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SS 008 210 t NAYSNI TYYNy &SdY, e3Py 5Se€A61SYy TYYNyYy |, SGSNBAT £ A
testler 5SEAOAYESNAYAY TyoOStSyvySaa
SS 009 214 t NAYSNI TYYNY éSl‘j\tNJ\YSNJ TYYNY , SGYSTEALTEA 1 Fa&GEEL]
testler [ F62N) Gddz@l NP 5SySeAYh
96t A1l SRSy olo6ll i
SS 010 220 ASYRNBYA]l 12Y0Ay§Ataksit St +y2ASTarT A ¢FyPEP I adlf NK
yetmezlikler
SS 011 248 hG2AyFEFYEGdzZ NI KI|CENLEP YEAYA] {SYLWG2YE NI+ .| &@dz
SS 012 254 hi2AYYNY KFadlktPy!t2L5aA @S 52¢&cdzvalt .l e€POPLEPl I
SS 013 260 5 A € S N @V énfeksiyonu ve YEAYA] 2SNAESNI 96t AEAYRS all1AyS
AEAGTAEA KFEAGHEPY kNI PEPYPY ¢FKYAYAY WaC YNRGSNISI
A N Lacd !l SYFG2LRRSGEAL YIQo INIOLMIBfIb)J’“[thYﬁETiI\YJI
SS 014 266 ENRYSNITYYNY @SUN | 5t NPYRF a8l SY1AYEE YI 1 1 NONI
SS 015 275 Y2YOoAYS AYYNy &84 A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant

DCLRE1Gene (c.194C>T; p.T65I) Mutation: Preliminary Report
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[Abstract:0082] [PST 001][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl i kl erde

Otozomal Resesif IFN -iR1 Defektli Hastada Geliken Sistemi k Salm

Esra ¢e,pnErier Abdul |l ayev, Adem Topcu, Lala Guliyeva, Zeynep G
Ondokuz Mayés | niversitesi ¢ocuk Allerji ve Kmmunol oj i Bilim

Mi kobakteriyel hastal @&kl ara Mendel yen -GupPai héel( 8C&) ( M8EBPE, vBace
mi kobakterilerin neden oARUL]jekyakkepl gkMBMD' | FNn en «kiddet i
12/IL -23/ISG15veIFN -A akséndaki anorymailrleitkilneirni nl FNeyeeyané&FBn bozul ma

neden ol ur. Bu hastalar, t¢berk¢gloz déké mikobakteriler ve sa
2).

Ol gu: 10 yak erkek hasta, 5 ayl ékken BCG akésé sonrasé geli«ke
Hastanén soy ge-mikinde annesinin amca -ocuklaré olduju °jren
saptanan hastaya 9 ay | zoniazid, Rifampisin ve Etambutol teda
tomografisinde yaygén tutulumu ol masé T h¢creli |l enfomayé dg¢k
patol oji si l enfoma ile uyumlu dejildi. Kmmunol oji k testlerde
di hidrodamin testi normal di . WES testinde | FNGR1'in ekson 3'g¢g
saptandé. |1VIG (intraven©®z i mmungdARduldied)e ktté ddwain®iseébaKkleandd er
atek, kilo kaybé ve miyalji nedeniyle hospitalize edildi. L°k
gaita k¢ltegregnde sal monella enterica spp. ¢remesi saptande S
hastaya antibiyograména uygun antibiyotik tedavisi verildi 1

taburcu edildi.

TaréxkSwanu--:12l/U0 FNA yolunda meydana gel enAdgfekimenebonedémual UF
hastal ar sal monella enfeksiyonlaréna karké ol duk-a hassastér.
hayat kurtareéeceéeder.

Anahtar Kelimeler: IFN-A Defekti, Kmm¢gn Yetmezlik, Salmonell a

| FNGR1 ekzon 36 ¢n Sanger sekansl| amaseé

 caaiiciii sl Al

Hastaya ait | FNGR1 ekzon 306 ¢n Sanger sel
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[Abstract:0085] [PST 003]Di Jj er -CoS2R®&nf eksiyonu ve iliK
SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve Tim¢gs Patolojisi Olan Kmmgn Yetn
Kmm¢nol oji k ¥zellikleri

Kasém kaReyhan G¢nmek@aiydiam Tun akkatice Baapil akien 1, Ay - a 3 Adehmett

Soylu2, Onurcan?! Y&¥dniérr éMndeni z

'Ege ! niversitesi Tép Fakultesi, K- Hastaléklaré Ana Bilim Dal ¢
Ege | niversitesi Tép Fakultesi, Mi krobiyol oji Bilim Dal é&, Kz
SEge | niversitesi Tép Fakultesi, Genetik Bilim Dalé, Kzmir
COVID-19'" da timus b¢yéemesinin sék go°re¢ldeg)jé ve bunun, virgs ned
adaptasyon ol arak artmék T | enfosit -Gavet iemif eikltee ikliikk Kielredred itriir
eksi klijinin k°t¢, prognoza katkésé olabilir.

Vaka 1:

53 y/E; insidental timoma?(8x9x8.5 cm) tanésé ile ti-mekt omi u
enfeksiyonu, tekrarlayan PCR+06I1liji, perikardit, postcoveéd fib
izotipleri,CD19 ve CD20%0 hastaya Good Sendromu(GS) tanésé ko
Vaka 2:

30 y/ E; Covéedl9'a bajlé yojun bakem yatékénda(YB}) insidental
aldée. Postcoveéd fibrozis geliken hasta timektomiden 1 ay sonr a
Kzohemaggl ¢tinin ve pn°mokok antikor yanété g°zlenmeyen hast a
VAKA 3:

65 y/E; 38 y diare, kilo kaybe ile incelenenirken mediastende
tekrarl ayan ASYE ve artrit bulgularé geliken hastanén 49 yakeée
alde. Panhi pogamagl obul énemi, CD19 ve CD20 %0 tespit edilen ha
pn®°matosel, CMV viremisi gelikti. 65 yakénda COVID 19 sebebiy
VAKA 4:

47 vyl K; COVI D 19 nedenli servise yatéeke,41 yakéndayken timik
gravi s, ve PBS taneél & haysatnean &€ m obda;d a kilaarrzdéa | pelzayko n , oni kol i zi s,
herpesi vardé. Kzole I gM d¢kegkl ¢ ¢ i 1le takibe al énde.

VAKA 5: 65y/E COVID 19 virgin; 59 yakéndayken pn°moni sebebiy
soyulma -dermatit, CMV viremisi,multpl -lam ol an hasta timik operasyonu ve karaci
Il g dekekl ¢ ¢, CB2A9qlICDR2 Oh a#6lt aya CVI D tanésé kondu.-MMBlenfomax € nd a
gel i ken hastaya RT uygul andeé.

Anahtar Kelimele rr Good

sendr omu,

Hi

pogamagl obul @éne mCav-2Kiimorgan y et mez| i

Laboratuar parametreleri

LABORATUAR PARAMETRELER!

Vaka 2
255
P <]
o
£.39
4.8

LS

16

Tetamor antikor yavn

Padmokok antikor yant
1164,1 mu/mit

KKK antitor yanits

Vakad

057

018

«181
Betye
w2

you

yok 300118 rvaderd
normal

AMA 180 +
AMA 180+

Vak a4 Vaka 5 Normal ar sk
s 752

14 0.9

o8 [ 1]

162 513

104 "s

A1y ) 204

1206 a& 757- 1550 g
8.27 <0.99 439011.80 gA
an 03¢ 150- €0 L
0.5 007 0N -085 gt
06 «0.0% 0032t
18 026 081 3560 gL
“0.2% 018 0370 .28 1
05 28 «100
Ay~ NA

1% NA

Vit {4 kat arny yoi) NA

Vit 64 kot arty Yo 200/1553  yok 0.9/ et

muwrel

ar NA

NA ormal

NA L1} NA

ANA 170 Neg

Anti Jo~1 beginis +

Ach R a8
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FIl owsi tometri k Dejerl endir me

VAKA1l VAKA2 VAKA3 VAKA4 ?S/AKA ESEM Iﬁ\ I,_ABS. ,I:FCQ)ARM }'2‘ IgA)
Tot.
absolute 1560 2330 1000 2310 1220
lenfosit
CD3 1419/%91 2003/%8€ 830/%83 2286/%9¢ 915/%75 700-2100 %5583
CD19 0/0 93/%4  0/0 2,3/%0.1 12/%1 100500 %6-19
CD20 0/0 93/%4  0/0 2,3/%0.1 24/%2
CD4 390/%25 652/%28 190/%19 1432/%6Z 256/%21 300-1400 %2857
CD8 936/%60 1165/%5C 1165/%5C 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 - %1.59.5%

[Abstract:0089] [PST 004][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl ikl erde

Kl'inijimizde Netherton Sendromu Tanéseéyla Kzledijimiz K
Gizem Kabadaywéa Baysal Bakér, Hal i me Yaj mur, Dil ek Tezcan, Su
Dokuz Eyl ¢l | niversitesi Tép Fak¢ltesi ¢ocuk Kmmunolojisi ve
GKRKk:

Net herton sendromu, epitelyal y¢zeylerde eksprese edilen seri
genindeki mut asyonl arén neden ol duju otozomal resesif primer
eritrodermi,y¢ksek I gE, atopi k yatkénl éek,tekrarl ayan enfeksiyo
ve akélamaya yetersiz yanét gibi deji ki klikler de tanémlanméck
cilt enfeksiyonlaré nedeniyle izlenen, SPI NK5geninde homozigot
sunul muktur .

OLGU1/0LGU2:

15 yak erkek hasta,yenidojan d°neminden itibaren ajér atopik
izl enen ol gunun FMsinde dismorfik bulgularée, iktiyoziform eri
normal,anti -Rubella,anti -hbs aké yanétlaré negatif, |l gE>2000 saptandé. HKE
paneli, Th ve Bh proliferasyon testleri normaldi.

Kar dexki 10 yak erkek olgunun da 2. ay karma aké sonrasé yaygeéen
tekrarlayan cilt enfeksiyonlaré, konjuktivit ve ajér atopi k de
bul gul ar, peror al skuamasyon,yer yer plak keklinde numuler eri
Lenfosit paneli,aké yanétlaré normaldi .|l gE>2000 saptandé. HKES
Ol gul arén sa- dermoskopilerinde Trichorexis invajinata g°r¢lod
akantoz ve dermiste perivask¢ler lenfositik dermatit g°or ¢l dge.
WES sonu-I|l arénda SPINK5 geninde homozigot mutasyon saptandeée. T
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tedavisine yanét vermeyen hastalara |IVI G replasmané bakl andé&k
azal ma g°r ¢l dg.

TARTI k MA:

Netherton sendromu,lenfoepitelyal kazal -t iopi il kki L inhibit°or¢(LEKTI) kodl ayan
mut asyonl ardan kaynakl anér. LEKTI 6deki eksi klik akéré serinpro
korneum ayrél maséna ve cilt bariyerinde disfonksiyona yol a-a
Aj ér i ktiyoziform eritrodermi,tekrarlayan enfeksiyonlar,sa- a
yéksekliji,dijer immunglobulinlerde d¢ke¢kl ¢k, aké yanétl arénén
Hastaléjén spesifik tedavisi ol masa da topikal tedaviler hari
tedaviler denenmektedir.

Sonu-:

Net herton sendromu klinijJjine sahip hastalarda genom -al ékmal a
dejikkenliji anlamak i-in yardémcé ol makla birlikte,ailelere
sunabilir.

