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Degerli immiinoloji Dostlari,

Klinik immiinoloji Dernegi olarak diizenledigimiz Uluslararasi Katiimli 12. Klinik imm{inoloji Kongresi, 8-11 Nisan

2026 tarihleri arasinda Antalya’da yapilacaktir.

Bu yil kongremizin ana temasi “Otoinflamasyon & Otoimmiinite ve immiin Sistem”dir. immiin sistemin
disregulasyonu sonucunda ortaya ¢ikan otoinflamatuar ve otoimmun hastaliklarin patofizyolojisi, immiun

yetmezlikli hastalardaki klinik seyri, laboratuvar bulgulari ve tedavisi tartisilacaktir.

Kongremiz yine her yil oldugu gibi immunologlarin, yan dal uzmanlk egitimi alan 6grencilerin, immunoloji ile
ilgilenen pediatri ve i¢ hastaliklari uzmanlarinin, klinik ve temel bilim arastiricilarinin, immunoloji hemsirelerinin
ve ila¢ endustrisi temsilcilerinin katiimiyla gerceklesecek olup, bu yil ayrica pediatrik romatoloji uzmanlari ve
yan dal uzmanlik 6grencilerinin de destegi ile daha da guglenerek alaninda gok 6nemli bir ulusal platform olarak

devam edecektir.

Kongremizin ana temasi pek ¢ok konferans, panel, sempozyum, sozlu ve poster bildiri sunumlari ile farkl
oturumlarda tartisilacak, gen¢ meslektaslarimiza yonelik kurslar ve uzmanina danis toplantilan

diizenlenecektir.

Saygi ve sevgilerimizle,

Prof. Dr. Sara Sebnem KILIC-GULTEKIN Prof. Dr. Haci Ugur MUSABAK

Uluslararasi Katiimu 12. Klinik immiinoloji Kongresi Baskanlari
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8-11 NI SAN 2026 PAPILLON ZEUGMA HC

KONGRE PROGRAMI
8 Ni SAN 2026, CARSAMBA

ANA SALON

KURS 1
13:30- 15:00 . _

KursBas kamiNarTaYl ABOBSASUAYZI5EMP 9YNB bl 3l 06

inflamasyon Biyolojisi ve Otoinflamasyon: NLRP3, A
13:30- 13:50 N

Konus BrabeNl:A RS ! 1 adz

Tip 1 interferon Yaniti ve Tip 1 interferonopatile
13:50- 14:10 ~

Konus DralTcaiY:k A £ | |1

HLA i mmunobiyolojisi ve Otoi mmin Hastali1klara Yatk
14:10- 14:30

Ko n u s: BraBarbaros Oral

Endoplasmi k Reti kulum Stresi ve Otoimminite ile il
14:30- 14:50

Ko n u s DrakEtif Soyak Aytekin

14:50-15:00 |Tart 1 s ma

15:00- 15:30 KAHVE ARASI

KURS 2
15:30-17:10 R o )

Kur s BabBrikCaAilSa/r 15:2 € dzx ,DiNFevii@skayN NI Y I NI | £

i mmin Tolerans ve |Immin Disregilasyon
15:30- 15:50 N

Konus @l { I f AKI 9aSyoz2¢€l

Ot oi mmin Endokrinopatilerde | mmin Mekanizmal ar : Er
15:50- 16:10

K o n u s: BraNeslihan Hacer Bildik

Ot oi mmin ve Otoinflamatuar Hastali klarda Netosi s
16:10- 16:30

K o n u s: DraBaran Erman

BREG Hicre Ozellikleri ve Alt Gruplar:
16:30- 16:50

Konus braceicel YPelPY

Ulusal Primer |Iimmin Yetmezl|lik Hasta Kayit Sistemi
16:50-17:10 [Ot ur um Ba&Ik avA:ld a dzNI G I KAy SNJ

Konus BiAX®I TaAYFAf wSA&fA

ACI LI S
18:30- 18:45

5N TEKIY ¢S8STOFysS 5N {® S6ySY YPt{PesI 5N | £dzNJ a d

ACI LIS KONFERANSI

Oturum BaoN&adlgRdly: T{AYyOA2edzZ t I NPX 5N {d SoySY VYPt
18:45-19:30 | Monogenic Causes of Both Immunodeficiency and Immune Dysregulation

Ko n u s BraBodo Grimbacher

Tarti1 s ma
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8-11

PERSEMBE

PANEL1: MONOGENIi K OTOi NFLAMATUAR HASTALI KLAR, TANI DA
08:30- 09:45

Oturum B@Ds@GMadaarYEE LI 1t P2E€EdzZ 5N 5AfS]T miOFyZ 5N

MEFV Gen Mutasyonlarinin inflamasyon Uzerindeki Et
08:30- 08:50 L

Konusg ranel 1S . | 6 NIy

PFAPA: Gercgekten iyi Huyl u mu?
08:50- 09:10 .

Konus Dra9cNRF € { | €

i mmin Yetmezlik Zemininde Otoinflamatuar Hastal 1 kl
09:10- 09:30 .

KonusractiA: { St cedz]

Ol gu Sunuml ar |
09:30- 09:40 . i ~ o L _

Konus m®rc YasireKardh 4 2 OHz] BN aSKYSU 9YAY DSNB] O09NAOG|IAYRS
09:40-09:45 | Tar t 1 s ma
09:45- 10:00 KAHVE ARASI

PANEL 2 : OTOi MMUN VE OTOiIi NFLAMATUAR HASTALI KLARDA KLI
10:00- 11:15 ( R O R

Ot urum Badskfamillyara ST Oy 5NX» Y2NI & || NYIyOPZ 5N®» DN

Necil Kutukciuler'in Ozgecgmisi
10:00- 10:10

K o n u s braNeslihan Edeer Karaca

PANS/ PANDAS ve immin Sistem iliskisi
10:10-10:30 L o o

Konusg brabcSIQAf  YNUNT ceNf SNJ

i mmin Disregiulasyon ile Seyreden Hastali klara Gene
10:30- 10:50

Konus ora{chi1¥l . | NPO

Ot oi mmin Ensefalit ve Noroinflamasyon
10:50-11:10

Konusgbrabel11:ydzNJ | | £ Af 2€Ef dz
11:10-11:15 |Tar t 1 $ ma
11:15-11:30 KAHVE ARASI

KONFERANS

Oturum Badsk@RHBrTLAYyOA2EdzA £ NPZ 5N NUNN bl Af DNy
11.30-12.15 | Investigation of the Molecular Connection Between Immunéctinopathies and Early Onset IBD

Konus Bravchil:y . 21 G dz€

Tarti1 s ma
12:15-13:30 mF[ 9 9a9FT

12:30-13:00

s

UYDU SEMPOZYUMK AN S UK

i LAC
wSAATf A

Ot urum Ba&Jk gAYl At

CMV Hiperimminglobulinin |Immin Yetmezlikte Kullani

Konus B CA3ISYy 52¢€dz

Tarti sma
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UYDU SEMPOZYUMUESL BEHRING
Ot urum Ba3pkdgm : S6ySY YPf Pe
(EIRVEVEN Pr i mer | mmin YetmezI| i kte Subkutan I mminglobulin Te
Konus mdX1 9f AF | @RPY SNJ
Tarti1 s ma
PANEL 3 : i MMUN REGULASYON BOZUKLUKLARI

14:00- 14:55 .- . - SIS
Ot ur um B @DgMuatafd, d rddidzl Y| 1 SNEZ,55\83P OWNUI-{éa |, fPfnRIPa N £
| PEX' e Gincel Baki s

14:00- 14:30 . - . L=
Konus BrabcSiy:Al 41 ERIF 6 ! edl |
Genetic Evaluation in Patients with Immune Regulation Disorders: Case Presentations

14:30- 14:50

Ko n u s BraBennice Lo

14:50-14555 |Tar t i1 s ma

KONFERANS

Ot urum Béadskfalyara ST OFys 5N {d SoySY YPiPe

14:55-15:40 |Cl i ni cal and Genetic Aspects of Activated Pl 3Kd Sy
Ko n u s BraAnita Chandra

Tarti s ma

15:40- 15:50 KAHVE ARASI

PANEL4 : OTOi MMUN HASTALI KLARDA TANI BELIi RTECLERI , G
Oturum B&NEanISaaiS:i ! NEfFysS 5NX» mifSY YSalAys 5N¥» 4

Ot oi mmiunite ve Otoinflamasyonda Laboratuvar

15:50-17:15

15:50- 16:10 . B
KonusracliazAdoS ! NU ce
Geneti k Tanida Yeni Nesi l Dizileme ve CNV'lerin On
16:10- 16:30 PO N
Konus ranel 1£:SY ! 1aINYy 52€EI Yy
Tani da Yapa Zekéa ve Bi oinformatik U ul amal ar |
16:30- 16:50 pay . Y y 9
Konus DracliY:A NJ 4 S NbeA
Ot oi mmuin Hastali klarda Biyolojik Tedaviler
16:50-17:10 SN - 4
Konusg racSia:Ntf {1 I SNA
17:10-17-15 |[Tar t 1 s ma
17:15-17:25 KAHVE ARASI
17:95. 18:45 PANEE5: OTOi MMUNI TE VE Si STEMIi K TUTULUMLAR
’ : Oturum BaN&arsISa/rall: 41 ERIFd @@l T3 5N | RIYy {288A€&A(
Ot oi mmiun Hemolitik Anemi ve Trombositopeni: Tani sa
17:25-17:45
Ko nus bra@m Ar
Erken Baslangicl i I BH''a Klinik Yaklasi m
17:45- 18:05

Ko n u s BraNeslihan Edeer Karaca

COVIBL 9 Sonrasi-CPl M&alviec IMIES ki |l er

Konus:ra{cSid3aA YStSo

Ol gu Sunuml ar

Ko nus md®cMutatCanseved 4 2 Odz] G | 0 I SONINAGY ATyAR SHS YA NB €
18:35-18:40 |Tar t i1 s ma

18:05- 18:25

18:25-18:35
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PANEL6: TUM YONLERI YLE CVID
08:30- 10:00
Ot urum Ba&N&ba BISANRIF: | Fdzl ! f GPYyGFEeE SN bAKFG {FLFyYyS
CVID Saptanan Genetik Patolojiler
08:30- 08:50
Konus BradcSi&:RIF ¢dzyl {+y 5Ff3aPe
CVID Klinigi
08:50- 09:10
Ko n u s braFerah:Genel
CVI D' da Otoi mmun Hastali klar
09:10- 09:30
Konus BaX: { SRl ! £ Py SNJ
CVI D Tani Kriterleri, Ne Kadar Yeterl i ?
09:30- 09:50
Konus brac€idzNJ adzo | 6| 1
09:50-10:00 |Tart 1 s ma

UYDU SEMPOZYUMUAKEDA

Ot urum Badpkard KlIy ¢SiT Oy

HORBIOEM | mminogl obul in Replasman Tedavisi Portféyi: Pl azma
Ko n us Braleman Yel
Tarti1 s ma
10:30- 10:50 KAHVE ARASI
PANEE7: FAGOSIi TER Si STEMIi N PRI MER HASTALI KLARI
10:50- 12:30 . 5 5 ~
Ot urum BadskRinRRAIr 1/ YOP2ETf dzZ 5 NI 9t AT ! eRPYSNE 5N
Kongenital Notropeni
10:50-11:10
K o n u s BraCaner. Aytekin
Léokosit Adezyon EksikIligi
11:10- 11:30 .
Konugracdef:S | Faljlf2€f dz
Kroni k Granil omat 6z Hastal 1k
11:30- 11:50 _
Konus:rachiyRIYy Taftl Y2€Ef dz
Fagositer Sistemde Vezikuler Trafigin Rold
11:50-12:10 . L
Konus Bra{cSd3aA Yl auaSt . I¢
Ol gu Sunuml ar
12:10-12:20 R B L L
Konus ma&&Nil a NO N2 OWPOESIT A6 42t 11 09NARSG1AYRSO
12:20-12:30 [Tar t 1 s ma
12:30-13:30 mF[ 9 ,9a9FT
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8-11 NI SAN 2026 PAPILLON ZEUGMA H
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UYDU SEMPOZYUMEENTURION

Ot urum Ba&3IPk a€dzNJ adzd | 0 I |
(FEPE | mmunol ojide IVIG ile Tedavi Sanat .
Konus mdXi / SERIF ¢dzyl 1ty 5Ff3aPce

Tarti sma

PANEL 8 : YENIi TANI MLANMI S DOGUSTAN i MMUN Si STEM HA
Oturum Bamkaabgri Ay3Ilts 5N DNIAY miRSYS 5N mySN
Cocukt a

KonusmracSii:Nt YINIIFGdYEFOF
Eriskinde

Ko n u s braReaep Evcen

14:00- 15:00

14:00-14:20

14:20- 14:40

Ol gu Sunuml ar |
KonusmadNibl €A3Sy 4SSt SoA 4StA]l 060420d71 G0 5N CAf Al
14:50-15:00 |Tar t 1 s ma

15:00- 15:20 KAHVE ARASI
UYDU SEMPOZYUMKEDRION

14:40-14:50

Oturum Ba&apkdgnm : SoySY YPfPe
IR | VI G Tedavisinde KIinik Denge: Etkinlik, GiavenliK
Konus Bl my SNJ mi RSYA NJ

Tarti sma

PANEL9: KOMPLEMAN Si STEMiIi NI N DOGUSTAN HASTALI KLARI
Ot ur um B &HNEba DIN @GNy .CAYIZEKNI | €| BERS Y4 St YSE A

Kompl eman Sistemi, Otoi mmiun ve Otoinflamatuar Hasg
KonusBrackiY:Si mi Sy
Herediter Anjioddem
Konus Praacde:ii | ¥ DNf Soce

15:50-17:10

15:50-16:10

16:10- 16:30

Atipik Hemolitik Uremik Sendrom
Konus BraCchii:cA K mi |t adPy

Ol gu Sunuml ar |

Ko nus m&mcRamia Mahmudod 4 2 Odz] G | 0 =
UYDU SEMPOZYUMD E M iLAQ

Ot urum BapkarRlIYy T]AyOA2EdAZ f | NP
i mminogl obulin Tedavisi ve |Immin Denge Restorasyd
Paradi gma Degi si mi
Konus X1 | €dzNJ adzd | 6 | |
Tarti s ma

16:30-16:50

16:50- 17:00

5N 9&N} YI NIOAOSNI 69 NJ

17:00-17:30

KONFERANS!
NFk BVediated Inflammatory Signalling Pathway Disorders
17:30-18:15 (Ot ur um BdsmMiNARS 1:1&8dzZ 5NXP mi3AS . F8F Ny

K o n u s braleona: Aksentijevich
Tarti s ma

18:15-19:00 [POSTER SAATI
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Ot ur um BddskdzhH aINR2ElYy>X 5N CFGAK 41t1SaSy
Akilci dTlac¢ Kullani mi
08:10- 08:30 N x &
Konus Bl §| Nf el Yl as
SOZEL BIi-LD{ RNGERI ZCE)
08:30- 09:20 o - A A A .
Ot urum BabsNHan{lSsg3 A Yl auasSt .| f%X 5N¥P al KAN { SNbSa
08:30-08:40 S0 zel Shvaluation df Rheumatologic Diseases in Patients with Inborn Errors of Immunity
' ’ Konus BraCcdey:RI ! @G S1TAYy DN@SyANJI
S6zel SRmiumary Care Physicians’' Perspectives on Primary
08:40- 08:50 N . ~
Konus PralcKYSR / AKIR DSy
Sodzel Slavestigatior3 of Next Generation Sequencing Analysis, Interferon Signature and\Aral Status in Patients with

08:50-09:00 | Clinically Diagnosed Type | Interferonopathy

Konus BratcaY:l At | |1

S0 zel Shynamics oflinnate Lymphoid Cells in {BEpendent and Independent Anaphylaxis Pathways

Konus Bral coiRdzZNNI KY | y AYSS1

S6zel SNunleantacior KappaB(M-B) 1 &mB® MFEficiency: An Unpredictabl
09:10-09:20 | Immunologic Phenotype

Konus Bra{cSit:Ay {SOAyce

09:20- 09:40 KAHVE ARASI

B SALONU

SOZEL Bi-2D{ RURERE)

09:00-09:10

SRR e W B g Metike Ocak;, Df: S@IA 42 | ]

S6zel SRmiumer® Anti kor Eksi kligi Ol an Hastalarda Barsak
08:30- 08:40 . SN

Konus Dra¢chie:e ALJ 9NRSY 42 0dzNJ

Sézel SYawgn ¥ Dedi sken I mmin Yetmezlik Hastalarinda Tiy
08:40- 08:50

K o n u s BraMakbule Seda Bayrak Durmaz

S6zel SYaygun 8 Degi sken I mmin Yetmezlikli Hastalarda Has
08:50-09:00 |Degerl endiril mesi

Ko n u s BraGaye Fitoz Emeksiz

So6zel SAmtuimk ®r Eksi kli ginin Baskin Oldugu Primer | mmin
09:00-09:10 [Fonksi yonel Ozelliklerinin Arastiri |l mas:

Konus®PracSiEZNY mi o8] 44ceS]

Sézel SGograslMastali klari ve Alerji POl Akkeni ki eei inel Bna
09:10-09:20 |[Ger eksi ni mini Ongo6rebilir mi ?

Ko n u s BraMuhittin Akarsu
09:20- 09:40 KAHVE ARASI

SOZEL BIi-8Di R{TEHRKCE)

08:30- 09:20 8 = T =

Ot ur um B®DelkMfngd RSNIPaSAT NI Y20l OP
08:30- 08:40 Sdzel S-Cum D38 T Hucre Popiulasyonunun Hasta Tani Gr uj
' ' Konus Bra5cdeRdz a SNBSS 5dz2N> |1 ! YyOAY

So6zel S-RABMBRPA Eksikliginde KIlinik Spektrum ve | mminol d
08:40- 08:50 = =

KonusractiLd YT | yOP2€ET dz

S6zel S-ADAR Ehzim Eksikligi Tanil i1 Hastalari n Demografi
08:50- 09:00 S

Konus Brabckif:ly | Pt RPI

Sdzel S-Ataksifiel 4nj i ekt azide I mmin Fenotipin Klinik Progngdg
09:00- 09:10 N N

Konus brafcf11:S . I ©

Sdzel S Sremmrbimi k Ozel |l i klere Sahip veya Iliskili.i Kombi 1
09:10-09:20 Oz el |l i kl erin Degerlendiril mesi:

Konusbraciitf:Ay 4StSytAizetf dz
09.20- 09:40 KAHVE ARASI
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SOZEL Bi-4Di RTURRGE)
09:40- 10:30

Oturum BaNBardlfar {:5f cedzl T 5N 4AERSY | 8R2EYd®D

So6zel S- B4 atemin \ie €laudib * e Kar si1 Otoanti korl ar Dogustan BH
09:40-09:50 |Pi sfonksiyonuna ya da Otoimminiteye Katkida Bulunu

Konus@al { Fyly /F1F mi RSYAN

S6zel S-Brelhmel7 Hastali girnin Patogenezinde Folli kal g
09:50- 10:00 o s
Konus bl | NaSeAy ! gOPt I NJ

Sézel SdUmminl@Aktinopakenetride I(Gleinpkiipi ve Prognost.i
10:00- 10:10 | Analizi
Konus mbaX® bSOYA /Iy , N1&asSt

Sozel SUdmumiinb®y | obul in Replasman Tedavisi Alan Dogu
10:10- 10:20 | Genetik Mutasyon Spektrumu: Tek Merkez Deneyimi

Konus lhdld1 ; I aAy YI NP

S6zel SA«CHAMRLZEO Hastali girna Yol Acan Farkli1 Tipteki
10:20-10:30 Far k1 1 Mol ekil er Yontemlerle Arastiri |l masi

Konus BlX1 DNf LISNR . 2t FG1FES

B SALONU

SOZEL Bi-EDi RTURRCE)
09:40- 10:30 = o
Oturum BassNdan{lNa¥FS&NI 1 tky | FfPYS 5N bltly | PfRPI

S6zel SPiwmTatramasinda Klinik Iis Akisinin Yeniden
09:40-09:50 | Boylamsal Analiz Destekli Mobil Karar Destek Sistemi

Konus A | KYSi IyatP

Sézel S-EpuimoMmal PAK4 Gen Ifadesinin Yaygin Degiskéd
09:50- 10:00 Aktivasyonu Uzerindeki Dizenleyici Et kil eri

Ko n us brakeyza Kostak

S6zel SwWremmdd3an ve Cocuk Yogun Bakim Unitelerinde
10:00- 10:10

Konus B DI 1 OFy mi G NNJ

S6zel SPrime24 i mmin Yetmezlik Tani | Hast al arda H¢g
10:10- 10:20

Konus BmAXI : NONI} Y2l f A

S6zel SBrekmnd®r | mmin Yetmezlik Tanisi Alan Hast al
10:20- 10:30 | Peneyimi

KonusmAdi | £ AYS 44 eS|

ANA SALON

KAPANI S OTURUMU: KONGRE DEGERLENDI RME

10.30-11.00

5NIP TEKIy ¢STOFysS 5N | 8RIYy TlAyOAz2edz t F NPZ 5NI» { O

KAPANI S

10
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POSTERUNUMNUMARALARINA

GORE Bi LDiIi Ri LER

Poster| Abstract 7ROT7T RI RH7 ( Konu

83 |PS-001|8§qYRUNGcOcqaec|<YHzat q¢c¢ HUCT RI HNBI TGWUHYqVYR

84 | PS-002 | Kombine immun yetmezlikler| Cocukta Atakstelenjiektazi: Olgu sunumu

EYOGRqUI HuzqcUBAH~¢ct qYt RaVYi

85 | PS-003 | Antikor eksiklikleri [ et 6RUDHRGIJH7CJ\I22I cUH7RI H
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Abstract Ref: 0083 [PS-001]

Cocukta nadir goriilen otoinflammatuvar hastalik: Olgu sunumu

Maleyka Karimova', Royale Babayeva?, Vefa Quliyeva?

'Azerbaycan Tip Universitesi, 2.Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Baku, Azerbaycan
2Respublika Pediatrik Merkezi, Bakl, Azerbaycan
SLiv Bona Dea Hospital, Bakl, Azerbaycan

Giris-Amac: Bebeklikte baslayan STING ile iliskili vaskllopati (SAVI), STING'i kodlayan TMEM173 olarak
da bilinen STING1'deki fonksiyon kazanimi mutasyonlarindan kaynaklanan otozomal dominant bir
hastaliktir. Bebeklik cagi vaskulopatisi olarak bildirilmistir.

Olgu: 12 yasinda erkek hasta, dizlerde agri, sislik, topallama, periyodik ates, deri doklntuleri ve kulakta
yaralar, nefes darligi sikayetleriyle klinigimize basvurdu. Cocukta dogustan beri bacak agrisi ve kas
gugsuzligu vardi. 1 yil 4 aylikken yarimeye, 4 yasinda konusmaya basladi. Son 1 yildir ayak
parmaklarinda Ulserler ve kulakta yaralar olustu. Hastanin burnunda, yanaklarnda ve kulaklarinda mor
renkli lezyonlar vardi. Akcigerlerde bazalde her iki tarafta ince raller duyuluyor. Sol dizde sislik ve
fleksiyon kisitliligl, her iki ayak bileginde sislik ve agri var. Her iki bilekte fleksiyon ve sag el 4.
parmaginda deformasyon var. Sol kulakta nekrotik yaralar ve tirnaklarda comaklagma var. Hastaya
akciger kontrastli CT onerildi. Akciger muayenesinde interstisyel kronik akciger hastaligi tespit edildi.
Cocugun CRP'si 89mg/dL, sedimantasyonu 47 mm/h, MCV'si 72,4 fL, PLT'si 435/mm3, IgA's1 374 mg/dL,
|gG'si 2822 mg/dL olarak bulundu. idrar analizinde proteiniri tespit edildi. Cocuk uzun siiredir metipred
kullaniyordu ancak bir etkisi olmamisti.Hastaya genetik test yapilmasi énerildi. Anamnez, klinik
muayene ve tetkikler (genetik testler de dahil) sonucunda hastaya STING-associated vasculopathy
(SAVI) tanisi konuldu. Hastaya JAK inhibitort Tofacinib ve metotreksat regete edildi ve cocuk gozlem
altina alind1.

Tartisma ve Sonugc: Nadir gorilen STING ilskili vaskilopati (SAVI), bebeklik caginda baglayan olagandisi
inflamasyon sonucu olusan 6zellikle deri, kan damarlari ve akcigerlerde karakterize edilmistir. Cogu
zaman eklem sendromuna eslik eden bir hastalik olarak yanlis degerlendirilmekte ve yanlis tedavi
edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: vaskulopati, cocuk, bacak agrisi, kas gugsuzlugu
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Abstract Ref: 0084 KJR3©002]

Cocukta Ataksi- telenjiektazi: Olgu sunumu

Maleyka Karimova', Royale Babayeva?
'Azerbaycan Tip Universitesi, 2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Respublika Pediatrik Merkezi,, Baku, Azerbaycan

Giris: Louis-Bar sendromu sendromu (ataksi- telenjiektazi) ilerleyici serebellar ataksi, kutanoz ve
konyunktival telenjiektaziler, immun yetmezlik ile karakterize otozomal resesif bir hastaliktir.

Olgu: 15 yasinda erkek hasta nefes darligi, 6ksuruk, ates sikayetile klinigimize basvurdu. Ailenin
2.cocugudur. Anne-baba 3. derece akrabadirlar. Cocugun 4 amcasi gocukken nedeni bilinmeyen
hastaliktan 6ldd. Annenin ilk cocugu 1 yil 8 aylikken agir pnémoniden 6ldd. Ailenin 3.cocugu donor
babadan tlp bebek yoluyla diinyaya geldi ve sagliklidir. Dogumda 3300 gr agiriginda ve 50 cm
boyundaydi. 8 aylikken oturdu, 1,5 yasinda yurumeye basladi. Yurluylsu dengesizdi. Hepatit B, BCG,
cocuk felci agilari disinda asi yapilmadi. Dogumdan sik Ust solunum yolu hastaliklari, bir kag kez
pnoémonive 13 yasinda agir kizamik gecirdi. Hastanin muayenesinde gozlerde okilomotor apraksi,
bulbar konyunktivada telenjiektaziler mevcuttu. Dizartrisi var. Hastanin genel durumu agir
degerlendirilmistir. Cocuk kasektik durumdadir. Kilosu 19 kg ve boyu 130 cm. Gogsu ¢okukdur.
Oturamiyor, yuriumuyor. Solunum sayisi 44 /dk idi. Akciger lzerinde krepitan ral mevcut. Kalp hizi 110
atim/dk idi. Akciger grafisinde sag akcigerde infiltrasyon kaydedildi. Norolojik muayenesinde dismetri ve
disdiadokokinezi gibi serebellar testlerde bozukluk oldugu saptandi. Alfa fetoprotein- 352 IlU/ml, serum
IgG duzeyi 1246 mg/dl, IgA 22.8 mg/dl, IgM 202 mg/dL, IgE < 1.0 IU/ml, IgG alt gruplarn: IgG1 944 mg/d|,
IgG2 70 mg/dl, IgG3 40.6 mg/dl, IgG4 80.2 mg/dl olarak tespit edildi. Hastanin ¢ekilen kraniyal
MRG’sinde serebellumun atrofik oldugu saptandi. Klinik ve laboratuvar testleri sonucunda Louis-Bar
sendromu tanisi konuldu.

Sonugc: Ataksi- telenjiektazi tanisi dusunilen hastalarda enfeksiyon ve aile 6ykusu alinmali ve immun
yetmezlik agisindan tetkik edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi- telenjiektazi, immun yetmezlik, konyunktival telenjiektaziler
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Soliter Kutan6z Mastositom ve Hipogamaglobulinemi Birlikteligi: Flushing ile Basvuran Bir Olgu

Nuran Ozciftci Ertugral

Giresun Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dali, Giresun

Giris: Cocukluklarda mastositoz olgularinin ¢cogu kutanoz formdadir ve genellikle yasamin ilk iki yilinda
ortaya c¢ikar. Soliter kutan6z mastositom, mastositozun en sik pediatrik alt tiplerindendir ve genellikle
benign seyirlidir. immiin sistemin dogustan bozukluklari heterojen bir hastalik grubu olup tekrarlayan
enfeksiyonlar, alerji ve otoinflamasyon gibi ¢esitli klinik tablolarla karsimiza ¢ikabilir. Mast hicre
hastaliklari ile immun yetmezlik birlikteligi nadirdir. Burada soliter kutan6z mastositom ve
hipogamaglobulinemi birlikteligi saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu: On bes aylik erkek hasta, kasinti ve son bir aydir hemen her giin ortaya ¢ikan flushing sikayeti ile
basvurdu. Oykiisiinden bir ay 6nce sag skapula lateralinde dokiinti gelistigi ve sikayetlerinin bu
donemde basladigi 68renildi. Fizik muayenede sirtin sag tarafinda, sag skapula lateralinde, deriden
kabarik, hiperpigmente, etrafi hiperemik, yaklasik 0,5 x 0,5 cm boyutunda bulloz 6zellikte tek bir lezyonu
mevcuttu (Sekil 1). Organomegali saptanmadi, diger sistemler dogaldi. Darier bulgusu pozitifti. Serum
triptaz duzeyi 4,9 ng/mL idi. Hastanin son bir yil icinde dort kez bronsiyolit gecirdigi 68renildi. Bu
nedenle yapilan immunolojik degerlendirmede serum immunoglobulin dlzeyleri yasa gore dusuk
saptandi(lgG:310 mg/dL; IgM:39 mg/dL; IgA:11 mg/dL). Lenfopeni veya ndtropeni yoktu;periferik kan
lenfosit alt grup analizi yasina goére normaldi. Soygec¢cmisinde 6zellik bulunmadi. Hastaya antibiyotik
profilaksisi basglandi, yakin takibe alindi.

Sonugc: Son yillarda mast hicre hastaliklari ile immun yetmezlikler arasindaki olasi iligkiler dikkat
cekmektedir. Mast hucrelerinin immun yaniti module edici rolleri dusunuldigiinde, mastositom ve
hipogamaglobulinemi birlikteligi hastaligin altta yatan immiuinolojik mekanizmalari acisindan anlamli
olabilir. Literatirde ¢cok az sayida bu konu hakkinda bilgi olmakla beraber vakamiz soliter kutan6z
mastositom ile hipogamaglobulinemi birlikteliginin nadir gérulmesi bakimindan literature katki
saglayabilecek niteliktedir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, hipogamaglobulinemi, immun yetmezlik, soliter kutanz mastositom
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Abstract Ref: 0086 [PS -004]

Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Ortalama Trombosit Hacmi ile Siddetli Anksiyete
Arasindaki iliski

Abdullah Omer Aydar', Oykii Unsal?, Elif Cetin Basaran?, Fevzi Demirel, Filiz Sadi Aykan2, Ozgiir Kartal?,
Sait Yesillik?
Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali,

Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, immuinoloji ve Allerji Ana Bilim
Dali, Ankara

Amag:

Primer immiin yetmezlik (PiY) hastalari, kronik hastalik yiikii, tekrarlayan enfeksiyonlar ve yasam boyu
tedavi gereksinimi nedeniyle psikiyatrik komorbiditeler agisindan risk altindadir. Son yillarda immun
sistem ile psikiyatrik bozukluklar arasindaki iligki giderek daha fazla dikkat cekmektedir. Bu galismanin
amaci, PiY tanili eriskin hastalarda anksiyete ve depresyon sikligini degerlendirmek ve anksiyete ve
depresyon ile tam kan parametreleri ve tam kan inflamasyon indeksleri arasindaki olasi iligkiyi
incelemektir.

Gerecg-Yontem:

Bu kesitsel calismaya, Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi Alerji ve immunoloji Poliklinigi’nde
izlenen 69 PiY tanili ve 71 PiY tanisi olmayan eriskin birey dahil edilmistir. Tim katiimcilara Hastane
Anksiyete ve Depresyon Olgegi (HADO) uygulanmis, es zamanli tam kan sayimi parametreleri
kaydedilmistir. Tam kan parametreleri ve inflamasyon indeksleri ile anksiyete ve depresyon puanlari
arasindaki iliski analiz edilmistir. istatistiksel degerlendirmede korelasyon analizleri, gok degiskenli
lojistik regresyon ve ROC analizi kullanilmigtir.

Bulgular:

PiY tanili hastalarda anksiyete sikligl %20’nin (izerinde, depresyon sikligi ise %40’in lizerinde
saptanmistir. Siddetli anksiyetesi olan PiY tanili hastalarda ortalama trombosit hacmi (MPV)
degerlerinin, anksiyetesi olmayan veya hafif anksiyetesi olan hastalara kiyasla daha dlsuk oldugu
gorulmustir. Cok degiskenli analizlerde MPV ile siddetli anksiyete arasinda anlaml bir iliski
saptanmistir. ROC analizinde MPV’nin siddetli anksiyeteyi ayirt etmede iyi dizeyde tanisal performans
gosterebilecegi izlenmigtir.

Sonug:

Bu calisma, PiY hastalarinda anksiyete ve depresyonun klinik agidan énemli sorunlar oldugunu ve MPV
duzeylerindeki degisikliklerin siddetli anksiyete ile iliskili olabilecegini disundirmektedir. Rutin tam kan
sayimi parametrelerinin, PIY hastalarinda psikiyatrik degerlendirme acisindan klinisyene ek ipugclari
saglayabilecegi kanaatine varilmistir.

Anahtar Kelimeler: HADO, MPV, Ortalama trombosit hacmi, Primer immin yetmezlik, Siddetli
anksiyete
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Lipomatoz Fibroinflamatuvar Kitlelerle Seyreden Komplike Bir Kombine immiin Yetmezlik Olgusu

Gaye Fitoz Emeksiz, Sevgi Colak
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

PTEN patojenik mutasyonlari, IUIS siniflamasinda predominant antikor eksiklikleri arasinda yer almakta
olup Cowden sendromu ile iliskilidir. Cowden sendromu; hamartomatoéz kitleler, artmis malignite riski
ve immun disregllasyon ile heterojen bir klinik tabloya sahiptir. Bu vaka sunumunda IgG4 iliskili fibrozis
tanisiile izlenen, genetik incelemede PTEN mutasyonu saptanan bir olgu bildirilmektedir.

Olgu Sunumu

Cocukluk cagindan itibaren tekrarlayan lipomatoz kitleler nedeniyle cok sayida cerrahi girisim oykusu
olan 45 yasindaki erkek hasta, 2015 yilinda retroperitoneal kitle nedeniyle opere edilmis ve 1gG4 iligkili
idiyopatik fibrozis tanisi ile izlenmistir. Sistemik steroid ve tekrarlayan siklofosfamid tedavileri almistir.
izlemde hepatosplenomegali, portal hipertansiyon, intestinal lenfanjiektazi, hipoalbiiminemiye bagli
6dem, trombotik komplikasyonlar ve femur basi kirigi gelismistir. 2023 yilinda direncli sigiller, sik
solunum yolu enfeksiyonlari ve hipogamaglobulinemi nedeniyle yapilan immunolojik degerlendirmede
CD44¢T hicreleri, CD4/CD8 orani, naive CD4 T hiicreleri ve sinif-degistirmis hafiza B hiicrelerinde
azalma saptanmistir. Hasta kombine immun yetmezlik olarak degerlendirilmis ve immunglobulin
replasman tedavisi ile profilaktik antibiyoterapi baslanmistir. Hedeflenmis NGS analizinde heterozigot
patojenik PTEN mutasyonu tespit edilmis ve Cowden sendromu ile uyumlu bulunmustur. Protein
kaybettiren enteropati nedeniyle hedef IgG dluzeylerine ulagilamayan hastada replasman tedavisi
subkutan yolla surdurulmektedir. Non-malign kitleler icin immun disregllasyona ydnelik sirolimus
tedavisi planlanmis, ancak hasta kabul etmemistir.

Bu olgu, 1gG4 iligkili hastalik olarak izlenen fibroinflamatuvar ve lipomatoz kitlelerin germline PTEN
mutasyonu ile iliskili olabilecegini disundirmektedir. Ayrica T ve B hlicre alt grup bozukluklariile
seyreden immun yetmezlik tablosu, ek bir genetik kusur olasiligini gindeme getirmistir. Olgu, benzer
hastalarda erken donemde primer immun yetmezliklerin arastirilmasinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: 1gG4 iliskili hastalik, kombine immun yetmezlik, PTEN mutasyonu
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Tablo 1. Hastanin immiinolojik laboratuvar sonuglari

Hemoglobin (gr/dl) 9
Lokosit (103/ul) 5620
Trombosit (hticre/ul) ' 363000
Lenfosit (htcre/ul) 630
Notrofil (hicre/ul) - 4370
CD3+ (%) %51

' CD3+ CD4+ (%, hiicre/pl) %15
CD3+ CD8+ (%) %36
CD3+ / CD4+ / CD45RO %97
CD3+ / CD4+ / CD45RA %3
CD3+ / CD8+ / CD45RO ‘ %53
CD3+ / CD8+ / CD45RA %47
CD45RA+ CD31 (RTE) - %3
CD19+ %20
CD19'CD27" (hafiza B) ] %2
CD19+IgM+27-IgD+(naif B) %98

' CD19+IgM-27+IgD+(marjinal zone B) - %0
CD19+IgM-27+IgD-(hafiza B,class-swithed) %1
CD19+CD27" IgD"* IgM’ (hafiza B class- %1
unswitched)
CD19+CD38low CD21low %0.24
Plazmablast - %0.01
CD16/56+ NK %20
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Abstract Ref: 0090 [PS -006]

Homozigot TCF3 mutasyonu ve hipogammaglobulinemi olan bir vakanin akim sitometrik fonksiyon
testleri ile dogrulanmasi

Sevil Simsek’, Oner Ozdemir?, ihsan Deveci?, Tugba Rihtim', Mustafa Yavuz Kéker'

'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hastaliklari immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Sakarya, Tirkiye
3Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi flowsitometri laboratuari, Gaziantep, Tiirkiye

Giris: Agammaglobulinemi, erken baslangicli enfeksiyonlar, periferik B huicrelerinin yoklugu ve siddetli
hipogammaglobulinemi ile karakterize nadir bir birincil immun yetmezliktir(1). TCF3 eksikligini
hipogamaglobulineminin ve diusuk sayida B hicresinin, baskin bir negatif TCF3 mutasyonundan
kaynaklandigini bildirmistir(2). Burada, Hipogammaglobulinemi ve e akut lenfoblastik losemi ile
bagvuran bir hastada bir erkek cocugunda TCF3 Homozigot kalitilan formunu olan hastanin klinik,
laboratuvar ve genetik 6zelliklerini inceledik.

Materyal ve Yontemler: Molekuler analizle dogrulanan homozigot kalitilan TCF3 varyanti olan bir
hastanin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerini sunuyoruz. Mutasyonu TCF3 aleli icin homozigot
Ozellik gosteren varyantinin hasta notrofillerinde NF-kB proteininin ekspresyonunu akim sitometri
testleriyle kontrol ettik.

Tartisma- Sonuglar: Calismamiz TCF3 geninde fonksiyon kaybinin homozigot mutasyondan
kaynaklandigi gostermistir. Calismamizda TCF3 eksikligi ve agamaglobulinemisi olan bir hastamizda
NF-kB’ da ekspresyon kaybina rastaldik (sekil 1). Ayrica E.coli de =1/2 oraninda uyarim, staff aureus ile
uyarim testinde ise notrofil uyariminin olmadigini gézlemledik(sekil 2). Bu sonuglar ile NF- kB hicre
sinyal yolaklarinin hiicre sinyaliletiminde ana yolaklar olarak gorev aldigini ve bu molekullerdeki
bozukluk sinyal iletisimde gorevli diger molekiillerin isleyisini de bozmaktadir ve hlicre fonksiyonunu
yerine getirememektedir. Bu vakada hucre fonksiyonu ve sinyal ilesiminde bir defekte sebep
olamamakta ve hucre fonksiyonunu yerine getirebilmektedir. Test panelimiz primer immun yetmezlikten
kuskulanmak icin destekleyici bir ydntem olarak bu gibi durumlarin 6n taramasinda kullanilabilir ve
tanimlanamayan bir gok immun yetmezlik hastaliginin klinik ve genetiginin anlasilmasinda
tanimlanamayan bir gok immun yetmezlik hastaliginin klinik ve genetiginin anlasilmasinda katki
saglayacaktir.

Bu testler hastaligin fenotipi ve fonksiyonel durumu hakkinda 6nem saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: TCF3 (NG_029953) geni, Molekuler test, Akim sitometri, Uyarim testleri
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Abstract Ref: 0091 [PS -007]

Otozomal dominant TLR3 gen mutasyonu olan bir vakada akim sitometri testleriyle fonksiyon
kaybinin dogrulamasi

Sevil Simsek', Ayse Metin?, Nezihe Koker', Mustafa Yavuz Koker'
'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
?Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve immiinoloji B&lumi, Ankara, Tirkiye

Giris: Otozomal dominant TLR3 eksikligi, cocukluk cagi herpes simpleks virusu 1 (HSV-1) ensefalitinin
(HSE) genetik bir etiyolojisi olarak tanimlanmistir (1). Cocukluk ¢agi herpes simpleks virtist-1 (HSV-1)
ensefaliti (HSE), TLR3 bagisikliginin monogenik dogustan gelen hatalarindan ve 6zellikle viral
hastaliklara kargl gorinuste normal direngli TLR3 yanitlarindan kaynaklanabilir(2). Burada, gocukluk
caginda HSE gelistiren ancak diger enfeksiyonlara karsi normal direngli kalan, otozomal dominant tam
TLR3 eksikligi olan 8 yasinda bir kiz cocugunun klinik, laboratuvar ve genetik 6zelliklerini rapor ediyoruz.

Materyaller ve Yontemler: Molekller analizle dogrulanan otozomal dominant kalitimli bir TLR3
varyantina sahip bir hastanin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerini sunuyoruz. Mutasyonlu
varyantin TLR3 aleli icin homozigot olup olmadigini gérmek icin hastanin notrofillerinde NF-kB ve TLR4
protein ekspresyonunu akis sitometrisi ile kontrol ettik.

Sonugclar: TLR3 geninde ¢.1691T>G(p.Leu564Arg) (homozigot) mutasyonu olan hastada NF-kB ve TLR4
protein ekspresyonu ¢cogunlukla yoktu (sekil1-2). Bu, TLR3 geninde bir mutasyona sahip Turkiye'den bir
vakaydl.

Tartisma-Sonug: Cocukluk ¢aginda basvuran hastalarin izlenebilir bir kisminda, 6zellikle HSE
tekrarlayanlarinda, TLR3 eksikligi gelisebilir. Otozomal dominant (AD) TLR3 mutasyon eksiklikleri,
herpes simpleks virtisu tip 1 (HSV-1) enfeksiyonunun neden oldugu 6lumcdl bir hastalik olan herpes
simpleks ensefalitinin (HSE) cok 6nemli genetik nedenlerinden biri olabilir. Hastaligin AD formu, islevsiz
bir proteine yol acan heterozigot bir yanlis anlamli mutasyondan kaynaklanabilir. Hastaligin bu
formunda, TLRS sinyal yolu bozulurken, TRIF'e bagimli TLR4 yolu etkilenmeyebilir. Hastanin genetik ve
fonksiyonel testleri, klinik ve immunolojik 6zellikler etrafindaki ilk karmasiklig ve kafa karisikligini
¢Ozmek icin 6nemli ve gereklidir.

Anahtar Kelimeler: TLR3 eksikligi, Cocukluk ¢agi baslangicli bagisiklik bozukluklari, Antikor eksikligi,
HSE 5 herpes simpleks ensefaliti, HSV-1 5 herpes simpleks virtisu
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Hasta notrofillerinde NF-kB proteininin akis sitometrik nokta lekesi ve histogram ile ifadeleri.
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Abstract Ref: 0093 [PS -008]

Pediatrik Bir PNH Olgusunda Tanidan Nakil Oncesi Ve Nakil Sonrasi Akim Sitometri ile Klon Takibi

ihsan Deveci', Ugur Arslanyiirekli’, Sinan Akbayram?, Esra Pekpak Sahin?, Sevil Simsek?, Mustafa Yavuz
Koker?

'Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi flowsitometri laboratuari, Gaziantep, Tiirkiye

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloj ve Onkoloji Bilim Dali, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri, Trkiye

Paroksismal nokturnal hemoglobinurisi (PNH), X'e bagli PIG A geninin somatik mutasyonundan
kaynaklanan ve CD 59 (MIRL: reaktif lizisinmembran inhibitért), CD55 (DAF: bozunma hizlandirici
faktor) gibi glikozil fosfatidilinositol-1 GP1) membran ¢capa proteinlerinin eksikligine yol agan edinsel bir
hemopoietik kok hticre hastaligidir. Cocuklarda PNH tedavisi, klinik tabloya baglidir. Siddetli kemik iligi
yetmezligi vakalarinda Allojenik periferik kan kdk hicre nakli (PBSCT) semptomatik PNH hastalarinda
kuratif bir tedavi seklidir. PBSCT icin donor kimerizminin degerlendirilmesinde kullanilan metodlar
arasinda kisa tandem tekrar lokuslari (STR) sayida tandem tekrar (VNTR) dahil olmak Uzere ¢esitli
yontemler yer almaktadir. Bu yontemlerin igcinde yer alan akim sitometrisi yontemi diger ydontemlere
gore daha ekonomik ve daha kisa sirede PNH'li hastalarda engraftmani degerlendirmek igin
kullanilabilir.

Hastamiz 16 yasinda erkek hasta aplastik anemi tanisi ile gelen hastada total bilubirin, indirekt
bulibirin, LDH yutksekligi bulunmaktaydi PLT 30000 olarak tespit edildi. Yapilan testlerde akim
sitomteride hastanin gronulositlerde %89,29, monositlerde %83,05 ve eritrositlerde %25,77 oraninda
PNH klonlari tespit edildi. Ve Eylul 2025°de nakil yapildi. Bu yontemde ¢cocuk hastamiz tani ani, nakil
oncesi ve nakil sonrasi konlarinin degisimini akim sitometri ile takibi yapilmistir.

Anahtar Kelimeler: akim sitomteri, PNH, Flear, PBSCT

Akim sitometri monoklonal antikor tablosu

FITC PE PC5.5 APC 750 PB Krom Orange
Flear CD24 CD15 CD14 CD64 CD45
CD59 CD235a
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Abstract Ref: 0094 [PS -009]

Cocuklarda Selektif IgE Eksikligi: 10 Yiluk Deneyim

Berna Uzunoglu, Cansu Ekiz, Cagla Apaydin, Figen Celebi Celik, Necmi Can Yuksel, Ferah Genel, Nesrin

Gulez
S.B.U. izmir Tip Fakiiltesi Dr. Behget Uz SUAM Gocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Klinigi

Girig: Selektif IgE eksikligi (sIgEE), serum total IgE dlzeyinin <2,5 IU/mL olup diger immunglobulin
duzeylerinin (I1gG, IgA, IgM) yasa gore normal aralikta olmasi olarak tanimlanir. Kisitli yapilan
calismalarda atopi, otoimmunite ve malignite ile iliskiler bildirilmistir. Bu calismada pediatrik sIgEE
olgularinin demografik ve klinik 6zellikleri degerlendirildi.

Materyal-Metod: Tek merkezli retrospektif calismada, 01.01.2014-31.12.2024 tarihleri arasinda
basvuran 4-18 yas araligindaki ayni degerlendirme igcinde total IgE ile birlikte IgG, IgA ve IgM dlizeyleri
Olculen 14.000 hasta tarandi. IgG/IgA/IgM degerleri yasa gore normal ve en az iki 6lgimde total IgE <2,5
IU/mL saptanan olgular sIgEE kabul edildi. Demografik veriler ve eslik eden klinik durumlar analiz edildi.
Bulgular: 305 hastanin yas ortalamasi 10,42+3,82 yil (4-18) olup %54,8’i kizdi. Total IgE ortalamasi
1,66+0,53(min-maks:0,90-2,49) idi. Olgularin %48,1’inde alerjik hastalik mevcuttu; dagilimina
bakildiginda astim %18,4; alerjik rinit %16,7; astim ve alerjik rinit birlikteligi %5,2; atopik dermatit %2,6;
urtiker %2,3; besin alerjisi %1,0; antibiyotik alerjisi %1,0 oranindaydi. Uriner sistem anomalileri %10,8
ile en sik olup, endokrin bozukluklar %5,9, kardiyak defektler %5,5, romatolojik hastaliklar %5,2,
noérolojik bozukluklar %4,2, sendromik durumlar %3,9, GiS hastaliklari %3,6,0toimmi{in hastaliklar
%1,6, dogustan immunite kusurlar %1,6 ve malignite %1,0 saptandi. Hastalarin %32,1’inde eslik eden
hastalik yoktu. Total IgE dlizeyi ile eslik eden hastaliklar arasinda anlaml korelasyon izlenmedi.

Sonugc: Genis bir zaman dilimini iceren bu calismada dusuk total IgE duzeylerine ragmen alerjik hastalik
oraninin yuksek oldugu ve daha 6nceki calismalara benzer sekilde malign ve otoimmun hastaliklarin,
kardiyak defektlerin, bu hastaliklara ek olarak Uriner sistem defektlerinin sik gérilmesi sIgEE
olgularinda sistematik degerlendirilmesinin 6nemini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksikligi, selektif IgE eksikligi, otoimmunite, malignite
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Abstract Ref: 0095 [PS-010]

Behcet Taklitgisi Bir Monogenez Bozuklugu: Ailevi A20 Haploinsufficiency Olgulari

Umitcan Ates, Kutay Kirdék, Reyhan Giimiisburun, Fatma Omiir Ardeniz
Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, izmir, Turkiye

Amac: A20 haploinsufficiency (HA20), TNFAIP3 genindeki heterozigot kayiplara bagli otozomal
dominant gecisli nadir bir otoinflamatuar hastaliktir. Behcet benzeri klinik tablo ile kendini gosterebilir.
Bu olgu serisinde, ayni aileden Ug¢ bireyde saptanan TNFAIP3 delesyonuna bagli HA20 fenotiplerini
sunmayl amacladik.

Olgu 1 (Kadin, 36 yas): Hasta 3 yasinda oral ve genital Ulserlerle bagvurmus, ailesel 6ykl nedeniyle
Behcet tanisi almis. Cocuklukta sik sinopulmoner enfeksiyonlar, ishal ve karin agrilari yasamis. 11
yasinda behcet intestinal tutulum 6n tanisiyla, salazoprin ve steroid baslanmig. 15 yasinda infliksimab,
28 yasinda adalimumab kullanilmis ancak lenfadenopati gelisince kesilmis. 32 yasindan bu yana
ustekinumab kullanmakta. Osteoporoz ve urtiker dyklust mevcut. HLA-B51 pozitif. TNFAIP3 genini
iceren 6023.3g24.1 bdlgesinde 1.8 Mb delesyon saptanmistir.

Olgu 2 (Erkek kardes, 41 yas): Cocuklukta sik bogaz enfeksiyonlari, eklem agrilari, oral/genital Ulserler
yasamis. 9 yasinda genital Ulser, paterji pozitifligi saptanmis. Ayni TNFAIP3 delesyonu gosterilmistir.
Klinik semptomlar kiz kardesine gore daha hafifdir. Hastada intestinal tutulum yoktur.

Olgu 3 (Anne, 64 yas): 5 yasindan itibaren oral aftlar, cocuklukta artrit, ortaokulda genital tlser ve sik
tonsillit gecirmis. 11 yasinda tonsillektomi yapilmis. 27 yasinda Behget tanisi almis, 30+ yildir kolsisin
kullanmakta. Gebelikte semptomlar azalmis, dogum sonrasi alevlenmistir. TNFAIP3 delesyonu
kendisinde de tespit edilmistir.

Sonugc: Ayni aileden Ug bireyde saptanan TNFAIP3 delesyonu ile A20 haploinsufficiency tanisi klinik ve
genetik uyumla desteklenmistir. Atipik, erken baslangicli Behget benzeri otoinflamatuar tablolar

varliginda HA20 akilda tutulmali, uygun genetik testlerle dogrulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: 20 haploinsufficiency, TNFAIP3, otoinflamasyon, Behg¢et benzeri sendrom, primer
immun yetmezlik
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Abstract Ref: 0096 [PS-011]

Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS) Zemininde Gelisen Nadir Bir Periferik T-Hiicreli
Lenfoma Olgusu

Meryem irem Toksoy Sentiirk, Kutay Kirdék, Ceyda Tunakan Dalgig, Reyhan Giimiisburun, Fatma Omiir
Ardeniz

Ege Universitesi Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali-izmir

Giris: Otoimmun lenfoproliferatif sendrom(ALPS);FAS sinyal yolagindaki mutasyonlara bagli
gelisen,defektif apoptozla karakterize kalitsal bir immun disregllasyon tablosudur.Bu apoptoz defekti
otoreaktif T-hlicre reseptor alfa/beta pozitif CD4 ve CD8 negatif T hlicrelerinin(TCR af+DNT)patolojik
ekspansiyonuna ve birikimine yol acar.Klinik;masif lenfadenopati,splenomegali,otoimmun sitopeniler
ve lenfoma gelisim riskinde belirgin artisla tanimlanir.Burada,cocukluktan itibaren ALPS bulgulari
tasiyan ve lenfoma gelismesi sonrasi tani almis bir hastada,nadir gérulen periferik T htcreli
lenfoma(PTCL)gelisimini ve klinik yonetimini tartisiyoruz.

Bulgular: 21 yasinda kadin.Cocukluktan bu yana hepatosplenomegaliyle izlenen ve notropeni ve
trombositopeni epizodlari olan hasta 2 yil 6nce sol servikal lenfadenopati nedeniyle yapilan eksizyonel
lenf nodu biyopsisinde PTCLtanisi aldi.Evre 4B olarak degerlendirilen hastaya 6kur
doksuroubisin+etoposid+siklofosfamid+vinkristin kemoterapisi uygulandi.Remisyon sonrasi hastada
yilda 4-5 kez Ust solunum yolu enfeksiyonu,1 kez pnédmoni ve verruko anogenitalis gelisti.Laboratuvar
tetkiklerinde 1gG:9,3 g/L normal,sensitif IgA<0,1g/L,IgM:0,35g/L,IgE <0,8g/L ve 1gGG2:0,42g/L dlsuk
saptandi.Hastanin kemoterapi dncesinde de IgA ve IgM dlzeylerinin disuk oldugu goruldu.Kan grubu
ARhK(+) olup,anti-B izohemaglitinin negatifti. Pndmokok polisakkarit asisi ve tetanoz asisi sonrasli yanit
mevcuttu.Vitamin B12>2000 pg/mL idi.Periferik kan akim sitometrisinde TCRaB+DNT orani%23,3
saptandi.Yapilan genetik analizde FAS(NM_000043.6)geninde ¢.506-16A>G intronik homozigot varyant
saptandi.Varyant splicing bozukluguyla(loss-of-function)uyumlu olup olasi patojenik
degerlendirildi.Hastaya ALPS tanisi kondu.Sik enfeksiyon ve IgG+IgA dusukligl nedeniyle IVIG tedavisi
baglandi.Persiste eden hepatosplenomegali,beningn lenfoproliferasyon,immunnoétropeni ve
trombositopeniigin sirolimus tedavisi baslandi.

Sonugc ve Tartisma: ALPS hastalarinda FAS mutasyonunun germinal merkez B hucrelerinin 6lumunu
engellemesi nedeniyle genellikle B-hlcreli maligniteler beklenir.Olgumuzda saptanan PTHL,ALPS
seyrinde T-hucreli lenfoma gelisiminin de ciddi bir risk oldugunu kanitlamasi agisindan literatlrde nadir
bir drnektir.Ayrica olguda PTCL tanisi dncesindeki immunolojik bulgular,malignitenin primer bir sire¢
degil,mevcut immun disregulasyonun bir komplikasyonu oldugunu géstermekte;bu da tedavi yonetimi
ve immunomodulasyonun énemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: FAS mutasyonu, Otoimmun lenfoproliferatif sendrom, Periferik T hiicreli lenfoma
immiinoglobulin ve Biyobelirtec Sayisal Takip Cizelgesi
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Parametre Kemoterapi Oncesi Remisyon Sonras:
IgG (g/L) 13.14 12.35
IgA (g/L) <0.5 <0.1
IgM (g/L) 0.28 0.38
IgE (gL} - 08
IgG1(g/l) = 1
1gG2 (giL) - 0.465
IgG3 (giL) - 0.553
1gG4 (g/l) = 0.08
B12 (pg/mL) 00 000

Abstract Ref: 0098 [PS-012]

Sarkoidoz Fenokopisi Olarak Yaygin Degisken immiin Yetmezlik: Multisistemik Graniilomatoz
Tutulum ve Ayirici Tani

Kutay Kirdék, Meryem irem Toksoy Sentiirk, Reyhan Giimusburun, Ceyda Tunakan Dalgig, Omiir Ardeniz
Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, ig Hastaliklari Ana Bilim Dali, Klinik immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

GIRIS VE Amac:

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID), yalnizca hiimoral yetmezlikle sinirli olmayip, olgularin
yaklasik %10-20’sinde grantilomatoz lezyonlarla seyreden kompleks birimmtun disregulasyon
tablosudur. Histopatolojik olarak non-kazeifiye grantlomlarla karakterize bu durum; klinik ve radyolojik
olarak Sarkoidoz, Tuberkuloz veya Crohn hastaligini taklit edebilmekte ve tanisal zorluklara yol
acmaktadir. Bu bildiride, sistemik granulomatoz tutulumlar nedeniyle uzun yillar sarkoidoz tanisiyla
izlenmis, klinik seyirde CVID tanisi alan iki olgu sunulmaktadir.

Olgu 1 (25, K):
Cocukluk caginda hemofagositoz dykusu bulunan hasta, aksiller lenf nodu eksizyonunda saptanan
non-kazeifiye grantlomatoz lenfadenit nedeniyle sarkoidoz kabul edilerek steroid tedavisi ile izlenmistir.

izlemde bilateral paniiveit ve kraniyal goriintiilemede nérosarkoidoz/MS ile karisan demiyelinizan
lezyonlar saptanmis; noroloji degerlendirmesinde panhipogamaglobulinemi saptanmasi Uzerine hasta
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immunoloji klinigine yonlendirilmistir. Tarafimizca yapilan degerlendirmede CVID tanisi dogrulanmis ve
IVIG tedavisi baglanmistir. Etiyolojiye yonelik karaciger biyopsisinde granilomatdz hepatit ve siroz
saptanmasi Uzerine tedavi revize edilmistir.

Olgu 2 (32, K):

Evans sendromu ve son donem bobrek yetmezligi 6ykisu olan hasta, tekrarlayan lenfadenopatileri ve
granulomatdz nefrit tablosu nedeniyle uzun sure sarkoidoz tanisiyla izlenmigtir. Malignite ve enfeksiyon
dislandiktan sonra yapilan immunolojik degerlendirmede agir hipogamaglobulinemi saptanmis ve CVID
tanisiile replasman tedavisi bagslanmigtir.

Sonug:

Non-kazeifiye grantilom saptanmasi, klinisyeni dogrudan sarkoidoz tanisina yonlendirmemelidir.
CVID’in bu tabloyu kusursuz sekilde taklit edebildigi unutulmamalidir. Yanlis tani ile baslanan steroid
tedavisi enfeksiy6z mortaliteyi artirabileceginden, aciklanamayan granilomatdz organ tutulumlarinda
serum immunoglobulin diizeyleri mutlaka degerlendirilmelidir. Erken immunolojik tani, kalici organ

hasarlarinin dnlenmesi acgisindan kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Graniilomatdz Hastalik, Sarkoidoz-benzeri Hastalik, Yaygin Degisken immiin
Yetmezlik

Sarkoidoz-benzeri graniilomato6z tutulum ile seyreden iki CVID olgusunun karsilastirilmasi
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Ozellikler

Otoimmunite
oykusu

Granulomatoz
organ
tutulumlari

Yanlis 6n tani/
tanilar
(fenokopi)

immiinolojik
profil

Klinik sonug /
komplikasyon

Olgu 1 (25,K)

Hemofagositoz, OIHA

Goz/MSS: Panuveit,
demiyelinizan lezyonlar
Lenf nodu: Grantilomato6z
lenfadenit

Karaciger: Granulomat6z
hepatit

Sarkoidoz, norosarkoidoz, MS

Panhipogamaglobulinemi

Kalici karaciger hasari (siroz)
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Olgu 2 (32,K)

Evans sendromu (OiHA + iTP)

Bobrek: Grantlomatoz
interstisyel nefrit

Lenf nodu: Yaygin grantilomato6z
lenfadenit

Sarkoidoz (diglananlar: lenfoma,
tuberkuloz)

Panhipogamaglobulinemi

Son dénem bobrek yetmezligi
(diyaliz)

Abstract Ref: 0099 [PS-013]

Erken Bebeklikte Ciddi Enfeksiyon ve Agir Hipogamaglobulinemi ile Bagsvuran ICF Sendromu Tip 3
Olgusu: Erken Taninin Onemi

Mehmet Cihat Sifil', Giilay irem Parlak Ozel', Yiiksel Kavas Yildiz', Sule Biiyiik Yaytokgil', Emine Vezir?
'Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi, Ankara,Turkiye

2TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar

Giris: Immiin yetmezlik-sentromerik instabilite-yliz anomalileri (ICF) sendromu, otozomal resesif
kalititan nadir bir dogustan bagisiklik kusurudur. Klinik spektrum genistir, dismorfik yuz bulgulari
degisken siddette olabilir ve erken bebeklikte silik kalabilir. Hipogamaglobulinemi (B hlcre varligina
ragmen), ciddi/tekrarlayan enfeksiyonlar ve gelisme geriligi ile bagvurabilir.

Olgu: Dokuz buguk aylik kiz bebek solunum sikintisi nedeniyle klinigimize sevk edildi. Miadinda 3000 g
sezaryen ile dogmustu, Uc aylikken pndmoni nedeniyle hastanede yatis dyklsu vardi. Anne-baba kuzen
evliligi olup iki yasinda kaybedilmis kardes oykulsu 6grenildi. Fizik muayenede gelisme geriligi saptandi
(VGcut agirligi <3persentil, boy 3-10persentil), dismorfik yliz bulgulari ¢cok belirgin degildi. solunum
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sistemi muayenesinde takipnesi mevcuttu, ral/ronkus duyulmadi. Laboratuvar incelemelerinde
noétropeni (200/mm?®), lenfopeni (2210/mm?®) ve agir hipogamaglobulinemi (IgG: 0,129 g/L; IgA: 0,02 g/L;
IgM: 0,02 g/L) saptandi. Akim sitometri analizinde T ve B hiicre yluzdeleri korunmus olup (CD3¢ %81,
CD3¢CD4¢ %54, CD3¢CD8¢$p %24, CD16¢66¢$ %6, CD19¢%10) hafiza B hiicreleri izlenmedi. CMV PCR
95.220 kopya pozitifti. intravendz immiinoglobulin replasmani ve gansiklovir tedavisi baslandi. Toraks
BT’de bilateral yaygin buzlu cam opasiteleri izlendi, immun yetmezlik zemini ve radyolojik bulgular
nedeniyle PCP ayirici tanida degerlendirilerek TMP-SMX tedavi dozunda baslandi. Tum ekzom
dizilemede CDCA7 geninde intron 1’de ¢.21+1G>T (5’ splice-site) varyanti homozigot saptandi
(laboratuvar siniflamasi: VUS). Segregasyon analizinde anne ve babanin ayni varyant icin heterozigot
tasityici oldugu gosterildi. Hasta, tam uyumlu kardes vericiden HSCT plani ile sevk edildi.

Sonugc: ICF’de fenotip degisken olabilir. Belirgin dismorfizm olmasa bile agir antikor eksikligi ve ciddi
enfeksiyon bulgulari olan olgularda genetik inceleme erken donemde yapilmali ve uygun hastalar hizla
HSCT merkezlerine yonlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ICF, sendromik immun yetmezlik, HSCT

Abstract Ref: 0101 [PS-014]

Kabuki Sendromunda immiinolojik Profil ve Klinik Ozellikler: Bes Olgunun Degerlendirilmesi

Yagmur Ozkan, Cigdem Aydogmus, Pinar Gékmirza

Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, istanbul

Giris

Kabuki sendromu (KS), karakteristik yliz gorinumu, gelisim geriligi ve ¢coklu konjenital anomalilerle
seyreden nadir bir genetik sendromdur. Epigenetik dizenleyici genler olan KMT2D ve KDM6A’da
saptanan patojenik varyantlar, sirasiyla KS1 ve KS2'ye yol acarak, B ve T hlicre diferansiyasyonunun
bozulmasina neden olur. Vakalarin yaklasik yarisinda tekrarlayan enfeksiyonlar, %13’linde otoimmun
bozukluklar (6zellikle iITP) bildirilmektedir.

Amag

Klinigimizde izlenen KS’lu olgularin immunolojik 6zelliklerini, laboratuvar bulgularini ve tedavi
gereksinimlerini sunduk.

Yontem

2020-2025 yillari arasinda izlenen bes KS’lu hastanin demografik verileri, immunglobulin dlzeyleri ve
lenfosit alt grup analizleri retrospektif olarak degerlendirildi. Genetik analiz sonucglari dosya
kayitlarindan incelendi.
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Bulgular

Bes olgunun median yasi 15 yil olup, %601 kizdi. Hastalarin %75’inde (3/4) erken ¢gocukluk déneminden
itibaren tekrarlayan enfeksiyon dykiisti mevcuttu. Akraba evliligi orani %40 idi. 2/3 olgunun fizik
muayenesinde KS stigmatlar saptanmaktadir. immiinolojik incelemede; olgularin %20’sinde lenfopeni,
%40’ 1inda hipogamaglobulinemi, %50’sinde (n=4) RTE dusuklugu ve %25’inde (n=4) naif B hlicre ve
class-switched hafiza B hlcresi dusuklugu saptandi. Bir olguda kronik bronsiektazi gelismistir. Tum
hastalarda KMT2D ile iliskili VUS varyant mevcuttu. Takipte iki olgu immunglobulin replasman tedavisi
almakta, U¢ olgu ise profilaktik antibiyotik ile izlenmektedir.

Bulgular Tablo 1.de 6zetlenmistir.

