi belirlenmistir. Adenilat kinaz eksikliginde hiicrelerde mitokondriyal membran potansiyelleri
bozulur ve hiicrelerin apoptozisine yol agar, buda agranulositoz ve AKIY’ le sonuglanir. Bir haftalikken
agranulositoz ve lenfopeni saptanilip, Retikiler Disgenezi tanisi almis olan bir vaka sunulmustur.

VAKA TAKDIMI: Akraba evliliginden, 36w ikiz esi olarak C/S ile 2390 gr dodan erkek hasta, postnatal yenidogan
gegcici takipnesi tanisiyla yatirilarak tedavi aldi. Hastanin bakilan Tam kan sayiminda (TKS) Beyaz Kiire sayisi: 410,
Absoll noétrofil sayisi(ANS):0, Absoll lenfosit sayisi(ALS): 300, Hemoglobin:16.2 g/dl saptandi. Trombosit sayisi,
KCFT, BFT normal, periferik yaymada atipi yoktu. Hastanin lenfosit alt grup analizinde CD3+ T lenfositler 300 idi,
CD4+ ve CD+8 T lenfositleri sifirdi, analizdeki CD3+ T lenfositler HLA DR+ aktive T lenfositlerdi. IgG 696 mg/dL,
IgM 4mg/dL, IgA 0.1 mg/dL, IgE 3.4 mg/dL.

Hastanin tanisinda oncelikle nétropeninin eslik ettigi agir kombine immin yetmezlikler distnaldi. Yapilan kemik
iligi aspirasyonunda nétrofil diferansiyasyonunda promyelosit/myelosit safhasinda duraklama vardi. Hastada
akraba evliligi, notrofil, monosit, lenfosit hiicrelerinin birlikte disik olmasi, PAAG'de timus yoklugu, nétropeninin
G- CSF ' e yanitsiz olmasi ile retikiler disgenezi distntldi. Kemik iligi transplantasyonuna kadar hastaya IVIG,
bactrim profilaksileri basglanildi. Retikller disgenezi tanisi alan hastaya fatal seyredebilecedi igin erken dénem
kemik iligi nakil karari verildi ve hastaya 15 glnliikken nakil gerceklestirildi. Post transplant takibinde stabil donor
kimerizmi gérildi. Hastanin nakil sonrasi sonuglanan genetik analizinde AK 2 geni; ¢.556C>T (p.R186C)
(p.Arg186Cys) Homozigot mutasyon saptanildi.

Anahtar Kelimeler: retikller disgenezi, adenilat kinaz 2, nétropeni, agir kombine immin yetmezlik
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RAG-1 Eksikligine Bagh Kombine Immiin Yetmezlik Tanih Bir Hastada COVID-19 Pnémonisi

Caner Aytekin!, Zeynelabidin Oztirk2, Fatma Nur Oz3, Capucine Picard?, Figen Dogu®, Aydan Ikinciogullar®
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
B6limU, Ankara

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim
B6limU, Ankara

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon
Hastaliklari B6limG, Ankara

4Study Center for Primary Immunodeficiencies, Necker Hospital for Sick Children, Assistance Publique-Hoépitaux de
Paris, Paris, France

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

Primer immiin yetmezliklerin (PIY) COVID-19 icin risk faktéri oldugu varsayilsa da veriler hala sinirlidir. PIY’ler cok
sayida heterojen hastaliklardan olusmakta ve simdilik anti-interferon otoantikorlarina sahip bazi PIY’lerin agir
klinige neden olacad iyi bilinmektedir. Burada COVID-19 pnémonisi gelisen RAG-1 eksikligine bagl kombine
immin yetmezlik (KIY) olgusu sunulmustur.

Olgu:

KIY tanisiyla izlenen 15 yasindaki kiz hasta Nisan 2021'de ates, éksiiriik ve sirt agrisi yakinmalariyla basvurdu.
Hasta sekiz yasinda tani almisti ve genetik analizde homozigot RAG-1 gen mutasyonu (c.1438A>G, p.Ser480Gly)
saptanmisti. Doku gruplar tam uygun verici bulunamadidi icin nakil yapilamayan hasta IVIG ve TMP/SMX
proflaksisi aliyordu. Blylme-gelismesi gok iyi olan hastanin bronsiektaziye bagh aralikh hemoptizi ve sinizit
disinda yakinmasi yoktu. Fizik muayenede viicut-isisi 39.5C, oksijen saturasyonu %95 idi, sag akciger Ust-orta
zonlarda krepitan raller duyuldu. Akciger grafisinde (sekil) sag-akciger tst zonda pnémonik infiltrasyon goraldu.
Daha 6nce 700-800 mm3 seyreden total lenfosit sayisi 400 mm3 saptandi. Sedimentasyon ve CRP normal, D-
dimer, ferritin ve IL-6 dlzeyleri ylksek bulundu. Covid-19 PCR pozitif saptanan hasta Covid-19 pndémonisi tanisiyla
yatirildi. Nazal oksijen, favipiravir, antibiyotik ve 2 gr/kg dozunda IVIG baslandi. Ancak ikinci giinde dispne,
takipne ve hipoksi gelisen hastanin akciger grafisinde infiltrasyonlarin arttidi saptandi. Akciger tomografisinde
(sekil) Covid-19 pnémonisi ile uyumlu bulgular (konsolidasyon, periferik infiltrasyon, buzlu-cam alanlar) goérulda.
Hastaya non-invaziv mekanik ventilasyon, heparin, ylksek doz kortikosteroid ve remdesivir baslandi. Hastanin
izleminde ates, dispne, takipne, akciger grafisinde infiltrasyonlar diizeldi ve onikinci glinde taburcu edildi. Taburcu
olduktan sonra bakilan Covid-19 PCR negatif saptandi.

Sonug:
Covid-19 icin standart bir tedavi yoktur. Tedavide PiY’lerin alt tiplerine ézellestirilmis ileri calismalara ihtiyag
vardir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, kombine immiin yetmezlik, RAG-1, remdesevir

Sekil.

2b ¢ <8
PA akciger grafisinde 1. ve 2. giindeki infiltrasyonlar (la, 1b), 12. giinde akciger grafindeki
diizelme (Ic). Akciger tomografisinde konsolidasyon, periferik infiltrasyon ve buzlu cam
alanlari (2a, 2b, 2c)
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[PS-075] [Abstract:0192]

Agir Santral Sinir Sistemi Menenjiti Olgusu

Ayseqiil Akarsu?!, Cagkan inkaya?, Rahsan Gécmen3, Deniz Caddas?
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immiinoloji Bilim Dal
2Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali

Giris: Non-homolog end-joining faktdr 1 proteini(NHEJ1, Cernunnos/XLF) T,B hlicre reseptdr gelisiminde yer alan
V(D)J rekombinasyonu igin gerekli nonhomolog end joining’de ligasyon isleminde gorev alir.NHEJ1 genininde
otozomal resesif patojenik varyantlarda T-B-NK+ agir kombine immiin yetmezlik(AKIY) tablosuna ek olarak
mikrosefali ve blylme geriligi gorulur.Hipomorfik Cernunnos defekti rezidiel protein aktivitesine bagh olarak genis
spektrumda klinik-immiunolojik fenotiplere yol acabilir.Burada hipomorfik Cernunnos defekti bulunan, addlesan
donemde CMV enfeksiyonu ve milier tiberkdiloz ile bagvuran bir olgu sunulmustur.

Olgu: Aralarinda akrabalik olmayan anne-babanin iglincli cocugu olan 19 yasindaki kiz hasta 17 yasinda
aspergillus pndmonisi sonrasinda kilo kaybi,CMV PCR pozitifligi,balgamda aktinomyces Gremesi,akciger
tiberkillozu tanisi ile 10 ay dortli antitiberktloz tedavi altinda kafa ici basing artisi bulgularinin gelismesi, siddetli
bas agrisi-kusma sikayetinin kontrol altina alinamamasi,adir kilo kaybi gelismesi nedeniyle merkezimize
basvurdu.Fizik muayenede kasektik gériinimde olan hastanin radyolojik gérintiilemelerinde milier tiberklloz ve
tiberklloz menenjit ile uyumlu goérinim saptandi(Sekil 1). Lenfopeni (CD4,CD8,CD19’da distliklik),CMV viremisi
ve milier tiberkilozu olan hasta enfeksiyon hastaliklari tarafindan mortal kabul edildi.N6rosirurji bolim ile
hastaya tedavinin santla verilmesi tartisildi, steroid tedavisi almakta olan hastaya kombine immin yetmezlik tanisi
ile IVIG ve IFN-gama tedavileri baslandi.Genetik analizde NHEJ1 geninde missense homozigot mutasyon saptanan
hastanin 3 aylik IVIG ve IFN-gama tedavisi sonucunda klinik ve radyolojik olarak bulgularinin geriledigi gortlda.
Tartisma: Cernunnos defekti genellikle AKIY fenotipinde hayatin ilk bir yilinda bulgu verir.Ancak hipomorfik
mutasyonlarda eriskin donemde farkli laboratuvar ve klinik bulgularla ortaya cikabilmektedir.Burada sunulan
olguda laboratuvar bulgularinda lenfopeni disinda patoloji saptanmamakla birlikte klinik 6zelliklerinin kombine
immun yetmezlikle uyumlu olmasi nedeniyle tedavi baglanmistir.Kombine immin yetmezlik tanili hastada IVIG ve
IFN-gama tedavilerinin tiberkiloz tedavisinde faydal oldugu gézlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Cernunnos, CMV, Kombine immun yetmezlik, menenjit, tiiberkiloz
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Hastanmin klinik ve Laboratuvar Ozellikleri

Yas (yil)
Cinsiyet
Akrabalik

Sikayetlerin baslama yasi
(yi)

Tani yas! (yil)
Enfeksiyonlar

Tam Kan Sayimi
Hemoglobin (g/dl)
Lékosit (/mm3)
Trombosit (/mm?3)

Absoll lenfosit sayisi
(/mms3)

Absoll nétrofil sayisi
(/mm3)

Immunoglobulinler
IgA (mg/dl)

IgG (mg/dl)

IgM (mg/dl)

Total IgE (IU/ml)

Lenfosit altgruplar (%/
say1) (/ul)

CD3
CD4
CD8
CD16-56

CD19

NBT
Anti-Hbs (mIU/mL)