Anahtar Kelimeler: Primer imm¢gn yetmezl ik, Net herton sendromu, SPI NK5

Net herton sendromu, hastanén dismorfik ve

OLGU2: Kakl arén |l ateralinde asslkugmagdnl i k, dol
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[Abstract:0090] [PST 005][ Ot oi mm¢n hastal ékl ar ]

¢ocukta Otoi mm¢gn Hepatit: Ol gu Sunumu

Maleyka Karimova !, Hamida Abbasova 2

Azerbaycan Tép | niversitesi, 2.¢ocuk Hastaléklaré Anabilim D
°Respublika PerinatalMe r kezi , Bak¢, Azerbaycan

Girik: Otoimm¢gn hepatit(OKH) dol akan -exitli otoanti korl ar én
karakteri ze, sebebi bel |l i ol mayan, kroni k bir karaciijer hast a
ile %82 arasénda dejiktifi belirtil mektedir

Ol gu: Sekiz yakénda, daha °nceden sajl éklée kéz hasta ¢(- geé¢ndyg
servisine tetkik ve tedavi amacéyla yatérél de. Muayenesinde;
belirgin saréléjé mevcuttu Dijer sistemik ve batén muayenesi
benzer hast dlablka, aamseéeénda akrabal ék ve son ¢ - ay i-inde medi ke
yoktu. Tam kan sayémé ve kan gazé nor mal ol arak sonu-Ilandée. A

(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 (hormal <300 U/L), laktat dehidrogenaz (LDH) 419

U/L(normal135 -214U/ L), total bilir¢gbin (TB) 13.6 mg/dL (normal <1.:
mg/dL(normal <0.3 mg/dL), albumin 4.2 g/dL (normal 3.5 -5.2 g/dL), protrombin zamané (F
10.4 -14.5 sn). Hepatit A  -B-C, Ebstein Barr virus, cytomegalovirus, human immunodeficiency virus,

toxoplasma, rubella ve herpes simplex virus i-in-nsckearol oj i k te
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 OKH tanésé konulan hastaya karacijer biyopsi
azatioprin (1.5 mg/kg/ge¢n) tedavisi baklandé.

Sonu-: belirgin hiperbilir¢gbinemi ve kolestati k karacijer has
OKH6de akélda bulundurul mal édér

Anahtar Kelimeler: -ocuk, hepatit, ot oi mmg¢n

[Abstract:0091] [PST 006][Kombinei mm¢n yet mezl i kl er ]

Louis -Bar Sendromlu ¢ocuk: Ol gu Sunumu

Maleyka Karimova !, Bahar Kadimaliyeva 2

IAzerbaycan Tép | niversitesi, 2.¢ocuk Hastaleéklaré Anabilim D:
Turan kliniji,Bakg¢, Azer baycan

Giri k:-Baro-wmitsaksi telenjiektazi sendromu multisistem tutul umu i
sendromdur.

Ol gu: Sekiz yakénda erkek hasta 2. dereceden akraba ol an anne
solunum yolu enfeksiyonu ge-irme °yk¢se¢ vardé. FlDpeisdntimuayened
arasénda idi. Ataksi k yeé¢reéeyeéke, bil ater al ni stagmus ve strabi
mevcuttu. Laboratuvar bul gul arénda hemoglobin 12.8 g/dl, | °ko
395. 000/ mm3 idi.Hastanén alfa fetop8pflel b/ he)erdi 13%ebumUl qic
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

grupl aré 1 gG1l 9 71131 mgd )digG2 913nig/al (68 -388mg/dl), 1gG3 44.2 mg/dl (15.8 -89 mg/

dl), 1gG4 84.4 mg/dI (12 -169,9 mg/dl) olarak tespit edildi. AkcijJer grafi
PPD reaksiyonu negatif saptandeé. Kontrasl e ol arak -ekilen tor
paranki minde mozai k tarzéenda, perf¢gzyon artéké ile uyumlu dan
akcijer alt | ob superior segmetlerinde bronkiektazi ve peribr
geré¢nt el emesinde belirgin serebell overmian atrofi mevcuttu. H
tetkikleri sonucunda ataksi k y¢reyek, dizartri, oke¢ler telen
enfeksiyonlar, alfa fetoprotein d¢zeyinde y¢ksel me, i mmungl ob
MR6énda belirgin serebell overmian atrofi gzl endi . Bu bul gul a
ol an Louis Bar sendromu tanésé kondu.

Sonu-: Serebellar ataksi, ok¢lokegtan®z telenjiektazi ve i mmgn
kal etéem g°steren bir hBas+aatl &kks iz atmmlnen jLioauki tsa z i sendromu d¢Keéng
Anahtar Kelimeler: i mmegn yetmezli k, serebellar ataksi, telenjiektazi
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[Abstract:0092] [PST 007][ Kmm¢n di srege¢l asyon hastal ék

| PEX (Kmm¢gn Disreg¢l asyon, Poliendokrinopati, Enteropat
Nur ! miGaye Kocatepe, ¥zgg¢l G¢ng°r, Damla Alténtak, Ayken Bin:
Akdeniz | niversitesi Teép Fak¢gltesi, ¢ocuk Kmm¢gnoloji ve Al er]
GirilkEX (Kmm¢gn disrege¢l asyon, Poliendokrinopati, Enteropati,

-ékan, nadir, sékleéekla °l ¢mce¢gl, X ge-ixkli monogeni k, reg¢l atu
homeostazda rol oynayan Treg fonksiyonu i-in °nemli ol an FOXP
I PEX"in klasik klinifi erkeklerde; otoi mm¢gn enteropatiye bajl
ot oi mm¢gn endokrinopati (neonat al diyabet/tiroidit) ve ekzemat
yakl akéeém ve imm¢gns¢egpresif tedaviler yer al maktadér. Ancak hen

k¢ratif tedavidir.
Olgu -1: 3 ayl ékken yanakl arda baklayan vezi k¢l er h-80kereishalg cuda ya:

Ki kayeti ile bakvurmuk olup kiddetli egzemasé, Il gE y¢kseklifgi
aminoasit bazlé mama ve steroid tedavisi baxklandé. Ajér atopi
FOXP3 geninde ¢.1150G>A hemi zigot dejikiklik tespit edildi. 9
ger-eklexktirildi Nakil sonrasé 1. yéléné dolduran hastanén a
takiplerimize devam etmektedir.

Olgu-2: 4,5 yakéndayken tekrarlayan kanl é& kusma/ishal «xikayetiyl
kol onoskopi/endoskopiler sonucunda infl amatuar barsak hastal e
al amama, cilt kurul uju, sék inhaler ihtiyacé nedenli bakél an
iczerine intraven®z immunglobulin tedavisi baklandé. Knfl amatu
birliktelif§i nedenliyle g°nderilen ekzon analizinde FOXP3 gen
tespit edil di Hasta HKHN hazérlayécé rejimi akamasénda infl a
gel i ken sepsis nedeniyle ex ol du.

Sonud4 PEX sendromu tanésé klinik bulgulara dayanmasé nedeniyl e
¢l kemi zde k¢phe dahilinde akla gel melidir.

Anahtar Kelimeler: At opi k dermatit, | PEX, Kmm¢n Disrege¢l asyon
[Abstract:0093] [PS1T 008][ Di | er -COVMRA RSN f eksi yonu ve il ik
i re D°ng¢s¢ Bozuklukl arénda T h¢gcre Dajéelém Profili), Pr
Ami noasit D¢zeylerinin Karkél akt ér él maseé

Bet ¢ Gemi ci' Kay aas K@ik Burtecene 1!, Mel t em?G°Melemet ker i3fDulamansever
Hopurcd@ojBiurol*, Thpnrwel Z%b&ritajlhrw| KéhbuemtokAyrkake¢ijdem Akt uj
Zeybek 3

IKstanbul | nCeorershpaewsa, Cerrahpaka Tép Fak¢gltesi, ¢ocuk Kmmg¢noc
2Kstanbul | nCarershpgaewsa, Cerrahpaka Tép Fak¢l tesi

SKstanbul | nCeorershpaewsa, Cerrahpaka Tép Fak¢gltesi, ¢ocuk Besl er
“‘Namék Kemal iniversitesi, Biyoistatistik Bilim Dal e

GKRKKk

i re d°ng¢senegn bilekenlerinin ve/veya ara metabolitlerinin in
yaptéjé hen¢gz aydéenl at @l amaméxkt ér . i re d°ng¢ bozukluju(UDB) h
bilinmemektedir. Ancak ¢re d°Png¢sendeki metabolitlerin; T h¢c
kal emé ve iklevleri czerinde etkili olduju bilinmektedir B u
ve dejiken aminoasit profili ile T h¢cre fonksiyonlareé araseén
Y¥NTEM

¢tal ékmaméza, hastanemiz ¢ocuk Metabolizma b°l ;im¢gnde takip edi
i mm¢gngl obulin, tam kan sayémé ve lenfosit alt grup anali zi - a
akék sitometrisinde dejerlendirildi Ami noasit profili, serun
kromatografi y°nt emi ile °1-¢l dg. i re d°ng¢se¢ bozukl ukl arée pr
arasénda, acyirnésciay eytakuyumlu 31 sajl éklée kontrol ile karkeéel akt é
SONUC¢LAR

¢tal eékxmaya 24 UDB hastasé dahil edi | di . Hasta grubunda | enfosi
keyasl andéjénda d¢k¢k -dRDBthagdttal Prokda mad-ga mak yahat @hdhFBErt éx
mevcuttu.

Sajl ékl e kontrollerde amino asit analizi; wuyarém sonrasé k¢l
°] -¢de arttéjéné ve metiyoninin °nemli -UDB¢ldashbahbhadenpéact autia
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hidroksilisin benzer patern g°sterirken, metUDyBo rhians tvae aorrémidtai n
aminoasit analizi kontrollerden tamamen farkl éeydé(izol®®sin ve
TARTI k MA
Sajl ékl & kontrollerle karkél aktérél déjénda, UDB hastal arénda
ol duju g°r¢ld¢. Ayréca, PUDB hastal-gamadpamg@tregl rinpamihaflygkas ek
ol abilir ve bu anormal sitokin yanét e, PUDB hastalarénda enfe
a-éklayabillr. Amino asit dejikiklikleri, inflamasyon ve T hg
ekani zmal arén rol oynadéjéné g°stermektedir.

