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{ŜǾƎƛƭƛ !ǊƪŀŘŀǒƭŀǊƤƳΣ 5ŜƐŜǊƭƛ YŀǘƤƭƤƳŎƤƭŀǊ 
 
.ǳ ȅƤƭ млΦ YƻƴƎǊŜƳƛȊƛ ŘǸȊŜƴƭŜƳŜƪǘŜƴ ōǸȅǸƪ ƎǳǊǳǊ ǾŜ Ƴǳǘƭǳƭǳƪ ŘǳȅƳŀƪǘŀȅƤƳΦ «ƭƪŜƳƛȊŘŜ ƘŜǊ ȅŀǒǘŀƴ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴ ŜǊƪŜƴ ǘŀƴƤ ǾŜ Ŝǘƪƛƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ ŘŜǊƴŜƐƛƳƛȊƛƴ Ŝƴ ǀƴŜƳƭƛ ƘŜŘŜŦƛ ƻƭƳŀȅŀΣ 
ƎǸƴŎŜƭ ƎŜƭƛǒƳŜ ǾŜ ȅŜƴƛƭƛƪƭŜǊƛ ȅŀƪŀƭŀƳŀȅŀ ȅǀƴŜƭƛƪ ōƛƭƛƳǎŜƭ ŀƪǘƛǾƛǘŜƭŜǊŘŜ ōƛǊ ŀǊŀȅŀ ƎŜƭƳŜƪ ƛǎŜ 
ǀƴŎŜƭƛƪƭŜǊƛƳƛȊ ŀǊŀǎƤƴŘŀ ȅŜǊ ŀƭƳŀȅŀ ŘŜǾŀƳ ŜǘƳŜƪǘŜŘƛǊΦ .ǳ ȅƤƭƤƴ ŀƴŀ ōŀǒƭƤƐƤ ά¸ŀǒŀƳ .ƻȅǳ tT¸ ¸ǀƴŜǘƛƳƛέ 
dir. 
 
15-му bƛǎŀƴ ǘŀǊƛƘƭŜǊƛƴŘŜ млΦ Yƭƛƴƛƪ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ ƪƻƴƎǊŜǎƛƴŘŜ !ƴǘŀƭȅŀΩŘŀ ōǳƭǳǒƳŀȅƤΤ ǎƛȊƭŜǊƛ ŀǊŀƳƤȊŘŀ 
ƎǀǊƳŜȅƛΣ Ŝƭ ŜƭŜ ǾŜǊŜǊŜƪ ƪƻƴƎǊŜƳƛȊƛ ƎŜǊœŜƪƭŜǒǘƛǊƳŜȅƛ ŘƛƭƛȅƻǊǳȊΦ 
 
 
{ŀȅƎƤ ǾŜ {ŜǾƎƛƭŜǊƛƳƭŜ, 
 
 
 
tǊƻŦΦ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ 
 
млΦ Yƭƛƴƛƪ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ YƻƴƎǊŜǎƛ .ŀǒƪŀƴƤ 
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Dr. ķule Haskoloĵlu      Dr. Candan Ķslamoĵlu 
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млΦ Y[TbTY Taa«bh[hWT YhbDw9{T 

15-му bT{!b нлнп  

KONGRE PROGRAMI 

15 Nisan 2024 Pazartesi 

ANA SALON 

13:00 - 14:30 
tT¸ I9a Tw9[TFT Y¦w{¦ - tT¸ IŜƳǒƛǊŜƭƛƐƛƴŘŜ Iŀǎǎŀǎ YƻƴǳƭŀǊ 

YǳǊǎ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ IŜƳΦ .ƛǊǎŜƭ YǸœǸƪŜǊǎŀƴ 

13:00 - 13:20     
tT¸ ƘŀǎǘŀǎƤƴƤƴ ǾŜ ŀƛƭŜǎƛƴƛƴ ȅǀƴŜǘƛƳƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Hem. Serap Dursun 

13:20 - 13:45 
LƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǊŜǇƭŀǎƳŀƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ - ƪƛƳŜ ǾŜ ƴŀǎƤƭ ǳȅƎǳƭŀȅŀƭƤƳΚ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ IŜƳΦ {ŜǾƎƛ !ƭǘŀȅ 

13:45-14:30 
Yuvarlak masa - «ƭƪŜƳƛȊŘŜ tT¸ ƘŜƳǒƛǊŜǎƛ ƻƭƳŀƪΥ {ƻǊǳƴƭŀǊ - 4ǀȊǸƳƭŜǊ    

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ IŜƳΦ CŜǊƛŘŜ mȊƪŀƴΣ IŜƳΦ {ŜǊŀǇ 5ǳǊǎǳƴΣ IŜƳΦ .ƛǊǎŜƭ  YǸœǸƪŜǊǎŀƴΣ  

  IŜƳΦ {ŜǾƎƛ !ƭǘŀȅΣ IŜƳΦ ½ŜƘǊŀ /ŀŦŜǊƻƐƭǳΣ IŜƳΦ 9ƳŜƭ 5ƛƭŜƪ 

14:30 - 15:00 KAHVE ARASI 

15.00-16:20 
D9b9¢TY KURSU - tT¸ ¢ŀƴƤǎƤƴŘŀ DǸƴŎŜƭ DŜƴŜǘƛƪ ¸ǀƴǘŜƳƭŜǊ 

YǳǊǎ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤ: Dr. Serdar Ceylaner - 5ǊΦ [ŀƭŜ  ŀǘƤǊƻƐƭǳ ¢ǳŦŀƴ  

15.00- 15.20 
Temel genetik kavramlar 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ IŀǘƛŎŜ aǳǘƭǳ 

15.20-15.40 
DŜƴŜǘƛƪǘŜ ȅŜƴƛ ŀǊŀǒǘƤǊƳŀ ǘŜƪƴƛƪƭŜǊƛ όƻǇǘƛƪ ƎŜƴƻƳ ƘŀǊƛǘŀƭŀƳŀύ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǸƭŀȅ /ŜȅƭŀƴŜǊ 

15.40-16.00 
Klinik mi? Genetik mi?  

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ {ŀƭƛƘŀ 9ǎŜƴōƻƐŀ 

16.00-16.20 
Yƭƛƴƛƪ ǾŀǊΣ ƎŜƴŜǘƛƪ ǘŀƴƤ ȅƻƪ -  ƛƳŘƛ ƴŜ ƻƭŀŎŀƪΚ                                                                                                                                                  

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ !ǘƤƭ .ƛǒƎƛƴ  

15.00-16:20 

B SALONU 

SUBKUTAN IG UYGULAMALARI  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 

IŜƳΦ ½ŜƘǊŀ /ŀŦŜǊƻƐƭǳ 

  

16:20-16:50 KAHVE ARASI 

16.50-17:45 
Taa«bh[hWT59 ¸h[!Y[!w Y¦w{¦ - tLоY ¸ƻƭŀƐƤ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅǘǸƭ ½ŜǊǊƛƴ {ƛƴΣ 5ǊΦ mȊƭŜƳ YŜǎƪƛƴ 

16:50-17:05 
tLоY5 ¸ƻƭŀƐƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ ¸ŀȊ 

17:05-17:20 
tLоYw ¸ƻƭŀƐƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ .ŜƎǸƳ mȊōŜƪ 4ƛœŜƪ 

17.20 - 17:35 
Olgu Sunumu 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ {ŜǾƎƛ .ƛƭƎƛœ 9ƭǘŀƴ 

17:35 - 17:45 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ όмл Řƪύ 

18.00-18.15  
!4L[L                       

5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ 

18.15-18.45 
!4L[L  YhbC9w!b{L - DOCKopathies  

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ  5ǊΦ Yŀŀƴ .ƻȊǘǳƐ 

5ƻǎȅŀǎƤ 
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млΦ Y[TbTY Taa«bh[hWT YhbDw9{T 
15-му bT{!b нлнп 

KONGRE PROGRAMI 
мс bƛǎŀƴ нлнп {ŀƭƤ 

ANA SALON 

08.30 - 09.00 

KONFERANS - 4ƻŎǳƪƭǳƪ œŀƐƤƴŘŀ ƛƳƳǸƴ ǎƛǎǘŜƳƛƴ ƎŜƭƛǒƛƳƛ   

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤ Υ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ YƻǊŀȅ IŀǊƳŀƴŎƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ  ŜōƴŜƳ YƤƭƤœ 

09:00 - 10:00 
PANEL - 4ƻŎǳƪƭǳƪ 4ŀƐƤƴŘŀ tT¸ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛΣ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴ  

09:00 - 09:30 
¸ŜƴƛŘƻƐŀƴ ǾŜ ŜǊƪŜƴ ōŜōŜƪƭƛƪǘŜ tT¸ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ CŜǊŀƘ DŜƴŜƭ 

09:30 - 10:00 
DŜœ ōŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ tT¸ϥƭŜǊ όƛƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ - ƎŜœ ōŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ /L5ύ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ IŀǎƛōŜ !Ǌǘŀœ 

10:00 - 10:30 

¢!Y95! T[!4 ¦¸5¦ {9ath½¸¦a¦ - tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŜŘŀǾƛǎƛƴƛƴ 5ǸƴǸΣ .ǳƎǸƴǸΣ ¸ŀǊƤƴƤ  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤ Υ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤƭŀǊ Υ Dr. Wolfhard Erdlenbruch 

10:30 - 11:00 KAHVE MOLASI 

11:00 - 11:30 

KONFERANS - !ŘǀƭŜǎŀƴ 4ŀƐŘŀ YǊƻƴƛƪ IŀǎǘŀƭƤƪ ¸ǀƴŜǘƛƳƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ ½ŜƘǊŀ !ȅŎŀƴΣ 5ǊΦ 5ŜƳŜǘ {ƻȅƭǳ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ hǊƘŀƴ 5ŜǊƳŀƴ 

11.30 - 12.00 

KONFERANS - TƳƳǸƴ ȅŀǒƭŀƴƳŀ ǾŜ ƛƳƳǸƴ ȅŀǒƭŀƴƳŀȅƭŀ ƛƭƛǒƪƛƭƛ tT¸ϥƭŜǊ  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 5ƛƭǒŀŘ aǳƴƎŀƴ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ 5ŜƴƛȊ 4ŀƐŘŀǒ !ȅǾŀȊ 

12.00 - 12.30 

KONFERANS - Autoimmunity and Autoinflammation in Inborn Errors of Immunity with Aberrant Actin Homeostasis 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 5ŜƴƛȊ 4ŀƐŘŀǒ !ȅǾŀȊΣ 5ǊΦ mƳǸǊ !ǊŘŜƴƛȊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ Yŀŀƴ .ƻȊǘǳƐ 

12:30 - 13:30 mF[9 ¸9a9FT 

13:30 - 14:30 
PANEL - 9Ǌƛǒƪƛƴ ȅŀǒǘŀ tT¸ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ {ŜǾƛƳ .ŀǾōŜƪΣ 5ǊΦ  ŜǾƪŜǘ !Ǌǎƭŀƴ 

13:30 - 13:50 
4ƻŎǳƪƭǳƪǘŀƴ ŜǊƛǒƪƛƴƭƛƐŜ ƎŜœƛǒǘŜ tT¸ ǘŀƪƛōƛ - bŀǎƤƭ ƻƭƳŀƭƤΚ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ /ŜȅŘŀ ¢ǳƴŀƪŀƴ 5ŀƭƎƤœ 

13:50 - 14:10 
9Ǌƛǒƪƛƴ ȅŀǒǘŀ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ǘŀƴƤǎƤƴŘŀ ǎƻǊǳƴƭŀǊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ ¦ƐǳǊ aǳǒŀōŀƪ 

14:10 - 14:30 
DŜœ ōŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ƪǸǊŀǘƛŦ ǘŜŘŀǾƛ ƻƭŀƴŀƪƭŀǊƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ mƳǸǊ !ǊŘŜƴƛȊ 

14:30 - 15:00 

59a T[!4 ¦¸5¦ {9ath½¸¦a¦ - TƳƳǳƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǊŜǇƭŀǎƳŀƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ ǾŜ ȅŀǒŀƳ ƪŀƭƛǘŜǎƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ƘƳŜǘ mȊŜƴ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ 9ƭƛŦ !ȅŘƤƴŜǊ 

15:00 - 15:20 KAHVE MOLASI 

15:20 - 16:40 
D9b9¢TY hY¦w ¸!½!w[LY h¢¦w¦a¦ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ {ŜǊŘŀǊ /ŜȅƭŀƴŜǊΣ 5ǊΦ !ȅœŀ !ȅƪǳǘ 

15:20 - 15:40 
DŜƴŜǘƛƪ ǎƻƴǳœƭŀǊƤƴ ƪƭƛƴƛƪ ŜǒƭƛƐƛƴŘŜ ŘŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Serdar Ceylaner 

15:40 - 16:00 
¸Ŝƴƛ ƎŜƴ ōǳƭŘǳƳΦ  ƛƳŘƛ ƴŜ ȅŀǇŀŎŀƐƤƳΚ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Baran Erman 

16:00 - 16:20 
DŜƴŜǘƛƪ ǘŀƴƤƴƤƴ ŘŜǎǘŜƪƭŜƴƳŜǎƛƴŘŜ ŦƻƴƪǎƛȅƻƴŜƭ ǘŜǎǘƭŜr  

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr.  ŜǊƛŦŜ 9ǊŘŜƳ 

16:20 - 16:40 KAHVE MOLASI 

16:40 - 17:40 
PANEL - tT¸ϥŘŜ ¢ŜŘŀǾƛ  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ DǸȊƛŘŜ !ƪǎǳΣ  5ǊΦ IŀǎƛōŜ !Ǌǘŀœ 

16:40 - 17.00 
Biyolojik ajanlar  

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ !ƘƳŜǘ mȊŜƴ 

17:00 - 17:20 
ADA enzim tedavisi 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ  ǸƪǊǸ DǸƴŜǊ 

17:20 - 17:40 
4ƻŎǳƪǘŀ ƪǀƪ ƘǸŎǊŜ ƴŀƪƭƛ - Hangi hastaya, ne zaman 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ  ǳƭŜ IŀǎƪƻƭƻƐƭǳ 

17:40 - 18:10 

KONFERANS - tT¸ϥŘŜ DŜƴ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅǒŜ aŜǘƛƴΣ 5ǊΦ 9ƪǊŜƳ «ƴŀƭ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ aǳǎŀ YŀǊŀƪǸƪœǸ 

20:00 - 21:00 
tT¸Ωƛƴ !ƪƤƳ {ƛǘƻƳŜǘǊƛsi ƛƭŜ {ǘŀƴŘŀǊŘƛȊŜ ǾŜ ±ŀƭƛŘŜ ¢ŜǒƘƛǎƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤ Υ Dr. Ayhan Parlar 
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млΦ Y[TbTY Taa«bh[hWT YhbDw9{T 

15-му bT{!b нлнп 

KONGRE PROGRAMI 

мт bƛǎŀƴ нлнп 4ŀǊǒŀƳōŀ 

ANA SALON 

08:00 - 09:30 
{m½9[ .T[5TwT[9w 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 4ƛƐŘŜƳ !ȅŘƻƐƳǳǒΣ 5ǊΦ  ǸƪǊǸ DǸƴŜǊ 

08:00 - 08:10 aI/ {ƤƴƤŦ LL 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ ¢ǸǊƪƛȅŜϥŘŜƴ DŜƴƛǒ .ƛǊ YƻƘƻǊǘǘŀ Yƭƛƴƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊΣ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ ǾŜ DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊ -                                                          
5ǊΦ ½ŜȅƴŜǇ DǸƭŜœ Yǀƪǎŀƭ 

08:10 - 08:20 
9Ǌƛǒƪƛƴ 4ŀƐŘŀ ¢ŀƪƛǇƭƛ .Ǌǳǘƻƴ !ƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ hƭƎǳ {ŜǊƛǎƛΥ «œǸƴŎǸ .ŀǎŀƳŀƪ wŜŦŜǊŀƴǎ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ aŜǊƪŜȊƛ 5ŜƴŜȅƛƳƛ - 
5ǊΦ wŀƎƤǇ CŀǘƛƘ YǳǊŀƭ 

08:20 - 08:30 
!ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤǎƤȅƭŀ IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ ¸ŀǇƤƭŀƴ ǾŜ 9ƴ !Ȋ н ¸ƤƭƤ ¢ŀƳŀƳƭŀƴŀƴ hƭƎǳƭŀǊƤƴ 
¦Ȋǳƴ 5ǀƴŜƳ TȊƭŜƳ {ƻƴǳœƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ - 5ǊΦ ½ŜƭƛƘŀ !Ǌǎƭŀƴ mȊŘŜƳƛǊ 

08:30 - 08:40 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ ƻƭƎǳƭŀǊŘŀ ǎǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ ǊŜǇƭŀǎƳŀƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛƴƛƴ ŜǘƪƛƴƭƛƐƛƴƛƴΣ ȅŀƴ Ŝǘƪƛ ǇǊƻŦƛƭƛƴƛƴ ǾŜ 
Ƙŀǎǘŀ ƳŜƳƴǳƴƛȅŜǘƛƴƛƴ ŘŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ - Dr. Canan Caka 

08:40 - 08:50 tǊƛƳŜǊ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ōŀƐƤǊǎŀƪ ƘŀǎǘŀƭƤƐƤ ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƎŜƴŜǘƛƪ ƳǳǘŀǎȅƻƴƭŀǊ - 5ǊΦ ¢ǳƐōŀ mƴŀƭŀƴ 

08:50 - 09:00 
Aktive Fosfoinositid 3-YƛƴŀȊ ʵ {ŜƴŘǊƻƳǳ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ǾŜ {ŜȅǊƛ-Marmara Deneyimi -                                                                      
5ǊΦ bŜŎƳƛȅŜ mȊǘǸǊƪ 

09:00 - 09:10 4ƻŎǳƪ ¸ƻƐǳƴ .ŀƪƤƳ «ƴƛǘŜǎƛƴŘŜ 5ƻƐǳǒǘŀƴ .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ IŀǘŀƭŀǊƤ - 5ǊΦ CŀǘƛƘ 4ŜƭƳŜƭƛ 

09:10 - 09:20 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ όIYIbύ ¸ŀǇƤƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ όtT¸ύ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ aŜȊŜƴƪƛƳŀƭ Yǀƪ IǸŎǊŜ 
Tedavisi - 5ǊΦ /ŀƴŘŀƴ TǎƭŀƳƻƐƭǳ 

09:20 - 09:30 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ όмл Řƪύ 

09:30 - 10:30 
t!b9[Υ tT¸ϥŘŜ hǊƎŀƴ ¢ǳǘǳƭǳƳƭŀǊƤ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 5ŜǊȅŀ ¦Ŧǳƪ !ƭǘƤƴǘŀǒΣ 5ǊΦ CŀȊƤƭ hǊƘŀƴ 

09:30 - 09:50 
D[L[5ϥŜ ƪƭƛƴƛƪ ȅŀƪƭŀǒƤƳ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ bǳǊŀƭ YƛǇŜǊ 

09:50 - 10:10 
hǘƻƛƳƳǸƴ 9ƴǎŜŦŀƭƻǇŀǘƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ TōǊŀƘƛƳ Iŀƭƛƭ mƴŎŜƭ 

10:10 - 10:30 
tT¸ϥŘŜ ŀƐƤȊ ǾŜ Řƛǒ ǎƻǊǳƴƭŀǊƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ !ȅǒŜ 9ȊŜƭ .ŜǊƪŜǊ 

10:30 - 10:50 KAHVE MOLASI 

10:50 - 11:20 

KEDRION UYDU SEMPOZYUMU - tT¸ ¢ŜŘŀǾƛǎƛƴŘŜ tŜŘƛŀǘǊƛŘŜƴ 9ǊƛǒƪƛƴƭƛƐŜ DŜœƛǒǘŜ DŜǊœŜƪ ¸ŀǒŀƳ 5ŜƴŜȅƛƳƭŜǊƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ mƳǸǊ !ǊŘŜƴƛȊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ /ŜȅŘŀ ¢ǳƴŀƪŀƴ 5ŀƭƎƤœ 

11:20 - 11:50 

KONFERANS - Leniolisib as the targeted in APDS 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǸƭōǳ ¦ȊŜƭ 

11:50 - 12:30 
PANEL - tT¸ ǾŜ mǘŜǎƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ bŜǎƭƛƘŀƴ 9ŘŜŜǊ YŀǊŀŎŀΣ 5ǊΦ 9ƭƛŦ YŀǊŀƪƻœ !ȅŘƤƴŜǊ 

11:50 - 12:10 
PIY'de Transkriptomiks ve Proteomik Profilleme 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ {ŀŦŀ .ŀǊƤǒ 

12:10 - 12:30 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŜ ƛƳƳǸƴƳŜǘŀōƻƭƛȊƳŀ ȅŀƪƭŀǒƤƳƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ !ȅǒŜ {ŜǾƎƛ .ŀƭ 

12:30 - 13:30 mF[9 ¸9a9FT 
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млΦ Y[TbTY Taa«bh[hWT YhbDw9{T 

15-му bT{!b нлнп 

KONGRE PROGRAMI 

мт bƛǎŀƴ нлнп 4ŀǊǒŀƳōŀ 

ANA SALON 

13:30 - 14:00 

KONFERANS - ̧ ƻƐǳƴ .ŀƪƤƳŘŀ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ Iŀǎǘŀ ¸ǀƴŜǘƛƳƛ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ .ŜǘǸƭ !ȅǒŜ {ƛƴ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ ¢ŀƴƤƭ YŜƴŘƛǊƭƛ 

14:00 - 15:00 
Zor Olgular - TƴǘŜǊŀƪǘƛŦ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ CƛƎŜƴ 5ƻƐǳΣ 5ǊΦ {ŜǾƎƛ YŜƭŜǒ                                                                                             

14:00 - 14:15 Olgu 1: Dr. Nejdet Karabey 

14:15- 14:30 hƭƎǳ нΥ 5ǊΦ /ŀƴŘŀƴ TǎƭŀƳƻƐƭǳ 

14:30 - 14:45 hƭƎǳ оΥ 5ǊΦ {ŜŘŀ !ƭǘƤƴŜǊ 

14:45 - 15:00 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ όмр Řƪύ 

15:00 - 15:30 KAHVE MOLASI 

15:30 - 16:00 

KONFERANS - IŜǊŜŘƛǘŜǊ !ƴƧƛƻǀŘŜƳ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 9ƳƛƴŜ 5ƛōŜƪ aƤǎƤǊƭƤƻƐƭǳΣ 5ǊΦ 9ǊŎŀƴ YǸœǸƪƻǎƳŀƴƻƐƭǳ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ mȊƎŜ ¦ȅǎŀƭ {ƻȅŜǊ 

16:00 - 16:50 
PANEL - tT¸ϥŘŜ 4ŀƭƤǒƳŀ IŀȅŀǘƤ - Sosyal Sorunlar 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ ¦ƐǳǊ aǳǒŀōŀƪΣ 5ǊΦ mƴŜǊ mȊŘŜƳƛǊ                                                                                                                                                                           

16:00 - 16:20 
IŜƪƛƳ ƎǀȊǸȅƭŜ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ CŜǾȊƛ 5ŜƳƛǊŜƭ 

16:20 - 16:40 
Iŀǎǘŀ ƎǀȊǸȅƭŜ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ Iŀǎŀƴ /ŀƴ /ŜƴƎƛȊ  

16:40 - 16:50 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ όмл Řƪύ 

16:00 - 17:00 

 B SALONU 

tT¸ϥŘŜ CƻƴƪǎƛȅƻƴŜƭ ¢ŜǎǘƭŜǊ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ DǸƭŘŜǊŜƴ ¸ŀƴƤƪƪŀȅŀ 5ŜƳƛǊŜƭ 

16:00 - 16:30 
Dihidrorhodamin Testi - tǸŦ bƻƪǘŀƭŀǊƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ .ƛƻΦ 5ŜƴƛȊ .ŀȅǊŀƪƻƐƭǳ 

16:30 - 17:00 

Lenfosit proliferasyonu: CFSE testi - ōƛƭŜƭƛƳΣ ǀƐǊŜƴŜƭƛƳ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ .ƛƻΦ .ŀǒŀƪ !Ǌǳƴ 

  

17:00 - 17:20 KAHVE MOLASI 

17:20 - 18:00 
PANEL - ̧ Ŝƴƛ ¢ŀƴƤƳƭŀƴŀƴ tT¸ϥƭŜǊ 

OturuƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ aǳǘƭǳ ¸ǸƪǎŜƪ Σ 5ǊΦ DǸƴǎŜƭƛ .ƻȊŘƻƐŀƴ  

17:20 - 17:40 
4ƻŎǳƪǘŀ ȅŜƴƛ ǘŀƴƤƳƭŀƴŀƴ tT¸ϥƭŜǊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ 5ƛƭŀǊŀ YƻŎŀŎƤƪ ¦ȅƎǳƴ 

17:40 - 18:00 
9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ȅŜƴƛ ǘŀƴƤƳƭŀƴŀƴ tT¸ϥƭŜǊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǀƪƘŀƴ !ȅǘŜƪƛƴ 

18:00 - 19:00 th{¢9w {!!¢T 
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млΦ Y[TbTY Taa«bh[hWT YhbDw9{T 

15-му bT{!b нлнп 

KONGRE PROGRAMI 

му bƛǎŀƴ нлнп tŜǊǒŜƳōŜ 

ANA SALON 

08:15 - 08:30 

!YL[/L T[!4 Y¦[[!bLaL (15 dk)  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ /ŀƴŘŀƴ TǎƭŀƳƻƐƭǳΣ 5ǊΦ bŀȊƭƤ 5ŜǾŜŎƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ {Ŝƭƛƴ {ŜǾƛƴœ 

08:30 - 09:50 
{m½9[ .T[5TwT[9w 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ aŜƘƳŜǘ YƤƭƤœΣ 5ǊΦ  ǳƭŜ IŀǎƪƻƭƻƐƭǳ 

08:30 - 08:40 ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘŜǊǎƛȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ǸƳ DŜƴƻƳ aŜǘƛƭŀǎȅƻƴ 5ŜƐƛǒƛƳƭŜǊƛƴƛƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ - 5ǊΦ .ŜƎǸƳ LǒƤƪƎƛƭ 

08:40 - 08:50 tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ DŜƴŜǘƛƪ ¢ŀƴƤ !ǊŀǒǘƤǊƳŀǎƤΥ /ŀƴ {ǳŎŀƪ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊƤ 5ŜƴŜȅƛƳƛ - 5ǊΦ «ƳǊŀƴ !ōŀ 

08:50 - 09:00 Ataksi-¢ŜƭŀƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ DŜƴŜǘƛƪ {ƻƴǳœƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ - 5ǊΦ /ŜǊŜƴ «ǎǘǸƴ 

09:00 -09:10 
A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant DCLRE1C Gene (c.194C>T; p.T65I) Mutation: 
Preliminary Report - 5ǊΦ ¢ǳƐœŜ 5ǳǊŀƴ 

09:10 - 09:20 !ƭƻǇŜǎƛ ǾŜ 5ƻƐǳƳǎŀƭ .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ IŀǘŀƭŀǊƤ - 5ǊΦ DǸƭƴŀǊ !ƭƛȅŜǾŀ 

09:20 - 09:30 
Yƭƛƴƛƪ ±ŜǊƛƭŜǊ 9ǒƭƛƐƛƴŘŜ aŀƪƛƴŜ mƐǊŜƴƳŜǎƛ 5ŜǎǘŜƪƭƛ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ±ŀǊƭƤƐƤƴƤƴ ¢ŀƘƳƛƴƛΥ WaC YǊƛǘŜǊƭŜǊƛƴŜ 
Alternatif Bir Model - 5ǊΦ !ƭƛ  ŀƘƛƴ 

09:30 - 09:40 IŜǊŜŘƛǘŜǊ !ƴƧƛƻǀŘŜƳ YƻƘƻǊǘǳΤ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ - Marmara Deneyimi - 5ǊΦ 9ȊƎƛ ¸ŀƭœƤƴ DǸƴƎǀǊŜƴ 

09:40 - 09:50 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ όмл Řƪύ 

09:50 - 10:10 

¢«wYT¸9 tT¸ ¦[¦{![ Y!¸L¢ {T{¢9aT (20 dk)   

OturuƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ bŜǎǊƛƴ DǸƭŜȊΣ 5ǊΦ aŀƭŜȅƪŀ YŀǊƛƳƻǾŀ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 

10:10 - 10:30 KAHVE MOLASI 

10:30 - 11:45 
PANEL - hƭƎǳƭŀǊƭŀ ¸ŀǒŀƳ .ƻȅǳ tT¸ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤ Υ 5ǊΦ 5ƛƭŜƪ mȊŎŀƴΣ 5ǊΦ {ŀƛǘ ¸Ŝǒƛƭƭƛƪ  

10:30 - 10:45 
!5!н 9ƴȊƛƳ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŘŜ CŀǊƪƭƤ Yƭƛƴƛƪ tǊŜȊŀƴǘŀǎȅƻƴƭŀǊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ bŀƭŀƴ ¸ŀƪƤŎƤ 

10:45-11:00 
DŜœ .ŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ !5! ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǀƪƘŀƴ mȊŜl 

11:00 - 11:15 
L/h{ ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ YǸōǊŀ .ŀǎƪƤƴ 

11:15 - 11:30 
4ƻƪƭǳ hǘƻƛƳƳǸƴ 9ƴŘƻƪǊƛƴƻǇŀǘƛƭŜǊƛƴ 9ǒƭƛƪ 9ǘǘƛƐƛ tLYо5 5ŜŦŜƪǘƛ hƭƎǳǎǳ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ .ŜǘǸƭ YŀǊŀŀǘƳŀŎŀ 

11:30-11:45 
JAGN1 Mutasyonu 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ CŀǘƛƘ 4ǀƭƪŜǎŜƴ 

11:45 - 12:15 

Y!t!bL  YhbC9w!b{L - STAT1 GOF/ STAT3 GOF and SOCS1 defects: where do they intercept?   