Tartisma

Kabuki sendromunda epigenetik bozukluga bagli olarak hem humoral hem hlcresel immunite
etkilenmektedir. Ayrintili 6ykd ve immunolojik degerlendirme, eslik eden immun yetmezlikler agisindan
erken uyaricilardir. Hastalar tekrarlayan enfeksiyonlar, kronik akciger hastaligi ve otoimmunite gelisimi

acisindan duzenli izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Genetik, Hipogamaglobulinemi, Kabuki sendromu

Table 1. immiinolojik ve Genetik Analizlerine Gore Hastalarin Gzellikleri (n=5)

Hasta ?{:ljs ?ILDS IGG IGA IGM CD19+ CD3+ RTE Naif B CS BH ﬁgtsl_ Genetik
(No) 28/L) | -6/L) (mg/dL) (ma/dL) (ma/dL) (%) (%) (%) (%) (%) (1U/L) analiz
388 <0,6 <0,1 KMT2D
! ’ 0 a5 0 33,3 L] .
1 6300 2950 (907- (96- (83- : Pozitif VUS
1058) 465) 282) (0,6-23) (56-84) (28-67) (43-87) (2-29) varyant
682 43 a1 KMT2D
16 68 33,3 81 7.9 .
2 3880 13200 (835- (67- (47- ! ! Pozitif VUS
2004)  433) 484) (10-30) (58-82) (28-67) (43-87) (2-29) varyant
1108 107 76 Hastanin Hastanin Hastanin Hastanin Hastanin KMT2D
3 5030 1770 (907- (96- (83- flowsitometrisi  flowsitometrisi  flowsitometrisi  flowsitometrisi  flowsitometrisi | Pozitif VUS
1959) 465) 282) analizdedir analizdedir analizdedir analizdedir analizdedir varyant
1064 163 194 KMT2D
4 0500 2020 (842-  (62-  (54- {1:3682?] 552‘_;,531] (2355,4?3} ?25584) (265'21} Pozitif VUS
1943) 390) 392) - - - B - varyant
1325 178 223 KMT2D
5 4000 2680 (842-  (62- | (54- {1156227) {58;1,881] ?33;,973} ?25384) {é?Sl} Pozitif VUS
1943) 390) 392) - - - B - varyant
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Abstract Ref: 0103 [PS-016]

immiin Yetmezlikten Otoimmiiniteye: STAT3 mutasyonlari

Nur Umit, Ozgiil Glingér, Damla Altintas, Ceren Giileryiiz, Aysen Bingél, Dilara Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Hastanesi

STAT3(Signal Transducer and Activator of Transcription 3) dogal ve adaptif immun yanitta rol oynayan,
JAK/STAT sinyal yolunun transkripsiyon faktértudur. Fonksiyon kaybi(LOF) mutasyonlari hiper-IgE
sendromu ve enfeksiyon yatkinligiyla; fonksiyon kazanimi(GOF) mutasyonlari otoimmolnite,
lenfoproliferasyon ve blyume geriligiyle iliskilidir.

Klinigimizde STAT3 tanisiyla izlenen olgularin klinik 6zellikleri, immunolojik bulgularinin sunulmasi
amaclandi. Klinik verileri, laboratuvar sonucglari hastane veri kayitlarindan elde edildi.

Olgu-1: Lokal tedavilere yanitsiz, bas bolgesinde impetiginasyonun eslik ettigi yaygin eritemli pusttller
nedeniyle basvuran erkek hastanin 35 hafta dogdugu, anne babanin ayni kdyden olduklari 6grenildi,
kardesi yoktu. Oksipital ve submandibular bolgedeki abse kiltlrlerinde Staphylococcus aureus uredi.
Hipereozinofili nedenli kemik iligi aspirasyonu yapildi, normoselllerdi. Hipogamaglobulinemisi olan
hastaya intravendz immunglobulin, antibiyotik, antifungal proflaksileri baslandi. TUm ekzom analizinde
STAT3 ¢.1826G>A p.Argb609Lys heterozigot varyant tespit edildi, STAT3 LOF tanisiyla izleme alindi. Olgu
subkutan immunglobulin ve proflaksileriyle poliklinik takiplerine devam etmektedir(Tablo 1).

Olgu-2: 17 yas erkek hastanin dogumundan beri boy kilo geriligiyle takip edildigi, splenomegalisinin
oldugu, herhangi bir tanisinin olmadigi 6grenildi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu, 14 yasinda
saglikli kiz kardesi mevcuttu. Hepatosplenomegali, servikal lenfadenopatilere eslik eden pansitopenisi
olan olgunun maliginite ekartasyonu amacli yapilan kemik iligi aspirasyonunda diseritropoez saptandi.
Trombositopeni nedenli hematoloji tarafindan steroid baslandi. Double T negatif lenfosit %6,6 saptandi,
tedaviye sirolimus eklendi. Otoimmun lenfoproliferatif sendrom(ALPS) iligkili gen analizinde STAT3
c.454C>T p.Arg152Trp heterozigot varyant tespit edildi, STAT3 GOF tanisiyla izleme alindi. CMV enteriti
nedenli valgansiklovir, hipogamaglobulinemi nedenli immunglobulin baslandi. Olgu poliklinik
takiplerine devam etmektedir(Tablo 1).

STAT3 yolagindaki dogustan bagisiklik kusurlari, fonksiyon kaybi/kazanimi varyantlari nedeniyle cesitli
klinik fenotiplere yol agabilir. STAT3 mutasyonlarinin genis klinik spektrumu hastalarin dikkatli
degerlendirilmesini gerektirir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, Otoimmunite, STAT3
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Tablo-1
TABLO 1 Olgu-1 2
_Yag/cinsiyet 16 ay / erkek 18 yas / erkek
Baglangis yay lay 17 yas
Enfeksiyon dykiasii Var Yok
Otoimmiin bulgular Yok Var (ALPS)
Blyime geriligi Yok Var
Klinik Yenidogan doneminde tekrarlayan | Bayume gerilifi, pansitopeni,
sagh deri ve boyunda hepatosplenomegall, ALPS, CMV
Staphylococcus aureus abselerl enteriti
Labotatuvar (ilk bagvuru/son
bagvuru)
Hb (g/dL) 8/10 68/84
WBC {/mm3) 15460 / 14800 3560 / 5290
Notrofil [/mm3) 2660 / 4010 2350/ 3080
Lenfosit {/mm3) 7740/ 8570 1000 / 540
Eozinofil {/mm3) 3540/ 1020 2/1
Trombosit {/mm3) 269000 / 281000 48000 / 119000
immiinglobulinler (ilk
bagvuru/son bagvuru)
_1gG (g/V) 153 /953 1364 / 520
IgA (g/L) 6/54 147 /79
IEM (g/L) 19/55 51/30
Igk (W/mL) 108 /1388 1,07/461
Lenfosit alt gruplan (ik
basvuru/son bagvuru)
CD3 (%) 63/67 46
CD4 (%) 46 /43 21
CD8 (%) 15/22 21
€019 (%) 21/27 30
CD11b (%) 96 -
CD11c (%) 95 -
CD18 (%) a5 -
MPO (%) 94 -
Double T negatif lenfosit orani (%) | - 6,6
Genetik STATS c.1826G>A p ArgS09Lys STAT3 ¢ 454C>T PArg152Trp
Heterozigot VUS LOF Heterozigot Patojenik GOF
Tedavi globylin rept i globulin rep 1
Trimetoprim/Sulfametoksazol Sirolimus
Flukonazol Valgansiklovir

ULUSLARARASI KATILIMLI
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Abstract Ref: 0104 [PS-017]

Bilesik Heterozigot COPG1 Varyantlariyla iliskili Yetiskinlikte Ortaya Cikan Immiin Yetmezlik

Reyhan Giimiisburun', Ayca Aykut?, Asude Durmaz?, Aytiil Zerrin Sin', Omiir Ardeniz’

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

Giris: Kaplama proteini | (COPI) kompleksi, endoplazmik retikulum homeostazi ve adaptif bagisiklik icin
gereklidir. COPG1'deki biallelik patojenik varyantlar, siddetli, erken baslangicli kombine immun
yetmezlikle iligskilendirilmistir.

Olgu: Cocukluk caginda basglayan tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonlari, secici IgA eksikligi,
epizodik sitopeniler, kronik viral reaktivasyonlar ve ilerleyici immun disfonksiyonu olan 36 yasinda bir
kadini bildiriyoruz. Daha 6nce yapilan cok sayida negatif genetik incelemeye ragmen, tium ekzom
dizilemesi, her ikisi de belirsiz 6neme sahip varyantlar olarak siniflandirilan bilesik heterozigot COPG1
varyantlarini ( ¢.2534G>T; p.Arg845Leu ve ¢.1470dup; p.Ala491Cysfs 13*) ortaya ¢ikardl. Segregasyon
analizi, iki ebeveynden kalitimi dogruladi. immiinofenotipleme, CD44T hiicre lenfopenisi, bozulmus T
htcre proliferasyonu, kusurlu humoral yanitlar ve gelisen hipogammaglobulinemi gdsterdi. Hasta,
immunoglobulin replasman ve antimikrobiyal profilaksi tedavisi ile izlenmektedir.

Tartisma: Bu vaka, COPG1 ile iligkili immun yetmezligin klinik ve immunolojik spektrumunu
genisletmekte ve bilesik heterozigot varyantlarin daha hafif, yetiskinlikte ortaya ¢ikan bir fenotipe neden
olabilecegini disundurmektedir.

Anahtar Kelimeler: COPG1, Combined immunodeficiency, Adult-onset immunodeficienc

Abstract Ref: 0105 [PS-018]

Erken Bebeklik Doneminde Tani Alan Lokosit Adezyon Defekti Tip 1 Olgusu

Giilay irem Parlak Ozel', Mehmet Cihat Sifil’, Yiiksel Kavas Yildiz", Sule Bilyiik Yaytokgil', Emine Vezir?
'Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Ankara

°TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar Klinigi, Ankara

Giris

Lokosit adezyon defekti tip 1 (LAD-1), B2 integrin ailesinin temel bileseni olan CD18 eksikligine bagli,
otozomal resesif gecisli nadir bir primer immun yetmezliktir. Notrofillerin endotele adezyon ve dokulara
transmigrasyonundaki bozulma nedeniyle omfalitle birlikte gobek kordonunun gec¢ diusmesi, bozulmus
yara iyilesmesi, inflamasyona ragmen puy olusumunun belirgin olmamasi, agir/tekrarlayan bakteriyel
enfeksiyonlar ve belirgin lokositoz-notrofili ile seyreder.

Olgu
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Altmis iki gunlik erkek hasta tedaviye direngli ates ve belirgin lokositoz nedeni ile dig merkezden sevk
edildi. Ozgecmisinde yenidogan déneminde solunum sikintisi, 29 giinliikken omfalit nedeniyle yogun
bakim yatigi ve gobek kordonunun bir aydan sonra diugsmesi mevcuttu. Anne-baba arasinda akrabalik ve
2.5 yasinda hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN) sonrasi eksitus olan kardesi vardi. Fizik muayenede
genel durumu orta, huzursuz (irritabl) ve emmesi azalmis olarak degerlendirildi, hemodinamik
instabilite yoktu. Monilyazis mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde WBC 55.790/mm?, TNS
33.530/mm?, TLS 16.570/mm?®, PLT 562.000/mm?®, Hb 6,9 g/dL, CRP 94,7 mg/L, 1gG 832 mg/dL, IgA 77
mg/dL, IgM 174 mg/dL, total IgE 34,6 IU/mL olarak goruldl. Persistan l6kositoz olan hastanin akim
sitometri analizinde CD11a, CD11c ve CD18 ekspresyonunun saptanmamasi Uzerine LAD-1 tanisi
konuldu. Enfeksiyonlarigin genis spektrumlu antimikrobiyal, antifungal tedaviler baslandi. Tedavilere
ragmen ateslerin devam etmesi lizerine IVIG ile adjuvan immiin destek eklendi. izlemde klinik ve
inflamatuar bulgularda gerileme saglandi. Hasta ve aile bireyleri HKHN ac¢isindan degerlendirmeye
alindi.

Sonug

Omfalitle birlikte gobek kordonunun ge¢ dusmesi, ve aciklanamayan notrofili-lokositoz varliginda LAD-1
ayiricl tanida éncelikli olarak dusunilmelidir. Akim sitometriile CD18 (B2 integrin) degerlendirmesi
erken tani ve kiratif tedavi segeneklerine (HKHN) zamaninda yonlendirme acisindan kritiktir.

Anahtar Kelimeler: l6kosit adezyon defekti, lokositoz, primer immun yetmezlik

Abstract Ref: 0106 [PS-019]

Siddetli ve Yaygin Molluscum Contagiosumun Ardindaki Nadir Neden: NFKB2 Mutasyonu

Cebbar Yildinmecakar, Mustafa Beykan istanbullu, Cansu Kavukgu Horasan, Ebru Arik Yilmaz

Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Denizli

Giris: NF-kB sinyal yolagi immun reglilasyonda 6zellikle lenfoid organ gelisimi, lenfosit maturasyonu ve
dogal antiviral immun yanitlarin dizenlenmesinde kritik Gneme sahiptir. NFKB2 mutasyonlari, humoral
immun yetmezlik ve immun disregulasyon ile birlikte viral enfeksiyonlara artmis yatkinlikla
iliskilendirilmistir. Literatirde HSV, CMV ve herpes zoster ile olgular bildirilmistir. Burada tim vucutta
yaygin molluscum contagiosum ile basvurup NFKB2 mutasyonu saptanan olgu nadir olmasi nedeni ile
sunulmustur.

Olgu: Yirmi iki aylik erkek hasta, 6 aydir yuztunde ve tim vlicudunda yaygin lezyonlar olmasi nedeniile
basvurdu. Basvurusunda genel durumu iyi, vital bulgulari stabil ve boy kilo persentilleri yasina uygun
sinirlarda olan hastanin fizik muayenesinde yluzunde, gégus 6n yuzu ve govdesinde yaygin, bazilan
krutlu umblike papuler lezyonlari saptanan hastada klinik olarak mollloscum contagiosum tanisi
konuldu. Sac ve tirnaklari dogaldi. Hastanin 6z-soy ge¢misinde miadinda 3500 gr dogdugu, ebeveyn
akrabalig| veya kardes 6lum dykusu olmadigl, sik/agir enfeksiyon gecirmedigi 6grenildi. Molloscum
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lezyonlarinin yaygin ve direngli olmasi nedeni ile primer immun yetmezlik agisindan yapilan detayli
tetkiklerinde sitopenisi saptanmayan hastanin serum IgG:461 mg/dl (605-1430,-2sds:488); IgA:16 (30-
107,-2sds:21); IgM:88 mg/dl (66-228,-2sds:49); total IgE: 1,65 IU/mlidi. Periferik kan lenfosit alt
gruplarinda CD19: %5 (16-35) yasina gore belirgin dtsuk olup CD3, CD4, CD8 ve CD16+56 yasina gore
normal araliklarda idi. immiinglobulin replasman tedavisi (IGRT) baslanarak takibe alinan hastanin
genetik tetkiklerinde NFKB2 geninin 18. ekzonda (¢.2042C>T, p.Pro681Leu) heterozigot varyasyon
saptandi. Otoimmun ve endokrinolojik hastalik taramasinda patoloji saptanmadi. Takibinde IGRT’nin 3.
ayinda cilt lezyonlari tamamen geriledi.

Sonugc: Bu olgu ¢ocukluk caginda yaygin ve direngli molluscum contagiosum ile bagvurup NFKB2
mutasyonu saptanan ilk olgu olarak dikkat ¢ekicidir.

Anahtar Kelimeler: Molloscum contagiosum, Hipogammaglobulinemi, infant, NFKB, NFKB2

Abstract Ref: 0107 [PS - 020]

Otoimmiin Sitopenilerle Seyreden PGM3 Eksikligi: Olgu Sunumu

Ceren Giileryiiz, Ozgil Giingér, Damla Altintas, Nur Umit, Aysen Bingél, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali

Giris:

PGMB3 eksikligi, glikozilasyon bozukluklari grubunda yer alan, otozomal resesif gecisli ve genis klinik
spektrumlu bir primer immun yetmezliktir. Klinik tabloda kombine immun yetmezlik, hiper-IgE
sendromu (HIES) benzeri bulgular, atopi, tekrarlayan enfeksiyonlar, norolojik tutulum ve kemik iligi
yetmezligi gorulebilir. Bu bildiride, erken baglangigli ndtropeni ile ortaya ¢ikan ve izlemde tekrarlayan
enfeksiyonlar ile otoimmun hematolojik komplikasyonlar gelisen bir PGM3 eksikligi olgusu
sunulmaktadir.

Olgu:

Bes yasinda kiz hasta, dort aylikken saptanan notropeni sonrasi izleme alindi. Alti aylikken viral ensefalit
nedeniyle yatirilan hastanin bu donemde yapilan immiunolojik degerlendirmesinde immunoglobulinleri
normal, CD8¢T hiicre lenfopenisi mevcuttu ve antibakteriyel ile antiviral profilaksi baslandi. izleminde
tekrarlayan E a1 ¢ G 6 | & IY D& & hbseleri, pndmoni, nétropenik ates ve tekrarlayan Coombs
pozitif hemolitik anemi nedeniyle yatirildi. DértyasindaE aqj ¢ G6 ! 0 Y H Y Rikenll bb)in abkeki 2
nedeniyle opere edildi ve antibiyotik tedavisi uygulandi. IVIG replasman tedavisi ve enfeksiyon
profilaksileri altinda izlemde diren¢li hemolitik anemi ve otoimmun trombositopeni gelisti; IVIG,
rituksimab ve immunsupresif tedavilere yanit ainamadi. Tum ekzom dizileme (WES) analizinde PGM3
geninde homozigot ¢.629T>C (p.Val210Ala) varyanti saptandi. Klinik ve laboratuvar bulgulari PGM3
iliskili immun yetmezlik ile uyumlu bulunan ve agir sitopenileri devam eden hastaya hematopoetik kok
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hucre nakli uygulandi. Nakil sonrasi ikinci ayinda sitopenileri dlizelen hastanin takibi devam etmektedir.
Sonug:

Bu olgu, PGMS eksikliginin klasik HIES fenotipi disinda, otoimmun sitopenilerle seyreden degisken bir
fenotip gosterebilecegini ortaya koymaktadir. Erken baslangicli ndtropeni ve kompleks klinik seyirde
PGM3 eksikligi akilda tutulmali; hastalar hematopoetik kdk hiicre nakli agisindan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: PGM3 eksikligi, primer immun yetmezlik, otoimmun sitopeni

Tablo 1. Hastanin Klinik izleminde Laboratuvar ve immiinolojik Bulgularn

09/2021 06/2023 05/2025 11/2025 0172026
WBC (hiicre/mm®) 2910 2075 3260 940 5270
Hemoglobin (g/dl.) 8.4 9.3 8.5 4.5 10,7
Platelet(hiicre/mm®) 703.000 470.000 344.000 3000 177.000
Notrofil (hiicre/mm?) 280 230 550 340 2590
Lenfosit (hiicre/mm*) 1410 1070 760 210 1740
Eozinofil (hicre/mm*) 280 500 36 180 130
Direkt Coombs +4 pozitif +3 pozitif
(Lenfosit alt gruplari)
CD3 % 62 (58-67) 51 (62-69) 56 (62-69) 66 (62-69)
CD4 % 39 (38-30) 28 (30-40) 30 (30-40) 28 (30-40)
CDS % 12 (18-25) 15 (25-32) 24 (25-32) 33 (25-32)
CD19 % 22(19-31) 2 (21-28) 1(21-28) 2(21-28)
CD56% 10 (8-17) 13 (8-15) 23 (8-15) 12 (8-15)
Graniilositlerde
CD11b % 99
CD1lc % 99
CD18 % 99
MPO % 99
CD4CDS T hiicre % - 48 54
IgG (mg/dlL) 631 (270-792) 1022 (365-1200) 409 (539-1200) 1166 (539-1200)
IgA (mg/dlL) 71 (5.8-58) 155 (11-94) 148 (40.7-115) 203 (404-115)
IgM (mg/dL) 70 (18-145) 146 (25.6-201) 15(20.1-188) 97 (26.1-188)
Igk (KIU/L) 27,6 359 184 33
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Abstract Ref: 0108 [PS-021]

X’e Bagli Agammaglobulinemi Tanili Hastada Akut Miyeloid L6semi

Emre Firat', Soner Glinder', Aymen Hismiogullari', Gulgin Kaymakoglu', Figen Celebi Celik’, Gllcihan
Ozek?, Yesim Oymak?, Tuba Karapinar?, Serap Aksoylar?, Nesrin Gilez', Ferah Genel!

1S.B.U. izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve
immuinoloji Klinigi, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakultesi Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Klinigi,izmir

33.B.U. izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve
Onkolojisi Klinigi, izmir

X’e bagliagammaglobulinemi (XLA), siklikla solunum yolunu tutan yineleyen enfeksiyonlara yol agarak
kronik akciger hastaligi ve bronsektazi gelisimi ile sonuglanmaktadir. Daha nadir gortilen diger
komplikasyonlar arasinda, muhtemelen BTK'daki mutasyonlarin dogrudan etkisinden ziyade kronik
enfeksiyon ve artmis hlcre déngusunden kaynaklanan maligniteler, 6zellikle kolorektal kanser ve gastrik
adenokarsinom yer almaktadir. Lenfoid maligniteler, 6zellikle akut miyeloid ldsemi (AML) ise oldukca
nadir bildirilmistir. Bu yazida, XLA tanisi olan bir hastada AML gelisimi sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Asemptomatik iki aylik erkek bebek, agabeyinin XLA tanisi ile izleniyor olmasi nedeniyle degerlendirildi.
Periferik lenfositlerde CD19+ B hucrelerinin tamamen yoklugu ve BTK geninde mutasyon saptanmasiyla
XLA tanisi dogrulandi. Hastaya aylik intraven6z immunoglobulin inflzyonlari baglanarak izleme alindi.
Aralikli solunum yolu enfeksiyonlari disinda ek sorunu olmayan hasta on bir yasinda iken dékuntt
nedeniyle basvurdu. Notropeni ve trombositopeni saptanmasi Uzerine yapilan periferik kan yaymasinda
miyeloblastlar goruldu. Kemik iligi aspirasyon yaymasinda %90 oraninda miyeloblast saptandi. Tanida
1(9;11) pozitifligi ve kompleks karyotip belirlenmesi nedeniyle AML-BFM 2019 kriterlerine gore ylksek
riskli grup olarak degerlendirildi ve kemoterapi baslandi. Bes klir kemoterapi sonrasinda, 9/10 uyumlu
akraba disi vericiden allojenik hematopoietik kok hicre nakli gergeklestirildi. Engraftman saglanan
hastanin nakil sonrasi izlemi devam etmektedir.

Sonug

XLA hastalarinin prognozunu ve yasam kalitesini iyilestirmek i¢in solunum belirtilerinin dliizenli olarak
izlenmesinin yan isira malignite gelisimi gibi daha nadir komplikasyonlar agisindan takip edilmesi, erken
tani ve tedaviyi mumkun kilacaktir.

Anahtar Kelimeler: X’e bagli agammaglobulinemi, akut miyeloid losemi, primer immun yetmezlik, BTK
mutasyonu, hematopoietik kok hticre nakli
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Abstract Ref: 0109 [PS -022]

Ataksi-Telenjiektazi’de nadir bir komplikasyon: Ciltte Yaygin Graniilomatoz Lezyonlar

Cansu Kavukcu Horasan, Cebbar Yildinnmgakar, Mustafa Beykan istanbullu, Ebru Arik Yilmaz

Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Denizli

Giris: Ataksi-Telenjiektazi oklilokutanoz telenjiektazi, ilerleyici serebellar ataksi, radyosensitivite ve
malignitelere yatkinlikla karakterize oldukc¢a nadir gdrilen otozomal resesif gecisli birimmun
yetmezliktir. Ciltte granulomatoz lezyonlar Ataksi-Telenjiektazi’de nadir olup burada Ataksi-Telenjiektazi
tanisiyla takip edilirken ciltte grantilomato6z lezyonlar saptanan bir cocuk hasta sunuldu.

Olgu: Sekiz yas kiz hasta, 3 ayliktan beri sik hastalanma sikayeti ile bagvurdugu klinigimizde yapilan
tetkiklerinde belirgin hipogammaglobulinemi (IgG:100 mg/dL, I1gA:2 mg/dL), AFP yuksekligi (172 ug/L) ve
ATM geninde mutasyon saptanmasi Uzerine Ataksi-Telenjiektazi tanisi konularak takibe alindi. Hastanin
2 yasinda yurimede dengesizlik, 3,5 yasta govde ataksisi, 4 yasinda skleralarinda telenjiektaziler
saptandi. Belirgin hipogammaglobulinemi saptandigi tarihten itibaren duzenli olarak intraven6z
immiinglobulin replasman tedavisi (IGRT) verildi. ilk kez 5 yasinda burun cildinde kiigiik bir noktada
baslayip 1 yiligerisinde burnu tamamen kaplayan hiperemik ve ciltten hafif kabarik lezyonu olan
hastanin, 6,5 yasinda sol kol ekstansor yuzeyinde, 7 yasinda sag ayak i¢ ylzeyinde, 8 yasinda sag
gluteal bolgede de lezyonlar olustu. Lezyonlara yonelik yapilan MR incelemesinde goriunimun kutan6z
telenjiektatik lezyonlar veya graniulomatoz lezyonlara ait olabileceginin belirtilmesi Gzerine sol koldaki
lezyondan biyopsi alindi. Biyopside Ust dermisten derin dermise kadar grantilom yapilari ve ¢gevresinde
yogun lenfosittik infiltrasyon izlendi. Cilt lezyonlarina yonelik orta potens topikal kortikosteroid tedavisi
baslandi. Tedavinin ikinci haftasinda lezyonlarda belirgin gerileme gorulda.

Sonug: Ciltte granilomatdz lezyonlar Ataksi-telenjiektazi’de nadir olup tedavisi ile ilgili veriler literatlrde
oldukga sinirlidir. Hastamizda cilt lezyonlari orta potens topikal kortikosteroid ile belirgin sekilde
gerilemistir. Olgumuz Ataksi-Telenjiektazi’li hastalarin takibinde atipik cilt lezyonlarinin varliginda
granUlomatodz sureclerin akla gelmesini ve tanisal yaklasimda histopatolojik incelemeyi; tedavide
basamakli topikal yaklagimlarin gz d6nuinde bulundurulmasini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telenjiektazi, granilom, topikal kortikosteroid
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Abstract Ref: 0110 [PS -023]

Dogustan Bagisiklik Kusuru Olan Eriskinlerde Malignite Verileri: Tek Merkez Deneyimi

Orhun Efe, Sevgi Colak, Seda Altiner, Nazan Beyhan, Goksal Keskin
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris

Dogustan Bagisiklik Kusurlar (DBK) immun disregulasyon, enfeksiyonlara ve malignitelere artmis
yatkinlik ile karakterizedir. Onceki calismalarda DBK hastalarinda hem solid hem de hematolojik
malignitelerin insidansinin arttigl bildirilmistir. Bu calismada, DBK tanili hastalarda malignite
prevalansinin belirlenmesi ve malignite profili ile immun yetmezlik tipleri arasindaki iligkinin
degerlendirilmesi amaclanmigtir.

Yontem
Bu retrospektif calismada, DBK tanisi olan 131 hasta analiz edildi. Hastalarin demografik verileri, klinik
ozellikleri, laboratuvar ve genetik bulgulari ile maligniteye iliskin verileri degerlendirildi.

Bulgular

En sik gorilen DBK alt grubu %74,8 (n=98) ile agirlikli antikor yetmezligi (Predominantly antibody
deficiency, PAD) olup, bunu %9,2 (n=12) ile kombine immun yetmezlik (Combined immunodeficiency,
CID) ve %6,1 (n=8) ile sendromik 6zellikli CID’ler izledi. Toplam 19 hastada (%14,5) 20 malignite
saptandi. Malignite saptanan hastalarda otoimmun hemolitik anemi (%44,4-%12,7) ve romatolojik
hastaliklar (%33,3-%13) malignitesi olmayan hastalara kiyasla anlamli olarak daha sik géruldu (sirasiyla
p=0,028 ve p=0,04). DBKiligkili semptomlarin baglama yasi medyan 36, kanser tanisi icin medyan yas
41'di. 11 hastada (%57,8) malignite tanisi, IEl tanisindan énce konulmustu. Saptanan 20 malignitenin
11’1 (%55) hematolojik, 9’u (%45) solid tiumordu. Hematolojik malignitelerin %45,5’i (n=5) non-Hodgkin
lenfoma, %45,5’i (n=5) Hodgkin lenfoma olup, bir hastada multipl miyelom mevcuttu. Solid timorler
arasinda en sik gorulen malignite tiroid kanseri idi (%33,3) (Tablo 1). Malignite saptanan hastalar
arasinda en sik IEl tanisi PAD (%68,4) olup, bunu CID’ler (%15,8) izledi.

Sonug
IEl hastalari, artmig malignite riski nedeniyle erken tani agisindan yakindan izlenmelidir. Ayrica
maligniteler, dogustan bagisiklik hatalarinin ilk klinik bulgusu olarak ortaya ¢ikabilmekte ve siklikla

immun disregulasyon bulgulari ile birlikte seyretmektedir.

Anahtar Kelimeler: Dogustan bagisiklik kusurlari, eriskin, immunyetmezlik, kanser, malignite
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Abstract Ref: 0111 [PS -024]

izole IgM Diisiikliigii Saptanan Pediatrik Olgularin Klinik Ozellikleri ve On Tanilari Acisindan
Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Mehmet Serkan Erkan, Figen Celebi Celik, Soner Gunder, Necmi Can Yuksel, Emre Firat, Gullcin
Kaymakoglu, Emel Gérgulli, Nesrin Gulez, Ferah Genel

SBU izZMIiR TIP FAKULTESI DR.BEHGET UZ SUAM GOCUK IMMUNOLOIJIiSI VE ALERJI HASTALIKLARI
KLINIGI

Giris: Pediatrik hastalarda IgM dusukligu, sut cocugunun gecici hipogammaglobulinemisi (THI) gibi
nedenlerden dogustan bagisiklik kusurlarina (DBK) kadar genis spektrumda izlenebilmektedir.
Literatlrde izole IgM dusuklugune iliskin veriler sinirlidir. Bu sebeple olgularin degerlendirilmesi 6nem
tasimaktadir.

Amag: Bu galismada, Cocuk Alerji ve Immiinoloji poliklinigine basvurup IgM diisiikligi saptanan
olgularin klinik 6zelliklerinin degerlendirilmesi amaclanmigtir.

Materyal-Metod: Calismamiza 2024-2025 yillari arasi sekonder hipogammaglobulinemi nedenleri
dislanmisg, yasa gore 1gG/I1gA/1gG subgrup parametreleri normal, IgM duzeyi -1 SD altinda saptanan 146
hasta dahil edildi. Hastalarin demografik verileri, ESID siniflandirmasina goére 6n tanilari, basvuru
nedenleri, astim varlig retrospektif olarak hastane kayitlarindan elde edildi. Kategorik degiskenlerin
karsilastirilmasinda ki-kare testi kullanildi. p<0,05 anlamli olarak kabul edildi.

Bulgular: Hastalarin %85’i erkek, ortalama yas 88,07 ay idi. Olgularin %83,6’sinda IgM duzeyi -1 ile -2 SD
arasinda, %16,4’unde -2 SD altinda saptandi. IgM dusuklugunun derinligi ile 6n tani dagilimi arasinda
anlaml bir iligski saptandi (p<0,001). THI 6n tanili olgularda hafif dlizeyde IgM dusukligu gorullrken,
izole IgM duisiikliigi ve diger kalici primer immiin yetmezlikli olgularda agir diizeyde bir etkilenmenin
oldugu goruldu. IgM degeri -2 SD altinda saptanan olgularin timunun erkek cinsiyette ve 4 yasinin
uzerinde olmasi dikkat cekmekteydi. Ancak IgM dlsukluglinin derecesi ile astim varligl arasinda
anlaml iliski saptanamadi. Dort yas Uzerindeki hastalarda kalici immun yetmezlik tanilarn belirgin olarak
sik izlendi (p<0,001).

Sonug: izole IgM diisuikligi halen etyolojisi anlasilamamis DBK’dur. Ozellikle calismamizda elde
ettig§imiz IgM duzeyi -2 SD altinda saptanan tim olgularin erkek olmasi oldukca dikkat ¢ekicidir. Bu
hastalarin genetik kalitim ve sebep oldugu immun fenotip agisindan prospektif ve ayrintili incelenmesi
gerektigi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: izole IgM diisiikliigl, Antikor Eksiklikleri, Dogustan Bagisiklik Kusurlari
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Abstract Ref: 0113 [PS -026]

Epidermodisplazya verriisiformis ile tani alan STK4 eksikligi olgusu

Avniye Kiibra Baskin', Baran Erman?, Kenan Cetin’, H. ilbilge Ertoy Karagél', Arzu Bakirtas'

'Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
?Hacettepe Universitesi, Can Sucak Translasyonel immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara, Tiirkiye

Giris: Epidermodisplazya verrusiformis (EV), pityriasis versicolor veya yassi sigil benzeri lezyonlarla
karakterize, B-papillomavirus(B-HPV)lere karsi immun yanitin bozulmasi sonucu gorulen nadir bir
genodermatozdur. Skuamdz hiicreli kansere artmis yatkinlikla karakterizedir. izole cilt lezyonlarinin
goruldugu tipik EV’de EVER1, EVER2, CIB1 mutasyonlari tanimlanmistir. Kutanoz B-HPV enfeksiyonuna
ek olarak T hucre defektlerinin eslik ettigi atipik EV’de ise RHOH, STK4, CORO1A, FLT3LG, TRAC,
DCLRE1C, DOCK8, RASGRP1, LCK, TPP2 ve ITK gen defektleri bildirilmektedir.

Gereg ve Yontemler: Bu calismamizda epidermodisplazya verrusiformis nedeniyle klinigimize
yonlendirilen ve STK4 eksikligi tanisi alan bir hastamizi sunmayi amacladik.

Bulgular: 7 yas erkek hastada, 3 yil dnce boyunda baslayan, sonrasinda ylze yayilan, ciltten kabarik,
yassl, hipopigmente sigil benzeri dokluntller olusmus. Alinan cilt biyopsisi epidermodisplazya
verrusiformis ile uyumlu saptanmasi Gzerine klinigimize yonlendirilmisti. Sik hastalanma 6ykusu yoktu.
Anne babasi kuzen olan hastanin bir ablasinda da agir atopik dermatit mevcuttu. Hastanin tetkiklerinde
tam kan sayiminda lenfopeni (TLS: 1030/mm3) saptandi. Serum immunglobulin duzeyleri yas
referanslari sinirlarindaydi. ileri immiinolojik tetkiklerinde NK [%3 (8-28)] ve switched memory B
hucrelerde [%6 (10,9-30,4)] dusukluk, TCRyd yuksekligi (%29), fitohemaglutinin [CD3 + CD25 +:%12
(46-89), CD3 + CD69 +:%39 (50-76)] ve anti-CD3 [CD4:%33, CD4+25+:%12, CD4+69+:%18] ile lenfosit
aktivasyon yanitlarinda dusukluk gortldu. Hastadan gonderilen genetik analizde STK4 geninde
homozigot novel Chr20:43625898 G->A ¢.782G>A p.Cys261Ty varyanti saptandi.

Sonug: Epidermodisplazya verrisiformis saptanan tum hastalar primer immun yetmezlikler acisindan
degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Epidermodisplazya verrusiformis, kombine immun yetmezlik, STK4 eksikligi
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Abstract Ref: 0118 [PS -028]

Agir egzama ile prezente olan prolidaz eksikligi olgusu

Suimeyra Aktepe’, A. Kiibra Baskin®, ilknur Atalay Can', Asli inci?, H. ilbilge Ertoy Karagél', Esra Adisen?,
Serdar Ceylaner*, Arzu Bakirtas’

'Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Metabolizma ve Nutrisyon Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

4intergen Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, Ankara

Giris: Prolidaz (peptidase D), PEPD geninin kodladigi bir sitozolik metalloproteinazdir, C-terminal prolin
veya hidroksiprolin iceren imidodipeptidleri pargalayabilen tek enzimdir. Kolajen sentezi, yara
iyilesmesi, inflamasyon, anjiogenez, hucre proliferasyonu ve karsinogenez gibi birgok fizyolojik stirecgte
rol oynar. Prolidazin katalitik aktivitesinde kayiplara yol agan mutasyonlar, nadir bir otozomal resesif
hastalik olan prolidaz eksikligine yol acar. Prolidaz eksikliginde reklrren enfeksiyonlar, dismorfik
bulgular, sitopeniler, cilt bulgular (Ulserler, telenjiektazi, egzama vb.), otoimmunite gorulebilmektedir.

Yontem: Agir egzama nedeniyle bagvurusunda prolidaz eksikligi tanisi konulan olgumuzu sunmaktayiz.

Bulgular: 12 yasinda erkek hasta agir atopik dermatiti olmasi nedeniyle danisildi. Ozgegmisinden yarik
damak ve hipospadias nedeniyle opere edildigi, konusma geriligi ve bilissel gerilikle izlendigi, 3
yasindan beri atopik dermatiti oldugu 6grenildi. Sik hastalik dykusu yoktu. Soyge¢gmisinden es akrabaligi
oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde kraniosinoztoz, gozlerde minimal proptozis, burun kdkiinde
basiklik, kaslarda dékulme, sacli deride seboreik dermatit, ellerde brakidaktili, sol ayak 2. ve 3.
parmaklarda sindaktili izlendi. TUm vicutta egzamatoz lezyonlarl (SCORAD:86) mevcuttu. Tetkiklerinde
IgG ve IgE yuksekligi [IgG:2130 mg/dL (835-2094), Ig M:53,9 mg/dL (47-494), Ig A:276 mg/dL (67-433),
IgE:24900 1u/ml (195,18)] saptandi. ileri immiinolojik tetkiklerinde, NK [%2 (8-30)] ve Switched Memory
B hiicrelerde [%5 (8,7-25,6)] diisiiklik saptandi. HIES skoru 27 saptanip siipheli HIES tanisiyla izleme
alind. IVIG tedavisi baslanarak genetik analiz istendi. 3 aylik IVIG ve siklosporin tedavilerine yanitsiz
olmasi Uzerine upadacitinib tedavisine gecildi. WES analizinde PEPD geninde NM_000285.4
€.611_623dup p.(Val209GlyfsTer4) homozigot patojenik varyant saptandi.

Sonug: Prolidaz eksikligi, hem metabolik bir hastalik hem de immundisregllasyon hastaligidir.
Dismorfik bulgular, egzamatdz deri tutulumu, serum IgE seviyelerinde artis gibi bulgular varliginda

prolidaz eksikligi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Egzama, IgE yuksekligi, prolidaz eksikligi
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Abstract Ref: 0119 [PS -029]

Juvenil idiopatik artrit ile prezente olan LRBA eksikligi olgusu

Sumeyra Aktepe', Zeynep Cavdar’, Mehlika Meryem Sari?, A. Kiibra Baskin', Deniz Gezgin Yildirim?,
Sevcan Bakkaloglu Ezgl?®, Fatih Stiheyl Ezgl?

'Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Ankara

Amag:

LRBA (Lipopolysaccharide-responsive beige-like anchor protein) eksikligi, LRBA genindeki biallelik
mutasyonlardan kaynaklanan genis klinik ve immunolojik yelpazeye sahip agir bir primer immun
yetmezliktir. LRBA, CTLA-4 (Cytotoxic T Lymphocyte -Associated Antigen-4)’lin lizozomal
degradasyonunu dnleyerek onu hucre yuzeyine geri getirir; yoklugunda CTLA-4 ekspresyonu azalir.
CTLA-4, T hiucre aktivasyonunun negatif dizenlenmesine ve T hlcre apoptozunun kontrolline
katilmaktadir. T folikuler helper hlicresi farklilasmasini dizenledigi icin humoral bagisiklikta rol oynar.
Klinikte artmis enfeksiyon riski, otoimmun sitopeniler, coklu organ otoimmuniteleri, lenfoproliferasyon
gorulebilir.

Calismamizda, juvenil idiopatik artrit (JIA) tanisiyla izleminde hipogamaglobulinemi saptanmasi lizerine
klinigimize danisilaip LRBA gen defekti saptanan hastamizi sunmaktayiz.

Olgu:

6 ayliktan itibaren aralikli ishal sikéyeti olan erkek hastada, 5 yasinda eklem sikayetleri baslamig. 7
yasinda JiA tanisi almis. 6 ay metotreksat tedavisi kullanip kendi istegiyle tedaviyi kesmis. 9,5 yasinda
eklem sikayetlerinin artmasi Uzerine gocuk romatoloji birimimize basvurmus. Fizik muayenesinde el
parmak ve ayak bilek eklemlerinde artrit bulgulari, sol aksiller-inguinal multipl milimetrik
lenfadenopatileri saptanmis. Tetkiklerinde hipogamaglobulinemi [IgG:392 mg/dL (842-1943), Ig M:65,8
mg/dL (54-392), Ig A:40,6 mg/dL (62-390)] saptanmasi Uzerine klinigimize danisildi. Soygecmis
oykisiinden es akrabaligi oldugu 6grenildi. ileri immiinolojik tetkiklerinde, Switched Memory B (CD19
+IgM -27 +1gD-) hiicrelerde [%1 (10,9-30,4)] ve FOXP3 ekspresyonunda (%59,4, saglikli kontrol: %80)
dusukliuk saptandi. Hastaya IVIG ve TMP-SMX profilaksisi baslanarak genetik analiz istendi. WES
analizinde LRBA geninde NM_001364905.1 ¢.727_728insTTCCT homozigot olasi patojen mutasyon
saptandi. Abatacept baslanarak hematopoetik kok hicre nakliicin aile ici donor taramasi baslatildi.
Sonug:

immun yetmezlikler otoimmaiinite, lenfoproliferasyon, malignite ve alerjiler gibi farkli kliniklerle de
prezente olabilir. Hipogamaglobulinemi, lenfadenopati, artrit gibi bulgular varliginda LRBA eksikligi akla
gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Artrit, hipogamaglobulinemi, LRBA
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Abstract Ref: 0120 [PS -030]

Saf Kirmizi Hiicre Aplazisi ve T-Hiicre infiltrasyonu ile Seyreden CASP10 Varyantli ALPS Tip Il
Spektrumu Olgusu: Derin Anemide immiin Disregiilasyonun Ayirici Tanidaki Yeri

Yiiksel Kavas Yildiz', Emel Ozyiirek?, Mehmet Cihat Sifil’, Giilay irem Parlak Ozel', Sule Biiyiik Yaytokgil',
Emine Vezir®

'Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immunolojisi ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi Klinigi, Ankara
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar Klinigi, Ankara

Girig: Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS), lenfosit apoptoz bozukluguna bagli kronik
lenfoproliferasyon ve otoimmiun sitopenilerle seyreden nadir bir immun disreglilasyon hastaligidir. Saf
kirmizi hicre aplazisi (PRCA) izole eritroid seri baskilanmasi ile karakterize olup lenfoproliferatif
tablolarla birlikteligi nadirdir. Bu bildiride, PRCA ve kemik iliginde T-htcre infiltrasyonu ile seyreden,
CASP10 varyanti saptanan ALPS tip Il spektrumu olgusu sunulmaktadir.

Olgu: Ondort yas kiz hasta B12 vitamini tedavisi sonrasi gelisen dokuntu nedeniyle danisildi.
Oykusiinde; ishal ve ates yakinmalari sirasinda fizik muayenede hepatosplenomegali saptandig,
laboratuvar incelemelerinde hemoglobin 4 gr/dl ve B12 eksikligi belirlenerek replasman baslandigi
ogrenildi. Ozgecmisinde 3 yasinda tekrarlayan atesli bogaz enfeksiyonlari nedeniyle adenoidektomi
oyklusu mevcuttu. Soy gecmisinde akrabalik yoktu ve ailede primer immun yetmezlik dykuasu
bulunmuyordu. B12 replasmanina ragmen hemoglobin dususlerinin tekrarlamasi nedeniyle eritrosit
sUspansiyonu transflizyonlarina gereksinim duyuldu. Etiyoloji arastirilirken kemik iligi
aspirasyon/biyopsisinde eritroid seri <%5 ile uyumlu PRCA ve eslik eden T hicre infiltrasyonu saptandi.
Blast artigi ve displazi izlenmedi. T-ALL/T-hucreli lenfomalar ve diger maligniteler, viral etkenler
(parvoviris/EBV/CMV) ve timik patolojiler ayirici tanida degerlendirildi. Malignite lehine kanit
saptanmadi. Immiinolojik tetkiklerinde hipergamaglobulinemi (IgG 1909, IgA 175 IgM 175 IgE 12), CD3
(%89), CD4 (%62) yuksekligi ve Double Negatif T hlicre sayisinda (%3) artis saptandi. WES analizinde
CASP 10 ekzon 10 ¢c.1416G>T (p. Argd72Ser), heterozigot (VUS) saptanmasi ve klinik/immun fenotip ile
birlikte olgu ALPS tip Il spektrumu kapsaminda degerlendirildi. Kortikosteroid ve mikofenolat mofetil ile
immunsupresif tedavi baslandi.

Sonug: PRCA’ya hepatosplenomegali/lenfoproliferasyon bulgulari eslik eden olgularda malignite ve
enfeksiydz/monogenik nedenler hizla diglanirken, DNT artisi ve hipergamaglobulinemi varliginda ALPS
gibi apoptoz yolak bozukluklari erken donemde akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: immun disregiilasyon bozuklugu, otoimmun lenfoproliferatif sendrom, saf kirmizi
hucre aplazisi
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Abstract Ref: 0121 [PS-031]

Gec cocuklukta tani alan DNA Metiltransferaz 3B Eksikligi- ICF1 Sendromu olgusu

Saniye Yasemin Yilmaz', Mahmut Selman Yildirrm?, ilknur Kiilhas Celik’, Hasibe Artag'

'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immuinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

GIRIS: immiin yetmezlik, sentromerik instabilite ve yiiz anomalileri (ICF) sendromu, otozomal resesif
gecisli bir kombine immun yetmezliktir. Burada, homozigot DNMT3B varyanti saptanan bir hastanin
klinik ve immunolojik 6zelliklerini sunmayl amacladik.

Olgu: On bir yas erkek hasta iki aydir devam eden ve uygun tedaviye yanit vermeyen balgamul dksuruk
nedeni ile klinigimize yonlendirildi. Ozgegmisinde; term, 4000 gram dogmus olup asilari tamdi. Ug
ayliktan beri tekrarlayan pnémoni, alti aylikken sol bacakta fraktlr sonrasi gelisen osteomiyelit nedenli
operasyon, dokuz aylikken anal apse 6ykiusu mevcuttu. Soy gecmisinde; anne baba Ug¢lncu dereceden
akrabalar, kardesi 1.5 yasinda pndmoni nedeniyle kaybedilmisti. Fizik muayenesinde; hipertelorizm,
basik ve genis nazal kopru, disuk kulaklar, retrognati, duz ve kaba gorunumli bir yiza vardi. Solunum
sistem muayenesinde yaygin krepitan raller saptandi. Tetkiklerinde tam kan sayimi normal, IgA dlzeyi
cok dusuktu (18G:920 mg/dL(642-2290), 1gA:<6.28 mg/dL(32.6-262), IgM:10.2 mg/dL(37.4-213),
IgE:<17.5 1U/mL). Tetanoz asi yaniti yoktu, izohemaglutinin titresi negatifti. Periferik lenfosit alt grup
analizinde T, B ve NK hicrelerinin oran ve mutlak sayilari, naif T hlcreler, recent timik emigrant sayilari
normaldi. Total bellek B hicreleri ve sinif donisumu yapmis bellek B huicreleri gok dusukta.
Dihidrorodamin testi normaldi. Tum ekzom dizi analizinde DNMT3B geninde; c.1936A>T(p.lle646Phe)
homozigot varyant saptanan hastada ICF tanisi sitogenetik incelemede sentromerik instabilitenin varlig
ile dogrulandi. Biyoinformatik analizde saptanan varyantin veri tabanlarinda son derece nadir
bulunmasi ve splice bdlgesine yakin olmasi nedeniyle “muhtemel patojenik” olarak degerlendirildi.
Sonugc: Bu olgu, DNMT3B varyanti ile iliskili ICF1 sendromunun erken ¢gocukluk doneminde silik
bulgularla seyredebilecegi ve tedaviye yanitsiz durumlarda akilda bulundurulmasi gerektigini
gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: DNA metiltransferaz 3B, ICF sendromu, kombine immuin yetmezlik, sentromerik
instabilite
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Abstract Ref: 0123 [PS -032]

Aktive Fosfoinositid 3-Kinaz Delta Sendromu Tanili U¢ Pediatrik Olguda Hematopoietik K6k Hiicre
Nakli ve Sonuglari

Muhammed Aydin', Dilan Demir Gimus', Ecem Kahveci', Zeynep Meric¢', Betlil Gemici Karaaslan’,
Sezin Aydemir’, Simge Cinar Ozel2, Basak Adakli Aksoy?, Melek Erdem?, Salih Giiler®, Ceyhun Bozkurt?,
Tunc Fisgin?, Stiheyla Ocak?, Esra Yucel', Ayca Kiykim®

'istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk
immunoloji ve Alerji BD, istanbul

?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Gocuk
Hematoloji ve Onkoloji BD, istanbul

3Medical Park Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji
BD, Kemik iligi Unitesi, istanbul

Giris

Aktive fosfoinositid 3-kinaz delta sendromu (APDS), immun hlicre sinyalizasyonunda artmig
aktivasyona bagli gelisen, tekrarlayan enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve immundisreglilasyon ile
seyreden nadir bir dogustan bagisiklik kusurudur. Klinik bulgular farklilik gésterebilmekte olup,
hastaligin ydénetimi d5nemli zorluklar icermektedir. Ozellikle hematopoietik kék hiicre nakli (HKHN),
secilmis olgularda potansiyel klratif bir segenek olabilmekle birlikte uzun dénem sonuglarina iliskin
veriler sinirlidir.

Amac

Bu calismada, APDS tanili ¢ olguyla tedavide HKHN secenegini degerlendirmek amaclandi.

Olgular

Birinci olgu 8 yasinda erkek hasta; bebeklik ddneminden itibaren tekrarlayan enfeksiyonlar ve yaygin
lenfoproliferasyon nedeni ile degerlendirildi. Laboratuvarda I1gG dusutklugu, IgM yuksekligi, CD4+ T
lenfosit ve erken timik oncul (RTE) disukluglu saptandi. Genetik analizde Af u dh@térozigot varyant
saptanarak APDS tanisi konuldu. Sirolimus ve destek tedavilerine ragmen direncli lenfoproliferasyon ve
pansitopeni gelismesi Uzerine HKHN uygulandi. Nakil sonrasi gastrointestinal graft-versus-host
hastaligi (GVHD) gelisti. Lenfoproliferasyon bulgularinda gerileme izlendi.

ikinci ve Giclincli olgular 11 yasinda, ikiz erkek kardesler; erken cocukluk déneminden itibaren
tekrarlayan enfeksiyonlar ve lenfadenopatiler nedeniyle degerlendirildi. Laboratuvarda lenfopeni, CD3+,
CD4+ T hucre ve RTE dusukliugl saptandi. Genetik analizde Af u dh@terozigot varyant saptanarak
APDS tanisi konuldu. Sirolimus ve destek tedavilerine ragmen direngli lenfoproliferasyon ve tekrarlayan
enfeksiyonlar nedeniyle her iki olguya HKHN uygulandi. Nakil sonrasi ikinci olguda gastrointestinal,
ictincl olguda ise cilt GVHD gelisti. izlemlerinde enfeksiyon veya lenfoproliferasyon gozlenmedi.
Sonug¢

APDS, farkli klinik bulgularla ortaya ¢ikabilen, nadir ancak yonetimi zor bir hastaliktir. HKHN, secilmis
hastalarda potansiyel bir tedavi segcenegi olabilmekle birlikte 6nemli riskler tasimaktadir. Hasta
seciminde fayda-zarar dengesi dikkatle degerlendirilmeli ve yan etkiler acisindan yakin izlem
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yapilmalidir. Bireysellestirilmis tedavi yaklasimlari benimsenmeli ve multidisipliner izlem saglanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Aktive fosfoinositid 3-kinaz delta sendromu (APDS), Graft-versus-host hastalig
(GVHD), Hematopoietik kok hlicre nakli, Lenfoproliferasyon, PIK3CD

Abstract Ref: 0124 [PS -033]

Yaygin Degisken immiin Yetmezlik iliskili Enteropati: Tek Merkez Deneyimi

Gozde Nezahat Senalp, Seda Altiner, Sevgi Colak, Gdzde Duygu isbilir Yasar, Gdksal Keskin

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Giris: Gastrointestinal(Gi) sistem tutulumu,yaygin degisken immiin yetmezligin(CVID) enfeksiyon disi
komplikasyonlarindan biridir.Bu calismada,merkezimizde izlenen eriskin CVID hastalarinda Gi tutulum
prevalansinin belirlenmesi;Gi semptomlarin,endoskopik/histopatolojik bulgularin ve bunlarla iliskili
biyokimyasal,immunolojik 6zelliklerin tanimlanmasi amaclanmistir.

Yéntem: CVID tanisi bulunan 63 eriskin hasta retrospektif olarak degerlendirildi.Gi tutulum varligina
gore gruplandirildi.Gruplar arasi karsilastirmalar parametrik olmayan istatistiksel yontemler kullanilarak
yapildi.

Bulgular: Olgularin %49,2’si kadin(31/63),%50,8’i erkekti(32/63).0Ortalama yas 42,8+14,0 yil,ortalama
taniyasi 34,4+16,5 yildi.Semptom verisi mevcut hastalarda en sik semptom kronik
ishaldi(%31;17/57);bunu karin agrsi(%19,3;11/57),siskinlik(%7;4/57) ve kilo
kaybi1(%5,3;3/57)izledi.Gastroskopi verisi 34/63 hastada mevcuttu;histopatolojide en sik kronik aktif
gastrit(%55,8;19/34)saptandi;Helicobacter pylori ve foveolar hiperplazinin her biri olgularin %20,5’inde
raporlandi.Kolonoskopi verisi 21/63 hastada mevcuttu;kolonoskopi patoloji raporlarinin %60’inda
patolojik bulgu olup en sik kriptit(%35) ve kolit(%20) saptandi. Genel olarak Gi tutulum 39/63
hastada(%61,9) mevcuttu ve daha ileri yas(45,8+13,3’e karsi 37,8+13,9 yil;p=0,010) ile daha gec tani
yasi(38,0+14,9’a kars1 28,6+17,6 yil;p=0,006) ile iliskiliydi.Bazal immunglobulin duzeyleri ve lenfosit alt
gruplarn acisindan gruplar arasinda anlaml fark izlenmedi(tiumu p>0,05);buna karsin total
protein(p=0,038) ve albiimin(p=0,004) diizeyleri Gi tutulumu olan grupta anlamli olarak daha
diusiikti.Gl tutulumuna goére siniflandirilmis demografik,biyokimyasal ve immiinolojik dzellikler Tablo
1’de 6zetlenmigtir.

Sonug: Eriskin CVID hastalarinda Gi tutulum sik olup en yaygin klinik belirti kronik ishaldir;endoskopik
ve histopatolojik bulgular heterojenlik gostermektedir.Gi tutulumu olan hastalarin daha ileri yasta
olmasi ve daha geg yasta tani almasi,Gi yakinmalarin CVID tanisini geciktirdigini
dusiindiirmektedir.Ayrica Gi tutulumun total protein ve albiimin diizeylerinde anlamli diisiikliikle
birlikte seyretmesi,gastrointestinal hastaligin beslenme durumu Uzerinde olasi olumsuz etkisini
desteklemektedir.Bu bulgular,CVID hastalarinda gastrointestinal semptomlarin erken donemde
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sistematik olarak degerlendirilmesinin ve semptomatik olgularda zamaninda endoskopik/histopatolojik
inceleme ile beslenme parametrelerinin yakindan izlenmesinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CVID, enteropati, immun yetmezlik

Tablo 1. Gl tutuluma gore demografik, biyokimyasal ve immiinolojik parametrelerin

karsilastirilmasi

Degisken Gl Tutulum (+) Gl Tutulum (-) p

Yas (yil), ort = SD 45.79 +13.30 (n=39) 37.83+13.87 (n=24) 0.010
Taniyasi (yil), ort = SD 37.97 £14.94 (n=39) 28.62 £ 17.64 (n=24) 0.006
Bazal IgG (g/L), ort + SD 4.16 £2.25 (n=38) 4.78 = 3.06 (n=24) 0.633
IgA (g/L), ort + SD 0.35+0.34 (n=38) 0.38 £0.48 (n=24) 0.828
IgM (g/L), ort = SD 0.41 +£0.43 (n=38) 0.33+0.30 (n=24) 0.623
Lenfosit sayisi (/pL), ort = 1843.95+1109.29 1987.50 = 755.89 0.982
SD (n=38) (n=24)

B Lenfosit yuzdesi (%), ort

£3D 6.91 = 4.55 (n=34) 8.95+4.93 (n=22) 0.074
CD4 (%), ort = SD 47.86 = 15.26 (n=35) 46.74 = 16.80 (n=23) 0.987
CD8 (%), ort = SD 42.54 +14.74 (n=35) 47.30 = 15.56 (n=23) 0.426
CD4/CD8 orani, ort = SD 1.56 = 1.72 (n=35) 1.20+0.73 (n=23) 0.685
Total protein (g/dL), ort +

sD 6.38 £ 0.80 (n=38) 6.85 +0.63 (n=23) 0.038
AlbUmin (g/dL), ort + SD 4.14 = 0.64 (n=38) 4.58 =+ 0.35 (n=23) 0.004
Kalsiyum (mg/dL), ort + SD 9.09 £0.62 (n=34) 9.43 £0.33 (n=23) 0.018

YaxtucaqlNYIl St ol OSSNt UG O] St 6131 Bt IOE* ¢ HaqtOoq It a HOS
2l Gechclo2p23! ¢tOof TT Tt OBI Ut @IBISOAINI ! MO Hl B IOSTUBOL (
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Abstract Ref: 0125 [PS-034]

VPS 45 Eksikligine Bagli Agir Konjenital Notropenili 2 Olguda HLH ve ilerleyici Norolojik Tutulum

Asli Kuzu Kusakli', Tulay Tugce Kutsal Giiltekin', Betiil Karaatmaca', Ozlem Arman Bilir?, Biisranur
Cavdarli®, Baran Erman*, Namik Yasar Ozbek?, Ayse Metin'

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immUnolojisi ve Alerji Hastaliklan Bilim Dali, Ankara
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

“Hacettepe Universitesi, Genobilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi, Can Sucak
Translasyonel immiinoloji Laboratuvari

Giris: VPS45 eksikligi; VPS45 genindeki patojenik varyantlar sonucu gelisen; direncli ndtropeni, kemik
iligi fibrozisi ve nérogelisimsel anormalliklerle karakterize nadir bir primer immun yetmezliktir. Vezikuler
trafik bozuklugu, sitotoksik fonksiyonlari etkileyerek hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) gelisimine
yatkinlik olusturur. Bu sunumda, agir enfeksiyon ve HLH/HLH-benzeri tablolarla prezente olan iki olgu
Uzerinden fenotipik spektrum ve hematopoietik kok hicre nakli (HKHN) sonuclari sunulmustur.

Olgu: Ebeveynleri arasinda akraba evliligi saptanan iki kiz hasta, erken sut cocuklugu doneminde (2,5 ve
1,5 aylik) pansitopeni ve agir enfeksiyonlar nedeniyle merkezimize sevk edildi. Muayenelerde
hepatosplenomegali ve nistagmus; laboratuvar degerlendirmelerinde pansitopeni ve belirgin CD8+ T
lenfosit dusukligu saptandi (Tablo 1). Kemik iligi degerlendirmelerinde miyeloid matlrasyon arresti;
kranial manyetik rezonans goruntilemelerinde korpus kallozum hipoplazisi gortuldu. Goz
muayenelerinde optik disk soluklugu izlendi. Olgu 1’de postnatal pnédmoni ve omfalit dykisu olup,
dissemine BCG enfeksiyonu sonrasi bir yil antitiberkuloz tedavi ve HLH nedeniyle HLH-2004 protokollu
uygulandi. Olgu 2’de persistan notropeni ve hiperferritinemi ile seyreden HLH-benzeri (HLH-like) tablo
izlendi. Her iki hastada VPS45 geninde homozigot p.Glu238Lys patojenik varyanti saptandi.
Miyelolablatif hazirlik rejimi sonrasi tam uyumlu dondrlerden (akraba disi ve anne) HKHN
gerceklestirildi. Olgu 1’de nakil sonrasi 13. gunde miyeloid, 14. glinde trombosit engrafmani saglandi.
1,5 yasa ulasan Olgu 1’de néromotor gelisim ilerlemekte olup sorunsuz izlemi stirmektedir. Olgu 2’nin
nakil sonrasi birinci ay takibi surmektedir.

Sonug: Biallelik VPS45 eksikligi; direngli nétropeniye eslik eden HLH/HLH-like klinigi ve korpus kallozum
anomalisi birlikteligi ile karakterizedir. Ozellikle erken siit cocuklugu déneminde pansitopeni ve
norolojik bulgulari olan olgularda ayirici tanida dustnulmelidir. HKHN, bu kompleks multisistemik
hastalikta etkin bir klrratif segcenektir.

Anahtar Kelimeler: agir konjenital nétropeni, hemofagositik lenfohistiyositoz, hematopoietik kdok hticre
nakli, pansitopeni, VPS45 eksikligi
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Parametre
Cinsiyet
Basvuru yasi

Akraba evliligi

Fizik muayene
bulgular

Goz dibi
muayenesi

Kranial MRG

Hemoglobin
(g/dL)

WBC (x10%/L)

Trombosit
(x10%/L)

ALC (x10°/L)
ANC (x10°/L)
IgA (mg/dL)
IgG (mg/dL)
IgM (mg/dL)

IgE (IU/mL)

Olgu 1

Kiz

2,5ay

Var

* Hepatosplenomegali
* Rotatuar nistagmus
¢ Servikal ve axiller LAP

Bilateral optik disk lateralinde solukluk

Korpus kallozum hipoplazisi

7.4

4.14

81

2.08

0.92

204

680

169

50.6
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Tablo 1. Olgu 1 ve Olgu 2 Karsilastirmali Demografik ve Laboratuvar Bulgular

Olgu 2

Kiz

1,5ay

Var

* Hepatosplenomegali
¢ Rotatuar nistagmus
¢ Oral moniliazis

Bilateral optik diskte
solukluk

¢ Korpus kallozum

hipoplazisi
® Supratentoryal atrofi

10.5

6.40

146

2.48

2.80*

119

621

228

12.2

66



CD19+B
lenfosit

CD3+ T lenfosit

CD4+ T lenfosit

CD8+ T lenfosit

CD16-56 NK
Hucreler

Kemik iligi
incelemesi

Tedavi

Klinik izlem

Genetik

%71.1 (1479/mm°)

%23.1 (480/mm?)
%22.2 (462/mm?)

%1.49 (31/mm?)

%3.59 (75/mm°)

Miyeloid seride matlrasyon arresti

IVIG, G-CSF, TMP-SMX + flukonazol
profilaksisi

Anti-TB tedavi (12 ay)

HLH-2004 protokolu

HKHN

HLH gelisimi, tekrarlayan sepsis ataklari,
basarili HKHN, nakil sonrasi klinik iyilesme

VPS45 ¢.712G>A (p.Glu238Lys) homozigot

NHKRE[ tOq T ¢2St Stocdaqrf Ul ¢
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%47.33 (819/mm°)

%48.21 (833/mm°®)
%45.10 (780/mm?®)

%3.77 (65/mm°)
%1.46 (25/mm?)

Miyeloid seride
matlrasyon arresti

IVIG, G-CSF, TMP-SMX +
flukonazol profilaksisi
HKHN

HLH-like tablo,
bakteriyemi, basarilt HKHN

VPS45 c.712G>A
(p.Glu238Lys) homozigot
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Abstract Ref: 0126 [PS -035]

Bebeklik Doneminde WHIM Sendromunun Erken Tanisi: De Novo CXCR4 Mutasyonu Olan Bir Olgu

Halil Alkaya, Pinar Yagmur Altinkaynak, Gizem Uslu, Dilek Kacar, Seda Cevik, Ayse Cavidan Sonkur,
Seda Aksoy Girgic, Cansu Duran, Mehmet Cihan Senturk, Sezin Aydemir, Leman Tuba Karakurt, Nurhan
Kasap, Mustafa Arga

Medeniyet Universitesi Gdztepe Prof Dr Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Bilim Dali, istanbul

Giris:

WHIM sendromu (sigiller, hipogamaglobulinemi, enfeksiyonlar ve miyelokatheksis), CXCR4 geninde
fonksiyon kazanimi ile iliskili nadir bir otozomal dominant kombine immun yetmezliktir. Klinik bulgular
erken gocukluk déneminde genellikle inkomplet olup, 6zellikle izole nétropeni ile basvuran olgularda
tani gecikebilmektedir.

Olgu:

Otuz dokuz gebelik haftasinda 2488 g agirliginda dogan kiz hasta, 6 aylikken tekrarlayan kusma,
beslenememe ve yineleyen hastane yatislari nedeniyle degerlendirildi. Fizik muayenesinde belirgin
dismorfik bulgu saptanmadi, ancak kilo <3 persentildi. Laboratuvar incelemelerinde persistan agir
ndétropeni (mutlak notrofil sayisi 40-1 50/mm?® arasi), lenfopeni ve hipogamaglobulinemi (IgG: 189-270
mg/dL) saptandi. Akim sitometrisinde CD19¢B hiicre sayisi %3.9 (5-39) diglik bulundu. UCSB: %1 (3-
12) goruldi. Kemik iligi aspirasyonunda olgun notrofillerin belirgin azligi ile uyumlu miyelokatheksis
izlendi, PY: %100 Lenfosit, %0 Notrofil, atipik hticre/blast yok, malignite lehine bulgu saptanmadi.
Genisletilmis genetik incelemede CES: CXCR4 geninde NM-003467.3: c.1000C>T, p. (Arg334*) rs
104893624 nonsense varyanti heterozigot ‘Patojenik mutasyon’ tespit edildi. Ebeveyn taramasi normal
olup mutasyonun de novo oldugu gosterildi.

Sonug:
WHIM sendromu, bebeklik doneminde klasik tetrad bulgulari olmaksizin yalnizca agir notropeniile
prezente olabilir. Nedeni agiklanamayan persistan ndtropenisi olan bebeklerde erken genetik inceleme,

taninin gecikmesini dnleyerek uygun izlem ve tedavi planlamasina olanak saglar.