Anti-A
Anti-B

Mutasyonu

Tedavi

19
Kiz
Yok (yakin kdy)

17

19

Aspergillus pnémonisi, CMV PCR pozitifligi, bronkoalveolara lavajda actinomyces
Uremesi, milier tiberkiloz, tiberkiloz menenjit

12,6
4600
276000

600

3500

214 (139-378)
1310 (913-1884)
109 (88-322)
12,6

61 (56-84)
366 (1000-2200)

26 (31-52)
156 (530-1300)

29 (18-35)
174 (330-920)

28 (3-22)
168 (70-480)

5 (6-23)
30 (110-570)

%100
222,67

1/256
1/8

NHEJ1 c.413 C>T homozigot
p.P138L

izoniazid, rifampisin, steroid, IFN-gama (50mcg/m2, haftada 3 kez), Aylik IVIG
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[PS-076] [Abstract:0194]

Nadir Bir Birliktelik: ICF Sendromu ve Hirschsprung Hastaligi

Cadla Karavaizoglu?!, Zeynep Hizli Demirkale!, Okan Dolu!, Esra Ylcel!, Ayse Sileyman?, Feryal Gun Soysal?,
Cevdet Ozdemir3, Zeynep Tamay!

istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Iimmiinolojisi ve
Aleriji Bilim Dali, Istanbul

2fstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Istanbul

3istanbul Universitesi, Cocuk Saghdi Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Bilim Dali, Istanbul

Giris: ICF (Immunodeficiency- Centromeric instability- Facial anomalies) sendromu, immin yetmezlik, sentromerik
bélge instabilitesi ve anormal yliz goriinimu ile karakterizedir. Otozomal resesif gecislidir ve nadir gorulir. Klinik
izleminde hirschsprung hastaligi gelisen ICF sendromlu olgu bir sunulmustur.

Olgu: 6 aylk erkek hasta bir tanesi YBU’'nde olmak (izere 4 kez ASYE nedeni ile hastane yatisi olmasi ve
hipogamaglobulinemisi saptanmasi lizerine tarafimiza yénlendirildi. Anne ve baba arasinda akrabalik olup saglikli
bir kiz kardesi vardi. Fizik muayenesinde; dismorfik yliz gériinima, gelisme geriligi, hipotonisite ve hipospadias
saptandi. Laboratuvar incelemesinde; 1gG:62 (304-1231) mg/dL, IgM:0 (32-263) mg/dL, IgA: 2 (7-123) mg/dL
idi. Hastaya periferik kan sitogenetik incelemesi ile ICF sendromu tanisi konuldu ve IgRT ile izleme alindi.
Yenidogan déneminden itibaren digkilama siklidi az ve gogunlukla yardimla diskilayan hastanin takibinde kabizlik
ve belirgin abdominal distansyon gelisti. Ayakta direkt batin grafisinde hava-sivi seviyesi gortilmesi, rektal tusede
fiskirir tarzda gayta cikisi olmasi lizerine hirschsprung hastaligi 6n tanisi ile opere edildi ve patolojik olarak tanisi
kesinlestirildi.

Sonug: Genetik olarak ICF sendromu ile iligkili anormal DNA metilasyonu ve hirschsprung hastaligi patogenezindeki
noral krest hiicrelerinin gog kusuru arasindaki iliski bilinmemektedir. Bildigimiz kadari ile olgumuz ilk ICF sendromu
ile hirschsprung hastaldi birlikteligidir. Bu birliktelige dikkat cekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: icf sendromu, hirschsprung hastalidi, immun yetmezlik

rafisi
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[PS-077] [Abstract:0199]

Omenn Sendromu ile Prezente Olan JAK3 Gen Mutasyonlu Bir Olgu Sunumu

Ozge Yilmaz Topal!, Sule Biyiik Yaytokgil!, ikbal Ok Bozkaya2, Namik Yasar Ozbek?, Ayse Metin3

1Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Ankara, Tirkiye

2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinidi, Ankara, Tirkiye
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Ankara, Tirkiye

Giris:

Omenn sendromu, eritrodermi, hepatosplenomegali, lenfadenopati, alopesi ile karakterize bir agir kombine immin
yetmezliktir(AKIY). RAG1,2; Artemis; IL7Ra; ADA; RMRP; IL2Ry; CHD7 genetik mutasyonlarinda Omenn
sendromu goruldugu literatirde bildirilmistir. Burada JAK3 mutasyonu saptanan OS bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Akraba evliliginden dogan, 6 aylik erkek hasta,2 aylikken baslayan sacli deri dahil ciltte yaygin kizariklik zemininde
kasinti ve pullanma, saglarda dokiilme, egzema, agizda pamukguk ve tekrarlayan akciger enfeksiyonu sikayetleri
ile klinigimize basvurdu. Hastanin agir atopik dermatit tanisi ile topikal steroid ve nemlendiricilere cevap vermedigi
ogrenildi. Bagvuru 6ncesi 2,5 ve 6 aylik iken akciger enfeksiyonu sebebiyle hastaneye yatisi olmustu.

Adir atopik dermatit ve sik hastalanma sebebiyle primer immun yetmezlik acisindan tetkik edilen hastada absolu
eozinofil sayisi: 500/L,IgE:5000IU/ml, ayrintili lenfosit alt grup analizinde CD4+CD31+CD45RA+ TREC:%0, T- B+
NK + olmasi ile AKIY tanisi konuldu. Hastaya izoniazid, rifampisin (BCG asisi+), trimethoprim-sulfametaksazol,
antifungal ve IVIG profilaksileri baslandi. Hastanin tanisal amach calisilan NGS’de homozigot JAK3
(c.2324G>A(p.Arg775His)) mutasyon tespit edildi.

Kemik iligi transplantasyonu (KIT) igin hazirlik asamasinda olan hastanin, bu dénemde bronsiolit ve viral ensefalit
6n tanisi ile hastaneye yatisi yapildi. Takiplerinde bos virallerinde patojen saptanmayan hastanin gérintilemesinde
subdural hematom goérildu.

Hastaya akrabadisi donérden KiT yapildi. KIT sonrasi 40. giiniinde EBV PCR’da kopya sayisinda artis olmasi
sebebiyle Asiklovir baslandi. Hasta hastanemizde takip ediliyor.

Tartisma:

AKIY bir pediatrik acildir. Erken dénemde, ciddi enfeksiyonlar ve organ hasari olmadan hastalarin tani almasi
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Omenn sendromu, JAK3, primer immun yetmezlik
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[PS-078] [Abstract:0200]

TACI Gen Mutasyonu Olan Pediatrik Hastalarin Klinik ve Immunolojik Ozellikleri: Tek Merkez
Deneyimi

idil Akay Haci!, Semiha Bahceci Erdem?, Sait Karaman3, ilke Taskirdi!, Mehmet Sirin Kaya!, Ozgen Soyéz!, Figen
Celebi Celik?, Selime Ozen Béliik?, Ayca Aykut®, Asude Durmaz5, Nesrin Giilez!, Ferah Genel!

{zmir S.B.U. Dr. Behcget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Hastaliklari Klinigi, izmir

2Bakirgay Universitesi Cigli Eg|t|m ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklar Klinigi, izmir
3Manisa Sehir Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Manisa

4Aydin Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Aydin

5Ege Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dal, izmir

GIRIS VE AMAC

TACI (trans-membrane activator and calcium-modulating cyclophilin ligand interactor-TNFRSF13B) mutasyonlari
yaygin degisken immiin yetmezliklerin (YDIY) %4,8-21’inde bulunmakta, lenfoproliferasyon ve otoimmiinite dahil
YDIY’ye 6zgii fenotiplerle iliskilendirilmektedir. Calismamizda YDIY/siniflandirilmamis antikor eksikligi (SAE) tanisi
ile izlenen, TACI mutasyonu saptadigimiz hastalarin dederlendirilmesi amaglanmistir.

HASTALAR VE YONTEM

Calismaya 2003-2021 tarihleri arasinda Cocuk Immiinoloji Klinigimizde ESID/PAGID kriterlerine gére YDIY/SAE
tanisi alan, TACI mutasyonu saptanan 34 olgu dahil edildi. Hastalarin demografik, klinik ve laboratuvar verileri,
tedavileri, uzun dénem sonuclari hastane kayitlarindan elde edildi.

BULGULAR

Hastalarimizda erkek/kiz orani 22/12 olup ortalama tani yasi 75,08+47,89 aydi. SAE grubunda %?23,5, YDIY
grubunda %?29,4 oraninda anne-baba akrabali§i; YDIY grubunun %11,8’inin ailesinde immiin yetmezlik 8ykisi
bulunmaktaydi.Olgularimiz arasinda en sik gértlen mutasyon C104R (n=10,%29,4), A181E (n=4,%11,8) ve
C172Y (n=4,%11,8) olup %?73,5’inde monoallelik, %26,5'inde biallellik mutasyon saptandi. Iki kardeste bildirilen
heterozigot R72C (CGC>TGC) tek nlkleotid polimorfizmi literatiirde daha 6nce tanimlanmamisti.Olgularin %94,1’i
enfeksiyon, %5,9'u otoimminite ve blylme gelisme gerilidiyle basvurdu. Takipte %17,6'sinda otoimmiinite
saptandi.SAE grubundaki IVIG replasman ihtiyaci olan olgularin ortalama IgG diizeyleri, olmayanlara gére anlaml
olarak diisiiktii (p=0,04).YDIY grubunda izotip déniisimii gerceklesmis hafiza B hiicreleri oransal olarak SAE
grubuna gore dlstik bulundu (p=0,039).Ayrica splenomegali, kronik akcidger hastaligi, lenfoproliferasyon ve
otoimmunitesi olan hastalarda olmayanlara gdre bu hulcreler oransal olarak dusuktid (p=0,013).

TARTISMA VE SONUC

Literattrle uyumlu olarak C104R ve A181E mutasyonlari serimizde de en sik saptanan genetik dedisikliklerdir.
Heterozigot R72C mutasyonu ise ilk kez bildirilmektedir. TACI mutasyonlarinin spektrumu diinya gapinda daha
fazla hasta tarandikga genislemektedir. En sik klinik belirti tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu olup olgular
otoimmunite, lenfoproliferasyon ve gelisebilecek komplikasyonlar acisindan yakin izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: TACI, yaygin dedisken immun yetmezlik, mutasyon, otoimmiunite, pediatri
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[PS-079] [Abstract:0201]

Diabetik Ketoasidoz ve Cilt Lezyonlari ile Prezente Olan Hastada CD70 Defekti

Ertugrul Sancak?!, Aysegiil Akarsu2, Hacer Neslihan Bildik2, Melike Ocak?, Begiim Ozbek?, Saliha Esenboga?, Deniz
Cagdas Ayvaz?, Alev 0z6n3, ilhan Tezcan?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

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

EBV’ye yatkinlikla giden CD70 eksikligi nadir gériinen primer immun yetmezliklerden biridir.