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǸƭōǳ ¦ȊŜƭ 

12:15 - 12:30 YŀǇŀƴƤǒ  
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POSTER VE {m½9[ {¦b¦a b¦a!w![!wLb!  
Dmw9 .T[5TwT[9w 

 

 
 
 
POSTER 

NO 
ABSTRACT 

NO 
.T[5TwT .! [LFL KONU 

PS - 001 82 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

Otozomal Resesif IFN-ɱwм 5ŜŦŜƪǘƭƛ IŀǎǘŀŘŀ DŜƭƛǒŜƴ {ƛǎǘŜƳƛƪ {ŀƭƳƻƴŜƭƭŀ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴǳ 

PS - 002 84 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

IƛǇƻƳƻǊŦƛƪ 5/[w9м/ aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ IŜƳŀǘƻǇƻƛŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ 
¢ǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀǎȅƻƴǳƴ ¢Ƙ IǸŎǊŜ !ƭǘ DǊǳǇƭŀǊƤ ǾŜ 9ǒ ¦ȅŀǊŀƴ aƻƭŜƪǸƭƭŜǊ «ȊŜǊƛƴŜ 9ǘƪƛǎƛƴƛƴ 
aƻƭŜƪǸƭŜǊ 5ǸȊŜȅŘŜ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

PS - 003 85 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

SARS-CoV-н ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴǳ ǾŜ ¢ƛƳǸǎ tŀǘƻƭƻƧƛǎƛ hƭŀƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ hƭƎǳƭŀǊƤƴ 
Klinik-TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ 

PS - 004 89 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

YƭƛƴƛƐƛƳƛȊŘŜ bŜǘƘŜǊǘƻƴ {ŜƴŘǊƻƳǳ ¢ŀƴƤǎƤȅƭŀ TȊƭŜŘƛƐƛƳƛȊ Tƪƛ YŀǊŘŜǒ hƭƎǳ 

PS - 005 90 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 4ƻŎǳƪǘŀ hǘƻƛƳƳǸƴ IŜǇŀǘƛǘΥ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ 

PS - 006 91 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ Louis- .ŀǊ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ 4ƻŎǳk: Olgu Sunumu 

PS - 007 92 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
Lt9· όTƳƳǸƴ 5ƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴΣ tƻƭƛŜƴŘƻƪǊƛƴƻǇŀǘƛΣ 9ƴǘŜǊƻǇŀǘƛΣ · ƎŜœƛǒƭƛύ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ н 
Olgu 

PS - 008 93 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

«ǊŜ 5ǀƴƎǸǎǸ .ƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤƴŘŀ ¢ ƘǸŎǊŜ 5ŀƐƤƭƤƳ tǊƻŦƛƭƛΣ tǊƻƭƛŦŜǊŀǎȅƻƴ ¸ŀƴƤǘƭŀǊƤ ǾŜ 
!Ƴƛƴƻŀǎƛǘ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛƴƛƴ YŀǊǒƤƭŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

PS - 009 94 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
¸ŜƴƛŘƻƐŀƴ 5ǀƴŜƳƛƴŘŜ .ŀǒƭŀȅŀƴ !ǘŜǒ ǾŜ 5ǀƪǸƴǘǸ !ǘŀƪƭŀǊƤ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ 
hǘǳƭƛƴ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 010 95 Antikor eksiklikleri 
TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ǾŜ YŜƳƛƪ ¢ǸƳǀǊǸ ƛƭŜ Tƭƛǒƪƛƭƛ bŀŘƛǊ .ƛǊ ±ŀƪŀ TƴŎŜƭŜƳŜǎƛΥ t¢9b 
IŀƳŀǊǘƻƳŀ ¢ǸƳǀǊ {ŜƴŘǊƻƳǳ 

PS - 011 96 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

COVID-мф ǾŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ǎŜƴŘǊƻƳǳΥ a.[-2 Gen Mutasyonu 

PS - 012 97 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

{Ǹǘ œƻŎǳƐǳ ƘƛǇƻƎŀƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛǎƛ ƪƭƛƴƛƐƛ ƛƭŜ ōŀǒǾǳǊŀƴ ǾŜ ƘƻƳƻȊƛƎƻǘ ¢!/L Ƴǳǘŀǎȅƻƴ 
saptanan olgu 

PS - 013 99 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

5ŜǊƛƴ ±Ŝƴ ¢ǊƻƳōƻȊǳ ƛƭŜ ¢ŀƴƤ !ƭŀƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ 

PS - 015 101 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ [w.! 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ !ōŀǘŀŎŜǇǘ ¢ŜŘŀǾƛǎƛƴƛƴ IŀǎǘŀƭƤƪ YƻƴǘǊƻƭǸ «ȊŜǊƛƴŜ 9ǘƪƛǎƛ 

PS - 016 102 SCIG /IVIG 
TƴǘǊŀǾŜƴǀȊ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛƴƛƴ ƪŀƴ ǒŜƪŜǊƛ ǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴǳ ǸȊŜǊƛƴŜ ŜǘƪƛǎƛΥ hƭƎǳ 
sunumu 

PS - 017 103 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ [ǀƪƻǎƛǘ !ŘŜȊȅƻƴ 5ŜŦŜƪǘƛ ¢ƛǇ м ό[!5-I) Olgumuz 

PS - 019 105 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ aŀǘŜǊƴŀƭ ŜƴƎǊŀŦƳŀƴ ƻƭŀƴ ŀƐƤǊ ƪƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ƘŀǎǘŀǎƤƴŘŀ I[! ǘŀȅƛƴƛ 

PS - 020 106 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
DNA Ligaz-п 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΤ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊ ǾŜ .ǸȅǸƳŜ ƎŜǊƛƭƛƐƛ ƛƭŜ 
Karakterize 4 Olgu Sunumu 

PS - 021 107 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ TNFRSF13B DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴƭŀǊƤΥ ¢Ŝƪ 
Merkez Deneyimi 

PS - 022 108 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ SLE TANL{L ![!b !{¢La ±9 {9[9Y¢TC LƎ! 9Y{TY[TY[T .Tw h[D¦ 

PS - 023 109 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
Parry-wƻƳōŜǊƎ {ŜƴŘǊƻƳǳ hƭƎǳǎǳΥ Yƭƛƴƛƪ ǾŜ [ŀōƻǊŀǘǳŀǊ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛΣ DǀǊǸƴǘǸƭŜƳŜ 
.ǳƭƎǳƭŀǊƤΣ ¢ŜŘŀǾƛ ǾŜ tǊƻƎƴƻȊ 

PS - 024 110 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

aƛƪǊƻǎŜŦŀƭƛ ǾŜ ōǸȅǸƳŜ ƎŜƭƛǒƳŜ ƎŜǊƛƭƛƐƛ ƛƭŜ ǘŀƪƛǇ ŜŘƛƭƛǊƪŜƴ ϥϥbI9Wмϥϥ ƎŜƴ Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳ 
saptanan bir olgu sunumu 

PS - 025 111 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 
D!¢!н ŜƪǎƛƪƭƛƐƛƴŘŜ ƛƳƳǳƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ǎŜƴŘǊƻƳǳ ǾŜ ƛƴǘǊŀǾŜƴǀȊ ƛƳƳǳƴƎƭƻōǳƭƛƴ 
tedavisi 

PS - 026 112 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ ƘŀǎǘŀŘŀ ƴƻŘǸƭŜǊ ǊŜƧŜƴŜǊŀǘƛŦ ƘƛǇŜǊǇƭŀȊƛ 
ƎŜƭƛǒƛƳƛƴŘŜ ǘǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀǎȅƻƴ ǳȅƎǳƴ ƳǳΚ 
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PS - 027 113 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ IL10RB Mutasyonu Olgusu 

PS - 028 114 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ IƛǇŜǊ LƎ9 {ŜƴŘǊƻƳǳ ƪƭƛƴƛƐƛ ƻƭŀƴ ƘŀǎǘŀŘŀ /!w5ф Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳ 

PS - 029 115 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
w!Dм Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳ ƻƭŀƴ ǾŜ DǊŀƴǸƭŀƳŀǘǀȊ [ŜƴŦƻǎƛǘƛƪ TƴǘŜǊǎǘƛǎȅŜƭ !ƪŎƛƐŜǊ IŀǎǘŀƭƤƐƤ ƛƭŜ 
ǎŜȅǊŜŘŜƴ ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ǾŀƪŀǎƤ 

PS - 030 119 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

bŀŘƛǊ DǀǊǸƭŜƴ IŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ .ŜƭƛǊƭŜƳŜƪ ƛœƛƴ ¢ǸƳ 9ƪȊƻƳ 5ƛȊƛƭŜƳŜƴƛƴ ό²9{ύ mƴŜƳƛ ǾŜ 
Yƭƛƴƛƪ ¦ȅƎǳƭŀƳŀǎƤ 

PS - 031 120 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ ·ϥ Ŝ .ŀƐƭƤ YǊƻƴƛƪ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ YƤȊ hƭƎǳ 

PS - 032 121 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

/5мф DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊƤƴƤƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ 

PS - 033 122 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ ƘŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ƎŜƴŜǘƛƪ ƳǳǘŀǎȅƻƴƭŀǊ ƛƭŜ ƘŜƳŀǘƻƭƻƧƛƪ 
ƳŀƭƛƎƴƛǘŜƭŜǊƛƴ ƛƭƛǒƪƛǎƛ 

PS - 034 123 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ό/±L5ύ ǾŜ TȊƻƭŜ TƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ D 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ 
TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƳƻƎǊŀŦƛƪ ǾŜ Yƭƛƴƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛƴƛƴ YŀǊǒƤƭŀǒǘƤǊƳŀƭƤ 
Analizi 

PS - 035 124 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

T{t! .ǳƭƎǳƭŀǊƤ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ 

PS - 036 125 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
[ŜƴŦƻǇǊƻƭƛŦŜǊŀǘƛŦ .ƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊ ǾŜ [ŜƴŦƻƳŀ wƛǎƪƛΥ ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 
Olgusu 

PS - 037 126 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ό/±L5ύ ǾŜ {ƻƴ 5ǀƴŜƳ YŀǊŀŎƛƐŜǊ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛΥ 
YŀǊŀŎƛƐŜǊ bŀƪƭƛ YŀǊŀǊ {ǸǊŜŎƛƴŘŜ .ƛǊ /±L5 ±ŀƪŀǎƤ 

PS - 038 127 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊƛƴ bŀŘƛǊ .ƛǊ {ŜōŜōƛΥ WŀƎǳƴŀƭ IƻƳƻƭƻƎ м όW!Dbмύ 
Mutasyonu 

PS - 039 128 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
tǊŜƳŜƴƻǇƻȊŀƭ ƪŀŘƤƴƭŀǊŘŀ ŘŜƳƛǊ ŜƪǎƛƭƛƐƛ ŀƴŜƳƛǎƛƴƛƴ ƭŜƴŦƻǎƛǘ ŀƭǘ ƎǊǳǇƭŀǊƤΣ 
ƛƳƳǳƴƎƭƻōǳƭƛƴƭŜǊ ǾŜ . ƭŜƴŦƻǎƛǘƭŜǊŘŜƪƛ Ŏƭŀǎǎ ǎǿƛǘŎƘ ȅŜǘŜƴŜƐƛ ǸȊŜǊƛƴŘŜƪƛ ŜǘƪƛƭŜǊƛ 

PS - 040 129 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

DŜœ ǘŀƴƤ ŀƭŀƴ 5TD9hwD9 {ŜƴŘǊƻƳƭǳ ƻƭƎǳΤ bǀǊƻǇǎƛƪȅŀǘǊƛƪ ōǳƭƎǳƭŀǊ ǳȅŀǊƤŎƤ ƻƭŀōƛƭƛǊΗ 

PS - 041 130 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛƴ hƭŀƐŀƴŘƤǒƤ {ǳƴǳƳǳΥ {¢!¢с Cƻƴƪǎƛȅƻƴ YŀȊŀƴƤƳƤ 

PS - 042 131 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ !ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ wŀƎ-1 mutasyonu 

PS - 043 133 Antikor eksiklikleri TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 9ǒƭƛƪ 9ŘŜƴ aƛƪǊƻŘŜƭŜǎȅƻƴ {ŜƴŘǊƻƳǳΥ {ƳƛǘƘ aŀƎŜƴƛǎ {ŜƴŘǊƻƳǳ 

PS - 044 134 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
bŀŘƛǊ .ƛǊ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ǾŜ TƳƳǸƴ 5ƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ {ŜƴŘǊƻƳǳΥ !t[!L5κt[!L5 
Sendromu 

PS - 045 135 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
¸ŀȅƎƤƴ ŘŜƐƛǒƪŜƴ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ƛƭŜ ǘŀƪƛǇ ŜŘƛƭŜƴ ōƛǊ ǾŀƪŀŘŀ ǎŀǇǘŀƴŀƴ LwCу 
mutasyon olgusu 

PS - 047 137 Antikor eksiklikleri 
!ƐƤǊ 5ŜƳƛǊ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ !ƴŜƳƛǎƛ hƭŀƴ 9Ǌƛǒƪƛƴ IŀǎǘŀŘŀ 5ŜƳƛǊ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ {ƻƴǊŀǎƤ 5ǸȊŜƭŜƴ 
TƳƳǳƴƻƭƻƧƛƪ ǾŜ Yƭƛƴƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊ 

PS - 048 138 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
9ƴŘƻōǊƻƴǒƛȅŀƭ ¸ŜǊƭŜǒƛƳƭƛ 9.± Tƭƛǒƪƛƭƛ 5ǸȊ Yŀǎ ¢ǸƳǀǊǸ hƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 
Olgusu 

PS - 049 139 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

DŜœ ¢ŀƴƤ !ƭŀƴ !ǘŀƪǎƛ ¢ŜƭŜƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ¢ŀƴƤƭƤ Tƪƛ YŀǊŘŜǒ hƭƎǳ 

PS - 050 140 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
9ǊƪŜƴ .ŜōŜƪƭƛƪǘŜ !ƭŜǊƧƛƪ tǊƻƪǘƻƪƻƭƛǘ ¢ŀƴƤǎƤ Yƻƴŀƴ IŀǎǘŀŘŀ bC!¢-р ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ 
TƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ .ŀƐƤǊǎŀƪ IŀǎǘŀƭƤƐƤ 

PS - 051 142 Antikor eksiklikleri 
tLYо/5 Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ ōŀƐƭƤ !t5{ ǘŀƴƤǎƤ ŀƭŀƴ ōƛǊ ŀŘƻƭŜǎŀƴ ƘŀǎǘŀŘŀ ƻǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪ 
birikimi 
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PS - 052 143 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 
5ƻƐǳǒǘŀƴ .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ YǳǎǳǊǳ hƭŀƴ 9Ǌƛǒƪƛƴ IŀǎǘŀŘŀ tǊŜƴŀǘŀƭ ǾŜ tƻǎǘƴŀǘŀƭ 5ŀƴƤǒƳŀƴƭƤƪ 
Tœƛƴ DŜƴŜǘƛƪ ¢ŀƴƤ  ŀǊǘ aƤŘƤǊΚ 

PS - 054 145 SCIG /IVIG 
{ǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ ƪǳƭƭŀƴƤƳƤ ōƛƭƎƛƭŜƴŘƛǊƳŜǎƛƴŘŜ ƪŀȅƴŀƪ ƻƭŀǊŀƪ ¸ƻǳ¢ǳōŜ 
ǾƛŘŜƻƭŀǊƤƴƤƴ ƛƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ 

PS - 055 146 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

bƻƻƴŀƴ ǎŜƴŘǊƻƳƭǳ ƻƭƎǳŘŀ ōŜƪƭŜƴƳŜŘƛƪ ōŀǒ ŀƐǊƤǎƤ ƴŜŘŜƴƛΥ !ǎŜǇǘƛƪ ƳŜƴŜƴƧƛǘ 

PS - 057 148 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
.ŀǊŜ [ŜƴŦƻǎƛǘ {ŜƴŘǊƻƳǳ ¢ƛǇ м ό¢!t.tύ ¢ŀƴƤǎƤ TƭŜ TȊƭŜƴŜƴ Tƪƛ hƭƎǳΥ Tƪƛ CŀǊƪƭƤ 
Prezentasyon 

PS - 058 149 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 
5Iw мно ¢ŜǎǘƛƴŘŜ ¸Ŝƴƛ .ƛǊ {ǳōǘƛǇƭŜƳŜ tŀǊŀƳŜǘǊŜǎƛΤ CƭƻǊŜǎŀƴǎ DŜƻƳŜǘǊƛƪ hǊǘŀƭŀƳŀǎƤ 
όDƳŜŀƴύ ǾŜ ±ŀǊȅŀǎȅƻƴ YŀǘǎŀȅƤǎƤƴŀ ό/±ύ DǀǊŜ {ƛǘƛƳǸƭŀǎȅƻƴ TƴŘŜȄ ό{Tύ YŀǊǒƤƭŀǒǘƤǊƳŀǎƤ 

PS - 059 151 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 
YŜƳƛƪ TƭƛƐƛ bŀƪƭƛ {ƻƴǊŀǎƤ YDI IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ YƛƳŜǊƛȊƳ 5ǳǊǳƳǳƴǳƴ 5Iw-мно ¢Ŝǎǘƛ TƭŜ 
TȊƭŜƴƳŜǎƛ 

PS - 060 152 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
9Ǌƛǒƪƛƴ ¸ŀǒǘŀ ¢ŜǒƘƛǎ 9ŘƛƭŜƴ !ǊǘŜƳƛǎ aǳǘŀǎȅƻƴǳΥ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛƴ bŀŘƛǊ 
.ƛǊ ¸ǸȊǸ 

PS - 061 153 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

¢ƻǘŀƭ !ƭƻǇŜǎƛ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ LY.YD aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ .ƛǊ 9ǊƪŜƪ hƭƎǳ 

PS - 062 154 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

bǀǊƻƎŜƭƛǒƛƳǎŜƭ ōƻȊǳƪƭǳƐǳ ǾŜ ./[мм. Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳ ƻƭŀƴ ƛƪƛ ƻƭƎǳƴǳƴ ƛƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ 
ƻƭŀǊŀƪ ŘŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛΥ ƻƭƎǳ ǎǳƴǳƳǳ 

PS - 063 155 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

!ǾǊǳǇŀ ƛƭŜ !ǎȅŀ ŀǊŀǎƤƴŘŀƪƛ ŎƻƐǊŀŦȅŀŘŀ ȅŀȅƎƤƴ ŘŜƐƛǒƪŜƴ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ 
ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ǘŀƴƤƳƭŀƴŀƴ ƎŜƴŜǘƛƪ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊ 

PS - 064 156 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 
{¢!¢м DhC aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ bŀŘƛǊ .ƛǊ YƻƳǇƭƛƪŀǎȅƻƴΤ 9.± Tƭƛǒƪƛƭƛ 5ǸȊ Yŀǎ 
¢ǸƳǀǊǸ 

PS - 065 157 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

ннǉммΦн 5ŜƭŜǎȅƻƴ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ hƭƎǳƭŀǊƤƴ YƭƛƴƛƪΣ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ ǾŜ ¦Ȋǳƴ 5ǀƴŜƳ TȊƭŜƳ 
{ƻƴǳœƭŀǊƤΥ нн ¸ƤƭƭƤƪ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

PS - 066 158 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ LRBA 5ŜŦŜƪǘƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ TƳƳǸƴ ¢ŀƪƛǇ 

PS - 067 159 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Jacobsen Sendromlu Bir Hastada Kanama Diyatezi Nedeni: Paris-Trousseau 
Sendromu 

PS - 068 160 KoƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ ½!tтл 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ Tƪƛ IŀǎǘŀŘŀ .ŀǒŀǊƤƭƤ IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ όIYIbύ 

PS - 069 161 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 9Ǌƛǒƪƛƴ ¸ŀǒǘŀ {ŜƪƻƴŘŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ DŜƭƛǒŜƴ TƴǘŜǎǘƛƴŀƭ [ŜƴŦŜƴƧƛŜƪǘŀȊƛ hƭƎǳǎǳ 

PS - 070 162 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Normal Ortalama Trombosit Hacmi (MPV) ve Trombositopeni: Hala Wiskott- Aldrich 
Sendromu Olabilir! 