Anahtar Kelimeler: WHIM sendromu, CXCR4, nétropeni, primer immun yetmezlik, bebek
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Sekil 1. WHIM sendromlu olguda tani siirecinde lenfosit alt gruplari

CDII/CDI8 low 116
Namnve B % 98 4
ucsa % 1{312)
e % 0.6 {0.4-123)
ALC 2210
COI+% 77.9 (45-83)
COMICOI% 5832859
COMCUS% 55 (9-31)
" 211 (3%6-)
COIWCOIONN 191534
NR7 (514}
CDIGAS56+% 17.6 (213)
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Abstract Ref: 0130 [PS -036]

Diisiik Total IgE’nin Eriskin Yaygin Degisken immiin Yetmezlikte immiin Disregiilasyon Fenotipinin
Tanimlanmasindaki Rolii

Elif Cetin Basaran, Filiz Sadi Aykan, Oyki Unsal, Sait Yesillik, Ozgur Kartal
SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, immdanoloji ve Allerji Bilim dali, Ankara

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY)’de immin disregiilasyon; inflamatuvar hastaliklar,
granulomatdz inflamasyon ve otoimmunite ile karakterizedir. DUsUk veya ol¢culemeyen total IgE
duzeylerinin bu fenotiple iliskili olabilecegi bildirilmis olsa da veriler sinirlidir. Bu calismada, erigkin
YDIY hastalarinda diisiik total IgE diizeylerinin klinik ve immiinolojik bulgularla iliskisi
degerlendirilmigtir.

Yontem: Eriskin YDIY hastalari retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalar total IgE diizeylerine gore
<2,5IU/mL ve >=2,5 lU/mL olarak gruplandirildi. Klinik bulgular ve immunolojik parametreler gruplar
arasinda karsilastirildi. Otoimmunite, lenfoproliferasyon ve/veya granulomatdz hastalik varligl immun
disregulasyon olarak tanimlandi.

Bulgular: Toplam 78 YDIY hastasinin %57,7’si kadindi ve %67,9’'unda immiin disregiilasyon mevcuttu.
Bronsektazi %62,8, malignite %11,5 oraninda izlendi. Total IgE <2,5 IU/mL olan hastalarda
lenfoproliferasyon ve organomegali anlamli olarak daha siktl. Bu grupta immun disregulasyon daha
yuUksek olsa da istatistiksel anlamUlliga ulasmadi. Granllomat6z hastalik yalnizca dusuk IgE dlzeyine
sahip iki hastada goruldu. Dusuk IgE grubunda serum IgA, IgM, CD4 ve NK duzeyleri daha dusuk, CD8
duzeyleri ise daha yuksek saptandi (Tablo 1).

Sonug: YDIY, heterojen yapisi nedeniyle enfeksiyonlara ek olarak immiin disregiilasyon ve
otoimmiiniteyle ¢oklu organ tutulumuna yol agabilmektedir. Son yillarda YDiY’de non-enfeksiy6z
komplikasyonlarin immun mekanizmalarina odaklanilmaktadir. Duguk veya dlgulemeyen IgE
dizeylerinin bu fenotiple iliskili oldugu bildirilmistir (1). Calismamizda dlsuk total IgE ile
lenfoproliferasyon ve organomegali arasinda anlamliiliski saptanmistir. Ayrica IgA/IgM dusutkluga,
CD4/CD8 dengesindeki degisim ve azalmis NK duzeyleri immunolojik biyobelirteclerin 6nemini
desteklemektedir (2). Bu bulgularin erken risk belirleme ve tedavi stratejilerine katki saglayabilecegi
dusundlmektedir.

Kaynaklar:
TL@H\ESuzcroEsemlJa]rocumo U GGl Nt tgqesGcectof aaeUYaapl
YWY I B &6 0K OJqtoe O o tos Gal Nt oasSUf GeUYTaOYZYW,

Anahtar Kelimeler: Diisiik Total IgE, immiin Disregiilasyon, Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik
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Total IgE Diizeylerine Gére Klinik ve immiinolojik Bulgularin Karsilastirilmasi
.. IgE <2,5 1U/mL IgE >=2,51U/mL p

Degiskenler o

(n=47) (n=31) degeri
immiin disregiilasyon, n (%) 34 (72.3) 19 (61.3) 0,178
Otoimmunite, n (%) 15(31.9) 11 (35.5) 0,78
Lenfoproliferasyon, n (%) 30 (63.8) 9(29) 0,006
Organomegali, n (%) 36 (76.6) 13(41.9) 0,004
Bronsektazi, n (%) 12 (25.5) 4(12.9) 0,287
Malignite, n (%) 6(12.8) 3(9.7) 0,956
IgG, median (IQR) 495 (148-649,5) 561 (471,5-660,5) 0,1
IgA, median (IQR) 6,7 (3-20) 58,0 (29,3-87,5) <0,001
IgM, median (IQR) 21 (9-41,5) 38 (23,5-81,5) 0,007
CD3¢T hicre, median (IQR) 81 (75,2-87) 79 (70,5-83) 0,146
CD4¢T hicre, median (IQR) 33,2 (28,4-42,7) 40 (34,8-47,9) 0,029
CD8¢T hucre, median (IQR) 42 (31-51,5) 33(23,1-41,3) 0,008
CD19¢B hiicre, median

6,3(2,6-12) 8(4,5-10,4) 0,55
(IQR)
NK hiicre, median (IQR) 8,6 (4-11,4) 11,9 (8,1-25,2) 0,004
CD4/CD8 orani, median

0,79 (0,54-1,23) 1,21 (0,82-1,67) 0,012
(IQR)
Lenfosit, median (IQR) 1,48 (1,02-2,01) 1,62 (1,18-2,24) 0,214

GIOHIZ e T WIOSt qq¢ qSt qStt YatoYdcel ¢t toeUdecadar of ¢ He @ OWIT St
e TEMpaxhtO2JOGIWUNYt Sqloc Gqtonl 2 Ga el f HO& XR IONBt q Il St
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Abstract Ref: 0131 [PS-037]

Kronik Graniilomatoz Hastalikta Hematopoietik Kok Hiicre Nakli

Ecem Kahveci’, Muhammed Aydin', Dilan Demir GUmts’, Zeynep Meric¢', Betlil Gemici Karaaslan’,
Sezin Aydemir', Tung Fisgin?, Ceyhun Bozkurt?, Didem Atay®, Basak Adakli Aksoy?, Vedat Uygun*, Yontem
Yaman?, Murat Elli®, Esra Yiicel', Ayca Kiykim'

'istanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, istanbul
’Medical Park Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkolojisi, istanbul

3Medipol Mega Universitesi Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkolojisi, istanbul

“Medical Park Antalya Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkolojisi, istanbul

Amac

Kronik grantilomatoz hastalik (KGH), fagosit fonksiyon bozuklugu ile seyreden ve cocukluk caginda agir
ve tekrarlayan enfeksiyonlara yol agan bir primer immun yetmezliktir. Antimikrobiyal profilaksiye ragmen
agir klinik seyirli olgularda morbidite devam etmektedir. Hematopoietik kék hucre nakli (HKHN), KGH
icin ginimuzde kiratif tek tedavi segenegi olarak kabul edilmektedir. Bu ¢calismada, klinigimizde KGH
tanisiile izlenirken HKHN uygulanan cocuk hastalarin klinik 6zellikleri ve nakil sonuglari
degerlendirilmigtir.

Yoéntem

Tek merkezli, retrospektif bu calismada KGH tanisiile izlenen ve HKHN uygulanan hastalar
degerlendirildi. Hastalarin demografik 6zellikleri, tani ve nakil yaslari, genetik tanilari, nakil
endikasyonlari, donor tipleri ve nakil sonrasi izlem verileri hasta dosyalarindan elde edildi. Nakil sonrasi
engraftman durumu, graft-versus-host hastaligi (GVHH) ve mortalite incelendi.

Bulgular

Calismaya alinan sekiz hastanin tamami erkekti. Tani yasi ortanca 6 ay (1-60 ay) idi. Tanidan HKHN’ye
kadar gecen sure ortanca 38 ay (6-204 ay) olup, kemik iligi nakli yasi ortanca 63 ay (12-210 ay) idi.
Hastalarin yedisinde X-bagli KGH (9 0 743 G § Birinde otozomal resesif KGH (9 [ ¥ Q) Imevcuttu.
Nakil endikasyonu tum hastalarda tekrarlayan agir enfeksiyonlar olup, bir hastada Ulseratif kolit eslik
etmekteydi. Nakil sonrasi tUm hastalarda engraftman saglandi. Bir hastada akut cilt GVHH gelismis ve
ikinci HKHN uygulanmis, bir hastada ise dusuk kimerizm ile seyreden greft reddi nedeniyle ikinci HKHN
planlanmistir. Ortanca izlem suresi 33,5 ay (3-120 ay) olup, izlem siUresince mortalite izlenmemistir.
Sonug¢

Merkezimizin deneyimi, uygun secilmis KGH tanili gocuk hastalarda HKHN’ nin etkili ve gtivenli bir
kuratif tedavi segenegi oldugunu gostermektedir. Erken donemde planlanan nakillerin klinik seyri
olumlu yonde etkileyebilecegi dusunulmektedir.

Anahtar Kelimeler: GVHH, HKHN, Kronik Granulomatoz Hastalik
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Abstract Ref: 0133 [PS -038]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikte Non-Enfeksiy6z Komplikasyonlarin Klinik ve immiinolojik
Ozellikleri Eriskin CVID Hastalarinda Tek Merkezli Retrospektif Degerlendirme

Elif Cetin Basaran, Filiz Sadi Aykan, Oyki Unsal, Sait Yesillik, Ozgur Kartal
SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, immdanoloji ve Allerji Bilim dali, Ankara

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), non-enfeksiy6z komplikasyonlarla seyreden heterojen
bir primer immun yetmezliktir ve bu komplikasyonlar morbidite ile mortalitenin baslica
nedenlerindendir. Bu calismada, eriskin YDIY hastalarinda non-enfeksiy6z komplikasyonlar ile
immunolojik belirtegler arasindaki iliski degerlendirilmigtir.

Yéntem: Calismamiz tek merkezli, retrospektif olarak tasarlanmistir. Erigkin YDIY hastalari malignite,
bronsektazi ve immiin disregiilasyon varligina gére siniflandirilmistir. immiin disregiilasyon;
otoimmunite, lenfoproliferasyon ve granulomatéz hastalik varligi olarak tanimlanmigtir. Her bir non-
enfeksiydz komplikasyon icin serum immunoglobulin duzeyleri, lenfosit alt gruplari ile CD4/CD8 orani
karsilastiriimistir.

Bulgular: Toplam 78 eriskin YDIY hastasi analize dahil edildi. immiin disregiilasyon, daha diisiik serum
IgA dlzeyleri ile iligkili bulundu (14,5 vs. 28,6 mg/dL; p = 0,05). Malignite varliginda CD3 (%87 vs. %79; p
=0,028) ve CD19 (%2,95 vs. %7,6; p = 0,008) oranlari anlamli olarak daha dusuktui. Lenfoproliferasyon
varligi dusuk IgA (10 vs. 30 mg/dL; p = 0,023) ve IgE (0,9 vs. 4,77 IU/mL; p = 0,002) duzeyleri ile iligkiliydi.
Otoimmunite, granulomatdz hastalik ve bronsektazi ile immunolojik parametreler arasinda anlamui iligki
saptanmadi.

Sonug: Calismamizda, YDIY’de immiin disregiilasyon ve lenfoproliferatif hastaligin daha belirgin
hipogammaglobulinemi ile iligkili oldugu gosterilmigstir. Malignite varliginda T ve B lenfosit alt
gruplarindaki belirgin azalma, bu hasta grubunda daha derin birimmun bozulmaya isaret edebilir.
Bulgularimiz, YDiY’de malignite gelisiminde immiin disfonksiyonun roliinii desteklemekle birlikte,
calismanin retrospektif tasarimi nedeniyle nedensel ¢cikarim yapilamamaktadir. Otoimmounite ile
anlamliiliski saptanmamasi, YDIY’de otoimmiin bulgularin heterojen yapisi ve sinirli alt grup sayilariyla
iligkili olabilir. Rutin laboratuvar parametrelerinin non-enfeksiyoz komplikasyonlarin klinik
degerlendirilmesine katki saglayabilecegi, ancak prognostik 6nemlerinin netlestirilmesi icin daha genis,
prospektif calismalara ihtiya¢ oldugu dustunulmektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin Disregiilasyon, Lenfoproliferasyon, Otoimmiinite, Yaygin Degisken immiin
Yetmezlik
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Abstract Ref: 0136 [PS -039]

Patojeni Bilinmeyen Bir Mutasyon Aile icinde Fenotipik Varyasyon Géstererek Patojenik Hale
Gelebilir Mi? Olgu Sunumu

Emel Gorgllu, Soner Guner, Gulcin Kaymakoglu, Mustafa Serkan Erkan, Nesrin Gulez, Ferah Genel
SBU izmir Tip fakiiltesi Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk immunolojisi ve Aleriji
Bilim Dali,izmir

GIRIS: Lipopolysaccharide-responsive beige-like anchor (LRBA) mutasyonu, primer immiin yetmezlikler
icinde yer alan ve immun disreguilasyon + otoimmunite ile seyreden dnemli bir genetik hastaliktir.

Olgu: 14 aylik erkek hasta sik enfeksiyon gecirme sikayeti nedeni ile poliklinik kontroliinde alinan
tetkiklerinde IgM <21 olmasi tizerine klinigimize yénlendirildi. Oykiisiinden 4 ayliktan beri 3 kez otit, 1
kez pnémoni, ayda 2-3 kez USYE gecirdigi 6grenildi. Epilepsi nedeni ile levatirasetam ve luminaletten
kullanmakta idi. Yapilan tetkiklerinde tam kan sayimi normal, IgG 337 <-2sds, IgA <5.8, IgM 5.8 < -2sds,
Total IgE 1.9 idi. Lenfosit alt grup degerlendirmesi yasina uygun sinirlardaydi. Timik emigrant %61.5
(normal) ve Treg % 9.9 (normal), B hlcre alt gruplarinda switch yapmis B hicreler azalmig, T hlicre alt
gruplarinda terminal efektor memory cd8 azalmisti. Otoimmun hastaliklar agisindan yapilan tetkiklerde
patoloji gérilmedi. Hastaya yaygin degisken immun yetmezlik (CVID) 6n tanisi ile Immunglobulin
replasman tedavisi ve antibiyotik profilaksisi baslandi. Klinik bulgulari beklenenden daha hafif seyreden
ancak homozigot VUS (patojeni bilinmeyen varyant) LRBA mutasyonu olan hastanin anne ve
babasindan sanger analizi istendi. Babada homozigot, annede heterozigot ayni varyant saptandi. Her iki
ebeveyn immunolojik agidan degerlendirildi. Babada hastamiz gibi IgM dlsuk ancak bagka patoloji
yoktu.

Sonugc: LRBA mutasyonlari B huicre aktivasyon ve otofaji anormallikleriyle seyreden birimmunyetmezlik
tablosuna neden olur. Bu olgu sunumu ile LRBA eksikligi olan hastada cesitli klinik semptomlarin
goruldugu ancak belirli bir genotip-fenotip iliskisinin olmadigina dikkat cekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: LRBA, immun yetezlik, hipogamaglobulinemi
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Abstract Ref: 0138 [PS -041]

Sik Tekrarlayan Oral Kandidiaziste Goriinmeyen Tani: Normal Laboratuvar Bulgularina Ragmen
Saptanan Genetik immunyetmezlik

Ozge Atik', Selda Kacar?
'saglik bilimleri Gniversitesi van egitim arastirma hastanesi,immunoloji ve alerji klinigi
2saglik bilimleri Gniversitesi van egitim arastirma hastanesi, gocuk immunoloji ve alerji klinigi

Giris: Immunyetmezliklerde mantar enfeksiyonlari sik gériilmektedir ve immiinosiipresyonun nedenine
bagli olarak degisiklikler gozlenmekle birlikte kandidiyazis ve aspergillozis bu enfeksiyonlarin buyuk
cogunluktadir. Bu vakada laboratuar olarak normal olsa da genetik testi pozitif hastanin klinik
ozelliklerini anlattik.

Vaka: 37 yasinda kadin hasta ayda 2 kez yilda 10dan fazla agizda mantar enfeksiyonu nedeniyle
enfeksiyon hastaliklari poliklinikten immunoloji ve alejri klinigimize refere edilmis Hastanin bilinen
kronik hastaligi yok, inhaler steroid kullanimi ya da ek ila¢ kullanimi yoktu.Fizik muayenede dilde
candidayla uyumlu plaklar mevcuttu (Resim 1)., ek patoloji yoktu. Yapilan tetkiklerinde wbc: 7320,
notrofil sayisi 4420, lenfosit sayisi 2290, eozinofil sayisi 180, hemoglobin 14,7 plt 346000, 1GG:14,04 (7-
16 g/L), IGM: 0,79 (0,40-2,30 g/L), IGA: 3,66 (0,7-4 g/L),IGE: 185 (0,1-100 KU/L) normal araliktaydi. Flow
sitometride; CD3 %: 75.6, CD4%35, CD8 %30, CD19%10.4, CD20% 9.4, CD1656%6.8 goruldu.
Hastanin anne babasi akraba oldugu ve kluiguk yasta kardes 6lum oldugu icin genetik test istendi. TET2
NM_001127208.3 AR/IMMUNODEFICIENCY 75 SMu/ myelodysplastic syndrome missense varyant
mutasyon homozigot pozitif goruldu (Resim 2). genetik hekimi bu hastaligin agir seyrettigini belirtmistir.
Hastanin toraks tomografisinde Anterior mediastende timik resese ait oldugu dusunulen yumusak doku
dansitesiizlendi. Gogus cerrahi hekimi acil operasyon dusinmedi 3 ay sonra takibe ¢agirdi. Enfeksiyon
hekimi dnerisiyle flukonazol antibiyotik proflaksi (6 mg/kg/gun glinde tek doz) baslandi 3 aylik
kontrollerle hasta takibe alindi. immunglobulin seviyeleri ve flow sitometri normal degerlerde oldugu
icin immunglobulin tedavisi verilmedi.

Sonug: Akraba evliliginin fazla oldugu tlkemizde sik tekrarlayan mantar enfeksiyonlarinda laboratuar
parametreler normal olsa da genetik tarama yapilmasi gerekmektedir. Bu konuda hekimlerin
farkindaliginin artirilmasi amaclanmistir.

Anahtar Kelimeler: IMMUNYETMEZLIK, CANDIDA ENFEKSIYONU, GENETiIK TARAMA, MANTAR
ENFEKSIYONU

75



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

. Pt

RESIM 1

76



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0139 [PS -042]

PMS2 Eksikliginde Primer immiin Yetmezlik ve Malignite Déngiisii: Bir Olgu Sunumu

Dudu Merve Durak Ansin, Zumrud Mehti, Tuba Erdogan, Ugur Musabak
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris:PMS2 mutasyonuna bagli DNA onarim kusurlari, yalnizca genomik instabilite ve malignite
yatkinligi ile degil, ayni zamanda immunoglobulin sinif degisim rekombinasyonunun bozulmasina bagli
humoralimmun yetmezlik ile de iligkilidir. Burada PMS2 mutasyonu olan ve immun yetmezlik zemininde
lenfoma gelisen bir olgu sunmaktayiz.

Olgu: 58 yasinda kadin hasta tekrarlayan yaygin lenfoadenopati (LAP) ve buna eslik eden yapisal
semptomlar ile bagvurmustur. Hastanin yakin gecmiste yapilan servikal lenf nodu insizyonel
biyopsisinde klonal T ve B hlcre artigi gortilmus; EBV iligkili lenfoproliferatif hastalik(LPH) tanisi
koyularak bagvurdugu merkezde immunsupresif tedavi uygulanmistir.Gegici bir klinik remisyon
saglanan hastada iki ay sonra tekrar yaygin LAP gelismesi Uzerine ayni lenf nodu eksizyonel biyopsi ile
cikarilmis, ancak histopatolojik incelemede EBV iliskili LPH ve lenfoma sUrecleri ayirt edilememistir.
Hematoloji klinigi tarafindan refere edilen hasta, EBV, CMV, hepatit B ve COVID-19 gibi viral
enfeksiyonlari agir sekilde gecirdigini ifade etmektedir.Hastanin immunolojik degerlendirmesinde 1gG ve
IgA seviyeleri normal, IgM ve total IgE seviyeleri ise belirgin ylksek bulunmustur. Akan hucre olgcerde
CD19+ B hucre orani disuk, double-negatif T hucre orani normal sinirlarda bulunmus; boylelikle
otoimmun lenfoproliferatif sendrom dislanmistir.Klinik ve laboratuvar bulgular sonucunda Hiper-IgM
sendromu On tanisi koyularak intravendz immunoglobulin (IVIG) tedavisi baslandi.Yeni nesil dizileme
yontemi ile hedefe yonelik gen paneli taranan hastada heterozigot PMS2 ¢.328G>T varyanti (ACGM:
olasi patojenik) tespit edildi. Hasta iki ay sonra B semptomlari klinigimize basvurdu.Yeniden yapilan
hematolojik ve histopatolojik degerlendirmede periferik T htcreli lenfoma tanisi koyularak ilgili klinik
tarafindan takip altina alindi.

Sonuc: PMS2 mutasyonlari yalnizca kansere yatkinlik olusturmamakta, bu olgudaki gibi hiper-IgM ile
karakterize bir primer immun yetmezlik tablosu seklinde de karsimiza ¢ikabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hiper Ig-M Sendromu, PMS2 eksikligi, lenfoma
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Abstract Ref: 0140 [PS -043]

Dogumsal Bagisiklik Kusuru Olan Yetiskin Hastalarda Subjektif Uyku Kalitesi ve Psikolojik
Durumun Degerlendirilmesi

Ece Sahinoglu', Sevgi Colak?, Seda Altiner?, Goksal Keskin?

'Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, G6guis Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari
Bilim Dali, Ankara

?Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim
Dali, Ankara

Giris: Dogumsal bagisiklik kusurlari (DBK); artmis malignite riski, tekrarlayan enfeksiyonlar ve psikiyatrik
bozukluklarla iligkili kronik hastaliklardir. Kronik hastalik varligi siklikla kot uyku kalitesiyle iliskilidir;
ancak DBK tanili hastalarda uyku kalitesini degerlendiren calismalar siniridir. Calismamizda, DBK tanili
hastalarda uyku kalitesi ve psikolojik durumun degerlendirilmesi amacglanmistir.

Gerecg-Yontem: DBK tanili, uyku hastaligi tanisi olmayan yetiskin hastalar (>=18 yas) calismaya dahil
edildi. Hastalarin demografik ve laboratuvar verileri, komorbiditeleri kaydedildi. Pittsburgh Uyku Kalitesi
indeksi (PUKI), Epworth Uykululuk Skalasi (EUS), Beck Depresyon Envanteri (BDE), Beck Anksiyete
Envanteri (BAE) ve Uykusuzluk Siddeti indeksi (USI) bu hasta grubuna hekim tarafindan uygulandi. Uyku
apnesinin kardinal semptomlari olan horlama, tanikli apne ve gunduz asiri uykululuk hali
degerlendirildi.

Bulgular: Toplam 80 hastanin 41’i (%52) kadindi. Hastalarin yas ortalamasi 42.9+15 yil olup ortalama
tani gecikmesi 1113 yildi. PUKI ortalama skoru 6.29+3.7 olup kétii uyku kalitesini gostermekteydi.
Ortalama uyku suresi 6.59+1.6 saat iken ortalama uyku latansi 36+34 dakikaydi. Hastalarin %56.3’liinde
(n=45) uyku kalitesinin kotu oldugu gézlemlendi. BDE ortalama skoru 13.5+9.4 olup hafif depresyon ile
uyumluydu. BAE ortalama skoru 11.4=10 olup hafif anksiyete ile uyumluydu. USI ortalama skoru 7.89+6
olup klinik olarak anlamli diizeyde uykusuzluk saptanmadi. Hastalarin %38.8’inde horlama, %17.5’inde
tanikli apne ve %41.3’Unde guinduz asiri uykululuk hali oldugu gorildu. Uykusuzluk semptomlari,
subjektif uyku kalitesi, anksiyete ve depresyon skorlarinin, giindiz asiri uykululuk halinin yas, beden
kutle indeksi veya hastaneye yatis sayisiyla iliskili olmadigi saptandi (Tablo 1).

Sonuc: Calismamizda DBK tanili hastalarda kot uyku kalitesinin yaygin oldugu saptandigindan bu
hastalarda uyku kalitesi degerlendirmesi rutin yapilmalidir. Gerekli hastalarda ileri tetkikler yapilmali,
uygun énlemler ainmalidir.

Anahtar Kelimeler: Anksiyete, Depresyon, Dogumsal bagisiklik kusurlari, Uyku kalitesi
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Tablo 1
PUKI EUS RDE BAE y 5]
wi [ kit morml i rormal ] :lcpmuf sormal l anksiydz | var l vok
Sav1 (%) {438 [ 45(%,3) 08785 | 10025) [ $1(63.75) [ 2903625 [36(0) | 24030) AR (8S) | 12(1%)
“Yag (ortalamatSD) Ta3s14 | a55416 38415 | 481417 | 428414 l 47,4418 442415 | 452416 AR K221 | 43,73214
BK ! {ortalamatSD) [ 24,1448 | 25545 247454 26,4458 | 24445 ‘ 25,945 247748 1 25,4345 26,545 | 14,645
“i'mmﬁgec}ﬁinc'(&iizhm’s'b’)’i 832128 | 13,7415 1'16.&'111” 15,7414 | 10,2413 l 13,5416 | 10,9415 ] 13413 TTsenl | 11,55215
Hastame yalsst (onalamasSD) | 2439 | 5,620% 33652 [ 89:14  [30345  [454200 41145 | 4.25:1 2923 | 43848
Komorbidite sayise | 085406 | 1,3141,3 1024098 | 1,741,7 | 0.8830,96 | 1,5441,3°% | 0894082 | 1,6541,5°% | 1.841,8 | 120,93
{orealamatSD)
“Kromik 4@ n (%) ¥ 3
Yok 27(54) | 23(46)*** [45(90) |S5(10) |37(74) |13(26)* 39(78) | 11(22)* S(10) |45 (90)
Var 2(9,5) | 19(50,5)°** |16(76,2) |5(23,8) | 9¢42,9) |12(57,1)° | 10(47,6) | 11(524)* | S(23,8) | 16(76,2)
Psikivatrik komaorbidite
Yok 28 (48,3) [30(51,7)** | 52(89,7) | 6(103) | 43(742) |15 (258)°** | 47(81) IT(19)*** [ 352(89.7) [6(10,3)
Var 17,0 1329 [10{71,4) |4(286) | 4(28,6) |10(75,4)** | 321,4) | 11 (J86)*** | 10(71.4) | 4 (28,6)

PUKE Pitsburgh Uyku Kalitesi Indeksi, EUS: Epworth Uykaluluk Skalas:, BDE: Beck Deprosyon Envanteri, BAL Beck Anksiyete Emvanteri, USL: Uykawarluk giddes
lndebsl, BKE Bedes kilde lndeksl. *p<0.08, *0p<0.01, ***p<0.001 PSQI
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Abstract Ref: 0141 [PS -044]

Postural Ortostatik Tasikardi Sendromunda Disotonomi Penceresi/Spektrumu

Dudu Merve Durak Ansin, Zumrud Mehti, Tuba Erdogan, Ugur Musabak
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris: Postural ortostatik tasikardi sendromu (POTS), ayakta durma ile belirgin kalp hizi artigi ve
ortostatik intolerans semptomlariyla karakterize, 6zellikle geng¢ kadinlarda gorulen heterojen bir otonom
sinir sistemi bozuklugudur. Geleneksel olarak néropatik, hipovolemik ve hiperadrenerjik alt tiplere
ayrilmakla birlikte, son yillarda POTS patofizyolojisinde otoimmn mekanizmalarin rolu daha fazla
vurgulanmaktadir. POTS hastalarinda otoimmun hastaliklarin ve otonom sinir sistemi hedefli
otoantikorlarin artmis siklikta saptanmasi, otoimmun otonomik disfonksiyon kavramini gindeme
getirmistir.

Olgu: 25 yasinda kadin hasta carpinti, ani nabiz ylikselmesi, bas donmesi, halsizlik ve bayilma
sikayetleri ile degerlendirilmis ve POTS tanisi almigtir. Semptomlarinin SARS-CoV-2 asisi sonrasinda
basladigi 68renilmistir. Hasta perindopril-amlodipin, karvedilol, ivabradin, kortikosteroidler dahil ¢esitli
konvansiyonel tedavilere yanit alamamasi tzerine klinig§imize basvurmustur. Laboratuvar
incelemelerinde ANA IFA pozitifligi (Anti DFS70 yuksek pozitif, midbody paterni) saptanmistir. Hastanin
yurtdisi referans laboratuvarina gonderilerek yapilan tetkiklerinde hastaliga sebep olan otoantikorlar (G-
protein baglantili reseptorlere karsi gelismis otoantikorlar) ylksek titrede pozitif tespit edilmigtir. Anti
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AT1R antikoru, anti ETAR antikoru, anti a-1-, f1 ve 2 adrenerjik reseptor antikorlari, anti-muskarinik
kolinerjik reseptor-M2, M3 ve M4 antikorlari pozitif bulunmustur. Hastaya “otoimmun otonomik
disfonksiyon” tanisi koyularak immuinmodulasyon amacli yiksek doz intravendz immunoglobulin (IVIG)
tedavisi (2 gr/kg) uygulanmistir. Tedavi sonrasi hastanin semptomlarinda ve Tilt (egik masa) testi
bulgularinda belirgin gerileme olmustur.

Tartisma-Sonug: Bu olgu, POTS’un bir alt grubunda otoimmuun otonomik disfonksiyonun belirleyici rol
oynayabilecegini gostermektedir. Olgumuzda hastalik patogenezinde rol oynayan otoantikorlarinin
gosterilmesi ve IVIG tedavisine alinan klinik yanit, immun aracili mekanizmayi desteklemektedir. Netice
olarak, tedaviye direncli POTS olgularinda otoimmun etiyolojinin arastirilmasi ve uygun hastalarda IVIG
basta olmak Uzere immunmodulator tedavi segeneklerinin dikkate alinmasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: immiinmodiilasyon, postural ortostatik tasikardi, otoimmiin otonomik disfonksiyon

G-protein Baglantili Reseptorlere Karsi Gelismis Otoantikor Seviyeleri

Parametreler Sivir Degerler Hastanin Degeri
(u/ml)
Anti Anjiotensin Il Tip-1 reseptdr antikoru <10.0 U/mi: negatif
10.0 - 17.0 U/mi: risk var 42,6
>17.0 U/ml: pozitif
Anti Anjiotensin Il Tip-2 reseptor antikoru <5,0 U/ml: negatif 2,7
> 5,0 U/ml: pozitif
Anti Endotelin-Areseptdr antikoru <10.0 U/mi: negatif
10.0 - 17.0 U/mi: risk var 32,5
> 17.0 U/ml: pozitif
Anti Endotelin-B Reseptor antikoru <8,0 U/mi: negatif S.7
> 8,0 U/mi: pozitif
Anti al adrenerjik reseptor antikor <7,0 U/mi: negatif
7.0 = 11,0 U/mi: risk var 53,7
Anti a2 adrenerijik reseptor antikor <15,0 U/mi: negatif 54
> 15,0 U/ml: pozitif
<45,0 Ufmi: negatif
Anti 1 adrenerjik reseptdr antikor > 15,0 U/ml: pozitif 68,5
<8,0 U/ml: negatif
Anti B2 adrenerjik reseptdr antikor 8,0-14,0 U/mi: risk var 68,2
> 17.0 U/ml: pozitif
<9,0 U/ml: negatif 45
Anti-muskarinik kolinerjik rese ptir-1 antikoru > 9,0 U/mi: pozitif
<9,0 U/ml: negatif 9,0
Anti-muskarinik kolinerjik reseptbr-2 antikoru > 9,0 U/mi: pozitif
<6,0 U/mi: negatif 43,0
Anti-muskarinik kolinerjik reseptir-3 antikoru 6,0-10,0 U/mi: risk var
> 17.0 U/ml: pozitif
<10.7 U/ml: negatif 31,9
Anti-muskarinik kolinerjik reseptor-4 antikoru > 10,7 U/ml: pozitif
<14,2 U/ml: negatif 6,9
Anti-muskarinik kolinerjik reseptr-5 antikoru > 14,2 U/mi: pozitif
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Abstract Ref: 0142 [PS - 045]

Tekrarlayan Enfeksiyonlar ve Kolestaz ile Basvuran Hastada VIPAS39 iliskili ARC Sendromu Tanisi

Seda Cevik, Seda Aksoy Girgic, Halil Alkaya, Ayse Cavidan Sonkur, Dilek Kacar, Gizem Uslu, Pinar
Yagmur Altinkaynak, Sezin Aydemir, Leman Tuba Karakurt, Nurhan Kasap, Mustafa Arga
istanbul Medeniyet Universitesi Goztepe Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi

Giris: Arthrogryposis-renal dysfunction-cholestasis syndrome (ARC Sendromu),VPS33B veya VIPAR
genlerinde bozukluk ile seyreden ¢oklu sistem tutulumlarina yol acan nadir,6lumcul bir
sendromdur.Hastaligin klasik seyrinde eklem kontrakttirleri,bdbrek tubullerinde fonksiyon bozuklugu ve
kolestaz gorulurVIPAS39 ve VPS33B gen defekti;endozom-lizozom flzyonu ve membran proteinlerinin
tasinmasinda bozukluga yol acarak hicre i¢i vezikul trafigini etkilemektedir.Buna bagli, T ve B hiicre
yluzeyindeki bazi reseptorler ve sinyal proteinleri tasinamaz,B ve T hlicre defektleri gelisir.Sendromda, B
ve T hucre defektleri ile kolestaza sekonder buylume gelisme geriligi ve bagirsak flora bozukluguna bagli
sik enfeksiyona yatkinlik ve immun yetersizlik gérilmektedir.Burada ARC sendromu tanisi alan bir vaka
sunulmaktadir.

Olgu: 2. Derece kuzen evliliginden dogan 8 yas kiz hasta;transaminaz enzim yuksekligi nedeniyle
gastroenteroloji takibinde iken 6zgecmisinde neonatal sepsis,idrar yolu enfeksiyonu,
pndmoni,tekrarlayan otit bulunmasi nedeniyle poliklinigimize yénlendirildi.immunolojik
degerlendirilmesinde tekrarlayan otit,agir influenza pnémonisi,néromotor gelisim geriligi ve ikinci
derece akraba evliligi oldugu 6grenildi.Fizik muayenede; ¢ikik alin,hipotelorizm,belirgin
epikantus,ayaklarda artrogripozis,avug i¢lerinde iktiyoz, ileri derecede buyume gelisme geriligi (<-3
sds), hipotonisite 6n plandaydi.Tetkiklerinde bobrek tubil fonksiyon bozukluguna sekonder glukozuiri,
aminoasiduri eslik etmekteydi.Bakilan immunfenotiplemede normal T, B ve NK hiicre sayilari ile birlikte
dusuk sinif gcevrimi yapmamis B lenfositleri (UCSB) % 1.4 (3.6-24,2) ve sinif gevrimi yapmis B lenfositleri
(CSB) % 4.7 (6,7-31,1) dusuk saptandi.Gonderilen klinik ekzom dizilemede VIPAS39 gen c.432del
(p.Glu147Serfs*26) varyanti mutasyonunda homozigot degisim goruldu.

Sonugc: VIPAS39 geni germinal merkez B hucre farklilasmasinda ve antikor switching strecinde rol
oynamaktadirVIPAS39 homozigot mutasyonu klasik olarak daha agir ARC fenotipine yol agcsa da eger
protein kismen islevliyse daha hafif fenotiplerin bulundugu vakalar literattirde bildirilmistir ve daha uzun
sagkalimla sonuglanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ARC Sendromu, kolestaz, sik hastalanma, VIPAS39
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Abstract Ref: 0145 [PS -047]

IL-12RB1 Eksikliginde Nadir Klinik Prezentasyonlar: Salmonella iliskili Lokositoklastik Vaskiilit ve
Nocardia iliskili Karaciger Absesi

Dondu Ceren Kaval', Taha Yasin Akin', Yusuf Ziya Varli', Mebrure Yazici', Muhammet Taha Demirci’,
Serkan Erkan', Nebahat Zeynep Ozaslan?, Hafize Emine Sénmez?, Isil Eser Simsek', Metin Aydogan'
'Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Kocaeli

?Kocaeli Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Kocaeli

Giris:

interlokin-12 reseptor B1 (IL-12RB1) eksikligi, interferon-gama (IFN-y) aracili hiicresel immiin yanitin
bozulmasiyla karakterize, nadir bir primer immun yetmezliktir. En sik mikobakteriyel enfeksiyonlar ile
iliskilendirilmekle birlikte, Salmonella ve Nocardia gibi hiicre ici patojenlere bagli atipik ve degisken
klinik prezentasyonlar da gorulebilmektedir.

Amag:

Bu bildiride, IL-12RB1 eksikligi tanisi alan ve Salmonella enteritidis enfeksiyonuna bagli lokositoklastik
vaskulitile Nocardia enfeksiyonuna bagli karaciger absesi gibi nadir klinik tablolarla basvuran iki
pediatrik olgunun sunulmasi amaglanmistir.

Olgu Sunumlari:

Birinci olgu, purpurik dékuntuler ve tekrarlayan vaskulit ataklari ile basvuran 9 yasinda Henoch
Schénlein Purpurasi tanisi ile izlenen kiz hastaydi. Oykisiinde siipiirasyonlu BCG lenfadeniti ve
Salmonella bakteriyemisi mevcuttu. Cilt biyopsisi ldkositoklastik vaskulit ile uyumlu bulundu.
Tetkiklerinde hipergamaglobulinemisi bulunan hastada persistan lenfadenopati nedeniyle yapilan
eksizyonel lenf nodu biyopsisinde Salmonella enteritidis Gremesi gosterildi. Genetik incelemede
homozigot IL-12RB1 mutasyonu saptandi. Seftriakson ve IFN-y tedavisi sonrasi vaskdulit ve
lenfadenopati tablosunda diizelme saglandi ve TMP-SMX profilaksisi baslandi.

ikinci olgu, bilinen hastaligl olmayan ates ve karin agrisi ile basvuran 8 yasinda erkek hastaydi.
Goruntulemede karacigerde ¢coklu abse odaklari saptandi. Kultirde Nocardia cyriacigeorgica Uremesi
Uzerine yapilan genetik analizde IL-12RB1 eksikligi ile uyumlu homozigot mutasyon belirlendi. TMP-SMX
tedavisi ile klinik ve radyolojik iyilesme izlendi.

Sonug:

Tekrarlayan Salmonella enfeksiyonlari, Nocardia kaynakli derin organ apseleri ve vaskdlit gibi atipik
bulgularla seyreden olgularda IL-12/IFN-y eksen bozukluklarl mutlaka akilda tutulmalidir. Erken tani ve
uygun tedavi, morbiditeyi azaltmada kritik Gneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: IL12RB, salmonella, vaskulit
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Resim 1: Olgu 1’de goriilen bacaktaki purpurik lezyonlar

Tablo 1: Olgularimizin Klinik Ozellikleri ve Tetkik Sonuglari

Ozellik

Yas / Cinsiyet

Atipik Klinik Bulgular

Etken
Mikroorganizma

Organ Tutulumu

CRP (mg/L)

Sedimentasyon
(mm/saat)

1gG (mg/dL)

IgA (mg/dL)

Olgu 1

9yas/Kiz

Lokositoklastik vaskulit

Salmonella enteritidis

Cilt, lenf nodlari

7,7

75

5812

181
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Olgu 2
8 yas / Erkek

Karaciger mikro/makroabseleri

Nocardia cyriacigeorgica

Karaciger

261,7
77
1621

130
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IgM (mg/dL)

Total IgE

CD19+ B huicre (%)

CDS3+ T hucre (%)

CD4+ (%)

CD8+ (%)

CD45RA+CD4+ (%)

CD45RO+CD4+ (%)

CD16/56+ NK (%)

Dihidrorodamin
(DHR)

Goruntuleme
Bulgular

Genetik Sonug

226
17,6
9,8
75,4
19,4
26,0
6,86
12,91

14,7

Normal

Yaygin LAP, splenomegali

IL-12RB1 homozigot
(c.783+1G>A)

ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

241
2384
23,0
60,7
32,9
25,4
21,70
18,02

16,2

Normal

Karaciger segment 4-5-6’da abse

IL-12RB1 homozigot (c.517C>T;
p.Arg173Trp)
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Abstract Ref: 0146 [PS - 048]

22g11.2 Delesyonu Saptanmayan DiGeorge-Benzeri Fenotipte Ayirici Tani: PAX1 Eksikligi

Muhammed ibrahim Ozsiier, ilknur Kiilhas Celik, Hasibe Artag

Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya, Tiirkiye

Giris

PAX1 geni, embriyogenez surecinde Ug¢uncu ve dorduncu faringeal poslar ile sklerotomun gelisiminde
kritik gorev almaktadir.PAX1 eksikligi, klinik olarak timik hipoplazi ve hipoparatiroidiyle karakterize
olmasi nedeniyle siklikla 22g11.2 delesyonu (DiGeorge Sendromu) ile karistirilsa da, otozomal resesif
kalitim modeli ve eslik eden karakteristik vertebral iskelet anomalileri ile bu tablodan ayrilmaktadir.
Bulgular

Dort yasindaki erkek hasta, yasaminin ilk yillarindan itibaren baslayan tekrarlayan pndmoni ve hastane
yatisi 6ykiisiiyle tarafimiza basvurmustu. isitme kaybi, sik hastalanma, hipoparatiroidi, inmemis testis,
opere 6zafagus atrezisi ve esglik eden hipotiroidi bulgulari nedeniyle DiGeorge benzeri fenotip 6n
tanisiyla takibe alinan hastanin, fizik muayenesinde sendromik yuz, hipertelorizm ve basik burun koku
izlenmisti. Ozgecmisinde postnatal erken dénemde cerrahi miidahale gerektiren 6zofagus atrezisi ve
pilor stenozu gibi 6n bagirsak gelisim kusurlari bulunan hastanin yapilan ekokardiyografik
degerlendirmesi normal olarak saptanmisti. Kromozom analizi ve FISH tetkiki normal olarak
sonuglanmisti. Immiinolojik tetkiklerinde; immiinglobulinler, naive T hiicresi ve RTE oranlari normal
olup,CD8+ T-hucre aktivasyonunda dusukluk mevcuttu.

Radyolojik degerlendirmelerde saptanan karakteristik disuk omuz, butterfly (kelebek) vertebra, hooked
(kancali) distal klavikulalar ve enfeksiyon sikliginin devam etmesi tizerine planlanan tim ekzom
dizileme analizinde, PAX1 geninde homozigot c.158C>A (p.AlaGlu) patojenik varyant saptandi.

Sonug¢

Literatlirde bildirilen PAX1 eksikligi olan tum hastalar, belirgin RTE dusukligu ile prezente olurken, bizim
hastamizin RTE orani %55,9 olup, normaldi. Ayrica daha 6nce bildirilmeyen 6zofagus atrezisi ve pilor
stenozu gibi 6n bagirsak anomalileri, PAX1 eksikliginin embriyolojik etkilerinin daha genis bir
spektrumda degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir. 22g11.2 delesyonu saptanmayan DiGeorge
benzeri vakalarda, immun profil ne olursa olsun, 6zellikle vertebral ve gastrointestinal anomaliler
varliginda PAX1 mutasyonlari ayiricl tanida mutlaka dasunulmelidir

Anahtar Kelimeler: pax1, digeorge, kombine immun yetmezlik
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AP radyografide kelebek vertebra ve bilateral kancali klavikula goriinimu
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Abstract Ref: 0148 [PS - 049]

Otoimmiin Hepatit ve Primer Sklerozan Kolanjitli Kompleman Defektli Olgu

Lala Guliyeva', Zeynep Gizem Glindliz', Medine Karadag Alpaslan?, Alisan Yildiran’
'Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, Samsun
20ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Samsun

Girig

Primer Sklerozan Kolanjit (PSK) %6 oraninda otoimmun hepatit (OiH) ile birlikte gdrilmektedir (1).
Terminal kompleman bilesenlerin (C5-C6) kalitsal eksiklikleri invaziv Neisseria enfeksiyonlarina
yatkinlikla iligkili olmakla kalmayip genis immun disregulasyon ile de kesisebilmektedir (2). Kompleman
Defektine bagli OIH ve PSK’li olgu sunuldu.

Olgu:

OiH ve PSK tanisi ile 28 yasinda erkek hasta immiinolojik degerlendirme agisindan tarafimiza basvurdu.
Anne ve baba arasinda akrabalik olmadigi, fakat kiz kardesinin selektif IgA eksikligi ve kronik ITP teshisi
konuldugu 68renildi. Karaciger biyopsisi PSK (portal alanlarda septal uzanim gosteren fibréz genisleme
ve periselller fibrozis) lehine yorumlanmis.

Hastanin ALT 103 (0-41 U/L), AST 119 (0-40 U/L), GGT 375 (10-70 U/L), ALP 241 (40-130 U/L) yuksek, ANA
+3, ASMA +1 bulunmus. Tarafimizca yapilan muayenede vicut agirligl 65 kg (25-50 p), boy: 166 cm (3-10
p) idi. Laboratuvar tetkiklerinde Tam Kan Sayimi ve CRP normal, ig G, A, M, E diizeyleri yasi ile uyumlu
idi. Primer immun Yetmezlik Paneli analizinde C6 ve C7 geninde heterozigot delesyon saptandi.
Tartisma ve Sonug

OiH ve PSK overlap’i otoimmiin hastaliklari terminal kompleman gen varyantlari ile birlestirmektedir (3).
Her ne kadar heterozigot terminal kompleman varyantlari tam bir kompleman eksikligine neden olmasa
da C6 ve C7 gibi potansiyel olarak etkili olabilecek varyantlarin bir arada bulunmasi kismi terminal yolak
fonksiyon kaybi ile iliskili olma olasilig§ina sahiptir (4,5). Bu durum immun yetmezlik varliginda klinik
olarak 6nem kazanarak genetik olarak degerlendirilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Otoimmun Hepatit, Primer Sklerozan Kolanjit, Kompleman Defekti
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Lenfosit alt grubu ve gen analizi

Lenfosit alt gruplan Referans
CD3 % 57 64,4-85
CD3CD4 % 27 31,7-57.6
CD3CDE % 30 13,9-39.1
CD19 % g 3.4-159
CD20 % g
CD3-CD36 % 25 5,1-24.7
CD3+CD56 %4 1
CD43EA % 56
HLA-DE % 17
CD3HLADR % 12
CD4HLADR %2 7
CDEHLADR % 12
CD3CD38HLADR % 1
CDETCEgd % 13 0.6-12.3
CD4CD45RACD31 % 27 10-36.7
CD3CD4CD45FA % 27 B.2-73.3
CD3CDECDM45FA % 37 19.3-86.2
CD19CD20CD2T+IgD+ %o 10 5.3-31L.6
CD19CD20CD27+1gD- % 2 5,9-34.5
CD19CD20CD2T % 3
CD19CD20CD2T-IgD+ %a 90 33,7-792
CD19CD20CD3ECD21low %o 7 1,2-14.2
Gen | Transkript e.DNA Protein | Zigosite Hastahk Kahtim | Klinik
Anlamhihk
Cé | ML 0000635 | g2381+2T=C Heterpgizot | C6 CR Patojenik
vetersizlii
C7 | MM 0005874 | g1361C=A | pR5218 | Heterpziget | C7 CR Clas
vetersizlif Patojenik |
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Abstract Ref: 0149 [PS -050]

GATA2 Haployetmezliginde Beklenmedik Klinik Birliktelik: inatci Sigilleri ve Ureme Sorunlari Olan
Bir Olgu

Zumrud Mehti, Dudu Merve Durak Ansin, Tuba Erdogan, Ugur Musabak
Baskent Universitesi Tip Fakdltesi, ig Hastaliklari Ana Bilim Dali, immUnoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Girig: GATA2 geni,hematopoetik kdk hicrelerin farklilasmasinda ve immun homeostazda kritik bir rol
oynamaktadir.GATA2 haployetmezligi;B hicre,dogal katil (NK) hlicre ve monosit dusuklugu ile
karakterize,viral enfeksiyonlara yatkinligin oldugu ve muhtelif hematolojik komplikasyonlarin gelistigi
nadir primer immuin yetmezliktir.insan papillomaviriisii (HPV) enfeksiyonlari,GATA2 eksikliginin sik
gorulen ve tedaviye direncli olan klinik bulgulari arasinda yer almaktadir.

Olgu: immiin trombositopenik purpura (ITP) tanisi ile takip edilen ve in vitro fertilizasyon (IVF) tedavisine
ragmen tekrarlayan implantasyon yetersizligi yasayan 39 yasinda kadin hasta poliklinigimize
bagvurdu.Ebeveynleri amca ¢ocuklandir.Sik enfeksiyon dykisu,uzun suredir el ve ayaklarinda yaygin
tedaviye direngli sigilleri bulunmaktaydi.Fizik muayenede tonsiller hipoplazikti.Vicudunda el ve
ayaklarinda yogun olmak Uzere verrukoz lezyonlar saptandi.Tam kan testinde trombositopeni
(114-103/mm3);lenfosit alt gruplarinda ise belirgin NK hicre dusuklugu (%0,4) ve monositopeni
(0,46-103/mm3) tespit edildi.immiinoglobulin diizeyleri ve IgG alt gruplari normal sinirlarda;total IgE
dlzeyi ise dusukti.Hastada altta yatan olasi genetik kusur veya kusurlari tespit etmek amaciyla Whole
Exsome Sequencing (WES) testi yapildi.WES analizinde GATA2 geninde ¢.1153C>A p.(Pro385Thr)
heterozigot, PATL2 geninde ¢.1464-10T>G(IVS16-10T>G) homozigot varyant tespit edildi.Klinik ve
immunolojik bulgular GATA2 haployetmezligi,tekrarlayan IVF basarisizliklari ise PATL2 varyantiile
uyumlu olarak degerlendirildi.Ayrica hastada NCF1 geninde c.125G>A p.(Arg42Gln) heterozigot varyant
ve 8.Kromozomda Trizomi saptandi.

Tartisma ve Sonug: GATA2 haployetmezligi saptanan olgularda tedaviye direngli sigillerin varligi NK
htcre dustklugu ve Tip | interferon yanitinin bozulmasi ile ilgilidir.Olgumuza klinik tani koyulduktan
sonra IVIG tedavisi,molekuiler tani sonrasinda ise sigil tedavisi igin interferon alfa-2a tedavisi
baslandi.Olguda da goruldigu tzere molekller tani amaciyla yapilan ileri testler hastalik seyrini
olumsuz etkileme potansiyeli olan diger varyantlari ortaya cikarabilecegi gibi (trizomi 8),eslik eden diger
onemli patolojilerin (infertilite) nedenini de aydinlatmaktadir.

Anahtar Kelimeler: GATA2 haployetmezligi, HPV, infertilite, NK hiicre eksikligi, PATL2
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Abstract Ref: 0151 [PS-051]

Primer Antikor Eksikligi Tanili Hastalarin Klinik Ozellikleri ve Uzun Dénem Komplikasyonlari

Dilan Demir Gumus, Zeynep Meri¢, Muhammed Aydin, Ecem Kahveci, Sezin Aydemir, Betlil Gemici

Karaaslan, Esra Yucel, Ayca Kiykim
istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, istanbul

Primer antikor eksiklikleri (PAE), pediatrik yas grubunda en sik gérulen primer immun yetmezlikler olup
tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmunite ve kronik organ hasari ile seyredebilir. Bu calismada,
merkezimizde izlenen PAE tanili hastalarin klinik, laboratuvar ve izlem 6zelliklerinin degerlendirilmesi
amaclandi.

Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dal’’nda PAE tanisiyla takip edilen hastalarin
verileri hasta dosyalarindan geriye donuk olarak incelendi.

Calismaya dahil edilen 66 hastanin 53’0 (%80,3) erkek, 13’4 (%19,7) kizdi. Semptom baslangi¢ yasi
ortanca 32 ay, tani yasli ise ortanca 130 ay olarak saptandi. En sik ilk bagvuru semptomu 36 hastada
(%54,5) oksuruk idi. Hastalarin 25’inde (%37,9) ebeveynler arasinda akrabalik 6ykusi mevcuttu. Tani
dagilimi; Bruton agamaglobulinemisi 18 hasta (%27,3), agamaglobulinemi 4 hasta (%6,1), yaygin
degisken immiin yetmezlik (YDIY) 23 hasta (%34,8), aktive PIK3 delta sendromu (APDS) 3 hasta (%4,5),
Hiper IgM sendromu 4 hasta (%6, 1) ve selektif IgA eksikligi 14 hasta (%21,2) seklindeydi. En sik
enfeksiyon iligkili komplikasyonlar solunum sistemiyle iliskiliydi. Toraks BT’de bronsiektazi,
tomurcuklanan aga¢ manzarasi, nonspesifik noduller, atelektazi ve buzlu cam gorinimu izlendi. Yirmi
bir hastada (%31,8) brongiektazi saptandi; gelisim yagi ortanca 176 ay idi. Bronsiektazi en sik Bruton
agamaglobulinemisi (n=9, %42,9) ve YDIY (n=8, %38) ile iliskiliydi. ikinci en sik komplikasyon,
tekrarlayan otite bagli isitme kaybiydi (n=7, %10,6). Toplam 53 hastaya (%80,3) IVIG uygulandi ve
48’inde (%90,6) enfeksiyon sikliginda azalma goruldi. 3 APDS ve 1 Hiper IgM olgusuna komplikasyonlar
nedeniyle hematopoetik kdk hticre nakli yapildi.

Sonuc olarak PAE, pediatrik yas grubunda 6nemli morbiditeye yol agmakta olup erken tani ve uygun
tedavi komplikasyonlari belirgin azaltmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer Antikor Eksikligi, bronsiektazi, immiinglobulin replasman tedavisi
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Abstract Ref: 0152 [PS -052]

Gozden Kagmayan Eksiklik: Asemptomatik Kombine C6-C7 Eksikligi Olgusu

Enes Onkun, Fatih Celmeli, Serkan Filiz, Zeycan Canitez Oral, Guney Kuc¢uk Kalice
Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Antalya

Girig: Terminal kompleman bilegenlerinin (C5-C9) eksiklikleri, membran atak kompleksinin olusumunu
bozarak bireyleri Neisseria meningitidis ve Neisseria gonorrhoeae enfeksiyonlarina karsi duyarli hale
getiren nadir primer immun yetmezliklerdir. Bu yazida, gérme bozuklugu nedeniyle gergeklestirilen tim
ekzom dizileme (WES) analizi sirasinda rastlantisal olarak saptanan kombine C6-C7 eksikligi olgusunu
sunmaktayiz.

Olgu: Sekiz yasinda erkek hasta, niktalopi ve diskromatopsi sikayetleri ile basvurmustur. Ozgegmisinde
ciddi enfeksiyon dykusu bulunmamaktadir. Soygegcmisinde ebeveynler arasinda birinci derece kuzen
evliligi mevcut olup, annenin iki kardesinin erken ¢cocukluk déneminde nedeni bilinmeyen sekilde
kaybedildigi 68renilmistir. WES analizinde GUCY2D geninde Leber konjenital amarozis ile iligkili
homozigot patojenik varyant, C6 geninde ¢.2381+2T>C splice-site mutasyonu ve C7 geninde ¢.1561C>A
(p.Arg521Ser) missense mutasyonu saptanmistir. imminolojik degerlendirmede CH50 diizeyi 9 U/mL,
C6 fonksiyonel aktivitesi <15 U/mL ve C7 fonksiyonel aktivitesi 35 U/mL olarak belirlenmistir.
Asemptomatik kiz kardesin CH50 dlizeyi 8 U/mL saptanmis olup genetik analizleri devam etmektedir.
Hastaya meningokok ve pndmokok asilari uygulanarak penisilin profilaksisi baglanmigtir.

Tartisma ve Sonug: C6 ve C7 genleri kromozom 5p13 bolgesinde yakin komsulukta yer almakta olup, bu
mutasyonlarin birlikteligi kombine subtotal C6-C7 eksikligi olarak tanimlanmaktadir. Annenin
kardeslerinin erken kaybi, ailede tani konulmamis kompleman eksikligini diusundurmektedir. Bu olgu,
akraba evliligi olan ailelerde genetik taramalarin asemptomatik tanidaki hayat kurtaran kritik rolunt
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kompleman eksikligi, C6, C7, primer immun yetmezlik, tim ekzom dizileme
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Abstract Ref: 0153 [PS - 053]

Kronik Graniilomatoz Hastaligin Eriskin Yiizi: Bes Olgu ile Tek Merkez Deneyimi

Eda Aslan, Reyhan Giimiisburun, Ziileyha Galata, Ragip Fatih Kural, Yusuf Ozeke, Kutay Kirddk, Umitcan
Ates, Meryem irem Toksoy Sentiirk, Ceyda Tunakan Dalgig, Omiir Ardeniz
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali,immunoloji Ve Alerji Bilim Dali,izmir

Giris:

Kronik grantilomatoz hastalik (KGH), fagositlerde NADPH oksidazin kalitsal defekti sonucu reaktif
oksijen uretiminin bozuldugu, enfeksiyonlara yatkinlik, grantilom olusumu, inflamatuvar kolit,
otoimmun komplikasyonlarla seyreden primer fagosit yetmezligidir. Turkiye'deki erigkin immunoloji
merkezimizde KGH tanisiyla takip ettigimiz olgularin demografik,genetik, laboratuvar sonuglarini, klinik
takiplerini sunuyoruz.

Bulgular:

Olgu-1:

40 gunlukken servikal apse drenaiji, 5 yasinda hepatosplenomegali, hemolitik anemi, gelisme geriligi
dykiisii mevcut olan hasta 15 yasinda nekrotizan pnémoni sonrasi KGH tanisi almistir. izleminde
bronsektazi, karaciger apseleri gelismis. Nakli reddeden hasta, 25 yasinda solunum yetmezligiyle vefat
etti.

Olgu-2:

27 yasinda erkek hasta, postnatal 20. giinde septik artrit-osteomiyelit, 1 yasinda lenfadenit-cilt apseleri
gelismigtir, 2 yasinda KGH tanisi kesinlesmistir. Takibinde karacigerde grantlomlar, pulmoner fungal
enfeksiyon gelismistir. Hasta profilaksi almakta olup kemik iligi naklini reddetmektedir.

Olgu-3:

9 aylikken cilt apseleri olan hasta karaciger apsesiyle 2 kez opere edilmis; 4 yasinda KGH tanisi
konulmustur. izleminde fungal pnémoni, bronsektazi, graniilomatdz hepatit gelismistir. Direncli
pulmoner enfeksiyon nedeniyle 21 yasinda vefat etti.

Olgu-4:

3 aylikken BCG asli yerinde apse gelisen, 1 yasinda asit ve hepatomegali, 4 yasinda milier tiberkiloz
oykusu bulunan olguda 6 ve 10 yaslarinda karaciger-perirektal apselerle drenaj uygulanmistir.11
yasinda KGH tanisi kesinlesmis; izleminde Aspergillus pnémonisi, brongektazi gelismigtir. 23 yasinda
solunum yetmezligiyle vefat etti.

Olgu-5:

0-3 yaslarinda bacakta apseler, 3 yasinda anal fistll nedeniyle cerrahi éykiusu olan hastada KGH
tanisiyla profilaksi baslanmistir. 10-18 yaslarinda tekrarlayan pnémoniler,dizde osteomiyelit gelismis.
21 yasinda KiT hazirliklarina baslandi.

Sonug:

Olgularimizin tamaminda agir klinik seyirle iligkili X-bagli CYBB mutasyonu saptandi. Erken kiratif tedavi
uygulanmadiginda; tekrarlayan pulmoner enfeksiyonlar ve bronsektazi morbiditenin, solunum
yetmezligi ise mortalitenin baslica nedenini olusturmaktadir.
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Anahtar Kelimeler: enfeksiyon, grantilom, hematopoietik kdk hicre nakli, kronik granilomatoz

, pnomoni

hastalik

Kronik Graniilomatiz Hastalik Tamh Olgularin Demografik, Genetik, Laboratuvar ve Klinik Ozelli

. Akraba Semptom Tami Bagwuru . . Ig S I o S .

Olgu Cinsiyet evlilig Mutasyon Yasi Yas Kiinigi Klinik Bulgular SFT Fagoburst (ma/di) Bakteriyoloji Mikoloji Parazitoloji Virolaji Profilaksi

Hepatosplenomeaqali
Hemglitik anemi
Nekrotizan pnémoni FEVA: Balgam:
Jeneralize tonik %18 ) Haemophilus  Balgam: C.
CYBE geninde hemizigot klonik ndbet _u.”__n. %5 | FMLP: %32.48 1gG:1810 influenzae non Albicans, Trimetoprim +

1 E + €.1609T=C 40 gil 16  Boyunda Karacider _nm_____.:_u(__n. v_.,.__h..nbm “_:w Ign:939 tiph Candida ~ ) Sulfametoksazol
(p.Cys537Arg) qun il abse absesi/nekrotizan %75 ' mnnm_u_qnum 53 IgM:123  Karaciger famata Itrakonazol
X-linked granulom On_ho.h...p. ' 1P8e=Y IgE: 203 | abse: Candida Posakonazol

Pnématoraks %34 ' Staphylococcus  zeylanoides
Bronsektazi ° aureus
Pulmoner HT
Amfizem
Boyun absesi
: FEW1: .
Osteomyelit e Cilt alt abse: - .
CYBE geninde hemizigot Fungal pnémaoni mﬂup %40 1gG:2800 Koagdlaz (-) Mﬂ__.ﬁ%_wzomﬁmwumo_
3 E €.1139G=A(p. Trp380Ter) 30 gii 2 Septik  Karacierde kalsifik ; . PMA:4.2 IgA: 530  Stafilokok
- giin - - FEV1/FVC: S ) - - - Itrakonazol
mutasyon wil | artnt granilom A3 E.COLI:32.2  IgM: 218 Enterobacter Interferan
¥-linked Hepatosplenomeg i IgE:5910 doaca
. DLCO/VA: - Gamma
Brongektazi 9545 Klebsiella
Amfizem N
FEW1: ; Trimetoprim +
. Idrar ko
. .. Aspergillus %53 ) Sulfametoksazol
CYBB geninde Hemizigot - pnémonisi FVC: %61 | FMLP: 5,18 Em..mumn_ Proteus Gaita: Itrakonazol
C.469C=T(p.Arg157Ter) 4 Cilt i . IgA: 125  mirabilis )

3 E - 9 ay - Karacijer absesi FEV1/FVC: PMA: 37,58 . . - Cryptosporodium - Posakonazol
mutasyon yil | absesi Ltazi - Y IgM: 195 Kan kx: sili
¥elinkad Bronsektazi BT E.COLI: 79,18 IgE: 950  Staphylococcus spp. Penisilin g

Amfizem DLCO/VA: aureus Interferon

Sabs Gamma

Asit

Hepatomegali

Cilt absesi Kan kx: - .

. ) Trimetoprim +

CYBB geninde exon 5 ve BCG asi m_..H_un . FMLP: 1.37 1gG:2170 Koagulaz ; Parainfluenza Sulfametoksazol
exon 6 arasinda +978 11 : Karaciger absesi MNaon- i Igh: 700  Negatif Aspergillus -

4 E + 3 ay yerinde : PMA: 18,62 - tip 3 Itrakonazol
mutasyonu il apse Perianal abse koopere E.COLE: 376 IgM: 104 Stafilokok spp BAL: CMV Interferan
¥-linked ps Aspergillus ' t IgE: 585 Burkholderia Cladosporium ' Gamma

pnémonisi cepacia spp

Alciger fibrozisi

Bronsektazi

Selektif Igh eksikligi

Prémoni
CYBE geninde Hemizigot Osteomyelit i Trimetoprim +
c.1415del 3 mrh.._ﬁwc__ Osteopeni Non- FMLP: %1.8 wnw..mmmmc Sulfametoksazol

5 E - (p.Gly472Alafs*30) 2yl | cit Pnémotosel k PMA: 12,8 Hn_.,__.. HMD - - - - Itrakonazol
mutasyon ¥ m__“_mmmm Bronsiektazi GOPETE  E coLi: 4,9 Hum.. 51 Interferon
X-linked Tromboflebit gEs o Gamma

Medikorenal
hastalik
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Abstract Ref: 0154 [PS - 054]

Koltuk Altinda Lenfadenopati ile Bagvurup Tani Alan FCHO1 Mutasyonu Olgusu

Hiseyin Baspinar’, Nilgiin Bahar Teker?, Hatice Biisra Fidan', Mehmet inaltekin®, Elisa Kundakg!', Mahir
Serbes’, Dilek Ozcan'
'Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Adana

2Osmaniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: FCHO1 hucre membraninin olusmasinda ve vezikul olusumunda goérevli bir gendir. Ayrica
endositozda da gorevlidir. Bu vakada sol aksillada LAP nedeniyle bagvuran hastanin teshis ve tedavi
sureci anlatilacaktir.

Olgu Sunumu:1,5 yasinda kiz hasta sol aksillada yaklasik 3x2,5 cm boyutunda LAP nedeniyle dis
merkezde tetkik edilip antibiyoterapi verilmis. Antibiyoterapi sonrasi lenfoadenopatisinde gerileme
olmamasi Uzerine hastanemiz Cocuk Onkoloji Bilim Dalina gonderilmis. Burada tetkik edilip
degerlendirilen hastanin yapilan biyopsisinin patoloji sonucu nekrotizan grantlomatoz iltihap, ARB
negatif olarak gelmesi Uzerine tarafimiza konsulte edildi. Hastanin dyktsuinde dogdugunda beri iki kez
pndémoni oldugu dgrenildi. Soygegcmisinde anne babasinin hala-dayi cocuklari oldugu 6grenildi.
Hastanin bir abisinin 12 aylikken bir baska abisinin de 14 aylikken ex oldugu ancak ex nedenlerinin
bilinmedigi 68renildi Hastanin hemograminda lenfopenisi, ndtropenisi yoktu. Hastanin Ig degerleri ve
CD degerleri yasa gore normal araliktaydi. NBT:%100, DHR'si normaldi

Blastik transformasyon normaldi (hasta:%92, kontrol: %89).Hastanin géonderilen tim ekzom WES
analizinde FCHO1 geninde homozigot mutasyon tespit edildi. Hastaya kombine immun yetmezlik
tanisyla IViG tedavisi ve Bactrim profilaksisi baslandi. HKHN igin aile ici donér taramasi yapildi Aile igi
uygun donor bulunamadi. Akraba disi dondr ig¢in tarama yapilmasi planlandi.