Anahtar Kelimeler: cre d°nge¢s¢ bozuklukl aré, T hg¢gcre, enfeksiyon, i mm
Hast a e kontrol gruplarénda CDMI X ve PH/
i statistiksel dajeéel eme

180

100

mOHAS
80 T I B COMX S
Cord iy (2T YL

PHA: PUBD-kontrol p=0,035; DUBBKk o nt r o | p =0, 0 O-Hontrol ¢-DPEE;X : P

DUBD-kontrol p=0,002

25



10.koNGRES|

Stim¢gl asyon sonrasé dejiken aminoasit kor
korelasyonu

KONTROL PUBD DUBD
PHA SI Hidroksilizin Hidroksilizin -
Strill ¢n*

CD-MIX SI - I,(ZOI°sin*_
Alanin*
Sitre¢gl i n*
Sistin*

. Glutamin*
* -

ILL7A Taurin Hidroksiprolin*
Serin*
Taurin*
Valin*

IFN-gama Glutamin* Taurin* -

IL4 - - -

*Yel dez i karetli olanlar negatif korel as)

[Abstract:0094] [PS1T 009][ Ot oi nf | amatuar hastal ékl ar ]

Yeni dojan D°neminde Baklayan Atek ve D°%°kg¢gnty¢g Atakl areée i
Otulin EksikIlifi

Kl knur Kéil'ha¥Wi téandGe Banru ¢el?j kdasiAbar Art a-

1Sel -uk | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmm¢egnoloji ve Al erji
Ankara kehir Hastanesi, ¢ocuk Romatoloji KlinijJi, Ankara [ Tg¢l
Girick OTULI N genindeki homozigot mutasyonlar nadir olup tekr
inflamasyon/ishal, gelikme geriliji, lipodistrofi ve ciltte n
OTULI N ile ilikkild@ otoinflamatuvar sendroma (ORAS) neden ol n
Ol gu: Kkibu-uk ayl ekken taraféeméza bakvuran hastanén, 14 ge¢é¢nl
bakl amékté. Anne baba kuzen ol an hasta bir ayl ékken atek ve CR
yatarak intraven©®z antibiyotik almexkxté. Taburcu olduktan ¢- h
tekrarl amasé ¢zerine hastanemiz -ocuk enfeksiyon servisine ya
intraven©®z antibiyotik (meropenem+tei kopl anin)tedavisine rajn
ve d°ke¢nteéeglerinin artmasé ¢zerine taraféeméza konsg¢glte edildi.
ol mak ¢zere hiperemi k nod¢ll er ve ekstremitelerinde |livedo ra
mevcuttu. Tetki klerinde; CRP (264mg/dl), Sedim (32mm/ saat) ve b
hastanén imm¢gnolojik dejerlendirmesinde; serum I gG (180mg/ dl)
saptanérken, periferik lenfosit alt grup analizi ve dihidroro
intraven®z imm¢gnglobulin (1VIG) baklandé. Takibinde atexi dé¢kn
otoinflamatuvar hastalék °n tanéseéeyla 2mg/ kg/ g¢n dozunda meti
Met il predni zol on tedavi si sonrasé atexki d¢ken hastanén do°kent
DNA di zi analizinde OTULKN geninde homozigot NM_138348.6 <c. 47
saptandé. Steroid azaltma kemaséna ge-ilince inflamasyon atakl
bakl andé. Knfl i ximaba yeteri kadar yanét alénamayénca inflixinm
d¢zenl i Il VI G, etanercept ve kolkisin tedavileriyle takip edil
Sonu- : ¥ ¢ mc ¢l ol abil ecek OTNEItNed&wsiilkeéi jhadteal abhtakti vitesin
etkilidir.Hastalarén erken d°nemde tespit edil mesi ve uygun K
Anahtar Kelimeler: otoinfl amatuar hastal ek, otulin, tekrarl ayan atexk
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[Abstract:0095] [PST 010][Antikor eksiklikleri]

ve Kemik
Sendr omu

Yet mezl ik
T¢mor

Kmmy¢ n
Hamart oma

T ¢ mo

keif m&km KI knur 2,KOoNd-I¢a
K a r Z2aMubamknediFatin Erbay 2 D

Sevgi Sipahi
Bol oj,urMer ve

ikl Hami diye Etf al Ejitim ve Araktérma Hastanesi
Prof. Dr. Cemil Tak-é&ofjlu kehir Hastanesi, ¢tocuk
Girik: PTEN hamartoma t¢m°r sendromu (PHTS), nadir
fosfoinozitd3 -ki naz ve fosfataz ve tensin homologu (PTEN)
Hastal arén -ojunda herhangi bir bajékékIl é&k semptom
di sfonksiyonu ve az sayéda klinik imm¢gn yetmezlik
hi perplazi, kolit yané séra B h¢cre yanétl aréndaki
Ol gu: 4 yakénda kéz, tekrarlayan bronkiolit ve kru
dejerlendirilmek ¢zere y°nlendirildi Daha ©°nce bi
BT'sinde bronkektazi zemininde pn°moni bul gul areée t
hastada i mmungl obulin G ve A d¢zeyleri yakéna g°re
d¢ K¢k, CD4/ CD8 orané bozul muktu Otoi mm¢gnite tetKki
t¢emPreg nedeniyle ortopedi bilim daléndan takip edi
uygul andéktan sonra sék enfeksiyon °yk¢leri gerile
€.210 -1G>T heterozigot gen mutasyonu tespit edildi.

Tartékma: PTEN hamartoma t¢m°r sendromu genellikle
mukokutan®z | ezyonlar ve belirli kanser t¢grlerinin
yetmezlikle ilikkili olabileceji akélda tutul mal éd
ve bu sendromun sadece kanser riski ile dejil, ayn
neden ol abilecejini vurgulamak istedi k. Kemik t¢me°
tanésé konul masé ve ardéndan babanén da tané al mas
taramanén ve detaylé °yk¢ almanén kritik °nemini v
Anahtar Kelimeler: te¢e¢mer, humor al i mm¢gn yetmezli k, genetik

10.
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PIP; Immunological

Synapse
Autoimmunity

Lymphoid hyperplasia
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Affected B cell subsets
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Differentiation
Regulatory function
Mitochondrial fitness

Phosphatase network
maintains negative
regulation of the
phosphatidyl inositol
3-kinase (PI3K)

pathway in regulatory
T cells
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Li pid ve protein fosfataz PTEN (Phosphat:
h¢crelerinin farkl él akmasé ve aktivasyon:t
reseptorleri, kostim¢gl ator mol eke¢l | er, S |
resepterl eri gi bi bir-ok °nemld.i resept?or
Laboratuar bul gul ar é
L°kosit: 57lgG:690g/L CD3:%87 ANA.: -
Netrofil:z(d¢kye¢k)CDA%26 - : ] :
Lenfosit:2620/mm3  IgA:17 g/l CD8:%s5  Anttiroglobulin: antiHBS:negatif

- ) ) i Direct coombs: AntiRubeola:
Hemoglobin:10,6 (d¢ kK¢ k) CD19:%3 ¢ o ak ot o a poitf
mg/dl IgM:78 g/L  (N:8.4-28.5) c3-|\|g4-|\| P
Platelet:249000/mmga IgE:150 Cd1656:%10 R
[Abstract:0096] [PST 011][ Di |J er -COV2ARN f eksi yonu ve 111k
COVID -19 ve Kmm¢gn Yetmezl i k s-2@eh Mdasyonu MB L
kefika Klknur Ke°kErRgiKmarAldtafiinidedn! YEI dér an
Ondokuz Mayés | niversitesi, ¢ocuk Kmm¢gnoji ve Alerji Bilim D

°Ondokuz Mayés | niversitesi, Geneti k Bilim Dal é&, Samsun

Girik: Maifnmzécé |l ektin (MBL), ciddi akut s ol +«Cow2hdabiloimakr o mu Kk «

czere bir-ok °nemli patojene karké il k savunma hattéenda kriti
intravaske¢l er koag¢l asyona ve organ yetmezlijine yol a-abilir
durumun nedenleri arasénda azal mék opsonofajositik °ld¢grme ve
aktivasyonu bulunur.

Ol gu: 34 yakénda kadéen hasta atek ve °ks¢gregk ki kayetleri ile
°jrenildi ve COVID temasé bulunmaktaydé.-l1Bagptoanén fselapnamdgan
muayenede ateki 39 dereceydi ve solunum sesl eri kaba, bilater
85-88 ol maseée ZPAPi'nte n zIl eme aléndé. Ayréch9 metesinpwde 2ekakiai
°Jrenil di. Hastanén i mm¢gnol ojik dejerlendirmesinde i mmungl obu
h¢crelerinde degkegkl ¢k mevcuttu. Diren-1:i atexkl eri sebat eden
ilerl emesinden endike edil di ve aile °yk¢gseg il e immgnolojik d
intraven®z imm¢gnglobulin (1VIG), intraven®z prednizolon, anti
tedavi si sonrasé atexkleri kontrol altéena alénan hastanén taki
g°nderil en ha2stgaednai nMiBeEL mut asyonu saptandeéeé.

Tart éxkma:

CoVID-19 hastal arénda yapélan arakteérmalar, Mannoz Bajl-@wan Lek
TNF-U arasénda bir ilickki ol dujunu g°stermektedir. Ayreéca, MBL:
ve i Kl evini az-dBtanaki GO¥kt Dni ve hatta °l ¢m riskini arteéerabil
MBL'NinCOVID -19 hastal éejénén seyrinde °nemli bir rol oynayabilece]j
belirli geneti k varyasyonlarén etkili oldujunu °ne s¢rmektedi
Anahtar Kelimeler: COVID-19,MBL -2 geni , i mmgnyetmezli k sendroml ar é

Laboratuvar bul gul ar e

Na:134

K:3.8
Hemoglobin:10,6 mg/c Glikoz:105
L°kosit: 50 Kreatinin:0,52
Netrofil : 4 AST:22
Lenfosit:600/mm3 ALT:36
Platelet:120000/mm3 CRP:112

Sedimentsyon:2

Fibrinojen:722

CD3:%70
gG:890g/L CD4:%34
(N:9131884) CD8:%40
IgA:155 g/L  CD19:%2 (N:3.415.9)
IgM:78 g/L  CD16+56+:%4 (N: 5.124.7)
(N:88-322) CD19+CD27IgD+:%64
IgE: 150 CD19+CD27+IgD+:%11
CD19+CD27+IgD:%12
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[Abstract:0097] [PST 012][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl i kl er de

S¢t -ocuju hipogamaglobulinemisi kliniji ile bakvuran v
saptanan olgu

Saniye YaseminKlYkenurazK¢gl hak ¢el i k, Hasi be Arta-

Sel -uk | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmm¢gnoloji ve Al eriji
Girik: Yaygén dejikken imm¢gn yetmezlik (YDKY) tanél é hastalar
B h¢crelerine farkl el akmasénén nor mal s¢re-lerini etkileyen b
kusurlar serum i mm¢gnoglobulin (lg) G, A ve M d¢gzeylerinde dg¢k
activatorand calcium -modul ator and cyclophilin Iigand interactor (TACI)
antikor yanétlaréné, izotip dejikimini ve homeostazisi kontro
Ol gu: Sék hastalanma ile bakvuran bir yakénda erkek hastanén
Hipogamaglobulinemisi (IgG: 289 mg/dl, IgA: 6,67 mg/dl, IgM: 41,5 mg/dl), tetanoz antikor: <0,1 IU/mL

olan hastaya ©°nce trimetoprim/sulfametoksazol proflaksisi back
sinopul moner enfeksiyonlarén ol masé ve hipogamagl obulinemisin
i mm¢gnglobulin tedavisi (I1VIG) baklandée. |- yakénda hastanén |
hastal anmasé ol mayan hastanén bek yakénda hastaneye yaték ger
Hi pogamagl obul i nemi si devam eden hastanén yapélan akémsitomet
h¢crelerinde d¢kegkl ¢k saptande. D¢zenli I VI G tedavi si bakl and
i stendi T¢ém ekzom DNA dizi analizinde TNFSF1 geninde homozig
mut asyonu saptandéeé

Sonu-: Yakamén il k d°rt yéléndaki d¢k¢egk 1 gG degzeylerine sahip
hi pogamagl obulinemisidir. Bununla birlikte, 4 yakéndan sonr a
tané, erken baklangé-1lé& YDKYddir. Yeni nesil dizileme y°nteml
patofizyolojisi ve nadir mutasyonlarén klinik ©°nemi ortaya - @&
Anahtar Kelimeler: hi pogamagl obul inemi, TACI mutasyon, yaygén dejikke
[Abstract:0099] [PST 013][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl i kl erde