PS - 072 164 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ !ƭǘƤ IŀǎǘŀŘŀ 4ƻŎǳƪ ¸ƻƐǳƴ .ŀƪƤƳ «ƴƛǘŜǎƛΩƴŘŜ ¸ŀǇƤƭŀƴ 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ όIYIbύ {ƻƴǳœƭŀǊƤ 

PS - 073 165 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ όtT¸ύ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¢ǊƻƳōƻǇƻŜǘƛƴ wŜǎŜǇǘǀǊ !Ǝƻƴƛǎǘƛ 
YǳƭƭŀƴƤƳƤ 

PS - 074 166 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ CŜƴƻǘƛǇƛ TƭŜ DŜƭŜƴ hƭƎǳƭŀǊƤƴ YƭƛƴƛƪΣ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪΣ 
DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ±Ŝ TȊƭŜƳ {ƻƴǳœƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 075 167 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ IŀǎǘŀƭƤƪ !ƪǘƛǾƛǘŜǎƛ ǾŜ !ƪŎƛƐŜǊ 
.ǳƭƎǳƭŀǊƤƴƤƴ {ƪƻǊƭŀƳŀ {ƛǎǘŜƳƭŜǊƛ ƛƭŜ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 076 168 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ±ŀƪŀǎƤΥ/!waL[н aǳǘŀǎȅƻƴǳ 

PS - 077 170 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

WASP Mutasyonu Saptanan Bir Olgu Sunumu 

PS - 079 173 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŜ 9ǒƭƛƪ 9ŘŜƴ wƻƳŀǘƻƭƻƧƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊ 

PS - 080 174 Antikor eksiklikleri {ŜƭŜƪǘƛŦ ǾŜ tŀǊǎƛȅŜƭ LƎ! 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƳƤȊΥ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

PS - 081 175 Antikor eksiklikleri DŜœ ¸ŀǒǘŀ !ƎŀƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ .ƛǊ hƭƎǳ 
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PS - 082 176 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Ataksi-¢ŜƭŜƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ¢ŀƴƤƭƤ hƭƎǳƭŀǊƤƳƤȊ 

PS - 083 178 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
tǊƛƳŜǊ IŜƳƻŦŀƎƻǎƛǘƛƪ [ŜƴŦƻƘƛǎǘƛȅƻǎƛǘƻȊ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ ǾŜ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ 
mȊŜƭƛƪƭŜǊƛΥ нл ¸ƤƭƭƤƪ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

PS - 085 181 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

!wt/м. DŜƴƛƴŘŜ ¸Ŝƴƛ ¢ŀƴƤƳƭŀƴƳƤǒ aǳǘŀǎȅƻƴ ǾŜ 9ǒƭƛƪ 9ŘŜƴ Yƛǎǘƛƪ CƛōǊƻȊƛǎΥ hƭƎǳ 
Sunumu 

PS - 086 182 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
aǳƭǘƛǎƛǎǘŜƳƛƪ ¢ǳǘǳƭǳƳ ¸ŀǇŀƴ .ƛǊ 9Ǌƛǒƪƛƴ DŜœ .ŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴȅŜǘƳŜȊƭƛƪ 
±ŀƪŀǎƤ 

PS - 087 183 Kombine iƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ Yŀōǳƪƛ {ŜƴŘǊƻƳǳ ǾŜ D!¢!н 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ .ƛǊƭƛƪǘŜƭƛƐƛΥ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ 

PS - 088 185 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
SOCS1 aǳǘŀǎȅƻƴǳƴǳƴ ¸ƻƭ !œǘƤƐƤ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ [ŜƴŦƻǎƛǘƛƪ !ƪŎƛƐŜǊ IŀǎǘŀƭƤƐƤ ǾŜ 
TƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ .ŀƐƤǊǎŀƪ IŀǎǘŀƭƤƐƤ .ŜƴȊŜǊƛ {ŜƴŘǊƻƳ 

PS - 089 186 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
TƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ .ŀƐƤǊǎŀƪ IŀǎǘŀƭƤƐƤ ƛƭŜ .ƛǊƭƛƪǘŜ ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 
CŜƴƻǘƛǇƛƴŘŜ [w.! 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭƎǳǎǳ 

PS - 090 187 Antikor eksiklikleri ¢/Cо Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳ ƛƭƛǒƪƛƭƛ bŀŘƛǊ .ƛǊ IƛǇƻƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ hƭƎǳǎǳ 

PS - 091 188 Antikor eksiklikleri TȊƻƭŜ LƎa 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƳƤȊƤƴ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛΥ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

PS - 092 189 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ IŜǘŜǊƻȊƛƎƻǘ ¢[wо aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭŀƴ hƭƎǳŘŀ 5ƛǊŜƴœƭƛ 9.± ±ƛǊŜƳƛǎƛ 

PS - 093 190 Antikor eksiklikleri 
!ƐƤǊ 9ƎȊŜƳŀ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ bŀŘƛǊ .ƛǊ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳΥ tLYоwм 
Mutasyonu 

PS - 094 192 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ aƛŘŜ !ŘŜƴƻƪŀƴǎŜǊ {ŀǇǘŀƴŀƴ .ƛǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ 

PS - 095 194 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ CŜƴƻǘƛǇƛƴŜ ¸ƻƭ !œŀƴ .ŀŦŦǊ YǳǎǳǊƭŀǊƤ 

PS - 096 195 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ YǊƻƴƛƪ /ƛƭǘ [ŜȊȅƻƴƭŀǊƤ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ 9Ǌƛǒƪƛƴ IŀǎǘŀŘŀ {ŀǇǘŀƴŀƴ ¢!tн 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 097 196 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 
TƴŦƭǳŜƴȊŀ ! ǇƴǀƳƻƴƛǎƛ ǎƻƴǊŀǎƤ ƳǳƭǘƛǎƛǎǘŜƳƛƪ ƛƴŦƭŀƳŀǎȅƻƴ ƛƭŜ ǎŜȅǊŜŘŜƴ ōƛǊ ƻƭƎǳΥ 
½bC·м ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 098 197 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
hǘƻƛƳƳǸƴ [ŜƴŦƻǇǊƻƭƛŦŜǊŀǘƛŦ {ŜƴŘǊƻƳ ǾŜȅŀ .ŜƴȊŜǊƛ .ǳƭƎǳƭŀǊ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ 
ƛƴ ±ƛǘǊƻ !ǇƻǇǘƻȊ ¢Ŝǎǘƛ ƛƭŜ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 099 198 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

bŜŘŜƴƛ .ƛƭƛƴƳŜȅŜƴ !ǘŜǒ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ IŀǎǘŀŘŀ {ŀǇǘŀƴŀƴ /5нт 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ ǾŜ 9ǊƪŜƴ 
wƛǘǳƪǎƛƳŀō YǳƭƭŀƴƤƳƤƴƤƴ ¸ŀǒŀƳǎŀƭ mƴŜƳƛ 

PS - 100 200 Antikor eksiklikleri .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ {ƛǎǘŜƳƛƴƛƴ 5ƻƐǳǒǘŀƴ .ƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ ǾŜ 9ǒƭƛƪ 9ŘŜƴ tǎƛƪƛȅŀǘǊƛƪ {ŜƳǇǘƻƳƭŀǊ 

PS - 101 201 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

aƛƭƛŜǊ ¢ǸōŜǊƪǸƭƻȊƭŀ .ŀǒǾǳǊŀƴ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ t!·м 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ ½ŜƴƎƛƴƭŜǒŜƴ IŀǎǘŀƭƤƪ 
Spektrumu 

PS - 102 202 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ hǘƻƛƳƳǸƴ ǎƛǘƻǇŜƴƛƭƛ œƻŎǳƪƭŀǊŘŀ ƛƳƳǸƴ ǎƛǎǘŜƳƛƴ ŘƻƐǳǒǘŀƴ ƪǳǎǳǊƭŀǊƤ 

PS - 103 203 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

L/C {ŜƴŘǊƻƳǳΥ YƭƛƴƛƪΣ TƳƳǳƴƻƭƻƧƛƪ ǾŜ {ƛǘƻƎŜƴŜǘƛƪ !ƴŀƭƛȊ 

PS - 104 204 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Yŀōǳƪƛ {ŜƴŘǊƻƳǳ ǾŜ 9ǇƛƎŜƴŜǘƛƪ Iƛǎǘƻƴ aƻŘƛŦƛƪŀǎȅƻƴǳ Tƭƛǒƪƛƭƛ 5ƛƐŜǊ {ŜƴŘǊƻƳƛƪ 
TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊƛƴ TƴŎŜƭŜƳŜǎƛΤ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ CŜƴƻǘƛǇƛ 

PS - 105 206 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ {¢!¢м DhC hƭŀƴ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ όIYIbύ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

PS - 106 208 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

IL2-wD 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ !ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪΩƭƛ ό!YT¸ύ Tƪƛ !ȅƭƤƪ IŀǎǘŀŘŀ 
5ƛŦŦǸȊ .ǸȅǸƪ . IǸŎǊŜƭƛ [ŜƴŦƻƳŀ 
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PS - 107 209 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

YŀȅǎŜǊƛ ¸ǀǊŜǎƛƴŘŜ 5ƻƪǳ ¢ƛǇƭŜƳŜ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊƤƴŀ .ŀǒǾǳǊŀƴ .ƛǊŜȅƭŜǊŘŜ I[! !ƭƭŜƭ 
5ŀƐƤƭƤƳƤƴƤƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ 

PS - 109 213 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
¢ŜƪǊŀǊƭŀȅŀƴ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊΣ ǘǊƻƳōƻǎƛǘƻǇŜƴƛΣ ƻǘƻƛƳƳǸƴƛǘŜ ǾŜ ŀƭŜǊƧƛ ƛƭŜ ǇǊŜȊŜƴǘŜ ƻƭŀƴ 
ƪƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪΥ !wt/м. ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 111 215 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ {[9 ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 112 216 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

IŀǎǘŀƴŜŘŜ ¸ŀǘŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴ 9ǘƪŜƴƭŜǊƛ ς 
2022-нлно ¸ƤƭƤ 5ŀƐƤƭƤƳƤ 

PS - 113 217 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ !ȅƴƤ IŀǎǘŀƭƤƪ CŀǊƪƭƤ YƭƛƴƛƪΥ !нл IŀǇƭƻ ¸ŜǘŜǊǎƛȊƭƛƐƛ 

PS - 114 218 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

!ȅƴƤ aŜǊƪŜȊŘŜƴ «œ .ƭƻƻƳ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ hƭƎǳƴǳƴ Yƭƛƴƛƪ ǾŜ DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ 

PS - 115 219 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
4ƻŎǳƪƭǳƪ 4ŀƐƤ TƴǘŜǊǎǘƛǎȅŜƭ !ƪŎƛƐŜǊ IŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤƴŘŀ TƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ .ŜƭƛǊǘŜœƭŜǊΣ tƛƭƻǘ 
4ŀƭƤǒƳŀ 

PS - 117 221 Antikor eksiklikleri 
MƤɦkrosƤɦtƤɦk anemƤɦ, humoral ƤɦƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƤɦk ve otoƤɦnflamatuvar sendromla 
ǎƻƴǳœƭŀƴŀƴ ōƤɦŀƭƭŜƭƛƪ ǘǊƴǘм ƳǳǘŀǎȅƻƴƭŀǊƤ 

PS - 118 226 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ IƻƳƻȊƛƎƻǘ tƛŜȊƻм DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭŀƴ ±ŀƪŀƴƤƴ Yƭƛƴƛƪ ¢ŀƪƛōƛ ǾŜ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƳŜǎƛ 

PS - 119 227 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Nadir bir olgu: Griscelli sendromu 

PS - 120 228 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

bŀŘƛǊ DǀǊǸƭŜƴ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ {ŜƴŘǊƻƳΥ 59D/!D{ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ 

PS - 121 229 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Chediak-IƛƎŀǎƘƛ {ŜƴŘǊƻƳǳƴŘŀ ŜǊƪŜƴ ǘŜǒƘƛǎ ǾŜ ƘŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ ƪǀƪ ƘǸŎǊŜ ƴŀƪƭƛƴƛƴ 
ǀƴŜƳƛ 

PS - 122 230 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

0-му ¸ŀǒ !ǊŀǎƤ !ƴŀƭ !ǇǎŜ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ ±Ŝ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛƴƛƴ 
5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 123 231 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ όtT¸ύ 9ǊƪŜƴ ¢ŀƴƤ bŀǎƤƭ DŜƭƛǒǘƛǊƛƭŜōƛƭƛǊΥ LΦ Tǘŀƭȅŀƴ-¢ǸǊƪ ƻǊǘŀƪ 
4ŀƭƤǒǘŀȅƤ ǾŜ {ƻƴǳœƭŀǊƤ 

PS - 124 232 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ bŀŘƛǊ .ƛǊ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ 

PS - 125 235 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
/b± !ƴŀƭƛȊƛƴŘŜ мсǉнпΦо ƭƻƪǳǎǳƴŘŀ сΦр aō 5ǳǇƭƛƪŀǎȅƻƴ {ŀǇǘŀƴŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ 
Yetmezlik Olgusu 

PS - 126 236 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ Kabuki Make-Up Sendromu: Olgu Sunumu 

PS - 127 238 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 
ро ȅŀǒƤƴŘŀ ƪǊƻƴƛƪ ƎǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ ƘŀǎǘŀƭƤƪ ǘŀƴƤǎƤ ŀƭŀƴ ƻƭƎǳƴǳƴ ƪƭƛƴƛƪ ǾŜ ƭŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ 
ǀȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ 

PS - 128 239 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ Dсt/о 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ !ƐƤǊ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ bǀǘǊƻǇŜƴƛΥ «œ ±ŀƪŀ {ǳƴǳƳǳ 

PS - 129 240 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ {ƛǎǘŜƳƛƪ ƘŀǎǘŀƭƤƪ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘƛ ƻƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ƻƭƎǳ ǎǳƴǳƳǳ 

PS - 130 241 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ !ƪǳǘ .ǀōǊŜƪ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ t[/Dн ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ ƻƭŀƴ ōƛǊ ƻƭƎǳ 

PS - 131 242 Antikor eksiklikleri ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ǘŀƴƤǎƤ ŀƭŀƴ LY½Cм Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ ǎŀƘƛǇ ƻƭƎǳ 

PS - 132 243 Kompleman eksiklikleri IŜǊŜŘƛǘŜǊ !ƴƧƛȅƻǀŘŜƳƛƴ CŀǊƪƭƤ .ƛǊ {ǳƴǳƳǳ 

PS - 133 244 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ {ŜƴŘǊƻƳƛƪ bǀǘǊƻǇŜƴƛ bŜŘŜƴƛΥ IŜǊƳŀƴǎƪȅ-Pudlak Sendromu Tip 2 

PS - 134 246 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

!5!aмт 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ .ƛǊ hƭƎǳŘŀ ¦ǎǘŜƪƛƴǳƳŀō YǳƭƭŀƴƤƳƤ 
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PS - 135 247 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ ¢ŜƪǊŀǊƭŀȅŀƴ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴ ǾŜ {[9 ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ IŀǎǘŀŘŀ IFIH1 Gen Mutasyonu 

PS - 137 249 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ Lt9· {ŜƴŘǊƻƳǳΥ 4ƻƪ aŜǊƪŜȊƭƛ 4ŀƭƤǒƳŀ {ƻƴǳœƭŀǊƤ 

PS - 138 251 Antikor eksiklikleri t¢9b IŀƳŀǊǘƻƳŀ ¢ǸƳǀǊ {ŜƴŘǊƻƳǳ όtI¢{ύ ¢ŀƴƤƭƤ Tƪƛ hƭƎǳ 

PS - 139 252 Antikor eksiklikleri !ƭŜǊƧƛƪ wƛƴƛǘ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊǳǇ IƛǇƻƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ .ƛǊ hƭƎǳ 

PS - 140 253 SCIG /IVIG 
҈нл {ǳōƪǳǘŀƴ TƳƳǳƴƎƭƻōǳƭƛƴ wŜǇƭŀǎƳŀƴ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ !ƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ 
IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 142 255 SCIG /IVIG 
{ǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ ŀƭŀƴ ōƛǊ ƘŀǎǘŀŘŀ ƭƻƪŀƭ ȅǸȊŜȅŜƭ ǊŜŀƪǎƛȅƻƴΥ hƭƎǳ 
sunumu 

PS - 143 256 SCIG /IVIG 
{ǳōƪǳǘŀƴ TƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ {ƤǊŀǎƤƴŘŀ DŜƭƛǒŜƴ  ŜŦŦŀŦ YŀǘŀǘŜǊ .ŀƴǘ !ƭŜǊƧƛǎƛΥ hƭƎǳ 
Sunumu 

PS - 144 257 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

Streptococcus pneumonia, Staphylococcus aureus ve Pseudomonas aeruginosa ile 
TƴǾŀȊƛǾ .ŀƪǘŜǊƛȅŜƭ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴ DŜœƛǊŜƴ 4ƻŎǳƪƭŀǊŘŀ Lw!Yп ǾŜ a¸5уу DŜƴƭŜǊƛƴŘŜ 
aǳǘŀǎȅƻƴ ±ŀǊƭƤƐƤƴƤƴ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

PS - 145 258 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

!ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛ ¢ŀƪƭƛǘ 9ŘŜƴ  ƛŘŘŜǘƭƛ TƳƳǸƴƻǎǸǇǊŜǎȅƻƴŀ ¸ƻƭ !œŀƴ 
Zorlu Bir Malrotasyon Sunumu 

PS - 146 259 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

ннǉммΦн 5ŜƭŜǎȅƻƴƭǳ hƭƎǳƭŀǊŘŀ hǘƻƛƳƳǳƴƛǘŜƴƛƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƳŜǎƛ 

PS - 148 261 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

bY I!{¢![LFLb5! CŎʴwLLL! D9b th[TahwCT½a[9wT 

PS - 149 262 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ TƴǘŜǊƭǀƪƛƴ-мтC aǳǘŀǎȅƻƴǳ {ŀǇǘŀƴŀƴ hƭƎǳƴǳƴ Yƭƛƴƛƪ ±Ŝ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ 

PS - 150 263 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ bŀŘƛǊ .ƛǊ 5ƻƐǳǒǘŀƴ .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ YǳǎǳǊǳΥ ¢.Y м ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 151 264 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

½bC·м 9ƪǎƛƪƭƛƎƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ LƴŦƭǳŜƴȊŀ ! bŜŘŜƴƛ ƛƭŜ t!w5{ DŜƭƛǎƳŜǎƛ {ƻƴǊŀǎƤ 9/ahΣ 
/±±I5C ǾŜ !ƴŀƪƛƴǊŀƴƤƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ Iŀǎǘŀǎƛƴŀ YŜƳƛƪ ƛƭƛƐƛ 
¢ǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀǎȅƻƴǳ LŎƛƴ YǀǇǊǸ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ hƭƳŀǎƤ 

PS - 152 265 Kombine iƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
!ǘƻǇƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊΣ IƛǇƻƴŀǘǊŜƳƛ ǾŜ bǀōŜǘ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ IŀǎǘŀŘŀ !ȅƤǊƤŎƤ ¢ŀƴƤΥ 5h/Yу 
ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 154 267 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

5ƻǿƴ {ŜƴŘǊƻƳǳ ǾŜ Yŀōǳƪƛ {ŜƴŘǊƻƳǳ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ bY IǸŎǊŜ !ƭǘ DǊǳǇƭŀǊƤƴƤƴ ǾŜ 
wŜǎŜǇǘǀǊƭŜǊƛƴƛƴ !ƴŀƭƛȊƛΥ mƴ 4ŀƭƤǒƳŀ 

PS - 155 268 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
YǊƻƴƛƪ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ IŀǎǘŀƭƤƪ .ŜƴȊŜǊƛ Yƭƛƴƛƪ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ tǊƻǘŜƛƴ YƛƴŀȊ / 5Ŝƭǘŀ 
όtY/ʵύ ŜƪǎƛƪƭƛƐƛΥ Tƪƛ YŀǊŘŜǒ hƭƎǳ 

PS - 156 269 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 
twTa9w Taa«b ¸9¢a9½[TY[9w59 aT¸9[hT5 YmY9b[T .!{YL[!¸L/L I«/w9 mb 
4![L a!{L 

PS - 157 270 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
4ƻƪƭǳ DƤŘŀ 5ǳȅŀǊƭƤƭƤƐƤ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ǾŜ aŀǎǘ ƘǸŎǊŜ 
ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤƴƤƴ ǎƤƪƭƤƐƤƴƤƴ ŀǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

PS - 158 271 Antikor eksiklikleri 
{Ǹǘ 4ƻŎǳƐǳƴǳƴ DŜœƛŎƛ IƛǇƻƎŀƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛǎƛΥ оур hƭƎǳƴǳƴ Yƭƛƴƛƪ ǾŜ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ 
.ǳƭƎǳƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

PS - 159 272 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤǎƤ ƛƭŜ TȊƭŜƴŜƴ IŀǎǘŀŘŀ TǎƘŀƭ ǾŜ Yƛƭƻ YŀȅōƤ ƛƭŜ 
Prezente Olan Camplyobacter jejuni Enfeksiyonu 

PS - 160 273 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 
!ƛƭŜǾƛ !ƪŘŜƴƛȊ !ǘŜǒƛ ¢ŀƴƤƭƤ 4ƻŎǳƪƭŀǊŘŀ !ǘŀƪ ǾŜ !ǘŀƪ !ǊŀǎƤ 5ǀƴŜƳŘŜ DŀǎŘŜǊƳƛƴ-D 
DŜƴ TŦŀŘŜǎƛΣ {ŜǊǳƳ L[-мʲ ±Ŝ L[-му 5ǸȊŜȅƭŜǊƛƴŘŜƪƛ 5ŜƐƛǒƛƳƛƴ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

PS - 161 274 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊlikler ¸Ŝƴƛ .ƛǊ ¢bCw{Cф 5ŜƭŜǎȅƻƴǳƴǳƴ bŜŘŜƴ hƭŘǳƐǳ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ 

PS - 163 276 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ DŜǊƛŀǘǊƛƪ ōƛǊ ǎŜƪƻƴŘŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ŜǘƛȅƻƭƻƧƛǎƛΥ tǊƻǘŜƛƴ ƪŀȅōŜǘǘƛǊŜƴ ŜƴǘŜǊƻǇŀǘƛ 

PS - 164 277 Antikor eksiklikleri tŜŘƛŀǘǊƛƪ ǎƤƴƤŦƭŀƴŘƤǊƤƭƳŀƳƤǒ ŀƴǘƛƪƻǊ ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ ƻƭƎǳƭŀǊƤƴƤƴ ǎŜȅǊƛ ǾŜ ō ƘǸŎǊŜ ŀƭǘ ƎǊǳǇƭŀǊƤ 
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PS - 165 278 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ ¢w9D ǾŜ Ch·tо {hb¦4[!wLbLb h¢hTaa«b I!{¢![LY[!w[! T[T YT{T 

PS - 166 279 TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 
.Ǌǳǘƻƴ ŀƎŀƳƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ ƻƭƎǳǎǳƴŘŀ ƴŀŘƛǊ ōƛǊ ŀǘŜǒ ŜǘƛȅƻƭƻƧƛǎƛΥ 9ǒ ½ŀƳŀƴƭƤ 
Sarkoidoz ve Kronik Osteomyelit 

PS - 167 280 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ Griscelli Sendromu 

PS - 168 281 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ /h±L5-19 Enfeksiyonu 

PS - 169 282 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ bŀŘƛǊ .ƛǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪΥ {¢Yп 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ 

PS - 170 283 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ IŜƳŀǘƻǇƻƛŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ mƴŎŜǎƛ ǾŜ 
{ƻƴǊŀǎƤƴŘŀ .ŀŎƛƭƭǳǎ /ŀƭƳŜǘǘŜ DǳŜǊƛƴ ό./Dύ !ǒƤǎƤ aƻǊōƛŘƛǘŜǎƛ 

PS - 171 284 CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 4ƻŎǳƪƭǳƪ 4ŀƐƤƴŘŀ YǊƻƴƛƪ bǀǘǊƻǇŜƴƛΥ YƭƛƴƛƪΣ [ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ ǾŜ DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊ 
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SS - 001 100 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
aI/ {ƤƴƤŦ LL 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ ¢ǸǊƪƛȅŜϥŘŜƴ DŜƴƛǒ .ƛǊ YƻƘƻǊǘǘŀ Yƭƛƴƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊΣ 
TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ ǾŜ DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊ 

SS - 002 104 SCIG /IVIG 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ ƻƭƎǳƭŀǊŘŀ ǎǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ ǊŜǇƭŀǎƳŀƴ 
ǘŜŘŀǾƛǎƛƴƛƴ ŜǘƪƛƴƭƛƐƛƴƛƴΣ ȅŀƴ Ŝǘƪƛ ǇǊƻŦƛƭƛƴƛƴ ǾŜ Ƙŀǎǘŀ ƳŜƳƴǳƴƛȅŜǘƛƴƛƴ 
ŘŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

SS - 003 136 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ōŀƐƤǊǎŀƪ ƘŀǎǘŀƭƤƐƤ ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ 
genetik mutasyonlar 

SS - 004 144 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
Aktive Fosfoinositid 3-YƛƴŀȊ ʵ {ŜƴŘǊƻƳǳ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ±Ŝ 
Seyri-Marmara Deneyimi 

SS - 005 147 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
9Ǌƛǒƪƛƴ 4ŀƐŘŀ ¢ŀƪƛǇƭƛ .Ǌǳǘƻƴ !ƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ hƭƎǳ {ŜǊƛǎƛΥ «œǸƴŎǸ 
.ŀǎŀƳŀƪ wŜŦŜǊŀƴǎ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ aŜǊƪŜȊƛ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

SS - 006 163 Kompleman eksiklikleri IŜǊŜŘƛǘŜǊ !ƴƧƛƻǀŘŜƳ YƻƘƻǊǘǳΤ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ - Marmara Deneyimi 

SS - 007 172 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
!ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤǎƤȅƭŀ IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ 
¸ŀǇƤƭŀƴ ǾŜ 9ƴ !Ȋ н ¸ƤƭƤ ¢ŀƳŀƳƭŀƴŀƴ hƭƎǳƭŀǊƤƴ ¦Ȋǳƴ 5ǀƴŜƳ TȊƭŜƳ {ƻƴǳœƭŀǊƤƴƤƴ 
5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

SS - 008 210 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ƎŜƴŜǘƛƪ 
testler 

¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘŜǊǎƛȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ǸƳ DŜƴƻƳ aŜǘƛƭŀǎȅƻƴ 
5ŜƐƛǒƛƳƭŜǊƛƴƛƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ 

SS - 009 214 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ƎŜƴŜǘƛƪ 
testler 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ DŜƴŜǘƛƪ ¢ŀƴƤ !ǊŀǒǘƤǊƳŀǎƤΥ /ŀƴ {ǳŎŀƪ 
[ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊƤ 5ŜƴŜȅƛƳƛ 

SS - 010 220 
9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ ǾŜȅŀ 
ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

Ataksi-¢ŜƭŀƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ DŜƴŜǘƛƪ {ƻƴǳœƭŀǊƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 

SS - 011 248 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ CŀǊƪƭƤ Yƭƛƴƛƪ {ŜƳǇǘƻƳƭŀǊƭŀ .ŀǒǾǳǊŀƴ !5!н 9ƴȊƛƳ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ р hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ 

SS - 012 254 hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ !ƭƻǇŜǎƛ ǾŜ 5ƻƐǳƳǎŀƭ .ŀƐƤǒƤƪƭƤƪ IŀǘŀƭŀǊƤ 

SS - 013 260 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu ve 
ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

Yƭƛƴƛƪ ±ŜǊƛƭŜǊ 9ǒƭƛƐƛƴŘŜ aŀƪƛƴŜ mƐǊŜƴƳŜǎƛ 5ŜǎǘŜƪƭƛ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 
±ŀǊƭƤƐƤƴƤƴ ¢ŀƘƳƛƴƛΥ WaC YǊƛǘŜǊƭŜǊƛƴŜ !ƭǘŜǊƴŀǘƛŦ .ƛǊ aƻŘŜƭ 

SS - 014 266 tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ǘŜŘŀǾƛ 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ όIYIbύ ¸ŀǇƤƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ όtT¸ύ 
IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ aŜȊŜƴƪƛƳŀƭ Yǀƪ IǸŎǊŜ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ 

SS - 015 275 YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant 
DCLRE1C Gene (c.194C>T; p.T65I) Mutation: Preliminary Report 
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[Abstract:0082] [PS ï 001] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

Otozomal Resesif IFN -ũR1 Defektli Hastada Geliĸen Sistemik Salmonella Enfeksiyonu 
  
Esra ¢epniler, Emin Abdullayev, Adem Topcu, Lala Guliyeva, Zeynep Gizem G¿nd¿z, Aliĸan Yēldēran 
Ondokuz Mayēs ¦niversitesi ¢ocuk Allerji ve Ķmmunoloji Bilim Dalē 
  
Mikobakteriyel hastalēklara Mendelyen duyarlēlēĵē (MSMD), Bacille Calmette-Gu®rin (BCG) aĸēsē ve ­evresel 
mikobakterilerin neden olduĵu yatkēnlēktēr. IFN-ȂR1 eksikliĵi, MSMD' nin en ĸiddetli formlarēndan biridir(1). IL-

12/IL -23/ISG15 ve IFN -Ȃ aksēndaki anormallikler, IFN-y ¿retiminin ve/veya IFN-y'ye yanētēn bozulmasēna 
neden olur. Bu hastalar, t¿berk¿loz dēĸē mikobakteriler ve salmonella enfeksiyonlarēna karĸē olduk­a duyarlēdēr 
(2).  