Sonuc: FCHO1 eksikligi lenfoproliferasyon, tekrarlayan enfeksiyonlar, endositozda bozukluk, artmis
aktivasyona sekonder T hlicre 6lumu ile karakterizedir. Bizim vakamizda hastanin basvurusundaki
tetkikler normal olmasina ragmen anne babanin akraba olmasi, iki kardesinin nedeni bilinmeden ex
olmasi nedeniyle tim ekzom WES analizi gonderilmistir. Bu vaka bize immun yetmezliklerin tanisinda
genetigin de 6nemini gostermesi agisndan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: FCHO1, Kombine immun yetmezlik, tim ekzom WES
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Tani Aninda Laboratuar Bulgulari

PARAMETRE HASTA SONUCU REFERANS ARALIGI
Notrofil, mm”3 2650 >1500
Lenfosit, mm”"3 3300 >1500

Ig A, mg/dl 50 26-74

Ig M, mg/dl 83 35-81

Ig G, mg/dl 850 553-971

Ig E, mg/dl 54 0-180

CD3, % 73,9 60- 74,8
CD4, % 50,1 35-51,9
CD8, % 18,5 16,1-29,4
CD16+56, % 4,2 4-13,8
CD19% 18,2 17-37,2
Anti Hbs >1000 <10 negatif
NBT %100

DHR Normal

Albumin, g/dl 4,62 2,7-2,8
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Abstract Ref: 0155 [PS - 055]

Otozomal Dominant ADA2 Eksikligi: Dominant Negatif Etki Mekanizmasi ile Seyreden Bir Olgu

Giney Kiigiik Kiilice', Sengiil Caglayan?, Aysel Unal?, Zeycan Canitez Oral’, Enes Onkun’, Michael
Hershfield®*, Fatih Celmeli’

'Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali

2Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali
3Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bilim Dali
4Duke Universitesi, Tip Fakultesi, Romatoloji ve Imminoloji Bilim Dali

Giris:

Adenozin deaminaz 2 eksikligi (DADA2), klasik olarak biallelik patojenik varyantlarla iliskilendirilen
otozomal resesif bir hastaliktir. Ancak guncel literatur, belirli heterozigot varyantlarin dominant negatif
etki mekanizmasiyla otozomal dominant kalitim sergileyebildigini gostermektedir. Fenotipik spektrum;
vaskuler tutulum, hematolojik manifestasyonlar, immunolojik bozukluklar ve agir viral enfeksiyonlara
yatkinligi kapsamaktadir.

Olgu:

On altiyasinda erkek hasta, yilda 15-20 epizod sikliginda tekrarlayan ates, ekstremitelerde livedo
racemosa ve artrit bulgulari ile basvurdu. Akraba evliligi 6ykisu mevcuttu ve homozigot p.Gly47Arg
varyanti tasiyan DADA2 tanili bir kardesi bulunmaktaydi. Laboratuvar incelemelerinde sedimentasyon
yuksekligi disinda hemogram, immiuinglobulinler ve lenfosit alt gruplari normaldi. Gortintlilemede
tenosinovit ve kronik miyopatik tutulum saptandi. Genetik analizde heterozigot ADA2 c.139G>A
p.Gly47Arg varyanti tespit edildi. Plazma ADA2 aktivitesi hastada 35,8 mU/g, homozigot kardeste 4,5
mU/g, ebeveynlerde sirasiyla 66,2 ve 50,1 mU/g, saglikli kardeste 106,1 mU/g 6lculdl. Metotreksat
tedavisine yanit alinamamasi Uzerine baglanan anti-TNF tedavisi ile klinik ve laboratuvar remisyon
saglandi.

Sonug:

Olgumuz, p.Gly47Arg varyantinin dominant negatif etki mekanizmasiyla otozomal dominant DADA2
tablosuna yol agabildigini desteklemektedir. Semptomatik heterozigot bireylerde enzim aktivitesi
olcumu, aile taramasi ve potansiyel komplikasyonlar agisindan multidisipliner uzun sureli izlem
onerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ADA2 eksikligi, DADA2, dominant negatif etki, otozomal dominant
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Abstract Ref: 0157 [PS - 056]

Smith Magenis Sendromunda Degisken Iimmiin Fenotipler: iki Olgu Sunumu

Kiibra Cevik Tokmak, Oner Ozdemir
Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali,
Sakarya

Girig ve Amag

Smith—-Magenis sendromu (SMS), cogunlukla 17p11.2 delesyonu veya RAI1 genini iceren patojenik
varyantlar ile iligkili, norogelisimsel ve dismorfik 6zelliklerle seyreden nadir bir genetik sendromdur. Son
yillarda SMS’li olgularda tekrarlayan enfeksiyonlar ve humoral immun yetmezlik bildirilmeye baglanmis
olmakla birlikte, immiun fenotipin kapsami net degildir. Bu calismada, SMS tanili iki pediatrik olguda
saptanan farkliimmun yetmezlik paternlerinin degerlendirilmesi amaclandi.

Olgu Sunum

Olgu 1

5yas 2 aylik erkek hasta, sik alt solunum yolu enfeksiyonlari ve tekrarlayan otitis media dykusu ile
basvurdu. immiinolojik degerlendirmede IgA, 1gG2 ve 1gG4 eksiklikleri ile yetersiz asi antikor yanitlari
saptandi. Akim sitometrisinde humoral bozukluga eslik eden T hiicre alt grup anomalileri izlendi. NFKB2
geninde heterozigot patojenik varyant saptanan hastaya IVIG ve antibiyotik profilaksisi baglandi ve
izlemde enfeksiyon sikliginda belirgin azalma gozlendi.

Olgu 2

10 yasinda kiz hasta, erken ¢ocukluk doneminden itibaren sik solunum yolu enfeksiyonlari ve
tekrarlayan otit dykisti ile izlendi. immiinolojik degerlendirmede panhipogamaglobulinemi ve yetersiz
spesifik antikor yanitlari saptandi. RAI1 gen delesyonu saptanan hasta baslangicta gecici
hipogamaglobulinemi 6n tanisi ile IVIG aldi; izlemde immuUn yetmezligin persistan seyretmesi Uzerine
CVID tanisiile SCIG tedavisine gegildi.

Sonucg / Tartisma

Literatlirde Smith-Magenis sendromunda (SMS) immun yetmezligin cogunlukla izole humoral bozukluk
seklinde seyrettigi ve T hucre fonksiyonlarinin genellikle korundugu bildirilmektedir (Perkins ve ark.).
Sunulan olgulardan biri bu klasik paternle uyumlu olarak CVID fenotipine ilerlerken, diger olguda
humoral bozukluga T hlicre alt grup etkilenmesinin eslik etmesi, SMS’de daha genis bir immuin fenotip
spektrumu olabilecegini gostermektedir. Bu olgular, SMS’de immun yetmezligin heterojen yapisina
dikkat ¢cekerek literature katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: NFKB2, primer immun yetmezlik, RAI1, Smith Magenis sendromu
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Tablo 1
|I'EgGJ’|:II Ig& mo/dl IgM ma/dl | IgG1l ma/dl 1gG2 ma/dl E;’il }'r?;:jl Anti-HBs | Anti-Rubella  Anti-CMV  Anti-A /
(95% ci) | (95% CI)  (95%CI)  (95%CI) {95%:C1) (95% CI)  (95% ¢y | (TW/mD) IgG (IW/ml)  IgG (IU/ml) Anti-B
942 (958- 39 (90- 121 (80- 626 104 (160- 48 (36- 4,0 41,9 .

1 ios8) 108) 104) (726-837)  204) 47) 4(37-62) | (negatif)  (pozitif) N/A 1/258

0,26 35

467 (790- % . 1,75 23,4 iy

2 (51,4- (39- N/A M/A N/A NAA e o 5,7 (pozitif) 1/2
a0s) 66,3) 107,7) (negatif) (pozitif)

Serum imminglobulin, IgG subgrup dizeyleri ve antikor yamtlannn karsilastinimas:

Abstract Ref: 0158 [PS -057]

GATA2 Eksikligi: Somatik Genetik Kurtarma Analizi

Giiney Kiigiik Kilice', Aysel Unal?, Zeycan Canitez Oral', Enes Onkun', Ayse Oz3, Sultan Aydin Aslantas?,
Fatih Celmeli’

Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk immnolojisi ve Alerji
Hastaliklarn Bilim Dali

2Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

3Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi
Bilim Dali

Giris ve Amacg

GATA2 eksikligi, GATA2 genindeki heterozigot germline mutasyonlardan kaynaklanan otozomal
dominant primer immun yetmezlik sendromudur. Somatik genetik kurtarma (SGK), patojenik germline
mutasyonun etkisini kompanse eden sekonder mutasyonun spontan gelistigi bir fenomen olup
asemptomatik tasityicilarda tanisal zorluklara yol acabilmektedir. Bu calismada GATA2 eksikligi tanili
hastalarin klinik 6zelliklerinin degerlendirilmesi ve olasi SGK fenomeninin arastirilmasi amaclandi.

Gerec ve Yontemler

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi'nde 2014-2026 yillari arasinda GATAZ2 eksikligi tanisi almis dokuz
hastanin verileri retrospektif olarak incelendi. Sekiz hastada periferik kandan derin dizileme yontemiyle
SGK arastirildi.

Bulgular

Yaslar 7,5-47 yil arasinda degisen, yedisi erkek dokuz hasta degerlendirildi. Yedi hastada sitopeni, sekiz
hastada yaygin verriler, U¢ hastada rekurren sinopulmoner enfeksiyonlar saptandi. Alti hastada kemik
iligi hiposelularitesi gozlenirken MDS sitogenetik paneli tum hastalarda negatifti. Bir hastada Hodgkin
lenfoma, bir hastada es zamanli Emberger ve PLAID sendromlari mevcuttu. Dort farkli GATA2 varyanti
tanimlandi: c.1186C>G, c.1046G>A, ekzon 1-3 delesyonu ve c.1187G>A. SGK arastirilan sekiz hastanin
hi¢birinde somatik duzeltici mutasyon saptanmadi.
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Sonug

Kohortumuzda SGK fenomeni saptanmamis olup bu durum, semptomatik hastalarin hematopoetik
dokusunda kompansatuar mekanizmalarin gelismedigini dustindirmektedir. SGK, asemptomatik
bireylerde periferik kandan yapilan genetik testlerde yalanci negatif sonuclara neden olabileceginden,
sUpheli olgularda alternatif dokulardan genetik dogrulama dnerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: GATA2 eksikligi, somatik genetik kurtarma, primer immun yetmezlik,
miyelodisplastik sendrom

Abstract Ref: 0159 [PS - 058]

Primer antikor eksikligi olan hastalarda hematolojik bulgularin degerlendirilmesi: tek merkez
sonugclari

Gozde Duygu isbilir Yasar, Seda Altiner, Sevgi Colak, Gézde Nezahat Senalp
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Amag:

Primer antikor eksikligi (PAE) olan bireylerde, immiin trombositopeni (ITP) ve otoimmiin hemolitik anemi
(OIHA) sik gézlenen hematolojik bulgulardir. Ayrica hematolojik malignite riski, PAE tanisiyla izlenen
hasta populasyonlarinda artmistir. Bu gcalisma, PAE tanisi alan eriskin hastalarda hematolojik bulgularin
sikligini, dagiimini ve laboratuvar bulgularini retrospektif olarak degerlendirmeyi amacglamistir.

Yontem:

1 Ocak 2015 ile 30 Haziran 2025 tarihleri arasinda Alerji ve immunoloji Béliimii’nde izlenen, >=18 yas,
PAE tanisi bulunan hastalar ¢calismaya dahil edildi. Klinik veriler retrospektif olarak incelenerek analiz
edildi.

Bulgular:

Calismaya toplam 84 PAE’li birey dahil edildi. Ortalama yasi 43,6 = 15,5 olan bireylerin 42’si (%50)
kadindi. Hastalarin 65’i (%77,3) CVID; 8’i (%9,5) IgG subgrup ekslikligi; 4’4 (%4,8) siniflandirilmamis
hipogamaglobulinemi; 3’4 (%3,6) hiper-IgM sendromu; 2’si (%2,4) agamaglobulinemi; 2’si (%2,4)
selektif IgM eksikligi tanisi ile izlenmekteydi. Hematolojik bulgular 42 hastada (%50) mevcuttu.
Hastalarin 25’inde (%29,8) lenfopeni, 17’sinde (%20,2) anemi, 13’Unde (%15,5) trombositopeni; 1’er
(%1,2) hastada lenfositoz ve notropeni saptandi. 33’unde (%39,3) hepatomegali, 31’inde (%36,9)
lenfadenopati ve 28’inde (%33,3) splenomegali mevcuttu; 3’u nde (%3,6) splenektomi 6ykisu vardi.
Hastalarin 8’inde (%9,4) iTP, 4’inde OIHA (%4,8), 6’sinda (%7,1) lenfoma 6ykiisii mevcuttu. Hematolojik
bulgusu olan ve olmayanlarin karsilastirmali analizlerleri Tablo 1’de sunulmustur. Hematolojik bulgusu
olanlarda mutlak CD3+ T-htcre, CD4+ T-hiuicre ve CD19+ B-hUicre sayilari ve total IgG, IgG2 ve IgA
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N A

duzeyleri daha dusuk saptandi (p<0,05). Ayrica, B2-mikroglobulin ve C-reaktif protein (CRP) duzeyleri
hematolojik bulgulari olanlarda daha yuksekti (p<0,05).

Sonug:

Calismamizda PAE’li hastalarin yarisinda hematolojik tutulum goézlendi. f2-mikroglobulin ve CRP gibi
yuksek inflamatuvar belirtegler, PAE’de hematolojik bulgularin immun disregllasyon ve sistemik
inflamasyon ile iligkili olabilecegini dusindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer antikor eksikligi, hematolojik, immun disregtilasyon

Tablo 1. Hematolojik bulgulari olan ve olmayan hastalarin karsilastirma sonuclari

Tablo 1. Hematolojik bulgulan olzn ve clmayan hastalarin kargsilastirma sonuclan

Hematolojik bulgusu olan Hematolojik bulgusu P
hastalar olmayan hastalar
(n=42) {n=42)

Yas, ortalama £55 42,1#15.1 44,6215 8 0,473%°
Cinsiyet, kadin, n {36) 23 (54,8} 19 (45,2) 0,441°*
Hastalik tani suresi, ay, ortanca [CAA] 60,0 [23,2-139,5] 48,0 [15,0-120,0] 0,739
CVID, n (%} 29 (69,0} 36 (85,7) 0,165*
IEG Subgrup eksikligi, n {%) 4(9,5) 4(9,5) 1,000*
Siviflandinimamig hipegamaglobulinemi , n (%) 3(7,1) 1(2,4) 0,360*
Agammaglobulinemi, n (3%) 1(2,4) 1(2,4) 1,000*
Hiper IzM sendromu, n (%) 3(7,1) 0(0) 0,115*
Selektif 1g0 eksikligi, n (%) 2 (4,8) 0(0) 0,241*
IgA dizeyi, tam ani, (g/L), ortanca [CAA] 0,25 [0,07-0,48] 0,368 [0,23-1,17] 0,044***
Total IgG dizeyi, tani ani, (g/L), ortalamatss 40%24 51322 0,034**

IEGy(g/L), ortalamaiss 3,121,7 3,731.8 0,143°*

IgGy(g/L), ortalamatss 1,220,8 1,820,9 0,025**

IgG:,(g/L), ortalamatss 0,320,2 0,320,2 0,331°*

Ig5G. (g/L), ortanca [CAA] 0,075 [0,070-0,110] 0,075 [0,070-0,220] 0,677***
IgM dizeyi, tam ani, (g/L), ortanca [CAA] 0,24 [0,18-0,39] 0,29 [0,22-0,76) 0,104%%*
IgE dizeyi, tani ani, (g/L), ortanca [CAA] 2,0[0,1-4,0] 2,3[1,4-5.2] 0,204°**
CD3* T hiicre, (/mm?®), ortanca [CAA] 1170,7 [869,7-1651,4] 1543,6 [1297,4-2057,7] | 0,004***
CD3°T hicre, %, ortalamaiss 78,4210,7 78,7%7,2 0,916%*
CD&* T hikcre, (/mm?), ortalamass 618,22266,2 866,12363,3 0,001**
CD&* T hucrg, %, ortalamass 48,6215 4 53,5%16,7 0,184°**
CD8* T hiicre, (/mm®), ortanca [CAA] 467,4 [326,56-962,4] 612,1 [415,5-830,4] 0,185%**
CD8* T hucre, %, ortalamatss 42 8215,7 41,0161 0,611°*
CD4&*/ CD8* ratio, ortanca [CAA] 1,1[0,7-1,9) 1,6 [0,8-2,3] 0,218%**
CD19* B hiicre, (/mm®), ortalamass 123,52101,6 175,493 .4 0,023**
CD19* B hucre, %, ortalamatss 7,2351 8,344 0,296**
Dogal Oldiiruci hiicre, (/mm?), ortanca [CAA] 221,721724 252,1%1375 0,397**
Dogal Oldiruci: hicre, %, ortanca [CAA] 10,0 [7,0-20,0] 11,0(7,0-17,0] 0,980°**
Laktat dehidrogenaz, (U/L), ortanca [CAA] 182,0 [159,0-224,8] 192,0[178,0-213,5] 0,215%**
Beta2 mikroglobulin, (mg/L), ortanca [CAA] 2,5[1,8-3,5] 19([1,5-2,5] 0,007***
Sedimentasyon, (mm/h), ortanca [CAA] 6,0 [3,8-13,3] 6,0 [3,0-12,0] 0,747°***
C reaktif protein, (mg/dl), ortanca [CAA] 48 [2,3-10,3] 2,5[1,0-48] 0,012+
Vitamin 812, (pg/ml), ortanca [CAA] 386,0 [314,5-530,5] 427,0 [328,0-548,5] 0,718°**
Folik asit, (ng/ml), ortanca [CAA] 5,6 [4,2-7,9] 65,3 [4,5-B,8] 0,345°%**
Ferritin, (mcg/L) ortanca [CAA] 63,3 [25,56-133,0] 61,0 [34,6-38,8] 0,707%**
Transferrin saturasyonu, (%), ortanca [CAA] 16,0 [11,0-26,0] 21,0 [14,0-30,0) 0175
55, standart sapma; CAA, ceyrekler aras aralik
* Chi-square or Fisher's Exact test
** Student's T-test
*** pMann-Whitney U test
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Abstract Ref: 0160 [PS -059]

Hipomorfik interlokin-2 Reseptdér Gama Zinciri Mutasyonuna Bagl X’e Bagli Agir Kombine immiin
Yetmezlik: Bir Olgu Sunumu

Cagri Torun Ozel, Ragip Dere, Asli Kuzu Kusakl, Burcu Cil Yilmaz, Betil Karaatmaca, Ayse Metin
Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Gocuk immunolojisi ve Alerji Hastaliklari, Ankara

Amag:

interldkin-2 (IL-2), konak savunmasi ve immiin toleransin sirdiriilmesinde rol oynayan bir sitokindir.
interldkin-2 Reseptdr Gama Zinciri (IL-2Ry), IL-2, IL-4, IL-7, IL-9, IL-15 ve IL-21 reseptdrlerinin ortak alt
birimidir. IL-2Ry eksikligi, T-B+NK- fenotipte X’e bagli agir kombine immiin yetmezlige (X-AKIY) yol agar.
Hipomorfik varyantlarda degisken sayida T ve dogal 6ldurtci (NK) hicresi bulunabilir. Bu bildiride, az
sayida T hiicresi ile seyreden ve 21 aylikken X-AKiY tanisi alan bir erkek hastanin klinik seyri
sunulmustur.

Yontem:

Tekrarlayan enfeksiyonlar nedeniyle izlenen 1 yas 9 aylik erkek hastanin klinik dyktsu, laboratuvar,
goriintiileme bulgulari ve genetik analizleri geriye déniik olarak degerlendirildi. immiinolojik incelemeler
immunoglobulin duzeyleri ve lenfosit alt grup analizlerini, genetik inceleme ise tum ekzom dizilemesini
(WES) kapsamaktadir.

Vaka:

Alti ayliktan itibaren sik Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari gegiren hasta, 1 yasinda kronik akciger
hastaligi ve oksijen bagimliligl nedeniyle sevk edildi. Fizik muayenede buyume geriligi ve kronik dermatit
saptandi. Toraks bilgisayarli tomografide yaygin hava bronkogramlari ve bronsektaziler izlendi, timus
saptanmadi. Bronkoalveoler lavajda sitomegalovirtis (CMV) polimeraz zincir reaksiyonu pozitifti.
Hipogamaglobulinemi ve lenfosit alt grup analizinde az sayida CD3+ T hlicresi (recent timik emigrant
%0,67) saptandi. Tum ekzom dizilemesinde IL2Ry geninde patojenik varyant tespit edilerek hasta
hipomorfik X-AKiY olarak degerlendirildi. Hastada CMV pndmonisi, bronsiolitis obliterans, viral veya
otoimmiin hepatit, hipotiroidi, kronik ishal ve dermatit ile IPEX-benzeri klinik tablo izlendi. izlemde
bulgular gerileyen hasta, akraba olmayan tam uyumlu dondrden allojenik hematopoietik kok hicre
nakli planlanarak cocuk hematoloji bolumune devredildi.

Sonug:

Bu olgu, IL-2Ry eksikliginde immun yetmezligin yani sira immunregulasyon bozuklugunun da agir klinik
tabloya katkida bulundugunu géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: X’e bagli agir kombine immun yetmezlik, IL-2 reseptdr gama zinciri, Hipomorfik
IL2Ry mutasyonu, imminregiilasyon bozuklugu
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Tablo 1: Olgunun Demografik, Laboratuvar ve Klinik Bulgulari

Cinsiyet Erkek
Basvuru yasi 19 ay
Akraba evliligi Yok

Blayume ve gelisme geriligi (agirlik ve vicut kitle indeksi <3 persentil),

Fizik muayene . .
kronik dermatit

Hemoglobin (g/dL) 9,5
Beyaz kire

(x109/L) 3,67
Trombosit (x109/L) 271
Lenfosit (x109/L) 1,91
Notrofil (x109/L) 1,52
Ure (mg/dL) 21
Kreatin (mg/dL) 0,22
AST (U/L) 116
ALT (U/L) 111
IgA (mg/dL) 55
IgM (mg/dL) 41
IgG (mg/dL) 392
IgE (mg/dL) 14,4
Anti-Hbs (mIU/mL) 265
Serum CMV PCR 5072 kopya/mL
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Bronkoalveoler

. 2175 kopya/mL
lavaj CMV PCR
CDa3-
CD16+CD56+ NK %58 (1107/mm3)
hucreleri
CD20+ Lenfositler %17,95 (342/mm3)
CD19+B
. %18,04 (344/mm3)
lenfositler
CD3+ T lenfositler %22,53 (430/mm3)
CD3+ CD4+
. %38,4 (160/mm3)
lenfositler
CD3+ CD8+
. %13,14 (250/mm3)
lenfositler
CD4+CD45R0O+
.. . %32,96
hafiza T hucreleri
CD4+CD45RA+
. .. . %0,22
naif T hucreleri
CD8+CD45R0O+
.. . 233,33
hafiza T hucreleri
CD8+CD45RA+
. .. . %27,2
naif T hucreleri
Recent Timik
. %0,67
Emigrant
Maternal .
. Negatif
Engraftman Testi
ARB (3 kere .
Negatif
bakilan)
PPD 0mm
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Mediastende ¢cok sayida buyugu prevaskller mesafede 13 mm kisa
eksen boyutlu lenf adenopatiler, her iki akcigerde Ust lob apeks ve
anterior segmentlerde diffuz buzlu cam goériinumleri, alt loblarda ise
periferal yamasal buzlu cam alanlari izlendi. Yer yer eslik eden
bronsektazi géorinimleri mevcuttur.

Karaciger sag lob KK 101 mm 6lgulmus olup normal sinirlar
icerisindedir. Parankimi homojendir. Parankim icerisinde belirgin yer
isgal eden solid ya da kistik lezyon saptanmadi. Hepatik venler patent
ve normal kalibrasyonda olup izlenebilen kesimlerde VCI patenttir.
Akim ydénleri normaldir. Portal ven patenttir. Safra kesesi boyutu ve
duvar kalinligi normaldir. Limen icinde patoloji izlenmemisgtir.
intrahepatik safra yollari ve koledok normaldir.

Hasta izole kosullarda yatirilarak izlendi. IVIG ve enfeksiyon
profilaksileri altinda izlem sirasinda karaciger enzimlerinde ylksek
seyir saptandi ve enfeksiyon/ilag iligkili olarak degerlendirildi. Klinik
stabilizasyon sonrasi hasta allojenik kok hiicre nakli acisindan
planlandi.

IVIG,

Gansiklovir,
Trimetoprim-sulfametoksazol,
Flukonazol,

Etambutol,

Levofloksasin profilaksileri

IL2RG geni (c.680T>C) hemizigot ve TNFRSF13B geni (c.310T>C)
heterozigot mutasyon
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Abstract Ref: 0161 [PS -060]

Mevalonat Kinaz Eksikligi Olan Hastalarda Monosit Alt Tiplerinin Degerlendirilmesi

Siimeyra Ozdemir Cigek’, Biisra Seniz Demir®, Zehra Biisra Azizoglu*, Fatih Kardas®, Hatice Giines®,

Rabia Miray Kisla Ekinci’, Betlil So6zeri®, Aysenur Pag Kisaarslan', Muammer Hakan Poyrazoglu', Ahmet
Eken?, Elena Wy Hsieh®, Halit Canatan*

'Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Romatolojisi Anabilim Dali

2Gevher Nesibe Genom ve Kok Hucre Enstitlist, Molekiler Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali
3Erciyes Universitesi Genom ve Kok Hiicre Merkezi (GENKOK)

“Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Anabilim Dali, Kayseri

sSaglik Bilimleri Universitesi Behget Uz Cocuk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma
Klinigi, izmir

’Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Anabilim Dali, Adana

8Saglik Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatolojisi Klinigi,
istanbul, Turkiye

Colorado Universitesi Anschutz Tip Kampuisi, Tip Fakiltesi, immunoloji ve Mikrobiyoloji B&limdi,
Denver, ABD

Giris: Mevalonat kinaz eksikligi(MKE), ~ é genindeki fonksiyon kaybi mutasyonlari sonucu ortaya ¢ikan
monogenik otoinflamatuvar hastaliktir. Mevalonat yolu, protein geranilgeranilasyonu araciligiyla dogal
bagisiklik yanitini kontrol eder. Geranilgeranilasyonun bozulmasi, proinflamatuvar sitokinlerin asiri
retimine ve pirin inflamazomunun artmis aktivasyonuna neden olur. Onceki calismalar, monositlerde
inflamazom duzensizligi ve anormal dogal bagisiklik yanitlar bulundugunu gostermistir.

Amagc: Calismanin amaci, MKE’li hastalarda alevlenme ve remisyon dénemlerinde monosit alt
tiplerindeki degisiklikleri degerlendirmek ve bulgulari saglikli kontroller ile herediter hiperlipidemi
nedeniyle statin kullanan hastalarla karsilastirmaktir.

Yontemler: Calismaya 19 MKE hastasi dahil edildi. Periferik kan mononukleer hicreleri (PBMC),
remisyon(n=12) ve alevlenme(n=7) donemlerinde elde edildi. Statin kullanan hiperkolesterolemili
hastalar(n=7) ve saglikli kontroller(n=10) calismaya alindi. Akim sitometrisi ile klasik CD14++CD16-
monositler, ara CD14++CD16+ monositler ve non-klasik CD14+CD16+ monositler degerlendirildi.
Plazma sitokin duzeyleri ve LPS stimUlasyonu sonrasi sitokin uretimi Legend Plex™ Inflammation Panel 1
kullanilarak incelendi. MAVS, AIM2, MDA5, DDX58, STING, cGAS, IL-33R, IL-17R, TLR2, TLR3, TLR7 ve
TLR9 patern tanima reseptorlerine ait gen ekspresyonlari gercek zamanli gPCR ile degerlendirildi.
Bulgular: MKE hastalarinda alevlenme ve remisyon donemlerinde klasik monosit sikliginda azalma
gozlendi. Hastalik alevlenmesi olan MKE hastalarinda serum IL-18 ve IL-6 dlzeyleri saglikli kontrollere
kiyasla artmisti. LPS stimulasyonu sonrasinda, MKE hastalarinin alevlenme doneminde elde edilen
PBMC’lerinde IL-1B, IL-6, IL-8, IFN-a2, IFN-y ve MCP-1 sitokin dlizeyleri saglikli kontrollere gore anlamli
derecede daha dusuk bulundu. DDX58 (RIG-1) gen ekspresyonu, MKE hastalarinda hem alevlenme hem
de remisyon donemlerinde saglikli kontrollere kiyasla anlamli olarak azalmisti.
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Sonug: Klasik monosit alt gruplari ve bunlarin inflamatuvar yanitlari MKE hastalarinda degismis
gorunmektedir. Bu bozukluklar, hem otoinflamatuvar fenotipi hem de secilmis patojenlere karsi olasi
immun yetmezligi aciklayabilir.

Anahtar Kelimeler: Mevalonat kinaz eksikligi, monosit alt tipleri, RIG-I

MKE hasta ve kontrol gruplarinda klasik monositlerde azalma
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Abstract Ref: 0162 [PS-061]

Pediatrik MS hastalarinda fingolimod tedavisi sirasinda gozlenen lenfosit alt grup degisiklikleri: Gic
olgu sunumu

Kezban ipek Demir’, Nazli Deveci Demirbas’, Bahadir Konuskan?, ismail Solmaz?, Ezgi Ulusoy

Severcan’, Seda Sirin", Caner Aytekin', Zeynap Glile¢ Koksal'
'ETLIK SEHIR HASTANESI,COCUK IMMUNOLOIJI VE ALLERJI BILiM DALI,AKNARA
2ETLIK SEHIR HASTANESI,GOCUK NOROLOVJI BiLiM DALI,AKNARA

Giris: Multipl skleroz (MS) santral sinir sistemini etkileyen nérodejeneratif bir hastaliktir. MS
patogenezinde CD4¢T hiicrelerinin temel rol oynar. Fingolimod MS tedavisinde kullanilan sfingozin-1-
fosfat reseptor modulatoéradar ve lenfositlerin sekonder lenfoid dokulardan perifere gikisini
engelleyerek etki gosterir. Fingolimod tedavisi alan Ug¢ pediatrik MS hastasinda izlenen immunolojik
degisiklikler sunulmustur.

Olgu:

Olgu 1: 16 yas erkek hasta, fingolimod tedavisi sonrasinda belirgin lenfopeni (870/mm3) ile CD44¢T
(<%5), CD19+B (%4) ve recent timik emigrant hicrelerinde (RTE:%2,3) dlusukluk saptandi. Tedavi 6ncesi
lenfosit sayilari normaldi (4,610/mm3). Tedavinin kesilmesini takiben CD44T hiicre dizeylerinde
kademeli olarak artis gozlendi (%38).

Olgu 2: Fingolimod tedavisi oncesi temel immunolojik degerlendirmesi normal olan 15 yas kiz hasta,
tedavi sonrasi CD44T (%6) ve CD19¢B (%1) hiicrelerinde diisiikliik saptandi. izlemde lenfopeni
nedeniyle (250/mm3) doz araligi uzatildi.

Olgu 3: Fingolimod tedauvisi ile 2 yildir devam eden hastanin incelemelerinde lenfopeni (400/mm3),
CDA4d4T (%8) ve RTE (%2,3) hlicre oraninda belirgin azalma izlenmistir.

Sonug: Fingolimod tedavisi alan MS hastalarinda lenfopeni ile birlikte 6zellikle CD4¢T, CD19¢B ve RTE
htcrelerinde dlisme gelisebilmektedir. Bu durum hastalarda tedaviye bagli sekonder immuin yetmezlik
gelisimi agisindan risk olusturmaktadir. Bu nedenle fingolimod alan MS hastalarinda lenfosit sayilari ile
birlikte lenfosit alt gruplarinin analizi duzenli izlenmelidir. Enfeksiyon riski, asilama stratejileri ve
tedaviye devam kararlarinin bireysellestirilmesi acisindan énemlidir. Erken donemde saptanan immdun
yetmezlik bulgulari, doz ayarlamasi veya tedavinin kesilmesi gibi dnlemlerle potansiyel
komplikasyonlarin dnlenmesine katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: CD4¢T hicreleri, fingolimod, lenfopeni, lenfosit alt gruplari, multipl skleroz
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Abstract Ref: 0163 [PS -062]

IgG Alt Sinif Eksikligi Tanis1 Konulan ve intravendz immiinoglobulin Replasman Tedavisi Alan
Pediatrik Hastalarin Laboratuvar ve Klinik Ozelliklerinin Retrospektif Degerlendirilmesi

Latfi Kiuingkaya, Oner Ozdemir
Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: immiinoglobulin G alt sinif eksikligi (IgGSD), normal toplam IgG seviyelerine ragmen tekrarlayan
enfeksiyonlarla karakterize heterojen bir antikor eksikligidir. Secilmis 6nemli enfeksiyon ylku ve yetersiz
asl yanitlari olan pediatrik hastalarda, intraven6z immunoglobulin replasman tedavisi (IGRT) gerekebilir.
Bununla birlikte, bu hastalarin klinik, immunolojik ve genetik dzelliklerine iliskin veriler sinirli
kalmaktadir.

Amagc: IGRT alan IGSD tanisi konmus pediatrik hastalarda klinik 6zellikleri, immunolojik fenotipleri,
atopilerini ve molekuler genetik bulgulari retrospektif olarak degerlendirmek.

Yontemler: Ocak 2021 ile Agustos 2025 tarihleri arasinda IgGSD tanisi konmus ve

intraven6z immunoglobulin (IVIG) ile tedavi edilmis toplam 113 pediatrik hasta (2-18 yas arasi)
calismaya dahil edildi. Demografik veriler, enfeksiyon paternleri, IgG alt sinif profilleri, lenfosit alt
gruplari, atopik durum, asi yanitlari ve yeni nesil sekanslama (NGS) sonuglari

geriye donuk olarak analiz edildi.

Sonuglar: En yaygin immunolojik fenotip izole 1gG3 eksikligiydi (%23,9),

bunu IgA eksikligi ile birlikte IgG3 eksikligi (%22,1) izledi. Tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonlari,
IGRT icin 6nde gelen endikasyondu (%44,2). Atopi, hastalarin %21,2'sinde tespit edildi ve en sik ev tozu
akari duyarliligi ile iligkiliydi. Akis sitometri analizi, degerlendirilen hastalarin %22,8'inde CD3¢T lenfosit
seviyelerinde azalma ve %15,8'inde NK

hlcre seviyelerinde azalma oldugunu ortaya koydu. NGS analizi, test edilen hastalarin %46,3'iinde
primer immun yetmezlikle iliskili varyantlari tanimladi; NFKB1 ve TNFRSF13B en sik etkilenen genlerdi.
Sonug: IGRT gerektiren pediatrik IGSD hastalari, siklikla hicresel immun anormallikler ve monogenik
primer immun yetmezlikle iliskili varyantlarla birlikte genis bir klinik ve

immunolojik spektrum sergiler. Bu bulgular tani, prognoz ve uzun vadeli yonetimi optimize etmek igin
kapsamliimmunolojik degerlendirme ve erken genetik taramanin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: I1gG alt sinif eksikligi, IVIG tedavisi, Pediatri, Tekrarlayan enfeksiyonlar, Yeni Nesil
Dizileme
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Abstract Ref: 0164 [PS -063]

Erken infantil donemde atopik fenotipli immiin yetmezlik bulgulari ile bagvuran immiin
disregililasyon: Otulipeni

Mehmet Cihan Senturk, Pinar Yagmur Altinkaynak, Gizem Uslu, Dilek Kacar, Seda Cevik, Ayse Cavidan
Sonkur, Halil Alkaya, Cansu Duran, Seda Aksoy Girgic, Sezin Aydemir, Leman Tuba Karakurt, Nurhan

Kasap, Mustafa Arga
istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali

Giris: OTULIN genindeki fonksiyon kaybi, lineer ubiquitin dizenlenmesini bozarak NF-kB aktivasyonunu
kontrolsUzce artirir ve neonatal/erken infantil ddnemde baslayan, sistemik inflamasyon, deri bulgular
ve immun disregllasyonla seyreden nadir otulipeni tablosuna yol acar.

Olgu: G3P1A1Y1 anneden miadinda normal spontan dogumla 3360 gram olarak dogan kiz hastanin
ebeveynleri teyze ¢ocuklari olup yasayan kardesi biyotinidaz eksikligi tanilidir. Postnatal ilk haftasinda
baslayan bez dermatiti ve yanaklarda egzemat6z dokuntileri mevcut olan hasta 6 haftalikken siddetli
oksuruk ve kusma sikayetiyle acil servisimize basvurmus ve pnémoni tanisiyla yogun bakim Unitesine
yatirilmistir. Genis spektrumlu antibiyotikler ve non-invaziv mekanik ventilasyon destegine ragmen
sikayetleri gerilemeyen hastada yapilan immunolojik incelemelerde; fizik muayenesinde agizda
pamukguk, tUm vicutta yaygin egzematdz dermatit, hepatomegali ve yetersiz tarti aim saptanmistir.
Laboratuvar tetkiklerinde IgE yuksekligi (2460 IU/mL), eozinofilik lokositoz (Eo: %6-17; mutlak 0.9-2.2
x10%/pL) ve ferritin yuksekligi (1102 ng/mL) gérulmuas olup detayli lenfosit alt gruplari analizi ve 1gG, IgA
ve IgM degerleri normal olarak sonuglanmis; kan, idrar ve solunum yolu kultlrlerinde Greme olmamistir.
Direncgli pndmoni, akraba evliligi, abort dykusu, yaygin egzematoz dermatit, eozinofili ve IgE yuksekligi
olan hastada atopik fenotipliimmun yetmezlik 6n tanisi ile tim ekzom dizilime yapilmis ve OTULIN
(NM_138348.6): C.244G>A (p. Val82lle) rs555528904 varyanti homozigot formda saptanmistir. Sanger
dizileme ve tek gen nokta mutasyonu analizi ile genetik dogrulamasi yapilan hastada OTULIN geninde
saptanan homozigot mutasyon ve mevcut bulgular otozomal resesif gecisli otulipeni tanisini
desteklemektedir.

Sonugc: Bu olgu, erken infantil donemde agir seyirli enfeksiyon, IgE yuksekligi ve eozinofili varliginda
otulipeninin ayirici tanida mutlaka dusunulmesi gerektigini ve genetik dogrulamanin tani stirecindeki

kritik roliinu vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: immin disregulasyon, Otoinflamatuar hastalik, Otulipeni, OTULIN geni
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Abstract Ref: 0165 [PS - 064]

Direncli Epilepsi Ve Mikrosefali ile Basvuran DIAPH1 Eksikligi Olan Kombine immun Yetmezlik
Olgusu

Ayse Cavidan Sonkur, Gizem Uslu, Dilek Kacar, Seda Cevik, Halil Alkaya, Seda Aksoy Girgic, Cansu
Duran, Mehmet Cihan Senturk, Sezin Aydemir, Tuba Karakurt, Nurhan Kasap, Mustafa Arga

istanbul Medeniyet Universitesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, istanbul, Tiirkiye

Diaphanous iliskili formin 1 genindeki (DIAPH1) mutasyonlar hucre gocu ve aktin sitoskeleton
dinamiklerinde rol oynar.DIAPH1 fonksiyon kaybi (LOF) mutasyonlari nobetler,kortikal korlik ve
mikrosefali sendromu (SCBMS) ve kombine immiin yetmezlik (KiY) ile iliskilendirilmistir.Bu sunumda
nadir goértlen DIAPH1 LOF mutasyonu olan bir primer immun yetmezlik olgusu sunulmaktadir.

Olgu:

Alti yasinda kiz hasta,tekrarlayan pnédmoni,yogun bakim yatislari ve direncli epilepsi nedeniyle
basvurdu.Ozgecmisinde dért aylikken gz kirpma seklinde nébetleri baslayan hastada
mikrosefali,mental gerilik ve gorme kaybi mevcuttu.Soygecmisinde;ebeveynlerin lclincl dereceden
akraba oldugu,iki kuzeninde de ayni klinik bulgular oldugu,birinin su anda 21 yasinda ve DIAPH1 LOF
mutasyonunun saptandigi ve digerinin 13 yasinda eksitus oldugu 6grenildi.

Hastanin fizik muayenesinde;bas cevresi U¢ persentilin altinda,dismorfik ylz,sol el orta ve ylzuk
parmaginin distal kisminda paronisi bulgulari,solunum sistemi muayenesinde yaygin ince raller ve
hepatomegali saptandi.Hastanin laboratuvar bulgularinda mutlak lenfosit ve notrofil sayilari
normal,immunfenotiplemesinde CD4+ T hlcreleri, naif B hlicreleri ile sinif cevrimi yapmis B hlcreleri
belirgin disuk,otoreaktif B hiicreleri yluksekti,CD4+/CD8+ RA/RO orani ters donmustu ve RTE (recent
thymic emigrant) hicreleri belirgin dusuk bulundu.Asi yanitlarindan hepatit B, sucicegi ve kizamik
immunglobulin G dlzeyi duslk saptandi.Bu sonuglara gére kombine immun yetmezlik tanisi
aldi.Yapilan tek gen nokta mutasyonu analizinde DIAPH1 ¢c1051>T (p.Arg351*) varyanti homozigot olarak
saptandi.

DIAPH1 LOF mutasyonlarinin, SCBMS ile birlikte,anormal B ve T hlicre olgunlagsmasina ve T hlicre
islevselliginde azalmaya neden olarak KiY’e yol acan bir ‘Aktinopati’ oldugu 2021 yilinda
bildirilmistir.DIAPH1 LOF mutasyonu olan bir kismi Turkiye’den olmak Uzere literatlirde 20 hasta
bildirilmistir.Bu hastalarda direncli enfeksiyonlar ve lenfoma riski yuksektir.Hastalarin erken tani ve
tedavisinin saglanmasi ve etkin tedavi edilmesi kronik komplikasyonlarin gelisimini azaltacaktir.

Anahtar Kelimeler: DIAPH1 mutasyonu, kombine immun yetmezlik, mikrosefali, aktinopati
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Abstract Ref: 0167 [PS - 065]

Koolen-de Vries Sendromu ve immiin Yetmezlik, 3 Olgu

Adem Topcu, Lala Guliyeva, Zeynep Gizem Gunduz, Alisan Yildiran
1. Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immunoloji ve Allerji Hastaliklari BD, Samsun,
Turkiye

Girig: Koolen-de Vries sendromu, ndrolojik gelisme geriligi, zihinsel problemler ve dismorfik yuz
bulgulariyla seyreden bir bozukluktur. Erkeklerde inmemis testisler bulunabilir ve genellikle OD gegisli
kromozom 17921.31'deki KANSL1 genindeki bir delesyon veya mutasyonundan kaynaklanir.

Olgu 1: Onyedi yasinda erkek hasta; klinigimize sik hastalanma sikayetiyle bagvurdu. IgA 6,5 mg/L
(dasuk) idi ve lenfosit alt gruplarn degerlendirilmesinde; CD3CD4 %22 (azalmig) CD3CD8 %54 (artmis),
CD3CD56 %3 (azalmig), CD3CD4CD45RA %37 (bariz azalmig), CD3CD8CD45RA %27 (bariz azalmig) idi
ve CD19CD20CD27IgD-(nonswitched B memory), CD19CD20CD27IgD (switched B memory) hlcreleri
hi¢ yoktu. Dismorfik bulgulari olmasi nedeniyle yapilan array-cgh analizinde 17. Kromozomun q21.31
bolgesinde 522Kb.’lik bolgesi tek kopya (delesyon) olarak saptandi.

Olgu 2: Onsekiz yasinda erkek hasta; klinigimize sik hastalanma sikayetiyle basvurdu. Atopik dermatit
ve Urtiker 6ykusu vardi. Lenfosit alt gruplari incelemesinde; CD3CD4CD45RA bariz azalmisti ve
CD19CD20CD271gD (Switched B memory) yoktu. Dismorfik yuz gérinimu, dikkat eksikligi ve 6grenme
guclugu olmasli nedeniyle yapilan array-cgh analizinde 17. Kromozomun g21.31 bdlgesinde 522 KB.lik
bdlgesitek kopya (delesyon) olarak saptandi.

Olgu 3: Yedi yasinda erkek hasta; sik bronsiolit gecirme sikayetiyle basvurdu. inmemis testis, otistik
bulgular ve dismorfik yliz géruntmu vardi. IgA 59 mg/L ve IgM 24 mg/L (dusuk) saptandi. Lenfosit alt
gruplarn degerlendirilmesinde; CD19+CD27-IgD+ Naive %97 artmig, CD19+CD27+ Memory %2 ¢cok
azalmig, CD19+CD27+IgD-1gM- Swicthed %0 yok olarak saptandi. Array-cgh analizinde 17.
Kromozomun g21.31 bolgesinde 322 Kb.lik bdlgesi tek kopya (delesyon) olarak saptandi.

Mevcut bulgularla hastalarimizin Koolen-de Vries sendromu ile uyumlu oldugu anlasilmis olup tim
hastalara IVIG baslanmistir.

Tartisma ve Sonug:
Astim, Urtiker ve atopik dermatit gibi bulgulari olan hastalarda kromozomal hastaliklar goz ardi

edilmemelidir.

Anahtar Kelimeler: Atopik Dermatit, Astim, Immiin Yetmezlik, Koolen-de Vries Sendromu
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Abstract Ref: 0168 [PS - 066]

Direncli Trombositopeni ile Prezente Olan ARPC1B Eksikligi: Nadir Bir Kombine immiin Yetmezlik
Olgusu

Gokhan Yorusun', Ragip Dere’, Betlil Karaatmaca', Fatma Burgin Kurtipek?, Ayse Metin’

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi, Tiirkiye
2Yildinm Beyazit Universitesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji, Tiirkiye

Amag:

ARPC1B genindeki patojenik varyantlar, konjenital trombositopeni, immun disreglilasyon,
enfeksiyonlara yatkinlik ve otoimmun bulgularla seyreden nadir bir kombine immun yetmezlik
tablosuna yol agcmaktadir. Bu olgu sunumunda, direncli trombositopeni ve sitopenilerle bagvuran bir
bebekte ARPC1B eksikliginin klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin vurgulanmasi amacglanmistir.

Olgu:

iki buguk aylik erkek hasta 6ksiiriik, ishal, cilt dokiintiisii ve petesiler ile basvurdu. Fizik muayenede
hematomlar ve yaygin dermatit saptandi. Laboratuvar incelemesinde agir trombositopeni, anemi,
l6kositoz, yiiksek CRP ve ferritin diizeyleri mevcuttu. immiinoglobulin diizeyleri yasina gore yiiksekti.
Lenfosit alt grup analizinde T hicrelerinde rolatif dusukliuk saptandi. Kemik iligi aspirasyonunda
megakaryositik seri izlenmedi. idrar ve kanda CMV PCR pozitifligi nedeniyle antiviral tedavi baslandi.
Direncli trombositopeni ve otoimmun bulgular nedeniyle immun disregilasyon agisindan ileri genetik
analiz yapildi. Trombositopeni Next-Generation Sequencing (NGS) paneli ve immun disregulasyon
panelinde patojenik varyant saptanmadi. WES analizinde ARPC1B geninde c.64+1G>A homozigot
patojenik varyant tespit edilerek kombine immun yetmezlik tanisi konuldu. Kemik iligi nakli planlandi
ancak uygun verici bulunamadi. Hasta enfeksiyona bagli komplikasyonlar nedeniyle kaybedildi.
Sonug:

Direncli trombositopeni ve sitopenilerle basvuran bebeklerde primer immun yetmezlikler mutlaka
dusunulmelidir. ARPC1B eksikligi nadir gorulmesine ragmen erken tani ve uygun tedavi ile prognozun
iyilestirilmesi mumkunddar.

Anahtar Kelimeler: ARPC1B eksikligi, Direncli trombositopeni, Kombine immun yetmezlik
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Olgunun Laboratuvar Sonuclari

WBC

Ans

Als

Hb

PLT

MPV

CRP

Ferritin

IgA

IgG

IgM

Total IgE

C3

C4

CD19+ B lenfositler

CD3-CD16+CD56+ NK hucreleri

CD3+ T lenfositler

CD4+ T hucreleri

CD8+ T hucreleri

Yeni Timik Emigrant (CD4+CD31+CD45RA+)

CMV PCR
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18,64x10°/L (6,6-16,2)
3,46x10°/L (1,3-7,9)
7,04x10°%/L (2,7-12,6)

9,2 g/dL (9,4-13,4)

29x10°/L (240-550)
7,3fL(7,2-11,2)

23,54 mg/L (0-5)

624 pg/L (50-200)

2,41 g/L (9-110)

14,1 g/L (209-1644)

2,04 g/L (22-226)

21,9 IU/mL

1,4 g/L (0,9-1,8)

0,4 g/L (0,1-0,4)

%49,5 (3485/mm?®) (%14-39)
%12 (845/mm?) (%2-14)
%37,4 (2633/mm?®) (%48-75)
%20,5 (1443/mm?®) (%33-58)
%17,3 (1218/mm?) (%11-25)
%38,2 (1006/mm®) (%56,6-90,7)

2.432 kopya/mL
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Abstract Ref: 0170 [PS - 068]

CD25 yetersizligi: immiin disregiilasyonun infantil ve eriskin dénem spektrumu

Feyza Bayram Catak', Mehmet Cihangir Catak', Alper Bulutoglu', Melek Yorgun Altunbas’, Sevgi Bilgic
Eltan', Elif Karakog Aydiner’, Ahmet Ozen', Ayca Kiykim?, Esra Karabiber?, Safa Baris’

Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve immiinoloji, istanbul
?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve immiinoloji, istanbul
3Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yetiskin Alerji ve Immiinoloji, istanbul

Giris-Amac: Immin disregiilasyonla seyreden CD25 (IL-2Ra) eksikligi, IPEX benzeri fenotip ve
enfeksiyonlara yatkinlikla karakterize, otozomal resesif nadir bir tablodur. Bu ¢calismada, iki farkli CD25
eksikligi olgusunun klinik, immunolojik ve molekdler 6zellikleri incelenerek hastaligin patofizyolojisi
analiz edilmistir.

Yéntem: Marmara Universitesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Poliklinigi’ne basvuran iki CD25 eksikligi
olgusunun klinik verileri ve periferik kan érnekleri; immunfenotipleme, sitokin profilive T hicresi
proliferasyonu acisindan akim sitometri ile degerlendirilmistir.

Bulgular: in-silico analizlerde zarar verici oldugu 6ngériilen novel varyantlara sahip infant ve eriskin
olgularimizda, periferik toleransin ciddi sekilde bozuldugu ortak bir immun fenotip saptandi. Her iki
hastada naif T hlcreleri ve recent thymic emigrant duzeyleri dusuk, efektor bellek hicreleriise yuksekti.
Aktive T hlicrelerinde CD25 ekspresyonunun yokluguna, Treg hlicrelerinde belirgin azalma, bozuk
proliferasyon ve artmis PD-1 ekspresyonu eslik etmekteydi. Ayrica infant olguda Th1 ve Th17 sitokin
yanitlari yetersizdi. Klinik olarak eriskin olguda kronik lenfopeni, brongiektazi, yaygin sigiller, kronik
dermatit, hepatosplenomegali ve skuamoz hicreli cilt kanseri izlenmis, infant olguda erken donemde
agir CMV ve adenovirus enfeksiyonu ile Enterobacter sepsisi gelismis ve yogun bakim gerektirmisti.
infant olan hasta kék hiicre nakli sonrasinda gerceklesen komplikasyonlar sonrasinda exitus oldu. Bu
ortak immun fenotip, T hlicre aktivasyonu, regllasyonu ve periferik toleransin ciddi sekilde
bozuldugunu gostermektedir.

Sonug ve Tartisma: Olgularimiz CD25 eksikliginin tek bir genetik defekt olmasina ragmen farkli yaslarda
genis bir klinik ve immunolojik spektrum olusturdugunu, infantil donemde erken baslayan agir
enfeksiyonlarin, erigskin donemde ise kronik enfeksiyonlar, immun disregilasyon ve malignite ile
cikabilecegini gostermistir.

Anahtar Kelimeler: Treg, TFH, CD25, immun disregllasyon, otoimmunite
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Abstract Ref: 0171 [PS -069]

Eriskin immiin Yetmezlikte Kompleman Aracili Komplikasyonlar

Zuleyha Galata, Reyhan Gumiisburun, Eda Aslan, Ragip Fatih Kural, Yusuf Ozeke, Kutay Kirdék, Umitcan

Ates, Meryem irem Toksoy Sentiirk, Ceyda Tunakan Dalgig, Omiir Ardeniz
Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

Girig

Kompleman sistemi dogustan bagisikligin temel parcasidir; enfeksiyonlara yatkinligin yani sira
otoimmunite ve hematolojik komplikasyonlar gibi agir klinik tablolara yol acabilmektedir. Bu olgu
serisinde, kompleman sistemi bozuklugu ve primer immun yetmezlik zemininde gelisen nadir ancak agir
hematolojik ve otoimmun komplikasyonlarin sunulmasi amaglanmistir.

Olgu Sunumlari

Olgu 1: Yedi yasinda TB menenijiti dykust bulunan ve izleminde C1q eksikligi saptanan hasta, ¢cocukluk
ddneminde tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle uzun sure depo-penisilin profilaksisi
almistir. izlem siirecinde SLE tanisi alan hastada yogun bas agrisi ve psikoz bulgularinin gelismesi
uzerine g¢ekilen kraniyal MRG’de norolupus ile uyumlu bulgular saptanmis, lomber ponksiyonun normal
olmasi da dikkate alinarak nérolupus tanisi dustnulmus ve pulse steroid, plazmaferez ile siklofosfamid
tedavileri uygulanmistir.

Olgu 2: Kirk Gi¢ yasinda non-immun hemolitik anemi ve panhipogammaglobulinemi saptanmasi lizerine
CVID tanisi alan hastaya dizenli IVIG baslanmistir. izlemde gelisen karin agrisi ataklari ve kronik
intravaskuler hemoliz bulgulari Gzerine yapilan FLAER analizinde yuksek oranli PNH klonu saptanarak
PNH tanisi dogrulanmis ve eculizumab tedavisi baslanmistir.

Olgu 3: Urtiker/anjiyoddem ve rekiirren siniizit-idrar yolu enfeksiyonu 6ykiisii bulunan CVID’li hastada
gastroenterit sonrasi trombotik mikroanjiyopati gelismistir. ADAMTS13 duzeyinin normal ve PNH
analizinin negatif saptanmasi Uzerine tablo, atipik hemolitik Gremik sendrom ile uyumlu
degerlendirilerek plazmaferez, hemodiyaliz, steroid ve eculizumab tedavileri uygulanmistir.

Sonug. Kompleman bozukluklari ve primer immun yetmezlikler, yasami tehdit eden hematolojik
komplikasyonlara yol acabilmekte olup erken tani ve hedefe yonelik tedavi prognozu belirgin sekilde
etkilemektedir.

Anahtar Kelimeler: Atipik hemolitik Gremik sendrom, kompleman, paroksismal nokturnal
hemoglobinuri
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Tablo 1. Kompleman Araali Komplikasyonlar ile Izlenen Hastalarin Klinik ve Labaratuvar Ozellikleri
Clgu 1 Clgu 2 Olgu 3
Yas/Cinsivet 32/K 43/K 38K
Klinik Bulgular USYE semptomlan, eklem agnlan Kanin agrisi, kusma, istahsizlik, Ortiker, anjicddem
konstipasyon

Ignfe__l‘cs_l_\_,rnn TB ”E”‘?’.‘J'tr USYE, otit, pnamani, Sindzit Siniizit, otit, IYE, gastroenterit

Ovykisd karbonkiil

IaG {(a/L) 15.45 =3 589

Iga (g/L) 4.87 <0.5 <27

IgM (g/L) 1.89 <0.25 63

IgE(kU/L) 4282 =0.8 <18

Lokosit 3240 2650 14850

Hab 5.1 8.4 8.8

Trombosit 354000 170000 37000

€3 (mg/dL) 134 132 134

C4 (mg/dL) 21 61 26

Mikrobiyoloji Yara kiltird: MRSA - Balgam kiltiri: Klebsiella pneumoniae

. . THBED heterozigot (VUS)
Genetik Bekleniyor DMAH 11 heterozigot (VUS)
Tani gié’ eksikligi, PNH, CVID aH(s, CVID

Hidroksiklorokin, metotreksat,
prednol, deposilin

Eculizumab, IVIG, prednol, omalizumab,
antihistaminik

aHUS: Atipik hemuolitil: Gremik sendrom; CVID: Yaygin dedisken immiin yvetmezlik; IVIG: Intravendz imminoglobuling IYE: Idrar yolu enfeksiyonu,; MRSA:
Metisiline direncli Staphylococcus aureus; PNH: Paroksismal nokturnal hemeglobindri; SLE: Sistemik lupus eritematozus; TB: Tuberkiloz; USYE: Ust
selunum yolu enfeksiyonu; VUS: Kiinik énemi belirsiz varyant.

Tedavi/izlem Eculizumab, IVIG

Abstract Ref: 0172 [PS-070]

Subkiitan immiinoglobulin Tedavisinde Yasam Kalitesini Belirleyen Faktérler: Egitimin Rolii

Hulya Uflaz’, Beglim Gorgulu Akin', Makbule Seda Bayrak Durmaz’, Fikriye Kalkan', Sadan Soyyigit?
'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

?Ankara Yildinnm Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve
Alerji Hastaliklari Klinigi

Amag: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik(YDIY) hastalarinda diizenli immiinoglobulin replasman(IgRT)
tedavisi yasam suresi ve enfeksiyon kontroll acisindan temel yaklasimdir. IgRT intravenoz(IVIG) veya
subkutan(SCIG) yolla uygulanabilmektedir. Son yillarda SCIG’nin hastane bagimluligini azaltmasi ve
hasta konforunu artirmasi nedeniyle tercih edilirligi artmistir. Bu calismada, SCIG tedavisi alan erigkin
PIY hastalarinda IVIG’e kiyasla SCIG’in saglikla iliskili yasam kalitesi (izerine etkisinin degerlendirilmesi
amaclandi.

Yéntem: Tek merkezli kesitsel calismaya klinigimizde YDIY tanisi ile izlenen, daha énce IVIG kullanmis
ve halen SCIG tedavisi alan 18 yas (izeri IVIG tedavisinden SCIG tedavisine gecilen 10 YDIY hastasi dahil
edildi. Tim hastalara Diinya Saglik Orgiitii Yasam Kalitesi Olgegi Kisa Formu(WHOQOL-BREF)
uygulanarak fiziksel saglik, psikolojik saglik, sosyal iliskiler ve ¢evre alan skorlari elde edildi. IVIG ve

116



ULUSLARARASI KATILIMLI
Klinik Immiinoloji

.o

SCIG donemlerine ait skorlar karsilastirildi. Ayrica egitim duzeyinin yasam kalitesi lUzerindeki etkisi alt
grup analizleri ile degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin ortanca yasi 34.5(23-63) yil olup %60’1 kadindi. SCIG déneminde fiziksel saglik alan
skorunun IVIG donemine kiyasla anlaml dluzeyde arttigl saptandi. Psikolojik saglik, sosyaliliskiler ve
cevre alanlarinda iki tedavi yontemi arasinda anlaml farklilik izlenmedi. Egitim dlzeyi analizinde, ilkokul
mezunu hastalarin IVIG doneminde fiziksel saglik skorlari diger gruplara gore daha dustkken SCIG
aldiklari dénemde bu farkin ortadan kalktigi gortldu. Psikolojik saglik alaninda,ise ilkokul mezunu
hastalarin hem IVIG hem SCIG donemlerinde diger egitim gruplarina kiyasla daha dusuk skorlar aldigi,
Universite mezunlarinin en yuksek skorlari elde ettigi belirlendi.

Sonug: SCIG tedavisi eriskin PiY hastalarinda fiziksel saglikla iliskili yasam kalitesini IVIG’e kiyasla
anlamli bicimde iyilestirmektedir. Egitim dlizeyi 6zellikle psikolojik saglik alaninda yasam kalitesini
etkileyen dnemli bir sosyodemografik belirleyici olarak ortaya ¢ikmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, intraven6z immunoglobulin, subkiitan immunoglobulin, yasam
kalitesi
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Tablo 1
Degisken Sonuglar
Hasta sayisi (n) 10
Yas (yil (Ortanca (min—-max)) 34,5 (23-63)

Cinsiyet (n (%))

Kadin 6 (%60)

Erkek 4 (%40)

Egitim dlzeyi (n (%))

ilkokul 2 (%20)
Lise 1(%10)
Universite 7 (%70)

Ek hastaliklar (n (%))

Astim 1(%10)
HT 1(%10)
Hipotiroidi 1(%10)
DM + HT + Hipotiroidi 1(%10)
Yok 6 (%60)
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Abstract Ref: 0173 [PS-071]

Akcigerde Kaviter Lezyonu Olan ve Nocardia Enfeksiyonu Diisiiniilen Kronik Graniillomaz Hastalik
Olgu

Biisra Cevirgen', ilke Bas?, Duygu Liileci Dagli2, Pinar Sahin2, Emine Ulgen?, Neslihan Edeer Karaca?,
Guzide Aksu?

Celal Bayar Universitesi Tip Fakdiltesi

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris:

Kronik granilomatdz hastalik, NADPH oksidaz kompleksi bilesenlerini kodlayan genlerdeki mutasyonlar
sonucu fagositlerin oksidatif dldurme kapasitesinin bozulmasiyla giden, tekrarlayan agir enfeksiyonlar
ve granulom olusumu ile karakterize kalitsal fagositik immun yetmezlik tablosudur. Kronik granilomatoz
hastalik tanili, akcigerde kaviter lezyonu olan, nocardia enfeksiyonu dusundugimuz ve nocardia
enfeksiyonuna yonelik verilen tedaviye klinik ve radyolojik yanit aldigimiz olgu sunulmustur.

Olgu:

Bes yasinda erkek hasta, kronik granilomatoz hastalik tanisi ile takipli, tam uyumlu vericisi olmayan
olgu 9/10 uyumlu vericiden iki kez basarisiz sonuglanan kemik ili transplantasyonu oldu. Ates sikayeti
ile yatirilan ve fizik muayenede enfeksiyon odagi olmayan olgunun kultarleri alindi. Direncli atesi olan
hastaya meropenem, vorikonazol ve teikoplanin baslandi. Klinik izleminde atesi direncli devam etmesi
uzerine, enfeksiyon odagi tarama amacli kraniyal, toraks ve abdomen MR ¢ekildi. Toraks MR’da sag
akcigerde kaviter lezyonu saptandi. Nocardia enfeksiyonu dtsunuldud. Bronkoskopi yapildi, BAL
orneklerinde etken Uretilemedi. Tedavisine v linezolid eklendi. Yirmi gun sonra ¢ekilen kontrol toraks
MR’da kaviter lezyonun kiiguldugu goraldu. Iv linezolid tedavisi sonrasi atesi dustu. Akut faz reaktanlari
geriledi.

Sonug:

Tedavi ile klinik, laboratuvar ve radyolojik goriintlilemede yanit aldigimiz olguda akcigerdeki kaviter
lezyonda Nocardia enfeksiyonu dusunulmektedir. Nocardia kultlrde Uretilmesindeki guglik nedeniyle
etkeni kulturde saptanamadigi disunulmektedir.

Anahtar Kelimeler: akciger, kavite, KGH, Nocardia
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akcigerde kaviter lezyon
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Abstract Ref: 0174 [PS-072]

Primer immiin Yetmezlik ve Otoinflamatuar Sendrom Birlikteligi: Olgu Sunumu

Ece Tusiz Onata, Oner Ozdemir
Sakarya Universitesi Egitim Arastirma Hastanesi,Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Sakarya

15 aylik erkek hasta tarafimiza sik enfeksiyon gecirme ve 1 yildir gegmeyen egzamatoz cilt lezyonlari
olmasi sebebiyle bagvurdu. Hastanin dykisunde 7. ayda hastaneye yatis gerektiren RSV bronsioliti
gecirdigi, sik Gst solunum yolu enfeksiyonu gecirdigi, tekrarlayan ates yakinmalarinin oldugu 6grenildi.
Hastanin son 1 yildir olan aralikli ishal yakinmasi mevcuttu. Hastanin ailesi egzamatdz lezyonlara
yonelik supheli alerjen tariflemediler. Son 1 yilda 6 kez skabies e yonelik tedavi aldiklarini belirttiler.
Hastanin fizik muayenesinde 6zellikle gévdede olmak Uzere el ve ayaklarda egzamato6z lezyonlarin
haricinde anormal bulgusu yoktu. Hastanin gida alerjisi deri prick testi (gida paneli) ve spesifik IgE
degerlerinin negatif olmasi ve klinik dykinun desteklememesi ile diglandi. Hastanin immunolojik
degerlendirmesinde 1gG:3,92 g/L, 1gA:0,25 g/L, IgM:1,05 g/L, anti -Rubella IgG: Pozitif (62), anti-CMV
IgG: Negatif (0,2), anti-HBs: Pozitif (189), CD3+- T hucreler: %45,1, CD4+- T hicreler: %40,9, CD8+ -T
htcreler: %9,2, CD19+ -B hucreler: %38,19, CD16+56+ -NK hucreler: %7,46 olarak saptandi. Hastaya
siit gocugunun gegici hipogamaglbulinemisi (THI) 6n tanisiyla intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavisi
baslandi. Hastanin kendisinden 1 yas bluyuk abisinde de benzer sikayetler mevcuttu. Abisinde
immunolojik tetkikler normal saptandi. Hastanin genetik analizinde IL2RG (NM_000206.3) c.652C>T
(p-Arg218Cys; rs1431234580) hemizygous missense variant (VUS) ve NLRP3 ¢.2684C>T (p.Thr895Met;
rs756586843) heterozygous missense variant (VUS) saptandi. 1 senedir THi tanisiyla iVIG tedavisine
devam eden olgunun egzamatoz lezyonlari ve ishal sikayetleri gerilemis, enfeksiyon sikligi azalmistir.
Hastada ve abisinde saptanan NLRP3 mutasyonu ¢cocuk romatoloji bolimu tarafindan anlamli kabul
edilmig; hasta ve abisine FCAS tanisiyla 3 ay dnce IL-1 Reseptdr antagonisti tedavisi baslanmistir.