Derin Ven Trombozu ile Tané Al an Kmm¢gn Yetmezl ik Ol gusu
Gaye Kocatepe , ¥z gg¢l G¢é¢ngor, Damla Alténtak, Nur | mit, Ayken Bing?®
Akdeniz | niversitesi Tép Fak¢ltesi ¢ocuk Kmm¢gnol oj i ve Al erji
Girik: Kmm¢n yetmezli klerde erken tané koyarak tedavi bakl ann
°nl enmesinde ve yakam kalitesinin iyilexktirilmesinde b¢gyek ©°n
klinije yansémayabilir Bu sunumda derin ven trombozu il e bacxk
(HLH) geliken ve imm¢gn yetmezlik tanésé alan bir ol gu sunul ma
Ol gu: Bilinen bir hastaleéejé olmayan 15 yak kéz hasta, sol di z
trombozu tanésé alarak ileri tetkik ve tedavi ama-1 €& merkezimnm
bisitopenisinin gelikmesi, akut faz ve ferritin dejerinde y¢k
make¢l opape¢l er dekegnt¢g ol masé ve splenomegalisinin de exlik et
hemofagositik |l enfohistiyozis d¢kegneglerek yapélan kemi k il i7i
bul gul aré saptandé. Hemofagositik I enfohistiyozis tedavi prot
dejerl erinde hipogamagl obul i nemi ( 1gG 468 mg/dL) ve CD19 d¢k
konsg¢lte edil di Kleri tetkik ama-1é& g°nderilen genetik anal:.
heterozigot mutasyon saptande Literatg¢rde TCF3 geni ajér hip
ilikkilendirilmixtir Aileden g°nderilen gen analizinde babas
Hastaya hematopoeti k k°k he¢gcre naklii pl anl anmakta olup, d¢zen
Sonu-: Kmmun yetmezlikler her zaman tané koydurucu bulgularl a
mut asyonl aré farkl é& klinik bulgulara yol a-abilir. Atipik bul
incel emelerin yapél masé °nem taker

Anahtar Kelimeler:

Derin ven trombozu, hemofagositoz, immun yetmezlik
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[Abstract:0101] [PST 015][ Kmm¢n di srege¢l asyon hastal ék

LRBA Eksi kliji Ol an Hastada Abatacept Tedavisinin Hasta

Selcen Bozkurt ', Ezgi Yal -é&n Meglngl rear | d,Balih CanupRaznkdmirov 1, Necmi yel ¥zt ¢1
Nur han Aru¢BevkasBpl gl,- EEliftaiar akXo-AhAywedé ¥eSarf al! Bar é K

IMarmara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Alerji ve Kmmunol o]
Medeniyet | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Alerji ve Kmmunol

Girik: LRBA (Lipopolisakkarit responsive beige |ike anchor) e
lenfoproliferasyon, enteropati, sitopeni, otoimm ¢ bozukluklar ve maligniteler ile seyreden, otozomal resesif

kal etélan, imm¢gn disreg¢lasyon (KD) sénéféndan; dojuktan gel e
bajl & -oklu bulgularé olan hastanén, CHEIA@ f(LCzyytoont opmrioct €l iy mplh
abatacept tedavisine yanéténé dejerlendirdik.

Ol gu: 5 yak kéz hasta, vajinal kanama ki kayetiyle bakvurusund
|l enfadenopati (LAP) saptanarak taraféméza y°nlendirildi. Labo
absol ¢ Il enfosit sayésé: 1100/ mm3, 1 gA: 11 mg@ild CDA+CDAZRA+: %3 . 2,
%23.3 olarak d¢k¢gk saptandé. Antitriglobulin antikor: 4000 | U
pozitif saptandeé Toraks bilgisayarl & tomografi incel emesinde
nod¢l |l er saptandéeé Lenfoproliferasyon ayérécé tanésé i-in yap
mal ignite bulgusu yoktu. Otoi mmunite, sitopeni, |l enfoprolifer
-al éexélan klinik ekzom sekansl amadéda LRBA geninde birlexkik he
c.4432 del (p. i1 e1479 Phe fs*3)) mutasyon saptandé. Anne/ bab
mut asyon dojrulandé. Flow sitometride sajl éklé& kontrole (SK)
folik¢gler h¢gcreler (TFH) saptandéeé Taki binde i mm¢gn trombosito
ve prednizolon ve abatacept (20mg/ kg/doz) tedavi si bakl andé.
servikal, aksiller LAPG6l ar ve pul moner nod¢ller belirgin geri
benzer d¢zeye ul akt é.
Sonu-: LRBA eksikliji vakasénda abataceptin | enfoproliferasyo
ortaya koyduk. Abatacept; LRBA eksikliji olan se-ilmik vakal a
tul mal eédeér .
Anahtar Kelimeler: Abatacept, Kmm¢gn disrege¢l asyon, LRBA
[Abstract:0102] [PS1 016][SCIG /IVIG]
Kntraven®z imm¢gnglobulin tedavisinin kan keker. rege¢l as
sunumu
Recep Evcen !, Fatih ¢° | ke’sekevket? Arsl an
IRize Ejitim ve Araktérma -Hasgaonésoij, Biilkhki DahEér Ri ze
Necmettin Erbakan | niversitesi-Kimlhgn&hajpi tBsii mMEDak&li nKéahgaj i
GKRKk: Tip 2 Diyabetes Mellitus (T2DM) baxkl éca ins¢lin eksikl
met aboli k hastal éktéer. Knflamasyon T2DM patogenezinde °nemli
intraven®z imm¢gnoglobulinin (1VIG) tip 2 diyabetli hastal arda
vaka ile diyabet kontrolg¢ k°t¢g olan i mmgn yetmezlik tanél é& ha
czerindeki olumlu etkisini sunmaktayéz.
Ol gu: 53 yakénda T2DM ve koroner arter hastaléjé (KAH) tanél a
devam eden, drenaja ve antibiyoterapiye yanét vermeyen sék te
Hastada NK (natural killer) eksikIlifji saptande Kl'ini k tabl os
3 haftada bir | VIG tedavisi baklandé. 11 yéeldér T2DM tanéseée i
hastanén | VIG tedavi si sonrasé kontrollerde ins¢glin ve oral a
ile kestiji dikkatimizi -ekti. Hastanén | VIG tedavisi bakland
Antidiyabeti k ol arak sadece metformin tedavisi kull anan hast a
seyretmektedir.
Sonu-: Kmmun yetmezlik tanésé ile takipli T2DM hastalar ¢zeri
kapsamlé -al é&kmalara ihtiya- vardér. Vakamézén bu -al ékmal ar a
Anahtar Kelimeler: Knfl amasyon, Kntraven®z i mm¢gnoglobulin, Tip 2 diab
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[Abstract:0103] [PST1 017][ Fagosi ter sistem bozukl uklIl ar

L © k o sAdeazyon Defekti Tip 1 (LAD -1) Olgumuz

¥zqge.l G¢enGadye Kocatepe, Damla Alténtacxk, Nur | mit, Ayken Bing?®
Akdeniz | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Alerji ve Kmmunol oj
Giri«k

LAD-l , kromozom 21qg22.36de lokalize olan I TGB2 (integrin subuni
integrin/ CbD18 sub¢nit kompleksinin eksikliji veya fonksiyon Kk

i
%206den az ol an ollgh2l-a® ajéséhdAdBd ol aonrltaar aijséer lIheadtliahalkAR zer e i ki

grupta dejerlendirilmektedir. Ajér olgularda tek k¢ratif teda
Olgu

i1 - ay 12 g¢nl ¢k kéz hasta. Sezeryan ile 36 hafta 5 ge¢nl ¢k 35
nedeniyle yenidojan yojun bakémda 2 hafta yatarak tedavi al mé
akénté ol muk. Urakus anomal i si saptanan ol gu opere ol muk Ope
omfalit ve | °kositoz saptanmasé ¢zerine taraféméza y°nlendiri
hi peremi k. P¢ yok. Dijer sistem muayeneleri nor mal Laboratuv
Bakélan akém sitometrik dejerlerinde CD 11c ve CD18, |l enfosit
normal d¢zeydeydi. Genetik test istendi. Antibiyotik ve antif
yapél mamasé ve klinik takip planlandé. Kzlemde sepsis tanéséy
nedeniyle intraven©®z immunglobulin baklande. Hastanén klinifiji
sitometrik dejerleri tekrarlandé ve negatilf islaptuaynudd .u Geonmneut-il k
Hasta HKHN hazérl éjé i-in tarama prograména al éndeé.

Tart &€k ma

Yeni dojan d°neminde | °kositoz, netrofild@ nedenl er i arasénda e
bozukl ukl aré ol abilir. Hastanén klinijinden kK¢phelenil mesi ne
LAD-1 il e uyumlu oldujunu g°rd¢k. Klinik k¢gphe varl éejénda ger el
ekibi ile iletikim halinde olunmasé ve deneyi mli bir ekip °ne
Anahtar Kelimeler: akém sitometri, | ©kosit adezyon defekti, omf al it

[Abstract:0105] [PST 019] Kombi ne i miklerh yet mez|l

Mat er nal engrafman ol an ajér kombine i mm¢gn yetmezlik ha
Mahmut Cesur_, Gaye Knal , Kbrahim Hal il Karahan, ¥zl em Keskin, Er ce
niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sajl éjé ve Hast al

Gaziantep |

Bilim Dal é Gaziantep

Ol gu: 3 ay 25 g¢nl ¢k erkek hasta ajézda ge-meyen pamuk-uk, te
bakvurdu. Atek ve °ks¢gregk ki kayeti ile 2 ayleéek iken il k kez h
¥zge-mik 39 hafta c/s dojan hastanén yenidojan yaték °yk¢gse vy
kuzen. 3 kardexki sajl ekl e. Fizik muayenede va: 5 kg (<3p), ge
veya ronk¢s yoktu. Karami pée ket i gbrédud4d Belirgin lenfopenisi
immegn yetmezlik degkenel ¢p yatéxk veril di Sefotakim ve amikasi
haftaléek | VI G tedavisi al deé. Bactrim ve triflukan prldfil aksis
pozitif, CMV PCR: 1,1 milyon (78 -79) pozitif saptanan hastaya valgansi klovir
CD4 belirgin d¢k¢k saptandé. Bakélan anti HI'V anne ve bebekte
hafta °nce yapél méx. Bakél an Toraks BTésine g°re 4061l ¢ anti TB
incel emesinde 3 all el ol duju °jJrenildi, maternal engrafmana b
gruplarénda da hastada naif h¢gcre saptanmadé, T hg¢gcrelerinin
uyumlu ol arak d¢gkenegl dyg Hastadan bukkal smear ile alénan dok
10/10 uyumlu saptandeé.