Olgu: 10 yaĸ erkek hasta, 5 aylēkken BCG aĸēsē sonrasē geliĸen lenfadenopati nedeniyle tarafēmēzca takip edildi. 
Hastanēn soy ge­miĸinde annesinin amca ­ocuklarē olduĵu ºĵrenildi. M. tuberculosis kompleksi ile PCR pozitif 
saptanan hastaya 9 ay Izoniazid, Rifampisin ve Etambutol tedavisi verildi. 6 yaĸēnda pozitron emisyon 

tomografisinde yaygēn tutulumu olmasē T h¿creli lenfomayē d¿ĸ¿nd¿rd¿ĵ¿ i­in kemoterapi baĸlandē. Ancak 
patolojisi lenfoma ile uyumlu deĵildi. Ķmmunolojik testlerde immunglobulinler, B, T, NK h¿cre sayēmlarē ve 
dihidrodamin testi normaldi. WES testinde IFNGR1'in ekson 3'¿nde homozigot c.250ins Alu Ya5 mutasyonu 
saptandē. IVIG (intravenºz immunglobulin) tedavisi baĸlandē. IFN-ȂR1 defekti tanēsē ile izlenen hasta y¿ksek 
ateĸ, kilo kaybē ve miyalji nedeniyle hospitalize edildi. Lºkositozu ve akut faz y¿ksekliĵi vardē. Alēnan kan ve 
gaita k¿lt¿r¿nde salmonella enterica spp. ¿remesi saptandē. Sistemik salmonella bakteriyemisi d¿ĸ¿n¿len 
hastaya antibiyogramēna uygun antibiyotik tedavisi verildi. 14 g¿nl¿k antibiyotik tedavisi sonrasē hasta 

taburcu edildi.  
Tarēĸma-Sonu­: IL-12/IFNȂ yolunda meydana gelen defektler bozulmuĸ IFN-Ȃ ¿retimine neden olur. Bu 
hastalar salmonella enfeksiyonlarēna karĸē olduk­a hassastēr. Tanēda hedefe yºnelik testler ve tedavi se­imleri 
hayat kurtarēcēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  IFN-Ȃ Defekti, Ķmm¿n Yetmezlik, Salmonella 

 

IFNGR1 ekzon 3ô ¿n Sanger sekanslamasē 

 
Hastaya ait IFNGR1 ekzon 3ô ¿n Sanger sekanslamasē 
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[Abstract:0085] [PS ï 003] Diĵer (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliĸkili hastalēklar, vb)] 
SARS - CoV -2 enfeksiyonu ve Tim¿s Patolojisi Olan Ķmm¿n Yetmezlikli Olgularēn Klinik-

Ķmm¿nolojik ¥zellikleri 
  
Kasēm Okan1, Reyhan G¿m¿ĸburun1, Ceyda Tunakan Dalgē­1, Hatice Serpil Akten 1, Ay­a Aykut3, Mehmet 
Soylu 2, Onurcan Yēldērēm1, ¥m¿r Ardeniz1 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fakultesi,Ķ­ Hastalēklarē Ana Bilim Dalē, Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē, Ķzmir 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fakultesi, Mikrobiyoloji Bilim Dalē, Ķzmir 
3Ege ¦niversitesi Tēp Fakultesi, Genetik Bilim Dalē, Ķzmir 
  
COVID -19'da timus b¿y¿mesinin sēk gºr¿ld¿ĵ¿ ve bunun, vir¿s nedeniyle oluĸan lenfopeniye karĸē bir 
adaptasyon olarak artmēĸ T lenfosit ¿retimi ile iliĸkilendirilmiĸtir. SARS-CoV-2 enfekte kiĸilerde timus aktivite 

eksikliĵinin kºt¿ prognoza katkēsē olabilir. 
Vaka 1:  
53 y/E; insidental timoma?(8x9x8.5 cm) tanēsē ile timektomi uygulanmēĸ.Postop 5 ay sonra COVID 19-
enfeksiyonu, tekrarlayan PCR+ôliĵi, perikardit, postcovēd fibrotik deĵiĸiklikler, PPD:0 mm olan hasta t¿m Ig 

izotipleri,CD19 ve CD20%0 hastaya Good Sendromu(GS) tanēsē kondu. 
Vaka 2:  
30 y/E;Covēd19'a baĵlē yoĵun bakēm yatēĸēnda(YB¦) insidental 44x55 mm kitlenin exizyonu ile timoma tanēsē 

aldē.Postcovēd fibrozis geliĸen hasta timektomiden 1 ay sonra 2 kez pnºmoni ge­irmiĸ.Hipogamaglobulēnemi, 
Ķzohemaggl¿tinin ve pnºmokok antikor yanētē gºzlenmeyen hastaya GS tanēsē kondu. 
VAKA 3:  
65 y/E; 38 y diare, kilo kaybē ile incelenenirken mediastende 8 cm kitle tespit edildi. Postop 2.yēlēnda 
tekrarlayan ASYE ve artrit bulgularē geliĸen hastanēn 49 yaĸēnda seronegatif RA ve Primer biliyer siroz tanēsē 
aldē.Panhipogamaglobulēnemi, CD19 ve CD20 %0 tespit edilen hastaya GS tanēsē kondu. Takiplerde 
pnºmatosel, CMV viremisi geliĸti. 65 yaĸēnda COVID 19 sebebiyle YB¦ yatēĸēnda ex oldu. 

VAKA 4:  
47 y/K; COVID 19 nedenli servise yatēĸē,41 yaĸēndayken timik follēkuler hiperplazi, nontimomatºz myastenia 
gravis, ve PBS tanēlē hastanēn bacaklarda plak-yama, nod¿l tarzē lezyon, onikolizis, pannik¿lit,tekrarlayan 
herpesi vardē. Ķzole IgM d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ile takibe alēndē. 
VAKA 5: 65y/E COVID 19 virgin; 59 yaĸēndayken pnºmoni sebebiyle yatēĸēnda timik kitle/kist, extremitelerde 
soyulma -dermatit,CMV viremisi,multpl -lam olan hasta timik operasyonu ve karaciĵer biyopsisini kabul etmedi. 

Ig d¿ĸ¿kl¿ĵ¿, CD19,CD20 %1-2 olan hastaya CVID tanēsē kondu. 63 yaĸēnda nºtropeni, Orbital-MALT lenfoma 
geliĸen hastaya RT uygulandē. 
  
Anahtar Kelimele r:  Good sendromu, Hipogamaglobulēnemi, Ķmm¿n yetmezlik, SARS-Cov-2, Timoma  

 

 
Laboratuar parametreleri  
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Flowsitometrik Deĵerlendirme 

 VAKA 1  VAKA 2  VAKA 3  VAKA 4  
VAKA 

5 

NORMAL 

ARALIK ABS.  

NORMAL 

ARALIK %  
 

Tot. 

absolute 

lenfosit 

1560 2330 1000 2310 1220    

CD3 1419/%91 2003/%86 830/%83 2286/%99 915/%75 700-2100 %55-83  

CD19 0/0 93/%4 0/0 2,3/%0.1 12/%1 100-500 %6-19  

CD20 0/0 93/%4 0/0 2,3/%0.1 24/%2    

CD4 390/%25 652/%28 190/%19 1432/%62 256/%21 300-1400 %28-57  

CD8 936/%60 1165/%50 1165/%50 763/%33 561/%46 200-900 %10-39  

CD4/CD8 0.2 0.5 0.35 1,8 0.45 1.1-5.61   

CD16/56 109/%7 139/%6 50/%5 2.3/%0.1 134/%11 90-600 %7-31  

NKT 124/%5 209/%9 - 27/%1.2 -  %1.5-9.5%  

 

 
 

[Abstract:0089] [PS ï 004] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

Kliniĵimizde Netherton Sendromu Tanēsēyla Ķzlediĵimiz Ķki Kardeĸ Olgu 
  
Gizem Kabadayē, Damla Baysal Bakēr, Halime Yaĵmur, Dilek Tezcan, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner 
Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Ķmmunolojisi ve Alerji Bilim Dalē 
  
GĶRĶķ: 

 
Netherton sendromu, epitelyal y¿zeylerde eksprese edilen serin proteaz inhibitºr¿n¿ kodlayan SPINK5 
genindeki mutasyonlarēn neden olduĵu otozomal resesif primer imm¿n yetmezliktir.Bambu sa­,iktiyoziform 
eritrodermi,y¿ksek IgE,atopik yatkēnlēk,tekrarlayan enfeksiyonlar hastalēĵēn tipik belirtileridir.Antikor eksikliĵi 
ve aĸēlamaya yetersiz yanēt gibi deĵiĸiklikler de tanēmlanmēĸtēr.Bu bildiride aĵēr atopik dermatit ve tekrarlayan 
cilt enfeksiyonlarē nedeniyle izlenen,SPINK5geninde homozigot mutasyon saptanan iki kardeĸ olgu 

sunulmuĸtur. 

 
OLGU1/OLGU2:  
 
15 yaĸ erkek hasta,yenidoĵan dºneminden itibaren aĵēr atopik dermatit,tekrarlayan cilt lezyonlarē nedeniyle 
izlenen olgunun FMsinde dismorfik bulgularē, iktiyoziform eritrodermisi mevcuttu.Hemogramē, IgG,A,M 
normal,anti -Rubella, anti -hbs aĸē yanētlarē negatif, IgE>2000 saptandē.HĶES skoru:20 hesaplandē.Lenfosit 
paneli, Th ve Bh proliferasyon testleri normaldi.  

 
Kardeĸi 10 yaĸ erkek olgunun da 2.ay karma aĸē sonrasē yaygēn dºk¿nt¿ nedeniyle yatēĸ ºyk¿s¿,sonrasēnda 
tekrarlayan cilt enfeksiyonlarē,konjuktivit ve aĵēr atopik dermatit bulgularē vardē.FMsinde dismorfik 
bulgular,peroral skuamasyon,yer yer plak ĸeklinde numuler eritemli alanlar mevcuttu.Hemogram,IgG,A,M, 
Lenfosit paneli,aĸē yanētlarē normaldi.IgE>2000 saptandē.HĶES skoru:20 hesaplandē. 
 

Olgularēn sa­ dermoskopilerinde Trichorexis invajinata gºr¿ld¿.Cilt biyopsilerinde parakeratoz,irrreg¿ler 
akantoz ve dermiste perivask¿ler lenfositik dermatit gºr¿ld¿. 

 
WES sonu­larēnda SPINK5 geninde homozigot mutasyon saptandē.Topikal tedavilere,takrolimus ve asitretin 
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tedavisine yanēt vermeyen hastalara IVIG replasmanē baĸlandēktan sonra tekrarlayan cilt enfeksiyonlarēnda 

azalma gºr¿ld¿. 

 
TARTIķMA: 
 
Netherton sendromu,lenfoepitelyal kazal -tipi iliĸkili inhibitºr¿(LEKTI) kodlayan SPINK5 genindeki 
mutasyonlardan kaynaklanēr.LEKTIôdeki eksiklik aĸērē serinproteaz aktivitesinden kaynaklanan stratum 
korneum ayrēlmasēna ve cilt bariyerinde disfonksiyona yol a­ar. 
 

Aĵēr iktiyoziform eritrodermi,tekrarlayan enfeksiyonlar,sa­ anormallikleri,astēm,dismorfik ºzellikler, IgE 
y¿ksekliĵi,diĵer immunglobulinlerde d¿ĸ¿kl¿k,aĸē yanētlarēnēn oluĸmamasē gibi bazē bulgular gºr¿lebilmektedir. 
 
Hastalēĵēn spesifik tedavisi olmasa da topikal tedaviler haricinde,retinoidler,IVIG, Ķnfliximab,Dupilumab gibi 
tedaviler denenmektedir.  
 
Sonu­: 

 

Netherton sendromu kliniĵine sahip hastalarda genom ­alēĸmalarē,etkilenen bireyler arasēndaki fenotipik 
deĵiĸkenliĵi anlamak i­in yardēmcē olmakla birlikte,ailelere genetik danēĸmanlēk i­in bazē ipu­larē ve hedefler 
sunabilir.  
  
Anahtar Kelimeler:  Primer imm¿n yetmezlik, Netherton sendromu, SPINK5 

 

 
Netherton sendromu, hastanēn dismorfik ve klinik bulgularē 

 
OLGU-2: Kaĸlarēn lateralinde seyreklik, dolgun burun ucu, peroral skuamasyon 
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[Abstract:0090] [PS ï 005] [Otoimm¿n hastalēklar] 

¢ocukta Otoimm¿n Hepatit: Olgu Sunumu 
  
Maleyka Karimova 1, Hamida Abbasova 2 
1Azerbaycan Tēp ¦niversitesi, 2.¢ocuk Hastalēklarē Anabilim Dalē, Bak¿, Azerbaycan 
2Respublika Perinatal Me rkezi, Bak¿, Azerbaycan 
  
Giriĸ: Otoimm¿n hepatit(OĶH) dolaĸan ­eĸitli otoantikorlarēn ve T lenfositlerin sebep olduĵu hepatosit hasarē ile 
karakterize, sebebi belli olmayan, kronik bir karaciĵer hastalēĵēdēr. ¢ocuklardaki akut baĸlangē­lē formun %54 

ile %82 arasēnda deĵiĸtiĵi belirtilmektedir. 
Olgu: Sekiz yaĸēnda, daha ºnceden saĵlēklē kēz hasta ¿­ g¿nd¿r olan halsizlik, ishal ve sarēlēk ĸikayeti ile ­ocuk 
servisine tetkik ve tedavi amacēyla yatērēldē. Muayenesinde; bilinci a­ēk, nºrolojik muayenesi doĵal, hastanēn 
belirgin sarēlēĵē mevcuttu. Diĵer sistemik ve batēn muayenesi doĵaldē. ¥ncesinde v¿cut ēsēsēnda artēĸ, ailede 
benzer hastalēk, anne-baba arasēnda akrabalēk ve son ¿­ ay i­inde medikal veya bitkisel ila­ kullanma ºyk¿s¿ 
yoktu. Tam kan sayēmē ve kan gazē normal olarak sonu­landē. Aspartat aminotransferaz (AST) 1332 U/L 

(normal 32 U/L),alanin aminotransferaz (ALT) 767 IU/L(normal 32 U/L), gama glutamiltranspeptidaz (GGT) 36 
U/L (normal 5 -36 U/L), alkalen fosfataz (ALP) 433 U/L (normal <300 U/L), laktat dehidrogenaz (LDH) 419 
U/L(normal 135 -214U/L), total bilir¿bin (TB) 13.6 mg/dL (normal <1.2 mg/dL), direkt bilir¿bin (DB) 11.6 
mg/dL(normal <0.3 mg/dL), albumin 4.2 g/dL (normal 3.5 -5.2 g/dL), protrombin zamanē (PZ) 24 sn (normal 
10.4 -14.5 sn). Hepatit A -B-C, Ebstein Barr virus, cytomegalovirus, human immunodeficiency virus, 
toxoplasma, rubella ve herpes simplex virus i­in serolojik testler negatif olarak sonu­landē. Anti-nuclear 
antikor (ANA), anti -double stranded DNA (anti -dsDNA), anti -mitochondrial antikor (AMA) ve anti -smooth 

muscle antikor (ASMA) negatif iken; anti - liver kidney microsomal type 1 antikor (anti -LKM-1) 1:1000 titrede 
pozitifti. Tip 2 OĶH tanēsē konulan hastaya karaciĵer biyopsisi yapēldē. Metilprednizolon (2 mg/kg/g¿n), 
azatioprin (1.5 mg/kg/g¿n) tedavisi baĸlandē. 
Sonu­: belirgin hiperbilir¿binemi ve kolestatik karaciĵer hastalēĵē ile baĸvuran hastalarda sebepler arasēnda 
OĶHôde akēlda bulundurulmalēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  ­ocuk, hepatit, otoimm¿n 

 

[Abstract:0091] [PS ï 006] [Kombine imm¿n yetmezlikler] 

Louis -  Bar Sendromlu ¢ocuk: Olgu Sunumu 
  
Maleyka Karimova 1, Bahar Kadimaliyeva 2 
1Azerbaycan Tēp ¦niversitesi, 2.¢ocuk Hastalēklarē Anabilim Dalē, Bak¿, Azerbaycan 
2Turan kliniĵi,Bak¿, Azerbaycan 
  
Giriĸ: Louis-  Bar -  ataksi telenjiektazi sendromu multisistem tutulumu ile seyreden otozomal resessif ge­iĸli bir 

sendromdur.  
Olgu: Sekiz yaĸēnda erkek hasta 2. dereceden akraba olan anne babanēn 3. ­ocuĵudur. ¥zge­miĸinde sēk alt 
solunum yolu enfeksiyonu ge­irme ºyk¿s¿ vardē. Fizik muayenede; boy ve kilo persentilleri 3-10 persentil 
arasēnda idi. Ataksik y¿r¿y¿ĸ¿, bilateral nistagmus ve strabismusu, bulbar konjonktivalarda telenjiektazileri 
mevcuttu. Laboratuvar bulgularēnda hemoglobin 12.8 g/dl, lºkosit sayēsē 5500/ mm3, trombosit sayēsē 
395.000/mm3 idi.Hastanēn alfa fetoprotein deĵeri 131.5 IU/ml (N: 0-8,1 IU/ml) idi. Serum IgG d¿zeyi 1250 

mg/dl (700 -1600 mg/dl), IgA 20.5 mg/dl (70 -400 mg/dl), IgM 196 mg/dl (40 -230), IgE < 1.0 IU/ml, IgG alt 
gruplarē IgG1 971 mg/dl (372-1131 mg/dl ), IgG2 91 mg/dl (68 -388mg/dl), IgG3 44.2 mg/dl (15.8 -89 mg/ 
dl), IgG4 84.4 mg/dl (12 -169,9 mg/dl) olarak tespit edildi. Akciĵer grafisinde bilateral infiltrasyon gºzlendi. 
PPD reaksiyonu negatif saptandē. Kontraslē olarak ­ekilen toraksēn bilgisayarlē tomografisinde bilateral akciĵer 
parankiminde mozaik tarzēnda, perf¿zyon artēĸē ile uyumlu dansite artēĸē ve buzlu cam opasiteleri ile her iki 
akciĵer alt lob superior segmetlerinde bronĸiektazi ve peribronĸial kalēnlaĸmalar izlendi. Kontrastlē kranial MR 
gºr¿nt¿lemesinde belirgin serebellovermian atrofi mevcuttu. Hastamēzēn yapēlan muayenesinde ve labaratuvar 

tetkikleri sonucunda; ataksik y¿r¿y¿ĸ, dizartri, ok¿ler telenjiektazi, immun sistemde patoloji, tekrarlayan 
enfeksiyonlar, alfa fetoprotein d¿zeyinde y¿kselme, immunglob¿lin d¿zeylerinde azalma saptandē. Kranial 
MRôēnda belirgin serebellovermian atrofi gºzlendi. Bu bulgular ēĸēĵēnda olguya nadir gºr¿len kalētsal bir hastalēk 
olan Louis Bar sendromu tanēsē kondu. 
Sonu­: Serebellar ataksi, ok¿lok¿tanºz telenjiektazi ve imm¿n yetmezlikle karakterize otozomal resessif 
kalētēm gºsteren bir hastalēk zamanē Louis-  Bar -  ataksi telenjiektazi sendromu d¿ĸ¿n¿lmelidir. 
  

Anahtar Kelimeler:  imm¿n yetmezlik, serebellar ataksi, telenjiektazi 
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[Abstract:0092] [PS ï 007] [Ķmm¿n disreg¿lasyon hastalēklarē] 

IPEX (Ķmm¿n Disreg¿lasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X ge­iĸli) Sendromlu 2 Olgu 
  
Nur ¦mit, Gaye Kocatepe, ¥zg¿l G¿ngºr, Damla Altēntaĸ, Ayĸen Bingºl, Dilara Fatma Kocacēk Uygun 
Akdeniz ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē 
  
Giriĸ: IPEX (Ķmm¿n disreg¿lasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, Xôe baĵlē) Sendromu; erken yaĸlarda ortaya 
­ēkan, nadir, sēklēkla ºl¿mc¿l, X ge­iĸli monogenik, reg¿latuar T h¿cre (Treg) bozukluĵudur. Hastalēk; imm¿n 
homeostazda rol oynayan Treg fonksiyonu i­in ºnemli olan FOXP3 genindeki mutasyonlardan kaynaklanēr. 

IPEX'in klasik kliniĵi erkeklerde; otoimm¿n enteropatiye baĵlē kronik ishal nedenli b¿y¿me geliĸme geriliĵi, 
otoimm¿n endokrinopati (neonatal diyabet/tiroidit) ve ekzematºz dermatit ĸeklindedir. Tedavide semptomatik 
yaklaĸēm ve imm¿ns¿presif tedaviler yer almaktadēr. Ancak hematopoetik h¿cre nakli (HKHN) mevcut tek 
k¿ratif tedavidir. 
Olgu - 1:  3 aylēkken yanaklarda baĸlayan vezik¿ler halde v¿cuda yayēlan dºk¿nt¿, g¿nde 15-20 kere ishal 
ĸikayeti ile baĸvurmuĸ olup ĸiddetli egzemasē, IgE y¿ksekliĵi, ºyk¿de inek s¿t¿ alerjisi bulgularē olmasē nedenli 

aminoasit bazlē mama ve steroid tedavisi baĸlandē. Aĵēr atopik dermatit nedeniyle gºnderilen ekzon analizi 
FOXP3 geninde c.1150G>A hemizigot deĵiĸiklik tespit edildi. 9 aylēkken babadan kºk h¿cre nakli 
ger­ekleĸtirildi. Nakil sonrasē 1. yēlēnē dolduran hastanēn aĸēlama programēna baĸlanmēĸ olup poliklinik 
takiplerimize devam etmektedir.  
Olgu - 2:  4,5 yaĸēndayken tekrarlayan kanlē kusma/ishal ĸikayetiyle baĸvurmuĸ olup yapēlan 
kolonoskopi/endoskopiler sonucunda inflamatuar barsak hastalēĵē tanēsēyla takibe alēndē. Hastanēn kilo 
alamama, cilt kuruluĵu, sēk inhaler ihtiyacē nedenli bakēlan tetkiklerinde hipogamaglobulēnemi saptanmasē 

¿zerine intravenºz immunglobulin tedavisi baĸlandē. Ķnflamatuar barsak hastalēĵē ve hipogamaglobulinemi 
birlikteliĵi nedenliyle gºnderilen ekzon analizinde FOXP3 geninde c.1021A>G (p.T341A) hemizigot deĵiĸiklik 
tespit edildi. Hasta HKHN hazērlayēcē rejimi aĸamasēnda inflamatuar barsak hastalēĵē aktivasyonu ve sonrasēnda 
geliĸen sepsis nedeniyle ex oldu. 
Sonu­: IPEX sendromu tanēsē klinik bulgulara dayanmasē nedeniyle, ºzellikle akraba evliliĵinin sēk olduĵu 
¿lkemizde ĸ¿phe dahilinde akla gelmelidir. 
  

Anahtar  Kelimeler:  Atopik dermatit, IPEX, Ķmm¿n Disreg¿lasyon 
 

[Abstract:0093] [PS ï 008] [Diĵer (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliĸkili hastalēklar, vb)] 

¦re Dºng¿s¿ Bozukluklarēnda T h¿cre Daĵēlēm Profili, Proliferasyon Yanētlarē ve 

Aminoasit D¿zeylerinin Karĸēlaĸtērēlmasē 
  
Bet¿l Gemici Karaaslan1, Ay­a Kēykēm1, Nihan Burtecene 1, Meltem Gºkten2, Mehmet ķerif Cansever3, Duhan 
Hopurcuoĵlu3, Birol Top­u4, Tanyel Z¿barioĵlu3, Ertuĵrul Kēykēm3, Haluk ¢okuĵraĸ1, Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu 

Zeybek 3 
1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji BD 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi 
3Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD 
4Namēk Kemal ¦niversitesi, Biyoistatistik Bilim Dalē 
  

GĶRĶķ 

¦re dºng¿s¿n¿n bileĸenlerinin ve/veya ara metabolitlerinin imm¿n sistem h¿creleri ¿zerinde nasēl bir etki 
yaptēĵē hen¿z aydēnlatēlamamēĸtēr. ¦re dºng¿ bozukluĵu(UDB) hastalarēnda enfeksiyonlara yatkēnlēĵēn nedeni 
bilinmemektedir. Ancak ¿re dºng¿s¿ndeki metabolitlerin; T h¿cre metabolizmasē, h¿cre proliferasyonu, saĵ 
kalēmē ve iĸlevleri ¿zerinde etkili olduĵu bilinmektedir. Bu ­alēĸmada, UDB hastalarēnda T h¿cre fonksiyonlarēnē 
ve deĵiĸen aminoasit profili ile T h¿cre fonksiyonlarē arasēndaki iliĸkiyi deĵerlendirmeyi ama­ladēk. 
Y¥NTEM 

¢alēĸmamēza, hastanemiz ¢ocuk Metabolizma bºl¿m¿nde takip edilen UDB hastalarē dahil edildi. Hastalardan 
imm¿nglobulin, tam kan sayēmē ve lenfosit alt grup analizi ­alēĸēldē. Lenfosit proliferasyonu ve sitokin analizi, 
akēĸ sitometrisinde deĵerlendirildi. Aminoasit profili, serumda, uyarēlmamēĸ ºrnekte ve uyarēlmēĸ ºrneklerde 
kromatografi yºntemi ile ºl­¿ld¿. ¦re dºng¿s¿ bozukluklarē proksimal ve distal bozukluklar olarak kendi 
arasēnda, ayrēca yaĸ-cinsiyet uyumlu 31 saĵlēklē kontrol ile karĸēlaĸtērēldē. 
SONU¢LAR 
¢alēĸmaya 24 UDB hastasē dahil edildi. Hasta grubunda lenfosit proliferasyonu saĵlēklē bireylerle 

kēyaslandēĵēnda d¿ĸ¿k saptandē. Proksimal-UDB hastalarēnda buna ek olarak IFN-gama yanētēnda artēĸ 
mevcuttu.  