Anahtar Kelimeler: intravendz immunglobulin tedavisi, otoinflamatuar hastaliklar, primer immiun
yetmezlik
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Abstract Ref: 0175 [PS-073]

Nonsirotik Asit ve Agir Persistan Sekretuar ishal ile Seyreden Multisistem immiin Disregiilasyon
Olgusu: DOCK11 VUS Saptanan infant

Giilay irem Parlak Ozel’, Neslihan Giircan Kaya?, Mehmet Cihat Sifil’, Yiiksel Kavas Yildiz', Sule Biiyiik
Yaytokgil', Nuri Alagakir®, Burcu Ceylan Cura Yayla*, Semih Sandal?, Hatice Emel Ozyiirek®, Emine Vezir®
'Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Ankara

2Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Hastaliklari, Ankara

3Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim, Ankara

4Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari, Ankara

STC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji Hastaliklari,

Ankara
TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar Klinigi, Ankara

Giris:

DOCK11, hematopoietik hiicrelerde eksprese olan ve CDC42 aktivasyonu lUzerinden aktin iskeleti
dinamiklerini dizenleyen bir guanin nukleotid degisim faktortdur. DOCK11’de hemizigot patojenik
varyantlar, erken baslangicli enteropati ve sistemik inflamasyonun eslik edebildigi degisken immun
yetmezlik/immun disregllasyon spektrumu ile iliskilidir.

Olgu:

Yedi aylik erkek hasta, bes aylikken febril bir hastalik sonrasi gelisen progresif nonsirotik asit, kusma ve
persistan siddetli sekretuar ishal nedeniyle degerlendirildi. Klinik seyirde protein kaybettiren
enteropatiye bagli hipoalbuminemi ve elektrolit bozukluklari izlendi. Doppler ultrasonografide, umblikal
kateter 6ykiisi esliginde portal ven trombozu saptandi. izlemde tekrarlayan bisitopeni/pansitopeni
ataklari gelisti, kemik iligi aspirasyonu normaldi ve anemi nedeniyle eritrosit transflizyonlari yapildi.
Endoskopi makroskobik olarak normal olup biyopside intestinal lenfanjiektazi raporlandi, ancak klinik
siddeti tam agiklamadigi diistinildii. immiinolojik incelemede baslangigtan itibaren kronik lenfopeni
saptandil. Serum immunglobulin dlzeylerinde progresif dusus izlendi (IgG 767[?]173 mg/dL, IgA 29[?]12
mg/dL, IgM50[?]41 mg/dL). Akim sitometrik degerlendirmede CD3/CD4 dusukligl, naif B hiicre
baskinligl, sinif degisimi yapmis bellek B hlicrelerinde azalma mevcuttu. CD45 RA/RO duzeylerive
CD55 ekspresyonu normal bulundu. Hipogammaglobulinemi ve lenfopeninin intestinal
lenfanjiektazi/protein kaybina sekonder olabilecegi degerlendirildi. Agir protein kaybina eslik eden
immun yetmezlik bulgular nedeniyle IVIG replasmani ve yogun destek tedavileri (albuimin, genis
spektrumlu antibiyotikler, kortikosteroid ve gerektiginde organ destek tedavileri) uygulandi. Progresif
kotulesme ile hasta kaybedildi. WES analizinde DOCK11 geninde hemizigot c.2090C>T (p.Ala697Val)
varyanti saptandi; ACMG’ye gore VUS olarak raporlanmakla birlikte in-silico prediksiyon araglarinda
‘damaging’ olarak éngoruldu.
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Sonug:

Aciklanamayan nonsirotik asit, siddetli persistan sekretuar ishal (enteropati) ve sitopeniler ile seyreden
hastalarda DOCK11 iligkiliimmun disregllasyon ayiricl tanida disunulmelidr. Erken genetik analiz tani
ve yonetim acisindan kritik 8neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: immun disregulasyon, DOCK11, enteropati

Abstract Ref: 0176 [PS -074]

STAT3 Eksikliginde Eozinofilik Gastrointestinal Sistem Tutulumu: Dupilumab Deneyimi

Muhammed Furkan Erden’, Muhammed Musa Kayacan', Mehmet Yavuz Ozbey’, Nejdet Karabey’, Talha
Ustiintas’, Selami Aykut Temiz2, Aylin Yiicel', Sevgi Keles'
'Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Ana Bilim Dali, Konya

Amag:

STAT3 mutasyonuna bagli otozomal dominant hiper-IgE sendromu (OD-HIES), Th17 hucre fonksiyon
bozuklugu ile iliskili; tekrarlayan enfeksiyonlar, mukokitan6z kandidiyazis, agir egzema, iskelet
anomalileri ve belirgin serum IgE ylksekligi ile karakterize nadir bir primer immun yetmezliktir.
Gastrointestinal sistem (GIS) tutulumu nadirdir ve eozinofilik gastrointestinal hastaliklarda standart
tedaviler siklikla yetersiz kalmaktadir. Bu galismada, STAT3 mutasyonu dogrulanmisg, sklerozan
kolanijitin eslik ettigi eozinofilik GIS tutulumu bulunan bir HIES hastasinda Dupilumab tedavisinin klinik
ve histopatolojik etkileri sunulmustur.

Olgu:

Cocukluk cagindan beri STAT3 mutasyonuna bagli HIES tanisiyla izlenen 18 yasindaki erkek hasta,
tekrarlayan karin agrisi nedeniyle degerlendirildi. Oykiisiinde tekrarlayan deri apseleri, mukokiitan6z ve
0zofageal kandidiyazis, pnémoni ve agir egzema mevcuttu. Serum IgE duzeyi 71.000 IU/mL olup
periferik eozinofili saptandi. Endoskopide 6zofagus, mide, duodenum ve kolonda yaygin erozyon ve
Ulserasyonlar izlendi. MRCP'de sklerozan kolanjit ile uyumlu coklu segmental darliklar ve safra
yollarinda genislemeler goruldu. Alinan ¢coklu biyopsilerin histopatolojik incelemesinde belirgin
eozinofilik infiltrasyon saptanarak eozinofilik GIS tutulumu ve sklerozan kolanjit tanisi konuldu;
enfeksiydz, otoimmun ve malign nedenler diglandi. Eliminasyon diyeti ve sistemik kortikosteroidlere
yanit yetersiz kaldi. STAT3 mutasyonuna bagli Th17 eksikligine ikincil Th2 baskin inflamasyon dusunulen
hastada, IL-4/IL-13 yolaklarini hedefleyen Dupilumab basland. ilk haftalarda klinik iyilesme gézlendi.
Uclincl ayda yapilan kontrollerde histopatolojik eozinofilik infiltrasyonda belirgin gerileme saptandi,
kontrol MRCP goruntulemesinde sklerozan kolanjit bulgularinda anlamli duzelme gortilmedi. Egzema
lezyonlari da duzeldi ve ciddi yan etki izlenmedi.
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Sonug:

Bu olgu, STAT3 iligkili HIES’te nadir gdrulen sklerozan kolanjitin eslik ettigi eozinofilik GIS tutulumunun
tedavisinde Dupilumab’in etkili ve guivenli bir secenek olabilecegini dustindirmektedir. Direncli
olgularda hedefe ydnelik biyolojik tedaviler umut vericidir.

Anahtar Kelimeler: Dupilumab, eozinofilik gastrointestinal hastaliklar, Hiper-IgE sendromu, primer
immun yetmezlik, STAT3 mutasyonu

Abstract Ref: 0177 [PS-075]
Heme Metabolizmasindan Sitokin Firtinasina: Nadir Bir Pediatrik immiin Disregiilasyon Olgusu

Damla Altintas, Ozgiil Giingdr, Nur Umit, Ceren Giileryliz, Aysen Bingél, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Antalya

Giris

Heme metabolizmasinin duzenlenmesinde 6nemli rol oynayan heme oksijenaz-1 (HO-1), serbest
heme’nin pro-oksidan ve pro-inflamatuvar etkilerini sinirlayarak immun homeostazin sirdurilmesine
katki saglar. Bu yolaktaki dogustan bozukluklar; kontrolsliz inflamasyon, endotel hasari ve ¢coklu organ
tutulumu ile seyreden, nadir ancak agir klinik tablolarla iligkilidir. Klinik spektrum; konjenital aspleni,
antikor negatif hemolitik anemi, tekrarlayan agir enfeksiyonlar ve makrofaj aktivasyon
sendromu/hemofagositik lenfohistiyositoz (MAS/HLH) ataklarini icerebilir.

Olgu

Neonatal donemde sepsis nedeniyle yenidogan yogun bakim unitesinde izlenen 8 yasinda erkek hasta,
erken gcocukluk doneminde konjenital aspleni tanisi almisti. Klinik izleminde belirgin buyime-gelisme
geriligi ile birlikte yilda en az iki kez pndmoni ve/veya sinlzit ataklari seklinde seyreden tekrarlayan
enfeksiyonlar mevcuttu. iki yasinda saptanan aciklanamayan l6kositoz nedeniyle yapilan kemik iligi
aspirasyonunda malignite lehine bulgu izlenmedi. ilk genetik incelemede LRP5 geninde homozigot
varyant saptanarak osteoporozis psddoglioma sendromu tanisi konuldu. izlem sirecinde tekrarlayan
ates ataklari, direkt Coombs negatif hemolitik anemi, beklenenden dusuk bilirubin dlzeyleri ve
progresif hiperinflamasyon bulgular gelisti. Sekiz yasinda MAS/HLH tanisi alan hastaya interldkin-1
inhibitdru (anakinra) baslandi. Klinik progresyon Uzerine yapilan genetik re-analizde, HMOX1 geninde
saptanan homozigot varyantin klinik tablo ile uyumlu bulunmasi sonucu hastaya HO-1 eksikligi tanisi
konuldu. Hastalik seyri agir enfeksiyonlar ve septik sok ile komplike oldu.
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Sonug

Konjenital aspleni, tekrarlayan agir enfeksiyonlar ve hiperinflamasyon birlikteligi olan pediatrik
hastalarda, primer immun yetmezliklerin yani sira heme metabolizmasi bozukluklarina bagli immun
disregulasyon tablolari ayirici tanida mutlaka distnulmelidir. Klinik progresyon gosteren olgularda

erken genetik re-analiz ve multidisipliner yaklasim prognoz ac¢isindan kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Heme oksijenaz-1 eksikligi, immiin disregiilasyon, Makrofaj aktivasyon sendromu

Heme oksijenaz-1 aracili heme yikim yolu
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Abstract Ref: 0179 [PS -076]

Osteomiyelit ile prezente olan nadir bir olgu: GATA 2 eksikligi sendromu

Zeynep Hancioglu', Fikriye Kalkan', Begiim Goérgulii Akin', Betiil Ozdel Oztiirk!, Makbule Seda Bayrak’,
Sadan Soyyigit?

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris: GATA2, kemik iligindeki hematopoetik kok hicrelerin korunmasi ve gcogalmasi icin gerekli olan bir
transkripsiyon faktoruadur. GATA2 eksikligi sendromu (G2DS), otozomal dominant gegisli, nadir bir
genetik hastalik olup immun yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlar ve miyeloid maligniteler ile
seyredebilir.

Olgu: Otuz alti yasinda erkek hasta, agiz icinde implant tedavisi sonrasi iyilesmeyen yaralar nedeniyle
bagvurdu. Yapilan tetkiklerde mandibulada osteomiyelit tanisi konuldu.

Ozgecmisinde, yaklasik 15 yildir el, ayak ve genital bolgede tedaviye direngli sigillerinin bulundugu, bu
nedenle 2024 yiinda dermatoloji kliniginde ileri tetkik edildigi, 6zel genetik merkezinde yapilan tum
ekzom dizileme analizinde GATA2 ekzon 5 ¢.1084C>T, p. Arg362* (rs1553770510) heterozigot
mutasyonu saptandigi 6grenildi. Hastanin 2008 yilinda sitopeni nedeniyle kemik iligi biyopsisi yapildigi
ve hiposelluler miyelodisplastik sendrom tanisi konuldugu, iki yil 6nce her iki alt ekstremitede lenfodem
tanisi aldigi 68renildi.

Hastanin tam kan sayimi, immunglobulin, lenfosit alt grup ve B lenfosit alt grup analizi yapildi (Tablo 1).
Osteomiyelit tanisi ile enfeksiyon tedavisi tamamlandiktan sonra antiviral, antifungal ve antibakteriyel
profilaksiler baslanildi. Hematoloji bolimu tarafindan yapilan degerlendirme sonucu hastada kemik
iligi transplantasyonu planlanmadi, mevcut klinik ve laboratuvar bulgular dogrultusunda hastaya yakin
izlem 6nerildi.

Hastanin 12 yasindaki kiz cocuguna yapilan genetik analiz sonucunda GATA2 ekzon5c.1084C>T,
pArg362*rs1553770510 heterozigot mutasyonu saptandi.

Tartisma: GATA2 eksikligi sendromu, bagisiklik sistemi ve kemik iligini etkileyen nadir bir hastaliktir.
Hastalarda miyelodisplastik sendrom ve akut miyeloid l6semi gelisme riski artmistir. Tani genetik testle
konur ve kuratif tek tedavi uygun hastalarda hematopoietik kok hlicre naklidir. Geng yasta gelisen
miyelodisplastik sendrom, tedaviye direncli HPV enfeksiyonlari ve eslik eden immun yetmezlik
bulgularinda GATA2 eksikligi sendromu mutlaka ayirici tanida disunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: GATA 2, immun yetmezlik, Myelodisplastik sendrom
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Abstract Ref: 0181 [PS-077]

IL-12RB1 Eksikliginde Nadir Bir Klinik Bulgu: Salmonella iliskili Lokositoklastik Vaskiilit

ibrahim Halil Karahan', Ahmet Girgec?, Orhan Nurlu?, Ercan Kiiclikosmanoglu', Ozlem Keskin', Mehmet
Oztekin', Ayse Balat?, Hatice Uygun?
'Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Iimmiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Romatolojisi Bilim Dalli
3Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali

Giris: IL-12RB1 eksikligi, otozomal resesif kalitilan, interferon-gama (IFN-y) aracili immunitenin
bozulmasina yol acarak ozellikle BCG, Salmonella tirleri ve atipik mikobakterilerle seyreden ciddi ve
dissemine enfeksiyonlara yatkinlik ile karakterize bir primer immun yetmezliktir.

Olgu: 14 yasinda kiz hasta, 1 yasinda sol aksillada gelisen lenfadenitten alinan 6rnekte Mycobacterium
tuberculosis complex saptanmasi Uzerine anti-tuberklloz tedavi uygulanmis, eslik eden ishal nedeniyle
yapilan incelemede Salmonella turleri izole edilerek tedavi edilmisti. Yapilan genetik incelemede IL-
12RB1 geninde p.R175W (c.523C>T) homozigot mutasyon saptanmasi tzerine IFN-y (Imukin®) ve
trimetoprim-sulfometoksazol profilaksisi baglanmis, hasta bu tedavileri dort yil kullandiktan sonra
kesilmis fakat takiplerine devam edememisti.

Sekiz ay once alt ekstremitelerde basmakla solmayan kirmizi-mor dékuntu, sislik ve agriile cocuk
romatoloji ve cocuk immunoloji bolimlerine basvuran hastaya Henoch-Schonlein purpurasi 6n
tanisiyla prednol tedavisi ile birlikte IFN-y ve trimetoprim-sulfometoksazol profilaksisi yeniden baslandi.
Deri biyopsisinde lokositoklastik vaskulit saptandi. Klinik bulgularin prednol doz azaltimi ile alevlenmesi
ve kolsisin eklenmesine ragmen remisyon saglanamamasi lzerine olasi enfeksiyoz tetikleyiciler
acisindan gaita kalturu alindi. Gaita kultiriinde Salmonella spp. Gremesi Uzerine iki haftalik
levofloksasin tedavisi uygulandi ve vaskdlitik bulgular tamamen geriledi. Kontrol kalttrlerinde Greme
izlenmeyen hasta IFN-y ve trimetoprim-sulfometoksazol tedavileri ile izlenmektedir.

Sonugc: IL-12RB1 eksikligi olan hastalarda vaskulit nadir gérilmekle birlikte, 6zellikle Salmonella
enfeksiyonlari ile iliskili ldkositoklastik vaskdlit, klinik agidan dnemli ve gbzden kagabilecek bir tablodur.
Olgumuzda vaskaulitik bulgularin immunsupresif tedavilere ragmen persiste etmesi fakat Salmonella
tedavisi sonrasi tamamen gerilemesi, enfeksiyonlarin vaskilit patogenezinde tetikleyici bir rol
oynayabilecegini gostermektedir. Ayrica tedaviye direncgli veya tekrarlayan lokositoklastik vaskulit
olgularinda Salmonella basta olmak Uzere enfeksiyoz etiyolojiler arastirilmali; IL-12/IFN-y yolak
defektleri ayirici tanida akilda tutulmatdir.

Anahtar Kelimeler: IL-12RB1 eksikligi, ldkositoklastik vaskdulit, salmonella

128



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

. Pt

Resim 1. Alt ekstremitelerde purpurik dékiintiiler
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Tablo 1. Laboratuvar bulgulan

Tam Kan Sayimi

Hgb 11,8

Wbc 6740
Notrofil 3490
Lenfosit 2500
Eozinofil 130
Trombosit 362000
C-Reaktif Protein 1,11 mg/L
Sedimantasyon 16 mm/h

immiinglobulinler

29,85 g/L
IgG

1,06 g/L
IgM

2,08 g/L
IgA

12,56 IU/mL
IgE
Lenfosit Subgruplari
CD19 20
CD3 56
CD3/4 19
CD3/8 24
CD16/56 26
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Abstract Ref: 0183 [PS -078]

Sessiz Kalan Bir Risk: NFKB1 Varyanti Tasiyan Asemptomatik Eriskin Olgu

Ebru Demir Ulgen', Fikriye Kalkan', Makbule Seda Bayrak Durmaz', Begiim Gorgiilii Akin', Sadan
Soyyigit?

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immUnoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi,Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag:

NFKB (nuclear factor kappa B ) hucre aktivasyonunda rol alan bir transkripsiyon faktéru
kompleksleri ailesini temsil eder. NFKB gen mutasyonlari, primer immun yetmezlik
nedenlerinden biri olup klinik spektrumu asemptomatik tasiyiciliktan ciddi enfeksiyon,
otoimmunite ve lenfoproliferasyona kadar uzanir. Bu olgu sunumunda, primer immun
yetmezlik tanisi alan ve NFKB1 mutasyonu saptanan 10 yasindaki gocuk hastanin aile
taramasi kapsaminda yapilan genetik incelemeleri sirasinda, babasinda da benzer bir
mutasyonun tespit edilmesi Uzerine, babaya ait klinik ve laboratuvar bulgularinin
paylasilmasi amaclanmigtir.

Olgu:

Otuz iki yasinda erkek hasta, cocuk immunoloji tarafindan yonlendirilmesi lizerine
degerlendirildi. Hastanin sik ve/veya ciddi bir enfeksiyon dykusu yoktu. Klinik olarak son 3
yilda 2 kez kanitlanmamis alt solunum yolu enfeksiyonu, ayda bir tekrarlayan, iz birakmadan
iyilesen oral aftlar ve sacli deride seboreik dermatit ile uyumlu lezyonlari mevcuttu.
Ozgegmisinde 15 yil 6nce sag akcigerde plevral efiizyon nedeniyle tiip torakostomi éykiisii
bulunmaktaydi. Bagka bir ek hastaligl yoktu. Hastanin anne babasi arasinda 3.derecede
akrabalik olup ve nedeni bilinmeyen erken cocukluk donemi kardes kayiplari mevcuttu.
Genetik analizde NFKB1 geninde c.956A>G p.(Tyr319Cys) heterozigot varyant (VUS) saptandi
ve oglundaki varyant ile uyumlu bulundu. immiinolojik degerlendirmede
izohemaglitininlerin ve asi antikor yanitlarinin negatif oldugu, IgA, 1gG ve IgM ve switch
memory B lenfosit hiicrelerinin distk oldugu goruldu. Hastaya immunologlobulin replasman
tedavisi baslandi.(Tablo-1,Tablo-2).

Tartisma ve Sonug:

Sunulan olgu, NFKB1 varyantlarinin degerlendirilmesinde yalnizca klinik bulgularin yeterli
olmadigini; genetik analizler ve fonksiyonel immunolojik degerlendirmelerle birlikte ele
alinmasinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: NFKB1, primer immun yetmezlik, klinik heterojenite, hipogamaglobulinemi
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Tablo 1. Lenfosit Alt Gruplari ve Alt Poplilasyonlar

«f«Tablo 1. Lenfosit Alt Gruplarn ve Alt Popillasyonlar

Eri’ammctr(- Sonug (%) Referans Arahi@ Yorum
CD3+ T lenfositler 68,13 55-83
| CD3+CD4+ Tlenfositler | 32,68 | 28-57
CD3+CD8+ Tlenfositler | 34,94 [ 10-39
CD4/CD8 oram | 0,94* [1-36 | Dusik
I 'CD19+ B lenfositler 8,69 [6-19
CD3-CD16+CD56+ NK | 20,20 [7-31
hicreleri
Naive B ((l)19+(2()27- " 82,45% [733,7-79,2 | Artnmis
IgD+)
Unclass switched memory | 1253 [ 53316
B (CD27+1gD+)
»l_ilass-sv&iicﬁéd_memory a8 159345 [ "-I)usixk
B (CD27+1gD-)
| ARB (CDZ1low | 15.60° [1.2-14,2 | Hafif artmus
CD38low)

Tablo 2. Humoral immiinite ve Diger Laboratuvar Bulgulari

Referans
Parametre Sonug . Yorum
Araligi
1gG (g/L) 6,81* 7-16 Dusuk
IgA (g/L) 0,269* 0,7-4 Dusuk
IgM (g/L) <0,19* 0,4-2,3 Dusuk
Total IgE (IU/mL) 1,7 0-378
. 6,98 Yetersiz
Anti-HBs (IU/mL) . >10
(Negatif)* yanit
izohemagliitinin Negatif* Pozitif Bozulmus
Asi antikor yanitlari (Kizamik, . .
Negatif* Pozitif Bozulmus

Kabakulak 1gG)
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Abstract Ref: 0185 [PS -080]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikte Hastalik Siddeti Tahmini icin Makine Ogrenmesi Modellerinin
Bagimsiz Kohort Performansi

Ebru Demir Ulgen', Mevliit Aytag Demir?, Makbule Seda Bayrak Durmaz’, Fikriye Kalkan', Begiim
Gorgula Akin', Sadan Soyyigit®

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immUnoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

2Bartin Universitesi, Milhendislik Mimarlik ve Tasarim Fakiiltesi,Elektrik-Elektronik Miihendisligi, Bartin
3Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi,Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) hastalarinda hastalik siddetinin makine 6grenmesi
yontemleriyle tahmin edilmesine yonelik gelistirilen modellerin yeniden Uretilebilirligi ve
genellenebilirligi halen belirsizdir. Bu galismanin amaci, literatlrde bildirilen modellerin bagimsiz bir
hasta kohortunda dig dogrulamasini yapmak ve performanslarini degerlendirmektir.

Yontem: Calismada, immunolojik belirtecler (1gG, IgA, IgM, CD4+ T lenfosit, CD8+ T lenfosit CD19+ B
lenfosit, CD16+ CD56+ Natural killer hlicreleri, Class-switched memory B ve Th/Tc orani) kullanilarak
hastalik siddetinin tahminiicin Lojistik Regresyon, Lasso, Destek Vektor Makineleri (SVM), Random
Forest ve XGBoost modelleri uygulanmistir. Hastalik siddeti, Ameratunga’nin YDIY hastalarinda klinik
siddet skorlamasina gore yapilmistir. Bizim kohortumuzda toplam klinik skorun medyan degeri (>=11)
esas alinarak ikili siniflandirma (hafif-orta/siddetli) seklinde tanimlanmistir. Modeller, 10 katliig ice
capraz dogrulama ile egitilmis ve degerlendirilmistir. Performans olgutleri olarak dogruluk, F1-skoru ve
%95 gliven araliklar bootstrap yontemiyle hesaplanmistir. Ayrica veri kimeleri arasindaki dagilim
farkliliklar analiz edilmigtir.

Bulgular: Toplam 39 YDIY hastalarindan olusan bagimsiz veri setinde tim modeller orta diizey
performans gostermigtir (dogruluk: 0.56-0.62; F1-skoru: 0.58-0.68). Hiperparametre optimizasyonunun
model performansini anlaml bicimde artirmadigl saptanmistir. Random Forest modelinin performansi,
literatlirde bildirilen degerlere kiyasla belirgin olarak dusukttr. Ayrica CD4+ T lenfosit, IgG ve CD19+ B
lenfosit gibi temel degiskenlerde anlamli dagilim farkliliklar gézlenmistir.

Sonug: Literatlrde Bargir ve ark. (Journal of Clinical Immunology, 2025) yapmis oldugu calismada
yiiksek dogruluk oranlariyla(Random Forest igin dogruluk:0.853) raporlanan YDIY hastalik siddeti
tahmin modellerinin, bagimsiz veri setlerinde sinirli genellenebilirlige sahip oldugu gésterilmistir. Bu
bulgular, klinik uygulamaya gecmeden 6nce makine 6grenmesi modellerinin titiz dis dogrulama ve
metodolojik degerlendirmelerden gegirilmesinin dnemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik, Makine Ogrenmesi, Hastalik Siddeti
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Tablo 1). Bagimsiz Kohortta Makine Ogrenmesi Modellerinin Performansi(n=39)

Model Accuracy (95% GA) F1-Skoru (95% GA)

Lasso Regresyon 0.615 (0.462-0.769) 0.667 (0.476-0.809)
Lojistik Regresyon 0.564 (0.410-0.718) 0.605 (0.400-0.762)
Random Forest 0.615 (0.462-0.744) 0.615(0.412-0.773)
SVM (RBF) 0.667 (0.513-0.821) 0.698 (0.513-0.830)
XGBoost 0.538 (0.385-0.692) 0.550 (0.341-0.723)

Yagxcct qcif t IONSTT JqSetoddtoo?| oto6ct qetacel fafAf U0 Gl
cifUcl ¢t tOSt S S tohvfl Unfey kaddONSIT i1 tldaf GNSahf ol KEBEYd ¢ldniSind | 0T = tot ¢
HI YR dGST ¢qSVYUR ST ION 100 | Geldil t Sl ¢S dif akSNYe YHapk i kore@! 1B U q |

Abstract Ref: 0186 [PS-081]

Sarkoidoz Tanisi ile izlenen Kronik Graniillomatéz Hastalik Olgu Serisi

Can Akal', Ahmet Gokcan Oztirk?, Zehra Sule Haskologlu, Candan islamoglu®, Seher Yiiksel?, Seda
Altiner®, Ozlem Kumbasar®, Goksal Keskin?, Feyzi ilhan Tezcan®, Esin Figen Dogu’, Kamile Aydan
ikinciogullar’

'Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, ic Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim
Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Gogus Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Ana Bilim Dali, Cocuk imminoloji ve
Alerji Bilim Dali, Ankara

Kronik grantilomat6z hastalik (KGH), NADPH oksidaz kompleksindeki genetik defektler sonucu gelisen,
grantlom olusumu ve tekrarlayan, potansiyel olarak yagsami tehdit eden enfeksiyonlarla karakterize
nadir bir primer immun yetmezliktir. Hastalik cogunlukla cocukluk caginda tani almakla birlikte,
Ozellikle otozomal resesif formlar eriskin ddneme kadar tani almadan seyredebilir. Bu calismada,
baslangicta sarkoidoz tanisiile izlenen ancak ileri immunolojik ve genetik incelemeler sonucunda KGH
tanisi konulan g eriskin olgu sunulmaktadir.
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Birinci olgu, cocukluk gagindan itibaren tekrarlayan enfeksiyon éykusu bulunan, non-kazeifiye
granilomlar nedeniyle uzun siire immiinsiipresif tedavi alan 35 yasinda bir kadindi. ileri incelemelerde
dihidrorodamin (DHR) testi negatif saptandi ve CYBA geninde homozigot mutasyon tespit edildi; hasta
multisistemik komplikasyonlar nedeniyle kaybedildi. ikinci olgu, graniilomatéz hepatit,
hepatosplenomegali ve pansitopeni ile izlenen 33 yasinda bir erkekti. Tiberkiloz ve sarkoidoz
tedavilerine yanit alinamamasi Uzerine yapilan degerlendirmede DHR testi negatif bulundu ve CYBB
geninde homozigot mutasyon saptandi; hasta ilerleyici hepatik tutulum nedeniyle kaybedildi. Ugiincii
olgu, granilomatdz lenfadenit ve otoimmun deri bulgulari ile basvuran 40 yasinda bir kadindi. DHR testi
negatif olan hastada genetik analizde CYBA geninde homozigot patojenik mutasyon tespit edildi ve
profilaktik tedavi baglanarak izleme alindi. TUm hastalarda lenfadenopati, hepatosplenomegali ve
grandlomatdz inflamasyon 6n plandaydi. Tani sUrecinde uzun sire immunsupresif ve antitiberkiloz
tedaviler uygulanmigti. Hastalarin tamaminda DHR testi ile oksidatif patlama kusuru saptandi. Genetik
analizlerde patojenik varyantlar tespit edildi. Gecikmig KGH tanisi, hastalarda ciddi enfeksiyonlar, ¢oklu
organ tutulumu ve mortalite ile sonuglandi.

Bu olgu serisi, erigkin hastalarda granulomatéz hastalik varliginda KGH’nin ayirici tanida mutlaka
degerlendirilmesi gerektigini ve DHR testi ile genetik incelemelerin tani surecinde kritik 6neme sahip
oldugunu vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: enfeksiyon, grantlom, primer immun yetmezlik, sarkoidoz

Abstract Ref: 0188 [PS -082]

LRBA Mutasyonuna Bagli immiin Disregiilasyonlu Pediatrik Olguda Enfeksiyon Tedavisi Sirasinda
Gelisen DRESS Sendromu

Melis Aydin Mut’, ilke Bas?, Duygu Liileci Dagli2, Emine Ulgen?, Pinar Sahin?, Neslihan Edeer Karaca?,
Guzide Aksu?

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Ana Bilim Dali, Mersin

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Ana Bilim Dali, izmir

LRBA mutasyonuna bagliimmun disregllasyon; lenfoproliferasyon, otoimmuinite ve tekrarlayan
enfeksiyonlarla seyreden nadir bir primer immun yetmezliktir. Bu hastalarda enfeksiyonlar ve
immunsupresif tedaviler sirasinda gelisen ilag asiri duyarlilik reaksiyonlari klinik yonetimi
zorlastirmaktadir. Bu sunumda, enfeksiyon tedavisi sirasinda DRESS sendromu gelisen LRBA
mutasyonlu pediatrik olgunun klinik seyri ve yonetimi sunulmustur.

Bes yasinda kiz hasta; LRBA mutasyonu, evre 3 kronik bobrek yetmezligi ve Tip 1 diabetes mellitus
tanilari ile izlenmekteydi. intravenéz immiinglobulin tedavisi sirasinda ates ve solunum sistemi
bulgulari olmasi nedeniyle pndomoni 6n tanisiyla yatirildi. Piperasilin-tazobaktam ve teikoplanin tedavisi
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basland. idrar kiiltiriinde Escherichia coli iremesi lizerine piperasilin-tazobaktam tedavisi kesilerek
meropenem tedavisine gegildi. Yatisinin 8. gununde yaygin kasintili makulopapuler dékintu, ates,
eozinofili (670/mm3), kardiyak belirte¢ yuksekligi (troponin T: 24,1ng/L; proBNP: 5840 ng/L) ve bdbrek
fonksiyonlarinda bozulma gelisti. Hastanin bir ay 6nce amoksisilin-klavulanat kullanimi mevcuttu.
RegiSCAR skoru 3 olarak hesaplandi. Hasta DRESS sendromu &6n tanisiyla dermatoloji birimine
danisilarak cilt biyopsisi alindi. TiUm antibiyotik tedavisi kesilerek 1 mg/kg/gliin dozunda prednizolon
tedavisi baslandi. Toraks HRCT’de buzlu cam alanlari, subsegmenter atelektaziler ve mediastinal
lenfadenopati izlendi. Ekokardiyografi'de sol ventrikul ejeksiyon fraksiyonu normaldi; hipertansiyona
yonelik amlodipin tedavisi baglandi. Steroid tedavisiyle dokuntileri ginden glne geriledi, prednizolon
dozu kademeli olarak azaltilarak kesildi.

LRBA mutasyonlu hastalarda ¢oklu antibiyotik maruziyeti sonrasi gelisen dokiintu ve organ
disfonksiyonlarinda DRESS sendromu akilda tutulmalidir. Erken tani, steroid tedavisi ve multidisipliner
yaklagsim morbiditeyi azaltmada kritik 5neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: DRESS sendromu, immun disregulasyon, LRBA mutasyonu, pediatrik alerji ve
immunoloji

Abstract Ref: 0189 [PS -083]

IgG Alt Sinif Eksikligi Olan Pediatrik Hastalarda IVIG Tedavisinin Yagsam Kalitesi ve Tedavi
Memnuniyeti Uzerine Etkilerinin Prospektif Analizi

Latfi Kiinckaya, Oner Ozdemir

Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: IgG alt sinif eksikligi, cocukluk ¢caginda tekrarlayan enfeksiyonlarla seyrederek yagsam kalitesini
dusurebilen bir immun yetmezliktir. Bu calismanin amaci, intraven6z immunglobulin replasman
tedavisi (IgRT) alan cocuklarda tedavinin immunolojik basarisinin yani sira, saglikla iliskili yasam kalitesi
(HRQoL) ve tedavi memnuniyetinin prospektif olarak degerlendirilmesidir.

Yontem: Calismaya, klinigimizde takip edilen ve IgRT alan 2-18 yas araligindaki 41 hasta (27 Erkek, 14
Kiz) dahil edildi. Hastalarin cinsiyeti, tani ayi, basvuru yakinmalari ve baslangic immunolojik tetkikleri ve
genetik sonuclari kaydedildi. Yasam kalitesi "Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL)", tedavi
memnuniyeti ise "TSQM-9" 6lgekleriyle 12 ay boyunca izlendi. Veriler bagiml gruplar t-testi ile analiz
edildi (p<0.05).

Bulgular: Yas ortalamasi 80,3 ay olan grubun en sik basvuru nedeni tekrarlayan st ve alt solunum yolu

enfeksiyonlariydi. Genetik analiz yapilan 30 hastanin %53,3’Unde (n=16) NFKB-1 basta olmak lzere
etiyolojiye yonelik varyant saptanirken, 4 hastada varyant izlenmedi. Tedavi etkinligi acisindan;
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baslangicta ortalama 837,6 mg/dL olan serum IgG duizeyi, 12. ayda anlamUl artisla 1230,0 mg/dL’ye
ulagmistir (p=0.033). On ikinci ayda PedsQL toplam ve alt 6l¢ek skorlarinda belirgin artig gdzlenirken,
TSQM-9 sonuglari IgRT’ye yonelik yiUksek memnuniyeti ortaya koydu.

Sonugc: Bu prospektif calisma, 1gG alt sinif eksikligi tanili pediatrik hastalarda IgRT’nin yalnizca
enfeksiyon yukunu azaltan bir yaklagim olmadigini, ayni zamanda saglikla iligkili yagsam kalitesinde
anlamli ve ¢ok boyutlu bir iyilesme sagladigini ortaya koymaktadir. IgRT sonrasi yasam kalitesi
skorlarindaki artigin, 6zellikle bedensel iyilik hali ve okul islevselligi alanlarinda belirgin olmasi,
tedavinin ¢ocuklarin giinluk yasam ve sosyal katilimi Gzerindeki olumlu etkisini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: IgG Alt Sinif Eksikligi, Intravendz Immunglobulin Replasman Tedavisi, Yasam
Kalitesi

Abstract Ref: 0190  [PS - 084]

Lenfopeni ve Kombine immiin Yetmezlik Bulgulari ile Tani Alan Ataksi-Telanjiektazi Olgusu

Arife Toksdz', Nazli Deveci Demirbas', Kezban ipek Demir', Seda Sirin2, Ezgi Ulusoy Severcan', Caner
Aytekin', Zeynep Glleg Koksal'

'Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi

2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris

Ataksi-telanjiektaziilerleyici serebellar ataksi, oklilokltan telanjiektazi, yliksek kanser riski ve degisken
derecelerde immun yetmezlikle karakterize sendromik bir kombine immun yetmezliktir. DNA tamirinde
yer alan ATM gen mutasyonlari hastaliktan sorumludur. Burada lenfopeni nedeniyle basvuran ve
bebeklik ddneminde ataksi-telanjiektazi tanisi alan bir hasta sunulmustur.

Olgu

Onalti aylik kiz hasta lenfopeni ve blyltme gelisme geriligi nedeniyle klinigimize danisildi. Anne-baba
arasinda akrabalik ve ailede immun yetmezlik yoktu. Fizik muayenede dismorfik bulgu saptanmadi,
ancak nérogelisimsel gecikme mevcuttu. immiinolojik degerlendirmede lenfopeni (720/mm3), IgG
(499mg/dl) ve IgA (<3mg/dl) dusuklugl saptandi. AntiHBs antikoru negatif idi. CD3+ (%37), CD4+ (%25),
CD8+ (%8) T hucre ve CD19+ (%8) B hlcreleri ile RTE (%12) orani disuk bulundu. Hastaya bu bulgularla
kombine immiin yetmezlik tanisi konuldu ve IViG replasman tedavisi ile trimetoprim-siilfametoksazol
profilaksisi baglandi. Genetik analizde ATM geninde olasi patojen heterozigot c.2466+1G>C ve
heterozigot c.3165T>G (p.Tyr1055Ter) varyantlari saptandi. Hastaya bu bulgularla ataksi-telanjiektazi
tanisi konuldu. Daha sonra bakilan AFP dizeyi (98.2 pg/L) yuksek bulundu.
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Sonug

Bu olgu lenfopeni saptanan cocuklarda enfeksiyon oyklsu olmasa dahi monogenik immun
yetmezliklerin ve DNA onarim bozukluklarinin ayirici tanida mutlaka degerlendirilmesi gerektigini
gostermektedir. Ataksi-telanjiektazide erken genetik tani, gereksiz radyasyondan kaginma ve gerekli
olan hastalarda immunglobulin replasman tedavisi ile trimetoprim-sulfametoksazol profilaksisi kritik
oneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telanjiektazi, hipogamaglobulinemi, kombine immun yetmezlik, lenfopeni

Abstract Ref: 0192  [PS - 085]

Primer immiin Yetmezlik Tanili Hastalar ile Saglikli Bireylerde Viicut Kompozisyonu, Periferik Kas
Kuvveti, Egzersiz Kapasitesi ve Yagam Kalitesinin Karsilastirilmasi

Ecran Cinkavuk', Ugur Musabak?, Sait Yesillik3, Ozgiir Kartal®, Ebru Calik’

'Hacettepe Universitesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Fakiiltesi, Kalp ve Solunum Fizyoterapisi ve
Rehabilitasyon Ana Bilim Dali, Ankara, Turkiye

’Baskent Universitesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

3Glilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

Amag: Primer immiin yetmezlik (PiY), immiin sistem bilesenlerindeki niceliksel ve/veya niteliksel
bozukluklara bagli olarak gelisen, tekrarlayan ve tedaviye direncli enfeksiyonlarla seyretmektedir. Buna
bagli gelisen fiziksel ve fonksiyonel etkiler yeterince arastirilmamistir. Bu calismada; PiY tanisi olan
hastalarla saglikli kigilerin egzersiz kapasitesi, periferik kas kuvveti, vicut kompozisyonu ve yagsam
kalitesi duzeylerinin karsilastirilmasi amaglandi.

Gerec-Yontem: Calismaya 20 eriskin PiY tanili hasta (ortalama yas: 41,70 = 10,50 yil; 11K/9E) ve 20 yas
ve cinsiyet agisindan uyumlu (ortalamavyas: 41,70 = 10,84 yil; 11K/7E) saglikli birey dahil edildi. Vicut
kompozisyonu biyoelektriksel empedans analizi ile degerlendirildi. Egzersiz kapasitesi 1 dakika otur-
kalk testi (1-STS) ile, el kavrama kuvveti (HGS) dijital el dinamometresi ile degerlendirildi. Yasam kalitesi
Kisa Form 36 (SF-36) anketi kullanilarak belirlendi.

Bulgular: PiY grubunun 1-STS skoru saglikli bireylere gére daha diisiik, test sonrasi genel ve bacak
yorgunlugu algisi daha yiiksekti (p<0,001). PiY grubunda dominant HGS (kgF) ve HGS (%) degerleri
saglikli bireylere gére anlamli olarak daha diisiiktii (p<0,001). Vilcut kompozisyonu analizinde PiY
grubunun yag orani daha dusukken (p<0,001), visseral yag orani ve kas kutlesi agisindan fark
saptanmadi (p>0,05). PiY grubunun SF-36 genel saglik, vitalite, fiziksel fonksiyon, sosyal fonksiyon,
fiziksel ve emosyonel rol kisitliligl alt boyut puanlari saglikli gruba gore anlamli olarak daha diisuktu
(p<0,05).
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Sonug: Eriskin PIY tanili hastalarda periferal kas kuvveti, egzersiz kapasitesi ve yasam kalitesi olumsuz
olarak etkilenmektedir. Bu bulgular, fizyoterapi ve rehabilitasyon programlarinda PiY tanili hastalarin
periferik kas kuvveti, fonksiyonel kapasite ve yasam kalitesini acisindan kapsamli olarak
degerlendirilmesi ve hedefe yonelik yaklasimlarin planlanmasi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin Yetmezlik, Egzersiz Kapasitesi, Periferik Kas Kuvveti
Abstract Ref: 0193 [PS -086]
Cocuklarda Primer immiin Yetmezlik On Tanisinda Yapay Zekanin Kullanimi

Mehmet Babur, Ayse Betul Karman Babur, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Ana Bilim Dali, Konya

Amag:

Primer immiin yetmezlikler (PIY), erken tani konulmadiginda ciddi enfeksiyonlar ve artmis mortalite ile
seyreden heterojen hastaliklardir. Ancak cocuk alerji-immunoloji yandal uzmani ve gocuk uzmani
olmayan merkezlerde PiY 6n tanisinin konulmasi zordur. Bu calismada, cocuklarda PiY 6n tanisini
desteklemek amaciyla gelistirilen yapay zekéa tabanli iki asamali bir degerlendirme sisteminin
tanimlanmasi ve uygulanabilirliginin ortaya konulmasi amaclanmistir.

Gerecg-Yontem:

Halen devam etmekte olan bu calismada, web tabanli bir yapay zeka sistemi gelistirilmistir. Birinci
asamada klinik risk degerlendirmesi icin Jeffrey Modell Foundation (JMF) uyari kriterleri ile klinigimizden
elde edilen Eldeniz kriterleri kullanilmistir. ikinci asamada ise Anti-HBs, izohemaglitinin, 1gG, IgA, I1gM,
IgE duzeyleri, tam kan sayimi parametreleri ve PPD test sonucu degerlendirmeye alinmistir. Demografik
veriler olarak yas ve cinsiyet sisteme entegre edilmistir. Yapay zek&d modeli, klinik ve laboratuvar
verilerini birlikte analiz ederek hastalari PiY riski agisindan siniflandirmaktadir.

Bulgular:

Calismanin veri toplama ve model optimizasyon sureci devam etmektedir. Nihai analizlerde sistemin
tanisal performansi degerlendirilecektir.

Sonug:

Yapay zeka destekli bu iki asamali degerlendirme sistemi, gocuklarda PiY &n tanisinda alerji-immiinoloji
uzmani olmayan merkezler i¢in etkili bir klinik karar destek araci olma potansiyeli tagsimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, yapay zeka, ¢cocukluk ¢agi, erken tani, klinik karar destek
sistemi

139



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

. Flngreor
Abstract Ref: 0194 [PS -087]

STAT1 GoF Mutasyonlu Olgularda Degisken Klinik ve Hematolojik Bulgular

Selin Akyliz Oktay’, Sule Haskologlu’, Candan islamoglu®, Burcu Sarigil Cimi’, Merve Siilleyman’, Nazli
Deveci Demirbas?, Can Akal’, Selin Seving', Tutku Baylan', Gékcan Oztiirk’, Anar Salimov', Mehmet
Fatih Alpkiray’, Seda Altiner®, Meltem Kurt Yiiksel4, Caner Aytekin?, Figen Dogu', Aydan ikinciogullar’

'Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Gocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara
?Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara
4Ankara Universitesi Tip Fakultesi Hematoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

STAT1 GoF mutasyonlari, interferon sinyal yolaklarinin kontrolstzligu ve bozulmus Th17 yanitina yol
acmaktadir. Klinik spektrum kronik mukokitandz kandidiyazis (KMK), tekrarlayan enfeksiyonlar,
lenfoproliferasyon, otoimmunite ve hematolojik komplikasyonlari kapsar. Baglangicta immunolojik
parametreler normal olsa da zamanla lenfopeni ve B hlicre apoptozuna bagli hipogammaglobulinemi
gelisebilir. Tedavide antimikrobiyal profilaksi, immunglobulin replasman tedavisi, hematopoetik kdk
hucre nakli (HKHN) yer almaktadir. JAK inhibitorleri son yillarda hedefe yonelik tedavi segenegi olarak
onem kazanmistir. Burada, farkli klinik ve hematolojik fenotiplerle izlenen bes STAT1-GoF hastasi
sunulmaktadir.

Olgu Sunumlari:

Olgu 1°de neonatal baslangicli KMK, bronsektazi, otoimmun tiroidit ve transflizyon bagimli saf eritrosit
aplazisi (PRCA) gelismis, ruxolitinib yaniti yetersiz kalmis ve hasta 9/10 akraba disi vericiden yapilan
HKHN sonrasi tam donér kimerizmi ile izlenmektedir. Olgu 2’de erken baslangicli KMK, Tip 1 DM, OIHA,
immun trombositopeni ve HLH dykusu mevcuttur. Ruxolitinib ile dort yil remisyon saglanmig, ancak
direncli sitopeniler gelismis; ardindan haploidentik HKHN uygulanmis, fakat engraftman
gerceklesmeden hasta masif kanama nedeniyle kaybedilmistir. Olgu 3, tekrarlayan ates ataklari, oral-
genital Ulserler ve kandidiyaz ile izlenmekte olup IVIG ve antimikrobiyal profilaksi altinda stabil
seyretmektedir. Olgu 4’te agir akciger tutulumu, lenfopeni, selektif IgM eksikligi, NK hiicre azligi ve agir
restriktif akciger hastaligi olup ruxolitinib baglanmistir. Olgu 5’te hipotiroidi, iki defa zona zoster ve
rektrren pnémoni 6ykisu olup ruxolitinib tedavisi ile 4 yildir kontrol altinda izlenmektedir.

Sonug:

STAT1-GoF enfeksiyonlarin 6tesinde ciddi hematolojik ve otoimmun komplikasyonlara yol agabilir.
PRCA nadir bildirilen bir bulgudur. Ruxolitinib hastalik kontrolu ve nakil 6ncesi stabilizasyonda
yararlidir; direngli olgularda HKHN kuratif olabilir.

Anahtar Kelimeler: STAT1 GoF, Kronik Mukokutan6z Kandidiyazis, Otoimmunite, PRCA
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Abstract Ref: 0195 [PS -088]

Cocukta primer immiin yetmezlik: Olgu Sunumu

Maleyka Karimova', Sevda Slizme?
'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Binegedi Melikov Sehir Hastanesi,Bak, Azerbaycan

Ging: Wiskott -Aldrich sendromu (WAS) X’e bagli resesif gegen, mikrotrombositopeni, egzema,
sekonder piyojenik enfeksiyonlar, otoimmun hastaliklar ve lenforetikuiler neoplazi riskinin arttigi iyi
tanimlanmis immun yetmezlik sendromudur. WASP mutasyonlarinin tipine gore hastaligin agirlig
degismektedirWAS’li olgularda kdk hicre transplantasyonu veya gen tedavisi kur saglayan tek tedavi
yontemidir. Sekonder enfeksiyonlara kargi profilaktik antimikrobiyal tedavinin gelismesi, profilaktik IVIG
tedavisi beklenen yasam suresini uzatmaktadir.

Olgu: 3 yasinda erkek ¢gocuk ates, dksuruk, nefes darligl, genel zayiflik, kanama, egzema sikayetleriile
Unitemize bagvurdu. Hastanin hikayesinden anlasilmaktadir ki,dogumdan ¢ocukta kanama, egzema,
tekrarlayan viral ve bakteriyel enfeksiyonlar gozlendi. Cocuk 1 yil dnce de “Pnémoni“ tanisi ile tedavi
almistir. Hastaya bir kag kez yanlislikla hematolojide “idiopatik trombositopeni“ tanisi koyulmustur.
Annesi ve baba akrabadirlar. Cocugun 40 gunluk erkek kardesinde de egzema, piyojenik enfeksiyon
(fronklloz) mevcutlugu 68renildi. Hastanin genel durumu agir degerlendirilmistir. Solunum sayisi 44 /dk
idi. Akciger lzerinde krepitan ral mevcut. Kalp hizi 110 atim/dk idi. Akciger grafisinde sol akcigerde
infiltrasyon kaydedildi. Laboratuar incelemelerinde HB: 43 g/ |, eritrosit-:1,7 x 1012/1, l6kdsit:16, 8 x109/
[, trombosit: 20000 /mma3. Periferik yaymada:notrofil % 31, lenfosit % 56, eozinofil %2, monosit:%2,
metamielosit:%9 izlendi. igG:14,6 g/|, igA:3,3 g/|, igM:0,43g/1, igE:328 U/ml. CD3: %59, CD4:%22, CD8:
%37, CD19: %29, CD16 /56: % 15, CD4 / CD8: 0,59, HLA- DR:22, NBT: %73. Her iki kardesde WASP
genleri pozitif saptandi ve gocuklar ESID+ PAGID tani kriterilerine esasen, Wiskott -Aldrich sendromu
tanisi aldilar.

Sonuc. Kanama, egzema ve tekrarlayan enfeksiyonlari olan gocuklarda primer immun yetmezlik -
Wiskott- Aldrich sendromu olabilecegi disunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: egzema, immun yetmezlik, kanama, Wiskott- Aldrich sendromu
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Abstract Ref: 0196 [PS -089]

Kombine immiin yetmezlikli iki kardes: Olgu Sunumu

Maleyka Karimova', Sevda Slizme?

'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Binegedi Melikov Sehir Hastanesi,Bak, Azerbaycan

Ging: Louis-Bar sendromu sendromu (ataksi- telenjiektazi) ilerleyici serebellar ataksi, kutanoz ve
konyunktival telenjiektaziler, immun yetmezlik ile karakterize otozomal resesif bir hastaliktir. Bu
sunumda bir ailenin iki gocugunda Louis-Bar sendromu olgusu tartisildi.

Olgu1: 8 yasinda erkek hasta 5 gundur devam eden dksurulk, nezle, ates sikayetile klinigimize bagvurdu.
Oykiide sonbahar ve kis dénemlerinde sik ist solunum yolu ve akciger enfeksiyonu gegirdigi 6grenildi.
Anne-baba teyze ¢cocuklariydi ve bir kardesi 2 yasinda nedeni bilinmeyen atesten dlmusti. Hastanin
muayenesinde gozlerde okllomotor apraksi, bulbar konyunktivada, kulak sayvaninda ve yluzinde
telenjiektaziler mevcuttu. Nordlojik muayenesinde ataksik yuriadugu, dismetri ve disdiadokokinezi gibi
serebellar testlerde bozukluk oldugu saptandi. Laboratuvar tetkiklerinde alfa fetoprotein degeri 304
IlU/mlidi. Serum IgG duzeyi 1240 mg/dl, IgA 20.4 mg/dl, IgM 196 mg/dL, IgE < 1.0 IU/ml, ¢ekilen kraniyal
MRG’sinde serebellumun atrofik oldugu saptandi. Klinik ve laboratuvar testleri sonucunda Louis-Bar
sendromu tanisi konuldu.

Olgu2: ilk olgunun 4 yasindaki kiz kardesi, dengesiz yiirime sikayeti ile klinigimize basvurdu. Cocukta
gozlerinde konyunktival telenjiektaziler, nordlojik muayinesinde ise serebellar testlerde bozukluk oldugu
tesbit edildi. Cekilen kraniyal MRG’ sinde serebellar atrofik oldugu saptandi. Laboratuvar tetkiklerinde
alfa fetoprotein degeri 234 IlU/ml, Serum IgG duzeyi 1128 mg/dl, IgA 32.2 mg/dl, IgM 186 mg/dl, ISE< 1.0
IlU/ml, Aile dykusu, klinik ve laboratuvar testler goz 6nune alinarak cocuga Louis-Bar sendromu tanisi
konuldu.

Sonugc: Louis-Bar sendromu (ataksi-telenjiektazi) norolojik, dermatolojik ve immun yetmezlik bulgulari
ile kendini gosteren otozomal resesif gecici nadir bir hastaliktir. Ataksi- telenjiektazi tanisi disunulen
hastalarda enfeksiyon ve aile dyktsu alinmali ve immun yetmezlik agisindan tetkik edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telenjiektazi, immun yetmezlik, otozomal resesif hastalik
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Abstract Ref: 0197 [PS -090]

Sik enfeksiyon gecgiren ¢cocuklarda mikrobiyotanin durumu

Maleyka Karimova', Elgin Miseyibov?

'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
’Tovuz ilge Merkez Hastanesi Laboratuvar Bolumu,Tovuz, Azerbaycan

Giris-Amacg: Bagirsak ve ust solunum yolu mikrobiyotasli, cocugun dis gevreye adaptasyonunda,
bagisiklik sisteminin morfo-fonksiyonel olgunlasmasinda ve bagisiklik sisteminin néroendokrin
duzenlenmesinin olusumunda 6nemli rol oynayan faktdrlerden biri olarak kabul edilmektedir. Bu
amacla, inceledigimiz enfeksiyonla sik hastalanan ¢ocuklarda ust solunum yolu ve bagirsak
mikroflorasinin durumunu arastirmaya karar verdik.

Gerecg-Yontem: Bu amacla enfeksiyonla sik hastalanan 85 cocuk ¢calisma gurubuna alindi. Cocuklarin
45 si erkek, 40 1 kiz idiler. Kontrol grubu olarak ¢alisma gurubu ile ayni yaslar arasinda olan 40 saglikli
¢ocuk alindi.

Bulgular: Calismamiza gore, tekrarlayan enfeksiyonu olan 49 ¢ocukta (%57,6) bakteriyolojik
incelemede Staphylococcus aureus, 24 cocukta (%28,2) Staphylococcus epidermitis, 21 cocukta
(%25,0) Streptococcus, 16 ¢cocukta (%18,8) Haemaphilus influenza, 16 cocukta (%18,8) Klebsiella ve
43 ¢ocukta (%50,0) Candida albicans saptandi. PCR muayinesinde 13 ¢ocukta (%15,2) Chlamydia
pneumoniae, 7 gcocukta (%8,2), Mycoplasma pneumoniae ve 5 gocukta (%5,8) sitomegalovirus
saptandi. Vakalarin %65'inde monoinfeksiyon, %35'inde ise karigik enfeksiyon saptandi; bu vakalarin
%18'inde 3'ten fazla karisik enfeksiyon goruldl. Bagirsak disbiyozu, enfeksiyon ile sik hastalanan
cocuklarda bifidobakteri ve laktobakteri sayisinda dnemli bir azalma (bifidobakteri sayisi %93,6,
laktobakteri sayisi %66,7), gram negatif (Klebsiella, Proteus, Pseudomonas aeruginosa, hemolitik ve
laktoz negatif E. coli ) ve gram pozitif (Clostridia, Staphylococcus aureus), firsat¢i bakterilerin, yani sira
Candida cinsi mantarlarin saptanmasiyla kendini gosterdi. Staphylococcus aureus, cogu vakada Uist
solunum yolu mikrobiyotasinda saptandi.

Sonug: Erken yasta gelisen bagirsak ve ust solunum yolu disbiyozu, cocugun adaptif sistemlerinin
olgunlagsmasini ve butlinlesmesini bozar, bagisiklik sisteminin rezerv kapasitesini tuketir, biyopsilerin
kolonizasyon direncini azaltir ve sonucg olarak ¢ocuk siklikla hastalanir.

Anahtar Kelimeler: bagisiklik sistemi, sik hastalanan ¢ocuk, mikrobiyota
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Abstract Ref: 0198 [PS -091]

Sik hastalanan ¢ocuklarda firsatgi enfeksiyonlarin rolii

Maleyka Karimova', Sulduz Ahmedova?, Giilnara ibrahimova?, Samir Mammadov?

'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Azerbaycan Tip Universitesi, Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali, Baki, Azerbaycan

Girig: Enfeksiyon hastaliklari Glkemizde ve diinyada en sik gérulen hastalik grubunu olusturuyor. Ayrica
enfeksiyon hastaliklarinin belirti ve bulgulari, etkenlerin gesitlilik gostermesi nedeniyle ¢ok farkl
olabiliyor. Firsatci enfeksiyonlar, bagisiklik sistemi zayifladiginda normalde hastalik yapmayan
mikroorganizmalarin ciddi enfeksiyonlara neden oldugu tablolardir. Firsat¢l enfeksiyonlar mukosiliar
klirens mekanizmasini fel¢ ediyor, bronslarin hiperreaktivliyini olusturur, immunsupressiyani
derinlestiriyor.

Amag: Sik hastalanan ¢ocuklarda solunum hastaliklar sirasinda firsatgi enfeksiyonlarin rolinu tespit
etmek amacimiz olmustur.

Gerec ve Yontem: Bu amacla 68 sik hastalanan gcocuk muayine edildi. Polimeraz zincir reaksiyonu (PZR)
ile 11 cocukta Chlamydia pneumoniae, 5 cocukta Chlamydia traxomatis, 11 cocukta Mycoplasma
pheumoniae, 4 cocukta Cytomegalovirus bulundu.

Bulgular: Firsatgi enfeksiyonlar belirlenen gocuklarda hastalik yavas yavas basladi.Vicut herareti
subfebril oldu, az produktif 6ksuruk tespit edildi. Cocuklarin genel durumu ve moralinde 6nemli
degisiklik gozlem edilmedi. % 12-de konjonktivit gozlendi. Cytomegalovirus tespit edilen hastalarda
hepatosplenomegali, mikoplazmali hastalarda otit belirtileri (% 16 ) gozlemlendi. Mikropoliadeniya 33
% cocukta saptandi. Hastaligin 4 -5. gununde bir cok hastada vizing sendromu gozlemlendi. Vizing
sendromu surekli oldu, 2. haftanin sonunda ortadan kalkdi. Hastaligin suresi ortalama 20- 21 gun oldu.
Akciger filminde 2 hastada subsegmentar atelektaz tespit edildi. Hastalarin beyaz kureleri normaldi,
periferik yaymada genellikle lenfosit hakimiyeti mevcuttu. Firsatgl enfeksiyonlar tespit edilen
cocuklarda CD3 ve CD4- hucreler daha disuk oldu. Artmis IgM ve IgE, fazla azalmis IgA ve IgG seviyeleri
saptandi.

Sonug: Firsatci enfeksiyonlar tespit edilen sik hastalanan ¢cocuklarda hastalik azsemptomlu ve strekli
oluyor. Baslica belirti vizing sendromudur. IgE-nin yliksek olmasi firsatci enfeksiyonlu sik hastalanan
cocuklarda gelecekte astim hastaliginin olusmasi riskini artiriyor.

Anahtar Kelimeler: vizing sendromu, firsatgi enfeksiyonlar, sik hastalanan cocuk
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Abstract Ref: 0199 [PS -092]

Sik enfeksiyon gecgiren ¢cocuklarda serum vitamin D diizeyi

Maleyka Karimova', Giilnara ibrahimova?, Sulduz Ahmedova?, Samir Mammadov?
'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Azerbaycan Tip Universitesi, Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali, Baki, Azerbaycan

Giris: Son zamanlar D vitamini eksikligi ve yetmezligi olan ¢ocuklarin solunum sistemi enkeksyonlarina
daha duyarli olduklari gosterilmistirVitamin D sadece bir hormon degildir, hiicresel ve humoral
bagisiklikta ve akciger fonksiyonlarinda 6nemli bir rolu vardir.

Amag: Bizim calismamizin amaci, tekrarlayan ASYE si olan okul édncesi ¢ocuklarda serum vitamin D
dizeyini 6grenmek olmustur.

Gerecg-Yontem: Bu amacla tekrarlayan ASYE si olan 48 okul 6ncesi cocuk calisma gurubuna alindi.
Cocuklarin 26 si erkek, 22 si kiz idiler. Kontrol grubu olarak ¢alisma gurubu ile ayni yaglar arasinda olan
40 saglikli gocuk alindi.Tekrarlayan ASYE son 1 yiliginde en az 3 kez bronsit, bronsiolt veya pnémoniye
sahip olmak seklinde tanimlanmistir.Tum socuklarda tam kan sayimi, serum kalsiyum, fosfor, alkalin
fosfataz, C-reaktif protein,serum 25- hidroksivitamin D seviyeleri 6lctilmustuar. Etik kural karari ve aile
izni alindi.

Bulgular: Tekrarlayan ASYE si olan 48 okul 6ncesi gocuklarin ortalama serum vitamin D dlzeyi 21,8
£12,4 ng /mlve saglikli grubun 35,5 £10, 4 ng /ml olmusdur. Viamin D eksikligi calismaya katilan tim
cocuklarin %25 —da tespit edildi ( 18- i tekrarlayan ASYE si olan, 4- U ise saglikli kontrol). Viamin D
yetmezligi (12-20 ng/ ml) calismaya katilan tim ¢ocuklarin %33,3 —de saptandi. ( 14- U tekrarlayan ASYE
si olan, 2- siise saglikli kontrol). Gruplar arasinda vitamin D seviyesine gore anlaml farklar
bulunmustur. Serum kalsiyum, fosfor, alkalin fosfataz seviyeleri agisindan ise gruplar arasinda anlamli
bir fark yoktu.

Sonug: Tekrarlayan ASYE si olan okul 6ncesi gocuklarda vitamin D seviyesi saglikli kontroller ile
karsilastirildiginda daha dusuk olmustur.

Anahtar Kelimeler: alt solunum yolu enfeksiyonu, sik enfeksiyon geciren gocuk, serum vitamin D
dlzeyi
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Abstract Ref: 0200 [PS - 093]

Gegc tani alan nadir birimmiin yetmezlik nedeni: DNA ligaz IV eksikligi

Hasret Erkmen’, Neslihan Edeer Karaca?

'"Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali, izmir, Turkiye

2Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Aleriji
Bilim Dali, izmir, Tiirkiye

Giris: DNA ligaz IV eksikligi; mikrosefali, anormal yliz gorinumu, radyasyon duyarliigi ve immun
yetmezlik ile karakterize nadir bir otozomal resesif bozukluktur. Hastalarda ayrica gelisimsel gecikme,
iskelet deformiteleri, dermatolojik bulgular ve maligniteye yatkinlik gérulebilmektedir. Hastalik, DNA ¢ift
zincir kinklarinin onariminda ve T ile B lenfosit reseptor gelisiminde gorevli non-homologous end-joining
(NHEJ) yolunun ana bilesenlerinden birini kodlayan LIG4 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir.
Olgu: Bes yasinda erkek hasta; Noonan sendromu, mikrosefali ve buylme-gelisme geriligi nedeniyle dis
merkezde izlenirken sik enfeksiyon gecirme sikayetiyle basvurdu. Hastanin solunum sikintisi ve
intrauterin gelisme geriligi nedeniyle yenidogan yogun bakim Unitesinde U¢ ay yatis dykuslu mevcuttu.
On sekiz aylikken ates ve Oksuruk nedeniyle bes guin, dért yasinda ise uzamig ates nedeniyle U¢ gin
hastanede yatirilarak tedavi edilmisti. Ug yasinda inmemis testis ve polidaktili nedeniyle cerrahi girisim
uygulanmisti. Hastanin yilda ortalama 5-6 kez antibiyotik kullandig1 6grenildi. Anne-baba arasinda
akrabalik yoktu. Fizik muayenede vicut agirligi 8 kg (<3p), boyu 81 cm (<3p) ve bas ¢evresi 40 cm (<3p)
olarak élguldu. Kus ylzi gérunumu ile tonsiller hipoplazi mevcuttu. Organomegali ya da lenfadenopati
saptanmadi. Geriye donuk degerlendirmede yenidogan doneminde ¢ekilen akciger grafisinde timus
golgesinin olmadigl ve tum hemogramlarinda persistan lenfopenisi bulundugu géruldu. Temel
immunolojik incelemelerde ylksek IgA ve TCR gama-delta duzeyi disinda patolojik bulguya
rastlanmadi. Molekuler genetik analizde LIG4 geninde ¢.2440C>T (p.Arg814*) ve c.1738C>T (p.Arg580%*)
bilesik heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: LIG4 mutasyonlarinin klinik spektrumu asemptomatik bireylerden agir kombine immun
yetmezlige kadar genis bir dagilim gostermektedir. Mikrosefali ve persistan lenfopeni saptanan
hastalarda DNA ligaz IV eksikligi ayirici tanida mutlaka distnulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Mikrosefali, lenfopeni, immun yetmezlik
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CD3epsilon Mutasyonlu Agir Kombine immiin Yetmezlik Olgusunda Kemik iligi Transplantasyonu
Oncesi Komplikasyonlar

Hatemi Esam Demirtas’, Ece Senbaykal Yigit", ikbal Nur Safak’, Riza Yildirm', Sanem Eren Akarcan’,
ilke Taskirdi?, Tuba Tuncel?

'Saglik Bilimleri Universitesi, izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Iimmiinolojisi ve Alerji Klinigi

%[zmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD

Agir kombine immun yetmezlik, yasamin ilk aylarinda agir enfeksiyonlar, persistan lenfopeni ve
mortalite ile seyretmektedir. Genetik olarak, T hucre gelisimi ve fonksiyonunu etkileyen ¢ok sayida gen
ve kompleks mekanizma ile iligkilidir.

2,5 aylik erkek hasta ates ve agiz ici yara nedeniyle degerlendirildi. 38 haftalik sezaryen ile dogdugu,
yenidogan déneminde IYE nedeniyle dort giin yatisi oldugu égrenildi. Asi reddi nedeniyle yalnizca HBV
asisi yapilmisti. Anne/babanin birinci derece kuzen oldugu, U¢ yasinda saglikli erkek kardesi bulundugu
belirtildi. Laboratuvarlarinda Hb 7,2g/dL, WBC 4.000/mm?, ALS 1.870/mm?, ANS 1.140/mm° saptand.
immiinoglobulin diizeyleri 1IgG:133mg/dL, IgA:11mg/dL, IgM:12mg/dL olarak saptandi. Akim
sitometrisinde CD3, CD4 ve CD8 hucreleri izlenmezken CD19 hucreleri %73, CD16/56 hucreleri %13
olarak saptandi. Babanin kuzeninin ic gocuguna AKIY tanisi konuldugu ve CD3epsilon defekti
saptandigi 68renildi. IVIG replasmani, TMP-SMX, flukonazol baslandi; canli agilar yasaklandi,
Isinlanmis-l6kosit filtreli kan trtinu planlandi. HLA tiplemesi, genetik inceleme ve nakil hazirliklari
baglatildi. Takipte CMV yuku 316.000 kopya/mL saptandi. Gansiklovire yanitsizlik Gzerine foskarnet
baslandi ancak izlemde genel durumda bozulma biling bulanikligl hiponatremi gelisti. BOS CMV PCR
pozitifligi ile CMV ensefaliti tanisi konuldu. Foskarnete direngli olmasi Uzerine sidofovire gecildi.
Sidofovir sirasinda bobrek yetmezligi gelisti. Nobet, intrakraniyal basing artisi ve solunum yetmezligi
nedeniyle trakeostomi ve eksternal ventrikiler drenaj uygulandi. Genetik analizde CD3epsilon c.173del
homozigot mutasyon saptandi. Yogun bakim gereksinimi ve organ disfonksiyonlari nedeniyle kemik iligi
nakli uygulanamadi.