Otozomal resesif kalitim gosterir. Kronik viremi, agir gingivit, tekrarlayan havayolu

enfeksiyonlari, agir sucicedi enfeksiyonu, viral ensefalit, periyodik ates, hipogamaglobulinemi ve maligniteler
hastalik seyrinde tanimlanan klinik tablolardandir.

Bu olgu sunumunda diabetik ketoasidoz(DKA) ve nekrotik cilt yaralar ile basvuran bir hastada saptanan CD70
varyanti sunulmustur.

11 yasinda kiz hasta, halsizlik, yorgunluk sikayetleriyle basvurdu; letarjik olan

hastanin tetkikleri sonucunda DKA tanisi ile tedavisi baslandi. izlemde bilincinde kapanma olup entiibe olarak
izlendi. Hastanin sol omuzunda 4x3 ve 2x2 cm buyukllklerinde, sol ve sag el parmak palmar ylizde 0.5 cm
gapinda 2-3 adet mor-kirmizi plaklar ortaya gikmasi lzerine yapilan cilt biyopsisi sonucunda dermiste kapiller
boyutunda damarlarin [imeninde yaygin olarak fibrin trombus goérilerek vaskilopati saptandi.

Tekrarlayan adir nekrotik cilt lezyonlari yaralarinin olmasi ve agir DKA 6ykisi olmasi nedeniyle immune yetmezik
acisindan degerlendirilen hastanin tetkikleri Tablo 1’de verilmistir. NGS-PIY panel analizinde patojenik variant
saptanmayan hastanin WES analizinde CD70 geninde homozigot c.G437T(p.S146I) mutasyonu saptandi ve Sanger
dizilemeyle mutasyon dogrulandi. EBVDNA ve cilt biyopsi 6érneklerinde EBER boyamasi negatif bulundu.CD70
geninde saptanan varyanta iliskin fonksiyonel galismalari devam eden hastaya IVIG tedavisi baslandi.

PiY’ler oldukga heterojen ve farkl klinik tablolarla karsimiza gikan hastaliklardir. Ayni mutasyona sahip hastalar
cok farkl klinik bulgularla bagvurabilecedi gibi ayni klinik tablolarin altinda farkl genetik defektler bulunabilir. 2017
yilinda tanimlanmis olan CD70 eksikliginde simdiye dek diabetes mellitus tablosu ile basvuran hasta
bulunmamaktadir. Hastada saptanan mutasyon daha énceden tanimlanmis olup, hasta EBV enfeksiyonu ve
komplikasyonlari acisindan yakin takip edilecektir. CD70 eksikliginin klinik prezentasyonu bilinenden daha genis
olabilir.

Anahtar Kelimeler: CD70, EBV, diabetes mellitus, diabetik ketoasidoz, nekrotik cilt lezyonlari

resim 1

dokiintii fotografi
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hasta tetkik sonuclari

Tam kan sayimi

Mutlak lenfosit sayisi(/mm3)
Mutlak notrofil sayisi(/mm3)
Mutlak eozinofil sayisi(/mm3)
Trombosit
immunoglobulinler

IgA

IgG

IgM

Total IgE (UI/mL)

Anti-A

Anti HBs

Lenfosit alt gruplari

CD3

CD4

CD8

CD16+56

CD19

NBT

T Hicre Paneli

CD4+

Naive T Hicre (CD4+CCR7+CD45RA+)

Santral Memory T hicre(CD4+CCR7+CD45RA-)
Efektor Memory T hicre(CD4+CCR7-CD45RA-)

Temra (CD4+CCR7-CD45RA+)
TREC(CD4+CD31+CD45RA+)

CD45RA

CD45R0O

B Hicre Paneli

CD20

Memory B hiicre (CD19+CD27+)

Switch Memory B hiicre (CD19+CD27+IGD-)
Marginal Zon B hiicre (CD19+CD27+1IGD+)
Naive B hiicre (CD19+CD27-I1GD+)

Aktif B hiicre (CD19+CD38-CD21 LOW)
Plasmablast (CD19+CD38 HIGH IGM-)
Transitional B Hicre (CD19+CD38 HIGH IGM
hastani laboratuvar sonuglari

Hasta Sonuclari

13,4
4700
2600
1700

70
231.000

147

988

168

32.4

1/256

20.44 Pozitif

% 68
% 32
% 31
% 7

% 23
%100

%35
%77.4
%4.7
%5,5
%12.2
%57
%57
%31

%13
%12.7
%10,5
%2.2
%82.9
%1.1
%0.3
%1,1

Referans

11,7-15,5
4500-13500
1500-5000
1800-8000
100-500
159.000-

67-433
835-2094
47-484

60-76
31-47
18-35
4-17

13-27

29-59
57,1-84,9
1,0-4,5
6,2-29,3
9,1-49,1
31-81

13,3-47,9
8,7-25,6
4,6-18,2
51,3-82,5
2,7-8,7
0,6-6,5
1,4-13
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[PS-080] [Abstract:0203]

Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Kliniginde Primer Immiin Yetmezlik Tanisi ile
Izlenen Hastalarin Tanisal Dagilimi ve Klinik Ozellikleri

Busra Kocali!, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1Kozan devlet hastanesi,adana
2Hacettepe Universitesi tip fakiltesi gocuk immunoloji bilim dali,ankara

Giris ve Amag

Primer immiin yetmezlikler (P1Y) agir hastalik yiikiine yol agan, nadir olmayan hastaliklardir. Mortalite ve
morbiditenin azaltilmasinda erken tani esastir. Bu nedenle hastaliklarin klinik 6zellikleri iyi bilinmelidir.
Calismamizda klinigimizde izlenen PIY tanili hastalari inceleyerek, farkh PIY gruplarinin dagihmini, egitim ve
arastirma alanlarinda énceliklerin belirlenmesini amagladik.

Hastalar ve Yontem

Hacettepe Universitesi Cocuk Immiinoloji kliniginde 2010-2020 yillari arasinda takip edilen, PIY tanili 2473
hastanin demografik 6zellikleri, klinik bulgulari, tanisal dagimi ve genetik defektler, uygulanan tedaviler ilgili
veriler incelendi.

Bulgular

TUm hasta grubu icerisinde antikor eksikliginin 6n planda oldugu immin yetmezlikler (n=1393,%56,3) en sik
gériilen gruptu. Diger PIY gruplarinin dagilimi: sendromik 6zellikleri olan kombine immiin yetmezlikler 375 hasta
(%15,1), kombine immun yetmezlikler 346 hasta (%14), fagositik hilicrelerin sayi ve/veya islev bozuklugu olan
immun yetmezlikler 137 hasta (%5,5), immun disregllasyonla seyreden immun yetmezlikler 106 hasta (%4,2),
dogal immin sisteme ait bozukluklar 68 hasta (%2,7), kompleman eksiklikleri 39 hasta (%1,6), otoenflamatuar
hastaliklar 7 hasta (%0,3), kemik iligi yetmezligine yol acan immiin yetmezlikler 2 hasta (%0,08). Farkli PiY
gruplarinda akrabalik oranlari degiskenlik gostermekle birlikte; kombine immiin yetmezlik ve fagositer sistem
hastaligi olan gruplarda akrabalik %80’in Gizerindeydi. Genetik nedeni saptanan hastalar arasinda en sik gorilen
mutasyonlarin dagilimi: ATM (n=196), RAG1/2 (n=35), Gricelli sendromu(n=31), LRBA (n=16), ADA (n=15),
DOCK8 (n=15), MHC sinif 2 eksikligi(n=12), STK4 (n=11)

Tartisma ve Sonug

Antikor eksikliginin baskin oldu§u primer immiin yetmezlikler, hasta popiilasyonu iginde en sik gériilen PiY grubu
olarak saptandi. Akraba evliligi risklerine yonelik toplumumuzun egitimi ve bilinglendirilmesi 6nemlidir. Ulusal kayit
sistemi olusturulmasi, egitim ve saglik politikalarinin belirlenmesi acisindan gereklidir

Anahtar Kelimeler: Primer immiuin yetmezlik, siniflandirma, akraba evliligi
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[PS-081] [Abstract:0204]

Pseudondtropeni ve Yanhs Negatif DHR Testi Nedeni Olarak Miyeloperoksidaz (MPO)
Eksikligi

Caner Aytekin!, Deniz Giiloglu2, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullar2

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
BélUmU, Ankara

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

Miyeloperoksidaz (MPO), baslica nétrofillerden eksprese edilir. Hidrojen peroksitin hipohaléz aside oksidasyonunu
katalizleyerek antimikrobiyal etki gésterir. MPO eksikligi otozomal resesif kaltilir. Gértlme sikhdr 1:2,000-4,000
olarak tahmin edilmektedir. Etkilenen bireyler genellikle asemptomatiktir. Hastalarin %5’de siddetli enfeksiyonlar
bildirilmistir. Burada hemogram analizleri miyeloperoksidaz metoduna dayanan ADVIA 2120i cihaziyla
gergeklestirilen alti pseudonétropenili hastanin akim sitometriyle MPO ekspresyonlari ve DHR testleri
dederlendirildi. Hastalarin hemogram sonuclarinda sifira yakin nétrofil dederleri, bes hastada sifira yakin eozinofil
ve dort hastada da sifira yakin monosit dederleri gorildi. Hastalarin periferik yayma ile degerlendirilen l6kosit
formdlleri yaglari ile uyumluydu ve nétrofil dahil diger hticrelerde eksiklik gérilmedi. MPO eksikligine bagh
pseudonétropeni olarak degerlendirilen tiim hastalarin hiicre ici MPO ekspresyonlari 6lglilemeyecek kadar distk
(sekil 1a) saptandi (MPO-hastalar: %0-1.9, MPO-kontrol: %86-99). Hastalarin DHR testleri negatif bulundu (sekil
1b). Birbirleriyle akraba olmayan iki hastada yapilan NGS analizinde daha énce tanimlanmamis ayni patojenik
mutasyon (c.1555_1568del, p.Met519ProfsTer21) saptandi. MPO temeline dayanan ADVIA 2120i cihazinda
hemogram 6lgimUiinde saptanan nétropeniler periferik yayma ile denetlenmelidir. Pseudonoétropeni varliginda MPO
eksikligi distnutlmeli ve akim sitometride MPO ekspresyonu dederlendirilmelidir. MPO ve hidrojen peroksidaz
temeline dayanan DHR testinde, klinikle uyumlu olmayan anormal DHR test sonuglarinda ayirici tanida MPO
eksikligi unutulmamahdir. Notrofil fonksiyonlari NBT gibi alternatif yontemlerle denetlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Pseudonétropeni, MPO, DHR

Sekil.