Saĵlēklē kontrollerde amino asit analizi; uyarēm sonrasē k¿lt¿r ortamēnda ornitin, taurin ve hidroksilizinin ºnemli 
ºl­¿de arttēĵēnē ve metiyoninin ºnemli ºl­¿de azaldēĵēnē ortaya ­ēkardē. Distal-UDB hastalarēnda taurin ve 
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hidroksilisin benzer patern gºsterirken, metiyonin ve ornitin ise deĵiĸmedi. Proksimal-UDB hastalarēnda 

aminoasit analizi kontrollerden tamamen farklēydē(izolºsin ve lizin artēĸē). 

TARTIķMA 
Saĵlēklē kontrollerle karĸēlaĸtērēldēĵēnda, UDB hastalarēnda mitojen kaynaklē T h¿cresi ­oĵalmasēnēn anormal 
olduĵu gºr¿ld¿. Ayrēca, PUDB hastalarēnda gºr¿len daha y¿ksek IFN-gama yanētē hiperinflamasyonla iliĸkili 
olabilir ve bu anormal sitokin yanētē, PUDB hastalarēnda enfeksiyonlar sērasēnda daha kºt¿ prognozu 
a­ēklayabilir. Amino asit deĵiĸiklikleri, inflamasyon ve T h¿cresi aktivasyonu sērasēnda karmaĸēk 
mekanizmalarēn rol oynadēĵēnē gºstermektedir. 
  

Anahtar Kelimeler:  ¿re dºng¿s¿ bozukluklarē, T h¿cre, enfeksiyon, imm¿n yetmezlik, imm¿nometabolizma 

 

 
Hasta ve kontrol gruplarēnda CDMIX ve PHA ile stim¿lasyon indekslerinin 

istatistiksel daĵēlēmē 

 
PHA: PUBD-kontrol p=0,035; DUBD-kontrol p=0,001; CDMĶX: PUBD-kontrol p=0,038; 

DUBD-kontrol p=0,002 
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Stim¿lasyon sonrasē deĵiĸen aminoasit konsantrasyonlarēnē stim¿lasyon indexleri ile 

korelasyonu 

 KONTROL PUBD DUBD 

PHA SI Hidroksilizin Hidroksilizin - 

CD-MIX SI - 
Strill¿n* 

Ķzolºsin* 
- 

IL17A Taurin* - 

Alanin* 

Sitr¿llin* 

Sistin* 

Glutamin* 

Hidroksiprolin* 

Serin* 

Taurin* 

Valin*  

IFN-gama Glutamin* Taurin* - 

IL4 - - - 

 

*Yēldēz iĸaretli olanlar negatif korelasyon gºstermiĸtir. SI: Stim¿lasyon indexi 

 

[Abstract:0094] [PS ï 009] [Otoinflamatuar hastalēklar] 
Yenidoĵan Dºneminde Baĸlayan Ateĸ ve Dºk¿nt¿ Ataklarē ile Baĸvuran Bir Hastada 

Otulin Eksikliĵi 
  
Ķlknur K¿lhaĸ ¢elik1, Vildan G¿ngºrer 2, Banu ¢elikel Acar2, Hasibe Arta­1 
1Sel­uk ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē, Konya/T¿rkiye 
2Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Romatoloji Kliniĵi, Ankara /T¿rkiye 
  
Giriĸ: OTULIN genindeki homozigot mutasyonlar nadir olup tekrarlayan ateĸ, eklemlerde ĸiĸlik, gastrointestinal 
inflamasyon/ishal, geliĸme geriliĵi, lipodistrofi ve ciltte nod¿ler aĵrēlē eritematºz dºk¿nt¿ ile karakterize, 

OTULIN ile iliĸkili otoinflamatuvar sendroma (ORAS) neden olmaktadēr. 
Olgu: Ķkibu­uk aylēkken tarafēmēza baĸvuran hastanēn, 14 g¿nl¿kten bu yana v¿cudunda dºk¿nt¿leri olmaya 
baĸlamēĸtē.Anne baba kuzen olan hasta bir aylēkken ateĸ ve CRP y¿ksekliĵi nedeniyle dēĸ merkezde iki hafta 
yatarak intravenºz antibiyotik almēĸtē. Taburcu olduktan ¿­ hafta sonra, ateĸ ve dºk¿nt¿ ĸikayetlerinin 
tekrarlamasē ¿zerine hastanemiz ­ocuk enfeksiyon servisine yatērēlan ve ateĸ odaĵē saptanamayan hasta 
intravenºz antibiyotik (meropenem+teikoplanin)tedavisine raĵmen ateĸ ve CRP y¿ksekliĵinin devam etmesi 

ve dºk¿nt¿lerinin artmasē ¿zerine tarafēmēza kons¿lte edildi.Fizik muayenede; y¿zde ve karēn cildinde belirgin 

olmak ¿zere hiperemik nod¿ller ve ekstremitelerinde livedo rasemoza ile uyumlu dºk¿nt¿ler 
mevcuttu.Tetkiklerinde;CRP (264mg/dl), Sedim (32mm/saat) ve beyaz k¿re y¿ksekliĵi (25.2 K/uL) olan 
hastanēn imm¿nolojik deĵerlendirmesinde; serum IgG (180mg/dl) ve IgA(>6mg/dl) deĵerleri d¿ĸ¿k 
saptanērken, periferik lenfosit alt grup analizi ve dihidrorodamin testi normaldi.Hastaya aylēk d¿zenli 
intravenºz imm¿nglobulin (IVIG) baĸlandē.Takibinde ateĸi d¿ĸmeyen ve dºk¿nt¿leri artan hastaya 
otoinflamatuvar hastalēk ºn tanēsēyla 2mg/kg/g¿n dozunda metilprednizolon baĸlanarak genetik tetkik istendi. 

Metilprednizolon tedavisi sonrasē ateĸi d¿ĸen hastanēn dºk¿nt¿leri ve akut faz reaktanlarē geriledi.T¿m ekzom 
DNA dizi analizinde OTULĶN geninde homozigot NM_138348.6 c.478A>T (p.Lys160Ter) mutasyon 
saptandē.Steroid azaltma ĸemasēna ge­ilince inflamasyon ataklarē tekrarlayan hastaya infliximab ve kolĸisin 
baĸlandē.Ķnfliximaba yeteri kadar yanēt alēnamayēnca infliximab kesilerek, etanercept baĸlandē.Hasta aylēk 
d¿zenli IVIG, etanercept ve kolĸisin tedavileriyle takip edilmektedir. 
Sonu­: ¥l¿mc¿l olabilecek OTULIN eksikliĵinde, anti-TNF tedaviler hastalēk aktivitesinin kontrol edilmesinde 
etkilidir.Hastalarēn erken dºnemde tespit edilmesi ve uygun ĸekilde tedavi edilmesi kritik ºneme sahiptir. 

  
Anahtar Kelimeler:  otoinflamatuar hastalēk, otulin, tekrarlayan ateĸ 
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[Abstract:0095] [PS ï 010] [Antikor eksiklikleri]  

Ķmm¿n Yetmezlik ve Kemik T¿mºr¿ ile Ķliĸkili Nadir Bir Vaka Ķncelemesi: PTEN 

Hamartoma T¿mºr Sendromu 
  
Sevgi Sipahi ¢imen1, ķefika Ķlknur Kºk­¿ Karadaĵ2, Nilay ¢alēĸkan2, Hilal G¿ngºr2, G¿ler Yēldērēm2, Hamit 
Boloĵur2, Merve Karaca ķahin2, Muhammed Fatih Erbay 2, Deniz ¥z­eker2 
1ķiĸli Hamidiye Etfal Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Ķmm¿nolojisi ve Alerji Hastalēklarē, Ķstanbul 
2Prof. Dr. Cemil Taĸ­ēoĵlu ķehir Hastanesi,¢ocuk Ķmm¿nolojisi ve Alerji Hastalēklarē, Ķstanbul 

  
Giriĸ: PTEN hamartoma t¿mºr sendromu (PHTS), nadir gºr¿len, otozomal dominant ge­iĸli bir hastalēktēr ve 
fosfoinozitid 3 -kinaz ve fosfataz ve tensin homologu (PTEN) genindeki heterozigot mutasyonlarla iliĸkilidir. 
Hastalarēn ­oĵunda herhangi bir baĵēĸēklēk semptomu gºr¿lmemekle birlikte, bazēlarēnda subklinik baĵēĸēklēk 
disfonksiyonu ve az sayēda klinik imm¿n yetmezlik gºr¿lmektedir. PHTS'li hastalar, otoimm¿nite, lenfoid 
hiperplazi, kolit yanē sēra B h¿cre yanētlarēndaki kusurlar ve d¿ĸ¿k imm¿noglobulin seviyeleri ile baĸvurabilirler. 
Olgu: 4 yaĸēnda kēz, tekrarlayan bronĸiolit ve krup ataklarē nedeniyle alerjik hastalēklar a­ēsēndan 

deĵerlendirilmek ¿zere yºnlendirildi. Daha ºnce bir kez pnºmoni nedeniyle hastaneye yatēĸē vardē. Toraks 
BT'sinde bronĸektazi zemininde pnºmoni bulgularē tespit edilmesi ¿zerine imm¿nolojik a­ēdan deĵerlendirilen 
hastada immunglobulin G ve A d¿zeyleri yaĸēna gºre d¿ĸ¿k bulundu. Lenfosit alt grubunda CD19 belirgin 
d¿ĸ¿k, CD4/CD8 oranē bozulmuĸtu. Otoimm¿nite tetkikleri normal saptandē. Aile ºyk¿s¿nde, babanēn kemik 
t¿mºr¿ nedeniyle ortopedi bilim dalēndan takip edildiĵi ºĵrenildi. Hastaya 4 haftada bir IVIG tedavisi 
uygulandēktan sonra sēk enfeksiyon ºyk¿leri geriledi. Yapēlan ileri genetik inceleme sonucunda ­ocukta PTEN 

c.210 -1G>T heterozigot gen mutasyonu tespit edildi.  
Tartēĸma: PTEN hamartoma t¿mºr sendromu genellikle gastrointestinal trakt¿s¿nde hamartomatoz polipozis, 
mukokutanºz lezyonlar ve belirli kanser t¿rlerinin geliĸme riski ile iliĸkilidir. Bu sendromun nadiren imm¿n 
yetmezlikle iliĸkili olabileceĵi akēlda tutulmalēdēr. PTEN sendromunun klinik spektrumunun daha geniĸ olduĵunu 
ve bu sendromun sadece kanser riski ile deĵil, aynē zamanda baĵēĸēklēk sistemi ¿zerinde de ºnemli etkilere 
neden olabileceĵini vurgulamak istedik. Kemik t¿mºr¿ nedeniyle takip edilen bir babanēn ­ocuĵunda PHTS 
tanēsē konulmasē ve ardēndan babanēn da tanē almasē, genetik hastalēklarēn tanē ve yºnetiminde aile i­i 

taramanēn ve detaylē ºyk¿ almanēn kritik ºnemini vurgulamaktadēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  t¿mºr, humoral imm¿n yetmezlik, genetik 

 

 
PTEN Hamartoma T¿mºr Sendromu 
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Lipid ve protein fosfataz PTEN (Phosphatase and Tensin Homolog), ­eĸitli baĵēĸēklēk 

h¿crelerinin farklēlaĸmasē ve aktivasyonunda ºnemli bir rol oynar. PTEN, T ve B h¿cre 

reseptºrleri, kostim¿latºr molek¿ller, sitokin reseptºrleri, integrinler ve b¿y¿me faktºr¿ 

reseptºrleri gibi bir­ok ºnemli reseptºr ve molek¿lden aĸaĵēda iĸlev gºr¿r 

 
 

Laboratuar bulgularē 

Lºkosit:5730/mm3 

Nºtrofil:2530/mm3 

Lenfosit:2620/mm3 

Hemoglobin:10,6 

mg/dl 

Platelet:249000/mm3 

IgG:690g/L 

(d¿ĸ¿k) 

IgA:17 g/L 

(d¿ĸ¿k) 

IgM:78 g/L 

IgE:150 

CD3:%87 

CD4:%26 

CD8:%55 

CD19:%3 

(N:8.4-28.5) 

Cd16-56:%10 

ANA:- 

Antitiroglobulin:- 

Direct coombs:- 

¢ºlyak otoantikorlarē:- 

C3:N,C4:N 

antiHBS:negatif 

AntiRubeola: 

pozitif 

 

[Abstract:0096] [PS ï 011] [Diĵer (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliĸkili hastalēklar, vb)] 
COVID -19 ve Ķmm¿n Yetmezlik sendromu: MBL- 2 Gen Mutasyonu  
  
ķefika Ķlknur Kºkc¿ Karadaĵ1, Engin Altundaĵ2, Aliĸan Yēldēran1 
1Ondokuz Mayēs ¦niversitesi, ¢ocuk Ķmm¿noji ve Alerji Bilim Dalē, Samsun 
2Ondokuz Mayēs ¦niversitesi, Genetik Bilim Dalē, Samsun 
  

Giriĸ: Mannoz-baĵlayēcē lektin (MBL), ciddi akut solunum sendromu koronavir¿s¿ 2 (SARS-CoV-2) dahil olmak 
¿zere bir­ok ºnemli patojene karĸē ilk savunma hattēnda kritik bir role sahiptir. MBL eksikliĵi, yaygēn 
intravask¿ler koag¿lasyona ve organ yetmezliĵine yol a­abilir ve enfeksiyona karĸē duyarlēlēĵē artērabilir, bu 
durumun nedenleri arasēnda azalmēĸ opsonofajositik ºld¿rme ve lektin tamamlayēcē yolunun azalmēĸ 
aktivasyonu bulunur.  
Olgu: 34 yaĸēnda kadēn hasta ateĸ ve ºks¿r¿k ĸikayetleri ile baĸvurdu. Hastanēn 7 haftalēk gebe olduĵu 

ºĵrenildi ve COVID temasē bulunmaktaydē. Hastanēn solunum panelinde COVID-19 pozitif saptandē. Fizik 
muayenede ateĸi 39 dereceydi ve solunum sesleri kaba, bilateral ralleri mevcuttu. Hastanēn saturasyonlarēnēn 
85 -88 olmasē ¿zerine n-cPAP'ta izleme alēndē. Ayrēca, ailesinde 2 kiĸinin COVID-19 nedeniyle vefat ettiĵi 
ºĵrenildi. Hastanēn imm¿nolojik deĵerlendirmesinde immunglobulinlerinde d¿ĸ¿kl¿k, B h¿creleri ve T 
h¿crelerinde d¿ĸ¿kl¿k mevcuttu. Diren­li ateĸleri sebat eden hastanēn multisistem inflamatuar sendroma 
ilerlemesinden endiĸe edildi ve aile ºyk¿s¿ ile imm¿nolojik deĵerlendirmeleri gºz ºn¿nde bulundurularak 
intravenºz imm¿nglobulin (IVIG), intravenºz prednizolon, antikoag¿lan (clexane) tedavileri uygulandē. IVIG 

tedavisi sonrasē ateĸleri kontrol altēna alēnan hastanēn takibi 7 g¿n¿nde taburcu edildi. Ķmm¿n yetmezlik paneli 
gºnderilen hastada MBL-2 geninde mutasyonu saptandē. 
Tartēĸma: 
COVID -19 hastalarēnda yapēlan araĸtērmalar, Mannoz Baĵlayan Lektin (MBL) ile inflamatuar sitokinler IL-6 ve 
TNF-Ŭ arasēnda bir iliĸki olduĵunu gºstermektedir. Ayrēca, MBL2 genindeki polimorfizmlerin, MBL seviyelerini 
ve iĸlevini azaltarak COVID-19'un ĸiddetini ve hatta ºl¿m riskini artērabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Bu bulgular, 
MBL'nin COVID -19 hastalēĵēnēn seyrinde ºnemli bir rol oynayabileceĵini ve baĵēĸēklēk sisteminin iĸleyiĸinde 

belirli genetik varyasyonlarēn etkili olduĵunu ºne s¿rmektedir. 
  

Anahtar Kelimeler:  COVID -19, MBL -2 geni, imm¿nyetmezlik sendromlarē 

 

 
Laboratuvar bulgularē 

Hemoglobin:10,6 mg/dl 

Lºkosit:5090/mm3 

Nºtrofil:4200/mm3 

Lenfosit:600/mm3 

Platelet:120000/mm3 

Na:134 

K:3.8 

Glikoz:105 

Kreatinin:0,52 

AST:22 

ALT:36 

CRP:112 

Sedimentsyon:28 

Fibrinojen:722 

IgG:890g/L 

(N:913-1884) 

IgA:155 g/L 

IgM:78 g/L 

(N:88-322) 

IgE:150 

CD3:%70 

CD4:%34 

CD8:%40 

CD19:%2 (N:3.4-15.9) 

CD16+56+:%4 (N: 5.1-24.7) 

CD19+CD27-IgD+:%64 

CD19+CD27+IgD+:%11 

CD19+CD27+IgD-:%12 
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[Abstract:0097] [PS ï 012] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

S¿t ­ocuĵu hipogamaglobulinemisi kliniĵi ile baĸvuran ve homozigot TACI mutasyon 

saptanan olgu  
  
Saniye Yasemin Yēlmaz, Ķlknur K¿lhaĸ ¢elik, Hasibe Arta­ 
Sel­uk ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē, Konya 
  
Giriĸ: Yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik (YDĶY) tanēlē hastalarēn bir kēsmēnda, B h¿cresi olgunlaĸmasē ve hafēza 

B h¿crelerine farklēlaĸmasēnēn normal s¿re­lerini etkileyen bir dizi farklē genetik kusur tanēmlanmēĸ olup, bu 
kusurlar serum imm¿noglobulin (Ig) G, A ve M d¿zeylerinde d¿ĸ¿kl¿ĵe yol a­maktadēr. Transmembrane 
activator and calcium -modulator and cyclophilin ligand interactor (TACI) T h¿cresinden baĵēmsēz B h¿cresi 
antikor yanētlarēnē, izotip deĵiĸimini ve homeostazisi kontrol eder ve imm¿noglobulin ¿retimine aracēlēk eder. 
 
Olgu: Sēk hastalanma ile baĸvuran bir yaĸēnda erkek hastanēn tekrarlayan pnºmoni ve otit ºyk¿s¿ vardē. 
Hipogamaglobulinemisi (IgG: 289 mg/dl, IgA: 6,67 mg/dl, IgM: 41,5 mg/dl), tetanoz antikor: <0,1 IU/mL 

olan hastaya ºnce trimetoprim/sulfametoksazol proflaksisi baĸlandē. Ķki yaĸēnda hastaneye yatēĸ gerektiren 
sinopulmoner enfeksiyonlarēn olmasē ve hipogamaglobulinemisinin devam etmesi ¿zerine d¿zenli intravenºz 
imm¿nglobulin tedavisi (IVIG) baĸlandē. ¦­ yaĸēnda hastanēn IVIG tedavisine iki yēl ara verildi. Ķki yēl sēk 
hastalanmasē olmayan hastanēn beĸ yaĸēnda hastaneye yatēĸ gerektiren enfeksiyonu oldu. 
Hipogamaglobulinemisi devam eden hastanēn yapēlan akēmsitometrinde sēnēf dºn¿ĸ¿m¿ yapmēĸ bellek B 
h¿crelerinde d¿ĸ¿kl¿k saptandē. D¿zenli IVIG tedavisi baĸlandē. YDĶY d¿ĸ¿n¿len hastadan genetik tetkik 

istendi. T¿m ekzom DNA dizi analizinde TNFSF1 geninde homozigot NM_003808.4 c.522A>C (p.His241Pro) 
mutasyonu saptandē. 
 
Sonu­: Yaĸamēn ilk dºrt yēlēndaki d¿ĸ¿k IgG d¿zeylerine sahip ­ocuklarda en sēk neden s¿t ­ocuĵunun ge­ici 
hipogamaglobulinemisidir. Bununla birlikte, 4 yaĸēndan sonra sēnēflandērēlmamēĸ antikor eksikliĵi i­in alternatif 
tanē, erken baĸlangē­lē YDĶYôdir. Yeni nesil dizileme yºntemleri kullanēlarak ĸ¿pheli hastalar tarandēk­a YDĶY 
patofizyolojisi ve nadir mutasyonlarēn klinik ºnemi ortaya ­ēkmaktadēr. 

  
Anahtar Kelimeler:  hipogamaglobulinemi, TACI mutasyon, yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik 
 

 

[Abstract:0099] [PS ï 013] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

Derin Ven Trombozu ile Tanē Alan Ķmm¿n Yetmezlik Olgusu 
  
Gaye Kocatepe , ¥zg¿l G¿ngºr, Damla Altēntaĸ, Nur ¦mit, Ayĸen Bingºl, Dilara Fatma Kocacēk Uygun 
Akdeniz ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē 

  
Giriĸ: Ķmm¿n yetmezliklerde erken tanē koyarak tedavi baĸlanmasē hayat kurtarēcēdēr. Komplikasyonlarēn 
ºnlenmesinde ve yaĸam kalitesinin iyileĸtirilmesinde b¿y¿k ºnem taĸēmaktadēr. Ancak her zaman tipik bulgular 
kliniĵe yansēmayabilir. Bu sunumda derin ven trombozu ile baĸvuran izlemde hemofagositik lenfohistiyozis 
(HLH) geliĸen ve imm¿n yetmezlik tanēsē alan bir olgu sunulmaktadēr. 
Olgu: Bilinen bir hastalēĵē olmayan 15 yaĸ kēz hasta, sol diz uyluk bºlgesinde ĸiĸlik nedeniyle akut derin ven 

trombozu tanēsē alarak ileri tetkik ve tedavi ama­lē merkezimize sevk edildi. Ķzlemde diren­li ateĸ ve 

bisitopenisinin geliĸmesi, akut faz ve ferritin deĵerinde y¿kseklik olmasē, gºĵ¿s aĵrēsē, t¿m v¿cutta 
mak¿lopap¿ler dºk¿nt¿ olmasē ve splenomegalisinin de eĸlik etmesi ¿zerine makrofaj aktivasyon sendromu ve 
hemofagositik lenfohistiyozis d¿ĸ¿n¿lerek yapēlan kemik iliĵi aspirasyonunda hemofagositoz ve diseritropoez 
bulgularē saptandē. Hemofagositik lenfohistiyozis tedavi protokol¿ baĸlanan olgunun tedavi ºncesi bakēlan kan 
deĵerlerinde hipogamaglobulinemi ( IgG 468 mg/dL) ve CD19 d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ (%4) saptanmasē ¿zerine tarafēmēza 
kons¿lte edildi. Ķleri tetkik ama­lē gºnderilen genetik analizinde PIK3R1, TCF3, SPINK1 ve PROS1 genlerinde 

heterozigot mutasyon saptandē. Literat¿rde TCF3 geni aĵēr hipogamaglobulinemi ile PROS1 geni de tromboz ile 
iliĸkilendirilmiĸtir. Aileden gºnderilen gen analizinde babasēnda aynē genlerde heterozigot mutasyon saptandē. 
Hastaya hematopoetik kºk h¿cre nakli planlanmakta olup, d¿zenli IVIG tedavisi almaya devam etmektedir. 
Sonu­: Ķmmun yetmezlikler her zaman tanē koydurucu bulgularla prezente olmayabilir. ¢oklu gen 
mutasyonlarē farklē klinik bulgulara yol a­abilir. Atipik bulgularēn eĸlik ettiĵi hastalarda ileri genetik 
incelemelerin yapēlmasē ºnem taĸēr. 
  

Anahtar Kelimeler:  Derin ven trombozu, hemofagositoz, immun yetmezlik  
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[Abstract:0101] [PS ï 015] [Ķmm¿n disreg¿lasyon hastalēklarē] 

LRBA Eksikliĵi Olan Hastada Abatacept Tedavisinin Hastalēk Kontrol¿ ¦zerine Etkisi 
  
Selcen Bozkurt 1, Ezgi Yal­ēn G¿ngºren1, Melek Yorĵun Altunbaĸ1, Salim Can 1, Razin Amirov 1, Necmiye ¥zt¿rk1, 
Nurhan Aru­i Kasap2, Sev gi Bilgi­ Eltan1, Elif Karako­ Aydēner1, Ahmet ¥zen1, Safa Barēĸ1 
1Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Alerji ve Ķmmunoloji Bilim Dalē, Ķstanbul 
2Medeniyet ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Alerji ve Ķmmunoloji Bilim Dalē, Ķstanbul 
  
Giriĸ: LRBA (Lipopolisakkarit responsive beige like anchor) eksikliĵi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē, 

lenfoproliferasyon, enteropati, sitopeni, otoimm ¿n bozukluklar ve maligniteler ile seyreden, otozomal resesif 
kalētēlan, imm¿n disreg¿lasyon (ĶD) sēnēfēndan; doĵuĸtan gelen baĵēĸēklēk kusurudur. Burada LRBA eksikliĵine 
baĵlē ­oklu bulgularē olan hastanēn, CTLA4 (Cytotoxic T lymphocyte protein-4) -Ig f¿zyon proteini olan 
abatacept tedavisine yanētēnē deĵerlendirdik. 
 