Bu olgu, AKiY’de erken tani, ayrintili aile dykiisii ve etkin viral kontroliin hayati &nemini vurgulamaktadir.
Erken tani ve kemik iligi nakli sagkalimi artirirken, sitomegalovirls enfeksiyonlari prognozu belirleyen en
onemli faktorler arasindadir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immun yetmezlik, CMV, CD3epsilon, hematopetik kok hiicre nakli,
dogustan bagisiklik kusurlari
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Tekrarlayan Enfeksiyonlar ve Direncli C3 Disiikliigii ile Seyreden iki Kardes Olguda Kompleman
Faktor | Eksikligi

Burcu Ozkan Kirgin, Seda Sirin, Ezgi Ulusoy Severcan, Caner Aytekin
Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immdnoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Kompleman faktor | (CFl) eksikligi, kompleman kaskadinin kontrolsuiz aktivasyonu ile karakterize nadir
gorulen otozomal resesif bir bozukluktur. CFl, belirli kofaktorlerin varliginda aktif kompleman bilesenleri
olan C3b ve C4b’yi pargalayan baslica kompleman inhibitértdur. CFl genindeki varyantlar
S.pneumoniae, H.influenzae ve N.meningitidis gibi kapsulli bakterilerle tekrarlayan purilan
enfeksiyonlara ek olarak glomerulonefrit, vaskulit ve sistemik lupus eritematozus gibi klinik tablolara yol
acabilir. Burada tekrarlayan enfeksiyonlar ve duguk C3 seviyeleriyle seyreden iki kardes olgu
sunulmustur.

Olgu 1.

Onbiryasinda erkek hasta, genel durum bozuklugu ve ates yakinmasi ile basvurdu. Hastanin sekiz
yasina kadar cok sayida atesli enfeksiyon, Streptococcus pneumoniae sepsisi ve aseptik menenjit
nedeniyle hastaneye yatirnldigl 6grenildi. Anne-baba arasinda akrabalik mevcuttu.
Hipogamaglobulinemi nedeniyle daha énce IVIG aldigi, C3 diizeylerinin siirekli diisiik oldugu ve son alti
yildir profilaktik antimikrobiyal tedavi kullandigi 6grenildi. Rutin immunolojik testleri normaldi. C3
dizeyi 26 mg/dL (90-128) ve CH50 aktivitesi %22 (%60-130) dluslk saptandi. Genetik analizde CFlI
geninde daha 6nce bildirilmemis homozigot olasi patojenik varyant (c.722G>A, p.Ala258Thr) saptandi.

Olgu 2.

Alti yasindaki erkek kardesinin de sik enfeksiyonlar nedeniyle cok sayida hastane yatisi oldugu ve C3
duzeylerinin dusuk seyrettigi saptandi. Rutin immunolojik testleri normaldi. C3 duzeyi 35 mg/dL (90-
128) ve CH50 aktivitesi %12 (%60-130) dustk saptandi. Genetik analizde CFl geninde kardesi ile ayni
mutasyonu tasidigi saptandi. Hastalara influenza, pndmokok ve meningokok asilari yapildi ve
antibiyotik profilaksisi baglandi.

Sonug:

CFl eksikligi, tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlar ve dusuk C3 duzeyleri ile seyreden hastalarda
kolaylikla gbzden kacgabilen 6nemli bir kompleman bozuklugudur. Olgumuz kalici C3 dusukligu ve
uyumlu klinik bulgular varliginda kompleman sisteminin taranmasini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Bakteriyel enfeksiyonlar, CFl, C3
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ZBTB24 Mutasyonuna Bagli ICF Sendromu Tip 2: Nadir Bir Primer immiin Yetmezlik Olgusu

Merve Biisra Guineyli Oglakci’, Melike Ataseven Kulali2, Nazli Deveci Demirbas’, Kezban ipek Demir?,
Zeynep Guleg Koksal', Ezgi Ulusoy Severcan', Caner Aytekin', Seda Sirin®

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Klinigi, Ankara

2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Klinigi, Ankara

3Yildinm Beyazit Universitesi, Cocuk Alerji ve Immuinoloji Klinigi, Ankara

GIRIS:

ICF (Immunodeficiency, Centromeric instability, Facial anomalies) sendromu 1, 9, 16. kromozomlarin
perisentromerik bolgelerinde DNA hipometilasyonuyla karakterize otozomal resesif bir primer immun
yetmezliktir. DNMT3B (ICF-1), ZBTB24 (ICF-2), CDCA7 (ICF-3) ve HELLS (ICF-4) genlerindeki
mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikan dort alt tipi tanimlanmistir. Tekrarlayan enfeksiyonlar, fasiyal
dismorfizm (yuvarlak yuz, hipertelorizm, epikantus, basik burun kéku, retromikrognati), cesitli
derecelerde gelisimsel gerilik klinik 6zellikleridir. Burada ICF sendromu tip 2 tanisi konulan bir olgu
sunulmustur.

Olgu:

Tekrarlayan ishal dykdsu ile basvuran 9 aylik erkek hastanin iki kere akut gastroenterit nedeniyle
hastaneye yattig| 6grenildi. Anne-baba arasinda akrabalik vardi ve iki erkek kardesi saglikliydi.
Antropometrik degerlendirmede vicut agirligi ve bas ¢evresi Ug¢ persentilin altinda, boy 16 persentil
saptandi. Fizik muayenede hipertelorizm, epikantus, basik burun kokul ve retrognati mevcuttu. Diger
bulgular normaldi. immiinoloji incelemelerinde serum imminglobulinleri (IgG:194 mg/dl, IgA:5 mg/dl,
IgM: 21 mg/dl) dusuk bulundu. Periferik kan lenfosit alt gruplari NK hicre (%1) dusukligu diginda
normaldi. Genetik analizde ZBTB24 geninde daha 6nce tanimlanmis patojenik homozigot ¢c.1369C>T,
p.(Argd57) mutasyon saptandi. Hastaya tip 2 ICF sendromu tanisiyla 3 haftada bir 500 mg/kg dozunda
IVIG replasman tedavisi ve trimetoprim/sulfametoksazol profilaksisi baslandi.

Sonug:

ZBTB24 mutasyonuna bagli ICF tip 2 olgularinda immun yetmezligin siddeti degiskenlik gosterebilmekte
ve hucresel immunite cogu zaman gorece korunmaktadir. Burada hipogamaglobulinemiye eslik eden
dismorfik yuz bulgular ve buylume geriligi tani agisindan yol gosterici olmustur. Erken donemde yapilan
genetik tani, uygun immunglobulin replasmani ve enfeksiyon profilaksisinin baslanmasi enfeksiyon
sikligini azaltmakta ve yagsam kalitesini arttirmaktadir. Tekrarlayan enfeksiyonlar ve
hipogamaglobulinemi ile basvuran ve fasiyal anomalileri olan hastalarda ICF sendromu ayirici tanida
ddsunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Fasiyal dismorfizm, hipogamaglobulinemi, ICF sendromu, ZBTB24
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47,XXX (Triple X) Sendromu ve immiin Disregiilasyon: Olgu Sunumu

Zeycan Canitez Oral', Gliney Kiglk Ktlice', Enes Onkun', Sengtl Caglayan?, Fatih Celmeli’

Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immuiinolojisi ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali,Antalya,Turkiye

2Saglik Bilimleri Universitesi,Antalya Egitim Arastirma Hastanesi,Cocuk Romatoloji
Kinigi,Antalya,Turkiye

Giris:

Otoimmun ve otoinflamatuar hastaliklarin kadinlarda belirgin predominansi, X kromozomunun immun
regulasyondaki kritik rolline atfedilmektedir. X kromozomu uzerinde lokalize TLR7 ve TLR9 geni, ntkleik
asit tanima ve interferon yanitinin dizenlenmesinde merkezi islev gormektedir. Triple X sendromunda X-
inaktivasyonundan kagis mekanizmasi, TLR7/9 sinyal yolaklarinda disregtilasyona ve kronik tip |
interferon aktivasyonuna yol agcarak immun tolerans kaybini tetikleyebilmektedir. Bunun sonucunda
immiin Disregiilasyon gorilebilmektedir.

Olgu:

Dortyasinda kiz hasta, iki aydir siiren sag ayak bilegi artriti ve on glinlik ates yakinmasiyla
degerlendirildi. Ozgecmisinde bir yil &nce tani konulan otoimmiin hemolitik anemi ve i ay énce
saptanan ¢olyak hastaligl mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde direkt Coombs +4 pozitifligi, belirgin
akut faz reaktan yuksekligi ve pozitif ¢cdlyak serolojisi saptandi. Géruntulemede miyozit diustindulren
bulgular izlenmesine karsin kas biyopsisi ve elektromiyografi normal sonuclandi. imminolojik
parametreler ve klinik ekzom sekanslama analizinde patoloji saptanmadi. Hafif mental retardasyon
oykusu bulunan hastanin sitogenetik incelemesinde 47,XXX karyotipi belirlendi. Kortikosteroid
tedavisine yanitsizlik Uzerine otoinflamatuvar komponent 6n plana alinarak anakinra baslandi; hasta
tedavi altinda stabil seyretmektedir. Aile segregasyon analizi ve transkriptom ¢calismasi planlanmistir.

Tartisma ve Sonug:

Bu olgu, cocukluk ¢agi direncli Immiin Disregiilasyon tablolarinda kromozomal anéploidilerin ayirici
tanida degerlendirilmesi gerektigini vurgulamaktadir. Fazladan X kromozomuna bagli TLR7 asiri
ekspresyonu ve TLR9 aracili B hiuicre disregulasyonu, otoimmunite ve innate interferon yanitini arttirarak
otoinflamasyonun patogenezinde rol oynayabilir. Bu mekanizmalarin anlasilmasi, JAK inhibitorleri gibi
hedefe yonelik tedavi stratejilerinin gelistirilmesine katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: 47, XXX Sendromu, imm{in Disregiilasyon, Multipl Otoimm{inite
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Tekrarlayan Menenjitlerin Ardindaki Sessiz Kusur: MYD88 Eksikligi Olgusu

Seda Aksoy Girgic, Gizem Uslu, Dilek Kacar, Seda Cevik, Ayse Cavidan Sonkur, Halil Alkaya, Cansu
Duran, Mehmet Cihan Senturk, Sezin Aydemir, Leman Tuba Karakurt, Nurhan Kasap, Mustafa Arga
istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Géztepe Prof Dr Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi, Cocuk
Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, istanbul

Amagc: Cocukluk caginda tekrarlayan ve invaziv bakteriyel enfeksiyonlar, 6zellikle kapsulli
mikroorganizmalarla seyreden olgularda altta yatan primer immun yetmezliklerin aragtirilmasini
gerektirir. MYD88 eksikligi, Toll-like reseptdr ve interlokin-1 reseptdr sinyal yolaklarinda bozulma ile
seyreden dogal bagisiklik sistemini etkileyen nadir bir primer immun yetmezliktir. Burada nadir gérulen
MYD88 eksikligi tanisi alan olgunun klinik, immunolojik ve genetik 6zellikleri sunulmaktadir.

Olgu: Bes yas kiz hasta; bas agrisi ve uykuya meyil sikayetleri ile bagvurdu. Beyin omurilik sivisinda
Streptococcus pneumoniae (iremesi saptanarak pnémokok menenijiti tanisi konuldu. Ozgegmisinde
pnoémokok ve Listeria menenijiti, pndmoni ve tekrarlayan st solunum yolu enfeksiyonlari mevcuttu.
Birinci derece kuzen evliliginden dogan hastanin, soyge¢cmisinde dayisinin tekrarlayan menenjit
gecirdikten sonra eksitus oldugu 68renildi. Laboratuvar incelemelerinde mutlak lenfosit sayisi alt
sinirda, serum immunoglobulin dlzeyleri yasa gore normal ve agi yanitlari yeterli seviyedeydi.
imminfenotipleme analizinde CD3+T lenfosit ylizdeleri (%55) ve CD8+T lenfosit yiizdeleri (%17) alt
sinirda ve CD4+T lenfosit yuzdeleri normal; CD16+CD56+NK hicre yuzdesi normal idi. Sinif gevrimi
yapmamis B lenfositleri dusuk (%1.6) ve sinif gevrimi yapmis B lenfositleri normal saptandi. Klinik
ekzom dizileme analizinde MYD88 geninde ekzon 1°de in-frame ¢.157_159del (p.Glu53del) varyanti
homozigot saptanarak MYD88 eksikligi tanisi konuldu.

Sonug: MYD88 eksikligi; normal sonuglanabilen immunolojik tetkiklere ragmen, erken cocukluk
ddéneminden itibaren invaziv patojenlerin sebep oldugu agir enfeksiyonlarla seyreden nadir bir primer
immun yetmezliktir. Tekrarlayan bakteriyel menenjit dykisl bulunan olgularda ayrintill immunolojik
degerlendirme ve genetik analiz tani acisindan kritik 6neme sahiptir. Erken tani ile intraveno6z
immunoglobulin replasman tedavisi, antibiyotik profilaksisi ve bireysellestirilmis bagisiklama stratejileri
hastalik yonetiminde prognoz agisindan belirleyici rol oynamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Dogal bagisiklik, Myd88 eksikligi, Primer immun yetmezlik, Tekrarlayan menenijit
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ACP5 ile iliskili Immiin Disregiilasyonlu Spondiloenkondrodizplazi (SPENCDI): iki Olgunun Klinik,
immiinolojik, Radyolojik ve Genetik Ozellikleri

Gizem Uslu, Dilek Keles Kacar, Seda Cevik, Ayse Cavidan Sonkur, Halil Alkaya, Seda Aksoy Girgic,
Cansu Duran, Mehmet Cihan Senturk, Sezin Aydemir, Leman Tuba Karakurt, Nurhan Kasap, Mustafa
Arga

istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinolojisi Bilim Dali, istanbul

Giris:

ACP5 gen mutasyonlarina bagli gelisen immun disregllasyonlu spondiloenkondrodisplazi (SPENCDI)
nadir gortlen birimmun-iskelet displazisidir. ACP5 mutasyonlari, tartrate-resistant acid phosphatase
(TRAP) aktivitesini bozarak; interferon-stimulated genlerin (ISG'ler) anormal ekspresyonuyla sonuclanir.
SPENCDI’de bu, immundisregulasyon, otoimmunite ve kemik displazisiyle iligkilidir. Temel immun
bulgular arasinda B hicre fonksiyon bozuklugu dikkat cekmektedir.

Amag:
Burada SPENCDI tanisi alan iki hastanin klinik, immunolojik, radyolojik ve genetik 6zelliklerinin
sunulmasi amaclandi.

Yontem:
Tek merkezde izlenen SPENCDI tanili iki hastanin klinik/immuinolojik bulgulari, radyolojik incelemeleri
ve genetik analiz sonuglari retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular:

Birinci vaka

Boy kisaligi ile basvuran 16 yas 4 aylik kiz hastanin muayenesinde dusuk kulak ve alt ekstremitede cilt
lekelenmesi disinda patoloji izlenmedi. immiinoglobulin diizeyleri, hemogram ve asi yanitlar normaldi.
immiinfenotiplemede naif ve sinif degisimi yapmamis CD19¢B hiicrelerinde azalma saptandi. Kranial
BT incelemesinde bilateral globus pallidus ve sag kaudat ntkleusta kalsifikasyonlar izlendi. Genetik
analizinde ACP5 geninde homozigot c.643G>A (p.Gly215Arg) varyanti saptandi.

ikinci vaka

Boy kisaligi nedeniyle izlenen 16 yas 9 ay erkek hastanin muayenesinde dismorfik bulgular ve kolda
hiperpigmentasyon izlendi. immiinolojik degerlendirmesinde sitopenisi yoktu, asi yanitlari negatifti;
selektif IgM hipogammaglobulinemisi saptandi. Ayrintill immunfenotiplemede sinif degisimi yapmamis
CD19¢B hiicrelerinde azalma tespit edildi. Genetik analizinde ACP5 geninde homozigot c.340del;
p.Gly115Alafs*44) varyanti saptandi.
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Sonug:

SPENCDI hastalarinda tekrarlayan enfeksiyonlar nadir gérulirken, otoimmun sitopeniler
(trombositopeni, anemi), sistemik lupus eritematozus benzeri tablolar ve interstisyel akciger hastaligl
gibi immundisreglilasyon bulgulari 6n plandadir. Olgularimizda literaturle uyumlu olarak
Immunoglobulin M hipogammaglobulinemisi ve sinif cevrimi yapmamis CD19+ B hlicre seviyelerinde
dusukluk saptandi. Erken tani, multidisipliner izlem ve genetik farkindalik, olasi komplikasyonlarin
onlenmesi acgisindan kritik 8neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: SPENCDI, ACP5, immun disregllasyon, iskelet displazisi

Abstract Ref: 0208 [PS -100]

Tekrarlayan Perianal Apse ve Aksiyel Hipotoni ile Basvuran Purin Niikleozid Fosforilaz Eksikligi
Olgusu

Nefise Hilal Cansever Ovetti', Kezban ipek Demir', Zeynep Giileg Koksal', Ezgi Ulusoy Severcan’, Seda
Sirin?, Caner Aytekin', Nazli Deveci Demirbas’

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Klinigi, Ankara

2Yildinm Beyazit Universitesi, Cocuk Alerji ve iImmunoloji Klinigi, Ankara

GIRIS

Purin nukleozid fosforilaz (PNP) enzimi purinlerin katabolizmasi igin gereklidir. PNP eksikliginde toksik
ara metabolitler immun sistem ve norolojik sistemde birikir. T htucre yetmezligi, enfeksiyonlar, ataksi,
hipotoni, spastisite klinik bulgularidir. T hticre yetmezliginin klinik ve laboratuvar bulgulari, hipoUrisemi
ile norolojik bulgular tanida yardimcidir. PNP enzim ve ara metabolit dlgimunutn ardindan genetik
analizle kesin tani konulur. Kuratif tedavisi hematopoetik kok hiicre naklidir (HKHN). Burada tekrarlayan
perianal apse ve aksiyel hipotoniyle basvuran PNP eksikligi tanisi alan bir olgu sunulmustur.

OLGU

Onsekiz aylik hasta tekrarlayan perianal apse ve gelisme geriligi nedeniyle basvurdu. Anne-baba
arasinda akrabalik vardi. Fizik muayenede blyime-gelisme geriligi, aksiyel hipotonisite, motor gerilik,
perianal bolgede gecirilmis apseye bagli skar mevcuttu. Laboratuvar incelemesinde lenfopeni
(860/mm3), nétropeni (1,050/mm3), IgA dustklugl (16mg/dL) saptandi. Serum Urik asit dlzeyi (2,9
mg/dL) normaldi. Lenfosit alt gruplari CD16+56 hicreler disinda dusukti (CD3+:481/mm3-
normal:1,300-6,500/mm3, CD4+:103/mm3-normal:700-4,500/mm3,CD8+:335/mm3-normal:400-
3,200/mm3, CD16+56+:232/mm3-normal:200-1,300/mm3, CD19+:11/mm3-normal: 500-3,600/mm3).
Hastaya kombine immun yetmezlik tanisiyla IViG replasmani ve TMP/SMX profilaksisi baslandi. Genetik
analizde PNP geninde daha dnce bildirilmis homozigot c.349G>A, p.(Ala117Thr) variant saptandi. Hasta
HKHN programina alindi.
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SONUC

Bu olgu, tekrarlayan perianal apseler, akrabalik ve aksiyel hipotonisite birlikteliginin agir sistemik
enfeksiyonlar gelismemis olsa bile dogustan immun yetmezlik agisindan erken uyarici olmasi
gerektigini gostermektedir. Masum gibi gorinen lokalize enfeksiyonlarla basvuran hastalarda ayrintili
oyku ve fizik-muayenenin tanisal degeri kritik 5nemdedir. Ayrica, PNP eksikliginde tipik olarak
hipourisemi beklenmekle birlikte, serum Urik asit dizeylerinin hastaligin erken déneminde normal
olabilecegi ve zaman icinde dlsebilecegi akilda tutulmalidir. Erken tani geri donustimsuz nérolojik ve
immunolojik bozulma gelismeden kuratif tek segenek olan HKHN’nin zamaninda uygulanabilmesi
acisindan hayati 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: aksiyel hipotoni, kombine immun yetmezlik, perianal apse, PNP eksikligi

Abstract Ref: 0210 [PS-101]

Adolesan Dénemde Sizofreni Tanisi Alan iki DiGeorge Sendromu Olgusu

Ebru Solakoglu Kugukdogru, Seda Sirin, Zeynep Guleg Kdksal, Caner Aytekin
Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji B&limi

Giris:

DiGeorge sendromu (DS) en sik gortilen kromozomal mikrodelesyon sendromudur. Klasik klinik Gglu;
kardiyak anomaliler, timus hipoplazisi ve hipoparatiroidizme bagli hipokalsemidir. Yiz anomalileri,
palatal defektler, renal anomaliler ve ¢esitli derecelerde immun yetmezlik diger 6zellikleridir. Davranig
bozukluklari, otizm spektrum bozuklugu, epilepsi, mental retardasyon ve sizofreni baslica
noropsikiyatrik bulgulardir. Burada adolesan donemde sizofreni tanisi alan iki olgu sunulmustur.

Olgu 1

On dort yasinda kiz hasta tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonu, pnomoni, yutma gucligu ve
davranis sorunlari nedeniyle basvurdu. Gelisimsel geriligi olan hastanin okul basarisi dusuktu. Fizik
muayenede DS ile uyumlu yiiz anomalileri vardi. immiinolojik incelemeleri normaldi. Ekokardiyografide
kalp kapak anomalileri gortldu. Yutma glicligu nedeniyle cekilen toraks BT anjiyografide Kommerell
divertikulu ve sol subklavian arter ¢ikisinda vaskuler ring saptandi. FISH analizinde 2211 delesyonu
saptandi ve DS tanisi konuldu. Sosyal uyum glclugl, agresif davraniglar, halisinasyon ve sanrilari olan
hastaya sizofreni tanisi konularak risperidone, aripiprazol ve sertraline tedavileri baslandi.

Olgu 2
Onyedi yasindaki kiz hasta ilk defa bes yasinda tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar yakinmasi ile
basvurdu. Yarik damak nedeniyle duzeltme ameliyati oldu. Fizik muayenede DS ile uyumlu yz
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anomalileri vardi. Immuiinolojik incelemeleri normaldi. FISH analizinde 22q11 delesyonu saptanarak DS
tanisi konuldu. Onalti yaginda epilepsi tanisi alan hastanin zamanla okul basarisi bozuldu. Onyedi
yasinda sosyal uyum guc¢lugu, hallsinasyon ve sanrilar gelismesi Uzerine sizofreni tanisi konularak
aripiprazol ve sertraline tedavileri baglandi.

Sonug:
DiGeorge sendromunda sizofreni adolesan donemde ortaya cikabilir. Bu olgular, DS’li hastalarin

ndropsikiyatrik agcidan yakindan ve uzun suareli izlenmesinin dnemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge sendromu, adolesan, néropsikiyatrik bulgular, sizofreni
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Abstract Ref: 0211 [PS-102]

FERMT1 mutasyonu saptanan bir olguda hipogamaglobulinemi ve alopesi birlikteligi

Aysu Okumus Giicli', Sultan Ece Ozaydin Unal', Orbay Tutku Seren’, Betiil Aksu’, Mehmet Emin

Kocabas', Umit Ozmen', Mehtap Hafizoglu', Merve Saka Giivenc?, Papatya Degirmenci’
'izmir Sehir Hastanesi Alerji Immiinoloji Bilim Dali
2[zmir Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris: Kindler Sendromu (KS), kalitsal epidermolizis bullosa'nin nadir bir alt tipi olup, FERMT1 genindeki
biallelik patojenik varyantlar sonucu gelisir. Deri frajilitesi, fotosensitivite ve poikiloderma ile karakterize
olan bu tablo, giincel immunolojik siniflamalarda regllatuar T hiicre defektleri arasinda
tanimlanmaktadir. Klinigimizde takip ettigimiz alopesi ve fototoksik dermatit bulgularina eslik eden
immunglobulin dusukligu ile basvuran bir FERMT1 mutasyonu olgusu sunulmaktadir.

Olgu: Otuz bir yasinda erkek hasta, dis merkezde saptanan immunglobulin dustklugui ve
trombositopeni nedeniyle klinigimize yonlendirildi. Ozgegmisinde sekiz yasinda baslayan ve yakin
zamanda nuks eden alopesi areata oykisu mevcuttu. Dermatolojik muayene ve farkli yerlerden alinan
cilt biyopsileri sonucunda vaskulopatik doku reaksiyonu, pigmente purpurik dermatoz ve spongiotik
fototoksik dermatit ile uyumlu bulgular izlendi. Laboratuvar incelemesinde; igA (0,48 g/L), igM (0,14 g/L)
ve IgG (6,87 g/L) diizeylerinde diisiikliik saptandi. Akim sitometrisinde belirgin CD19+ B hiicre
lenfopenisi (13,5/uL) ve hafif NK hlicre dusukligu(70 L) izlenirken, T hicre alt gruplari normal sinirlarda
saptandi. Pnomokok ve tetanoz asi yanitlar korunmustu. Genetik analizde FERMT1 geninde heterozigot
€.892T>A varyanti saptandi. Trombositopeni tetkik amaciyla yapilan kemik iligi biyopsisinde patoloji
saptanmadi.

Sonug: Kindler Sendromu tipik olarak otozomal resesif kalitilsa da, literatlrde yanlig anlamli
varyantlarin daha gec¢ baslangicli ve hafif klinik tablolarla iligkili olabilecegi belirtilmektedir. Olgumuzda
saptanan heterozigot varyantin patojenitesini netlestirmek amaciyla ebeveyn segregasyon analizi ve
olasi delesyonlar icin ileri genetik calismalar planlanmistir. Bu vaka, eriskin donemdeki antikor
eksikliklerinde nadir gorulen genetik mutasyonlarin ve kutandz bulgularin ayirici tanidaki 6nemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: FERMT1, Kindler sendromu, hipogamaglobulinemi

157



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0212 [PS -103]

Tedaviye Direngli Trombositopeni ve Hipogamaglobulinemi ile Seyreden Bir Olgu: Transkobalamin
Il Eksikligi

Merve Begiim Oztiirk’, Burcu Ozkan Kirgin', Zeynep Giileg Kéksal', Kezban ipek Demir', Nazli Deveci
Demirbas’, Ezgi Ulusoy Severcan’, Seda Sirin?, Caner Aytekin’

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bélimii, Ankara

2Yildinm Beyazit Universitesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bliimii, Ankara

Giris:

Transkobalamin 2 (TC2), vitamin B12’nin hucre igine tagsinmasini saglayan bir proteindir ve eksikliginde
fonksiyonel vitamin B12 yetersizligi gelisir. TC2 eksikligi, TCN2 genindeki mutasyonlara bagli, otozomal
resesif gecisli bir primer immunyetmezliktir. Megaloblastik anemi, pansitopeni, ishal, enfeksiyonlar,
buyume-gelisme geriligi ve ndrolojik bozukluklar baglica d6zellikleridir. Laboratuvarda vitamin B12 duzeyi
normal/yliksek olmasina ragmen megaloblastik anemi saptanmasi ayirt edici 6zelliktir. Homosistein ve
metilmalonik asit ylksekligi, hipogamaglobulinemi ve lenfopeni eslik edebilir. Tedavide yagsam boyu
intramuskuler vitamin B12 uygulanir. Burada agir trombositopeni ile bagvuran ve TC2 eksikligi tanisi alan
bir olgu sunulmustur.

Olgu: Dokuz yasinda kiz hasta burun kanamasi nedeniyle basvurdu. Anemi ve agir trombositopeni
saptanarak yatirildi. Anne-babasi arasinda akrabalik yoktu ve okul basarisi diisiiktii. iki yasinda kronik
ITP tanisi almis, IVIG, kortikosteroid, mikofenolat mofetil ve rituksimab tedavilerine yanit vermemisti.
Hipogamaglobulinemi nedeniyle daha dnce IgRT aldigl, son bir yildir tedavisiz oldugu 6grenildi.
Laboratuvarda Hb 5.6 g/dL, MCV 109 fL, l6kosit 2,550/mm?, lenfosit 560/mm® ve trombosit 2,000/mm?
saptandi. Periferik yayma ve kemik iliginde megaloblastik degisiklikler izlendi. Vitamin B12 ve
homosistein normal, metilmalonik asit hafif yiksek bulundu. Serum immunglobulinleri (1gG:407 mg/dL,
IgA:9 mg/dL, IgM:6 mg/dL) dlsuk, izohemaglutinin titresi negatif, periferik lenfosit alt gruplari oranlar
normal saptandi. WES analizinde TCN2 geninde homozigot patojenik varyant (c.1055G>A, p.Gly352Glu)
saptanarak TC2 eksikligi tanisi konuldu. Yiksek doz intramuskuler vitamin B12 sonrasi trombosit sayisi
(>25,000/mm3) artti ve IgRT baslandi.

Sonug: Tedaviye direngli sitopeni ve hipogamaglobulinemi ile izlenen, makrositozu olan hastalarda,
vitamin B12 dlizeyi normal olsa bile TC2 eksikligi mutlaka distntlmelidir. Erken tani gereksiz

immunsupresyonu onler ve prognozu iyilestirir.

Anahtar Kelimeler: hipogamaglobulinemi, megaloblastik anemi, tedaviye direncli sitopeni,
transkobalamin Il eksikligi
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Abstract Ref: 0214 [PS - 104]

Sarkoidoz: Primer immiin Yetmezligin Klinik Bir Belirtisi mi?

Deniz ilgiin Giirel', Gamze S6nmez?, ismail Yaz', Zuhal Akgoéren?, Deniz Cagdas Ayvaz'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Ankara, Turkiye
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Patoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Giris

Sarkoidoz, immun aracili bir hastalik, nedeni bilinmeyen grantilomat6z inflamatuar bir durumdur.
Burada, klinik sunumlari baglangi¢ta sarkoidoz olarak yorumlanan ancak T hlcre sagkaliminin
bozulmasi ve immun disregulasyon ile karakterize, yakin zamanda tanimlanmis monogenik kombine
immun yetmezlik olan GIMAPS5 eksikligine bagli iki kardesi bildiriyoruz.

Olgu-1

22 yasinda kiz hasta, 10 yasinda bilateral Gveit, 11 yasinda mediastinal lenf nodlarinda non-nekrotizan
granulomlarin gésterilmesiyle sarkoidoz tanisi almis. 16 yasinda ates, lenfadenopati ve bisitopeni ile
basvurarak hemofagositik lenfohistiyositoz(HLH) tanisi aldi, beyin omurilik sivisinda ve kanda HHV6
pozitif saptandi. izleminde yiiksek EBV yiikii, EBV-pozitif graniilomatdz doku tutulumu, EBV iliskili
lenfoproliferatif hastalik ve HLH nedeniyle istenen tim ekzom sekanslama analizinde GIMAP5 geninde
homozigot ¢.667C>T (p.L223F) mutasyon saptandi.

Olgu-2

27 yasindaki erkek kardesi, 21 yasinda IgA nefropatisi tanisi almig ve ilerleyici bobrek yetmezligi
gelismis. 26 yasinda lenfoproliferasyon, hepatosplenomegali, sitopeni ve hipogamaglobulinemi
saptanmis. Aile éykusu, otoimmun hepatit ve sarkoidoz suphesi, kronik bobrek yetmezligi olan hastada
altta yatan immun yetmezlikten suphelenildi.Yapilan Sanger analizinde GIMAPS5 geninde homozigot
€.667C>T (p.L223F) mutasyonu saptandi.

Sonug

GIMAPS geninde biallelik mutasyon yalnizca 17 hastada raporlanmistir. Bu olgularda sarkoidoz benzeri
grantlomato6z hastalik veya Uveit bulunmamaktadir. Bu acidan GIMAPS5 eksikliginin klinik yelpazesini
genisletmekte ve grantlomatoz inflamasyonun, primer otoimmun bir sdregten ziyade, immudn
disregulasyona bagli kalici antijenik uyarilmanin bir sonucu olarak gelisebilecegi hipotezini
desteklemektedir. GIMAPS5 eksikliginde T-hucre sagkalimi ve immun homeostazin bozulmasi; uzamis
antijen maruziyeti, yetersiz patojen eliminasyonu ve kronik inflamatuvar aktivasyon ile sonuclanarak
granulom olusumuna elverisli birimmuUn ortam yaratabilir. Bulgularimiz, erken baslangicli, atipik seyirli
veya ¢cok sistemli tutulum gosteren sarkoidoz olgularinda, primer immun yetmezlikten siphelenilmesi
gerektigini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, lenfoproliferasyon, sarkoidoz, tveit
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Abstract Ref: 0215 [PS - 105]

Agamaglobulinemi ve Aralikli N6tropeni ile Seyreden Bir Olgu: FNIP1 Eksikligi

Deniz ilgiin Giirel, Biisra Hotaman, ismail Yaz, Begiim Cicek, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz

Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk imminoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Girig

Folliculin interacting protein 1 (FNIP1),AMPK ve mTOR yolagi uzerinden bir metabolik dlizenleyici olarak
fonksiyon goterir. Bu geni etkileyen varyantlarin agir B hlicre eksikligine ve dogal éldurtcu (NK) T
hucrelerinde azalmaya, hipertrofik kardiyomiyopatiye (HKMP) ve pre eksitasyon sendromuna neden
oldugu;raporlanan sekiz homozigot FNIP1 eksikligi vakasinda en belirgin klinik bulgular arasinda
tekrarlayan enfeksiyonlar, aralikli notropeni,HKMP yer aldig gorulmustar.

Olgu-1

On aylik kiz hasta, tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle basvurdu. Oykiisiinden,dort
gunlikken emmeme ve kilo kaybi nedeniyle yenidogan yogun bakim Unitesinde izlendigi, idrar yolu
enfeksiyonu(iYE) ve tiibllopati siiphesiyle hiperkalsemi ve IYE’ye yonelik tedavi aldig 6grenildi.Fizik
muayenesinde belirgin boy kisaligl, hipertrikoz ve dismorfik bulgular saptandi. Anne ve baba arasinda
birinci derece kuzen evliligi vardi. Uriner sistem ultrasonografisinde sol bébrekte hafif ektazi disinda bir
patoloji saptanmadi. Yedi aylikken solunum sikintisi nedeniyle yatirilan hastanin transtorasik
ekokardiyografisinde HKMP saptandi. Yatisi sirasinda saptanan nétropeni Uzerine yapilan immunolojik
incelemelerinde serum immunoglobulin diizeylerinde belirgin distklik ve akig sitometrisinde CD19¢B
htcre yoklugu saptandi.Hastaya IGRT ve antibakteriyel profilaksisi baglandi. Noétropeni nedeniyle
yapilan kemik iligi aspirasyon incelemesinde maturasyon duraklamasi yoktu, miyeloid seride displastik
degisiklikler goruldu.Sik tekrarlayan enfeksiyon, akrabalik 6yklsu, nétropeni ve agamaglobulinemi
nedeniyle yapilan WES analizinde FNIP1 geninde ekzon 2’de homozigot delesyon saptandi, Sanger
dizileme ile dogrulandi.

Tartisma

FNIP1 eksikligi 2022 yilinda IUIS antikor eksikligi siniflamasina dahil edilmistir. Agamaglobulinemik
hastalarda eslik eden nétropeni ve kardiyomiyopati olmasi durumunda akla gelmelidir.Hastalar ayrica
hlcresel enerji homeostazinin molekuler degisiklikleri (6rnegin artmis AMPK aktivitesi), kaslar gibi
yuUksek enerji tuketen dokularda miyopati gibi bulgularla basvurabilirler.Bu, dogustan enerji
metabolizmasi bozukluklari olan hastalarda kapsamli birimmunolojik degerlendirmeyi gerektirir.

Anahtar Kelimeler: Agamaglobulinemi, FNIP1 eksikligi, hipertrofik kardiyomiyopati, nétropeni
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Abstract Ref: 0221 [PS-106]

immiin Yetmezliklerde Tanisal Bir Belirteg¢ Olarak Otoantikorlar

Deniz ilgiin Giirel', ilayda Berru Siiriici?, Biisra Hotaman', Zehra Genc Ozbay’, Bisra Kocali', Elif Soyak
Aytekin’, Saliha Esenboga’, Deniz Cagdas’

"Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

’Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Ankara, Tirkiye

Giris

Anti-glomeruler bazal membran (anti-GBM) hastaligl, nadir gérulen, yagsami tehdit eden otoimmun bir
vaskaulittir. Genellikle dolagimdaki anti-GBM antikorlariyla iliskili, hizla ilerleyen glomerulonefrit ve
pulmoner kanama ile karakterizedir. Otoimmolnite, yalnizca primer otoimmun hastaliklarda degil, ayni
zamanda primer immun yetmezlik tablosunda da immun disreglilasyonun bir sonucu olarak ortaya
cikabilmekte; bu nedenle dolagsimdaki otoantikorlarin degerlendirilmesi, hem otoimmun hastalik hem
de altta yatan immin yetmezlik agisindan tanisal 5nem tasimaktadir. Hacettepe Universitesi Cocuk
immuinoloji Bilim Dali tarafindan takip edilen anti-GBM hastaligi tanisi konmus dért hasta retrospektif
olarak degerlendirildi. Hastalarin klinik 6zellikleri, immunofenotipik 6zellikleri, histopatolojik bulgulari,
genetik sonuglari incelendi.

Sonuglar

Hastalar agir pndmoni, ANCA ile iliskili vaskilite benzeyen hizla ilerleyen glomerulonefrit ve klasik
pulmoner-renal sendrom dahil olmak (izere gesitli klinik durumlarla basvurdular. iki hastada, bébrek
biyopsisi glomeruler bazal membran boyunca tanisal lineer IgG birikimini ortaya koymasina ragmen,
dolasimdaki anti-GBM antikorlari negatif kaldi. Hipogammaglobulinemi, T huicre duzensizlikleri,
otoimmun komorbiditeler ve monogenik immun yetmezlikler gibi 6nemli immun disregulasyon
ozellikleri belirlendi. Bir hastada heterozigot CARD11 mutasyonu bulunurken, digerinde homozigot
PDCD1 mutasyonu saptandi.

Tartisma

Anti-GBM hastaligi, 6zellikle 6nceden var olan immun disreglilasyonlu bireylerde, atipik, seronegatif ve
klinik olarak yaniltici 6zelliklerle ortaya c¢ikabilir. Sadece serolojik testlere glivenmek yeterli olmayabilir.
Erken donemde bobrek biyopsisi ve kapsamli birimmunolojik degerlendirme, dogru taniyi koymak igin
onemlidir. Bu vakalar, anti-GBM hastaliginin klinik spektrumunu genisletmekte ve tanimlanabilir
dolasimdaki antikorlarin yoklugunda bile bu taniyi distiinmenin gerekliligini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Anti GBM, immun yetmezlik, otoimmunite, pulmonorenal sendrom, vaskiilit
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Tablo 1. Hastalarin Laboratuvar Sonuclari

Hemoglobin
(g/dL)

Lokosit
(x103/mm3)

Lenfosit
(x103/mm3)

Notrofil
(x103/mm3)

Platelet
(x103/mm3)

1gG
(mg/dL)

IgA
(mg/dL)

IgM
(mg/dL)

CD3

CDh4

CD8

CD16-56

Olgu 1

9.8
(13-17)

19.7
(4-10)

0.82

17.6

311

804
(913-1884)

92
(139-378)

100
(88-322)

57
(56-84)

29
(31-52)

22
(18-35)

7
(3-22)

Olgu 2

8.1
(11.5-15.5)

12.3
(4.5-13.5)

3.4

8.1

214

754
(842-1943)

171
(62-390)

59.7
(54-392)

51
(60-76)

25
(31-47)

19
(18-35)

6
(4-17)

Olgu 3

10.2
(12-16)

22.4
(4-10)

0.27

22.0

71

106
(913-1184)

133
(139-378)

96.9
(88-322)

75
(56-84)

30
(31-47)

43
(18-35)

18
(3-22)

ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Olgu 4

10.5
(11.5-15.5)

5.4
(4.5-13.5)

3.9

0.7

194

1170
(835-2094)

170
(67-433)

84.3
(47-484)

60
(56-84)

21
(31-47)

33
(18-35)

8
(3-22)

162



CD19

CD25

CD69

CD4/CD8

TREC

C3
(g/L)

C4
(g/L)

Anti GBM

ANCA

34
(6-23)

72

62

1.31

23

1.22

0.249

negatif

negatif

43
(13-27)

0.99

0.288

negatif

c ANCA

++++

(6-23)

0.69

1.09

0.198

pozitif

negatif

ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

34
(6-23)

0.63

0.58

0.131
negatif

negatif

163



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0222 [PS - 107]

Notrofil Engrafman Takibinde Yeni ve Giincel Parametreler

Sinan Kuatuk, Huriye Celikzencir, Gonca Gunay, Hlusniye Tayyar, Cagman Tan, Mustafa Yavuz Koker
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Amag:

Kronik granilomat6z hastalik (KGH) tanili olgularda hematopoietik kdk hucre nakli (HKHN) sonrasi
notrofil engraftmaninin izleminde agirikli olarak molekiler yontemler kullanilmaktadir. Bununla birlikte,
son yillarda akim sitometrisi temelli dihidrorodamin (DHR) testinin de takip sureclerinde destekleyici bir
yontem olarak kullanilmaya baslandigi bildirilmektedir. Bu ¢alismada, 6rnek bir hasta Gzerinden
CD11b-spesifik antikor, p22”*phox-spesifik antikor ve DHR testlerinin birlikte uygulanmasinin
degerlendirilmesi ve karsilastirilmasi amaclanmistir.

Yontem:

Nakil sonrasi elde edilen periferik kan drneklerinden izole edilen notrofiller, oksidatif patlamanin
degerlendirilmesi amaciyla DHR testi icin hazirlandi. Paralel olarak, iki ayri tlipte izole edilen notrofillere
CD11b-spesifik antikor ve p22”~phox-spesifik antikor eklendi. Tum 6rnekler PMA (phorbol 12-myristate
13-acetate) ile uyarilarak akim sitometrik analiz yapildi. Analizlerde engraftman pozitif ve negatif notrofil
populasyonlar ayirt edilmeye calisildi. Kantitatif degerlendirmede geometrik ortalama floresan
yogunlugu (X-GMFI) degerleri ile pozitif ve negatif poplilasyonlar arasindaki MFI oranlari hesaplandi.
Bulgular:

CD11b, p22”phox ve DHR testlerinden elde edilen bulgular, engraftman pozitif ve negatif notrofil
populasyonlari arasinda ayirt edilebilir bir farklilik oldugunu dusindurmektedir. Engraftman pozitif
populasyonun engraftman negatif populasyona gore CD11b i¢in 27,4 kat, p22”phoxic¢in 53,1 kat ve
DHRicin 22,8 kat daha yuksek floresan yogunlugu sergiledigi saptanmistir, bu belirteclerin ayirici
ozelliklere sahip olabilecegini gostermektedir. Histogram analizlerinde populasyonlar arasinda sinirli
dluzeyde ortisme gozlenmistir.

Sonug:

CD11b-p22”phox-DHR panelinin birlikte degerlendirilmesinin, fonksiyonel nétrofil engraftmaninin ve
kimerizmin izlenmesine katki saglayabilecegi disunulmektedir. Bu yaklasimin, hematopoietik kok
hucre nakli sonrasi erken donemde fonksiyonel degerlendirme igin destekleyici bir akim sitometrik
yontem olarak klinik uygulamada yararli olabilecegi kanaatine varilmigtir.

Anahtar Kelimeler: DHR, KGH, KIMERIZM, CD11b
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Notrofil engrafmaninda CD11b, p22 ve DHR ekspresyonu
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Abstract Ref: 0223 [PS - 108]

Cocukluk Cagi Romatizmal ve immunolojik Hastaliklarda Ortak klinik, Ortak Takip: Tek Merkez
Calismasi

Hacer Oztiirk Aydin', Betiil Keser?, Metin Eser?, Sila Atamyildiz Ugar’, Eray Tunce', Neslihan Kara
Canlioglu', Hayrunnisa Bekis Bozkurt?, Betll Sozeri’

"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali, istanbul
2Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, istanbul
3Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Bilim Dali, istanbul

Giris: Romatizmal hastaliklar ile dogustan bagisiklik hatalari (IEl) arasinda klinik ve patogenetik ortak
noktalar mevcuttur. Bu ¢alismada, romatolojik tani sonrasi ek IEl sUphesi uyandiran hastalar ile IEI
tanisi olup izleminde romatizmal hastalik gelistiren olgularin degerlendirilmesi amaclanmistir.
Hastalar ve Yontem: Haziran 2016-Aralik 2025 arasinda izlenen ve genotip analizleri yapilmig 150
olgudan, ek IEl sUphesi nedeniyle genetik analiz yapilip patojenik varyant saptanan 40 hasta (26 kiz, 14
erkek) retrospektif incelenmistir. Hastalar; romatolojik tani sonrasi IEl saptananlar (Grup 1, n=33) ve IEI
izleminde romatizmal hastalik gelistirenler (Grup 2, n=7) olarak siniflandirilmistir.

Bulgular: Calismaya alinan tim hastalarin romatolojik hastalik tani yasi median 7.5 (IQR: 3.0-12.0) yil
olup, Grup 1’de median 6.0 (IQR: 3.0-12.0) yil, Grup 2 de ise 11.0 (IQR: 7.5-11.5) yil olarak belirlenmistir.
Grup 1 deki hastalarin IEl semptom baslangici median 3.0 (IQR: 0.83-12.0) yildir. Bu grupta sirasiile
monogenik lupus (n=19), JIA (n=6), otoinflmatuvar hastalik (n=9) tanilari vardi

Grup 2’de IEl semptom basglangici median 3.0 (IQR: 0.33-7.0) yil olup, romatolojik bulgularin 8 yildaha
gec; median 11.0, (IQR: 7.5-11.5) yil gelistigi gdozlenmistir. Bu grupta LRBA (poli-JiA), IL-12RB1 (spondilit),
DIAPH1 (Takayasu), BTK (poli-JiA), CVID (oligo-JiA) ve DiGeorge (oligo-JiA) fenotipleri tanimlanmustir.
Tartisma: Bu tanimlayici galismada, cocuk romatoloji ve immunoloji birimlerince izlenen hastalarin
ortak klinik 6zellikler tasidigl gosterilmistir. Cocuk romatoloji pratiginde, primer hastalik fenotipinden
farklilik gosteren olgularda, altta yatan immiuin sistem defektlerinin degerlendirilmesi gerekmektedir.
Bireysellestirilmis tedavi ve izlem agisindan 6nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: IElI (dogustan bagisiklik hatalari), immun disregulasyon, monogenik, lupus,
romatoloji
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Abstract Ref: 0225 [PS - 109]

Bloom Sendromlu Hastalarda Klinik ve immiinolojik Bulgular: Tek Merkezli Olgu Serisi

Zehra Bayazit, Biisra Kocali, Zehra Gencg Ozbay, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas
Ayvaz
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk imminolojisi Bilim Dali, Ankara

Giris-Amac: Bloom sendromu, BLM genindeki patojenik varyantlara bagli gelisen, genomik instabilite ile
karakterize nadir bir sendromdur. En 6nemli klinik bulgulari buUyume geriligi, fotosensitivite, erken yasta
malignite gelisimi olup, immun yetmezlik bulgular hastalar arasinda belirgin heterojenlik
gostermektedir. Bu calismada Bloom sendromu tanili hastalarin klinik 6zellikleri, enfeksiyon profilleri,
humoral ve hucresel immunolojik bulgularinin degerlendirilmesi amaclanmigtir.

Yontem: Merkezimizde izlenen, Bloom sendromu tanisi dogrulanan alti hasta retrospektif olarak
incelendi. Hastalarin klinik ve demografik dzellikleri dosyalarindan elde edildi. Immuinolojik
degerlendirmede tam kan sayimi, lenfosit alt grup analizi, T ve B hlcre alt gruplari, serum
immunoglobulin dlizeyleri ve antikor yanitlari degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin tamaminda intrauterin ve postnatal buyume geriligi mevcuttu. Klinik olarak dort
(%67) hastada tekrarlayan st solunum yolu enfeksiyonlari, iki (%34) hastada sepsis oykusu ve bir
(%17) hastada tekrarlayan pnomoni dykisu vardi. Bir hastada hemofagositik lenfohistiyositoz (%17), bir
hastada rektal adenokarsinom (%17) ve bir (%17) hastada Hodgkin lenfoma gelisimi izlendi.
immuinolojik incelemede, serum IgG diizeyleri bes hastada (%83), IgA ve IgM diizeyleri tiim hastalarda
distk saptandi. Lenfosit alt grup analizlerinde, hastalarin %33’inde CD4¢T hiicre sayilarinda azalma,
%50’sinde CD8¢T hiicrelerinde artis saptandi. ileri hiicresel analizlerde naif T hiicre oranlarinda
azalma, efektdr hafiza ve TEMRA hucrelerinde artis izlendi. B hlicre alt gruplarinda, hafiza ve izotip
donusumu yapmis hafiza B hucrelerinin azaldigl goruldu. Antikor yanitlar korunmus olmakla birlikte,
hastalarin bir kisminin intraven6z immunoglobulin ve antimikrobiyal profilaksi gereksinimi oldu.
Sonugc: Bloom sendromlu hastalar, immun yetmezlik ile uyumlu klinik ve laboratuvar 6zellikler
sergilemektedir. Bu nedenle enfeksiyon ve malignite agisindan yakin izlem ve dizenli immunolojik
degerlendirme onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Bloom sendromu, immun yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlar
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Abstract Ref: 0226 [PS-110]

izole Kombine immiin Yetmezlik ve Trikotiyodistrofi ile Seyreden Tricho-Hepato-Enteric Sendrom
Olgusu

Zehra Bayazit, Zehra Geng Ozbay, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk imminolojisi Bilim Dali, Ankara

Giris: Trikotiyodistrofi ve iliskili nadir genetik sendromlar; sag, deri ve gastrointestinal sistem tutulumu
ile karakterize olmakla birlikte, immun sistemi de etkileyen heterojen bir hastalik grubunu
olusturmaktadir. Bu bildiride, Tricho-Hepato-Enteric Sendrom tanisi alan 12 yasindaki bir olgunun klinik
ve immunolojik 6zelliklerinin sunulmasi amaclanmigtir.

Olgu: On iki yasinda erkek hasta, tekrarlayan Ust solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle yonlendirildi.
Ozgecmisinde dogumdan itibaren saglarda kirilganlik ve yavas uzama oldugu, ayrica fotofobi ve kronik
dermatiti oldugu 6grenildi. Aile dykusunde anne-baba arasinda akrabalik bulunmakta olup, benzer
klinik bulgulari olan basgka birey yoktu. Fizik muayenede saclarin seyrek, kirilgan yapida oldugu, ciltte
yaygin kuruluk ve ekzamatdz lezyonlar bulundugu saptandi. immiinolojik degerlendirmede tam kan
sayimive serum immunoglobulin dizeyleri normal, NK hlcre sayisi dustk; T htcre ve B hlicre
panelinde ise CD4 ve CD8 naive T hlicreleri ile santral memory T hlicrelerinde ve aktive B hiicrelerinde
belirgin azalma gozlendi. Polarizan i1sik mikroskobisi ile yapilan kil gévdesi incelemesinde
trikotiyodistrofi ile uyumlu olarak tipik tiger tail paterni gozlendi. Olguda hepatik ya da enterik tutulum
saptanmadi. Tum ekzom dizileme analizinde TTC37 geninde homozigot varyant saptanmis olup
hastanin klinik ve immunolojik fenotipi ile uyumlu bulundu. Ayni analizde saptanan MSH3 homozigot
varyanti, DNA tamiri ve ailesel adenomatdz polipozis ile iliskili olup bu acgidan takip planlandi.

Sonug: TTC37 varyantlari bulunan hastalarda ayrintili hticresel ve humoral bagisiklik
degerlendirmesinin yapilmasi ve multidisipliner, uzun dénemli izlem yaklagiminin benimsenmesi buytk
onem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, MSH3, Trikotiyodistrofi, TTC37
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Abstract Ref: 0227 [PS-111]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezligin Cok Ender Nedeni: TNFSF12 Mutasyonu

Mustafa Beykan istanbullu, Cebbar Yildinmgakar, Cansu Kavukgu Horasan, Ebru Arik Yilmaz

Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Denizli

Giris:

TNF super-ailesinin bir Gyesi olan TNFSF12 (TWEAK)’in bazi varyantlarinin BAFF ile heteromerik
kompleksler olusturarak; B-hucre sagkalimini, proliferasyonunu ve izotip degisimini etkileyerek
hipogammaglobulinemi/CVID-benzeri fenotipe neden olabilecegi 6ne surtilmustur. Gunlimduize kadar
TNFSF12 mutasyonu saptanan CVID iligkili 6 olgu bildirilmigtir. Burada CVID tanisi ile takibe alinan ve
TNFSF12 mutasyonu saptanan olgu sunulmustur.

Olgu:

Dort yas erkek hasta, sik hastalanma sikayetiyle basvurdu. Oykiisiinde 3 yasindan bu yana ayda 2 kez
Ust solunum yolu enfeksiyonu, son 1 yilda 3 kez alt solunum yolu enfeksiyonu gecirdigi ve son 1 yilda 5
kez hospitalize edildigi 6grenildi. Ebeveyn akrabaligi veya kardes 6lum 6ykusu yoktu. Bagvurusunda
genel durumu iyi, persentilleri yasina uygun, sistemik fizik muayenesi normaldi. Tetkiklerinde mutlak
lenfosit, notrofil ve eozinofil sayilari normaldi. Serum IgG 442 mg/dL (<-2 SD:598 mg/dl), IgM 62 mg/dL
(<-2 SD:50 mg/dl), IgA 36 mg/dL (<-2 SD:38 mg/dl), total IgE 30,3 IU/mL olup Anti-HBs ve Kizamik IgG
negatifti.

Periferik kan lenfosit alt grup analizinde CD19 %7 (14-33) yasina gore dusuk olup CD3, CD4, CD8,
CD16+56 normal sinirlardaydi. Klinik ve laboratuvar bulgulari ile CVID tanisi alan hastaya
immunoglobulin replasman tedavisi (IGRT) baslandi. Takibinde enfeksiyon sikligi belirgin azalan
hastanin genetik incelemesinde TNFSF12 geninde otozomal dominant heterozigot c.222G>C
(p.Gln74His) ve c.698A>G (p.Tyr233Cys) varyantlari ile birlikte TSC2 geninde otozomal dominant
heterozigot c.5107G>A (p.Val1703Met) varyanti saptandi. Aile bireylerinde ilgili varyantlar saptanmadi.
TSC2 mutasyonu nedeniyle yapilan detayliincelemede klinik iliski saptanmadi.

Sonug:
Literatirde son derece sinirli sayida bildirimi bulunan TNFSF12 iligkili CVID fenotipine pediatrik bir
ornek ekleyen bu olgu, TNFSF12’nin CVID’de klinik olarak anlamli nadir bir etiyoloji oldugunu

hatirlatmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksiklikleri, Yaygin Degisken immiin Yetmezlik, TNFSF12, TSC2
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Abstract Ref: 0228 [PS-112]

Kaspaz-8 Eksikligi: Klinik Cesitlilik, Patogenez ve Yeni Bir Vaka Isiginda Literatiir Derlemesi

Zehra Genc Ozbay, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara

Amac: Kaspaz-8 eksikligi, baslangicta yalnizca apoptoz defekti ile iliskili nadir bir otozomal resesif
immun yetmezlik sendromu olarak tanimlanmis olsa da, guncel veriler bu tablonun immun
disregulasyon, lenfoproliferasyon, enfeksiyonlara yatkinlik ve kontrolsuz inflamatuvar sureclerle
seyreden heterojen bir klinik spektruma sahip oldugunu géstermektedir. Bu galismada, Kaspaz-8
eksikligi tanisi alan yeni bir olgu sunulmakta ve mevcut literatur gézden gegirilerek klinik ve patogenetik
Ozellikler tartisitmaktadir.

Olgu: Ug yasinda kiz hasta, yasamin ilk aylarindan itibaren kronik ishal, tekrarlayan tst ve alt solunum
yolu enfeksiyonlari ve viral enfeksiyonlar nedeniyle izlenmis; takip surecinde tedaviye direngli herpetik
mukozal lezyonlar gelismistir. Genetik analizde CASP8 geninde homozigot ¢.679C>T (p.Gln227%*)
mutasyonu saptanmistir. IVIG, profilaktik antibakteriyel ve antiviral tedaviler ile interferon-gama
uygulamasina ragmen klinik yanit sinirli kalmis olup, hastaya hematopoetik kok hticre nakli
planlanmigtir.

Sonuc: Kaspaz-8 eksikligi cocukluk caginda agir enfeksiyonlar, immun disregulasyon ve erken
baslangicliinflamatuvar barsak hastaligi ile seyredebilir. Literatlr verileri ile birlikte degerlendirildiginde,
erken molekuler tani uygun izlem stratejilerinin belirlenmesi ve zamaninda hematopoetik kdk hiicre
nakli agisindan kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Kaspaz-8, immundisregulasyon, hematopoetik kdk hucre nakli

Abstract Ref: 0229 [PS-113]

Bronsiektazili Adélesan Bir Olguda PIK3CD Mutasyonuna Bagli Primer immiin Yetmezlik

Musa Sahin, Ebru Celebi Develi, Melis Aydin Mut, Veysi Akbey, Aylin Kont Ozhan, Tugba Arikoglu,
Semanur Kuyucu
Mersin Tip Fakultesi

Giris

PIK3CD geni, fosfatidilinositol 3-kinaz (PI3K) yolunun p110 delta (p1108) alt birimini kodlar. Bu yolakta
gelisen fonksiyonel bozukluklar, adaptif immun sistemin etkilenmesine bagli olarak tekrarlayan
enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve otoimmunite ile seyreden primer immun yetmezlik tablolarina yol
acabilir. Aktive PI3K delta sendromu (APDS), ¢cocukluk caginda sik enfeksiyon, lenfopeni ve brongiektazi
ile prezente olabilir. Bu bildiride, uzun stredir agiklanamayan lenfopenisi bulunan ve bronsiektazi tanisi
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alan 14 yasindaki bir kiz hasta sunulmaktadir.

Olgu

On dért yasinda kiz hasta, sik enfeksiyon gegirme 6ykiisii ile basvurdu. Ug yasindan itibaren ayda
yaklasik bir kez solunum yolu enfeksiyonlari gegirdigi, iki kez pndmoni oyklsu oldugu ve kronik sintzit
tanisi aldig1 6grenildi. Yaklasik yedi yildir cocuk gégus hastaliklari tarafindan izlenen hastanin toraks
bilgisayarli tomografisinde silindirik brongiektazi ile uyumlu bulgular saptanmis ve inhaler kortikosteroid
profilaksisi baslanmisti. Soygecmisinde 6zellik olmayan hastanin fizik muayenesinde hafif
splenomegali mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde mutlak lenfosit sayisinin 1500/mm®¥iin altinda
oldugu ve gecmis tim 6lgiimlerde lenfopeninin stirdigi gériildii. imminoglobulin dizeyleri ve asi
antikor yanitlari. Lenfosit alt grup analizinde naif B ve T hlcrelerinde azalma saptandi. Abdominal
ultrasonografide dalak uzunlugu 143 mm olup splenomegali mevcuttu. Toraks BT’de hafif mediastinal
lenf nodu buyumeleri ve brongial-peribronsial inflamatuvar bulgular izlendi. Tum ekzom dizileme
sonucunda PIK3CD NM_001350235.1 ¢.2974 G>A (p.E992K) heterozigot mutasyonu saptandi. Hastaya
intraven6z immunglobulin ve trimetoprim-silfametoksazol profilaksisi baslandi ve izlem strmektedir.
Sonug

Bronsiektazili cocuklarda altta yatan primer immun yetmezlik olasiligi mutlaka akilda tutulmali;
ozellikle uzun sureli agiklanamayan lenfopeni varliginda lenfosit sayisinin dikkatle degerlendirilmesi ve
ileriimmunolojik incelemelerin gecikmeden yapilmasi dnem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Bronsiektazi, PIK3CD, lenfopeni, APDS

Tablo 1
Laboratuvar Sonug
WBC 4,1 x10"3/pL
Hemoglobin 12,9 g/dL
Lenfosit 1,15 x10"3/uL
Notrofil 2,50 x1073/uL
Eozinofil 0,15 x10"3/pL
Platelet 159 x10”3/uL
immunglobulinler Sonug
IGG 1560 mg/dl (987-1958)
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IGA 412 mg/dl (96-465)
IGM 154 mg/dl (88-292)
IGE 768 mg/dl
Albimin 46,69 g/L
Total protein 78,22 g/

Abstract Ref: 0230 [PS - 114]

CARD11 Geninde Novel Bir Varyant (p.Ser772Pro): Vitiligo ve Hiimoral immiin Yetmezlik Birlikteligi
Gosteren Nadir Bir Olgu

Ozan Kapcay', Onur Recep Glindiz?, Filiz Demir Sahin’, Betul Demir®, Mehmet Kili¢’
"Firat Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Elazig
2Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik, Elazig

3Firat Universitesi Tip Fakiltesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklari, Elazig

Giris: CARD11 genindeki heterozigot fonksiyon kaybi mutasyonlari, genellikle atopi ve immun yetmezlik
ile karakterize CADINS (CARD11-associated Atopy with Dominant Interference of NF-kB Signaling)
fenotipine yol agcar. Ancak bu genetik zemin, vitiligo gibi otoimmun bulgulari da i¢ceren genis bir klinik
spektrum sergileyebilir. Bu calismada, literatlrde tanimlanmamis novel bir varyant saptanan, vitiligo ve
belirgin himoral kusuru olan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 14 yasinda erkek hasta, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve progresif vitiligo sikayetleriyle
(Sekil 1) basvurmustur. immiinolojik analizde diisiik IgM ve 1gG3 seviyeleri ile yiiksek IgE saptanmistir.
ANA pozitifligi izlenen hastada; lenfosit sayilari normal olup lenfositoz, hepatosplenomegali veya
lenfadenopati gibi lenfoproliferatif bulgular saptanmamuistir. Aile 6ykUstnde (dayi ve dede) vitiligo varligi
dikkat cekicidir. Genetik incelemede CARD11 geninde novel ¢.2314T>C (p.Ser772Pro) heterozigot
varyanti tespit edilmistir. IVIG replasman tedavisi sonrasi enfeksiyon sikliginda belirgin azalma
kaydedilmigtir.
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Tartisma: CADINS patogenezinde dominant-negatif varyantlarin, NF-kB aktivasyonunu kisitlayarak
antikor sinif degisikligi (class-switch) ve immun toleransta aksakliklara yol agabilecegi
disunulmektedir. Bu olgu, CARD11 dominant negatif mutasyonlarinin klasik atopi sinirlarini agarak
vitiligo ile prezante olabilecegine dair 6nemli bir 6rnektir. Lenfoproliferasyonun yoklugu ve normal
lenfosit sayilari, varyantin klinik siddetindeki heterojenligi yansitmaktadir. Sonug olarak, tanimlanan bu
novel p.Ser772Pro varyanti, CARD11 ile iliskili immun disregilasyonun klinik yelpazesini genisletmekte
ve ailevi vitiligo olgularinda bu genetik zeminin arastirilmasinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CARD11, immiun yetmezlik, otoimminite, IgM eksikligi, vitiligo

ANl SYI ASqc o2 DOl SALOt ¢ Ge Of toc G qtoABO NIt SUT IONT UOF N

173



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0231 [PS-115]

Kronik Graniilomatoz Hastalik (KGH) Tanisinda Altin Nanopartikiil Temelli Yanal Akis Olciim Test
Kiti (LFD) Gelistirilmesi: Pilot Calisma Sonuglari

Tugba Rihtim', Sevil Simsek’, Nezihe Kéker2, Mehmet Oztekin', Mustafa Yavuz Kéker'
'Erciyes Universitesi immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye
2indnl Universitesi Pediatri Anabilim Dali, Malatya, Tirkiye

Giris ve Amag

Kronik grantilomatoz hastaligi (KGH), yetersiz nikotinamid adenin dintikletoid fosfat (NADPH) oksidaz
aktivitesi nedeniyle tekrarlayan bakteriyel ve fungal enfeksiyonlarla karakterize primer immun
yetmezliktir. KGH tanisinda kullanilan mevcut testler deneyimli personel ve pahali cihaz alt yapisi
gerektiren bir strece ihtiya¢ duyulmaktadir.

Kolay ulasilabilir, kisa surede sonug verebilen, dusuk maliyetli glvenilir bir hizli tani kiti ile notrofil
fonksiyon bozuklugunun gosterilmesi ayirici tanida ¢ok kiymetlidir

Yanal akis 6lgum tabanli test kiti (LFD- Lateral Flow Device) olusturma surecinin élgimlu bir sekilde
takibi icin gerekli olan degerlendirme ve validasyon ¢alismalarinin bir 6rnegi bu pilot calismada
sunulmustur.

Materyal-Metod

Calismamizda LFD test kiti olusturma asamasinda Universal Lateral Flow Assay Kit (ab270537)
kullanilmistir. Bu test kitinde en 6nemli agama yakalama (capture) ve tespit (detection) antikorlarinin
konjugasyonunun dogru bir sekilde saglanabilmesidir. Bu asamanin sorunsuz bir sekilde gergeklesmesi
ise kit Uzerindeki kontrol (C) gizgisinin basarili bir sekilde gériinmesini saglar daha sonraki asamada
kullanilacak protein analitinin konsantrasyonu ayarlanir ve test (T) gizgisi gozlenir.