Yorum: Ajér kombine i mm¢n yetmezli k hastalrénda bazé ol gulard
Hastanén kanénda anneden ge-en lenfositler olduju i-in HLA ta
saptanép, HLA tayinini g¢-lexktirebilir Mat er nal engrafman ol
kull anél masé daha net sonu- verdii§Ji i -in tercih edilebilir
Anahtar Kelimeler: Aj ér kombine i mm¢gn yetmezlik, Doku uyumu, HL A, Ma t
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[Abstract:0106] [PST 020][ Kombi ne 1 mm¢n yetmezl ikl er]

DNALigaz -4 Eksi klijJi; Dejikken Kmm¢gnolojik Bulgular ve B¢y
4 Olgu Sunumu

Zeynep e Biet ¢l Gemi cj Mahammeé dnABaé g | K & sMuriatkElli i,o f Yunt em3Yaman
Esra VY¢cly-a *AyXkaltdéz Camad awjkl ok AyrakKeéykém

Kstanbul | nCererashpgaewa, Cerrahpaka Teép-Kimamuanlotl @gii, Bdqgc Kist mlnlbairl j
2Kstanbul | nCevrerashpgaewsa, Cerrahpaka Tép Fakg¢ltesi, Tébbi Geneti
SKstanbul Medi pol iniversitesi, ¢ocuk Hematolojisi ve Onkol oj i
‘Ege |!niversitesi, Teébhbi Geneti k ABD, Kzmir

Ligaz-4 enzi mi DNA -ift sar mal kéréekl arénén ona+rBeNKeénmndyasensitif i t i kK r o
ajér kombine imm¢gn yetmezlik gere¢lebil mektedir. T h¢gcre reper
sonucunda hematopoietik h¢gcrelerde artmék apoptoz, ilerleyici
ortaya -ékar. Kl'ini kte karkéméza mikrosefali, dismorfik g°rg¢n
tekrarl ayan enfeksiyon ve malignite ile gelebilir. -Bildirimiz
eksi kliji tanélée 4 hastanén demografik, klinik, | aboratuvar °
Hastal arén tané yaké prenatal tanédan 17 yaka kadar genik bir
mevcuttu. Ol gularén t¢gm¢gnde n°rogel i kimsel gerilik dikkati - e
enfeksiyonlar g°r ¢l mekteydi. Bir hastanén 2 yakéndayken kemik
hastamézén i mm¢gnolojik bulgularé tamamen nor mal ken; dijer has
hi pogamagl obulinemi, CD4 T | enfopenisi, CD4/CD8 oranénda bozu
alténdaydé, CD4 T |l enfope®dMXiprodfainl alsit il abak|TamPdé. Bir hast a
dékeé vericiden nakil ol muktu, nakil sonrasé nonkimerik seyret
bul gusu bulunmadéj éndan KVKG ve antibiyotik profilaksisi alte
DNALigaz -4 eksi kIl i i nadir g°r¢lebilmekle birlikte °zellikle be¢y
tekrarl ayan enfeksiyonu ol an hastalarda akla gelmelidir. Erke
enfeksiyonlar ve hematolojik maligniteleri °ng°rme a-é&séndan
i mm¢gngl obulin replasman tedavi si, antibiyotik profilaksisi Ve
vericiden yapeélan hematopoeti k k°k h¢gcre nakli bakl éca tedavi
Anahtar Kelimeler: ajér kombine i mm¢gn yetdnmeels ikk| iONA, |kemizk il iJi yet
radyosensitivite

[Abstract:0107][PST 021][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl i kl er de

Yaygén Dejikken Kmm¢gn Yet me zTINFRSF1BB sGeanl aMu&mdsay onl ar é: Tel
Merkez Deneyimi

Salim Can 1, Esra Karabiber 2, Ezgi Yal -é&n Meglngl réear | d,Razih Arhiromn bBleacmi ye ¥ 2.t ¢r k
Selcen Bozkurt 1, Sevgi Bidl gAhm&tl t@nhuzihalkl ¥2emar ako-Sakywd e @ K

IMarmara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sajléjé ve Hastal él
Bilim Dal é&, Kstanbul

Mar mara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, G°j¢s Hastal éklaré Anabi l
Kstanbul

SMar mara |niversitesi, Tép Fak¢ltesi ¢ocuk Sajl éjé ve Hastal él
Pediatri k Kmm¢gnoloji ve Alerji Bilim Dalé ve Y¢ksek Lisans/ Do
Kmm¢n Yetmezli k Tané Merkezi, I kel Barlan Transl asyonel Tép N
Arakt érma Merkezi, Kstanbul

Girik:

TNF resept©°r ¢ 6NFR&8FA1IBe genl&8Be meydana gelen mutasyonl ar, I gM' n
i mmgnoglobulinlere d°n¢gkmesinde, plazma h¢gcresi farkI|l &l akmaseée
ve T h¢gcresinden bajémséz B h¢gcre yanéténda °nemli bir role s
genotip -f enotip ilikkisi tam ortaya KNFRSEBBmgewti @adet¢ amué mmym@audal an
klinik, | aboratuvar ve geneti k sonu-I|laréné sunduk.

Y°nt em:

¢tal exmaméza, t e KNRRBFRLIBegenihderheterozigot/homozigot mutasyonu olan 14 olgu dahil edildi.

Ol gul arén demografik, klinik ve | aboratuvar °zellikleri retro
Geneti k varyantl aréen pat-sjiknhcoepsé&dr kaamal ar ékuhl anél arak yapeé
Bulgular:

¢tal ékmaméza 860i kadén 14 olgu dahil edildi. Ol gularén ortanca
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ilede primer i n yetmezli k vakasé mev

akrabal ék, %5 7060sinde a mmy¢,
sérasé ile tekrarlayan ¢st (%78) ve alt (%64) solunum yolu en
[vitiligo (2), lupus (1), multiple skleroz (1), c43b0m@t oi d artr
C.460A>T, ¢.704_705del, c.236A>G varyantl aréna sahip hastalarda tespit edil
hasta ile Il enfoproliferasyondu. D°rt hasta aile taramasé il e
hastalardan ¢.579C>A mut asyonu ol an 1 hasta t¢kereéegk bezi karsinomu tan
hastada | enfopeni, 8 hastada panhipogamagl obulinemi, 2 hastad
136¢nde heterozigot, TNERSFIBB muhampanygotvxirldieco Imredi kt°rl erce pa
7 farkl é varyant sapft grldaeMygttadyeonll am ktir.
Sonu-:
Ol gul areméezén, l'iterate¢gr ile benzer kekilde klinik, | aboratuv
dajélém g°sterdijini saptadék. Ayréca, | enfoproliferasyon, oto
ortaya -ékabilecejinden asemptomati k vakalar da izlenmeli ve
Anahtar Kelimeler: Lenfoproliferasyon, Ot oi mm¢ni t e, TACI , TNFRSF138B,
Fi glkr
| Exon1 ——| Exon2 |—— Exon3 |— Exond4 |— Exon5 |

* * *

(11

* Stop

TNFRSF13B geninde saptanan mutasyonlar.

[Abstract:0108] [PST 022][ Ot oi mm¢n hastal ékl ar ]

SLE TANI SI' ALAN ASTI M VE SELEKTKF I gA EKSKKLKKLK BKR OL

Heseyin Bakiielnggn Bahar Teker, Hatice B¢kra Fidan, Mahir Serb
¢tukurova | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmm¢gnoloji ve Aler
Selektif |1 gA eksikliji en sék g°r¢len primer immgn yetersizli
sonra 1 gG ve I gM eksiklifji ol madan serum I gA seviyesinin 0.07
eksi kIl ifji séekl ékla asemptomati k ol makla birlikte,tekrarlayan
hastaleéekl ar,alerjik hastal &kl ar ve malignitelerle birlikte g°
izl emde bu hastal &kl ar a-éséndan di kkatl: ol unmaseé gerekir. I
hastal ékl ar yanénda otoi mm¢gn hastal éklara da yatkénl ék a-é&seén
bu hastaléklarda | gA eksi klifji sékl éejé artmékteéer. Literatg¢rde
artropati, otoimm¢gn hemolitik anemi,sistemik | upus eritematoz
-°lyak hastaleéejeée, vitiligo, psoriazis, ¢lseratif kolit, Sj°gre
Beh-et hastal éjé gibi bir-ok otoimm¢gn hastal ékl arén exlik ett
eritematosus (SLE) tanésé alan astém ve selektif 1 gA eksikIli]
Anahtar Kelimeler: SLE, Astém, Selektif 1 gA eksikIlif7i
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Hastanén tedavi ©°ncesi deri | ezyonl ar é

[Abstract:0109] [PST 023][ Ot oi mm¢n hastal ékl ar ]
Parry -Romber g Sendromu Ol gusu: Kl'inik ve Laboratuar ¥zell
Bul gul aré, Tedavi ve Prognoz

Emin Abdullayev ?! Esr a ¢ eDprpaiBhke r?, Mustafa Arda Onar 2, Lala Guliyeva !, Adem Topcu !, Zeynep

Gizem GdndAlzi kan®! Yél dér an

IOndokuz Mayés | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmmunol oji Vi
2O0ndokuz Mayés !niversitesi Tép Fak¢l tesi, Radyol oji Anabilim
GKRKkPary-Romberg Sendromu (PRS), deri alteée yaj, kas, kemik ve c
yavak ilerleyen tek tarafle atrofisi ile karakterize dejenera
ilk ya da ikinci on yélénda olup atrofinin derecesi baklange-
mi gren, n°betler ve g°zlerde ve sa-larda dejikiklikler gibi n
Etiyolojide kal étéem, ot oi mm¢gn bozukl ukl ar , travma, sempati k s
trigeminal sinir bozuklukl aré ve bul akécé hastaleéeklar su-1I|ann
sorunlarla ilikkili ilerleyici bir hastalékter. Hastaléjé dur
oral steroidler, D  -penisilamin, metotreksat, siklofosfamid, antimalaryaller, siklosporin ve azatioprin
uygul amasé yer al maktadér (4).
Olguu 4 yakénda erkek hasta sabit bakék, dal ma, ajézda kilitlenrt
Bilinen hastaleéek, konvg¢glziyon °ykegse, kull anBa&fa&: iHal-a ytokr. urMe
Fizi k muayenede alnénda hiperpigmente |l ezyon, nevus? nedenli
dée¢kenegl erek haftaléeék metotreksat tedavi si °neriliyor. G°z mua
saptanmék. EEG normal saptanmék. Sék hastalanma, otoi mmunite?
i mmgnolojik olarak dejerlendirildi WES geneti k analiz istend
++ saptandé. Sék hastalanma nedenl i MTX kull anamayan hastaya
tarihinde I VIG tedavi si bakl andé. N°beti tekrarl amadé. KIlinifk
bul gul arda geril eme saptandéeé.
SonuHemi fasiyal atrofinin kesin etiyolojisi bilinmemektedir.
ot oi mm¢gn bir bozukluk ol arak kabul edi |l mi ktir. Hastaya verile
iyilekme ol masé otoi mmun s¢reci destekl emektedir.
Anahtar Kelimeler: Parry-Romber g Sendromu, otoi mm¢gnite, I VI G
Yapél an Kan Tetki kleri Sonu-1are

12.08.21 14.02.22 28.11.22 Refelans
CD3 % 71 68 74 55-86,2
CD3CD4 % 42 41 44 23,448,7
CD3CD8 % 28 26 30 16,846,5
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- KONGRESI

CD19 % 13 10 9 6,520,3
CD20 % 12 12 9
CD3-CD56 % 9 14 9 4-29
CD3+CD56 % 1 3 1
HLA-DR % 19 15 23
g/:D3+CD38+HLADR+ 1 1 5

0
CD3HLA-DR % 5 7 12
CD4HLA-DR % 4 2
CDSHLA-DR % 9 11
CD3/CD8/TCRgd % 34 39 33 4,7-29,6
(S/:()D3CD4CD45RACD31 » " . 28.665.8
CD45RA % 70 69 60 82-94
CD4+CDA5RA+ % 58 71 47 41,7778
CD8+CD45RA+ % 62 55 49 36-87,8
CD19+CD27IgD+ % 77 72 45845
CD19+CD27+ % 17 20 16 6,7-31,1
CD19+CD27+IgD+ % 10 12 3,624,2
OC/0D19+CD38+CD21I0W , 4 L8147
IgG (mg/dL) 826 1080 1250 9191110
IgA (mg/dL) 64 82 86 88125
IgM (mg/dL) 43 66 45 99-130
IgE (mg/dL) 17,9 <177 <184
FME:WT WES: normal PAI: homozigot ~ S877T: CH50:%685

TFT:normal

Anti Scl70:neg

Anti ssA:neg

C3:normal

Tiroit otoantikor:
Normal

Anti Kardiyolipin
IgG:neg

Anri ssB:neg

C4: normal

ANA: neg

Anti Kardiyolipin
IgM:neg

Anti Sm: neg

heterozigot
Anti dsDNA: HLA

neg B27:neg
RO52: 4+ A.ntl JO-
1:neg
Anti )
SmM/RNP:neg RF: neg
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[Abstract:0110] [PST1 024] Ek|l i k eden bakka bulgul aré o
Kmm¢gn yetmezl ikl er]

Mi krosef al.i ve b¢yéeme gelikme gerilifJi ile takip edilir
saptanan bir olgu sunumu

Bekra Hati,ceNiHAigdgann Bahar Teker, H¢seyin Bakpénar, Mahir Serbe:
¢UKUROVA | NKVERSKTESK TI P FAK}] LTESK, ¢OCUK KMMUNOLOJK VE ALER

Aj ér Kombine Kmm¢gn Yetmezlik (SCID), -exitli geneti k bozukl uk
eden bir durumdur. Bu olguda, b¢yeme gelikme geriliji ve mikr
bul gusu g°stermeyen 9 ayleéek bir kéz hastada NHEJ1 mutasyonunu
incel enmi ktir. Hastanén klinik seyri, immunolojik dejerlendir
sunul muktur. Hasta, b¢gyeéegme ve gelikim gerilifi ile mikrosefal
tetkiklerinde bozukluklar fark edilmiktir Bu bul gul ar éxkéjeéen
i-in °rnek alénmék ve g°nderilen t¢n eksom analizinde ''NHEJ1
Bu ol gu sunumu, b¢gy¢gme ve gelikme gerilifji ile mikrosefali gi
bul gusu ol mayan pediatrik hastalarda, i mmun yetmezliklerin er
vurgul amaktader .