Olgu: 5 yaĸ kēz hasta, vajinal kanama ĸikayetiyle baĸvurusunda, splenomegali ve servikal, aksiller 

lenfadenopati (LAP) saptanarak tarafēmēza yºnlendirildi. Laboratuvarda, absol¿ nºtrofil sayēsē: 300/mm3, 
absol¿ lenfosit sayēsē: 1100/mm3, IgA: 11 mg/dL, CD19+: %3.2, CD19+CD27+IgD- : %4.7, CD4+CD45RA: 
%23.3 olarak d¿ĸ¿k saptandē. Antitriglobulin antikor: 4000 IU/mL, tiroid peroksidaz antikor: 201 IU/mL olarak 
pozitif saptandē. Toraks bilgisayarlē tomografi incelemesinde, mediastinal LAP ve bilateral yaygēn pulmoner 
nod¿ller saptandē. Lenfoproliferasyon ayērēcē tanēsē i­in yapēlan eksizyonel lenf nodu ve kemik iliĵi biyopsisinde 
malignite bulgusu yoktu. Otoimmunite, sitopeni, lenfoproliferasyon birlikteliĵi olan hastada ĶD a­ēsēndan 
­alēĸēlan klinik ekzom sekanslamaôda LRBA geninde birleĸik heterozigot (c.2836_2839 del (p. glu946*) ve 

c.4432 del (p. ile1479 Phe fs*3)) mutasyon saptandē. Anne/baba sanger sekanslama ile birleĸik heterozigot 
mutasyon doĵrulandē. Flow sitometride saĵlēklē kontrole (SK) gºre d¿s¿k LRBA ekspresyonu ve artmēĸ T 
folik¿ler h¿creler (TFH) saptandē. Takibinde imm¿n trombositopeni geliĸen hastaya intravenºz immunoglobulin 
ve prednizolon ve abatacept (20mg/kg/doz) tedavisi baĸlandē. Abatacept tedavisinin 3.ayēnda splenomegali, 
servikal, aksiller LAPôlar ve pulmoner nod¿ller belirgin geriledi, sitopeni d¿zeldi ve TFHôler azalarak SK ile 
benzer d¿zeye ulaĸtē. 
 

Sonu­: LRBA eksikliĵi vakasēnda abataceptin lenfoproliferasyon, sitopeni ¿zerine olan hēzlē ve ­arpēcē etkisini 
ortaya koyduk. Abatacept; LRBA eksikliĵi olan se­ilmiĸ vakalarda ºncelikli terapºtik se­enek olarak akēlda 

tutulmalēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Abatacept, Ķmm¿n disreg¿lasyon, LRBA 
 

[Abstract:0102] [PS ï 016] [SCIG /IVIG]  

Ķntravenºz imm¿nglobulin tedavisinin kan ĸekeri reg¿lasyonu ¿zerine etkisi: Olgu 

sunumu  
  
Recep Evcen 1, Fatih  ¢ºlkesen2, ķevket Arslan2 
1Rize Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Eriĸkin Alerji-Ķmm¿noloji Bilim Dalē/ Rize 
2Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Eriĸkin Alerji-Ķmm¿noloji Bilim Dalē/ Konya 
  

GĶRĶķ: Tip 2 Diyabetes Mellitus (T2DM) baĸlēca ins¿lin eksikliĵi ve direncinin sebep olduĵu ilerleyici bir 

metabolik hastalēktēr. Ķnflamasyon T2DM patogenezinde ºnemli rol oynar. Antiinflamatuvar ºzelliĵi olan 
intravenºz imm¿noglobulinin (IVIG) tip 2 diyabetli hastalarda nasēl bir etki gºstereceĵi bilinmemektedir. Bu 
vaka ile diyabet kontrol¿ kºt¿ olan imm¿n yetmezlik tanēlē hastamēzēn IVIG kullanēmē sonrasē kan ĸekerleri 
¿zerindeki olumlu etkisini sunmaktayēz. 
Olgu: 53 yaĸēnda T2DM ve koroner arter hastalēĵē (KAH) tanēlarē ile takipli kadēn hasta kliniĵimize 20 yēldēr 
devam eden, drenaja ve antibiyoterapiye yanēt vermeyen sēk tekrarlayan meme apsesi ĸikayeti ile baĸvurdu. 

Hastada NK (natural killer) eksikliĵi saptandē. Klinik tablosu gºz ºn¿ne alēnarak hastamēza 500 mg/kg dozunda 
3 haftada bir IVIG tedavisi baĸlandē. 11 yēldēr T2DM tanēsē ile takip edilen diyabet reg¿lasyonu iyi olmayan 
hastanēn IVIG tedavisi sonrasē kontrollerde ins¿lin ve oral antidiyabetiklerini hipoglisemi semptomlarē nedeni 
ile kestiĵi dikkatimizi ­ekti. Hastanēn IVIG tedavisi baĸlandēktan sonra drenaj ve antibiyoterapi ihtiyacē olmadē. 
Antidiyabetik olarak sadece metformin tedavisi kullanan hastanēn, kan ĸekerleri reg¿le ĸeklinde 
seyretmektedir.  
Sonu­: Ķmmun yetmezlik tanēsē ile takipli T2DM hastalar ¿zerinde IVIG tedavisini etkisinĶ ispatlayacak geniĸ 

kapsamlē ­alēĸmalara ihtiya­ vardēr. Vakamēzēn bu ­alēĸmalara ēĸēk tutacaĵēnē d¿ĸ¿nmekteyiz. 
  

Anahtar Kelimeler:  Ķnflamasyon, Ķntravenºz imm¿noglobulin, Tip 2 diabetes mellitus 
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[Abstract:0103] [PS ï 017] [Fagositer sistem bozukluklarē] 

Lºkosit Adezyon Defekti Tip 1 (LAD - I) Olgumuz  
  
¥zg¿l G¿ngºr, Gaye Kocatepe, Damla Altēntaĸ, Nur ¦mit, Ayĸen Bingºl, Dilara Fatma Kocacēk Uygun 
Akdeniz ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Alerji ve Ķmmunoloji Bilim Dalē, Antalya 
  
Giriĸ 
LAD-I, kromozom 21q22.3ôde lokalize olan ITGB2 (integrin subunit beta 2) genindeki mutasyon sonucu ȁ2 
integrin/CD18 sub¿nit kompleksinin eksikliĵi veya fonksiyon kaybēna baĵlē geliĸmektedir. CD18 ekspresyonu, 

%2ôden az olan olgular aĵēr LAD- I, %2 -30 arasēnda olanlar ise hafif-orta aĵērlēkta LAD-I olmak ¿zere iki ana 
grupta deĵerlendirilmektedir. Aĵēr olgularda tek k¿ratif tedavi Hematopoetik Kºk H¿cre Nakli( HKHN)ôdir. 
Olgu  
¦­ ay 12 g¿nl¿k kēz hasta. Sezeryan ile 36 hafta 5 g¿nl¿k, 3500 gr doĵmuĸ. Emmede zorlanma ve enfeksiyon 
nedeniyle yenidoĵan yoĵun bakēmda 2 hafta yatarak tedavi almēĸ. Taburculuktan bir hafta sonra gºbekte 
akēntē olmuĸ. Urakus anomalisi saptanan olgu opere olmuĸ. Operasyon sonrasē yara iyileĸmesinde gecikme, 

omfalit ve lºkositoz saptanmasē ¿zerine tarafēmēza yºnlendirildi. Muayenede periumblikal operasyon skarē alanē 
hiperemik. P¿ yok. Diĵer sistem muayeneleri normal. Laboratuvarda testlerinde lºkositoz ve nºtrofili vardē. 
Bakēlan akēm sitometrik deĵerlerinde CD 11c ve CD18, lenfosit alt gruplarē ve immunglobulinler yaĸa gºre 
normal d¿zeydeydi. Genetik test istendi. Antibiyotik ve antifungal proflaksisi baĸlandē. Canlē aĸēlarēn 
yapēlmamasē ve klinik takip planlandē. Ķzlemde sepsis tanēsēyla yatērēldē. Sepsis kliniĵi ve sēk enfeksiyon 
nedeniyle intravenºz immunglobulin baĸlandē. Hastanēn kliniĵinin LAD ile uyumlu olmasē nedeniyle akēm 
sitometrik deĵerleri tekrarlandē ve negatif saptandē. Genetik deĵerlendirmesi LAD-I ile uyumlu sonu­landē. 

Hasta HKHN hazērlēĵē i­in tarama programēna alēndē. 
Tartēĸma 
Yenidoĵan dºneminde lºkositoz, nºtrofili nedenleri arasēnda enfeksiyonlar, konjenital lºsemi, lºkosit fonksiyon 
bozukluklarē olabilir. Hastanēn kliniĵinden ĸ¿phelenilmesi nedeniyle tekrarlanan akēm sitometrik deĵerlerinin 
LAD-I ile uyumlu olduĵunu gºrd¿k. Klinik ĸ¿phe varlēĵēnda gerekli hallerde testlerin tekrarlanmasē, laboratuar 
ekibi ile iletiĸim halinde olunmasē ve deneyimli bir ekip ºnem taĸēmaktadēr. 
  

Anahtar Kelimeler:  akēm sitometri, lºkosit adezyon defekti, omfalit 

 
 

[Abstract:0105] [PS ï 019] [Kombine imm¿n yetmezlikler]  

Maternal engrafman olan aĵēr kombine imm¿n yetmezlik hastasēnda HLA tayini 
  
Mahmut Cesur , Gaye Ķnal, Ķbrahim Halil Karahan, ¥zlem Keskin, Ercan K¿­¿kosmanoĵlu 
Gaziantep ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē, ¢ocuk Alerji ve Ķmm¿noloji 

Bilim Dalē, Gaziantep 
  
Olgu: 3 ay 25 g¿nl¿k erkek hasta aĵēzda ge­meyen pamuk­uk, tekrarlayan akciĵer enfeksiyonu nedeniyle 
baĸvurdu. Ateĸ ve ºks¿r¿k ĸikayeti ile 2 aylēk iken ilk kez hastaneye yatērēlmēĸ, iki kez hastane yatēĸē var. 
¥zge­miĸ 39 hafta c/s doĵan hastanēn yenidoĵan yatēĸ ºyk¿s¿ yok. Hastanēn anne ve babasē birinci derece 
kuzen. 3 kardeĸi saĵlēklē. Fizik muayenede va: 5 kg (<3p), geliĸme geriliĵi vardē. Akciĵer seslerinde belirgin ral 

veya ronk¿s yoktu. Karaciĵer kot altē 4-5 cm ele geliyordu. Belirgin lenfopenisi ve IgG d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ olan hastada 

imm¿n yetmezlik d¿ĸ¿n¿l¿p yatēĸ verildi. Sefotakim ve amikasin baĸlandē. Ķlk 2 g¿n y¿klemenin ardēndan 
haftalēk IVIG tedavisi aldē. Bactrim ve triflukan profilaksisi baĸlandē. Tetkiklerinde CMV IgM: 5,27 (0,8-1) 
pozitif, CMV PCR: 1,1 milyon (78 -79) pozitif saptanan hastaya valgansiklovir baĸlandē. Lenfosit alt gruplarēnda 
CD4 belirgin d¿ĸ¿k saptandē. Bakēlan anti HIV anne ve bebekte negatif saptandē. Hastanēn BCG aĸēsē yatēĸtan 1 
hafta ºnce yapēlmēĸ. Bakēlan Toraks BTôsine gºre 4ôl¿ anti TBC tedavi baĸlandē. Hastadan kanda bakēlan HLA 
incelemesinde 3 allel olduĵu ºĵrenildi, maternal engrafmana baĵlē olabileceĵi d¿ĸ¿n¿ld¿. Bakēlan T lenfosit alt 
gruplarēnda da hastada naif h¿cre saptanmadē, T h¿crelerinin hepsi memory olmasē da maternal engrafmanla 

uyumlu olarak d¿ĸ¿n¿ld¿. Hastadan bukkal smear ile alēnan doku ºrneĵinde bakēlan HLA grubu 3 kardeĸle 
10/10 uyumlu saptandē. 
Yorum: Aĵēr kombine imm¿n yetmezlik hastalrēnda bazē olgularda maternal engrafman geliĸebilmektedir. 
Hastanēn kanēnda anneden ge­en lenfositler olduĵu i­in HLA tayininde lenfositlerden anne HLA gruplarē 
saptanēp, HLA tayinini g¿­leĸtirebilir. Maternal engrafman olan hastalarda HLA saptanmasēnda bukkal s¿r¿nt¿ 
kullanēlmasē daha net sonu­ verdiĵi i­in tercih edilebilir. 

  
Anahtar Kelimeler:  Aĵēr kombine imm¿n yetmezlik, Doku uyumu, HLA, Maternal engrafman 
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[Abstract:0106] [PS ï 020] [Kombine imm¿n yetmezlikler] 

DNA Ligaz -4 Eksikliĵi; Deĵiĸken Ķmm¿nolojik Bulgular ve B¿y¿me geriliĵi ile Karakterize 

4 Olgu Sunumu  
  
Zeynep Meri­1, Bet¿l Gemici Karaaslan1, Muhammed Aydēn1, Bet¿l Kesriklioĵlu2, Murat Elli 3, Yºntem Yaman3, 
Esra Y¿cel1, Ay­a Aykut4, Yēldēz Camcēoĵlu1, Haluk ¢okuĵraĸ1, Ay­a Kēykēm1 
1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji-Ķmmunoloji BD, Ķstanbul 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik ABD, Ķstanbul 
3Ķstanbul Medipol ¦niversitesi, ¢ocuk Hematolojisi ve Onkolojisi BD, Ķstanbul 
4Ege ¦niversitesi, Tēbbi Genetik ABD, Ķzmir 
  
Ligaz -4 enzimi DNA ­ift sarmal kērēklarēnēn onarēmēnda kritik rol oynar ve eksikliĵinde, T-B-NK+ radyosensitif 
aĵēr kombine imm¿n yetmezlik gºr¿lebilmektedir. T h¿cre repertuarēnda bozukluk k¿m¿latif DNA hasarē 
sonucunda hematopoietik h¿crelerde artmēĸ apoptoz, ilerleyici kemik iliĵi yetmezliĵi ve maligniteye yatkēnlēk 
ortaya ­ēkar. Klinikte karĸēmēza mikrosefali, dismorfik gºr¿n¿m, nºromotor retardasyon, boy kēsalēĵē, 

tekrarlayan enfeksiyon ve malignite ile gelebilir. Bildirimizde klinik bulgularē deĵiĸken olan DNA ligaz-4 
eksikliĵi tanēlē 4 hastanēn demografik, klinik, laboratuvar ºzelliklerinden bahsedeceĵiz. 
Hastalarēn tanē yaĸē prenatal tanēdan 17 yaĸa kadar geniĸ bir spektrumdaydē, t¿m¿nde IUGR ve mikrosefali 
mevcuttu. Olgularēn t¿m¿nde nºrogeliĸimsel gerilik dikkati ­ekmekteydi. Olgularda tekrarlayan sinopulmoner 
enfeksiyonlar gºr¿lmekteydi. Bir hastanēn 2 yaĸēndayken kemik iliĵi yetmezliĵi geliĸmiĸti. Prenatal tanē alan 
hastamēzēn imm¿nolojik bulgularē tamamen normalken; diĵer hastalarda deĵiĸken oranda 

hipogamaglobulinemi, CD4 T lenfopenisi, CD4/CD8 oranēnda bozukluk izlendi. Hastalarēn t¿m¿ ĶVĶG tedavisi 
altēndaydē, CD4 T lenfopenisi olan hastalara TMP-SMX profilaksisi baĸlandē. Bir hasta, 9 yaĸēndayken akraba 
dēĸē vericiden nakil olmuĸtu, nakil sonrasē nonkimerik seyretmesine raĵmen aktif enfeksiyonu ve ek klinik 
bulgusu bulunmadēĵēndan ĶVĶG ve antibiyotik profilaksisi altēnda izlemine devam edilmektedir. 
DNA Ligaz -4 eksikliĵi nadir gºr¿lebilmekle birlikte ºzellikle b¿y¿me geliĸme geriliĵi olan ve 
tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarda akla gelmelidir. Erken tanē almalarē geliĸebilecek 
enfeksiyonlar ve hematolojik maligniteleri ºngºrme a­ēsēndan ºnemlidir. Enfeksiyonlarēn kontrol¿ i­in 

imm¿nglobulin replasman tedavisi, antibiyotik profilaksisi ve yoĵunluĵu azaltēlmēĸ hazērlēk rejimiyle uygun 
vericiden yapēlan hematopoetik kºk h¿cre nakli baĸlēca tedavilerdir. 
  

Anahtar Kelimeler:  aĵēr kombine imm¿n yetmezlik, DNA ligaz-4 eksikliĵi, kemik iliĵi yetmezliĵi, 
radyosensitivite  
 

[Abstract:0107] [PS ï 021] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

Yaygēn Deĵiĸken Ķmm¿n Yetmezlik Hastalarēnda TNFRSF13B  Gen Mutasyonlarē: Tek 

Merkez Deneyimi  
  
Salim Can 1, Esra Karabiber 2, Ezgi Yal­ēn G¿ngºren1, Melek Yorĵun Altunbaĸ1, Razin Amirov 1, Necm iye ¥zt¿rk1, 
Selcen Bozkurt 1, Sevgi Bilgi­ Eltan3, Ahmet Oĵuzhan ¥zen3, Elif Karako­ Aydēner3, Safa Barēĸ3 
1Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Pediatrik Ķmm¿noloji ve Alerji 
Bilim Dalē, Ķstanbul 
2Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Gºĵ¿s Hastalēklarē Anabilim Dalē, Eriĸkin Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē, 

Ķstanbul 
3Marmara ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Saĵlēk Bilimleri Ensit¿s¿, 
Pediatrik Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē ve Y¿ksek Lisans/Doktora Programē, Jeffrey Modell Vakfē Primer 
Ķmm¿n Yetmezlik Tanē Merkezi, Iĸēl Barlan Translasyonel Tēp Merkezi, Ķmm¿n Yetmezlik Uygulama ve 
Araĸtērma Merkezi, Ķstanbul 
  

Giriĸ: 
TNF reseptºr ¿st ailesi 13B (TNFRSF13B)  geninde meydana gelen mutasyonlar, IgM'nin diĵer 
imm¿noglobulinlere dºn¿ĸmesinde, plazma h¿cresi farklēlaĸmasēnda, hafēza B h¿crelerinin hayatta kalmasēnda 
ve T h¿cresinden baĵēmsēz B h¿cre yanētēnda ºnemli bir role sahiptir.Literat¿rde bulgular ­ok heterojen olup, 
genotip -fenotip iliĸkisi tam ortaya konamamēĸtēr.¢alēĸmamēzda, TNFRSF13B  geninde mutasyonu olan olgularēn 
klinik, laboratuvar ve genetik sonu­larēnē sunduk. 
Yºntem: 

¢alēĸmamēza, tek merkezden, TNFRSF13B  geninde heterozigot/homozigot mutasyonu olan 14 olgu dahil edildi. 
Olgularēn demografik, klinik ve laboratuvar ºzellikleri retrospektif olarak hasta dosyalarēndan elde edildi. 
Genetik varyantlarēn patojenite skorlamalarē in-silico prediktºrler kullanēlarak yapēldē. 

Bulgular:  
¢alēĸmamēza 8ôi kadēn 14 olgu dahil edildi. Olgularēn ortanca yaĸē 379 (IQR: 372) aydē.Olgularēn %14ô¿nde 
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akrabalēk, %57ôsinde ailede primer imm¿n yetmezlik vakasē mevcuttu. En sēk saptanan baĸvuru yakēnmalarē 

sērasē ile tekrarlayan ¿st (%78) ve alt (%64) solunum yolu enfeksiyonlarēydē.Beĸ hastada otoimm¿n hastalēk 

[vitiligo (2), lupus (1), multiple skleroz (1), romatoid artrit (1)] saptandē.Otoimm¿n bulgular c.431C>G, 
c.460A>T, c.704_705del, c.236A>G  varyantlarēna sahip hastalarda tespit edildi. Ķkinci en sēk saptanan bulgu 4 
hasta ile lenfoproliferasyondu. Dºrt hasta aile taramasē ile tespit edilmiĸ olup, bu 
hastalardan  c.579C>A  mutasyonu olan 1 hasta t¿k¿r¿k bezi karsinomu tanēsēyla takipliydi. Laboratuarda, 4 
hastada lenfopeni, 8 hastada panhipogamaglobulinemi, 2 hastada agammaglobulinemi mevcuttu.Olgularēn 
13ô¿nde heterozigot, 1ôinde homozigot TNFRSF13B  mutasyonu vardē. In-silico prediktºrlerce patojenik bulunan 
7 farklē varyant saptandē.Mutasyonlar Fig¿r- 1ôde gºsterilmiĸtir. 

Sonu­: 
Olgularēmēzēn, literat¿r ile benzer ĸekilde klinik, laboratuvar ve genetik bulgularē a­ēsēndan heterojen bir 
daĵēlēm gºsterdiĵini saptadēk.Ayrēca, lenfoproliferasyon, otoimm¿nite ve malignite gibi bulgular ge­ yaĸta 
ortaya ­ēkabileceĵinden asemptomatik vakalar da izlenmeli ve hastalara aile taramasē mutlaka ºnerilmelidir. 
  
Anahtar Kelimeler:  Lenfoproliferasyon, Otoimm¿nite, TACI, TNFRSF13B, YDĶY 

 

 
Fig¿r-1 

 
TNFRSF13B geninde saptanan mutasyonlar. 

 

 
 

[Abstract:0108] [PS ï 022] [Otoimm¿n hastalēklar] 

SLE TANISI ALAN ASTIM VE SELEKTĶF IgA EKSĶKLĶKLĶ BĶR OLGU 
  

H¿seyin Baĸpēnar, Nilg¿n Bahar Teker, Hatice B¿ĸra Fidan, Mahir Serbes, Dilek ¥zcan, Derya Ufuk Altēntaĸ 
¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē, Adana 
  
Selektif IgA eksikliĵi en sēk gºr¿len primer imm¿n yetersizliktir ve uluslararasē konsensusla tanēmē 4 yaĸēndan 
sonra IgG ve IgM eksikliĵi olmadan serum IgA seviyesinin 0.07 gr/l'nin altēnda olmasē olarak yapēlmēĸtēr.IgA 

eksikliĵi sēklēkla asemptomatik olmakla birlikte,tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlarēn yanēnda otoimm¿n 
hastalēklar,alerjik hastalēklar ve malignitelerle birlikte gºr¿lebilir.IgA eksikliĵi tanēsē d¿ĸ¿n¿len hastalarda 

izlemde bu hastalēklar a­ēsēndan dikkatli olunmasē gerekir. IgA eksikliĵi olan hastalar enfeksiyonlar, alerjik 
hastalēklar yanēnda otoimm¿n hastalēklara da yatkēnlēk a­ēsēndan takip edilmelidir ve bunun tersi de doĵrudur; 
bu hastalēklarda IgA eksikliĵi sēklēĵē artmēĸtēr. Literat¿rde IgA eksikliĵi olan vakalarda otoimm¿n tiroidit, kronik 
artropati, otoimm¿n hemolitik anemi,sistemik lupus eritematozus, j¿venil idiopatik artrit, sklerozan kolanjit, 
­ºlyak hastalēĵē, vitiligo, psoriazis,¿lseratif kolit, Sjºgren hastalēĵē, poliarteritis nodoza, Kawasaki hastalēĵē ve 
Beh­et hastalēĵē gibi bir­ok otoimm¿n hastalēklarēn eĸlik ettiĵi gºsterilmiĸtir. Burada sistemik lupus 
eritematosus (SLE) tanēsē alan astēm ve selektif IgA eksikliĵi olan bir olgu sunulmuĸtur. 

  
Anahtar Kelimeler:  SLE, Astēm, Selektif IgA eksikliĵi 
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Hastanēn tedavi ºncesi deri lezyonlarē 

 
 

[Abstract:0109] [PS ï 023] [Otoimm¿n hastalēklar] 
Parry -Romberg Sendromu Olgusu: Klinik ve Laboratuar ¥zellikleri, Gºr¿nt¿leme 

Bulgularē, Tedavi ve Prognoz 
  
Emin Abdullayev 1, Esra ¢epniler1, Derya Bako 2, Mustafa Arda Onar 2, Lala Guliyeva 1, Adem Topcu 1, Zeynep 
Gizem G¿nd¿z1, Aliĸan Yēldēran1 
1Ondokuz Mayēs ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Bilim Dalē 
2Ondokuz Mayēs ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Radyoloji Anabilim Dalē 
  

GĶRĶķ: Parry -Romberg Sendromu (PRS), deri altē yaĵ, kas, kemik ve deri dahil olmak ¿zere y¿z dokularēnēn 

yavaĸ ilerleyen tek taraflē atrofisi ile karakterize dejeneratif bir durumdur (1,2). Baĸlangē­ genellikle yaĸamēn 
ilk ya da ikinci on yēlēnda olup atrofinin derecesi baĸlangē­ yaĸēna baĵlēdēr. PRS'ye sēklēkla trigeminal nevralji, 
migren, nºbetler ve gºzlerde ve sa­larda deĵiĸiklikler gibi nºrolojik komplikasyonlar eĸlik edebilir (2). 
Etiyolojide kalētēm, otoimm¿n bozukluklar, travma, sempatik sinir sisteminin hipo veya hiperaktivitesi, 
trigeminal sinir bozukluklarē ve bulaĸēcē hastalēklar su­lanmaktadēr (3). PRS, estetik, iĸlevsel ve psikolojik 

sorunlarla iliĸkili ilerleyici bir hastalēktēr. Hastalēĵē durdurmak i­in ­eĸitli tedaviler denenmiĸtir. Bunlar arasēnda 
oral steroidler, D -penisilamin, metotreksat, siklofosfamid, antimalaryaller, siklosporin ve azatioprin 
uygulamasē yer almaktadēr (4). 
Olgu:  4 yaĸēnda erkek hasta sabit bakēĸ, dalma, aĵēzda kilitlenme ĸeklinde olan afebril nºbet ile baĸvurmuĸ. 
Bilinen hastalēk, konv¿lziyon ºyk¿s¿, kullandēĵē ila­ yok. Mental geliĸimi normal. Anne-Baba: hala torunlarē. 
Fizik muayenede alnēnda hiperpigmente lezyon, nevus? nedenli dermotolojiye danēĸēlēyor, encoup de sabre 
d¿ĸ¿n¿lerek haftalēk metotreksat tedavisi ºneriliyor. Gºz muayenesi normal, BOS kx ve viral PCR negatif 

saptanmēĸ. EEG normal saptanmēĸ. Sēk hastalanma, otoimmunite? nedenli tarafēmēza baĸvuran hasta 
imm¿nolojik olarak deĵerlendirildi. WES genetik analiz istendi, mutasyon saptanmadē. Otoantikorlardan Ro52 
++ saptandē. Sēk hastalanma nedenli MTX kullanamayan hastaya immunmod¿latºr olarak ķubat 2022 
tarihinde IVIG tedavisi baĸlandē. Nºbeti tekrarlamadē. Klinik ilerleme olmamasēnēn yanēsēra radyolojik 

bulgularda gerileme saptandē. 
Sonu­: Hemifasiyal atrofinin kesin etiyolojisi bilinmemektedir. Lokalize skleroderma ile benzerliĵi nedeniyle 
otoimm¿n bir bozukluk olarak kabul edilmiĸtir. Hastaya verilen tedavi sonrasē klinik ve radyolojik bulgularda 

iyileĸme olmasē otoimmun s¿reci desteklemektedir. 
  