Calismamizda LFD kitinin ilk 6nemli basamagi olan konjugasyon basamaginin elektron mikroskobik
goruntusu ve farkli analit konsantrasyonlarinda olusan kontrol bantlarimizin sonugclari paylasiimistir.
Tartisma-Sonug

Calismamizda optimizasyon i¢in gergeklestirilen alti analit konsantrasyon dlgimunde de kontrol gizgisi
olusumu basarili bir sekilde gozlemlenmistir. Bu sonug LFA tani kiti olusturmadaki ilk basamak ve en
onemli agsama olan olan konjugasyon asamasinin tamamlandiginin gostergesidir. Test gizgisi olusumu
icin optimizasyon islemlerine devam edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hizli Tani Kiti, Kronik Granulomat6z Hastalik, LFD
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Abstract Ref: 0232 [PS-116]

Diinyadaki Ugiincii ve En Yasli PIK3CG Eksikligi Vakasi: GLILD ve Sendromik Kesisim ile Seyreden
Gec¢ Baslangicli Fenotip

Siimeyra Alan Yalim, Gizem Nur izgi
Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Afyonkarahisar

PIK3CG eksikligi(immiin Yetmezlik 97, OMIM #619802),diinyada sadece iki pediatrik vakanin bildirildigi
nadir dogustan bagisiklik kusurudur.Bu defekt, l6kositlerde secici olarak eksprese edilen T ile NK hiicre
gelisimi ve sitotoksik fonksiyonlarini dizenleyen Sinif IB PISK’nin katalitik p110y alt birimini
bozar.Burada, literaturdeki G¢cluncu ve en yasli (50 yas) PIK3CG eksikligi vakasini;Snijders Blok-
Campeau sendromu ile genetik kesisim ve gec¢ baslangicli fenotip 6zellikleri ile sunmaktayiz.

Olgu: Primer infertilite ve atipik fasiyal dismorfizm 6yklsu olan 50 yasindaki kadin hasta;tekrarlayan
antibiyotik direngli pndmoni,halsizlik ve istahsizlik sikayetleriyle basvurdu.Fizik muayenesinde
makrosefali benzeri alin belirginligi,hipertelorizm ve bilateral besinci parmak klinodaktilisi gibi belirgin
sendromik 6zelliklerin yani sira hepatosplenomegali(HSM)saptandi.Laboratuvar incelemelerinde(lgG
<108 mg/dL, IgA 7 mg/dL, IgM 8 mg/dL)ve NK huiicre eksikligi(%0,4)tespit edildi.Hastada izlenen
persistan lenfopeni ve yuksek CRP dulizeylerinin,IVIG replasman tedavisi sonrasi dlizeldigi ve mutlak
lenfosit sayisinin 1400/mm?®seviyesine ulastig gorildi.Batin goriintiilemesinde HSM
(Karaciger:192mm,Dalak:185mm) e portal ven dilatasyonu(16mm)saptandi.Portal hipertansiyonun
degerlendirilmesiicin planlanan endoskopi, akciger tutulumunun ciddiyeti nedeniyle anestezi
tarafindan ertelendi.Toraks BT’de mediastinal lenfadenopati veGraniilomatdz-Lenfositik interstisyel
Akciger Hastaligi(GLILD) ile uyumlu yaygin infiltratlar izlendi.Kesin tani icin VATS biyopsisi
planlanmistir.Enfeksiyon dykustnde Klebsiella pneumoniae ve E. coli’ye ek olarak balgamda fungal
hiflerin saptanmasi,agir kombine immun yetmezlik benzeri tabloyu desteklemektedir.Genetik: Tum
Ekzom Sekanslama(WES)analizinde:Homozigot PIK3CG varyanti(c.818G>A):"inaktive PI3Ky
Sendromu"nun(IPGS)dunyadaki ilk erigkin sunumudur.

Heterozygot muhtemel patojenik CHD3 varyanti: Snijders Blok-Campeau sendromu tanisi konulmustur.
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Sonug: Bilinen en yasli PIK3CG eksikligi hastasinin bildirilmesi;ge¢ baslangicli sagkalim,portal
hipertansiyon ve fungal duyarlilik gibi bulgularla hastaligin fenotipini yeniden tanimlamaktadir. Bu vaka,
Snijders Blok-Campeau sendromu ile tanimlanan ilk genetik értismedir. IVIG sonrasi lenfopeni ve
sistemik inflamasyonun duzelmesi, IPGS'nin kompleks otoinflamatuar dogasini vurgulamaktadir."CVID-
plus"fenotiplerinde multisistemik yonetim icin WES hayati 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: PIK3CG eksikligi, NK hucre eksikligi, GLILD (Grantlomatoz-Lenfositik interstisyel
Akciger Hastaligi), Snijders Blok-Campeau sendromu, Portal ven dilatasyonu

Snijders Blok-Campeau
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Abstract Ref: 0234 [PS-117]

ileri Yasta Tanisi Gecikmis Bir Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) Olgusu

Sultan Ece Ozaydin Unal, Papatya Bayrak Degirmenci, Abdullah Baysan, Aysu Okumus Giiglii, Mehmet
Emin Kocabas, Orbay Tutku Seren, Betiil Aksu, Mehtap Hafizoglu, Umit Ozmen
izmir Sehir Hastanesi

Giris: Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID), antikor (iretim bozuklugu ve tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterize primer bir immiin yetmezliktir (PiY). PiY genellikle pediatrik yas grubuyla iliskilendirilse de
CVID tanisi her yasta konulabilir. Bu sunumda, 76 yasinda ilk kez tani alan atipik bir olgu Gzerinden, ileri
yasta immun yetmezlik farkindaliginin 8nemi vurgulanmaktadir.

Olgu: Bilinen kronik bobrek yetmezligi ve gut tanilari olan 76 yasinda erkek hasta; son bir yildir devam
eden halsizlik, 5 kg kilo kaybi ve sik enfeksiyon gecirme sikayetleri ile basvurdu. Toraks BT’de saptanan
supheli konsolidasyon alani nedeniyle malignite ydnunden incelenen hastaya PET-CT cekildi ve
akcigerdeki supheli alandan yapilan biyopsi sonuclari neoplazi agisindan negatif saptandi. Ge¢cmis tibbi
oyklsunde 2021 yiinda saptanan hematoloji tarafindan da degerlendirilen ancak etiyolojisi
aydinlatilamayan trombositopeni (PLT: 78.000/uL) mevcuttu. Laboratuvar tetkiklerinde derin
hipogammaglobulinemi (1gG: 1.72, IgA: 0.01, IgM: 0.04 g/L) ve dusuk spesifik antikor yaniti (Tetanoz IgG:
0.069) izlendi. Flow sitometride lenfosit alt gruplari sayisal olarak normal sinirlarda saptandi. Tibbi
genetik incelemede patolojik mutasyon saptanmayan hasta, ESID kriterleri dogrultusunda CVID tanisi
alarak intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavisine baslandi. Tedavi sonrasi enfeksiyon sikliginda belirgin
azalma, kilo kaybi ve halsizlik sikayetlerinde gerileme izlendi.

Sonug: PiY, ileri yastaki hastalarda malignite veya kronik hastalik tablosunu taklit edebilir. Olgumuzda
oldugu gibi, malignite suphesiyle tetkik edilen veya izah edilemeyen sitopenileri olan yasli hastalarda
hipogammaglobulinemi mutlaka degerlendirilmeli, erigkin kliniklerinde immun yetmezlik tanisi her
zaman akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: eriskin, hipogamaglobulinemi, primer immun yetmezlik

177



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

. Flngreor
Abstract Ref: 0237 [PS-118]

Artemis Eksikliginde EBV iliskili Leiomyoma: iki Kardes Olgu

Burcu Caglar Aydin, Sevde Demirsdz, Arife Toksdz, Ali Ozlem, Hatice Merve Savran, Seda Sirin, Caner
Aytekin
Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

Giris:

DCLRE1C geni tarafindan kodlanan Artemis proteini eksikliginde agir kombine immun yetmezlikten
kombine immiin yetmezlige (KiY) kadar degisen genis bir klinik spektrum vardir. Burada Artemis eksikligi
olan ve leiomyomalar saptanan iki kardes olgu sunulmaktadir.

Olgu-1

Onbes yasindaki erkek hasta bir yildir tekrarlayan pnémoni, ishal, kilo kaybi yakinmalariyla basvurdu.
Anne-baba arasinda akrabalik vardi. KiY tanisi alan kardesinde homozigot DCLRE1C mutasyonu
saptanmis. Fizik-muayenede servikal lenfadenopatiler, comak parmak ve sigiller mevcuttu.
immuinolojik incelemede lenfopeni, naif-CD4+T hiicre ve RTE yoklugu ile diisiik 1gG ve IgM diizeyleri
saptandi (tablo-1). EBV-PCR pozitifti. Goruntlilemelerde bronsgiektazi, mediatinal lenfadenopatiler ve
adrenal bolgede EBV-iligkili adrenal leiomyoma uyumlu kitleler izlendi. DCLRE1C geninde homozigot
c.464+1G>A mutasyonu saptandi. Lenf nodu biyopsisi EBV-iliskili B hiicreli lenfoproliferatif hastalik
olarak raporlandi ve R-CHOP tedavisi uygulandi. Hasta hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN)
programina alindi.

Olgu-2

Onulc yasindaki erkek kardes bas agrisi ve oftalmopleji ile bagvurdu. Alti yasinda ayni DCLRE1C
mutasyonuna bagli KiY tanisi almis, ancak aile HKHN’ni kabul etmemis. Adrenal kitle biyopsisinde EBV-
iliskili leiomyoma saptanmis. Fizik-muayenede kaseksi, bluyime geriligi, hepatosplenomegali, asit,
comak parmak vardi. Immiinolojik incelemede tiim lenfosit alt gruplarinda distikliik, naif-CD4+T ve RTE
htcre yoklugu ile cok dusuk IgA duzeyi izlendi (tablo-1). EBV-PCR pozitifti. Gortntlilemelerde
bronsiektazi, sag temporal ve adrenal bolgede EBV-iliskili adrenal leiomyoma ile uyumlu kitleler
saptandi (sekil-1). Temporal bolgedeki kitle ¢ikarildi ve EBV-iligkili leiomyoma raporlandi.

Sonug:

EBV-iliskili diz kas tiumorleri nadir, genellikle primer/sekonder immun yetmezlikler ve transplantasyon
sonrasinda gorullr. Literatirde daha 6nce Artemis eksikliginde EBV-iliskili duz kas timaori
bildirilmemistir. Prognoz timaorden ziyade altta yatan temel hastaliga baglidir ve HKHN hayat kurtarici
olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Artemis eksikligi, kombine immiun yetmezlik, EBV iliskili leimiyoma
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Sekil 1. Olgu 2’nin a) beyin MR’da temporal-retroorbital b) abdominal MR’da adrenal bélgede
kitleler

Tablo 1. Olgularim immiinolojik bulgular:
Olgu 1 Olgu 2 MNormal

TLS {mm3) 550 490  4,500-13,500
TNS (mm3) 3,050 3,730 1,500-8,000
IgG (ma/dl) 695  1,811* 851-1,323
IgA (mag/dl) 95 <1 83-177

IgM (mg/dl) 44 217 77-164

IgE (IU/mil) =1 =1 =100
CD3+CD16-56- (mm3) 374 264  1,100-4,100
CD3+CD4+ (mm3) 181 127  600-2,400
CD3+CD8+ (mm3) 181 127  400-1,500
CD3-CD16+56+ (mm3) 165 142  200-1,000
CD19+ (mm3) 11 68 200-1,400
CD4+CD45RA+ (mm3) 11 0 400-2,000
CD4+CD45R0+ (mm3) 121 132  200-800
RTE (%) 0 0 =30-40

* IWVIG sonras:
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Abstract Ref: 0238 [PS-119]

SEC61A1 Gen Varyanti ile iliskili Yaygin Degisken immiin Yetmezlik: Eriskin Bir Olgu Sunumu

Hilya Uflaz’, Betiil Ozdel Oztiirk?, Begiim Gorgulii Akin', Makbule Seda Bayrak Durmaz’, Fikriye Kalkan®,
Serdar Ceylaner®, Sadan Soyyigit*

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

3intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani ve Arastirma Merkezi

“Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Klinigi

Amag:

Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), tekrarlayan enfeksiyonlar ve hipogamaglobulinemi ile
karakterize, klinik ve genetik olarak heterojen bir primer immun yetmezliktir. Eriskin yasta tani alan
olgularda monogenik nedenlerin tanimlanmasi, hastaligin patogenezi ve yonetimi agisindan giderek
dnem kazanmaktadir. Bu olgu sunumunda, SEC61A1 gen varyanti ile iliskili YDIY fenotipi sergileyen bir
eriskin hastanin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerinin sunulmasi amaclanmistir.

Olgu:

Otuz dort yasinda kadin hasta, son bir yil icinde radyolojik olarak dogrulanmis Gi¢ pnémoni atagi ve
Temmuz 2024’te intravendz antibiyotik gerektiren pnémoni 6ykisu nedeniyle degerlendirilmistir.
Ozgecmisinde sik tekrarlayan bakteriyel siniizitler, gocukluk déneminde yineleyen otitler ve buna bagli
kulak zari perforasyonu mevcuttur. Abdomen ultrasonografisinde hepatomegali saptanmigtir. Anne ve
baba arasinda uzaktan akrabalik dykusu bulunmaktadir. Ek hastalik ve alerjik hastalik dyktsu yoktur.
Laboratuvar incelemelerinde serum IgA dluzeyi dusuk, 1gG3 ve IgG4 alt grup duzeyleri azalmis
saptanmigtir. Class-switched memory B hucre orani %5,22 olarak bulunmustur. Asilama sonrasi anti-
HBs yaniti negatif olup, polisakkarit pndmokok asisi (PPSV23) sonrasi spesifik antikor yaniti yetersizdir.
Genetik degerlendirme 6ncesinde, yalnizca IgA ve I1gG alt grup eksikligi saptanmasi nedeniyle hastaya
azitromisin ve trimetoprim-sulfametoksazol profilaksisi baslanmigtir. Ancak profilaksi altinda iken biri
hastane yatisi gerektiren, biri ayaktan tedavi edilen iki pndmoni atagi gelismistir. Tum ekzom dizilemesi
analizinde otozomal dominant kalitim modeli ile uyumlu heterozigot SEC61A1 gen
varyanti[(NM_013336.4,C.1060GA\ p(Val354Met)\ rs185443022] tespit edilmistir.

Sonug:

Klinik, immunolojik ve genetik bulgular dogrultusunda hastaya intraven6z immunoglobulin tedavisi
planlanmistir. Bu olgu, eriskin yasta tani alan YDIY hastalarinda SEC61A1 gibi nadir monogenik
varyantlarin arastirilmasinin tanisal yaklasim ve hastalik yonetimine katkisini vurgulamasi agisindan
onem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Monogenik varyant, SEC61A1, Yaygin Degisken immiin Yetmezlik
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Tablo 1
Tetkik

Hematolojik Parametreler
Hemoglobin

WBC

Pt

Immiinoglobulinler
Igh

IgG

IgM

IgG Alt Gruplan

IgG1

IgiG2

IgiE3

Ig4

Serolojik Testler
Kabakulak IoG
Kizamik IgG

Anti Rubella IgG

Anti B

Anti Hbs

Azilama dncesi
Azilama sonrasi
Polisakkant pnémokok asi(PS5V23) yamit
Azllama dncesi
Azilama sonrasi
Lenfosit Alt Gruplan
CD1%+ B Lenfositler
CD3+T Lenfositler
CD3+CD4+ Lenfositler
CD3+CD8+ Lenfositler

Class switched Memory B Hicreleri{CD19+CD27+1gD-)

Sonug

12.8
7.88
375

=0.226
11.7
0.78

9.4
1.76
0.089
0.003

1.38
0.2% (neqgatif)
28.7
1/64

=<3.1
12.25

5.8
10.3

9.73
08.4
51.3
315
5.22

Unclass Switched Memory B Hicrelen{CD19+CD27+IgD+) 2%.7
SECS1AL ifliskili YOIV eigusunda immdneglobulin dizeyler, as yamit ve lenfosit aft grup analizi.

EE9QT TISIUSNt StiStoo?1 otoyYanNet aUT ¢cSGaTUYNGYH2GSU

7

Referans Araliklan

12-15.6 g/dL
3.9-10.2 x10°9/L
150-400 x10-9/L

0.7-4 g/L
7-16 g/L
0.4-2.3 g/L

4,05-10.11 g/L
1.69-7.86 /L
0.11-0.85 g/L
0.03-2.01 g/L

=0.8 (negatif) =1.1 (pozitif)
<08 (negatif) =1.1 (pozitif)
0-10 {negatif) =10 (pozitif)
Pozitif

0-10 mIW/mil
0-10 mIWmil

L mil
Ly mil

%ab-19
%a35-83
%a28-57
%a10-39
%23.9-34.5
%5.3-31.6
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Abstract Ref: 0239 [PS -120]

Dogustan bagisiklik hatalarinda immiinoglobulin replasman tedavisi: Advers reaksiyonlara tek
merkezden bakis

Ebru Demir Ulgen', Makbule Seda Bayrak Durmaz', Fikriye Kalkan', Begiim Gorgiilii Akin', Sadan
Soyyigit?

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immUnoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

?Ankara Yildinnm Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi,Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji
Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

Girig: Antikor eksikligi ile seyreden dogustan bagisiklik hastaliklarinda (DBH) immunoglobulin
replasman tedavisi (igRT) temel ve genellikle iyi tolere edilen bir yaklasimdir; ancak nadiren ciddi advers
reaksiyonlar (AR) gorilebilir. Bu calismada, IgRT alan DBH tanili yetiskinlerde AR 6zellikleri, tedavi
yonetimi ve olasi risk faktorleri degerlendirilmigtir.

Yéntemler: 2019-2026 arasinda merkezimizde igRT alan DBH’li eriskinler retrospektif incelendi. igRT
standart protokolle uygulandi; oral hidrasyon onerildi, rutin premedikasyon verilmedi, ancak dis
merkezden premedikasyonla devredilenlerde(5 hasta, 62 iViG inflizyonu) tedavi stirdiiriildi. iVIG
toleransa gore 10-200 mL/saat hizlarinda verildi. AR’ler siddete gore siniflandirildi (Tablo-1).

Bulgular: Calismaya 51 hasta dahil edildi; 27’si (%52,9) kadin olup medyan yas 34 yil (18-70) idi. Toplam
967 IgRT uygulamasi (191 subkutan immiinoglobulin [SKiG]) degerlendirildi. Sekiz hastada (%15,6)
toplam dokuz advers reaksiyon gelisti; uygulama basina AR orani %0,93 idi. Reaksiyonlarin yedisi
(%77,8) IVIG, ikisi (%22,2) SKIG sirasinda ortaya cikti. TiUm reaksiyonlar infiizyon sirasinda veya ilk 6 saat
icinde gelisti. Reaksiyonlarin sekizi (%88,9) hafif, biri (%11,1) orta siddetteydi. IViG ile en sik semptom
ates olup bunu Gisiime-titreme, bas agrisi ve siddetli bel-gégiis-karin agrisi izledi; SKiG ile ates—halsizlik
ve lokal sislik—kizariklik gézlendi. En sik uygulanan mudahale parasetamol kullanimiydi (Tablo 2). Yas,
cinsiyet, tedavi yolu, premedikasyon ve serum IgA-IgE duzeyleri ile reaksiyon gelisimi arasinda iligki
saptanmadi (p>0,05).

Sonug: IgRT’ye bagli AR nadir, cogunlukla hafif ve erken dénemde ortaya gikmakta olup uygun
yaklasimlarla giivenle yonetilebilmektedir. iViG inflizyon hizinin yavas baslatilmasi ve kademeli
artirilmasi, rutin farmakolojik premedikasyon olmasa dahi AR’lerin en aza indirilmesi acisindan
onemlidir. Daha genis prospektif galismalar risk faktorlerini daha iyi tanimlayacaktir.

Anahtar Kelimeler: immiinoglobulin replasman tedavisi, Dogustan bagisiklik hastaliklari, Advers
reaksiyon
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Tablo 2. igRT ile iliskili advers reaksiyon gelisen hastalarin 6zellikleri*

Tablo 2. IgRT ile iligkili advers reaksiyon gelisen hastalarin dzellikleri*
Vaka | igRT Reaksiyon | Reaksiyon | Reaksiyon | Reaksiyon Tedavi revizyonu
tiirii tiirti siddeti goriilen sirasindaki  bulgular
uygulama | ve tedavi
1 | SKIG | Lokal Hafif 2 Kizariklik Uygulama egitim
tekrari
2 | IVIG | Sistemik | Hafif 2 Ates / Parasetamol  ile
Parasetamol PM
3 | IViG | Sistemik | Hafif 6 Ates / Parasetamol  ile
Parasetamol PM
4 | IVIG | Sistemik | Hafif 19 Ates / Parasetamol ile
Parasetamol PM
5 iviG Sistemik Hafif 1 Bas agnsi / Parasetamol  ile
Parasetamol PM
6 | IVIG | Sistemik | Orta 1 Siddetli  bel-gdgiis- | SKIG  tedavisine
kann agnsy/ Zegis
Hidrasyon (iv),
antihistamimk.
parasetamol ve
kortikosteroid, kan,
EKG tetkikleri
7 | IVIG | Sistemik | Hafif 1 Ustime. titreme | Parasetamol  ile
/Parasetamol PM ve SKIG
tedavisine gegis
SKIG | Sistemik Hafif 2 Ates, halsizlik Antihistaminik,
parasetamol  ile
PM ve 1VIG
tedavine gegis
8 | IVIG | Sistemik | Hafif 6 Ustime, titreme Parasetamol  ile
premedikasyon
*: Reaksiyonlarin hepsi <6 saat icinde meydana geldi ve hastalann hepsi reaksiyon oncesi ve sonrasi
premedikasyon olarak oral hidrasyon dnerilmistir.
Kisaltmalar: IgRT, immiinoglobulin replasman iedavisi; SKIG, subkuian immimoglobulin, IVIG,
intravendz immitnoglobulin; PM, premedikasyon; iv, intravendz.

ULUSLARARASI KATILIMLI
Klinik Immiinoloji
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Tablo 1. igRT’ye bagli reaksiyon siniflamasi

Erken reaksiyon

(<=6 saat)
Hafif Hafif basagrisi, kasinti, flushing, ates, Usliime, titreme,
afi .
yorgunluk, SKIG ile lokal reaksiyon
Orta Dispne, wheezing, gogus agrisi, bel agrisi, kusma, siddetli
basagrisi, artralji, miyalji, sirt agrisi, bas donmesi
. . Hipotansiyon, anafilaksi, bronkospazm, bilin¢ bulanikligi,
Siddetli . .
bradikardi
Siddetli basagrisi
Geg reaksiyon (>6 Aseptik menenijit
saat) Tromboemboli

Akut bobrek hasari

oKD c daqaciacl xOl DANetoSGaGTUYNGYHzGSU WGHet a¢c UOqIT

Abstract Ref: 0240 [PS-121]

izole Tekrarlayan Kronik Mukokutanoz Kandidiyazis ve Madarozis ile Seyreden Nadir Bir IL17RC
Eksikligi Olgusu

Gokege Gul Atay Sensoy’, Tugba Kalayci®, Burhan Engin?, Mlge Olgag’
istanbul Universitesi-cerrahpasa cerrahpasa tip fakultesi alerji immunoloji bilim dali

2istanbul Universitesi-cerrahpasa cerrahpasa tip fakultesi dermatoloji anabilim dali
Sistanbul Universitesi istanbul tip fakiltesi tibbi genetik bilim dali

GIRIS: Kronik Mukokutanéz Kandidiyazis (KMK); T-hiicre aracili bagisiklikta, dzellikle interldkin-17 (IL-17)
sinyal yolaginda rol oynayan genlerdeki defektler sonucu gelisen, heterojen birimmun yetmezlik
grubudur.Olgu: Yirmi iki yaginda erkek hasta, tekrarlayan mukokutan6z kandidiyazis yakinmasi ile
immunoloji klinigine refere edildi. Aralarinda akrabalik bagi bulunmayan ebeveynlerin cocugu olan
hastanin, soy gecmisinde benzer lezyon oykisu yoktu. Hastanin anamnezinde; 2,5 yasindan itibaren
oral mukoza, sagli deri ve alt goz kapaklarini tutan, topikal antifungal tedavilere yanit veren ancak
tedavinin kesilmesini takiben nikseden enfeksiyon ataklari mevcuttu. Hastada ciddi bakteriyel, viral
veya diger fungal etkenlere bagli enfeksiyon oykusu tariflenmedi. Fizik muayenede; goz cevresi,
yanaklar, retroaurikuler ve interdigital bolgelerde skatrizan egzamat6z lezyonlar izlendi. Bilateral alt g6z
kapaklarinda madarozis ve kirpik alopesisi mevcuttu. Muayenede; terleme fonksiyonu olagan olup; sag,
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tirnak ve dis yapisi dogal saptandi. Hastada buyume-gelisme geriligi yoktu. Laboratuvar tetkiklerinde;
endokrinolojik patoloji saptanmadi, tiroit fonksiyon testleri ve otoantikorlari normaldi. ANA pozitifligi
saptanan hastanin ENA paneli ve anti-dsDNA’sI negatifti. Hemogram parametreleri, serum
immunoglobulin duzeyleri (IgG, IgA, IgM), immunfenotipleme sonuclari normaldi. Asi yanitlar pozitif
saptandi.Tum Ekzom Dizileme (WES) analizinde; IL17RC geninde hastalikla iligkili homozigot "olasi
patojenik" varyant tespit edildi. TARTISMA: Th17 hlcreleri ve IL-17 sitokin ailesi, mukokutan6z bariyer
butinliginin korunmasinda temel rol oynamaktadir. IL17RC eksikligi, otozomal resesif gegis gosteren
nadir bir durumdur. Olgumuza, klinik 6zellikler ile uyumlu genetik varyantin gésterilmesi ile tani
konulmustur. Tekrarlayan ve tedaviye direncli KMK ile bagvuran hastalarda, dogustan immun sistem
kusurlari ayirici tanida mutlaka diisiiniilmelidir. Ozellikle Th17 yolagi defektlerinin (IL17RC gibi) genetik
analiz ile gosterilmesi, hem tani hem de genetik danismanlik agisindan 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: kronik mukokutan6z kandidiyazis, Interlokin-17, IL-17RC

Abstract Ref: 0241 [PS-122]

CD59 Eksikligi ile iliskili Tekrarlayan immiin Aracili Polinéropati: Olgu Sunumu

Gozel Jumayeva', Salih Basibiiyiik', Cihangir Sahin’, Orhan Boyaci?, Selime Ozen Bélik’, Tiilay

Kamasak?, Mige Ayanoglu?

'Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
immuinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Aydin

?Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Norolojisi Bilim Dali, Aydin

Giris:

Konjenital CD59 eksikligi, otozomal resesif kalitilan, terminal kompleman yolunun dizenlenememesi
sonucu gelisen nadir bir primer immun yetmezliktir. Membran atak kompleksinin (MAC) kontrolsliz
aktivasyonu; kronik hemoliz ve enfeksiyonlarla tetiklenen periferik ve/veya santral demiyelinizan
ataklara yol acabilir. Klinik tablo siklikla Guillain—-Barré sendromu (GBS), kronik inflamatuvar
demiyelinizan polindropati (CIDP), transvers miyelit ve ADEM benzeri ataklarla seyreder.

Olgu:

On U¢ yasinda kiz hasta, bebeklik doneminden itibaren Ust solunum yolu enfeksiyonlari sonrasi gelisen
tekrarlayan alt ekstremite gligsuzlugu ataklari nedeniyle GBS ve transvers miyelit 6n tanilariyla IVIG ve
steroid tedavileri almig, daha sonra CIDP 6n tanisiyla izlenmistir. Tekrarlayan ataklar nedeniyle yapilan
ileriincelemede genetik analizde CD59 geninde ekzon 2’de c.146del (p.Asp49fs) homozigot patojenik
varyant tespit edilmistir. sonrasinda bakilan akim sitometrisinde eritrositlerde CD59 ekspresyonu
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saptanmadi ve tani dogrulandi. Tani sonrasinda aileye ekulizumab tedavisi 6nerildi. Ancak aile atak
sikliginin az olmasi ve olasi ilag yan etki profilinden ¢ekindigi icin tedaviyi kabul etmedi.

Son ataginda bas donmesi, ataksi, diplopi ve sag 6. kraniyal sinir felci gelisti. Derin tendon refleksleri
alinamadi. Manyetik rezonans goruntulemede spinal koklerde kontrast tutulumu izlendi. Klinik tablo
GBS-Miller Fisher varyanti ile uyumlu degerlendirildi. Anti-C5 monoklonal antikor (ekulizumab) tedavisi
baslandi ve ilk yikleme dozu sonrasi nérolojik bulgularda belirgin dizelme gozlendi. Hemoliz, bébrek
yetmezligi veya tromboembolik komplikasyonlar su ana kadar saptanmadi.

Sonug:

Tekrarlayici demiyelinizan ataklari olan gocuklarda konjenital CD59 eksikligi ayirici tanida
dudsunulmelidir. Erken tani ve hedefe yonelik anti-kompleman tedavi, nérolojik ve hematolojik sekellerin
onlenmesinde kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: CD59 eksikligi, Demiyelinizan néropati, Ekulizumab, Kompleman sistemi

Akim sitometrisi analizi
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Abstract Ref: 0242 [PS -123]

C1 Esteraz inhibitoér Tedavisine Kismi Yanitli Herediter Anjiyo6dem Tip 2 Olgusu

Mahsa Akbarpour, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, ismail Reisli

Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Konya

Amag:

Herediter anjiyoddem (HAE), C1 esteraz inhibitdr (C1-INH) eksikligi veya fonksiyon bozukluguna bagli
gelisen, tekrarlayan ve yasami tehdit edebilen anjiyoddem ataklariyla seyreden nadir bir kompleman
sistemi hastaligidir. Bu posterde, uzun dénem izlemde profilaktik ve atak tedavisine ragmen atak sikligi
artan HAE tip 2 hastasinin klinik seyri ve tedavi yaklagsimi sunulmustur.

Olgu:

15 yasinda kiz hasta, 8 yagindan itibaren yluzde, goz kapaklarinda ve dudaklarda 2-3 gun suren ve
tekrarlayan sislik ataklari nedeniyle degerlendirildi. Laboratuvar incelemesinde C4 dlzeyi duguk, C1-
INH dlzeyi ylksek (0.63 g/L; N: 0.15-0.35) ancak aktivitesi belirgin dlsuk (%10; N: 70-130) saptanarak
HAE tip 2 tanisi konuldu. Ailede benzer 6ykl alinamadi. Fizik muayene ve rutin laboratuvar
parametreleri ataklar disinda normaldi. Yapilan genetik incelemede OD kalitimli SERPING geninde
patojenik, missense (c.1525C>T) mutasyon tespit edildi. Hasta 2009’dan itibaren izlenmekte olup
ataklarda intravendz insan C1-INH uygulandi. 2010-2014 arasinda ortalama iki ayda bir atak oldugu
gozlendi. Artan atak sikligi nedeniyle 2014’te profilaktik C1-INH tedavisi baslandi. Ancak 2015’te ataklar
siklasti ve C1-INH tedavisine ragmen klinik dizelme 48-72 saatte gerceklesti. Bunun Uzerine hastaya
plazma kallikrein inhibitoru tedavisi baslanmasina karar verildi ve tedaviden yarar gordtigu gozlendi.
Hasta halen yetiskin allerji ve immunoloji bilim dalinda takip edilmektedir.

Sonug:

HAE Tip 2’de C1-INH replasmanina ragmen klinik kontrol her zaman yeterli olmayabilir. Uzamis yanit
suresi; artmis bradikinin Uretimi, farmakokinetik degiskenlik veya doz yetersizligi ile iligkili olabilir. Bu tur
olgularda bradikinin B2 reseptdr antagonisti veya plazma kallikrein inhibitdrlerinin kullanimi, atak
suresini kisaltarak morbiditeyi azaltabilir. Olgumuz, hastalik aktivitesine gore tedavi stratejisinin
yeniden yapilandirilmasi ve bireysellestirilmis, hedefe yonelik yaklagsimin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: C1 esteraz inhibitérl, Herediter anjiyo6dem, Plazma kallikrein inhibitoru, Tip 2 HAE
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Abstract Ref: 0243 [PS - 124]

Pulmoner tiiberkiiloz tanili hastada IRF8 mutasyonu: olgu sunumu

Onur Ugurlu, Nazli Deveci Demirbas, Seda Sirin, Kezban ipek Demir, Zeynep Giileg Kéksal, Caner

Aytekin, Ezgi Ulusoy Severcan
Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk immUnolojisi ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Mikobakteriyel hastaliga Mendelyen duyarlilik (MSMD) IL-12/IFN-y aksindaki monogenik defektlere bagli
gelisen ve baslica BCG asl susu ve non-tuberkuloz mikobakterilere yatkinlikla seyreden primer immdun
yetmezliklerdendir. Bu grupta yer alan IRF8 geni, monosit ve dendritik hticre gelisimi ile hicresel immun
yanitin duzenlenmesinde kritik rol oynar. Burada Mycobacterium tuberculosis’e bagli pulmoner
tuberkilozlu ve IRF8 mutasyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Onyedi yasinda erkek hasta oksuruk sikayeti ile geldiginde lober pndmoni sebebi ile yatirilmis ve
takibinde pulmoner tiiberkiiloz tanisi aldi. Ozgegmis ve soygecmisinde dzellik yoktu, tiiberkiiloz temas
oyklsu bulunmamaktaydi ve BCG asi skari vardi.

Balgam kultlirinde M. tuberculosis Gremisti. Laboratuvar degerlendirmesinde lenfopeni (550/pL)
mevcuttu. Tedaviye ragmen 5. ayda lenfopenisinin devam etmesi nedeniyle altta yatan olasi immun
yetmezlikler acisindan degerlendirilmek tGzere klinigimize yonlendirildi. Serum immunoglobulin
duzeyleri ve lenfosit alt grup dagilimi, agi yanitlari yasa gore normaldi. Genetik analizde IRF8 geninde
heterozigot c.986G>A (p.Arg329Gln) (VUS) mutasyon saptandi. Aile segregasyon analizi amaciyla
ebeveynlerden genetik inceleme gonderildi. Tedavinin 9. ayinda lenfosit degeri 1450/uL’ye ylkseldigi
gorulda.

Tartisma ve Sonug:

IRF8 gen mutasyonlarina bagli MSMD, OR ve OD kalitim géstermektedir. OD varyantlar genellikle
parsiyel fonksiyon kaybi ile seyretmekte ve klinik tablo cogunlukla mikobakteriyel enfeksiyonlara
yatkinlik ile sinirli kalmaktadir. Olgumuzda pulmoner tuberkilozda tedaviye ragmen devam eden
lenfopeni nedeniyle genetik analiz yapilmasina karar verildi. IRF8 defektlerinde izole lenfopeni tipik bir
bulgu degildir. Bu olguda tedavinin devaminda lenfopeninin dizelmesi nedeniyle 6n planda enfeksiyon
iliskili lenfopeni oldugu disunuldl. Hastada saptanan IRF8 mutasyonu anlamli olarak kabul edildi.

Anahtar Kelimeler: MSMD, IRF8, tuiberktiloz
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Abstract Ref: 0244 [PS - 125]

Basamak Basamak Taniya: Diamond Blackfan Anemisi

Serhat Yildirim?, Mehmet Yavuz Ozbey', Nejdet Karabey', Gokhan Ozel', Ugur Tokdemir', Dilruba Zeynep
Demircioglu?, Huriye Sel Ozdemir?, Aysegiil Zamani2, ismail Reisli’, Sevgi Keles’, Suikrii Nail Giiner’
'Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Konya

Giris:

Diamond-Blackfan anemisi (DBA), nadir gorulen kalitsal bir kemik iligi yetmezligi sendromu olup temel
olarak konjenital eritroid aplazi ile karakterizedir. Olgularin bir kisminda orta hat defektleri, kardiyak
anomaliler, bdbrek malformasyonlari ve Ust ekstremite anomalileri eslik edebilmektedir. Hastaligin
etiyolojisinde cogunlukla ribozomal protein genlerindeki germline patojenik varyantlar yer almakla
birlikte, 3q29 delesyon sendromu da DBA ile iligkilendirilmistir. Bu bdlgede bulunan RPL35A gen
delesyonunun, DBA olgularinin yaklasik %3-5’inden sorumlu oldugu bildirilmigtir.

Olgu:

Bes yasindaki kiz hastada postnatal ddnemden itibaren l6kopeni ve sik transfuzyon gerektiren anemi
bulundugu, ayni donemde aort koarktasyonu nedeniyle opere edildigi, velokardiyofasiyal sendromlar
acisindan yapilan FISH analizinde delesyon saptanmadigi ve klinik ekzom sekanslamada klinik ile
laboratuvar bulgularini aciklayabilecek patojenik bir varyant gdsterilemedigi belirlendi. ileri genetik
inceleme amaciyla uygulanan SNP microarray analizinde ise 3929 bdlgesinde (RPL35A dahil 18 geni
iceren yaklasik 1,6 Mb’lik alani kapsayan) heterozigot delesyon saptandi. Kemik iligi yetmezligine bagli
sekonder immun yetmezlik nedeniyle hastaya intravendz immunoglobulin replasman tedavisi
uygulanmaktadir.

Sonug:

Bu olgu, atipik sitopeniler ve konjenital anomalilerle seyreden DBA’da dizileme temelli ydontemlerin tek
basina yeterli olmayabilecegini gostermektedir. Klinik stiphenin devam ettigi durumlarda SNP
microarray analizi ile kopya sayisi degisikliklerinin arastirilmasi tani agisindan kritik 5neme sahiptir.
329 delesyonuna bagli RPL35A kaybi ancak bu yaklasimla saptanabilmis olup, uygun genetik yontemin
secimi tanisal streci dogrudan belirlemektedir.

Anahtar Kelimeler: RPL35A, 3929 delesyonu, Daimond Blackfan anemisi
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Abstract Ref: 0245 [PS - 126]

Bir Yan Etki Hikayesi: Eltrombopag Sonrasi Gelisen Hepatik Ensefalopati ve Laktik Asidoz

Candan islamoglu’, Sule Haskologlu', Fatih Alpkiray', Gokce Demiray?, Gokcan Oztiirk', Merve Havan?,
Tanil Kendirli?, Hakan Ergiin%, Onursal Saglam?, Figen Dogu’, Aydan ikinciogullan’

'Ankara Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

2Novogenix Biyoanalitik ilag Ar-Ge Merkezi, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

“Ankara Universitesi Tip Fakultesi Tibbi Farmakoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Wiskott-Aldrich sendromu (WAS), trombositopeni ve immun yetmezlik ile seyreden bir dogustan
bagisiklik kusurudur ve tek klratif tedavisi allojenik hematopoetik kok hucre naklidir (HKHN). Nakil
sonrasi persistan trombositopeni sik gérulen bir sorun olup, trombopoetin reseptor agonistleri giderek
daha yaygin kullanilmaktadir.

Eltrombopag genellikle iyi tolere edilse de, nadiren ciddi hepatik ve metabolik toksisiteler bildirilmistir.
Bu bildiride, HKHN sonrasi eltrombopag tedavisi sirasinda agir laktik asidoz ve hepatik ensefalopati
gelisen bir WAS olgusunu sunarak, bu nadir ancak yasami tehdit edici yan etkiye dikkat cekmeyi
amacladik.

Olgu

WAS tanisiyla iki yaginda HLA 10/10 akraba disi donérden allojenik HKHN yapilan hastaya graft
yetmezligi ve persistan trombositopeni nedeniyle boost kék hiicre inflzyonu uygulandi.
Trombositopeninin devam etmesi Uzerine eltrombopag baslandi ve doz 75 mg/gun’e kadar artirildi.
izlemde intestinal GvHH ve kalsinérin inhibitdriine bagli akut bobrek yetmezligi gelismesi tizerine
takrolimus kesildi; sirolimus ve tosilizumab baslandi.

Trombosit sayisi 25.000/mm? iken bulanti, kusma ve ishalile basvuran hastada agir laktik asidoz,
transaminaz yuksekligi, INR ve amonyak artisi saptandi. Destek tedavisine ragmen laktik asidoz persiste
etti ve hepatik ensefalopati gelisti. Eltrombopag toksisitesi dustnulerek ilag kesildi. Kesilmesinden 40
saat sonra LC-MS/MS ile olclilen serum eltrombopag dlzeyi terapotik araligin yaklasik 20 kati bulundu.
Ardisik takiplerde ilag duzeyinin dUsmesiyle klinik bulgular ve laktik asidoz geriledi.

Sonug:

Eltrombopag nadiren yagsami tehdit eden laktik asidoz ve akut karaciger yetmezligine yol acabilir.
Eltrombopag kullanan hastalarda karaciger fonksiyon testleri ve laktat dlizeyleri yakindan izlenmeli;
aciklanamayan metabolik bozukluklarda ila¢ derhal kesilmeli ve mumkulnse serum ilag duzeyi
degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Eltrombopag, Hematopoetik Kok Huicre Nakli, Laktik Asidoz
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Abstract Ref: 0247 [PS -127]

Sik Akciger Enfeksiyonlari ile Basvuran Bir Rothmund Thompson Sendromu Olgusu

Ugur Tokdemir, Mehmet Yavuz Ozbey, Nejdet Karabey, Gokhan Ozel, Serhat Yildirim, Dilruba Zeynep
Demircioglu, Sukrii Nail Giiner, Sevgi Keles, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk

immunolojisi ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris: Rothmund Thompson sendromu cilt, dis ve iskelet bulgulari ile giden otozomal resesif genetik
gecisli bir hastaliktir. Hastalarin izleminde katarakt, sitopeniler, malignite gelisimi ve osteopeniye bagli
kemik kiriklari da gérulebilmektedir

Olgu: Ebeveyni amca ¢ocuklari olan 22 yasinda erkek hasta, tarafimiza 10 yasindayken basvurdu. Bes
yasindan itibaren baglayan bronkopndmoni ve otit nedeniyle hastane yatigi gerektiren sik enfeksiyon
gecirme dykusu alindl. Fizik muayenesinde blylume geriligi, dis anomalileri, comak parmak, gévdede
yaygin hipo-hiperpigmente alanlar ile egzemato6z lezyonlar, seyrek saglarla beraber kaslarda ve
kirpiklerde dokilme ve ellerde hiperkeratoz mevcuttu. Baslangi¢ laboratuvar incelenmesinde lenfopeni
ve hipogammaglobulinemi saptanmadi. Protein antijenlere antikor yaniti diguktu. Periferik Lenfosit Alt
Grup Analizinde B lenfosit % 5, NK lenfosit % 3, TREC %10 ve Bellek B lenfosit % 3 saptandi. TMP-SMX
profilaksisi baslanan hastanin hastane yatislari devam etti. Takibinde lenfosit degerlerinde aralikli
lenfopeniizlendi. Akciger tomografisinde buzlu cam dansiteleri tespit edilmesi, yilda 4 defa yatis
gerektiren astim ataklari olmasi ve cilt lezyonlarinin artmasi, aralikli kanli digkilama tariflemesi Uzerine
13 yasindayken hastaya IVIG tedavisi baslandi. 20 yasina kadar IVIG tedavisi alan hastanin enfeksiyon
sikliginda azalma goruldu. 24 yasinda bir travma sonucu hastanin sag tibiasinda kirik meydana geldi.
Cilt lezyonlarindan alinan biyopside atopik dermatit ve soft fibromlar izlenmigti. Hastanin genetik
analizinde compound heterozigot RECQL4 gen mutasyonu saptandi ve Rothmund Thompson sendromu
tip 2 ile uyumluydu.

Sonug: Sik hastalanma sikayeti olan hastalarda 6zellikle de cilt ve iskelet sistemi anomalileri de eslik
ediyorsa Rothmund Thompson sendromunun akla gelmesi gerektigini, bu hastalarin sik enfeksiyon ve
malignite gelisimi acisindan takip edilmesi gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Rothmund Thompson Sendromu, DNA onarim defektleri, Immiin yetmezlik
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Cocukta Bruton hastaligi: Olgu Sunumu

Maleyka Karimova', Bahar Gadimaliyeva?
'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Bakli Baza Tip Kolleci, Bakl, Azerbaycan

Giris: X’e bagli agamaglobulinemi (XLA) X kromozomunun uzun kolunda bulunan Bruton tirozin-kinaz
(BTK) geninde mutasyon sonucu gelisen bir primer immun yetmezliktir. B htcrelerin farklilasmasi
bozukluktur. B hlicreler (<%2) yoktur, immunglobulin izotipleri 6lgulemez cok dusuktur. Klinik bakteriyel
enfeksiyonlarla karakterizedir. Otoimmunite ve malinite de gorulebilir. Kronik akciger hastaligl ve kronik
enteroensefalit prognozu belirleyen 6zelliklerdir. Genellikle kiiguk erkek gocuklarda tekrarlayan,
piyojenik ve bakteriyel enfeksiyonlarla ve immiinglobulinlerde distikliikle seyredilir. ilk kez 1952’ de
Ogden C. Bruton tarafindan tanimlanmistir. BTK, kemik iliginde, sekonder lenfoid organlarda ve
periferde B hlcresi gelisimi ve olgunlagsmasi icin 6nemli bir role sahiptir.

Olgu: 3 yasli erkek hasta pnomoni sebebiyle klinigimizde takip edilirken ¢ekilen Toraks BT’ de
(bilgisayarli tomografi) plevral efflizyon, yaygin kalsifikasyonlar ve budanmis agac¢ gorinimu saptaninca
tarafimiza yonlendirildi. Oykiisiinde sik 6ksiiriik, ates sebebi ile goklu hastane basvurulari oldugu, anne
ve babasnini ikinci derece akraba oldugu ve cocugun dayisinin 4 yasinda nedeni bilinmeyen hastaliktan
oldigu 6grenildi. Olguya yeni nesil dizileme yontemi kullanilarak hedeflenmis gen paneli
gerceklestirilmistir. Hastanin ilk bagvuru fizik muayenesinde; vucut agirlig 12,5 kg ( 3-10 per), genel
durumu orta, oskultasyonda ronkusleri olup rezervuarli maskeyle oksijen almaktaydi. Palpabl lenf nodu
yoktu. Diger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuvar incelemesinde beyaz kiire:15000 mm3, absolu
notrofil sayisi:7780 mma3, lenfosit:6330 mm3, hemoglobin:10.6 gr /dL, trombosit sayisi:545000 mm3,
1gG 142 (488-1774) mg/dL, IgA <25(21-148) mg/dL, IgM <18 (49-310) mg/dL, AntiHbs nonreaktif, lenfosit
alt gruplari incelemesinde CD19 hucreleri negatif saptandi. Gen panelinde patojenik (NM_000061.3)
c.75delC p.F25fs*8 hemizigot varyasyonu saptandi.

Sonug: Tekrarlayan piyojenik ve bakteriyel enfeksiyonlarda primer immun yetmezlik her zaman akilda
tutulmali ve arastirilmalidir.

Anahtar Kelimeler: agamaglobulinemi, bruton, immun yetmezlik

192



ULUSLARARASI KATILIMLI
Klinik Immiinoloji

. Flngreor
Abstract Ref: 0249 [PS - 129]

Cocukta Hiperimmiinglobulin M sendromu Tip 2: Olgu Sunumu

Maleyka Karimova', Bahar Gadimaliyeva?
'Azerbaycan Tip Universitesi,2. Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Bakli Baza Tip Kolleci, Bakl, Azerbaycan

Girig: Hiperimmunglobulin M sendromu, IgG, I1gA ve IgE duzeylerinde belirgin azalma gorulurken serum
IgM dlzeyinin yuksek veya normal olmasi ile karakterize bir primer immun yetmezlik tablosudur, tim
primer immun yetmezliklerin %2’sini olusturur. Tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar, IgM antikorlari
tarafindan olusturulan otoimmun bozukluklar ve IgM Ureten B hucrelerinin malign lenfoproliferatif
hastaliklarina yatkinlik s6z konusudur. Bu yazida tekrarlayan enfeksiyonlar nedeni ile klinigimize
yonlendirilen, Hiperimmunglobulin IgM sendromu tip 2 tanisi alan 7 yasinda hasta sunulmustur.

Olgu: Sik solunum yolu enfeksiyonu gecgiren kiz hasta 7 yasinda klinigimize basvurdu. Anne- babasi
ikinci derece akraba olan hasta 2 yasindan itibaren sik st ve alt solunum yolu enfeksiyonu gecgirmeye
baslamis. Hastanin lic kez pndmoni solunum nedeni ile hastaneye yatirildigi 6grenildi. Fizik
muayenesinde; halsiz gorinimde, sesleri kaba, tonsiller normal blyuklikte, organomegali veya
lenfadenomegali yoktu. Laboratuvar tetkiklerinde Hb:10,8 mg/dl, lokosit sayisi:10820/mm3, notrofil
saylisI:6110/mm3, lenfosit sayis1:3254/mm3, plt:475.000/ul, IgG<106 mg/dl, IgM:1116 mg/dl, IgA<5
mg/dl, IgE<1 IU/ml saptandi. Toraks HRCT’de sol akciger alt lobda 39x32 mm ¢apinda kistik bronsektazi
saptandi. Hiper IgM sendromu dusunudlen hastanin lenfosit alt gruplarinda CD4 orani ve CD4/CD8 orani
dusuk saptandi. Hastaya Hiperimmunglobulin IgM sendromuna neden olan genetik bozuklugu
tanimlamak amaci ile en sik goriilen CD40-CD40 ligand defekti calisildi, daha sonra AID defekti calisildi
ve AICDA geninde homozigot mutasyon saptandi ve hastaya Hiperimmunglobulin M tip 2 tanisi
dogrulandi.

Sonug: Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari ile gelen, nétropeni ve serumda IgM artmis veya normal
iken, IgG ve IgA duzeyleri belirgin dusuk ise hiper IgM sendromu didsunulmelidir. Erken tani ve tedavi,
enfeksiyon komplikasyonlarinin gelisimini engelleyecek ve hastanin yasam kalitesini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, hiperimmunglobulin M sendromu, immuin yetmezlik
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Abstract Ref: 0250 [PS-130]

Lenfoma tanisi alan primer immiuin yetmezliklerin fenotipik ve genetik 6zelliklerinin
degerlendirilmesi

Elif Soyak Aytekin', Hilal Susam Sen?, Deniz ilgiin Gurel’, Alp Kazancioglu', Biisra Kogali', Zehra Geng
Ozbay’, Saliha Esenboga’, Burga Aydin', Yahya Biyiikasik?, Bilgehan Yalgin?, Nilgiin Kurucu?, Ali Varan?,
Tezer Kutluk?, ilhan Tezcan', Deniz Cagdas’

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immuinoloji
Bilim Dali

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Onkoloji
Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, ic Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bilim Dali

GIRIiS:Lenfoma primer immiin yetmezlikte (PiY) en sik gériilen malignitedir. Bu calismada, lenfoma ve
PiY tanisi alan hastalarin klinik, immiinolojik ve genetik 6zelliklerinin ve tedavi sonuglarinin
degerlendirilmesi amaclandi.

GEREGCLER VE Yontem: PIY ile takip edilen ve lenfoma gelismis 65 hastanin demografik verileri, klinik,
laboratuvar bulgulari, genetik analiz sonuglari, uygulanan tedaviler ve sagkalim verileri degerlendirildi.
Bulgular: Calismaya toplam 65 hasta dahil edildi. Hastalarin ortanca takip siiresi 5,1 (1,8-9,6) yildi. PiY
semptomlarinin ortanca baslama yasi 4,0 (1-14), PiY tani yasi 9,6 (3,9-29,9), lenfoma tani yasi ise 13,3
(5,5-23,9) yil olarak saptandi. Otuz alti hastanin (%55), PiY tanisi dncesinde lenfoma tanisi aldig
gozlendi. Hastalarin 21’inde (%32) antikor kusuru baskin PiY, 18’inde (%28) AKIY disi kombine immiin
yetmezlik, 9’unda (%14) DNA tamir defekti, 8’inde (%12) EBV’ye yatkinlik ve lenfoproliferasyon ile
seyreden PiY saptandi. Genetik inceleme yapilan 50 hastanin 39’unda (%60) monogenik PiY tanimlandi.
Kirk G¢ hastada (%66) non-Hodgkin, 19 hastada (%29) Hodgkin lenfoma saptandi. En sik gértlen non-
Hodgkin lenfoma tipleri difflz buyuk B hicreli lenfoma (n=14, %22) ve marjinal zon lenfoma (n=7) %11)
iken, Hodgkin lenfomada en sik mikst sellller (N=8, %12) ve noduler sklerozan tip (n=5, %8) gdzlendi.
Doku biyopsisinde 47 hastanin 27’sinde (%58) EBV pozitifigi saptandi. Remisyon 51 hastada (%79)
saglandi, fakat 27 hastada (%41) relaps gelisti. On bes hastaya (%23) hematopoietik kok hticre nakli (10
allojenik, 5 otolog) uygulandigi gozlendi.

Yirmi sekiz hasta (%43) kaybedildi.

SONUCGC VE TARTISMA:PIY zemininde gelisen lenfomalarda relaps ve mortalite oranlari yiiksek olup, bu
hastalar erken tani i¢cin yakin izlenmeli ve uygun olgular

kok hicre nakli agisindan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, lenfoma, non-Hodgkin lenfoma, EBV, malignite
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Abstract Ref: 0252 [PS-131]

Primer immiin Yetmezlik Siiphesi Olan Hastalarda Klinik ve Laboratuvar Bulgularinin Genetik Test

Kararina ve Taniya Katkisi

Nazli Deveci Demirbas’, Kezban ipek Demir’, Melike Ataseven Kulali2, Hanife Saat?, Abdiilkerim
Kolkiran?, Zeynep Gllec Koksal', Ezgi Ulusoy Severcan’, Caner Aytekin', Haktan Bagis Erdem?, Seda
Sirin’

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi, Cocuk Allerji ve immunoloji Bélimdi, Ankara,
Tarkiye

2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi, Cocuk Genetik Bolimu

3Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolumu

Giris: Primer immiin yetmezlikler (PIY) enfeksiyon yatkinliginin yani sira otoimmiinite,
lenfoproliferasyon, immun disreglilasyon ve malignite ile seyreden genetik temelli heterojen
hastaliklardir. Glncel yaklasimlarda yalnizca enfeksiyon sikligl ve siddeti degil, immun disregulasyon ve
malignite bulgulari da genetik test kararinda belirleyicidir. Ancak hangi klinik ve laboratuvar
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parametrelerinin genetik tani olasiligini en gucglu sekilde 6ngdrdugu net degildir.

Amac: Bu calismada PiY siiphesiyle degerlendirilen hastalarda klinik ve laboratuvar bulgularinin genetik
test karari ve tanisal verim Uzerindeki etkisi arastirildi.

Metod: Ocak 2025-Kasim 2025 tarihleri arasinda immun yetmezlik siphesi olan 123 pediatrik hastanin
verileri retrospektif olarak incelendi. Genetik incelemede immun yetmezligi yonelik 332 gen sophia ddm
exome solution (ces) panelinden analiz edilmistir. Klinik veriler enfeksiyon bulgulari, immun
disregulasyon ozellikleri ve aile dyklsu agisindan, laboratuvar parametreleri ise immunoglobulin
duzeyleri, lenfosit alt gruplari ve spesifik antikor yanitlari temelinde degerlendirildi. Varyantlar ACMG
kriterlerine gore siniflandirildi ve genotip—fenotip korelasyonu yapildi.

Bulgular: Genetik sonuclarin klinik korelasyon agisindan degerlendirilebildigi 71 hastanin 30’unda
(%42,3) varyant klinik olarak anlamli bulunmus olup, bu hastalarin %66,7’sinde patojenik varyant,
%33,3’unde ise VUS saptanmistir. Klinik olarak anlamli genetik sonuglar otoinflamasyon (p=0,031),
lenfopeni (p=0,013) ve hipogammaglobulinemi varligi ile anlaml dizeyde iligkili bulunmustur (p=0,041).
Tartisma: Sonug olarak, immun disregllasyon bulgulari ve belirgin immunolojik anormallikler genetik
tani olasiligini artirmakta olup, genetik analiz kararinda enfeksiyon bulgularinin yani sira bu
parametrelerin de dikkate alinmasi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, gen paneli, tani saptama orani

Abstract Ref: 0253 [PS-132]

Saglikli Cocuklarda Diizenleyici B Hiicre (Breg) Oranlarinin Akim Sitometrisi ile Degerlendirilmesi

Busra Yuksel, Seyma Celikbilek Celik, Serkan Kligcuktlrk, Mehmet Ali Karaselek, Sukri Nail Guner,
ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Anabilim Dali, Konya

Amag

Duzenleyici B hiucreleri (Breg), immun toleransin strdurtilmesinde ve inflamasyonun kontroliinde
onemli rol oynar. Pediatrik yas grubunda saglikli bireylerde Breg oranlarina iligkin referans veriler
sinirlidir. Bu gcalismada saglikli cocuklarda B hiicre alt gruplari ve Breg oranlarinin yas gruplarina gore
degerlendirilmesi amaclandi.

Yontem

Calismaya 0-18 yas araliginda saglikli cocuklar (n=18) dahil edildi. Katiimcilar yasa gore iki gruba
ayrildi: 0-10 yas (Grup 0, n=13) ve 10-18 yas (Grup 1, n=5). Periferik kan érnekleri akim sitometrisiile
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analiz edildi. Her 6rnek iki tip halinde calisildi. B1 tliptinde CD19 Pe-Cy7, IgD FITC ve CD27 PE
antikorlari kullanilarak B hicre alt gruplar degerlendirildi. B2 tiplinde CD19 PerCP-Cy7, CD24 PE,
CD38 APC ve CD21 V450 antikorlari kullanilarak Breg analizi yapildi. Breg hiicreleri
CD19¢CD24"hi*CD38"hi” fenotipi ile tanimlandi. Gruplar arasi karsilagtirmalar uygun istatistiksel
testlerle yapildi ve p<0.05 anlaml kabul edildi.

Bulgular

Grup 0’”da CD19¢B hiicre orani %12.85+5.97, IgD¢naive B hiicre orani %84.61+6.31, switched memory
orani %4.99+5.19, memory B hlicre orani %5.18+4.89, mature naive orani %69.10+19.86,
CD19¢CD24"hi*CD38"hi” Breg orani %6.83+3.32 ve CD21"low” orani %2.91+2.43 olarak bulundu.
Grup 1’de CD19¢B hiicre orani %9.18+2.39, IgD¢naive B hiicre orani %75.84+20.05, switched memory
orani %12.60+14.52, memory B hiicre orani %7.91+6.58, mature naive orani %72.22+14.73,

CD19¢CD24"hi*CD38"hi” Breg orani %4.66+2.45 ve CD21"low” orani %3.09+2.75 olarak saptandi.

Yas gruplari arasinda incelenen tim parametreler acisindan istatistiksel olarak anlaml fark saptanmadi
(tdm kargilastirmalar icin p>0.05).

Sonug

Saglikli cocuklarda Breg ve B hiicre alt populasyonlarinin yas gruplarina gore dagiliminda anlamui bir
farklilik gozlenmemistir.

Anahtar Kelimeler: Akim sitometrisi, B hiicre alt populasyonlari, Breg, immin tolerans, Pediatri
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Abstract Ref: 0254 [PS -133]

Digenik Etkilesim Olasiligi: Heterozigot CARD11 (p.Arg498Cys) ve MEFV (p.Glu148Gln) Varyanti
Tasiyan Probandda Artmis TCR Yaniti ve Uyumsuz Aktivasyon imzasi

Serife Erdem’, Perihan Kader Kendirli?, Sekibe Zehra Dogan®, Mutlu Karkucak*, Muhsin Elmas®, Ekrem
Unalé, Ahmet Eken’

'Kirsehir Ahi Evran Universitesi Tip Fakdltesi, immUnoloji Anabilim Dal, Kirgehir

2Erciyes Universitesi Gevher Nesibe Genom ve Kék Hiicre Enstitiisii (GENKOK), Kayseri, Tiirkiye

SLiv Gaziantep Hastenesi, Cocuk Klinigi, Gaziantep

4istinye Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

5Medipol Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

SHasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Gaziantep

"Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri

Amacg

CARD11 proteini, TCR sonrasi CBM kompleksi araciligiyla NF-kB aktivasyonunda kritik rol oynar; MEFV
ise inflamatuar yanit reglilasyonunda gorev alir. Alerjik rinit, astim ve tekrarlayan ates ataklari bulunan 8
yas erkek hastada otoinflamatuar gen panelinde CARD11 (NM_001324281.2:¢.1492C>T; p.Arg498Cys,
heterozigot) ve MEFV (ekzon 2, ¢.442G>C; p.Glu148Gln, heterozigot) varyantlari saptanmistir. Ayni
CARD11 varyantini tasiyan asemptomatik baba ile birlikte fonksiyonel immun yanitin karakterizasyonu
amaclandi.

Yontem

Proband (PT), baba (FAT) ve her biri icin yas-uyumlu saglikli kontrollerde akim sitometri ile lenfosit alt
gruplari, aktivasyon belirtecleri ve proliferasyon analizi yapildi. Proliferatif yanit CD3-CD28, PHA ve
PMA/iyonomisin (Pl) ile degerlendirildi. IL-2 Giretimi hiicre i¢i boyama ile 6lguld.

Bulgular

Proband ve babada CD4/CD8 orani artmisti. B hucre alt tip frekanslar kontrole gore degiskenlik
gostermigti. Proliferatif yanit hem PHA hem Pl uyariminda yas-uyumlu kontrole gore artmisti. Aktivasyon
paterni CD25 yuksek, IL-2 yluksek ancak CD69 dustk olarak izlendi. Ayni heterozigot CARD11 varyantini
tasiyan babada da fonksiyonel degisiklikler saptanmasi degisken penetransi destekledi.

Sonug

CARD11 p.Arg498Cys varyanti artmis TCR yaniti ile uyumlu fonksiyonel bir imza gostermektedir. Eslik
eden heterozigot MEFV p.Glu148Gln varyanti inflamatuar fenotipe katkida bulunabilir. Bu olgu, cift
heterozigot varyant tasiyan bireylerde fonksiyonel immun analizlerin genetik bulgularin klinik
yorumunda kritik 6nem tasidigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: CARD11, MEFV, Edinsel bagisiklik
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Abstract Ref: 0255 [PS - 134]

Trikohepatoenterik sendromda genetik ve fenotipik heterojenite

Duygu Liileci Dagli', Hatice Ceren Eser?, ilke Bas', Emine Ulgen', Pinar Sahin', Ezgi Kiran Tasci®, Miray
Karakoyun?, Esra Isik?, Glizide Aksu', Neslihan Edeer Karaca'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk immiinolojisi Bilim
Dali, izmir

2S.B.U Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve
immanoloji Bilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Gastroenterolojisi
Bilim Dali, izmir

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Genetik Bilim Dall,
[zmir

Triko-hepato-enterik sendrom, otozomal resesif gecgisli, nadir gérulen sendromik enteropatidir. Tedaviye
direncli kronik ishal, buytme geriligi, dismorfik yuz gériunimu, sa¢ anormallikleri, karaciger hastaligi ve
siklikla eslik eden immun yetmezlik ile karakterizedir. Klinik seyir cogu olguda agir olup, hastalarin
onemli kismi uzun sureli parenteral nutrisyona bagimuidir.

Birinci hastamiz, akraba evliligi olan saglikli ebeveynlerin Gg¢lincu gcocugu olarak miadinda dogan erkek
olup, 22 aylikken tekrarlayan cilt apseleri ve aftdz stomatit nedeniyle basvurmustur. Fizik muayenede
kaba sacg yapisi, oral aftlar ve boyunda steril piyoderma gangrenozum benzeri plaklar saptanmistir.
Laboratuvar incelemelerinde IgA eksikligi disinda 6zellik saptanmamustir. izlemde agir mukozit ataklari
ve dental-sa¢ anomalileri gelismis olup enfeksiyon sikliginda artis ve progresif IgG dustkligu nedeniyle
intravendz immunoglobulin tedavisi baglanmistir. Alti yagsinda yapilan TNGS ile NN9 gehinde
€.2210T>C (p.Val737Ala) homozigot mutasyon saptanarak, belirgin ishal olmaksizin seyreden
trikohepatoenterik sendrom tanisi konulmustur. izlemde gelisen cilt kalinlasmasi, gastrointestinal
polipozis ve bilateral temporomedial kalsifikasyonlarin THES ile tam olarak aciklanamamasi lizerine
yapilan tim ekzom dizilemesinde, E 9 ~ geninde c.507delT (p.Arg171GlyfsTer7) homozigot mutasyon
saptandi ve hastaya lipoid proteinozis tanisi eklenmistir. Ebeveynlerin her iki mutasyon acisindan
heterozigot tasiyici oldugu gosterilmistir. ikinci hastamiz, 31. gebelik haftasinda omfalosel, umbilikal
kord hernisi ve prematiirite tanilariyla dogan erkek bebektir. izleminde tekrarlayan sepsis ve osmotik-
sekretuar 6zellikler gosteren ishal ataklari, laboratuarinda hipogammaglobulinemive CD3+CD8+ T
lenfosit oraninda dusuklik saptanmasi Uzerine yapilan tum ekzom dizilemesinde Euf @eirde
€.235C>T homozigot patojenik varyant belirlenmis ve hastaya trikohepatoenterik sendrom tip 2 tanisi
konulmustur.

Triko-hepato-enterik sendrom, erken cocuklukta baslayan, tedaviye direncli kronik ishal ve ¢oklu sistem
tutulumuyla seyreden nadir bir hastaliktir. Erken tani, multidisipliner izlem, prognoz agisindan
belirleyicidir.

Anahtar Kelimeler: Hipogamaglobulinemi, immun yetmezlik, trikohepatoenterik sendrom
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Abstract Ref: 0256 [PS - 135]

FOLR1 geninde yeni homozigot varyant tasiyan norogelisimsel gerilikli olguda fonksiyonel folat
metabolizma bozuklugunun gosterilmesi

Serife Erdem’, Perihan Kader Kendirli, Mohammad Houran?, Baver Demir®, Muhammet Dogan*, Ekrem
Unal®, Ahmet Eken®

'Kirsehir Ahi Evran Universitesi Tip Fakdltesi, immUnoloji Anabilim Dal, Kirgehir

2Erciyes Universitesi Gevher Nesibe Genom ve Kok Hiicre Enstitiisii (GENKOK), Kayseri

3Medical Point Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Klinigi, Gaziantep

4Kayseri Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Kayseri

SHasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakultesi, Gaziantep

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri

Amag

[ 8§ x ,ée'ﬁ defektleri otozomal resesif kalitilan serebral folat transport bozukluguna bagli gelisimsel
gerilik, hareket bozukluklari, epilepsi ve lokodistrofi ile karakterizedir. Bu galismada | 8 X BeThovel
homozigot varyant saptanan olguda molekdiler fonksiyonel analizleri sunulmustur.