Anahtar Kelimeler: b¢e¢yeme geli kme ger iXLF iEksGekrlniujninoskombi ne i mmun vye:

mikrosefali, NHEJ1

36



10.koNGRES|

LABORATUVAR SONUC¢LARI
04/09/202% 23/01/202¢4

ALS: 1200 1000

IGG: 400 mg/dl 1300 mg/d
IGM: 34 mg/dl 37 mg/dl
IGA: <10 mg/dl <10 mg/dI
IGE: <5IU/ml <5 I1U/ml
CDs3: %68 %69

CD4: %35,2 %31

CDs: %27,5 %27,4
CD1656: %27,2 %24,7
CD19: %3,2 %4,2

A N THBS: 270 I/L

[Abstract:0111] [PST1 025][ Fagosi ter sistem bozukl ukl ar

GATA2 eksiklijinde i mmun yetmezlik sendromu ve intraven

El i f Er aFtat¢meal iAkm,zy AKkkiuk ¢°1l kesen, kevket Arsl an

Necmettin Erbakan | niversitesi, Meram Tép Fak¢ltesi, K- Hast a
GKRKKk

GATA2, hematopoeti k k°k h¢gcre -ojalmaséné ve farkl él akmaséne
Monon¢gkl eer h¢gcre gelixkimini, alveolar makrof aj aktivitesini
mutasyonu; immégn yetmezlik, romatolojik hastaleéklar, miyeloid
i-eren olduk-a heterojen bir bozukluktur. Bu vakada GATA2 mut
immunglobulin(IVIG) tedavisinden bahsedilecektir(2).

OLGU

37 yakénda kadén hasta, 3 sene °nce 4 haftaleéek gebe iken y¢ks
Yapélan tetkiklerde pansitopeni saptanan hastaya kemik il if7i
tespit edil mesinden dol ayé geneti k tarama yapél méx. Hastaya d
sendrom(MDS),t¢berk¢gloz ve GATA2 eksikl-tpc tedaséskobakimarmeae
pn®°moni ataklaré ge-iren hasta hematoloji taraféndan kli]imiz
ve akém sitomeibréi sli(de kGk)g CD4 15.8 ve CD8 63. 7ters CD4: CD8 ¢
g¢nde bir 25 gr 1VIG tedavisi baklandée. Tedavi sonrasé hastad
TARTI k MA

GATA2 eksiklijJinin klinik g°r¢negmeg, kemi k il i aplazisinden
b¢yek farkl él ekl ar g°sterebilir. Hastalarén -ojunda klinik ta
son ol arak miyeloid neoplazmlar gelixkir(2,3).GATA2 eksiklijin
yetersizlijJinin bir sonucu olarak ortaya -ékar ve hastalar ar
g°zl emlenir. Nadir de ol sa, GATA2 hastalarénda humor al eksi kIl
h¢egcreleri ve i mm¢gnoglobe¢glin degzeylerinin nor mal ol masé dikkat
il e hipogamagl obg¢l i nemi bildirilmiktir Bu gi bi duruml arda in
ol abilir. GATA2 eksiklijinde 1 VIG tedavisinin etkinlifJini ayd
-al éxkmal ara ihtiya- bulunmaktadeéer (4).

Anahtar Kelimeler: GATA2 eksikliji, immun yetmezlik, fagositer sisten
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TABLO 1

WBC 2.6 K/UL 3,510,5
HBG 10.1 G/DL 12-155
HCT 289 % 34.9- 445
PLT 87 K/UL 150450
RBC 3.33 10e6/u3.95.03
MCV 86.7 FL 81.698.3
MCH 30.3 PG 27-31
MCHC 35.0 G/DL 30-36
MO 0.0 K/UL 0.20.8
LY 0.4 K/UL 0.902.90
IGM  0.936 G/L 0.43.04
IGG 118 G/L 7-16

IGE 193 G/L 0-100
IGA 0.9 G/L 0.74
IGG4 <0.055G/L  0.032.01

[Abstract:0112] [PST 026][ Ko mbi ne i

Yaygeén

Deji kken

transplantasyon uygun mu?

Elif

Necmettin Erbakan | niversitesi,
GKRKK

Yaygén dejikken i mmun yetmezl ik
kusurl aréné i-eren heterejon bir
transplantasyonl aré olduk-a mort al
CVI D hastaséné sunmaktayeéez.

OLGU

43 yakénda kadén hasta tekrarl ayan
takip edilen hasta taraféeméza i mm¢gn

(7-16 g/L), IgM: 2.2g/L (0.46
(1.69 -7.86), 19G3:0.38 g/L (01
35%), CD16 -56: 7.5% (3.2

1.1% (9.2

Pol i klinik

seyre
kroni

CVI Db

karaciijer

SONU¢

Er aTtu J¢beal i¥knaFathi h

-3.04 g/L), IgA: <0.31g/L (0.7
-08), 19G4:0.06 g/L(0.03
-23.7%) CD19: 6.8% (6.3

-18.9%),) olarak bulundu.

den

k hepatit
etiyol oji
rejeneratif

nin

LAR

Kmmu n

Yet mezl i

¢°| kesen,

mmy¢ n

k1

kevket
Meram Teép

(CVI D),
hastal ék

akcijer
yetmezl ik
-4 g/L), 19gG1:2.6 g/L(4.05
-2.01) CD4: 55.5% (25
-20%), CD27+ IgD
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hast ada

Ar sl an
Fake¢gl tesi,

antikor

icretiminde
CVI D ye

nodg¢l er

grubudur .
seyretmektedir (2).

enfeksiyonl
K¢phesi
-10.1), 19G2:1.04 g/L

K-

Bu

-65%), CD8: 23.7% (10 -

-switched

LI

takiplerinde biyokimya tetkilerinde Kk

hastadan etiyolojiye y°nelik detaylée te

(Evre 3, modifiye KSHAK HAK: 12/ 18

ol mamasé ve altta yatan tanésé ol

hi perplazi (NRH) a-éséndan yeniden d

klinik prezentasyonu rek¢rren bakteriyel
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CVIDbdye exklik eden karacijer sirozu hastalarénda yapeélan kar a
seyretmektedir. Bu durumun en °nemli nedenl erinden birisi CVI
hastalarén transplantasyon nedeniyle kullanmasé gereken i mm¢gn
a-eéséndan artmék risklerinin olmasédér (2, 5)

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, nod¢ler rejeneratif hiperp
tablol

WBC, x 10 11.25(410) Total Protein, g/L 69 (Normal)

PLT, x 10 193(150400) Albumin, g/L 31.5(3552)

LYM, x101:0.33(0.85.5) Hbsag, S/ICO Negatif

HGB, g/dL 8.8 (1217) AntiHbs, mIU/ ml 388

ANA Pozitif AntiHBE negatif

ATP7B negatif Anti HAV IgM, S/CO 0.29 (0.81.2)

AMA/ASMA/LKM  Negatif Anti HAV 1gG,S/CO 0.36 (G1)

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

D.Bilirubin, mg/dl  D.Bilirubin, mg/dl Q7 Anti-HIV, S/CO Negatif

ALP, U/L 294 CMV IgM Negatif

AST, U/L 77 CMV IgG pozitif

ALT, U/L 83 24 saat !l i k63(Normal)

GGT, U/L 152 Seruloplazmin 0.31(Normal)

PT (INR) 1.32 Ferritin 9.6 (13150)

Karacijer siroz etiyolojisine y°nelik i st

[Abstract:0113] [PST 027][ Ot oi mm¢n hastal ékl ar ]

ILA0RB Mutasyonu Olgusu

LalaGuliyeva , Emi n Abdul |l ayev, Esra ¢epniler, Adem Topcu, Zeynep G

Ondokuz Mayés | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Alerji ve Kmn
Girick

IL-10 antiinflamatuar bir sitokindir. I'L10/1L10R eksi klifji enf |
enterokol it getlerkkeebn |biark|Ivaengeéo-kl & i nfl amatuvar bajérsak hastal
Olgu:

il seratif Kolit tanésé ile bir yeéldéer takip edilen 2 yakénda
klinijimize danékél de ¥yk¢segnden 38 haftalék sezeryan ile 31
hi poal buminemi ve bir yakéndayken kroni ki ishal, kil o-al amama
baba kuzen ol an hastaya kolonoskopi yapeél mécx Sonu-: Kl'inik b
barsak hastal éjé (¢l seratif kolit?) Il ehine yorumlanmécx. Hast a
p-ANCA +3 bulunmuk. Tarafémézca yapélan muayenede v¢icut ajeéerl é
Laboratuar tetkiklerinde Tam Kan Sayémé | °kositoz dékénda nor
Kg G, A, M, E d¢zeyleri yaké ile uyumlu idi. DHR testi nor mal
del esyon saptandé (c.326A>C p. Aspl0Al a). Hastaya intravenoz
Tartékma ve Sonu-

tcocukl arda -ok erken bah@lbakeal él WKBKHOdegéheti Kk mutasyonl ar én
dair -al é&kmal ar vardeér. 1,3 Yapélan -al é&kmalarda medi kal tedav
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KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

k¢ratif tedavi h ehngactroep oneatki ki k(°HKkKHN) ©°n-bmablamektheéinda ARnabal ék
geriliji, kronik ishal olan hastdlamud asryloennu k&l alrag & -ult & | KNBH ¢
Anahtar Kelimeler: IL10RB, IBH, WES
Lenfosit alt grubu ve patoloji sonu-
Lenfosit alt gruplan Referans
| CD3 % 66 51-818
CD3CD4 % 40 27.6-55.6
CD3CDS8 % 26 12.-309
CD19 % 25 84-285
CD20 % 25
CD3-CD56 % 2 2-26.3
CD3+CD36 % 1
CD45RA % 76
HLA-DR % 30
CD3HLADR % 7
CD4HLADR % 3
CDSHLADR % 13
CD3CD38HLADR % 2
CDSTCRgd % 21 1.5-122
CD4CD45RACD31 % 56 42.5-82.2
CD3CD4CD45RA % 61 56.1-91
CD3CDSCD45RA % 32 46.6-92.2
CD19CD20CD27+1gD+ % 0 1.6-16.7
CD19CD20CD27+IgD- % 0 2-16.6
CD19CD20CD27 % 0
CD19CD20CD27- IgD-i- % 29 68.9-96.5
CD19CD20CD38- % 00
CD19CD20CD38CD21low % 1 09-9
Patoloji sonug
Histopatolon olarak kolon mukoza éreklerinde lamuna propriada vogun mukst tipte iltihab:
hucre ipfiltrasyony ZicnousiEoflamatuar hucreler yer yer gland epitelini dekstrilkte etmug
| ve knpt absesine neden olmustur. Birkac alanda yiizevde (lserasyon meveuttur.
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[Abstract:0114] [PST 028][ Er i k ki nde i mm¢gn yetmezl ikl er

Hi per I gE Sendromu kliniji olan hastada CARDY9 mutasyonu

Fat ma Ar zd Ménis&kDRaye 2, Fati h &°|Akyeksee nG¢ I3, Zkaenakndét® Ar sl an

INecmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, K- Hastal ékl ar
°Necmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢l tesi, Der i ve Zihrevi
SNecmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, Tébbi Geneti k
GKRKk VE AMA¢

Hi per 1 gE sendromlaré (HIES) klinik olarak birbirine benzeyen
birlekimiyle g°r¢len primer immgn yetmezli k sendromudur . Nadi

edilen genetik bozukluk sayésé gider ek ar-tomairng praten® (CARD®)s pase r
mutasyonu tespit edilen genetik bozukluklardan bir tanesidir.