Anahtar Kelimeler:  Parry -Romberg Sendromu, otoimm¿nite, IVIG 

 

 
Yapēlan Kan Tetkikleri Sonu­larē 
 12.08.21 14.02.22 28.11.22 Referans 

CD3 % 71 68 74 55-86,2 

CD3CD4 % 42 41 44 23,4-48,7 

CD3CD8 % 28 26 30 16,8-46,5 
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CD19 % 13 10 9 6,5-20,3 

CD20 % 12 12 9  

CD3-CD56 % 9 14 9 4-29 

CD3+CD56 % 1 3 1  

HLA-DR % 19 15 23  

CD3+CD38+HLA-DR+ 

% 
1 1 2  

CD3HLA-DR % 5 7 12  

CD4HLA-DR % 4 2   

CD8HLA-DR % 9 11   

CD3/CD8/TCRgd % 34 39 33 4,7-29,6 

CD3CD4CD45RACD31 

% 
44 46 17 38,6-65,8 

CD45RA % 70 69 60 82-94 

CD4+CD45RA+ % 58 71 47 41,7-77,8 

CD8+CD45RA+ % 62 55 49 36-87,8 

CD19+CD27-IgD+ % 77 72  45-84,5 

CD19+CD27+ % 17 20 16 6,7-31,1 

CD19+CD27+IgD+ % 10 12  3,6-24,2 

CD19+CD38+CD21low 

% 
2 3  1,8-14,7 

IgG (mg/dL) 826 1080 1250 919-1110 

IgA (mg/dL) 64 82 86 88-125 

IgM (mg/dL) 43 66 45 99-130 

IgE (mg/dL) 17,9 <17,7 <18,4  

FMF:WT WES: normal PAI: homozigot 
C677T: 

heterozigot 
CH50:%85 

TFT:normal 
Tiroit otoantikor: 

Normal 
ANA: neg 

Anti dsDNA: 

neg 

HLA 

B27:neg 

Anti Scl-70:neg 
Anti Kardiyolipin 

IgG:neg 

Anti Kardiyolipin 

IgM:neg 
Ro52:++ 

Anti JO-

1:neg 

Anti ss-A:neg Anri ss-B:neg Anti Sm: neg 
Anti 

Sm/RNP:neg 
RF: neg 

C3:normal C4: normal    
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Beyin MR Bulgularē (Karĸēlaĸtērmalē) 

 
 

 
 

[Abstract:0110] [PS ï 024] [Eĸlik eden baĸka bulgularē olan veya sendromik kombine 

Ķmm¿n yetmezlikler] 

Mikrosefali ve b¿y¿me geliĸme geriliĵi ile takip edilirken ''NHEJ1'' gen mutasyonu 

saptanan bir olgu sunumu  
  
B¿ĸra Hatice Fidan, Nilg¿n Bahar Teker, H¿seyin Baĸpēnar, Mahir Serbes, Dilek ¥zcan, Derya Ufuk Altēntaĸ 
¢UKUROVA ¦NĶVERSĶTESĶ TIP FAK¦LTESĶ, ¢OCUK ĶMMUNOLOJĶ VE ALERJĶ BĶLĶM DALI, ADANA 

  
Aĵēr Kombine Ķmm¿n Yetmezlik (SCID), ­eĸitli genetik bozukluklar sonucunda ortaya ­ēkan ve hayatē tehdit 
eden bir durumdur. Bu olguda, b¿y¿me geliĸme geriliĵi ve mikrosefali nedeniyle takip edilen ve enfeksiyon 
bulgusu gºstermeyen 9 aylēk bir kēz hastada NHEJ1 mutasyonunun saptanmasē ve SCID tanēsē konulmasē 
incelenmiĸtir. Hastanēn klinik seyri, immunolojik deĵerlendirmeleri ve genetik analizlerin sonu­larē 
sunulmuĸtur. Hasta, b¿y¿me ve geliĸim geriliĵi ile mikrosefali nedeni ile takip edilirken immunolojik 

tetkiklerinde bozukluklar fark edilmiĸtir. Bu bulgular ēĸēĵēnda, IVIG tedavisi baĸlanan hastanēn genetik analiz 
i­in ºrnek alēnmēĸ ve gºnderilen t¿n eksom analizinde ''NHEJ1'' geninde patojenik bir mutasyon saptanmēĸtēr. 
Bu olgu sunumu, b¿y¿me ve geliĸme geriliĵi ile mikrosefali gibi nºrolojik bulgularēn, ºzellikle enfeksiyon 

bulgusu olmayan pediatrik hastalarda, immun yetmezliklerin erken tanēsēnda ºnemli ipu­larē saĵlayabileceĵini 
vurgulamaktadēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  b¿y¿me geliĸme geriliĵi, Cernunnos-XLF Eksikliĵi, kombine immun yetmezlik, 

mikrosefali, NHEJ1  
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LABORATUVAR SONU¢LARI 
 04/09/2023 23/01/2024 

ALS: 1200 1000 

IGG: 400 mg/dl 1300 mg/dl 

IGM: 34 mg/dl 37 mg/dl 

IGA: <10 mg/dl <10 mg/dl 

IGE: <5 IU/ml <5 IU/ml 

CD3: %68 %69 

CD4: %35,2 %31 

CD8: %27,5 %27,4 

CD16-56: %27,2 %24,7 

CD19: %3,2 %4,2 

ANTĶ-HBS: 270 I/L  

 

 
 

[Abstract:0111] [PS ï 025] [Fagositer sistem bozukluklarē] 

GATA2 eksikliĵinde immun yetmezlik sendromu ve intravenºz immunglobulin tedavisi 
  

Elif Erat ¢elik, Fatma Arzu Akkuĸ, Fatih ¢ºlkesen, ķevket Arslan 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi, Meram Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē A.D., Ķmmunoloji ve Alerji B.D., Konya 
  
GĶRĶķ 
GATA2, hematopoetik kºk h¿cre ­oĵalmasēnē ve farklēlaĸmasēnē d¿zenleyen bir transkripsiyon faktºr¿d¿r. 
Monon¿kleer h¿cre geliĸimini, alveolar makrofaj aktivitesini d¿zenler ve lenfatik geliĸimde rol oynar(1).GATA2 
mutasyonu; imm¿n yetmezlik, romatolojik hastalēklar, miyeloid neoplazmlar ve pulmoner vask¿ler tutulum 

i­eren olduk­a heterojen bir bozukluktur. Bu vakada GATA2 mutasyonu olan hastada intravenºz 
immunglobulin(IVIG) tedavisinden bahsedilecektir(2).  
OLGU 
37 yaĸēnda kadēn hasta, 3 sene ºnce 4 haftalēk gebe iken y¿ksek ateĸ ĸikayeti ile dēĸ merkeze baĸvurmuĸ. 
Yapēlan tetkiklerde pansitopeni saptanan hastaya kemik iliĵi aspirasyon biyopsisi ve daha ºnce kēzēnda GATA2 
tespit edilmesinden dolayē genetik tarama yapēlmēĸ. Hastaya dēĸ merkezde myelodisplastik 

sendrom(MDS),t¿berk¿loz ve GATA2 eksikliĵi tanēsē konulmuĸ ve 1 yēllēk anti-tbc tedavisi baĸlanmēĸ. Sēk 

pnºmoni ataklarē ge­iren hasta hematoloji tarafēndan kliĵimize kons¿lte edildi. Yapēlan tetkiklerde IG4< 0.05 
ve akēm sitometriside CD16-56 1(d¿ĸ¿k), CD4 15.8 ve CD8 63.7ters CD4:CD8 oranē gºr¿ld¿.Hastaya 21 
g¿nde bir 25 gr IVIG tedavisi baĸlandē. Tedavi sonrasē hastada pnºmoni ataklarē kesildi. 
TARTIķMA 
GATA2 eksikliĵinin klinik gºr¿n¿m¿, kemik iliĵi aplazisinden imm¿n yetmezlik ve myeloid neoplazmlara kadar 
b¿y¿k farklēlēklar gºsterebilir. Hastalarēn ­oĵunda klinik tablo aĸamalē olarak sitopeni, kemik iliĵi yetmezliĵi ve 

son olarak miyeloid neoplazmlar geliĸir(2,3).GATA2 eksikliĵinde enfeksiyon sēklēĵēnēn artmasē, baĵēĸēklēk 
yetersizliĵinin bir sonucu olarak ortaya ­ēkar ve hastalar arasēnda ciddiyet a­ēsēndan ºnemli farklēlēklar 
gºzlemlenir.Nadir de olsa, GATA2 hastalarēnda humoral eksiklik gºr¿lebilir.Hastalarēn ­oĵunda plazma 
h¿creleri ve imm¿noglob¿lin d¿zeylerinin normal olmasē dikkat ­ekmiĸtir ancak tekrarlayan enfeksiyon ataklarē 
ile hipogamaglob¿linemi bildirilmiĸtir. Bu gibi durumlarda intravenºz imm¿noglobulin replasmanē gerekli 
olabilir. GATA2 eksikliĵinde IVIG tedavisinin etkinliĵini aydēnlatmak i­in fazla sayēda vaka serileriyle prospektif 
­alēĸmalara ihtiya­ bulunmaktadēr(4). 

  
Anahtar Kelimeler:  GATA2 eksikliĵi, immun yetmezlik, fagositer sistem hastalēklarē 
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TABLO 1  

WBC 2.6 K/UL 3,5-10,5 

HBG 10.1 G/DL 12-15.5 

HCT 28.9 % 34.9- 44.5 

PLT 87 K/UL 150-450 

RBC 3.33 10e6/u 3.9-5.03 

MCV 86.7 FL 81.6-98.3 

MCH 30.3 PG 27-31 

MCHC 35.0 G/DL 30-36 

MO 0.0 K/UL 0.2-0.8 

LY 0.4 K/UL 0.90-2.90 

IGM 0.936 G/L 0.4-3.04 

IGG 11.8 G/L 7-16 

IGE 19.3 G/L 0-100 

IGA 0.9 G/L 0.7-4 

IGG4 <0.055 G/L 0.03-2.01 

 

 
 

[Abstract:0112] [PS ï 026] [Kombine imm¿n yetmezlikler] 

Yaygēn Deĵiĸken Ķmmun Yetmezlikli hastada nod¿ler rejeneratif hiperplazi geliĸiminde 

transplantasyon uygun mu?  
  

Elif Erat ¢elik, Tuĵba ¥nalan, Fatih ¢ºlkesen, ķevket Arslan 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi, Meram Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē A.D., Ķmmunoloji ve Alerji B.D., Konya 
  
GĶRĶķ 
Yaygēn deĵiĸken immun yetmezlik (CVID), antikor ¿retiminde defekt ve h¿cresel baĵēĸēklēk sisteminin ­eĸitli 
kusurlarēnē i­eren heterejon bir hastalēk grubudur.CVID ye baĵlē geliĸen karaciĵer sirozunda yapēlan karaciĵer 
transplantasyonlarē olduk­a mortal seyretmektedir(2). Bu olgumuzda karaciĵer yetmezliĵi ile prezente olan bir 

CVID hastasēnē sunmaktayēz. 

OLGU 
43 yaĸēnda kadēn hasta tekrarlayan akciĵer enfeksiyonlarē ve bronĸiektazi ile gºĵ¿s hastalēklarē tarafēndan 
takip edilen hasta tarafēmēza imm¿n yetmezlik ĸ¿phesi ile yºnlendirildi. Yapēlan tetkiklerinde; IgG: 3.57 g/L 
(7 -16 g/L), IgM: 2.2g/L (0.46 -3.04 g/L), IgA: <0.31g/L (0.7 -4 g/L), IgG1:2.6 g/L(4.05 -10.1), IgG2:1.04 g/L 
(1.69 -7.86), IgG3:0.38 g/L (01 -08), IgG4:0.06 g/L(0.03 -2.01) CD4: 55.5% (25 -65%), CD8: 23.7% (10 -

35%), CD16 -56: 7.5% (3.2 -23.7%) CD19: 6.8% (6.3 -20%), CD27+ IgD -  switched memory B h¿creleri: 
1.1% (9.2 -18.9%),) olarak bulundu.  
 
Poliklinik takiplerinde biyokimya tetkilerinde karaciĵer enzim d¿zeyleri (AST, ALT, ALP, GGT, INR) y¿ksek 
seyreden hastadan etiyolojiye yºnelik detaylē testler ve karaciĵer biyopsisi istendi (Tablo 1). Biyopsi sonucu 
kronik hepatit (Evre 3,modifiye ĶSHAK HAĶ: 12/18) ile uyumlu olarak geldi. Hastada tespit edilebilir bir 
etiyoloji olmamasē ve altta yatan CVID tanēsē olmasē nedeniyle biyopsi materyali patoloji tarafēndan nod¿ler 

rejeneratif hiperplazi (NRH) a­ēsēndan yeniden deĵerlendirilen hastaya NRH tanēsē konuldu. 
 
CVIDônin klinik prezentasyonu rek¿rren bakteriyel enfeksiyonlar ĸeklindedir. Bazē hastalarda ayrēca akciĵer, 

karaciĵer ve gastrointestinal sistemi i­eren otoimm¿n ve lenfoproliferatif bozukluklar gºzlenebilmektedir(3) 
SONU¢LAR 
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CVIDôye eĸlik eden karaciĵer sirozu hastalarēnda yapēlan karaciĵer transplantasyonu olduk­a mortal 

seyretmektedir. Bu durumun en ºnemli nedenlerinden birisi CVID nedeniyle enfeksiyonlara a­ēk olan 

hastalarēn transplantasyon nedeniyle kullanmasē gereken imm¿nsupresif tedaviler ile daha aĵēr enfeksiyonlar 
a­ēsēndan artmēĸ risklerinin olmasēdēr(2, 5) 
  
Anahtar Kelimeler:  primer immun yetmezlik, nod¿ler rejeneratif hiperplazi, siroz 

 

 
tablo1 

WBC, x103/ ÕL 1.25 (4-10) Total Protein, g/L 69 (Normal) 

PLT, x103/ ÕL 93(150-400) Albumin, g/L 31.5(35-52) 

LYM, x103/ ÕL 0.33 (0.8-5.5) Hbsag, S/CO Negatif 

HGB, g/dL 8.8 (12-17) AntiHbs, mIU/ ml 388 

ANA Pozitif AntiHBE negatif 

ATP7B negatif Anti HAV IgM, S/CO 0.29 (0.8-1.2) 

AMA/ASMA/LKM  Negatif Anti HAV IgG,S/CO 0.36 (0-1) 

T.Bilirubin, mg/dl 1.7 Anti-HCV, S/CO Negatif 

D.Bilirubin, mg/dl D.Bilirubin, mg/dl 0.7 Anti-HIV, S/CO Negatif 

ALP, U/L 294 CMV IgM Negatif 

AST, U/L 77 CMV IgG pozitif 

ALT, U/L  83 24 saatlik idrarda bakēr 63(Normal) 

GGT, U/L 152 Seruloplazmin 0.31(Normal) 

PT (INR) 1.32 Ferritin 9.6 (13-150) 

Karaciĵer siroz etiyolojisine yºnelik istenen laboratuvar sonu­larē. 

 
 

[Abstract:0113] [PS ï 027] [Otoimm¿n hastalēklar] 

IL10RB Mutasyonu Olgusu  
  
Lala Guliyeva , Emin Abdullayev, Esra ¢epniler, Adem Topcu, Zeynep Gizem G¿nd¿z, Aliĸan Yēldēran 
Ondokuz Mayēs ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Alerji ve Ķmmunoloji Bilim Dalē, Samsun 

  
Giriĸ 
IL -10 antiinflamatuar bir sitokindir. IL10/IL10R eksikliĵi enflamasyon kontrol altēna alēnamayēp ĸiddetli 
enterokolit geliĸebilir ve ­ok-erken baĸlangē­lē inflamatuvar baĵērsak hastalēĵēna (ĶBH) neden olur.1,2 
Olgu:  
¦lseratif Kolit tanēsē ile bir yēldēr takip edilen 2 yaĸēnda erkek hasta imm¿nolojik deĵerlendirme a­ēsēndan 

kliniĵimize danēĸēldē. ¥yk¿s¿nden 38 haftalēk sezeryan ile 3100 gr doĵduĵu ºĵrenildi. 9 aylēkken ishal, anemi, 
hipoalbuminemi ve bir yaĸēndayken kroniki ishal, kilo alamama nedenile 2 kez hastane yatēĸē olmuĸ. Anne-
baba kuzen olan hastaya kolonoskopi yapēlmēĸ. Sonu­: Klinik bulgularla uyumlu deĵiĸiklikler, enflamatuar 
barsak hastalēĵē (¿lseratif kolit?) lehine yorumlanmēĸ. Hastanēn Fekal Kalprotektin y¿ksek (>1000 mcg/g) ve 
p-ANCA +3 bulunmuĸ. Tarafēmēzca yapēlan muayenede v¿cut aĵērlēĵē 6200 gr (<3 p), boy: 65 cm (<3p) idi. 
Laboratuar tetkiklerinde Tam Kan Sayēmē lºkositoz dēĸēnda normal, Sedimantasyon: 78mm/saat, CRP: normal, 
Ķg G, A, M, E d¿zeyleri yaĸē ile uyumlu idi. DHR testi normal. WES analizinde IL10RB geninde homozigot 

delesyon saptandē (c.326A>C, p.Asp10Ala). Hastaya intravenoz immunoglobulin tedavisi baĸlandē. 
Tartēĸma ve Sonu­ 
¢ocuklarda ­ok erken baĸlanĵē­lē ĶBHôde IL-10 baĸta olmakla genetik mutasyonlarēn hastalēĵa neden olmasēna 

dair ­alēĸmalar vardēr.1,3 Yapēlan ­alēĸmalarda medikal tedaviyle yeterli d¿zelme saĵlanmadēĵē durumlarda tek 
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k¿ratif tedavi hematopoetik kºk-h¿cre nakli (HKHN) ºnerilmektedir. Anne-baba arasēnda akrabalēk, b¿y¿me 

geriliĵi, kronik ishal olan hastalarda erken baĸlangē­lē ĶBH ve IL-10 mutasyonu akēlda tutulmalēdēr. 

  
Anahtar Kelimeler:  IL10RB, IBH, WES  

 

 
 

Lenfosit alt grubu ve patoloji sonu­ 
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[Abstract:0114] [PS ï 028] [Eriĸkinde imm¿n yetmezlikler] 

Hiper IgE Sendromu kliniĵi olan hastada CARD9 mutasyonu 
  
Fatma Arzu Akkuĸ1, Munise Daye 2, Fatih ¢ºlkesen1, Ayĸe G¿l Zamani3, ķevket Arslan1 
1Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē AD, Ķmm¿noloji ve Alerji BD 
2Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Deri ve Z¿hrevi Hastalēklarē AD 
3Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik AD 
  
GĶRĶķ VE AMA¢ 

Hiper IgE sendromlarē (HIES) klinik olarak birbirine benzeyen fakat hastalar arasēnda farklē semptomlarēn 
birleĸimiyle gºr¿len primer imm¿n yetmezlik sendromudur. Nadir gºr¿len bir sendrom olmasēna raĵmen tespit 
edilen genetik bozukluk sayēsē giderek artmaktadēr. Caspase recruitment domain-containing protein 9 (CARD9) 
mutasyonu tespit edilen genetik bozukluklardan bir tanesidir.  
OLGU 
42 yaĸēnda erkek hasta yaklaĸēk 3 yēldēr cildinde ­ok sayēda pullu eritem ve plaklar olmasē nedeniyle cildiye 

kliniĵine baĸvurdu. Saĵ kulaĵēnda ¿lseratif olan ve boynunda eritematºz sertleĸmiĸ plaklarē mevcuttu (Resim 
1). Hastanēn cildinden alēnan biyopsilerin histopatolojik sonucu tinea corporis ile uyumlu geldi. Tērnaklarēndan 
alēnan ºrneklerde candida enfeksiyonu tespit edildi. Yapēlan kan tetkiklerinde serum IgE seviyesi 16000 IU/mL 
(0 -100) ve eozinofil 1,61 103/uL (0.2 -0.6) olmasē ¿zerine kliniĵimiz ile konsulte edildi. Y¿ksek serum IgE 
d¿zeyleri ve eozinofili olmasē nedeniyle HIES ĸ¿phesini uyandērdē. Diren­li mantar enfeksiyonu olmasē, 
dismorfik y¿z gºr¿n¿m¿ ve y¿ksek damak olmasē HIES d¿ĸ¿nd¿ren klinik bulgularēydē. Hastaya primer imm¿n 
yetmezlik taramasē yapēlmasē i­in genetik kons¿ltasyonu istendi. 

3 yēldēr yaygēn mantar enfeksiyonu ĸikayeti olan hastanēn tam ekzom dizileme analizi, CARD9 geninde 
homozigot patojenik varyantē ortaya ­ēkardē (c.883C > T ). Hastanēn klinik bulgularē genetik tanēsē ile uyumlu 
olarak bulundu.  
TARTIķMA VE SONU¢ 
HIES klinik bulgularē, y¿ksek serum IgE ve eozinofil seviyeleri bulunan hastamēzda kronik, yaygēn kutanºz 
mantar enfeksiyonu vardē. HIES benzeri bozukluklara neden olan gen mutasyonlarē ­eĸitlidir. Bunlardan biri 
olan CARD9 sinyal proteininde yer alan farklē mutasyonlarēn insanlarda primer imm¿n yetmezliklere neden 

olduĵu gºsterilmiĸtir. CARD9 gen defekti olan hastalar ciddi invaziv mantar enfeksiyonlarēyla baĸvurabilir. Bu 
nedenle uygun antifungal tedavinin erken baĸlatēlmasē ºnemlidir. 

  
Anahtar Kelimeler:  CARD9 mutasyonu, Dermatofitoz, Hiper IgE sendromu, Primer imm¿n yetmezlik 
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Resim 1 

 
 

 
 

[Abstract:0115] [PS ï 029] [Eriĸkinde imm¿n yetmezlikler] 

RAG1 mutasyonu olan ve Gran¿lamatºz Lenfositik Ķnterstisyel Akciĵer Hastalēĵē ile 

seyreden Yaygēn Deĵiĸken Ķmm¿n Yetmezlik vakasē 
  
Fatma Arzu Akkuĸ, Fatih ¢ºlkesen, Tuĵba ¥nalan, ķevket Arslan 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē AD, Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē BD, Konya 
  
Giriĸ ve Ama­ 
RAG-1 mutasyonlarē ­ok ­eĸitli klinik ve imm¿nolojik fenotiplerle iliĸkilendirilmiĸtir.Yaygēn gran¿lomlar ve 
otoimm¿nite ile birlikte imm¿n yetmezliĵe neden olabilir1.Gran¿lamatºz Lenfositik Ķnterstisyel Akciĵer 

Hastalēĵē (GLILD), Yaygēn Deĵiĸken Ķmm¿n Yetmezlik (CVID) hastalarēnēn %20-30ôunda gºr¿l¿r2.Burada RAG-
1 mutasyonu olan ve GLILD ile seyreden CVID vakasēnēn tanē ve tedavi s¿reci paylaĸēlmēĸtēr. 
Olgu  
34 yaĸ kadēn hasta yaklaĸēk 3 yēldēr kliniĵimizde CVID tanēsē ile takipliydi.Aralēklē olarak otoimm¿n hemolitik 

anemi (OIHA) nedeniyle tedavi alan hastanēn ilk ĸikayetinin 13 yaĸēnda baĸladēĵē ºĵrenildi.31 yaĸēnda sēk 
enfeksiyon nedeniyle kliniĵimize baĸvuran hastada RAG-1 geninde heterozigot mutasyon tespit edildi.Epileptik 
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nºbet ge­irmesi ¿zerine ­ekilen Kranial MRôda kitlesel lezyon tespit edildi.Total eksize edilen lezyonun patoloji 

sonucu óNekrotizan Gran¿lomatºz Ķnflamasyonô olarak geldi.Toraks BTôde patolojik boyutta lenf nodlarē ve 

parankimde buzlu cam nod¿lleri saptandē (Resim1). Endobronĸial USG (EBUS) ile alēnan LAP bx ºrneklerinde 
patoloji saptanmadē.Hasta multidisipliner konseyde deĵerlendirildi. ¥ncelikle 6-8 hafta anti -t¿berk¿loz tedavi 
verilmesi, sonrasēnda CVIDôye baĵlē GLILD i­in imm¿ns¿presif tedavi verilmesi planlandē.4ôl¿ anti-t¿berk¿loz 
tedavinin 8. haftasēnda akciĵerdeki lezyonlarda progresyon izlendi.Hastaya GLILD tedavisi i­in Rituksimab ve 
Azatioprin baĸlandē. 4 haftalēk tedavi sonrasēnda akciĵerdeki lezyonlarda ve lenf bezlerinin ebatlarēnda belirgin 
regresyon izlendi.  
Tartēĸma ve Sonu­ 

RAG-1 mutasyonlarēyla iliĸkili imm¿n yetmezliĵin ­eĸitliliĵi gendeki kusurun doĵasēna gºre deĵiĸir3. CVID 
tanēsē ile takip ettiĵimiz otoimm¿nitesi ve yaygēn gran¿lomlarē olan vakamēzda RAG-1 mutasyonu tespit edildi. 
Ge­ baĸlangē­lē kliniĵi olan RAG-1 mutasyonuna sahip hastalarda yaygēn gran¿lomatºz lezyonlar bildirilmiĸtir4. 
Hipogamaglobulinemisi, otoimm¿nitesi ve gran¿lomatºz lezyonlarē olan hastalarēn dikkatli bir ĸekilde 
deĵerlendirilmesi gerekmektedir. Yaygēn gran¿lomlarē olan CVID vakasēnda tespit edilen RAG-1 mutasyonu 
uygun tedavinin baĸlatēlmasē ve yaĸam kalitesinin iyileĸtirilmesi i­in yol gºsterici olmaktadēr. 
  