Count

Count

1a
1w 10

MPO ekspresyonu | DHR-test

MPO ekspresyonu, hasta %1, kontrol %99 (1a), DHR-test, hasta MFI %9, kontrol MFI %99
(1b)
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[PS-082] [Abstract:0176]

Kombine Immiin Yetmezliklerde (K1Y) Recent Thymic Emigrants-RTE Hiicre Diizeyleri

Akif Kavgaci!, Zehra Sule Haskologlu!, Senem Kogak!, Deniz Bayrakoglu?, Figen Dogu?!, Aydan ikinciogullari?

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

Giris: T lenfositlerin olgunlasmasindan ve santral toleranstan sorumlu olan timus bezinin fonksiyonlari; timusta T
hicre reseptérinin V(D)J rekombinasyonu esnasinda ortaya gikan, hicre bélinmesinden etkilenmeyen, replike
olmayan epizomal DNA halkalari olan T cell receptor excision circles-TREC’lerin RT-PCR ile 6lclilmesi veya timustan
periferik kana gegen ylksek TREC tasiyan, ylzeylerinde CD31 eksprese eden naiv T hicrelerin Recent Thymic
Emigrants-RTE akim sitometri ile dlglilmesi ile dederlendirilmektedir. T hlicre gelisim ve fonksiyonlarinin ciddi
sekilde bozuldugu Agir Kombine Immiin Yetmezlik (AKIY), TREC'in yenidogan Guthrie kartindan &lgiilebilmesi
sayesinde taranabilmektedir. AKIY disi KiY’lerde TREC veya RTE diizeylerinin dederlendirildi§i az sayida calisma
bulunmaktadir. Bu galismada; KiY’li hastalar ile saglikli gocuklarin RTE diizeylerini karsilastirmayi ve KiY
tanisindaki yerini degerlendirmeyi amacgladik.

Materyal-Metod: Calismaya, 0-6 yasta KIY tanisi konan 143 hasta dahil edildi. Demografik veriler, beyaz kiire
(BK), total lenfosit sayisi (TLS), akim sitometri ile 6lglilen CD4+CD45RA+CD31+ T hiicre (RTE) say! ve oranlari
dederlendirildi. Sonuglar, laboratuvarimizin 0-6 yas saglikh cocuk referans dederleri ile karsilastirildi.

Bulgular: Hastalarin (93 erkek/50 kiz) medyan tani yasi 5aydi (ortalama 12ay, min-maks:0-72ay), %40’ (n:57)
KIY, %36 (n:52) sendromik &zellikleri olan KIY ve %24l (n:34) immindisregiilasyon grubunda yer almaktaydi.
Calisma grubunda tim yas gruplarinda medyan; BK:9329/mm3(1400-32330/mm3), TLS:2930/mm3(100-
19380/mm3), RTE sayisi:316/mm3(1-8605/mm3), RTE orani %40(%1-74) saptandi. Saghkl gocuklarin tim yas
gruplarinda medyan; BK:8700/mm3(4620-27760/mm3), TLS:4275/mm3(1840-12170/mm3), RTE
sayisi:1290/mm3(342-5059/mm3), RTE orani %69(%47-86) saptandi. Tim yas gruplarinda hastalarin TLS, RTE
oranlari ve RTE sayilari saglikli gocuklara gére anlamli sekilde (p:<0,05) dusik bulundu.

Sonug: KIY siiphesi olan hastalarin immiinolojik incelemeleri sirasinda RTE diizeyleri hizli ve kolay élciilebilen,
erken ve dogru taniya katki saglayan bir parametre olarak dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kombine immun yetmezlik, recent thymic emigrants, RTE
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[SS-001] [Abstract:0090]

Dort hastalik; PLAID, APLAID, FCAS3, CVID ve bir gen: FOSFOLIPAZ C GAMMA2 (PLCG2):
Onemli benzerlikler ve farkhihklar

Necil Kutukculer!, Ezgi Yilmaz?!, Afig Berdeli!, Burcu Glven Bilgin!, Ayca Aykut?, Ayse Pakel!, Asude Durmaz?,
Guzide Aksu?, Neslihan Edeer Karaca!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Imminoloji Bilim Dal

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

PLCG2 geni 16.kromozom Uzerinde olup (16g23.3) fosfolipaz Cy2'yi kodlar. Bu enzim transmembran sinyal
molekll olup ikinci mesajci molekdillerin Gretimini kalsiyum baglantili olarak hematopoetik hiicrelerde katalize
eder. Son zamanlarda insan PLCG2 heterozigot germline mutasyonlarin bazi klinik tablolara yol actigi ve bunlar
arasinda ciddi benzerlikler oldugu bildirilmistir.

PLCy2-associated antibody deficiency and immune dysregulation syndrome (PLAID) (OMIM 614878) ve
autoinflammation, antibody deficiency, and immune dysregulation syndrome (APLAID) (OMIM 614878) ve familial
cold autoinflammatory syndrome (FCAS3) (OMIM 614468) bunlardandir, otozomal dominant kalitilir. Common
variable immunodeficiency (CVID) primer immin yetmezliklerden bir tanesi olup etken olarak bazi hastalarda
(%0.5-1) PLCG2 genindeki mutasyonlar gdsterilmis ve bu durum uluslararasi veri kayitlarina girmistir.

Klinik ve laboratuvar bulgularla PLAID (1), APLAID (1), FCAS3 (1) ve CVID (2) tanilarni alan 5 hasta genetik olarak
incelendiklerinde hepsinde PLCG2 geninde bazi mutasyonlar bulunmustur. Bu mutasyonlarin hastalik yapici etkisi
olup olmadigi PolyPhen2, Infevers ve Clinvar puanlama sistemlerine gére dederlendirilmistir. TUm hastalarin anne
baba ve kardesleri de bu mutasyonlar ve destekleyici klinik bulgulari agisindan incelenmistir (Tablo-1). Hastalar
cinsiyet, anne baba akrabalik, basvuru yasi, klinik bulgular, tedavi modelleri ve detayli imminolojik verileri
acisindan karsilastirildiginda bu dort hastalik agisindan gok énemli benzerlikler ve bazi farkhliklar oldugu, ancak
hepsinde ayni gendeki bozuklugun etken oldugu anlasiimistir.

Sonug olarak bu hastalarin PLAID, APLAID, FCAS3, CVID seklinde tanilar almak yerine yeni tanilarinin "PLCG2
defekti” olmasi gerektigi; ciddi reklrrent infeksiyonlar, deri bozukluklari, artrit, karin agrisi ve ates gibi
inflamasyon semptomlari gésteren, diisik serum immdunglobulinleri veya disik memory B hiicreleri ve spesifik
antikor yanitlari olan hastalarda PLCG2 defektinin olabilecedinin akla gelmesi gerektigi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Fosfolipaz C gamma 2, PLAID, APLAID, CVID

Tablo-1: Hastalarin ve ailelerinin PLCG2 mutasyonlar: ve on tanilari
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[SS-002] [Abstract:0102]

AutoCore: Otoimmiinite ve Otoinflamasyona Sistem Biyolojisi Bakisi

Sevgi Késtel Bal?, Julia Pazmandi?, Felix Mdller?, Celine Sin2, Christiane HUtter?, Jorg Menche2, Kaan Boztug3
1Ludwig Boltzmann Insitute for Rare and Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

2Department of Structural and Computational Biology, Max Perutz Labs, University of Vienna, Viyana, Avusturya
3St. Anna Childrens Cancer Research Institute, Viyana, Avusturya

Giris: Monogenik otoimmin/otoinflamatuar hastaliklar, immun sistemin diizenlemesinde rol oynayan genlerin ve
yolaklarin anlasilmasinda anahtar role sahiptir. Bugline kadar bitin bu hastaliklar, yalnizca hastalik veya gen
bazinda izole sekilde arastiriimis olup; sistem biyolojisi kapsaminda butinlestirici analitik bakis acisiyla
dederlendirilmemistir.

Metod: Bu galismada ag tabanh (network-based) entegre yaklasimla tiim bilinen otoimmun/otoinflamatuar
hastaliklari analiz ederek insan immiun disreglilasyon sendromlarinin global ag haritasini gikardik.

Sonugclar: Tanimlanmis tim otoimmuin/otoinflamatuar hastaliklari kullanarak, immin homestazi saglamakla gérevli
gen ve yolaklarin etkilesim haritasini AutoCore adi altinda ilk kez tanimladik. Bu yéntemle, otoimmiunite ve
otoinflamasyonun molekiler dlizeyde yakin baglantili oldugunu gésterdik. Monogenik AutoCore, poligenik
otoimmdiin/otoinflamatuar hastalik ag sisteminde topolojik ve fonksiyonel olarak merkezde yer almakta olup; 19
ayri molekiler ve fenotipik olarak gegisken alt gruptan olusmaktadir. AutoCore’u olusturan bu alt birimler
aracihdgiyla, hedeflenmis tedavide kullanilabilecek olasi molekiler yolaklar tanimladik.

Tartisma: AutoCore; bugline kadar deskriptif olan verileri nicel hale getirmekle kalmayip,
otoimmunite/otoinflamasyonun tedavide de kullanilabilecek kusbakisi molekdiler etkilesim haritasini cikarmistir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiuinite, otoinflamasyon, sistem biyolojisi, ag analizi (network analysis)
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[SS-003] [Abstract:0120]

Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Yapilan Hastalarda Akut Graft Versus Host Hastaligi
Gelisimini Belirlemede ST2 ve Reg3a Diizeyleri Erken Bir Biyomarker Olabilir mi?