OLGU

42 yakénda erkek hasta yaklakék 3 yéldér cildinde -ok sayéda
klinijine bakvurdu. Saj kulajénda ¢l seratif olan ve boynunda
1) Hastanén cildinden alénan biyopsilerin histopatolojik son
aléenan °rneklerde candida enfeksiyonu tespit edildi. Yapélan
(0-100) ve eozinofil 1,61 103/uL (0.2 -0.6) ol masé ¢zerine klinijimiz ile konsul:t
d¢zeyleri ve eozinofili ol masé nedeniyle HIES k¢phesini wuyand
di smorfik y¢z gereéenegmg ve yéegksek damak ol masé HIES degkegnderen
yetmezli k taramasé yapélmasé i-in genetik konsg¢ltasyonu i sten
3 yéldér yaygén mantar enfeksiyonu «kikayeti olan hastanén tan
homozi got patojenik varyanteé ortaya -ékardé (c.883C > T ). Ha
olarak bulundu.

TARTI KMA VE SONUC¢

HI'ES klinik bulgularée, y¢ksek serum I gE ve eozinofil seviyele
mantar enfeksiyonu vardé. HIES benzeri bozukluklara neden ol a
ol an CARD9 sinyal proteininde yer alan farkIl & mutasyonlarén i
ol duju g°sterilmiktir. CARD9 gen defekti olan hastalar ciddi
nedenle uygun antifungal tedavinin erken baklatélmasé ©°nemlid
Anahtar Kelimeler: CARDY9 mutasyonu, Dermatofitoz, Hi per I gE sendr omu,
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[Abstract:0115] [PST 029][ Er i k ki nde i mm¢gn yetmezl ikl er

RAG1 mutasyonu ol an ve Grang¢lamat©®z Lenfositik Kntersti

seyreden Yaygén DejJikken Kmm¢gn Yetmezli k vakaseé
Fatma Arzy kKlkiukh ¢°1 kesen, Tujba ¥nalan, kevket Arsl an
Necmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, K- Hastaleéekl aré

Girik ve Ama-

RAG-1 mutasyonlaré -ok -exitli klinik ve imm¢gnolojik fenotiple
otoi mmgnite ile birlikte immgn yetmezlije neden olabilirl. Gra
Hastaléjé (GLILD), Yaygén Dejikken Kmm¢n-3¥éumdal gRr ¢ C¥FrR) Bhas
1 mutasyonu olan ve GLILD ile seyreden CVID vakasénén tané ve
Olgu

34 yak kadén hasta yaklakék 3 yéldér klinijimizde CVID tanéseé
anemi (Ol HA) nedeniyle tedavi al an hastanén il k kikayetinin 1
enfeksiyon nedeniyle kIl inifj i nligenmndetheexozigotrmutasyom tespit ealittlicEpil&AkG
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n°®°bet ge-irmesi czerine -ekilen Kranial MR6da kitl esel l ezyon
sonucu ONekrotizan Grang¢lomat®z Knflamasyond ol arak geldi. Tor
paranki mde buzlu cam nod¢l |l eri saptandé (Resiml). Endobronki a
patol oj i saptanmadeée. Hasta multidisipline8haka@anis-¢ytherde] ezl ¢ md i
veril mesi, sonrasénda CVID6éye bajlé GLILD i-in immgbeskredizf
tedavinin 8. haftasénda akcijerdeki | ezyonlarda progresyon iz
Azatioprin baklandé. 4 haftalék tedavi sonrasénda akcijerdeki
regresyon izlendi.

Tartékma ve Sonu-

RAG-1 mutasyonlaréyla ilikkili immgn yetmezlijin -exitliliji g
tanésé ile takip ettijimiz otoimm¢gnitesi v mytasyoguaespitgdildang¢ !l oml a
Ge- baklangeé-1é& Hl muitjaisyohamaRAG@Ghi p hastalarda yaygén grang¢l c
Hi pogamagl obul inemisi, otoimm¢gnitesi ve gran¢glomat©®z | ezyonl a
dejerlendiril mesi gerekmektedir. Yaygén grang¢l oshiimatasgnuol an CVI
uygun tedavinin baklatél masé ve yakam kalitesinin iyilextiril
Anahtar Kelimeler: Gran¢glamat©®z |l enfositik interstisyel akcijer hasta
mut asyonu, Yaygén dejikken imm¢gn yetmezl ik

Resim 1
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[Abstract:0119] [PST 030][ Ek |l i k eden bakka bulgul aré o
Kmm¢egn yetmezl ikl er ]

Nadir G°r¢len Hastaléklaré Belirlemek i-in T¢ém Ekzom Di
Uygul amasé

Emin Abdul layev, Esra ¢epnil er, Lala Guliyeva, Adem Topcu, Zeynep Gi
Ondokuz Mayés | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmmunol oji ve
GKRKROOO"Ili yellarén bakénda genomi k dizileme tekniklerinin o
hastal ékl arén tekhis sg¢greci ve tespit edil me héezé be¢gyek °I ¢ d
veya t¢m genom diozil i mi ( WGS) tek bir testle 5000"'"den fazl a
WES ve WGS'nin tanésal dopgoOukeéeyu(rtakR)akéek %35
Olgu: 12 yakénda kéz hasta sék hastalanma, burun akeéntéseé t e ka
ajézda aft, kas ajrésé «kikayeti ile bakvuruyor Heréeltée yok,
konjonktivit oluyor muck Sék sék bacaklaréna kramp girer kas
Sabah katéléejé yok Bir el parmajénda takeéelma oluyor d¢ezel ti
bojazéna takeéel éeBaobanukDays nteorunu, ©°len kardek °yk¢gseg yok Fi z
i-inde simian izgisi var, ¢sKsHKHalbetal mdayeandauimdne vicaijt .d Klass g e
hipermobilitisi farkedilen hastaya Beighton Sk®/rd,ammskE°l ¢mden ol ukan hipermobil
puan verildi. ¥yk¢g¢de Ev Tozu Akar alerjisi nedenli KT al déj e
Kmmunol oji k olarak dejerlendirilen hastanén Lenfosit Aktivasy
tedavisi baklandé. WES analizi g°nderildi, TNXB homozigot, KI
saptandé.
SonuWES kull anarak dojru genomik tané, hekimlerin son derece
fenotiplerini ve patofizyolojilerini tanémlamalaréna ve nihay
ol abilir. WES, hasta bakém paradigmaséné dejiktirerek hastal a
Anahtar Kelimeler: WE S, nadir hastal ékl ar , genetik
Laboratuar ve G°r¢nt ¢l eme Sonu-1 ar é

09.06.21 19.04.22 17.11.2023 Referans
CD3% 79 79 73 55-86,2
CD3CD4 % 43 43 41 23,448,7
CD3CD8 % 35 36 39 16,846,5
CD19 % 8 6 7 6,520,3
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/CDS8/TCRgd % 23 23 27 4,7-29,6
CD3CD4CD45RACD31
0 37 37 25 38,665,8
%
CD45RA % 55 56 54 82-94
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CD4+CD45RA+ % 48
CD8+CD45RA+ % 31
CD19+CD27Igh+ % 58
CD19+CD27+ % 32
CD19+CD27+IgD+ % 8
CD19+CD38+CD21low ¥

lg G.A.M.E.: Normal Anti HBs:pozitif

Ler.1f03|tt Aktivasyon Testi: rer. oo
D¢ Kék
RF:neg ANA: neg
(o]
EKO: Normal Gz

Muayenesi:Normal

WES Sonu-
Tiim ekzom sekanslama (WES)

KLINIK iMMUNOLOJI

1

« KONGRESI
51 57 41,777,8
38 43 36-87,8
56 74 45-84,5
31 26 6,7-311
10 3,6-24,2
5 0 1,814,7
Anti_ A/ Anti B: Anti HIV:neg  C3,C4: Normal
pozitif
Tiroit

Ot oant i kESH:12mm/saal D.Coombs:ng
neg

CPK:82 HLAB27:neg Satén U
Normal
EME:WT Beyin MR:
Normal

TNXB homozigot
(Omim:600985)
Ehlers-Danlos sendromu,
klasik benzeri 1 - OR

KIDINS220 heterozigot
(Omim:615759)
Spastik parapleji, zihinsel
engellilik, nistagmus ve

IMPDH1 heterozigot
(Omim:146690)
Leber konjenital amorozu 11 -
oD

obezite - OD

Vezikoureteral refli 8 - OD

Ventrikiilomegali,

Retinitis pigmentosa 10 - OD

artrogripozis - OR

PID panel gen analiz: JAK3, DOCS, IL17RA, IRAK4, POLE, PRFllheterozigot (VUS)
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[Abstract:0120] [PST 031][ Fagosi ter sistem bozukl uklIl ar

X! e Bajl é Kronik Grang¢lomat©®z Tanésé Alan Kéez Ol gu

Fatih Sultan ‘Makamkot 1, KoG¢ | ben ¥z §,¢I|K¢Poorsa ukdaniyyr HSdjallamdar abaj
¢etl, Wbl an YakZecyenep G°k-e GayAwyhdrn k A HrekMueslitnaafza Y d,v ukza KeIke®dr ha

IKaradeniz Teknik | niversitesi Teép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmmunol oj i
2Karadeniz Teknik ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Enfeksiyol
SKaradeniz Teknik | niversitesi Tép Fakg¢ltesi, Téebbi Geneti k Bi
‘“Erciyes !niversitesi Tép Fak¢l tesi, Kmmunol oj i Bilim Dal é&, K:
Giri«k: Kroni k gran¢lomat®z hastal ék (KGH), NADPH oksidaz si st
yapéséndaki mut asyona bajl é& gelikir (gp91lphox, p22phox, p47ph
gp91lphox mutasyonu Xo6e bajlé resesif kalétém ile olukurken di
resesi f kal étém ile olukmaktadeéer. Bur ada, Xé6e bajl é resesif k
mutasyonlu bir kéz olgu sunul muktur

Ol gu 9 ayl ékken el sérténdan kan al é&nan yerde geliken ve der
birka- kez antibiyotik tedavisi alan ancak d¢zel meyince -ekil
osteomiyelit bulgularé izlenen ve hastanemize sevk edilerek ¢
yatérélarak tedaviye alénan 11 ayl ék kéz hastanén ©°zge-mikind
d¢kt ¢]J ¢, BCG akésé sonrasé kKiklik ve akénténén uzun s¢grdegj ¢ h
10 ayl ékken vgcudunda -éban benzeri | ezyonlar, boyunda LAP ve
antibiyotik tedavisi ile kaybolan hipoekoik |l ezyonlarén ol duj
farkl e d°nemlerde yaralarén olukup skar ile iyilexkti]Ji ©°Jreni
Anne-baba arasénda akrabalék ve ailede benzer hastalék °yk¢gse vy
Annenin °nceki gebeliklerinden ikisi d¢kekl e sonu-1 anméexkt é.
Muayenesinde sol el ¢zerinde sutg¢grler ve saj bacakta i ki adet
Bazal hematolojik ve immunolojik tetkikleri yakéna g°re nor ma
DHR testi KGH ile uyumluydu.