Anahtar Kelimeler:  Gran¿lamatºz lenfositik interstisyel akciĵer hastalēĵē, Primer imm¿n yetmezlik, RAG-1 

mutasyonu, Yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik 

 

 
Resim 1 
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[Abstract:0119] [PS ï 030] [Eĸlik eden baĸka bulgularē olan veya sendromik kombine 

Ķmm¿n yetmezlikler] 

Nadir Gºr¿len Hastalēklarē Belirlemek i­in T¿m Ekzom Dizilemenin (WES) ¥nemi ve Klinik 

Uygulamasē 
  
Emin Abdul layev , Esra ¢epniler, Lala Guliyeva, Adem Topcu, Zeynep Gizem G¿nd¿z, Aliĸan Yēldēran 
Ondokuz Mayēs ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji B.D. 

  
GĶRĶķ: 2000'li yēllarēn baĸēnda genomik dizileme tekniklerinin ortaya ­ēkmasēndan bu yana, genetik 
hastalēklarēn teĸhis s¿reci ve tespit edilme hēzē b¿y¿k ºl­¿de geliĸmiĸtir. ¥zellikle, t¿m ekzom dizilimi (WES) 
veya t¿m genom dizilimi (WGS), tek bir testle 5000'den fazla fenotipik ve genetik durumu ortaya ­ēkarabilir. 
WES ve WGS'nin tanēsal doĵruluĵu yaklaĸēk %35-40'tēr (1,2). 
Olgu:  12 yaĸēnda kēz hasta, sēk hastalanma, burun akēntēsē, tēkanēklēk, hapĸērēk, gece nefes alamama, horlama, 

aĵēzda aft, kas aĵrēsē ĸikayeti ile baĸvuruyor. Hērēltē yok, Ameliyat yok. Gºzlerde sēk sēk ­apaklanma, 
konjonktivit oluyormuĸ. Sēk sēk bacaklarēna kramp girer, kas aĵrēlarē olurmuĸ. Titreme ve d¿ĸmeleri olurmuĸ. 

Sabah katēlēĵē yok. Bir el parmaĵēnda takēlma oluyor, d¿zeltiyormuĸ. Ķdrar ka­ērmasē yok. Yemek yerken 
boĵazēna takēlēyormuĸ. Anne-Baba: Dayē torunu, ºlen kardeĸ ºyk¿s¿ yok. Fizik Muayenede cilt kuru, sol avu­ 
i­inde simian ­izgisi var, ¿st labial frenilum mevcut. Kas-Ķskelet muayenesinde baĵ doku gevĸekliĵi ve eklem 
hipermobilitisi farkedilen hastaya  Beighton Skorlamasē 5/9, 5 bºl¿mden oluĸan hipermobilite anketinde ise 2 
puan verildi. ¥yk¿de Ev Tozu Akar alerjisi nedenli ĶT aldēĵē, klinik bulgularda gerileme olmadēĵē ºĵrenildi. 

Ķmmunolojik olarak deĵerlendirilen hastanēn Lenfosit Aktivasyon Testinin d¿ĸ¿k saptanmasē ¿zerine IVIG 
tedavisi baĸlandē. WES analizi gºnderildi, TNXB homozigot, KIDINS220 heterozigot, IMPDH1 heterozigot 
saptandē. 
Sonu­: WES kullanarak doĵru genomik tanē, hekimlerin son derece nadir gºr¿len hastalēklarēn gizli 
fenotiplerini ve patofizyolojilerini tanēmlamalarēna ve nihayetinde etkili bir tedavi saĵlamalarēna yardēmcē 
olabilir. WES, hasta bakēm paradigmasēnē deĵiĸtirerek hastalarēn yaĸamlarēnda iyileĸme saĵlayabilir. 
  

Anahtar Kelimeler:  WES, nadir hastalēklar, genetik 

 

 
Laboratuar ve Gºr¿nt¿leme Sonu­larē 
 09.06.21 19.04.22 17.11.2023 Referans 

CD3% 79 79 73 55-86,2 

CD3CD4 % 43 43 41 23,4-48,7 

CD3CD8 % 35 36 39 16,8-46,5 

CD19 % 8 6 7 6,5-20,3 

CD20 % 6 6 7  

CD3-CD56 % 6 6 7 4-29 

CD3+CD56 % 15 13 6  

HLA-DR % 27 25 21  

CD3+CD38+HLADR+ % 1 0 1  

CD3HLA-DR % 23 23 10  

CD4HLA-DR % 8 5 4  

CD8HLA-DR % 40 42 17  

CD3/CD8/TCRgd % 23 23 27 4,7-29,6 

CD3CD4CD45RACD31 

% 
37 37 25 38,6-65,8 

CD45RA % 55 56 54 82-94 
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CD4+CD45RA+ % 48 51 57 41,7-77,8 

CD8+CD45RA+ % 31 38 43 36-87,8 

CD19+CD27-IgD+ % 58 56 74 45-84,5 

CD19+CD27+ % 32 31 26 6,7-31,1 

CD19+CD27+IgD+ % 8 10 8 3,6-24,2 

CD19+CD38+CD21low %  5 0 1,8-14,7 

Ig G.A.M.E.: Normal Anti HBs:pozitif 
Anti A/Anti B: 

pozitif 
Anti HIV:neg C3,C4: Normal 

Lenfosit Aktivasyon Testi: 

D¿ĸ¿k 
TFT:Normal 

Tiroit 

Otoantikorlarē: 

neg 

ESH:12mm/saat D.Coombs:neg 

RF:neg ANA: neg CPK:82 HLA B27: neg 
Batēn USG: 

Normal 

EKO: Normal 
Gºz 

Muayenesi:Normal 
FMF:WT 

Beyin MR: 

Normal 
 

 

 

 

WES Sonu­ 
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[Abstract:0120] [PS ï 031] [Fagositer sistem bozukluklarē] 

X' e Baĵlē Kronik Gran¿lomatºz Tanēsē Alan Kēz Olgu 
  
Fatih Sultan Mehmet Ko­1, Hakan Kot 1, G¿lben ¥zg¿l Postuk2, K¿bra Adanur Saĵlam3, Hilal Karabaĵ 
¢ētlak1, Nalan Yakēcē1, Zeynep Gºk­e Gayretli Aydēn2, Ayberk T¿rkyēlmaz3, Mustafa Yavuz Kºker4, Fazēl Orhan1 
1Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Bilim Dalē, Trabzon 
2Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Enfeksiyon Hastalēklarē Bilim Dalē, Trabzon 
3Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik Bilim Dalē, Trabzon 
4Erciyes ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ķmmunoloji Bilim Dalē, Kayseri 

  
Giriĸ: Kronik gran¿lomatºz hastalēk (KGH), NADPH oksidaz sistemindeki dºrt farklē gen 
yapēsēndaki mutasyona baĵlē geliĸir (gp91phox, p22phox, p47phox ve p67phox). Bunlardan 
gp91phox mutasyonu Xôe baĵlē resesif kalētēm ile oluĸurken diĵer mutasyonlar otozomal 
resesif kalētēm ile oluĸmaktadēr. Burada, Xôe baĵlē resesif kalētēm gºsteren gp91phox 
mutasyonlu bir kēz olgu sunulmuĸtur. 

 
Olgu: 9 aylēkken el sērtēndan kan alēnan yerde geliĸen ve deri enfeksiyonu tanēsē konarak 
birka­ kez antibiyotik tedavisi alan ancak d¿zelmeyince ­ekilen MRI gºr¿nt¿lemede 
osteomiyelit bulgularē izlenen ve hastanemize sevk edilerek ¢ocuk enfeksiyon kliniĵinde 
yatērēlarak tedaviye alēnan 11 aylēk kēz hastanēn ºzge­miĸinde; gºbeĵinin zamanēnda 
d¿ĸt¿ĵ¿, BCG aĸēsē sonrasē ĸiĸlik ve akēntēnēn uzun s¿rd¿ĵ¿ halen tamamen skarlaĸmadēĵē, 
10 aylēkken v¿cudunda ­ēban benzeri lezyonlar, boyunda LAP ve karaciĵerinde 

antibiyotik tedavisi ile kaybolan hipoekoik lezyonlarēn olduĵu, saĵ bacaĵēnda ise 
farklē dºnemlerde yaralarēn oluĸup skar ile iyileĸtiĵi ºĵrenildi. 
 
Anne -baba arasēnda akrabalēk ve ailede benzer hastalēk ºyk¿s¿ yoktu. 
Annenin ºnceki gebeliklerinden ikisi d¿ĸ¿kle sonu­lanmēĸtē. 
 
Muayenesinde sol el ¿zerinde sut¿rler ve saĵ bacakta iki adet yara skarē vardē. 

 
Bazal hematolojik ve immunolojik tetkikleri yaĸēna gºre normaldi. 

DHR testi KGH ile uyumluydu.  
 
Hastanēn yapēlan genetik analizinde CYBB tanēmlē mutasyon saptandē. 
Aile taramasē ve kromozom analizi ­alēĸēlmaktadēr. 
 

Osteomyeliti gerileyen hasta trimetoprim/sulfametoksozol ve itrakonazol profilaksisi ile  
taburcu edildi. Ķnterferon gama1b baĸlanmasē planlandē. 
 
Sonu­: Kronik Gran¿lomatºz hastalēk nadir de olsa Xôe baĵlē resesif kalētēm ĸeklinde 
kadēnlarda da gºr¿lebilir. Bu durumun X kromozomunun inaktivasyonundan kaynaklē 
olabileceĵi ºne s¿r¿lm¿ĸt¿r. 

  
Anahtar Kelimeler:  Kronik Gran¿lomatoz hastalēk, p91phox, osteomyelit 
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Resim 1. Hastanēn Dhr gºrseli 

 
 

 
 

[Abstract:0121] [PS ï 032] [Primer Ķmm¿n yetmezliklerde genetik testler] 

CD19 Gen Mutasyonlu Hastalarēn Klinik Bulgularēnēn Ķncelenmesi 
  
Mehmet Emin Gerek 1, Tuĵba ¥nalan1, Fatih ¢ºlkesen1, ķevket Arslan1, Ķsmail Reisli2 
1Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Eriĸkin Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē Bilim Dalē 
2Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Pediatrik Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē Bilim Dalē 
  
GĶRĶķ:CD19 gen mutasyonu sonucunda geliĸen CD19 eksikliĵi, B h¿crelerinde CD19'un yokluĵu veya azalmēĸ 
ekspresyonu ile karakterizedir ve ­eĸitli imm¿nolojik sonu­larla iliĸkilendirilmiĸtir. CD19,B h¿crelerinin 

geliĸimi,aktivasyonu, ­oĵalmasē ve antikor ¿retiminde kritik bir reseptºrd¿r. Araĸtērmalar,CD19 eksikliĵinin B 
h¿cresi geliĸim bozukluĵu,d¿ĸ¿k antikor yanētlarē,otoimm¿n hastalēklara artan yatkēnlēk ve bazē lenfomalar ile 
otoimm¿n durumlarla iliĸkisi olduĵunu gºstermiĸtir.Bu ­alēĸmada,Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi 
Eriĸkin Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē bºl¿m¿nde takip edilen ¿­ CD19 mutasyonlu hastanēn demografik ve 
klinik verilerinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 
OLGULAR  

Olgu -1:32 yaĸēnda kadēn hasta,rek¿rren enfeksiyon ataklarē nedeniyle 10 yēldēr m¿kerrer antibiyoterapi 
kullanēmē mevcuttu.Tetkiklerinde hipogammaglobulinemi,akēm sitometrisinde CD19 d¿zeyi %0 tespit 

edilmiĸtir.Genetik testlerinde CD19 gen mutasyonu saptanmēĸtēr.Takibinde sistemik lupus eritematozus (SLE) 
geliĸmiĸtir. 
Olgu -2:28 yaĸēnda erkek hasta,ilk hastanēn kuzeniydi ve ºyk¿s¿nde rek¿rren enfeksiyonlar 
mevcuttu.Hipogammaglobulinemisi saptanan,CD19 d¿zeyi %0 tespit edilen hastadan istenen genetik inceleme 
sonucunda CD19 gen mutasyonu tespit edilmiĸtir. 

Olgu -3:33 yaĸēnda kadēn hastanēn ºyk¿s¿nde rek¿rren enfeksiyonlar mevcuttu.Hipogammaglubulinemisi olan 
hastanēn CD19 d¿zeyi %6,CD27 d¿zeyi %0.2 tespit edildi. Genetik incelemede CD19 eksikliĵi heterozigot 
mutant tespit edildi.  
Hastalarēn enfeksiyºz durumlarēnēn yanēsēra non-enfeksiyºz komplikasyonlar a­ēsēndan da yakēn takibine 
devam edilmektedir.Hastalarēn demografik verileri,klinik ve laboratuvar bulgularē Tablo-1ôde gºsterilmiĸtir. 
TARTIķMA:Homozigot CD19 gen mutasyonlarē,antikor eksikliklerine ve tekrarlayan enfeksiyonlara yol a­an 
primer imm¿n yetmezlik sendromlarēdēr.Bizim vakalarēmēzēn ºyk¿s¿nde de rek¿rren sinopulmoner 

enfeksiyonlar mevcuttu ve hipogamaglobulinemi tespit edildi.Ayrēca CD19 gen mutasyonlarēnda SLE gibi 
otoimm¿n hastalēklarēn insidansēnēn arttēĵē bildirilmiĸtir.Ķlk olgumuz da takiplerinde SLE tanēsē 
almēĸtēr.Heterozigot CD19 mutasyonlarēnēn,homozigot CD19 eksikliĵi olan bireylerinkine benzer bir klinik 
fenotipe yol a­abileceĵi bildirilmiĸtir.¦­¿nc¿ vakamēz,benzer ºyk¿ ve klinik bulgularla,bu bulguyu destekler 
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niteliktedir.CD19 mutasyonlarēnēn ayrēntēlē incelenmesi, iliĸkili imm¿n yetmezliklerin tanē ve tedavisinde ºnemli 

geliĸmelere yol a­abilir. 

  
Anahtar Kelimeler:  CD19 Eksikliĵi, Mutasyon, Otoimm¿nite, Primer Ķmm¿n Yetmezlik 

 

 
Tablo-1. CD19 mutasyonu gºsterilen hastalarēn demografik, klinik ve laboratuvar 

verileri  
 Hasta-1 Hasta-2 Hasta-3 

Yaĸ 32 28 33 

Cinsiyet Kadēn Erkek Kadēn 

Ķlk bulgu Rek¿rren enfeksiyon Rek¿rren enfeksiyon Rek¿rren enfeksiyon 

Tanēda gecikme 10 yēl 12 yēl 3 yēl 

Anne-Baba Akrabalēk Var Yok Aynē kºyden 

Otoimm¿nite SLE Yok Yok 

Genetik Zigosite Homozigot Homozigot Heterozigot 

Genetik Klasifikasyon Patojenik Patojenik ¥nemi belirsiz atipi 

IgG (g/L) 4.68 1.56 1.35 

IgM (g/L) 0.411 0.54 0.19 

IgA (g/L) 3.22 0.0609 0.261 

IgE (IU/mL) 5 19.2 19 

Wbc (103/uL) 5.93 6 8.3 

Lym (103/uL) 1.56 1.3 2.2 

CD3 (%) 73 89 85 

CD4 (%) 41 21 30 

CD8 (%) 31 54 53 

CD16/56 (%) 8 7 6 

CD19 (%) 0 0 6 

CD27 (%) 0 0 0.2 

SLE: Sistemik Lupus Eritematozus 
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[Abstract:0122] [PS ï 033] [Eriĸkinde imm¿n yetmezlikler] 

Primer imm¿n yetmezlikli hastalarda genetik mutasyonlar ile hematolojik malignitelerin 

iliĸkisi 
  
Fatma Arzu Akkuĸ, Fatih ¢ºlkesen, Tuĵba ¥nalan, ķevket Arslan 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē AD, Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē BD, Konya 
  
GĶRĶķ-AMA¢ 

Primer imm¿n yetmezlikler (PIY) enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve malignite geliĸimi ile iliĸkili 
bozukluklardēr.PIY hastalarēnda malignite geliĸme riski genel pop¿lasyona oranla 1,4-5 kat artmēĸtēr (1). 
Malign hastalēklar i­inde hematolojik maligniteler belirgindir.Vakalarēn % 60ô ēnē Non-Hodgkin lenfomalar (NHL) 
oluĸturur (2).Bu ­alēĸmada, PIY hastalarēndaki genetik mutasyonlar ile hematolojik maligniteler arasēndaki 
iliĸkiyi araĸtērmayē ama­ladēk. 
Y¥NTEM 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Eriĸkin Ķmm¿noloji ve Alerji Kliniĵinde 2018-2024 yēllarē 

arasēnda PĶY tanēsē alan 152 hastanēn bilgileri hastane bilgi yºnetim sistemi ¿zerinden tarandē. 
BULGULAR 
¢alēĸmaya hematolojik malignitesi olan 12 PĶY hastasē d©hil edildi.Hastalarēn %58ô i (n=7) erkekti. 7 hasta 
CVID, 2 hasta SCID, 1 hasta Hiper IgE Sendromu, 1 hasta Ataksi -Telanjiektazi ve 1 hasta Bloom sendromu 
tanēsē ile takipliydi.10 hastada (%83.3) NHL, 1 hastada (%8.3) KML, 1 hastada (%8.3) ise AML tespit 
edildi.Hematolojik malignitesi olan PĶY hastalarēnēn 6ôsēnda (%50) genetik mutasyon mevcuttu.Tespit edilen 

mutasyonlar LRBA, TNFRSF13B, BLM, CECR1, DCLRE1C ve DOCK8 idi (Tablo -1).  
SONU¢ 
PĶY ile iliĸkili yaklaĸēk 500 gen defekti tanēmlanmēĸtēr.Bu gen defektleri, immun sistem bileĸenlerinin 
geliĸiminde veya fonksiyonunda kusurlarla sonu­lanēr.Hastalēĵa neden olan genomik instabilite ile kanser riski 
artmaktadēr. 
¢alēĸmamēzda bulunan gen defektlerinden DCLRE1C eksikliĵi SCIDôe neden olan mutasyonlardan biridir ve 
lenfoma geliĸimiyle iliĸkilidir.ADA eksikliĵinin lenfoma ile iliĸkili olduĵu gºsterilmiĸtir.Ataksi- telanjiektazi ATM 

genindeki mutasyonlardan kaynaklanēr.Geliĸen malignitelerin %85ô ini lºsemi ve lenfoma oluĸturur.Bloom 
sendromuna BLM genindeki mutasyonlar neden olur.Hastalarda lºsemi ve lenfoma geliĸir.CVID hastalarēnda 
saptanan mutasyonlardan olan TNFSFR13B ve LRBA genindeki mutasyonlar lenfoma ve lºsemi geliĸimi ile 

iliĸkilidir (3).PĶY hastalarēnda genetik bozukluklarēn hematolojik maligniteler ile iliĸkisinin aydēnlatēlmasē bu 
hasta gruplarēnda hedefe yºnelik tedavi yºntemlerinin geliĸtirilmesinde faydalē olacaktēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Genetik mutasyonlar, hematolojik maligniteler, lenfoma, primer imm¿n yetmezlik 

 
Tablo-1 PĶY Hastalarēnda Genetik Mutasyonlar ve Hematolojik Maligniteler 

No Cinsiyet Yaĸ PĶY tipi Genetik mutasyon Malignite tipi 

1 Erkek 43 CVID LRBA NHL 

2 Erkek Ex-38 CVID Tespit edilmedi NHL 

3 Erkek Ex-40 CVID TNFRSF13B NHL 

4 Kadēn Ex-33 Bloom sendromu BLM AML  

5 Kadēn Ex-36 
SCID 

ADA2 eksikliĵi 
CECR1 (ADA2) NHL 

6 Erkek 37 CVID Tespit edilmedi NHL 

7 Erkek Ex-26 Ataksi-telenjiektazi ATM NHL 

8 Kadēn 81 CVID Tespit edilmedi NHL 

9 Kadēn Ex-30 SCID DCLRE1C NHL 

10 Erkek 46 CVID Tespit edilmedi NHL 

11 Kadēn Ex-32 Hiper IgE Sendromu DOCK8 NHL 

12 Erkek Ex-26 CVID Tespit edilmedi KML  
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[Abstract:0123] [PS ï 034] [Eriĸkinde imm¿n yetmezlikler] 

Yaygēn Deĵiĸken Ķmm¿n Yetmezlik (CVID) ve Ķzole Ķmm¿nglobulin G Eksikliĵi Olan 

Ķmm¿n Yetmezlik Hastalarēnēn Demografik ve Klinik ¥zelliklerinin Karĸēlaĸtērmalē Analizi 
  
Mehmet Emin Gerek,  Selim Kahraman , Fatih ¢ºlkesen, ķevket Arslan 
Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ķ­ Hastalēklarē AD, Ķmm¿noloji ve Alerji Hastalēklarē BD 
  
Giriĸ:Yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik(CVID),eriĸkinde en yaygēn semptomatik primer imm¿n 

yetmezlik(PĶY) tablosudur.CVID,d¿ĸ¿k IgA ve/veya IgM ile birlikte ºnemli derecede azalmēĸ IgG 
seviyeleri,enfeksiyon veya aĸēlara karĸē yetersiz antikor yanētē ve diĵer bilinen primer veya sekonder imm¿n 
defektlerinin yokluĵu ile karakterizdir.Semptomatik hipogammaglobulinemik vakalar,normal IgA ve IgM 
seviyeleri veya aĸē yanētlarēna sahip olmalarē sebebiyle CVID kriterlerini tam olarak karĸēlamayēp,IgG eksikliĵi 

kategorisinde deĵerlendirilmektedir.Bu ­alēĸmanēn amacē bu iki hasta grubunun demografik ve klinik 
bulgularēnēn karĸēlaĸtērēlarak incelenmesidir. 

Metod :Necmettin Erbakan ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Eriĸkin Alerji ve Ķmm¿noloji Kliniĵinde 2018-2023 yēllarē 
arasēnda takip edilen primer imm¿n yetmezlik hastalarē IgG ile birlikte IgA ve/veya IgM d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ 
olan,klinik/laboratuvar/genetik olarak CVID tanēsē alan hastalar(n=101)ile sadece IgG d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ olan ve CVID 
tanē kriterlerini karĸēlamayan hastalar(hipogammaglobulinemi grubu,n=17)olarak 2 gruba ayērēldē, demografik 
ve klinik bulgularē karĸēlaĸtērmalē olarak deĵerlendirildi. 
Sonu­lar:Median yaĸlar CVID grubunda 36(IQR,26-48),hipogammaglobulinemi grubunda 37(IQR,28 -
54)olarak bulunmuĸtur.CVID grubunda mortalite durumu,genetik mutasyon varlēĵē,yēlda 4 ve daha fazla 

sinopulmoner enfeksiyon ge­irme sēklēĵē,non-enfeksiyºz bulgularēn(otoimm¿nite,lenfoid hiperplazi,lenfoid 
maligniteler vb.)varlēĵē anlamlē olarak fazla bulundu(p deĵerleri sērasēyla,0.044,0.039,0.030,0.021).Non-
enfeksiyºz bulgularēn kaynaklandēĵē hastalēklar romatolojik,hematolojik,gastroenterolojik,endokrinolojik olarak 
deĵerlendirildiĵindeyse her kategoride CVID grubunda oransal olarak daha y¿ksek sonu­ olmasēna karĸēn iki 
grup arasēnda istatiksel olarak anlamlē fark gºr¿lmemiĸtir(Tablo-1).  
Tartēĸma-Sonu­:CVIDônin IgG eksikliĵinden farklēlēklarēnē inceleyen bir ­alēĸmada CVID hastalarēnda 
otoimm¿nite gibi non-enfeksiyºz belirtilerin daha y¿ksek oranda geliĸebileceĵi vurgulanmēĸtēr.CVID olgularēnēn 

%30 -50'sinde otoimm¿n hastalēklar,interstisyel akciĵer hastalēklarē,enteropati,lenfoidhiperplazi,lenfoid 
maligniteler gibi non -enfeksiyºz bulgular mevcuttur.¢alēĸmamēzda ise non-enfeksiyºz bulgular CVID hastalarēn 
%59.4 oranēnda bulunmuĸtur anlamlē derecede daha fazladēr.CVID grubunda mortalite oranlarē anlamlē olarak 
y¿ksek bulunmuĸtur.Bu durum,enfeksiyºz komplikasyonlara geleneksel olarak verilen ºnemin yanē 
sēra,CVID'de yaygēn ve mortaliteye yol a­abilecek non-enfeksiyºz durumlarēn takip, erken tanē ve tedavisinin 
kritik ºnemini vurgulayabilir. 

 
  
Anahtar Kelim eler:  Ķzole Ķmm¿nglobulin G Eksikliĵi, Mortalite, Otoimm¿nite, Yaygēn Deĵiĸken Ķmm¿n 
Yetmezlik  

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 