Gokcan Oztirk!, Deniz Bayrakoglu2, Sule Haskologlu2, Kiibra Baskin2, Nazl Deveci?, Elif ince3, Talia ileri3, Aydan
ikinciogullari2, Figen Dogu?

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

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dal, Ankara

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

Hematopoetik kok hicre nakli (HKHN),defektif veya fonksiyon gormeyen hematopoetik hicrelerin;saglikli, normal
sekilde gogalabilen ve immin yetenedi bulunan hlicrelerle yeniden yapilandiriimasini saglayan bir tedavi
yaklasimidir. HKHN'nin en énemli komplikasyonlarindan biri transplant iliskili mortaliteyi arttiran akut graft versus
host hastaligidir.Bu calismanin amaci,pediatrik yas grubunda allojenik HKHN yapilan hastalarda,erken dénemde
6lgllen serum ST-2 ve Reg3a dlzeylerinin gelisebilecek akut GVHH'yi ve tedavi yanitini éngérmede birer
biyomarkir olup olamayacaklarini belirlemektir. Belirlenen sire zarfinda HKHN yapilan 27 hasta,nakil Gnitesine
alinislarindan itibaren prospektif olarak izlendi.Nakil sonrasi akut GVHH gelisen hastalar ve gelismeyen hastalar
olarak ikiye ayrildi.Benzer yas grubundan baska nedenlerle kan alinmasi gereken kronik hastalik,enfeksiyon ve ilag
kullanimi 6ykUst olmayan 19 saghkh gonulll kontrol grubunu olusturdu.Allojenik HKHN yapilmasi planlanan
hastalardan hazirlama rejimi baslanmadan,HKHN yapildiktan sonra 7. giin ve aGVHH gelisirse ayni gin alinan
serum ornekleri;calisma ginlne kadar -20 C°’de muhafaza edildi ve ELISA yontemiyle calisildi.Nakil éncesi,nakil
sonrasl 7. guin ve akut GVHH gelisen hastalarda akut GVHH gelistigi gin alinan serum 6rneklerindeki ST2
diizeyleri, saglikli kontrol grubuna gore istatiksel olarak anlamli yiksek bulundu.(p<0.05)Ayni giinlerde alinan
orneklerdeki ST2 dlizeyleri agisindan GVHH gelisen ve gelismeyen gruplar arasinda anlamh fark
bulunmadi.(p>0.05) Akut cilt ve akut GIS GVHH'si gelistigi glinlerde olgulardan alinan 6rneklerdeki ST2 dizeyleri
arasinda bu iki grup arasinda anlamli fark saptanmadi.(p>0.05)Nakil dncesi,nakil sonrasi 7. giin ve akut akut
GVHH gelisen hastalarda akut GVHH gelistigi gtin alinan serum 6rneklerindeki Reg3a dlzeyleri agisindan higbir
grup arasinda anlaml farkhlik saptanmadi.(p>0.05) Galismamizin sonuglari ST2 ve Reg3a dlizeylerinin pediatrik
yas grubunda, aGVHH'yi,steroid direncini ve transplant iliskili mortaliteyi 6ngérmede prognostik ve prediktif bir
biyomarkir olmadidini distindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: akut graft versus host hastaligi, hematopoetik kok hiicre nakli, primer immuin yetmezlik,
malignite, biyomarkir
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[SS-004] [Abstract:0121]

CVID Hastalarinda Switched Memory B Huicre Diizeyleri ile COVID-19 Klinik Seyri Arasindaki
Iliskinin Arastirilmasi

Filiz Sadi Aykan, Fatih Ctlkesen _ _
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdlltesi, I¢ Hastaliklari A.D., Immunoloji ve Alerji B.D.

Giris-Amag: COVID-19 klinik seyri hastalar arasinda oldukca degiskenlik géstermektedir. CVID hastalarinda
switched memory B hicrelerinin (CD19+ CD27+ IgM- IgD-) COVID-19 klinik seyri ile iliskisinin arastiriimasi
c¢alismamizin amacidir.

Yéntem: Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Eriskin Immiinoloji ve Alerji Kliniginde takipli olan
CVID hastalari calismaya dahil edildi. Bu hastalardan Mart 2020-Haziran 2021 tarihleri arasinda COVID-19
gecirmis olanlarin (SARS-CoV-2 PCR pozitif olanlar) klinik seyrine ait veriler ve bazal switched memory B dizeyleri
hasta dosyalarindan elde edildi.

Bulgular: Klinigimizde takipli 62 CVID hastasindan COVID-19 gegirmis olan 24’lG galismaya dahil edildi. CVID
hastalarinda switched memory B dlizeyleri, siddetli COVID-19 gegirmis grupta anlaml sekilde distk bulunmustur
(p=0.018). COVID-19 gegirmis olan CVID hastalan switched memory B diizeyleri normalden dlisik olanlar ve
normal aralikta olanlar olarak iki gruba ayrildidinda ise; switched memory B dlizeyleri normalden dlslik olan
grubun hastanede yatis stireleri, hastalik semptom sireleri ve SARS-CoV-2 PCR pozitiflik stireleri daha yulksek
olarak bulunmustur (sirasi ile p=0.021, 0.034 ve 0.012) (Tablo 1). Ayrica COVID-19 gegirmis olan CVID
hastalarinda, switched memory B dlizeyleri ile SARS-CoV-2 PCR pozitiflik siireleri arasinda anlamli bir negatif
korelasyon tespit edilmistir (r= -0.397, p=0.038) (Sekil 1).

Sonug: T hcreleri ve B hiicrelerinin viral enfeksiyonlarin klirensinde 6nemli rolleri mevcuttur. Akut enfeksiyon
sirasinda gelisen switched memory B hiicreleri, reinfeksiyon halinde plazma hiicrelerinin gelisimini indlikleyerek
antikor yanita aracilik ederler. CVID hastalarinda, switched memory B hiicrelerinin dlzeylerinin distkliginin
siddetli COVID-19 ile iligkili olabilecedi gosterilmistir. Bu grup CVID hastalarinda, COVID-19'un erken donemlerinde
agresif tedavi modalitelerinin (ylksek doz IVIG tedavisi gibi) zaman gegmeden uygulanmasi morbidite ve mortalite
oranlarinin diismesine olanak saglayabilecektir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, CVID, Switched Memory B
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Sekil 1. CVID Hastalarinda Switched Memory B Diizeyleri Ile SARS-CoV-2 PCR
Pozitiflik Siiresi Arasinda Korelasyon Analizi

- r=-0.397
p=0.038

257

PCR Positivity Duration

1 I L ]
00 5,00 10,00 15,00 20,00
Switched Memory B

Tablo 1. Switched Memory B Diizeyleri Normal ve Diisiik Olan CVID Hastalarinda
COVID-19 Klinik Bulgularimmin Kiyaslanmasi
Switched Memory B Normal ~ Switched Memory B Normalden

CVID Hastalar1 (n=13) Diisiik CVID Hastalar1 (n=11)
Hastanede Yatig Siiresi
(giin) median (IQR) 8 (7-15) 13 (9-22) 0.021
COVID-19 Semptom
Stiresi (giin) 20 (12-30) 28 (15-38) 0.034
median (IQR)
SARS-CoV-2 Pozitiflik
Siiresi (giin) 9 (8-14) 16 (13-22) 0.012
median (IQR)
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[SS-005] [Abstract:0126]

Lokosit Adezyon Eksikligi Olan Hastalarda Th17 Ve Treg Hiicrelerinin Karakterizasyonu

erife Erdem?, Yesim Haliloglu!, Sule Haskologlu?, Elif Arik3, Ozlem Keskin3, Sevgi Bilgic Elkan?, Esra Yiicel®,
Hiseyin Avcilar®, Ebru Yilmaz’, Ekrem Unal?, Musa Karakiik¢ii’, Mehmet Halil Celiksoy®, Sara Sebnem Kilig
Glltekin®, Safa Baris?, Mustafa Yavuz Kéker®, Ayse Metinl?, ismail Reislil!, Sevgi Keles!!, Esin Figen Dogu?,
Aydan Ikinciogullari2, Ahmet Eken?
1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali;Betiil Ziya Eren Genom ve Kék Hiicre Merkezi
Kayseri, Tlrkiye
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Ankara, Tirkiye
3Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Gaziantep, Tiirkiye
4Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali
Sistanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye
6Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi Immiinoloji Anabilim Dali
7Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji ve Onkoloji Anabilim Dali
8{stanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi
9Bursa Uluda§ Universitesi, Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Bursa, Tiirkiye
10Ankara Sehir Hastanesi, Alerji ve immiinoloji Klinigi, Ankara, Tirkiye
11Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Konya Tiirkiye

Lokosit adezyon defekti (LAD) 1, LAD'In otozomal resesif kalitim gdsteren en yaygin gérilen tipidir. ITGB2 geni
21g22.3'te lokalizedir ve bu gendeki mutasyonlar B2 integrin/CD18 alt birim proteininin eksikligi veya fonksiyon
kaybina, LAD1 fenotipinin ortaya gikmasina sebep olur. Bu galismada, ITGB2 mutasyonlarinin Th17/Treg
farklilasmasi ve fonksiyonlari tizerindeki dogrudan ve dolayli etkisini arastirmak amaciyla, LAD-1'li 14 Tark
hastasinda Th17 ve Treg hicrelerini arastirdik. Bu galismaya farkli kliniklerde tani alan 14 LAD-1 hastasi ile saglikli
kontroller dahil edildi. LAD-1 hastalarindan ve saglikli donérlerden alinan periferik kanda; Treg, Th17 hiicreleri ve
ayrica dogal lenfoid hticreler (ILC'ler) akis sitometrisine dayall deneylerle arastirildi; ayrica migrasyon, apoptoz,
proliferasyon degerlendirildi. Secilen naif ve hafiza CD4+ T hiicreleri ex vivo olarak Treg ve Th17'ye farklilastirildi.
Kialtirde PBMC'lerin serum ve sipernatanlarindaki IL-17, IL-22, IL-23 ve GM-CSF miktari ELISA ile dlgtildi. LAD-1
hastalarinin periferik kanindaki Treg hiicrelerinin ylizdesi ve in vitro naif CD4 hicrelerinden farklilasan indiklenmis
Treglerin ylzdesi azaldi ancak periferik kanda hem CD4+ hem de Treg hiicrelerinin mutlak sayilari yikselmistir.
LAD1 hastalarinda serum IL-23 dlzeyi ylkselmistir. Curdlan stimulasyonu sonrasi LAD1 hasta lenfositleri daha
fazla IL-17A Uretti. Ayni zamanda bellek CD4+ T hiicrelerinden veya naif CD4+ T hicrelerinden olusturulan Th17
hicrelerinin ylzdeleri, LAD1 hastalarinin periferik kanindan elde edilenlerde saglikli kontrollerinkiyle
karsilastirildiginda daha yuksekti. Dogustan gelen lenfoid hticre (ILC) 3 alt kiimesi hasta kanlarinda ylkselmis
ILC1'ler ise azalmisti. Son olarak, LAD1 lenfositlerinin proliferasyon ve migrasyon kusurlari ayni zamanda apoptoza
direngleri vardi. Th17/Treg dengesinde ve ILC3 miktarinda yukarida gosterilen farklilhiklar LAD1’de gérilen
inflamatuvar kusurlara katkida bulunabilir.