Hastanén yapeélan geneti k analizinde CYBB tanémlé& mutasyon sap
Aile taramasé ve kromozom analizi -alékeél maktadeér

Osteomyeliti gerileyen hasta trimetoprim/sulfametoksozol ve itrakonazol profilaksisi ile

taburcu edildi. Knterferon gamalb bakl anmasé planlandé.

Sonu-: Kroni k Grang¢glomat©®z hastal ék nadir de ol sa Xo6e bajle r
kadéenl arda da g°r ¢l ebilir. Bu durumun X kromozomunun inaktiva
ol abilecejJi °ne s¢rel megkter .

Anahtar Kelimeler: Kroni k Grang¢gl omatoz hastal ék, p91lphox, osteomyelit
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Resim 1. Hastanén Dhr g°rsel.

[Abstract:0121][PS7 032][ Pr i mer Kmm¢n yetmezl i kl erde

CD19 Gen Mutasyonlu Hastalarén KIlinik Bulgularénén Knce
Mehmet Emin Gerek %, Tuj ba ¥halFant i h &° Ikkeevskeent!, AKs ima n?3 Rei sl i

INecmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, Erikkin Kmmgnol
°Necmettin Erbakan | niversitesi Teép Fak¢ltesi, Pediatri k Kmmgl
GKRKKCD19 gen mutasyonu sonucunda geliken CD19 eksikliji, B h,
ekspresyonu il e karakterizedir ve -exitli immgnol oji k sonu-1 a
gel i kimi,aktivasyonu, -o0ojalmasé ve antikor ¢retiminde kritik
h¢cresi gel i kim bozukluju,d¢ke¢gk anti kor yanétlarée, otoi mmgn ha
ot oi mm¢gn durumlarl a ilikkisi ol dujunu g°stermiktir.Bu -al é@ékma
Erikkin Kmm¢gnoloji ve Alerji Hastal éklaré b°l ¢im¢gnde takip edi
klinik verilerinin dejerlendirilmesi ama-|lanméckter.

OLGULAR

Olgu-1: 32 yakénda kadén hasta,rek¢grren enfeksiyon atakl aré neder
kull anémé mevcuttu. Tetki klerinde hipogammagl obulinemi, akém si
edil miktir. Genetik testlerinde CD19 gen mutasyonu saptanméxkt é
gel i kmi ktir.

Olgu-2: 28 yakénda erkek hasta,ilk hastanén kuzeniydi ve °ykg¢seénid
mevcuttu. Hi pogammagl obul inemisi saptanan, CD19 d¢zeyi %0 tespi
sonucunda CD19 gen mutasyonu tespit edilmiktir.

Olgu-3: 33 yakénda kadén hastanén °yk¢gsegnde rekegrren enfeksiyonl
hastanén CD19 d¢gzeyi %6, CD27 d¢zeyi %0.2 tespit edildi. Genet

mutant tespit edildi.
Hastal arén enfeksiy®z dureuwnnfileskrsé ny®rz ykeomeps & rkaa sryoom | ar a-éséndan

devam edil mektedir. Hastalarén demografik ver-lloerei gRIsiteirk | me It
TARTI kMAomozi got CD19 gen mutasyonlaré, anti kor eksiklikIlerine
primer imm¢gn yetmezlik sendromlarédér.Bizim vakal arémézén °yk
enfeksiyonlar mevcuttu ve hipogamaglobulinemi tespit edildi. A
otoi mm¢gn hastal éklarén insidansénén artteéejé bildirilmiktir.KI
al méktér. Heterozigot CD19 mutasyonl arénén, homozigot CD19 eksi
fenotipe yol a-abileceji bildirilmiktir.|-¢nc¢g vakaméz, benzer
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niteliktedir.CD19 mutasyonlarénén ayréntélé incelenmesi, ilick
gel i kmel ere yol a-abilir.

Anahtar Kelimeler: CD19 Eksikliji, Mutasyon, Otoimmgnite, Primer Kmmg
Tablo-1 . CD19 mutasyonu g°sterilen hastal ar é
verileri

Hastal Hasta2 Hasta3
Y a K 32 28 33
Cinsiyet Kadén Erkek Kadén
KIl' 'k bul gu Rek¢rren Reke¢grreyonReke¢grren
Tanéda gecl0 yeél 12 yel 3 yeéel
AnneBaba Ak Var Yok Ayné k°yd
Ot oi mm¢ ni t1SLE Yok Yok
Genetik Zigosite Homozigot Homozigot Heterozigot
Genetik Klasifikasyor Patojenik Patojenik ¥nemi bel
lgG (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
Whbc (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
CD19 (%) 0
CD27 (%) 0 0 0.2

SLE: Sistemik Lupus Eritematozus

48



10.koNGRES|

[Abstract:0122] [PST 033][ Er i k ki nde i mm¢gn yetmezl ikl er

Primer imm¢gn yetmezl ikl hastalarda geneti k mutasyonl ar
i li kKki si

Fat ma Arzuy AKkhkuhk ¢°] kesen, Tu]l ba ¥nal an, kevket Ar sl an
Necmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, K- Hastaleéeklare
G KR KAKMA ¢

Primer imm¢gn yetmezlikler (PlY) enfeksiyonlar, | enfoprolifera
bozukl ukl ardér . PlY hastal arénda malignite gBl kamearimé&ktgenel
Mal i gn hastal éklar i-inde hematol oji k mal i ghodgkireléntomalab(8HL) r gi ndi
ol ukturur (2).Bu -aleékmada, PIlY hastalaréndaki geneti k mutasy
ili kkiyi araktérmayé ama-1I| adék.

Y¥NTEM

Necmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, -EG2&ky &l IKawnm& n ol
arasénda PKY tanésé alan 152 hastanén bilgileri hastane bilgi
BULGULAR

¢tal ekxmaya hematolojik malignitesi olan 12 PKY hastasé dohil e
CVID, 2 hasta SCID, 1 hasta Hiper IgE Sendromu, 1 hasta Ataksi - Telanjiektazi ve 1 hasta Bloom sendromu

tanésé ile takipliydi .10 hastada (%83.3) NHL, 1 hastada ( %8. 3
edil di . Hematolojik malignitesi olan PKY hastalarénén 66sénda
mutasyonlar LRBA, TNFRSF13B, BLM, CECR1, DCLRE1C ve DOCKS idi (Tablo -1).

SONU¢

PKY ile ilikkili yaklakék 500 gen defekti tanémlanméxkteér. Bu g
gel i kiminde veya fonksiyonunda kusurlarla sonu-I|laneér. Hastal éj
artmaktadeér

¢tal ekxkmamézda bulunan gen defektlerinden DCLRE1C eksikliji SCI
Il enfoma gelikimiyle ilikkilidir.ADA eksi kIl i ] i n-telanjidktazhATdma i | e
genindeki mutasyonl ardan kaynaklanér . Geliken malignitelerin ¢
sendromuna BLM genindeki mutasyonlar neden olur. Hastalarda | °
saptanan mutasyonlardan ol an TNFSFR13B ve LRBA genindeki mut a
ilikkilidir (3).PKY hastalarénda geneti k bozukl ukl arén hemato
hasta gruplarénda hedefe y°nelik tedavi y°ntemlerinin gelikti
Anahtar Kelimeler: Geneti k mutasyonl ar, hemat ol oji k maligniteler, I en

Tablo-l PKY Hastal arénda Geneti k Mutasyonl ar
No CinsiyetYa kK PKY t i pi Genetik mutasyo Malignite tipi

1 Erkek 43 CVID LRBA NHL
2 Erkek Ex-38 CVID Tespit edilmedi NHL
3 Erkek Ex-40 CVID TNFRSF13B NHL
4 Kad eéEx33 Bloomsendromu BLM AML
5 Kad éEx36 iC[;DA » o i CECRL(ADA2) NHL
6 Erkek 37 CVID Tespit edilmedi NHL
7 Erkek Ex-26 Ataksttelenjiektazi ATM NHL
8 Kadesl CVID Tespit edilmedi NHL
9 KadeéeEx30 SCID DCLRE1C NHL
10 Erkek 46 CVID Tespit edilmedi NHL
11 Ka d é Ex-32 Hiper IgE Sendrom DOCK8 NHL
12 Erkek Ex-26 CVID Tespit edilmedi KML
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[Abstract:0123] [PST 034][ Er i k ki nde i mm¢gn yetmezl ikl er

Yaygén Dejikken Kmm¢gn Yetmezlik (CVID) ve Kzole Kmm¢gnagl
Kmm¢n Yetmezli k Hastal arénén Demografik ve Klinik ¥zell
Mehmet Emin Gerek, Selim Kahraman , Fatih ¢°Il kesen, kevket Ar sl an

Necmettin Erbakan | niversitesi Tép Fak¢ltesi, K- Hastaleéeklare
Giriixaygén dejikken imm¢gn yetmezli k(CVID),erikkinde en yaygén
yetmezl i kK(PKY) tablosudur.CVID,d¢k¢egk 1'gA velveya I gM il e birl
seviyeleri,enfeksiyon veya akKkélara karké yetersiz antikor yan
defektlerinin yokluju ile karakterizdir. Semptomati k hipogamma
seviyeleri veya aké yaneétlaréna sahip ol mal aré sebebiyle CVID
kategorisinde de]erlendirllmektedir.Bu -al éeékmanén amacé bu ik
bul gul arénén karkél akteéereéelarak incelenmesidir.

Metod : Necmettin Erbakan | niversitesi Teép Fak¢ltesi -EO2XKky @l IAd red
arasénda takip edilen primer imm¢gn yetmezlik hastalaré 1gG il
olan, klinik/l aboratuvar/ genetik olarak CVID tanésé alan hast a
tané kriterlerini karkélamayan hastalar (hipogammagl obul i nemi
ve klinik bulgularé karkélaktérmalé ol arak dejerlendirildi
Sonu-1®edi an yakl ar CVI D g r48)hipagaimaagdlsulinén®dgubinéa 37(1QR,28 -

54)ol arak bulunmuktur. CVID grubunda mortalite durumu, genetiKk
sinopul moner enfeksiyonemfeksime® zéelkuled &l, mamo@&an( ot oi mm¢egnite, | enf
mal igniteler vb.)varl é&jé anlamlé olarak fazla bulundu(p dejer
enfeksiy®z bulgularén kaynakl andéjé hastaléklar romatol oji k,h
dejerlendirildijindeyse her kategoride CVID grubunda oransal
grup arasénda istatiksel olarak alpl amlé fark g°r¢l memi ktir(Ta
Tart ékSwanu-CVI Dd6nin 1 gG eksiklijinden farkl el éklaréné inceleye
otoimm<,n|teeglfh£|ksm(yﬁz belirtilerin daha y¢ksek oranda geli ket
%30-50"' sinde otoi mm¢gn hastal éklar,interstisye I akcijer hastale
maligniteler gibinon -enf eksi y®z bul gul ar mevcutt-enf éksEexmambaebdgul aep €6Yh
%59.4 oranénda bulunmuktur anlaml é derecede daha fazladér. CVI
yé¢ksek bulunmuktur. Bu durum,enfeksiy®z komplikasyonl ara gel en
séra, CVID'"de yaygén ve mort adn fteekysei w2z dauvrabmll sercéerk tnaokni p, er ke
kritik °nemini vurgulayabilir.

Anahtar Kelim eler: Kzol e Kmm¢gngl obulin G Eksikliji, Mortalite, Otoimnm

Yetmezlik
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