Anahtar Kelimeler: ILC, Lokosit Adezyon Defekti, Th17, Treg
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[SS-006] [Abstract:0127]

Primer immiin yetmezlikte nérolojik tutulumlar

Hulya Kose, Sukru Cekic, Sara Sebnem Kilig
Bursa Uludag Universitesi Cocuk immiinoloji ve Romatoloji B. D.

Primer Immiin Yetmezlik Hastaliklari (PIY) insidansi 1/10 000 ila 1/100 000 olan heterojen bir hastalik grubunu
icerir. Norolojik problemler; enfeksiyéz, otoimmiin hastaliklar veya malignite nedeniyle gorilebilecedi gibi Ataksi
Telenjiektazi (AT) ve Purin Nikleozid Fosforilaz (PNP) eksikliginde oldugu gibi taninin ayrilmaz bir parcasi olarak da
gdzlenebilir. N6éronal olaylardan sorumlu patolojik mekanizmalar gesitlidir; ndéronlarda toksik metabolitlerin
birikmesi (ADA eksikligi, PNP eksikligi), kusurlu DNA cift sarmal onarimi (AT, Nijmegan Brekage Sendromu, DNA
Ligaz 4 eksikligi), beyin dokusunun lenfohistiyositik infiltrasyonu (Chediak-Higashi sendromu), hticre igi
sinapslarda bozulmus vezikillerin varligi (Cheidak- Higashi) ve nérovaskiiler anormallikleri (Hiper immunoglobulin
E Sendromu, Schimke immiin-ossedz displazi) icerir. Calismamizda PIY vakalarinin nérolojik tutulumlarini
yukaridaki bilgilerin isiginda retrospektif olarak degerlendirdik.

Anahtar Kelimeler: PRIMER IMMUN YETMEZLIK, NOROLOJI, SANTRAL SINIR SISTEMI, BEYAZ CEVHER LEZYONU,
KOGNITIF VE BILISSEL GERILIK

Hastalarin norolojik bulgulari ve tanilara gore dagilimi

Figir 1. Hastalann norelojik bulgukan ve amlara gdee dadihiom
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Hastalarin tan1 dagilimi
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[SS-007] [Abstract:0135]

Pediatrik Hastalarda Yeni Nesil Dizileme Analizi ile Primer Immiin Yetmezliklerde Tani: Ege
Deneyimi

Ayca Aykut!, Asude Durmaz!, Neslihan Karaca?, Erhan Pariltay?!, Giizide Aksu2, Ozgiir Cogulu3, Necil Kiitiikgiiler?
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Immuiinolojisi Bilim Dali

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Genetik Bilim Dali

Primer immiin yetmezlikler (P1Y), klinik ve genetik olarak heterojen, hafif seyirli klinikten yasami tehdit edebilen
genis bir klinik fenotip yelpazesine sahip olan nadir hastaliklardir. 2019’ da PIY ‘de 406 hastalik tanimlanmis olup
listelenen 430 farkl gen defekti ile siniflandirma gincellenmistir. Son yillarda yeni nesil dizileme yéntemlerinin
klinik pratikte kullaniimasiyla hastaliga neden olan genetik mutasyonlarin belirlenme sikligi giderek artan bir
oranda devam etmektedir. Bu galismanin amaci klinik agidan PIY olarak degerlendirilen, genetik etyolojinin
gosterildigi hastalarda gen ve mutasyon dadilimini incelemektir. Bu galismada primer immuin yetmezlik distnilen
fakat genetik tanisi bilinmeyen 387 pediatrik hastada yeni nesil dizileme temelli Ion AmpliSeq™ Primer immun
Yetmezlik Paneli V2 ile hastalida neden olan mutasyonlarin bulunmasi amaglanmistir. Kullanilan panel primer
immin yetmezliklerle ilgili olabilecek 264 geni hedeflemektedir. Dizileme islemi igin Ion Torrent’ in Ion S5™
Sequencer sistemi kullaniimistir. Calisma sonunda 124 (%?32.5) hastada; hemizigot BTK, CD40LG, CYBB, FOXP3,
IL2RG, SH2D1A, WAS; heterozigot C1QC, C1R, CARD11, CTLA4, FAS, IRF8, NFKBIA, NLRP12 PIK3CD,STAT3, TBK,
TCF3, TNFRSF13B ve homozigot AIRE, ATM, CARD9, CIITA, DCLRE1C, IL10RB, IL21R, IL7R, ISG15, LRBA,LYST,
MALT1, MEFV,ORAI1,PNP, RAG1/2, SPPL2A, TRNT1, VPS45 mutasyonlari saptanmistir. Bu calisma, PIY hasta
grubundaki mutasyon dagilimini inceleyen Utlkemizdeki az sayidaki calismadan biridir. Burada, kullanilan 264 genlik
panelin primer immuin yetmezlikli hasta gruplarinda genetik defektlerin arastirilmasi igin gtivenilir ve hizl bir
yontem oldugu anlasiimis ve tani basarisinin %32.5 oldugu gdsterilmistir.

Anahtar Kelimeler: Yeni Nesil Dizileme, Primer immun Yetmezlik, Ege
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[SS-008] [Abstract:0150]

Protein Kaybettirici Enteropatiler'de Immiin Yetmezlik Kordiigiimii

Asena Pinar Sefer?, Ezgi Yalgin Giingéren?, Burcu Kolukisal, Royala Babayeva!, Sevgi Bilgic Eltan?, Elif Karakog
Aydiner!, Safa Baris!, Bernice Lo2?, Ahmet Ozen!

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji Immunoloji Bilim Dal, Istanbul

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

Girig: Protein kaybettiren enteropati (PLE), proteinlerin ve badisiklik hiicrelerinin barsaktan patolojik olarak
kaybedilmesine yol acan sekonder immiin yetmezlik nedenidir. Altta yatan etiyolojileri, potansiyel immunolojik
bozukluklari ve biyolojik yolaklari aydinlatmak amaciyla PLE 6n tanili hasta grubuna genomik bir yaklasim
uyguladik.

Yéntemler: Kirk alti PLE olgusu genom dizileme analizine tabi tutuldu. Aday gen varyasyonlari ile klinik 6zellikler
arasindaki korelasyon dederlendirildi ve sonuclara gére hastalarin takip ve tedavisi yonetildi.

Bulgular: Tanimlanan genetik mutasyonlar, hipoproteinemiye neden olan gesitli patofizyolojik yolaklari etkiliyordu:
i. dogustan gelen ve adaptif bagisiklik sistemi bozukluklari: CD55(n=2); XIAP(n=1), ve FCHO1(n=1), ii. lipid
metabolizmasi bozuklugu:DGAT1(n=3), iii. protein glikozilasyon bozukluklari: MPI(n=1), DPAGT1(n=1),
ALG6(n=1) ve PGM3(n=1), iv. Proteinlerin posttranslasyonel modifikasyon bozukluklari PEPD(N=1), v. albiimin
Uretim bozukluklari: analbliminemi(n=>5) ve vi. lenfatik gelisim bozukluklari: CCBE1(n=3), FAT4(n=1), ADAMTS3
(n=1). ilging olarak, hipoalbiiminemiye bircok vakada immin yetmezliklerin yani sira hemostatik disfonksiyon
ve/veya kompleman anormallikleri eslik etmekteydi. Genetik tani, CHAPLE icin kompleman inhibitéri
(eculizumab); MPI eksikligi icin mannoz takviyesi; PGM3, XIAP ve FCHO1 kusurlari igin kemik iligi nakli gibi
hastalia 6zgu tedavilerin veya 6nemli terépatik modifikasyonlarin diizenlenmesini sagladi. Immiinolojik bozuklarin
altta yatan etiyolojiye gore dediskenlik gosterdigi tespit edildi. Belirgin klinik semptomlari olsun ya da olmasin,
hastalarda olasi zararl sonuclar doguran, imminolojik, hematolojik veya metabolik degisikliklere yénelik ortak bir
yatkinlik belirledik.

Sonuglar: PLE olgularinda gézlenen imminolojik bozukluklar bagirsak kaybina ikincil olabilecegi gibi primer immun
yetmezlik bulgusu da olabilir. Hastalarin takip ve tedavisinin uygun yoénetimi icin dikkatli bir etiyolojik arastirma
sarttir.

Anahtar Kelimeler: genomik yaklasim, hedeflenmis tedavi, immiin yetmezlik, protein kaybettirici enteropati
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[SS-009] [Abstract:0157]

DOGAL IMMUNITE DEFEKTLERI, KOMBINE iMMUN YETMEZLIKLER ve IMMUN
DISREGULASYONLA GIDEN PRIMER IMMUN YETMEZLIKLERIN GENETIK ve ILERI
IMMUNOLOJIK YONTEMLERLE ARASTIRILMASI

Saliha Esenboda?, Sule Haskologlu?, Sevgi Keles3, Cagman Tan!, Stkri Nail Nail3, Deniz Cagdas!, Figen Dogu?,
Ismail Reisli3, Aydan ikinciogullar?, ilhan Tezcan!

lHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bélum(, Ankara, Tirkiye

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bélimi, Ankara, Tirkiye

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bélimii, Konya, Tirkiye

Giris:

Bu projede 2020 yilinda tanimlanan son siniflamaya gére on primer immiin yetmezlik(P1Y) alt grubu icerisinden,
ylksek akraba evliligi orani nedeniyle Bati toplumlarina gore Tlrkiye'de cok daha sik gortlen ve klinik
prezentasyonlari degisken olan (ig PIY alt grubuna (dogal imminite bozukluklari(DISB), kombine immiin
yetmezlikler(KIY), immiin disregilasyonla giden PIY’le(ID) odaklaniimistir. Hastalar enfeksiyonlarin yanisira
immindisregtlilasyon bulgulariyla tibbin dedisik disiplinlerine bagvurmakta, tani ve tedavi agisindan gecikmeler ve
zorluklar yasamaktadir. Dolayisiyla bu hastalarin klinik, immiunolojik ve genetik olarak detaylica incelenmesi
onemli acilimlar saglayacaktir.

Yoéntem:

Calismaya, HUTF, AUTF ve NEUTF 50’ser hasta ile katilmis, toplamda 150 hasta dederlendirmeye alinmis, klinik ve
immunolojik fenotiplendirme yapilmistir.

Bulgular:

Hastalarin median yaslari 6 yas9 aydir (IQR 1-14 yil), (min:1ay, max:58yil). Basvuru bulgular:%85.3'linde
enfeksiyonlar, %33.3’lnde lenfoproliferasyon, %31.3’linde otoimmin hastaliklar, %18‘inde alerjik hastaliklar,
%14.7'sinde malignitelerdi. Akraba evliligi orani %71.3'tl. Tani gecikmesi gocuk yas grubunda 0,96 vyil; eriskin yas
grubunda 15 yildi. Bronsiektazi de istatistiksel olarak anlamli farklilik yaratacak sekilde eriskin hastalarda daha
fazla oranda gorilmekteydi.

KIY fenotipinde olan hastalardan 49'unda(%47.6), iD fenotipinde olan 40 hastanin 14’linde (%35)lenfopeni
gbzlenmistir. Hastalar genetik sonuglarinin belirlenmesiyle, IUIS tani gruplarina ayrildi. Hastalarin %70’inde
(105/150) genetik taniya ulasildi. Mutasyonu belli olup IUIS siniflamasina dahil edilebilen 95 hastanin 46’si
AKIY/KIY, 13’4 sendromik KIY, 8'i antikor eksikligi, 21'i ID ile giden 1Y, 5'i dogal immiinite bozuklugu, 1'i
otoinflamatuar hastalik, 1'i kemik iligi yetmezligi sinifinda gruplandirildi. Hastalarin %91,4’linde (96/105), daha
dnce PIY’e neden oldugu bildirilen 56 farkli gendeki mutasyonlara rastlanirken, hastalarin %8,6'nda (9/105)
literatlirde daha 6nce insanlarda hastalik yaptigi bildirilmemis 6 yeni gende mutasyon (GIMAP5 n:3, TNFRSF17
n:2, PTPRK n:1, MCM2 n:1, TBX2 n:1, DOCK4 n:1) tanimlandi.

Tartisma:

Tekrarlayan, alisiimadik, tedaviye direngli enfeksiyonlar en énemli bulgu olmakla birlikte otoimmiunite,
lenfoproliferasyon, malignite ve alerji gibi immin disregilasyon bulgulan varidinda PiY’'den siphelenilmelidir.
Ailede akrabalik olmasi PiY’lerde &nemli bir risk faktérii olarak 6ne gikmaktadir. Eriskin yas grubunda daha belirgin
olmak Uzere hastalarda tani gecikmesi mevcuttur. Erigskin hastalarla ilgilenen tip disiplinlerinde farkindalik
artinlmalidir. PIY olan hastalarda temel immiinolojik tetkiklerin normal olmasi hastali§i ekarte etmemekte; hastalik
siniflama altta yatan genetik taninin konmasi ile mimkin olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, immundisregllasyonla giden immun yetmezlik, dogalimminite
bozuklugu, primer immin yetmezlik
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[SS-010] [Abstract:0190]

Protein Kaybettirici Enteropatilere Giincelleme: CD55 diisiikliigii olan ve olmayan tiplerin
klinik 6zellikleri ve tedavi yanitlan

Merve Selcuk!, Asena Sefer Pinar Sefer?, Dilek Baser?, Ezgi Yalcin Gling6éren?, Burcu Kocamis?, Esra Dursun?, Sevgi
Eltan2, Nurhan Kasap?, Elif Karakog Aydiner?, Safa Baris2, Ahmet Ozen?

IMarmara Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Istanbul

2Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-imminoloji Bilim Dali, Istanbul

Giris-Amag: Protein kaybettirici enteropati (PKE), kalitsal veya edinsel etiyolojilerle ortaya cikabilen heterojen bir
bozukluktur. Dlinya capindaki en bliytk PKE kohortumuzda CD55 eksikligi olan (CHAPLE) ve olmayan (CHAPLE-
digi) tiplerin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerini arastirdik.

Metod: Bu kohortta 97 PKE hastasi degerlendirildi (CHAPLE, n=47; CHAPLE-disl, n=50). Hastalik gruplarinin 6ne
cikan klinik 6zelliklerin ortaya cikis zamani (hipoproteinemi, tromboemboli ve barsak rezeksiyon cerrahisi) ile her
bir semptomun farkl tedavi ydntemlerine yaniti incelendi. CD55 mutasyonlari ve protein yapisi lizerine bozucu
etkileri arastirildi. Ayrintili immn fenotipleme galismalari ve kompleman analizleri gergeklestirildi. PKE gruplarinin
ayirtedici 6zellikleri kapsamli bicimde temel bilesenler analizi ile dederlendirildi.

Bulgular: CD55 geninde 31 farkli mutasyon (14'G daha 6nce tanimlanmamis) belirlendi. Kirpilma ve nokta
mutasyonlarinin tamami protein ifadesini azaltmakta idi. Steroid ve barsak rezeksiyon cerrahisi bazi bulgular
Uzerinde parsiyel ve/veya gegici etki gdsterirken kompleman inhibisyon tedavisi tim bulgular tedavi etmekteydi.
CHAPLE hastalarinin bir alt grubunda hipoalbiminemi steroidlere yanit verirken, C5 inhibisyonu (eculizumab)
disindaki geleneksel yaklasimlara ragmen hayati tehdit eden komplikasyonlar devam etti. Bir klinik bulgular seti
kullanildiginda CHAPLE ve CHAPLE-disI PKE'ler birbirinden ayrisiyordu. CD4 ve CD8 alt gruplarinda ve “Recent
thymic emigrant” hiicrelerde saglikli kontrollerden farkli profiller dikkat gekiyordu. C5a ve C3a anafilatoksin
CHAPLE hasta plazmasinda yuksekti ve C5a eculizumab ile azaliyordu. Bagirsak rezeksiyonu oykusu, inflamatuar
badirsak hastaligi ilaglari kullanimi, tromboembolizm, trombositoz ve hiperlipidemi CHAPLE grubunda anlamh
olarak daha sikti.

Sonug: Kapsamli klinik ve molekdiler incelemelerimiz CHAPLE ve CHAPLE-disI PKE hastalarinda ayirt edici primer ve

sekonder immdun anormallikleri ortaya koymustur. Calismamiz, gesitli PKE hastalarina ydnelik yeni teshis ve tedavi
stratejileri sunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: CHAPLE, PKE, CD55, kompleman, eculizumab

chaple mutasyonlar:
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Intraven6z ve Subkutan Immunoglobulin Formlarini Kullanan Hastalarda Yasam Kalitesinin
Degerlendirilmesi

Saliha Esenbogal, Ayseqiil Akarsu?!, Hacer Neslihan Bildik!, Meliha Erol2, Feride Ozkan?, Deniz Cagdas?, ilhan
Tezcan!

IHacettepe Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immunoloji Bilim Dali _

2Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi, Hemsirelik Mudurligl, Pediatrik Immunoloji Bilim Dall

Giris: Primer immiin yetmezlik(P1Y) olan hastalarin bir kismi yasam boyu immiinoglobulin replasman tedavisine
ihtiyag duyarlar.Hem subkutan immunoglobulin(SCIG) hem de intraven6z immunoglobulin(IVIG) replasman
tedavisi enfeksiyonu 6nlemede etkili olsa da,bu hastalarin zihinsel ve fiziksel saglikla iliskili yasam kalitelerinin hala
daha duslk oldugu duslnllmektedir. Amag,toplumumuzda SCIG ve IVIG alan hastalarda saglik iligkili yasam
kalitesini degerlendirmektir.

Metod: Bu arastirmada PIY tanisi olan ve immiinoglobulin replasman tedavisi verilen 53 eriskin hastaya saglik
iliskili yasam kalitesi ve saglik yararlanimini dederlendirmek amaciyla Kisa Form-36(SF-36) ve EuroQol-5D(EQ-5D)
6lcekleri uygulanmistir. Farkli immunoglobulin formlarini kullanan hastalarin demografik 6zellikleri, tedavi
memnuniyetleri ve tedavi iliskili yan etkiler degerlendirilmistir.

Sonug: Hastalarin demografik 6zellikleri Tablo 1’de verilmistir.Hastalarin saglik iliskili yasam kalitesi 6lgedinde her
iki grup arasinda SF36 Form total,SF36 emosyonel rol glicligl ve sosyal islevsellik puan ortalamalarinin SCIG alan
grupta IVIG alan hasta grubuna gore daha ylksek oldugu goérildi.Tim hasta poplilasyonu toplum norm dederi
puan ortalamalari ile karsilastirildiginda,tim alanlarda(ruhsal saglik harig) hastalarin ortalama puaninin saglikl
toplumdan istatistiksel anlaml dustk oldugu(p<0,05) ancak IVIG ve SCIG alan gruplarin ayr ayri
karsilastirmasinda SCIG tedavi alan hastalarin fiziksel islevsellik, fiziksel ve emosyonel rol gligligl ve canlilik
alanlarinda genel popilasyon ile benzer oldugu bulundu(p=0,059-0,319). Yan etkilerden bas ve sirt agrisinin SCIG
alan gruba gore IVIG alan grupta anlamli olarak daha fazla oldugu gézlendi(p=0,006 ve p=0,003).

Tartisma: Uygulama ydnteminden bagimsiz olarak, immiinoglobulin replasman tedavisi, PIY’li hastalarda sagkalimi
uzatir, morbiditeyi azaltir.Ozellikle SCIG alan hastalarda hastaneye daha az basvurma,kendi kendine

yetebilme, kendini daha 6zgir hissetme gibi gerekgelerle hasta memnuniyeti daha fazla olup ve saglik iliskili yasam
kalitesi IVIG alan gruptan daha iyi ve genel topluma benzer bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: CVID, immunoglobulin, subktitan, yan etki, yasam kalitesi

Tablo 1. Hastalarin demografik ozellikleri
Toplam  SCIG IVIG

p*
(n=53) (n=30) (n=23)
Erkek/kadin 20/33 11/19 9/14 0,854
- 7 (13,2)
o, 14
\nglrlf”( ) 32 5 (16,7) 2 (8,7)
NoZmaI (60,4) 20 (66,7) 12 (52,2) 0.069
Kilolu 10 2 (6,7) 8 (34,8) ’
Obez (18,9) 3 (10) 1(4,3)
4 (7,5)
Tani, n(%) 3 (5,7)
e - 3 (13)
Kombine 1Y 39 22 (73,3) 17 (73,9)
CVID (73,9)
2 (6,7) - 0,092
XLA 2(3,8)
, 4 (13,3) -
Hiper IgM sendromu 4 (7,5) 2 (6,7) 3(13)
Diger 5(9,4) '
e 5 (9,4)
0, 14
Eig;(”alduzey" n(%) 4(7,5) 3(10) 2(8,7)
Ortaokul 16 2 (6,7) 2 (8,7) 0,066
Lise (30,2) 12 (40) 4 (17,4) '
Universite 28 13 (43,3) 15 (65,2)
(52,8)
Ig tedavisi alirken yan etki, 34
n(%) (64,2) 20 (66,7) 14 (60,9) 0,663

Uygulama yerinde sislik (n=19,%63,3) 525 agnsi (n=11,

: %47,8)
Uygulama yerinde kizarikhk (n=16, ! o
En sik bildirilen yan etkiler %?53,3) l(/:;iusn)luk hissi(n=8,
Uygulama yerinde yanma/kasinti Sirt agnsi

— o
(n=13,%43,3) (5, %21,7)

SCIG: Subkutan immunoglobulin, IVIG:Intravenéz immunoglobulin *p degerleri SCIG ve IVIG
gruplart karsilagtirilarak hesaplanmistir.
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[SS-012] [Abstract:0202]

Pediatrik Covid-19 Vakalarinin Immiinolojik Degerlendirilmesi

Ezgi Topyildiz!, Neslihan Edeer Karaca?, Burcu Giiven Bilgin2, Ayse Aygiint, Hatice Ceren Eser!, Giilgin Aytag?, Ilyas
Aydin2, Zamrit Sahbudak Dal3, Necil Kutlkguler!, Glzide Aksut

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immunoloji Bilim Dal, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Romatoloji Bilim Dali, izmir

?Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dall,
Izmir

Giris-Amag: SARS-CoV-2 enfeksiyonu cocuklarda eriskinlere gore daha hafif seyretmektedir. Hastalik seyrinde
temel immunolojik mekanizmalarin etkisi ile ilgili yeterli galisma bulunmamaktadir. Calismamizda farkh klinik
basvurularla izlenilen hastalarin klinik ve temel immunolojik dederlendirmesini yapmayi ve bunlarin COVID-19
prognozuna etkisini saptamayi planladik.

Hastalar ve Yéntem: Calismaya Mayis 2020-Subat 2021 arasinda Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari kliniginde Covid-19 tanisi almis olan 68 hasta dahil edildi. Bu hastalarin demografik 6zellikleri, klinik
bulgulari, tedavileri, izlemleri ve laboratuvar (Rutinler, lenfosit alt gruplari, T lenfosit paneli ve B hiicre
diferansiyasyon testi) sonuclari kaydedildi.

Bulgular: Altmis-sekiz hastanin %47,1-kiz (n:32), %52,9-erkek (n:36), ortalama yaslari 68-aydi. Yirmi-bir
hastada eslik eden kronik hastalik saptanmis; 5 tanesi primer immun yetmezlik tanili idi. (Di-George
Sendromu,APECED mutasyonu,3 olgu tanimlanamayan-hipogamaglobilinemi). Hastalarin %58,8’i yatarak tedavi
aldi, %10,3'Unln ise yogun-bakim ihtiyaci oldu. Klinik olarak %75’i asemptomatik-hafif, %25'i orta-ciddi seyir
gostermis olup, alti hastada MIS-C gelisti ve bir olgu kaybedildi. Hastalik-siddeti ile laboratuvar-bulgularinin
iliskisine bakildiginda; hastalik siddeti ile 16kosit, nétrofil, CD19+ lenfosit, CD19+CD38+IgMlow,
CD19+CD38+CD27highIgMhigh lenfosit ylizdeleri arasinda anlamli korelasyon (sirasiyla p dedgerleri; 0,016, 0,000,
0,000, 0,024 ve 0,029) ve yine hastalik siddeti ile lenfosit ylizdesi, CD3-CD16+CD56+ lenfosit ylizdesi arasinda
ise anlamli ters korelasyon (sirasiyla p dederleri; 0,04 ve 0,038) saptandi. Ayrica CD3 dlslkItgu olan hastalarda
yatarak tedavi edilme ve yodun bakim Unitesine ihtiyag oranlari anlamli derece yiksekti.

Sonug: Sonug olarak hastalik siddeti arttikga noétrofil, 16kosit sayisi ile CD19+, CD19+CD38+IgMlow ve
CD19+CD38+CD27highIgMhigh lenfosit ylizdelerinin arttigi, bunun aksine lenfosit ve NK hiicre oranlarinin azaldidi
saptanmistir. APECED mutasyonu olan hasta disinda altta yatan primer immin yetersizligi olan hastalarimizda
COVID-19 kétl seyretmemistir.

Anahtar Kelimeler: Covid-19, Pediatri, Immiinoloji
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107, 110, 31, 18, 19,
115, 48, 84,103, 77

Zeki Celebi PS-042 0146 53
Zeynelabidin Oztiirk PS-074 0191 93
Zeynep Ergeng PS-047 0156 60
. PS-076, PS-067, PS-063, |0194,0182,0178,
Zeynep Hizli Demirkale PS-069 0185 96, 85, 79,87
PS-069, PS-076, PS-067, |0185, 0194, 0182,
Zeynep Tamay PS-063 0178 87,96, 85, 79
Zuhal Onder Sivig PS-057 0170 72
Zihre Kaya PS-061 0175 77
Zumrut Sahbudak Dal SS-012 0202 118
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ALFABETIK SIRA iLE

OTURUM BASKANI VE KONUSMACILAR

1 |Dr. Ahmet Ozen 44 | Dr. Kaan Boztug

2 | Dr. Anne Puel 45 | Dr. Lale Satiroglu

3 | Dr. Arzu Bakirtas 46 | Dr. Mayda Giirsel

4 | Dr. Asena Pinar Sefer 47 | Dr. Mehmet Kilg

5 | Dr. Ayga Aykut 48 | Dr. Merve Selcuk

6 | Dr. Ayga Kiykim 49 | Dr. Metin Aydogan

7 | Dr. Aydan ikinciogullari 50 |Dr. Mutlu Yiksek

8 | Dr. Ayse Metin 51 | Dr. Necil Kutukgtler

9 | Dr. Aysegil Akarsu 52 | Dr. Neslihan Edeer Karaca
10 |Dr. Bahar Gokturk 53 | Dr. Nihal Mete Gokmen
11 |Dr. Banu Anlar 54 | Dr. Nural Kiper

12 | Dr. Buket Dalgig 55 | Dr. Omiir Ardeniz

13 | Dr. Caner Aytekin 56 | Dr. Oner Ozdemir

14 | Dr. Chiara Azzari 57 | Dr. Ozgir Kartal

15 | Dr. Cigdem Aydogmus 58 | Dr. Ozlem Keskin

16 | Dr. Daniel Krappmann 59 | Dr. Ozlem Kurt Azap
17 | Dr. Deniz Cagdas Ayvaz 60 | Dr. Robert Balderas
18 | Dr. Derya Ufuk Altintas 61 |Dr. Safa Baris

19 | Dr. Elif Karakog Aydiner 62 | Dr. Saliha Esenboga
20 | Dr. Ercan Kiiglikosmanoglu 63 | Dr. Serdar Ceylaner
21 |Dr. Ersan Atahan 64 | Dr. Sevgi Keles

22 | Dr. Ezgi Topyildiz 65 | Dr. Sevgi Kostel Bal
23 | Dr. Fatih Celmeli 66 | Dr. Sevil Oskay Halagl
24 | Dr. Fazil Orhan 67 |Dr.Seza Ozen

25 | Dr. Ferah Genel 68 | Dr. Stuart Tangye

26 | Dr. Figen Dogu 69 | Dr. Suna Asilsoy

27 | Dr. Filiz Sadi Aykan 70 | Dr.Sebnem Kilig

28 | Dr. Funda Cipe 71 | Dr. Serife Erdem

29 | Dr. Gékcan Oztiirk 72 | Dr. Sevket Arslan

30 |Dr. Giilbu Uzel 73 | Dr. Sule Haskologlu
31 |Dr. Giilderen Yanikkaya Demirel 74 | Dr. Siikri Glner

32 | Dr. Giilsan Sucak 75 | Dr. Tung Akkog

33 | Dr. Glines Esendagli 76 | Dr. Ugur Musabak

34 | Dr. Glinseli Bozdogan 77 | Dr. Virgil Dalm

35 | Dr. Glizide Aksu 78 | Dr. Yasemin Ozsiirekci
36 | Dr. Harika Oykii Ding 79 | Dr. Yavuz Kéker

37 | Dr. Hasibe Artag 80 |Dr. YildizCamcioglu
38 | Dr. Henriette Farkas 81 | Dr. Zafer Caliskaner
39 |Dr. Hiilya Kose 82 | Dr. Ziilfikar Akelma
40 |Dr. ihsan Giirsel 83 | Hem. Birsel Kliglikersan
41 |Dr.ilhan Tezcan 84 | Hem. Havva Bozkurt Alan
42 | Dr. ismail Reisli 85 |Hem. Meliha Erol

43 |Dr. Jean Laurent Casanova 86 | Hem. Zehra Caferoglu
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6. KLINIK IMMUNOLOJi KONGRESI
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