Yontem

Norogelisimsel gerilik, febril nobet oykusu ve sik enfeksiyon nedeniyle degerlendirilen 3 yasindaki
hastada NGS panel analizi sonucunda[ § x ANM_016729.3) c.505T>C (p.Cys169Arg) homozigot
varyant saptandi ve aile ici segregasyon analizinde ebeveynlerin heterozigot tasiyici oldugu gosterildi.
Fonksiyonel degerlendirme amaciyla taze izole edilen PBMC’lerde ve kultlr sonrasi

hicrelerde[ § x A T8ex A ¥8ex A de OB A I[AN HDE E xeéh Xk&redydnlar gPCR ile analiz
edildi. Ayrica CD4+ T hiicrelerinde SLC19A1 protein ekspresyon dlzeyleri incelendi. Folat
metabolizmasina duyarliligi degerlendirmek tizere PBMC’ler farkli dozlarda metotreksat ve pemetreksat
ile muamele edilerek apoptoz oranlari akim sitometrisi ile 6lguldld. Bunun yaninda azaltilmis ve
artinlmis folinik asit iceren kultur kogullarinda CFSE bazli proliferasyon analizleri gerceklestirildi.
Bulgular

Varyant gnomAD ve literatlrde bildirilmemistir. Hasta homozigot, ebeveynler heterozigottur. Hastaya ait
kiltir sonrasi kosullarda[ § x AkEpresyonunda belirgin azalma saptandi;[ § x &Y § x Aideyleri
benzerdi. PHA uyarimi sonrasi CD4+ hicrelerde SLC19A1 diizeyinin kontrol grubuna gore azaldigl
goruldu. Metotreksat uygulamasi sonrasi hasta lenfositlerinde doza bagimli olarak artmis apoptoz
gozlenirken, pemetreksat ile bu etkinin daha sinirli oldugu saptandi. Azaltilmig folinik asit kosullarinda
hasta hicrelerinde proliferatif yanit belirgin baskilanmis, artirilmig folinik asit ortaminda ise
proliferasyonda anlaml diizelme saglanmistir. Bu bulgular, FOLR1 p.Cys169Arg varyantinin folat
transport ve hucresel proliferasyon Uzerinde fonksiyonel etkisi oldugunu ve varyantin patojenitesini
destekledigini gostermektedir.

Sonug

FOLR1 p.Cys169Arg varyanti kamusal veri tabanlarinda bildirilmemis olup novel’dir. Fonksiyonel
analizler folat transport defektini dogrulamakta ve varyantin patojenitesini desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: FOLR1, serebral folat transport, Edinsel Bagisiklik
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ITGB2’de yeni homozigot splice-bélge varyanti tasiyan LAD-1 olgusunda CD18 kaybi ve lenfoid
kompartiman disfonksiyonu

Serife Erdem’, Betiil Karaatmaca?, Perihan Kader Kendirli3, Ayse Demirgubuk*, Ekrem Unal®, Ayse
Metin®, Ahmet Eken’

'Kirsehir Ahi Evran Universitesi Tip Fakdltesi, immUnoloji Anabilim Dal, Kirgehir

2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
3Erciyes Universitesi Gevher Nesibe Genom ve Kok Hiicre Enstitiisii (GENKOK), Kayseri

“Medical Point Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Klinigi, Gaziantep

SHasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Gaziantep

Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi, Ankara
"Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri

Amag: Lokosit Adezyon Eksikligi Tip-1 (LAD-1), f N ] (TDx18) defekti nedeniyle lokosit migrasyon kusuru
ve agir enfeksiyon yatkinligiyla seyreder. Bu bildiride ITGB2’de homozigot c.1878-1G>A varyanti
saptanan infant olguda immunfenotip ve fonksiyonel lenfoid analizler sunuldu.

Yontem: Klinik veriler degerlendirildi. f N ] varyanti NGS ile saptandi. Akim sitometriile CD11b/CD18
ekspresyonu rutin immunoloji laboratuvarinda saptandi. T hicre alt gruplarn (CD4, CD25+FOXP3+),
ILC1/2/3 oranlari 6lguldu. PBMC’lerde uyari sonrasi apoptoz, transwell migrasyon ve proliferasyon
(CD3/CD28, PHA, PMA/iyonomisin) degerlendirildi.

Bulgular: Olguda hiperldkositoz/notrofili ve tekrarlayan enfeksiyon 6ykusu mevcuttu. CD11b+CD18+
htcre orani %0,27 saptandi (ileri derecede dustk). CD4 ve Treg (CD25+FOXP3+) frekansinda azalma
izlendi. ILC analizinde ILC1 orani dusukken ILC2/ILC3 anlamUl farklilik gostermedi. Fonksiyonel testlerde
migrasyon benzer olmakla birlikte proliferatif yanit 6zellikle PHA ve PMA/iyonomisin ile belirgin
azalmisti. Ayrica CD3-28 uyarim sonrasi lenfosit apoptoz yuzdesi azaldi.

Sonug: CD18 ekspresyon kaybi ile uyumlu bu olguda f N ] sblite-bolge varyanti LAD-1 fenotipini
desteklemektedir; kamusal veri tabanlarinda ayni HGVS ifadesiyle dogrulanmis kayit saptanmamasi
varyantin muhtemelen novel oldugunu distndurtr. LAD-1’de nétrofil adezyon kusuruna ek olarak
lenfoid kompartimanda olculebilir fonksiyonel etkiler gorilebilir.

Anahtar Kelimeler: Lokosit Adezyon Eksikligi Tip-1, Edinsel Bagisiklik, Migrasyon kusuru
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TONSL Geninde Birlesik Heterozigot Varyantlarla iliskili SPONASTRIME Displazi:
Hipogammaglobulinemi ve Konjenital Noétropeni ile Seyreden Nadir Bir Olgu

Erhan Bahadir', Bahri Can Duran’, Sevde Demirséz', Serap Ozmen?, Caner Aytekin?

'Ankara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk immiinoloji-Allerji Blimi, Ankara

2Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastaliklari, Cocuk Hematoloji-Onkoloji
Bolumu, Ankara

Giris:

SPONASTRIME displazi, nadir gérilen bir spondiloepimetafizer displazi olup belirgin alin, basik burun
koku, kicuk yuz gérunimu, orantisiz kisa boy, kisa ekstremiteler, kalga, vertebra anomalileri ve
metafizer cizgilenme ile karakterizedir. Hastalik, TONSL genindeki mutasyonlar sonucu gelisir. TONSL,
DNA replikasyon stresini dengeleyen ve homolog rekombinasyon onariminda gorev alan bir proteindir.
Eksikligi genom butinligunu bozarak iskelet gelisimini olumsuz etkiler. Burada SPONASTRIME displazi,
hipogamaglobulinemi, agir nétropeni ile izlenen ve daha sonra TONSL geninde birlesik heterozigot
mutasyon gosterilen bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

Bir bucuk yasindaki kiz hasta tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar nedeniyle basvurdu. Anne-babasi
akraba degildi ve saglikli bir kardesi vardi. Fizik muayenede agirlik -4.7 SDS, boy -7 SDS, bas ¢evresi -3.7
SDS idi. Frontal bossing, basik burun kdku, kuguk yiz ve uzun kemiklerde kisalik mevcuttu.
Laboratuvarda agir nétropeni ve hipogammaglobulinemi saptandi, izohemaglutinin titresi negatifti.
Lenfosit alt gruplari ve in- vitro T hucre fonksiyonlari normaldi. G-CSF ve intraven6z immunglobulin
tedavisi baslandi. Klinik, immunolojik ve radyolojik bulgularla SPONASTRIME displazi dugunuldu.
Genetik analizde TONSL geninde heterozigot olasi patojenik (c.122_126del, p.Gly41ValfsTer19) ve
heterozigot klinik 6nemi belirsiz (c.344G>A, p.Arg115His) daha dnce tanimlanmamuis iki varyant
saptandl, birlesik heterozigot olarak degerlendirildi ve SPONASTRIME displazi tanisi dogrulandi. Onalti
yasinda kemik grafilerinde hastaliga 6zgl vertebra korpus yuksekliginde azalma, vertebra sekil
bozuklugu ve metafizlerde cizgilenme goruldu.

Sonug:
Bu olgu, SPONASTRIME displazinin nétropeni ve hipogammaglobulinemi ile seyredebildigini
gostermekte, tekrarlayan enfeksiyon, belirgin buylime geriligi ve dismorfik bulgulari olan hastalarda

immunolojik degerlendirmenin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hipogammaglobulinemi, Notropeni, Sponastrime displazi, TONSL, 4.
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Renal Yetmezlik ve Gastrointestinal Tutulumu Olan Bir CVID Hastasinda SCIG Kullanimi: Akilci
ilag Uygulama Ornegi

Ferhat Sagun, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji ve Alerji Bilim
Dali, Konya

Giris: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik(CVID), hiimoral immiin yetmezligin yani sira gastrointestinal
tutulum ve renal komplikasyonlarin eslik edebildigi heterojen bir tablodur’. immiinglobulin Replasman
Tedavisi(IGRT), bu hastalarin yénetiminde kése tasidir. Ancak IGRT’de "Akilci ilag Kullanimi"; sadece
dogru dozun verilmesi degil, hastanin komorbiditelerine ve farmakokinetik ihtiyaglarina gére en uygun
uygulama yolunun (IVIG vs. SCIG) secilmesini kapsar. Ozellikle renal fonksiyonlari kisitli vakalarda,
dusuk volum ve kararli durum serum dlzeyleri saglayan SCIG modalitesi, IGRT alaninda akilci bir
terapotik stratejidir?.

Vaka: 44 yasinda erkek hasta, kronik ishal, tekrarlayan karin agrisi, sik solunum yolu enfeksiyonu
gecirme sikayetleriyle klinigimize basvurmustur. Ozgecmisinde Polikistik Bobrek Hastaligi(Evre 4 KBH),
Tip2 Diyabet ve Hipotiroidi mevcuttur. Tablo1’de sunulan tani ani immunolojik profilinde; derin
hipogamaglobulinemi, yetersiz Anti-Pndmokok yaniti ve disuk izohemaglutinin dlzeyleri saptanarak
CVID tanisi konulmustur. Eslik eden Kreatinin yuksekligi ve dusik eGFR hastadaki renal kisitliligr; disuk
albuminse olasi protein kaybeden enteropatiyi(PLE) desteklemektedir. Baglangicta uygulanan yuksek
doz IVIG(70g/3h) tedavisine ragmen, muhtemel gastrointestinal kayiplar ve renal osmotik stres
nedeniyle hedef IgG vadi dlizeylerine ulasilamamistir(Sekil1). IGRT'de akilci ilag yonetimi kapsaminda
takipte hastanin modalitesi SCIG(50g/4h) olarak revize edilmistir. SCIG tedavisi sonrasi hastanin serum
IgG duzeyleri yukselerek stabilize olmus, klinik tabloda belirgin duzelme izlenmistir.

Tartisma ve Sonug: Bu vaka, komplike primer immun yetmezlikte IGRT’nin bireysellestirilmesinin
onemini ortaya koymaktadir.®. Sekil 1’de goruldugu gibi, renal yetmezligi olan CVID hastalarinda IVIG’in
yuksek pik dizey ve osmotik yuku yerine SCIG’in daha fizyolojik farmakokinetigi tercih edilmelidir.
SCIG’e gegisle daha dlsuk dozda IgG’nin yaklasik 600 mg/dL’de stabilize olmasi, uygun modalite
seciminin hem hedef dlizeye ulasmada hem de renal korumada kritik oldugunu ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Akilci ilag Kullanimi, Common Variable Immunodeficiency (CVID), Subkutan
immunglobulin (SCIG)
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V4. Zompeo

Tablo 1. Hastanin Tani Ani Immiinolojik ve Biyokimyasal Laboratuvar Profili

Parametre Sonug Birim Referans Aralig

IgG 281 mg/dL 700 - 1600

IgA 42 mg/dL 70 - 400

IgM 43 mg/dL 46 - 304

IgE <16.9 IU/mL 0-100

Anti-Pnémokok 1gG <50 U/mL >250

Anti-Tetanoz IgG 285 IU/mL >0.1

Izohemaglutinin (Anti-B) <1:2 Titre >1:8

CD3+ T-lenfosit 58 % 62 - 88

CD4+ T-helper lenfosit 29 % 35-61

CD8+ Sitotoksik T-lenfosit 24 % 11-37

CD19+ B-lenfosit 9 % 6.3-20

CD16+56+ Dogal élduricu (NK) hicreler 28 % 4-26

CD27+ "Switched memory" B-lenfosit 3.28 % 9.2-18.9

Serum Kreatinin 2.61 mg/dL 0.70-1.20

eGFR 29 ml/dk >60

Serum AlblUmin 24 g/L 35-52
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Abstract Ref: 0263 [PS - 139]

TCF-3 mutasyonu olan 2 kardes olgu

Selcuk Dogan
Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk immunolojisi ve Alerji bilim dali, Mardin

Otozomal resesif agammaglobulinemi (ORA), B hicrelerinin gelisimini bozan genetik anormalliklerden
kaynaklanan primer immun yetmezlik taradur. X'e bagli agammaglobulinemiye kiyasla daha erken
baslayan immun yetmezlik ve daha siddetli enfeksiyonlarla kendini gosterir. p agir zincir, A5, Iga, 1gB,
BLNK, PIK3R1 ve Transkripsiyon Faktoru 3 (TCF3) gibi ¢cesitli genler otozomal resesif
agammaglobulinemi ile iligkilendirilmistir. TCF3 mutasyonlari, B hlicre aktivasyonu ve farklilagmasinin
hem T hucre bagimli hem de T hicre bagimsiz yollarini bozarak agammaglobulinemiye ve B
hicrelerinde azalmaya yol acar.

Bu calismada TCF-3 mutaysonu olan 2 kardes olguyu sunduk.

Olgu1

iki yas kiz hasta biiylime ve gelisme geriliginin olmasi izerine tetkik edildigi sirada IgA degerinin diisiik
olmasi lizerine génderildi. Hastanin sik USYE semptomlari mevcut. Oz gegmisinde 6zellik yok. Anne
baba akrabaligi mevcuttu. Hastanin yapilan tetkiklerinde IgG degerinde dusukluk saptandi (Tablo-1).
Hastaya iVIG tedavisi ve trimetoprim-sulfametaksazol profilaksisi baslandi. Hastanin genetik
tetkiklerinde TCF-3 mutasyonu saptandi.

Olgu 2

Yedi ay erkek hasta. Birinci olgunun kardesi. Ablasinda hipogamaglobulinemi olmasi Uzerine bagvurdu.
Hastanin bakilan degerlerinde IgG degerinin diisiik oldugu goriildii. Hastaya iViG ve trimetoprim-
sulfametaksazol profilaksisi baglandi.

Anahtar Kelimeler: agamaglobulinemi, TCF-3 mutasyonu, antikor eksikligi
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FCHO1 Eksikligi: Tekrarlayan Akciger Enfeksiyonlari ile Seyreden Nadir Bir Kombine immiin
Yetmezlik Olgusunda Basarili Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN)

Erkut Giirlek, Candan islamoglu, Zehra Sule Haskologlu, Burcu Sarigiil Cimi, Ahmet Gékcan Oztiirk,
Mehmet Fatih Alpkiray, Esin Figen Dogu, Kamile Aydan ikinciogullari
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amac: F-BAR domain-only protein 1 (FCHO1), 6karyotik hiicrelerde klatrin aracili endositozun
baslatilmasinda anahtar rol oynayan bir adaptor proteindir. FCHO1 eksikligi; CD4 hucre lenfopenisi ve
hayati tehdit eden tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize, nadir gortilen bir kombine immun yetmezlik
(KiY) nedenidir. Otozomal resesif kalitiir. Burada FCHO1 eksikligi tanisiyla HKHN yapilan bir olgudan
bahsedilmektedir.

Olgu: 16 yasinda kiz hastanin; 4 yasindan itibaren tekrarlayan bronkopnémoni, hastane yatis dykusu;
O0zgecmisinde anne-baba arasi akrabalik, soyge¢cmisinde benzer klinik tablo ile takip edilip kaybedilen
kardes oykusu olmasi sebebi ile dis merkezde yapilan immunolojik degerlendirmesinde derin CD4
lenfopenisi (CD4: %20; 250/mm3), TREC disukligu ve toraks BT’ sinde yaygin kistik-tubuler
bronsektaziler saptanmig; WES analiz sonucunda FCHO1 eksikligi tanisi konulmustu. Hasta HKHN i¢in
klinigimize yonlendirildi. Pre-transplantasyon hazirlik stirecinde bronkoalveoler lavajda CMV PCR
pozitifligi olan hastaya gansiklovir ve foskarnet tedavisi verildi. izleminde pulmoner tromboemboli
nedeniyle clexan tedavisi baglanan hastaya Hastaya HLA doku grubu uyumu 10/10 olan babasindan
hazirlama rejimi olarak EBMT PROTOKOL D treosulfan, fludarabin ve GVHH profilaksisi i¢in takrolimus
ve metotreksat, sintizoidal obstriksiyon sendromu profilaksisi igin defibrotid kullanilarak HKHN yapildi.
Trombosit +13. ginde, nétrofil +14. glinde engraftman oldu. HKHN sonrasi komplikasyon izlenmeyen
hasta +66. ginunde taburcu edildi.

Tartisma ve Sonug: FCHO1 eksikligi erken tani konulmadiginda fatal seyredebilen bir KiY’dir. HKHN bu
hastalikta kuratif bir tedavi segcenegidir. Tam uygun donor varliginda hizla HKHN duisunidmelidir.

Anahtar Kelimeler: FCHO1 eksikligi, kombine immun yetmezlik, kok hlicre nakli
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Regiilator T Hiicrelerinin Supresif Fonksiyonunun in Vitro Degerlendirilmesi: Treg Supresyon Assay
Optimizasyonu

Yasemin Mih¢i, Mehmet Ali Karaselek, Serkan Ki¢cgukturk, Seyma Celikbilek Celik, SUkru Nail Guner,
ismail Reisli, Sevgi Keles

Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakultesi, Pediatrik immuinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Amag:

Regulator T hucreleri (Treg), immun toleransin surdiurulmesinde kritik rol oynamaktadir. Ancak Treg
hucrelerinin sayisal degerlendirilmesi, fonksiyonel yeterlilikleri hakkinda her zaman yeterli bilgi
saglamamaktadir. Treg hucrelerin fonksiyonel degerlendirmesi icin farkli ydntemler bulunmaktadir. Bu
calismada, Treg supresyon assay yaklasiminin laboratuvar kosullarimizda uygulanmasi ve optimize
edilmesiile Treg hucrelerinin supresif fonksiyonlarinin in vitro olarak degerlendirilmesi amaclandi.
Gereg-Yontem:

Calisma periferik kandan izole edilen monontikleer hiicreler igerisinden CD4¢CD25hi Treg ile
CD4¢CD25uefektor T hiicreleri (Teff), manyetik hiicre ayirma yontemi kullanilarak elde edildi (n=5).
izolasyon sonrasi hiicre safliklari akim sitometri ile dogrulandi. Teff hiicreleri CFSE ile etiketlendi. Treg
ve Teff hucreleri 1:1, 2:1, 4:1 ve 8:1 oranlarinda birlikte kultire edilerek CDmix(CD3+CD28+) uyarim
altinda inklibe edildi. Bes gunlik inklbasyon siresinin ardindan, Teff hlicre proliferasyonu akim
sitometrisi ile analiz edilerek Treg hucrelerinin supresif fonksiyonu degerlendirildi.

Bulgular:

Saglikli gonullulerden elde edilen hiicrelerle gergeklestirilen in vitro Treg supresyon assay’de, Teff
proliferasyonunun Treg hlcrelerinin varliginda belirgin olarak baskilandigi gozlendi. Supresif etkinin,
Treg:Teff oranina bagimul olarak arttig ve farkli deney tekrarlarinda tutarli sonuclar verdigi saptandi.
Sonug:

Bu calisma, literaturde tanimlanmis olan Treg supresyon assay yonteminin laboratuvar kosullarimizda
basariyla uygulanabildigini ve fonksiyonel Treg degerlendirmesine olanak sagladigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Regulator T hucreleri, Treg supresyon assay, hucre fonksiyonu, akim sitometri
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Abstract Ref: 0266 [PS - 142]

Direncli Pustiiler Folikiilit ve Yaygin Verruka Vulgaris ile Prezente Olan Atipik RELA
Haployetmezligi

Handan Merve Erol Mart', Muhammet Talha Sarac’, Erman Gidik?, Sevgi Colak?, Seda Altiner?, Nazan
Beyhan?, Ece Sahinoglu?, Ezgi Gékpinar ili, Goksal Keskin2, Hatice Sanl’

1Ankara Universitesi Tip Fakdultesi, Deri ve ZUhrevi Hastaliklar Ana Bilim Dali

?Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, ic Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immuinoloji ve Alerji Bilim Dali
3Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Nukleer faktor kappa B (NF-kB) yolaginda kritik p65 alt birimini kodlayan RELA genindeki mutasyonlar,
literatlrde Behget benzeri sendrom (BLS) olarak tanimlanan otoinflamatuvar spektruma zemin
hazirlamaktadir [1]. Literaturdeki eriskin RELA haployetmezligi vakalarinin kisitli olmasi ve tablonun
hiper-IgE sendromunu taklit edebilen prezentasyonlar sunmasi tanisal zorluklar yaratmaktadir [2].
Burada, klasik bulgularin aksine direngli pustuler folikulit, yaygin verruler ve immunolojik
anormalliklerle seyreden atipik bir eriskin olgusu sunulmaktadir.

19 yasinda erkek hasta, govdesinde topikal steroid kullanimiyla siddetlenen pustuler lezyonlar ve
ekstremitelerinde kriyoterapiye direncli verrilerle bagvurdu. Hemogram ve biyokimya normaldi.
immuinolojik degerlendirmede IgA ve IgM normalken; total IgE >4800 IU/mL ve I1gG 21 g/L saptandi. T ve
B lenfosit alt gruplari normalken, spesifik olarak NK hucre dusukligl mevcuttu. Belirgin
hipergammaglobulinemiye ragmen Herpes simpleks virus tip 1 ve Kabakulak IgG antikorlarinin
negatifligiyle spesifik antikor yaniti eksikligi saptandi. Nazal striintide MRSA kolonizasyonu, deri
biyopsisinde destruktif stpuratif folikulit saptandi. WES analizindeki RELA geninde olasi patojenik
heterozigot ¢.609dup (p.G204Wfs*8) varyanti ile kesin tani dogrulandi. Hastaya asitretin (35 mg/gun),
MRSA eradikasyon tedavisi ve inflamasyon kontroll igin kolsisin baslanmistir. Literatlirle uyumlu olarak,
klinik yanitsizlik ve direncgli seyir durumunda anti-TNF tedavi planlanmistir.

Direncli pustuler folikulit ve yaygin verrt varligl, RELA mutasyonlarina sekonder gelisen mukokltanoz
disfonksiyonun ve hucresel yetersizligin dogrudan klinik yansimalaridir [3]. Saptanan NK hlicre ve
antikor yaniti eksikligi, antiviral immunitedeki azalmayi patofizyolojik olarak temellendirmektedir. Sonug
olarak; RELA haployetmezligi yalnizca klasik mukozal ulserler ve gastrointestinal tutulumla sinirli
kalmayip; eriskin donemde humoral defektler, inatci folikulit ve hiper-IgE sendromunu taklit eden
yuksek IgE dlzeyleriyle komplike birimmun disregulasyon tablosu ile prezente olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: RELA haployetmezligi, NF-kB sinyal yolagi, immiin disregiilasyon, Stpuratif
folikulit, Verruka vulgaris
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Verruka Vulgaris ve Piistliler Folikiilit Lezyonlari

Abstract Ref: 0267 [PS - 143]

IL-12RB1 Eksikligi: Tekrarlayan Lenfadenit ve Salmonella Enfeksiyonlari ile Seyreden iki Olgu

Fatma Cigdem Selcuk’, Zehra Geng Ozbay?, Deniz ilgiin Girel?, Biisra Kocali2, Biisra Hotaman?, Elif
Soyak Aytekin?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?

'Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dali, Immiinoloji
Bilim Dali

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji
Bilim Dali, Ankara

Giris

interlokin-12 reseptor B1(IL-12RB1) eksikligi, IL-12/IL-23-IFN-y ekseninde bozulma ile karakterize,
mikobakteriyel hastaliga Mendelyen yatkinlik sendromlarinin(MSMD) en sik nedenidir. BCG asisi
sonrasi~ ! BY H¢ B qllil§ eetrd®flinfidSakteriler, E ¢ 0 0 Y Ueld 1JBd 6 gibi kLiSréici
mikroorganizmalarla tekrarlayan enfeksiyonlar en tipik klinik bulgudur. Diger dogal immun sistem
eksikliklerinde oldugu gibi standart immunolojik testlerin normal bulunmasi taniyi gliclestirebilir.
Olgu Sunumu

Olgu 1: BCG asisi sonrasi baglayan persistan, granilomatoz lenfadenit, kan ve gaita kulturlerinde
tekrarlayan E ¢ 0 0 Y Urkhtei@réile izlenen ve daha 6nce imminolojik incelemelerinde lenfosit alt
gruplar ve kronik granilomatdz hastalik agisindan yapilan NBT ve DHR testleri normal saptanip, IL-
12RB1 eksikligi tanisi alan, Sanger sekans analizinde f x T Y gkninfle homozigot nonsense varyant
(c.1456C>T, p.Arg486%*) tespit edilen 14 yasinda kiz hasta degerlendirildi. Hasta servikal lenfadenit
reaktivasyonu ile izlendi. Hastaya interferon-gama ve trimetoprim-sulfametoksazol profilaksisi
baslandi.
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Olgu 2: Bes ayliktan itibaren tekrarlayan ve tedaviye direncli lenfadenit ataklari olan sekiz yasinda erkek
hasta, tiiberkiiloz ve invazivE ¢ O 0 Y ©nklsiohu ykiisii nedeniyle degerlendirildi. Rutin
immunolojik incelemelerinde immunoglobulin duzeyleri, lenfosit alt gruplari, NBT ve DHR testi ve agi
yanitlari normal sinirlarda saptandi. f x T Y geéminBe homozigot varyant (c.1586G>T, p.G529V)
saptandi. Hastaya trimetoprim-sulfametoksazol profilaksisi baslanarak izleme alindi.

Sonug ve Tartisma

IL-12RB1 eksikligi, erken tani ve uygun profilaktik yaklasimlar sayesinde morbiditesi azaltilabilen bir
primer immain yetmezliktir. Mikobakteri, E ¢ ¢ 0 Y X IJJ0S ¢6 giki kuSré ici mikroorganizmalarla
enfeksiyon ile basvuran hastalarda, standart immunolojik testler normal bulunan hastalarda IL-12/IFN-
y ekseni defektleri dusunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: IL-12RB1 eksikligi, Mikobakteriyel hastaliga Mendelyen yatkinlik(MSMD),
Salmonella enfeksiyonlari, Tekrarlayan granilomatdz lenfadenit

Abstract Ref: 0268 [PS - 144]
Homozigot IKZF3 Mutasyonu Saptanan Bir Hastada Fonksiyonel T Hiicre Analizi

Seyma Celikbilek Celik, Ugur Tokdemir, Yasemin Mihgi, Serkan Ku¢guktirk, Mehmet Ali Karaselek,
Sikri Nail Giiner, ismail Reisli, Sevgi Keles

Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris

IKZF3 (Ikaros Family Zinc Finger Protein 3), lenfosit gelisimi ve bagisiklik yanitinin diizenlenmesinde rol
oynayan lkaros ailesine ait bir transkripsiyon faktértdur. Bu gendeki patojenik varyantlar, 6zellikle B
hucre farklilagsmasi ve T hicre fonksiyonlarini etkileyerek kombine immun yetmezlik fenotipine yol
acabilmektedir. Bu calismada, homozigot IKZF3 mutasyonu saptanan hastanin immunolojik
ozelliklerinin degerlendirilmesi aciklanmistir.

Materyal ve Metot

Tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari olan 10 yasindaki kiz hasta ve yas uyumlu saglikli kontrol
calismaya dahil edildi. T hiicre fonksiyonlari; 72 saatlik stimulasyon sonrasi CFSE ile proliferasyon
analizi ve CD25 aktivasyon testi ile degerlendirildi. Ayrica yardimci T hiicre alt gruplari: Th1 (CXCR3+),
Th2 (CCR4+), Th17 (CCR®6), T folikuler yardimci hticreler (Tfh) (CXCR5+), regulator T hicreler (Treg) ve
efektor T hucreler (Teff) akan hicre olger ile analiz edildi.

Bulgular

Lenfosit alt grup analizinde CD4 orani goreceli dustk, CD8 orani yuksek ve CD27 ekspresyonu azalmig
olup CD25 aktivasyonu yetersiz saptandi. Serum IgG duzeylerinin normal-ylksek olmasina ragmen
izohemaglutinin titresinin dusukt (1/8) ve IVIg tedavisi baslandi. CFSE proliferasyon analizinde
hastanin T hicre proliferasyon kapasitesi saglikli kontrole gore belirgin sekilde azalmistir. CD25
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aktivasyonu dusuk bulunmustur. Hastada Treg (%1,97 vs. %6,17) ve Teff (%8,68 vs. %24,71) hucre
oranlari azalmis; Th1 hlcre orani artmis (%31,07 vs. %16,96) tespit edildi.

Sonug

Homozigot IKZF3 mutasyonu tasiyan hastada T hlcre proliferasyonu ve aktivasyonu bozulmus; Treg ve
efektor T hucre oranlarinda azalma ile birlikte Th1 yonelimli immun kayma saptanmistir. Bu bulgular,
IKZF3 mutasyonunun yalnizca lenfosit gelisimini degil, immun regulasyon ve T hlicre fonksiyonlarini da
etkileyerek kombine birimmun disregulasyon fenotipine yol acabilecegini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: IKZF3, Th1, kombine immun yetmezlik

Abstract Ref: 0269  [PS - 145]

ZNF341 Eksikligine Bagli Hiperimmiinoglobulin E Sendromu Olan Olgu Sunumlari

Anillsik', Zehra Geng?, Zehra Bayazit?, Hacer Neslihan Bildik?, Elif Soyak Aytekin?, Saliha Esenboga?,
Deniz Cagdas?

"Hacettepe Universitesi, Tip Fakultesi, Cocuk Sagligi Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dali,
immuinoloji Bilim Dali

’Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Enstitiisii, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Giris

Hiper IgE sendromlari, tekrarlayan enfeksiyonlar, atopik dermatit ve yuksek serum IgE seviyeleriyle
karakterize heterojen bagisiklik bozukluklaridir. OR-HIES nedenlerinden biri olan ZNF341 eksikligi, STAT3
araciliimmun yanitlari bozarak Th17 hicre farklilagsmasini etkiler. Klinik spektrumu sinirli olgu ile
tanimlanmistir. Calismamizda, homozigot ZNF341 mutasyonuna sahip iki kardes sunulmaktadir.

Vaka 1

Sekiz yasinda erkek hasta hemoptizi ve plevral eflizyonla basvurdu; tekrarlayan alt solunum yolu
enfeksiyonu dykusu ve anne baba arasinda akrabalik vardi. Lobektomi yapilan hastada, histopatolojide
eozinofilik infiltrasyon ve nekrotizan olmayan graniilomatéz inflamasyon saptandi. imminolojik
incelemede eozinofili, IgE yuksekligi (>30.000 IU/mL), serumda azalmis Tfh ve ILC populasyonlari
izlendi. Tum ekzom dizilemesinde, ZNF341 geninde homozigot patojenik varyant (c.1690T>C) saptandi
ve IVIG tedavisi baglandi.

Vaka 2
Altiyasinda kiz hasta (P1’in kardesi), dogumdan itibaren tekrarlayan Ust solunum yolu enfeksiyonlari ve
yaygin egzamatoz deri lezyonlari ile basvurdu. Fizik muayenesi normaldi. Laboratuvar incelemelerinde
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eozinofili ve serum IgE dlizeyinde yukseklik (>13.000 IU/mL) vardi. ZNF341 geninde homozigot patojenik
varyant (c.1690T>C) saptanan hastaya TMP-SMX profilaksisi ve IVIG tedavisi baslandi.

Tartisma

ZNF341 eksikligi, STAT3-HIES ile benzer 6zellikler gosteren nadir OR-HIES formudur. Sunulan olgular,
belirgin IgE yuksekligi ve dermatolojik bulgularla literatlrle uyumludur, indeks vakada gozlenen
grantlomatoz inflamasyon ve ciddi akciger tutulumu dikkat ¢ekicidir. Agir viral enfeksiyonlarin yoklugu
ZNF341 eksikliginin diger AR-HIES formlarindan ayriminida 6nemlidir. Degisken immunolojik profillere
ragmen persistan IgE yuksekligi ve disuk/normal IgA duzeyleri, B hiicre fonksiyon bozuklugunu
dusundurmektedir. Bu bulgular, ZNF341 eksikliginin klinik spektrumunun beklenenden daha genis
olabilecegini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Grantlomatoz inflamasyon, IgE, Otozomal resesif Hiper IgE sendromu (OR-HIES),
ZNF341
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Abstract Ref: 0270 [PS - 146]

Glukoz-6-Fosfat Dehidrogenaz Eksikliginde Agir invaziv Enfeksiyon: Beyin Apsesi Olgusu

Dilruba Zeynep Demircioglu, Siikrii Nail Giiner, ismail Reisli, Sevgi Keles
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris: Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD), NADPH Uretimiyle immun yanitin temel bilesenlerinden
biridir. NADPH, fagositlerde bulunan NADPH oksidaz kompleksinin substratini olusturarak reaktif
oksijen turlerinin (ROS) uretimini saglar. ROS, fagositik 6ldirme mekanizmasinda hayati 6neme sahiptir.
Bu durum, G6PD’nin antimikrobiyal savunmanin merkezinde yer aldigini ve ciddi eksikligin kronik
grantlomato6z hastalik (KGH) benzeri tabloya yol acabilecegini gostermektedir. Burada daha dnce higbir
hemolitik atak gecirmeden, beyin apsesiyle gelip G6PD eksikligi tanisi alan bir olgu sunuldu.

Olgu: 16 yasinda erkek hasta (glincel yasi: 17 yas) bas agrisi ve kusmasi olmasi Uzerine ¢ekilen
manyetik rezonans (MR) géruntilemesinde beyin ve akciger apsesi olmasi Gzerine yatirildi.
Ozgecmisinde, 1 ay 6nce denizde 2-3 dk siiren bogulma éykiisiiniin oldugu 6grenildi. Soygecmisinde
ebeveynler arasi akrabalik yoktu. Erkek kardesi 5 yasinda sarilik ve kansizlik yasamis ancak sonrasinda
sikayetleri gecmisti. Hastanin fizik muayenesinde konusmada yavaslama ve sag gozde pitozis disinda
Ozellik yoktu. Hastanin DHR dahil immunolojik tetkiklerinde steroid altinda aralikli lenfopeni ve anti-HBs
negatifligi disinda 6zellik gortiilmedi. Hastanin yeni nesil DNA dizi analizi sonucu G6PD eksikligi ile
uyumlu geldi ve enzim duzeyi dusuk sonucglandi. Anne ve bir kiz kardes tasiyici olarak gorulirken enzim
duzeyleri tum bireylerde normal sonuglandi. Hastanin takibinde apsesi geriledi, klinigi dizeldi.

Sonug: G6PD eksikligi bulunan bu olguda gelisen hipoksinin, NADPH oksidaz aktivitesinde azalmaya yol
acarak KGH benzeri bir klinik tabloya neden olmus olabilecegini disunmekteyiz. Literatirde G6PD
eksikligi olan hastalarda sepsis ve tekrarlayan pnomoni olgulari bildirilmis olmakla birlikte, bu denli agir
bir klinik tabloya rastltanmamistir. Hastamizda bogulmaya bagli gelisen hipoksinin mevcut enzim
eksikligine ek yuk bindirerek klinik seyri belirgin sekilde agirlastirdigl kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: beyin apsesi, G6PD eksikligi, kronik granulomat6z hastalik
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Abstract Ref: 0272 [PS - 147]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda Lenfoproliferasyon ile immiin Fenotipik
Ozelliklerin iliskisi

Nazife Tiiziin Ersan’, Ozge Oztiirk Aktas’, Elif Soyak Aytekin?, Saliha Esenboga?, Ebru Damadoglu’, Deniz
Cagdas Ayvaz?, Gul Karakaya'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, G6giis Hastaliklari Anabilim Dali, Allerji ve Klinik immiinoloji Bilim
Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris- Amag¢

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), erigkinlerde en sik klinik semptoma yol agan primer immun
yetmezlik bozuklugu olup;sik ve agir enfeksiyonlarin yani sira artmis lenfoproliferasyon gibi non-
enfeksiydz komorbiditelerle de seyredebilir.Bu calismada, CVID hastalarinin lenfoproliferasyon varligina
gore immun fenotipik dzelliklerinin degerlendirilmesi amaclandi.

Gerec -yontem

Calismaya CVID tanisiile izlenen 32 hasta dahil edildi.Hastalar lenfadenopati varligina gére
lenfadenopati pozitif (LAP+) (n=16) ve lenfadenopati negatif (LAP -) (n=16) olmak Uzere iki gruba ayrilip
immunolojik parametreleri karsilastirildi.

Bulgular

Calismaya dahil edilen 32 hastanin ortalama yasi 41,7 + 14,2 yil olup, 19’u (%59,4) kadin, 13’u (%40,6)
erkekti.LAP+ hastalarda memory B (p=0,008), switched memory B (p=0,025), marjinal zon B hlicre
oranlari (p=0,010) ve TREC duizeyleri (p=0,025) anlaml olarak daha disik saptandi.Buna karsilik, naif B
hlcreleri ve transitional B huicreleri LAP + grupta daha yuksek olma egilimi gostermekteydi (sirasiyla
p=0,082 ve p=0,107).LAP + olan 16 hastanin 7’sinde (%21,9) folikiiler,marjinal zon,B hlcreli ve noduler
lenfosit predominant lenfoma dahil olmak Uzere malign lenfoma; 4 hastada (%12,5) atipik lenfoid
proliferasyon;1 hastada (%3,1) polimorfik posttransplant lenfoproliferatif hastalik; 1 hastada (%3,1)
folikuler hiperplazi, 1 hastada ise (%3,1) granilomatoz lenfadenit saptandi.Lenfosit subsetleri, serum
immunoglobulin duzeyleri, tam kan sayimi, intraven6z immunoglobulin replasman dozlari, dalak boyutu
ve yas agisindan LAP pozitif ve negatif gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli fark saptanmadi.
LAP+ hastalardan 3’Unun metilprednizolon, abatacept ve takrolimus tedavilerini aldigl saptandi.

Sonug¢

Calismamiz,lenfoproliferasyon gelisen CVID hastalarinda hem B hlicre diferansiyasyon basamaklarinda
hem de T hucre Uretiminde daha belirgin bir bozukluk olabilecegini gostermekte;bu immun fenotipin
malign veya benign lenfoproliferasyon riskinin dngorilmesinde biyobelirte¢ potansiyeli tasiyabilecegini
dusundurmektedir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immun yetmezlik, lenfoproliferasyon, lenfosit alt tipleri
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LAP durumuna gore CVID hastalarimin klinik, laboratuvar ve immiinolojik dzellikleri

Dedisken L&P (-) Median (IQR) LAP (+) Median (IQR) p dederi
Yas (vil) (meanx50) 43.0 £ 14.5 40.3 + 14.3 0.521
Hemoglobin (g/dL) 13.05 (1.50) 13.40 (4.88) 0.624
WBC (/mm3) 7200 (2570) 7355 (5 507.5) 0.559
Monosit {/mm2) 3885 (2 075) 4000 (3 975) 0.243
Lenfosit (/mm3) 2200 (872.5) 1900 (542.5) 0.227
Trombaosit {/mm3) 276500 {113750) 225000 (250000) 0.152
IgG (mag/dL) 357 (454) 432 (637.5) 0.327
IgA {mg/dL) 19.65 (58.66) 22.40 (162.83) 0.907
IgM (mag/dL) 37.9 (61.08) 54.1 (290.21) 0.386
Total IgE (IU/mL) 1.80 (5.55) 2.82 (12.71) 0.385
CD4 naive T (%) 33.9 (23.17) 22.9 (27.60) 0.217
CD4 santral memory T (%) 16.6 (22.05) 30.4 (37.35) 0.461
CD4 efektér memory T (%) 40.2 (31.83) 40.9 (23.80) 0.895
CD4 TEMRA T (%) 5.5 (5.38) 3.5 (6.65) 0.916
TREC 25.0 (17.33) [n=16] | 9.0 (19.50) [n=10] 0.025

Total memory B (%)
Switched memory B (%)

14.4 (23.88) [n=16] 6.5 (6.65) [n=11] 0.008
4.85 (9.23) [n=16]  0.40 (3.10) [n=11]  0.025
10.65 (12.40) [n=16] 5.10 (6.20) [n=10]  0.010
83.35 (23.88) [n=16] 91.40 (10.30) [n=10] 0.082

Marjinal zon B (9%)
MNaive B (%)

Activated B (%) 3.55 (6.23) [n=16]  1.60 (9.20) [n=10]  0.729
Plasmablast (%) 0.70 (1.45) [n=16]  0.70 (2.00) [n=10]  0.958
Transitional B (%) 1.30 (1.67) [n=16]  3.10 (8.50) [n=10]  0.107
IVIG dozu (ma/kg) 395 (200-600) 422 (200-600) 0.555
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Abstract Ref: 0275 [PS - 148]
DNASE1 ve DNASE1L3 mutasyonunun farkli klinik spektrumu

Zehra Geng Ozbay, Deniz ilgiin Gurel, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara

Amac: DNASE1 ve DNASE1L3 apoptozise giden hlicrelerde internukleozomal genomik DNA’nin
mikropartikillerdeki yikimindan sorumlu molekullerdir. Bu genlerdeki patojenik varyantlar, erken
baslangicli SLE, hipokomplementemik urtikeryal vaskiilit sendromu gibi inflamatuar hastaliklar ile
iliskilidir. Bu calismada, DNASE1 ve DNASE1L3 mutasyonu saptanan ve farkli klinik fenotiplerle
seyreden olgularin sunulmasi amaclanmigtir.

Olgu: Erken baslangicliimmin disrregulasyon, otoimmunite ve tekrarlayan enfeksiyonlar ile bagvuran
dort olgu degerlendirilmis; tim ekzom dizileme ile DNASE1 ve DNASE1L3 genlerinde patojenik
varyantlar tanimlanmistir. Olgularin klinik, laboratuvar ve genetik 6zellikleri Tablo 1’de 6zetlenmistir.
Sonug: Bu genetik eksiklikler otoimmuniteyi ve inflamatuar hastaliklari tetiklemektedir. Benzer
patojenetik mekanizmalarla hastaliga yol agmalari nedeniyle bu olgular birlikte degerlendirilerek
sunulmustur. Bu hastaliklarin birlikte ele alinmasi, otoimmunite ve inflamatuar hastaliklarin altta yatan
mekanizmalarinin anlasilmasina katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: DNASE1, DNASE1LS, inflamasyon

DMNASEL ve DNASE1L3 mutasyonu olan hastalarin klinik ve laboratuar bulgularn

Yas | _ . Genetik
Hasta Cinsiyet Klinik Bulgular Laboratuar Bulgulan Tedavi muskasyon
Tekrarlayan pnémoni, total
alopesi, invaziv hepatosplenik Sitopemi yok, Agamaaglobulinemi, CD1%/CD20* B hicre | IVIG, steroid, DNASEL
P1 d yas/  mantar enfeksiyonu, CMV yvokdugu, T hiicre alt gruplan normal, lenfosit takrolimus, het ot
Erkcelk viremisi, tekrarlayan ates aktivasyonu normal, kompleman dizeylen normal, mikofenaolat meugsz-lc:-gnu
ataklan, dékintd, inflamatuar  otoantikorar negatif mofetil ¥
badirsak hastalhd
Telka;I_ayaT akmlger ) t Sitopeni yok, Hipogammaalobulinemi (Ig4, IgG, IgM DNASEL
by 20vas/ Eg e "f_!:'“tﬁ.'r'r.da.t“pk“' ?'L';EE' 2 dusik), CD19/CD20* B hiicrelen diisik (Y1), VIG, betornsiaot
Erkcelk oLoimmen troldit, krontk kompleman dizeylen normal, Anti-TPO antikor ntuksimab ELeroziga
lrtiker, eozinofilik dzefajit, zitiflii mutasyon
nefrotik sendrom, bronsektazi p 9
Tgkl?rlﬁyan maku!ppapgﬁler Lenfopeni, immunglobulinler normal, lenfosit alt
dakiinti, el-ayak ddemi, : -
irtikerval vaskilit benzen gruplan normal, hipokomplementemi (C3 0,449 g/L, DNASE1L3
p3 14 yag / diikis rt',._f_l sroloiik C4 = 0,06588 afL), Dusidk Clg (5mg/fdl (12-22), Disik = il h ot
Kiz o '”; “ﬁrf rj{‘ér.'."k'?!l't.. " CHS0 (26 (60-130), anti ds-dna pozitif (51,3 (0-20)), © oadant ':'T":'z'g':'
g:mgnﬁ’lrg;‘;ﬂaf kuunh"l..L’JEItEk:‘:.sl'bI:I ANCA pozitif { PRIANCA: 1,12 MPO ANCA: 1,34), ANA mutasyon
r r ol - - .
entezit, nefrit pozitif {1,/320), lupus antikoagilanlan negatif
Sitopemi yok, immunalobulinler normal, CD19 ve CD20
B hicrelen dislk (3%4), Maif B hicre ve Transisyonel B
. i . - . IVIG,
hiicreler disik, T hiicre panel normal, Lenfosit .
, - . . - - plaguanil, DMNASELLS
Pa 12 vag / Eklem adnsi ve sishk, ates, aktivasyon normal, hipokomplementemi (C3 0,827 mikofenalat homaozigot
Kiz dakiintii, nefrit, bronsektazi afL, C4 0,102 g/L), Diisiik CH50 (=13), ANA pozitif - g
- . mofetil, mutasyon
(1/100-320 grandler benekli+), deltacortil

antidsDNA negatif, lupus antikoagiilan neagtif, ENA
negatif, RF negatif, CCP negatif
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Abstract Ref: 0276 [PS - 149]

Agamaglobulinemi Tanili Hastalarda Klinik Seyir Ve Uzun Dénem izlem Sonuglari: 25 Yiluk Tek
Merkez Deneyimi

Halime Cicek, Yasin Karali, Sara Sebnem Kilic Gultekin
Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk immiinoloji Bilim
Dali, Bursa

GIRIS VE Amag:

Agamaglobulinemi, primer immun yetmezlikler arasinda B htlicre gelisiminde blokaj ve agir antikor
eksikligi ile karakterize bir hastaliktir. En sik gérulen formu, Bruton tirozin kinaz (BTK) mutasyonuna bagli
X’e bagliagamaglobulinemi(XLA) olup;IGHM, IGLL1, CD79A, CD79B, BLNK, PIK3CD, PIK3R1, TCF3,
SLC39A7, TOP2B, FNIP1 ve SPI1gen mutasyonlari da agamaglobulinemi etiyolojisinde yer almaktadir.
Bu calismanin amaci, agamaglobulinemi tanisi alan hastalarimizin klinik ve laboratuvar bulgularinin
degerlendirilmesidir.

Metod:

Bursa Uludag Universitesi Cocuk immiinoloji Klinigi’nde 2000-2026 yillari arasinda agamaglobulinemi
tanisiile izlenen 16 hastanin klinik ve laboratuvar verileri retrospektif olarak hasta dosyalarindan
kaydedildi.

Bulgular:

Calismaya alinan 16 hastanin 13’0 (%81,25) erkek, 3’0 (%18,75) kizdi. Hastalarin ortalama yasi 311+168
ay, ortalama taniyasi 114162 ay ve tani sonrasi ortalama takip suresi 180+120 ay olarak saptandi.
Genetik analizlerde; 10 hastada (%62,5) BTK, 2 hastada (%12,5) TCF3, birer hastada (%6,25) ise BLNK,
IGLL1, IGHM ve CD79B gen mutasyonlari tespit edildi. TUm hastalar immunoglobulin replasman
tedavisi (igRT) almaktadir ve yasamaktadir. Bes hastada akcigerde atelektazi, (i hastada bronsiektazi,
bir hastada tiroidit ve bir hastada Crohn hastaligi komorbiditesi saptandi. XLA ve Crohn hastaligl tanisi
olan hastada;infliksimab, adalimumab, vedolizumab, ustekinumab, steroid ve anakinra gibi
immunsupresif tedavilere ve 800 mg/kg/doz igRT uygulanmasina ragmen intestinal inflamasyonun
kontrol altina alinamamasi ve etkili immunoglobulin esik dlizeyinin saglanamamasi nedeniyle
hematopoietik kdk htcre nakli planlandi.

SONUC-TARTISMA

Bu calismada agamaglobulinemi tanili hastalarimizda en sik etiyolojik nedenin X’e bagli
agamaglobulinemi oldugu, bununla birlikte farkli genetik defektlerin de hastalik spektrumunda 6nemli
yer tuttugu gosterilmigtir. Bu veriler, agamaglobulinemi tanili hastalarda erken tani, dizenli takip ve
bireysellestirilmis tedavi yaklagimlarinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Agamaglobulinemi, primer immun yetmezlik, X’e bagli agamaglobulinemi
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Abstract Ref: 0278 [PS - 150]

22q11.2 Delesyon Sendromuna Eslik Eden Trombositopeninin Karakterizasyonu: immiin ve
Genetik Nedenlerin Ayrimi

ilke Bas', Emin Karaca?, Duygu L. Dagli!, Pinar Sahin', Emine Ulgen', Deniz Y. Karapinar?®, Giizide Aksu’,
Necil Kittkeiler', Neslihan Karaca'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Iimmiinoloji BD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik ABD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji BD, izmir

Giris-Amacg: 22g11.2 Delesyon Sendromu (22911.2DS), konotrunkal kalp anomalileri ve timik hipoplazi
gibi klasik bulgularin yani sira, trombositopeni basta olmak Uzere ¢esitli hematolojik anomalilerle de
seyredebilen en yaygin mikrodelesyon sendromudur. Bu hastalarda trombositopeni patogenezi, immun
disregulasyona bagli otoimmun veya GP1BB genindeki haployetmezlige bagli makrotrombositopeni
olmak Uzere multifaktoriyeldir. Bu ¢alismada, klinigimizde 22g11.2DS tanisiyla izlenen ve
trombositopeni saptanan dort olgunun klinik, immunolojik ve genetik 6zellikleri degerlendirilerek altta
yatan mekanizmalarin irdelenmesi amaglanmistir.

Gerecg-Yontem: 22.11.2delesyon sedromuyla izlenen 24 olgudan dort olgunun demografik verileri,
kardiyak cerrahi dykuleri, bagvuru ve trombositopeni donemindeki hematolojik/biyokimyasal
parametreleri ile immun fenotipleme sonuglari geriye donuk olarak incelendi. Tanisal dogrulamaigin
yapilan FISH analizine ek olarak, genotip-fenotip korelasyonunu detaylandirmak amaciyla kromozomal
microarray analizleri yapildi.

Bulgular: Olgularin cogunda trombositopeni izlem suUrecinde gelismis olup, viral ve otoimmun
belirtecler negatif saptandi; periferik yaymada atipik hticre izlenmedi. Olgulardan birinde (Hasta 4)
gelisen masif splenomegali, yaygin lenfadenopati ve pansitopeni tablosu, immun disregllasyonu
(ALPS-benzeri fenotip) dusundirdi ve hasta sirolimus tedavisine olumlu yanit verdi. Microarray analizi
sonuglanan iki olguda (Hasta 3 ve 4), Bernard-Soulier sendromu ile iliskili GP1BB genini kapsayan
delesyon (haployetmezlik) saptandi ve klinik tablo makrotrombositopeni ile iliskilendirilebilecegi
dasunualdd.

Sonug: 22g11.2DS hastalarinda trombositopeni yonetimi, altta yatan mekanizmanin dogru
tanimlanmasini gerektirir. izlemde direncli trombosit sayisi diisiik veya trombosit hacminin (MPV)
yuksek oldugu vakalarda, GP1BB delesyonu ve immun disregulasyon ayirici tanida mutlaka
dusinilmelidir. ileri genetik analizler (microarray), genotip-fenotip korelasyonunun netlestirilmesiigin
onemlidir. DGS’de ALPS benzeri fenotiplerde sirolimus gibi hedefe yonelik tedavi stratejileri kritik 6Gneme
sahiptir.

Anahtar Kelimeler: makrotrombositopeni, GP1BB, delesyon
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Tablo1: 22g11.2 Delesyon Sendromu Tanili ve Trombositopenisi Olan D6rt Olgunun Demografik,

Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri
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Abstract Ref: 0279 [PS-151]

RBCK1 Eksikliginde Klinik ve Immiinolojik Spektrum:Olgu Serisi

Biisra Hotaman, Zehra Geng Ozbay, Biisra Kogali, Deniz ilgiin Gurel, Elif Soyak Aytekin, Saliha
Esenboga, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali,

Ankara

Giris:

LUBAC kompleksinin bir bileseni olan RBCK1 genindeki bialelik mutasyonlar; miyopati, kardiyomiyopati
ve immun disregllasyon ile seyreden multisistemik bir hastaliga yol agmaktadir. Kas ve kardiyak
tutulum iyi tanimlanmis olmakla birlikte, immunolojik fenotip heterojen olup tam olarak
aydinlatilamamuistir.

Yontemler:

Homozigot RBCK1 varyanti saptanan, noromuskduler, kardiyak ve immunolojik bulgularin degisken
kombinasyonlari ile basvuran dort pediatrik hasta geriye donuk olarak degerlendirildi.

Bulgular:

Dort pediatrik hastanin tamaminda homozigot RBCK1 varyanti saptandi. Olgularin Gglnde (%75) kas
tutulumu mevcuttu ve proksimal miyopati ile CK yliksekligi en sik gortilen bulgulardi. Kardiyak tutulum
Uc hastada (%75) izlendi; iki hastada dilate kardiyomiyopati/non-compaction kardiyomiyopati, bir
hastada ise sinirda sistolik fonksiyon saptandi. immiin disregiilasyon komponenti iki hastada (%50)
belirgindi; hipogammaglobulinemi, yetersiz asi yaniti, CD4/CD8 oraninda terslik ve total IgE yuksekligi
gibi bulgular izlendi. Bir hasta (%25) tarama amaciyla degerlendirilmis olup klinik olarak
asemptomatikti, ancak kas biyopsisinde poliglukozan birikimi gosterildi. Bir hasta progresif kalp
yetmezligi nedeniyle kaybedildi. Hastalarin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerinin ayrintilari Tablo
1’de sunulmustur.

Sonug:

RBCK1 yetmezligi, miyopatik, kardiyak ve immunolojik bulgularin genis bir klinik spektrumda seyrettigi
genetik bir hastaliktir. Bu nedenle, ayrintiliimmunolojik incelemeyi de iceren multidisipliner bir
degerlendirme yaklasimi gereklidir. Glincel yaklasimlar dogrultusunda hastaligin kuratif bir tedavisi
bulunmamakta olup, tedavi esas olarak destekleyici niteliktedir. Tedavi hedeflerinin belirlenebilmesi
acgisindan hastaliga ait klinik ve laboratuvar bulgularin ayrintili bicimde ortaya konmasi buytk 6nem
tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kardiyomyopati, Poliglikozan, RBCK1
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Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4
Semptom baslangicvas 6 ay 2 yas 7 vas Semptomu yvolk
Tani Yas 1 vyas & ay 5 yas 3 ay 9 vas 12 yas
Gincel Yas 1vas 9 ay 9 yas 15 yasinda eksitus 12 yas
Cinsiyet E E K E

Akrabahk Oykiisia/ Aile

1.derece kuzen

Akrabahk vok (aym

1.derece kuzen/15 yas kiz
kardes Dilate KMP nedeniyle

1.derece kuzen/17 vas kiz
kardes Dilate KMP nedeniyle

dykusu kay) eksitus eksitus
- Tekrarlayan ates Sik Usye, kas ) N,
Klinik Bulgular ataklan giicsiizligi Sik IYE, kas gilcsizligi Semptom yok

Laboratuvar Bulgular

CK yiksekligi, Ig G
ve Ig M disiklGdi

CD4/CD8 oram ters,
Total IgE yikseklidi

CK yiiksekligi, bazal
imminolojik tetkikler normal

Bazal immunoloj tethkakler
normal

Kardiyvolojik

dederlendirme (EKO, Mormal Dilate KMP Mon compaction KMP Sinirda sistolik fonksiyon
kardiak MRG)

Genetik REBCK1 c.101T==C RBCK1 c.1353C=T c.B96_899del c.B96_899del

Tedavi WIG IVIG IVIG, Tmp-5mx -

Hayatta Kalma Durumu Hayatta Hayatta Eksitus Hayatta

Abstract Ref: 0280 [PS - 152]

Bir Yetiskin immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Kliniginde Primer immiin Yetmezlik Tanili Hastalarin
Meslek ve Galisma Yasami Ozelliklerinin Klinik Kayitlar Uzerinden Geriye Doniik
Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Resat Kendirlinan

Alanya Egitim ve Arastirma Hastanesi, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari, Alanya, Antalya

Amag

Primer immiin yetmezlikler (PiY), tekrarlayan enfeksiyonlar ve immiin regilasyon bozuklugu ile
seyreden heterojen hastaliklardir. Erigkin PiY hastalarinda meslek ve galisma ortami enfeksiyon
maruziyetini etkileyebilir. Bu calismada, 15/09/2023-20/02/2026 tarihleri arasinda yetiskin immunoloji
ve alerji poliklinigine bagvuran primer immun yetmezlik tanili hastalarin demografik ve mesleki
Ozellikleriile is yeri duzenlemeleri degerlendirilmistir.

Gereg ve Yontem

Tek merkezli retrospektif dosya taramasi yapildi. Belirtilen tarih araliginda primer immun yetmezlik
(CVID, Good sendromu, CD40 ligand eksikligi, NF-kB eksikligi, sendromik PiY) tanili hastalar galismaya
dahil edildi. Sekonder immun yetmezlikler dislandi. Demografik veriler, tani dagilimi, meslek bilgileri ve
is duzenlemeleri analiz edildi.

Bulgular
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Toplam 17 hasta degerlendirildi. Hastalarin 9’u (%53) kadin, 8’i (%47) erkekti ve ortalama yas 38+13 yil
olarak saptandi. Tani dagilimi incelendiginde en sik tani 13 hastada (%76,5) goérulen CVID idi. Bunun
disinda birer hastada (%5,9) Good sendromu, sendromik primer immun yetmezlik (+lenfoma), CD40
ligand eksikligi ve NF-kB eksikligi mevcuttu.

Meslek dagilimina bakildiginda 5 hasta (%29) calismiyor/ev hanimi idi. Ug hasta (%18) hastane
personeli olarak gérev yapmaktaydi. iki hasta (%12) otel/turizm sektériinde, iki hasta (%12) kamu
calisani (belediye/memur) olarak galisiyordu. Birer hasta (%6) 68retmen, ascl, muhasebeci, berber ve
emekli olarak kaydedildi.

Toplam 4 hastada (%23,5) is yeri duzenlemesi yapilmistir. Bu hastalarin 3’l hastane personeli, 1’i
belediye ¢alisanidir. Yapilan duzenlemeler gorev modifikasyonu veya birim degisikligi seklinde
uygulanmistir.

Sonug

Yetiskin primer immun yetmezlik hastalarinda mesleki dagilim heterojen olmakla birlikte, enfeksiyon
riski yiksek calisma alanlarinda is yeri uyarlamalari gereksinimi ortaya cikabilmektedir. Mesleki risk
degerlendirmesi ve uygun is dizenlemeleri, primer immiuin yetmezlik yonetiminde énemli bir klinik
yaklasimdir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin Yetmezlik, Meslek, Calisma

15/09/2023-20/02/2026 Tarihleri Arasinda Yetiskin Immiineloji ve Alerji Poliklinigine Basvuran Primer Immiin Yetmezlik
Tamh Hastalarin Demografik ve Mesleki Ozellikleri

Hasta Yas Cinsiyet Tam Meslek Is Diizenlemesi
M4, 57 E CVID Belediye-park bahceler Gdrev dizenlemesi
E.¥. 32 K CVID Calismiyor

C.AT. 29 E G000 Sendromu Hemsire Gorev dizenlemesi
G.A, 38 K CVID Calismiyor

H.C. 59 K CVID Mikrobivoloji Teknikeri | Birim degisikligi
EUK. 24 E CVID Ascl

5T 24 E SEMDROMIK PIY+LENFOMA Hastane personeli Birim dedisiklid
Z.35. 40 K CVID Memur

H.U. 3% E CvID Odretmen

B.IL 44 K CVID Calhsmiyor

M.8. 54 E CvID Otel calisam

0.K. 39 K CVID Muhasebe

.0, 38 E CVID Calismiyor

M.E.K 18 E CD40 Ligand ekaklidi Berber

M.G.A, 51 K CVID Emekli

5.C. 18 E CVID Otel calizam

DK 39 K MF-kB eksikligi Calismiyor

CVID: Commen varizble immunedeficiancy; NF-xB: Nuclear facter kappa B; CD40L: CD40 ligand. Is dizenlemesi, enfelsivon maruzivetini azaltmaya yénelik
gérev veya birim dedigikligini ifade etmektadir.
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Abstract Ref: 0281 [PS - 153]

IKZF3 Geninde Novel N-terminal Varyantin Klinik Yansimasi: EBV Viremisi ve Lenfoproliferasyonla
Seyreden Pediatrik Bir Olgu Sunumu

Biisra Hotaman, Zehra Gencg Ozbay, Biisra Kocali, Deniz ilgiin Giirel, Elif Soyak Aytekin, Saliha
Esenboga, Deniz Cagdas

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali,
Ankara

Giris

IKZF3 geni, lenfosit gelisimi ve immun yanitin dizenlenmesinde gorev alan, hematopoietik-6zgul bir
transkripsiyon faktord olan Aiolos’u kodlar. IKZF3 genindeki monoallelik varyantlar; EBV’ye duyarlilik,
tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, Pneumocystis jirovecii ve Mycobacterium avium
enfeksiyonlari, HPV’ye bagli sigiller ve B-htcreli maligniteler ile seyretmekte iken; haployetmezlik
durumunda ise otoimmunite ve alerjik bulgular 6ne ¢cikmaktadir. Bildirilen patojenik varyantlarin ¢cogu
zinc finger bolgelerinde yer almakta olup, erken N-terminal bolge varyantlarinin klinik 8nemi hakkindaki
bilgi sinirlidir.

Olgu:

Yedi yasindaki kiz hasta, bes yasindan beri tekrarlayan ates ataklari, sik tGst solunum yolu enfeksiyonu
ve boyunda ele gelen sislikler olmasi nedeniyle basvurdu. Anne ve babasi arasinda akrabalik olmayan
hastanin, babasinda acgiklanamayan splenomegali oldugu 6grenildi. Fizik muayenede servikal bolgede
en buyugu 3x2 cm ve inguinal bolgede 1x1 cm boyutunda lenfadenopatiler ve splenomegali (kot alti
3cm) saptandi. Temel immunolojik degerlendirme sonucglari normaldi (Tablo 1). B hlicre panelinde
dusuklukler saptandi. T hucre paneli normaldi. Dusuk dlzeyde persistan EBV viremisi izlendi ve
maksimum EBV DNA kopya sayisi 5620 kopya/mL olarak saptandi. Devam eden lenfoproliferasyon ve
EBV viremisi nedeniyle duzenli antiviral profilaksi, immunoglobulin replasman tedavisi ve mikofenolat
mofetil baglandi. Tum ekzom dizilemede IKZF3 geninde ¢c.71C>A (p. Ala24Glu) heterozigot, daha dnce
literatlrde tanimlanmamis bir varyant saptandi. Aile segregasyon ¢calismasi devam etmektedir. IKZF3
varyantlarinda literatlrde bildirilen lenfoma riski nedeniyle, olgumuz uzun donem lenfoproliferatif
komplikasyonlar acisindan yakin izleme alindi.

Sonug:

Bu olgu, erken N-terminal IKZF3 varyantlarinin gocukluk caginda lenfoproliferasyon ve secici B hucre
maturasyon bozuklugu ile seyreden immun disreglilasyon tablosuna yol acabilecegini gostermektedir.
Bulgularimiz, IKZF3 iligkili hastalik spektrumunu genisletmektedir.

Anahtar Kelimeler: EBV, IKZF3, Lenfoproliferasyon
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Tablo 1. Hastamn immiinolojik tetkikleri

Tam Kan Sayimi
Hemoglobin (g/dL)
Lékeosit (fmm3)
Lenfosit {/mm3)
Matrofil (fmm3)
Eozinofil (fmm3)
Trombaosit (fmm3)

Imminoglobulinler mg/dL (Ref.)

Igiz

IgM

Igh

IgE (ul/mL)
Anti Hbs
Anti A/B

Lenfosit Alt Gruplan % (mutlak sayilar/plL)

CD3+

CD4+

CDs+
CD15+564+
CD19+

CD45RA
CD45R0

HLA ABC

HLA DR

DNT

B HUCRE PANELI
Memory B
Switched Memory B
Marjinal Zon B
MNaive B

Aktive B

Transizyonel B

EBV DNA
CM\V PCR

9,9
4060
1510
2150
&0
202.000

2150 (764-2134)
93,5 (69-387)
243 (70-303)
2164

31,31 m IU/mL
1/128 pozitif

77 (816)
48(509)
21(223)
6(64)
17(180)
56

38

100

21

%2

93,8(18,6-46,7)*
%:3,3(10,9-30,4)==
%0,5(5,2-20,4)**
%4.93,7(47,3-77)
%0,6(2,3-10)**
%6,6(4,6-8,3)

5620 IU/mL
Megatif

ULUSLARARASI KATILIMLI
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Abstract Ref: 0283 [PS - 154]
RGL1 Varyanti Tasiyan Persistan Noétropenili Bir Olgu: Olasi Klinik iliskinin Degerlendirilmesi

Ramazan Uzen', Zehra Biisra Azizoglu', Hasan Bas?, Esra Kilim?®, Ayse Demircubuk?®, Ugur Giimiis*, Alphan
Kiipesiz®, Serife Erdem®, Ahmet Eken’, Ekrem Unal®

'Erciyes Universitesi Gevher Nesibe Genom ve K6k Hiicre Enstitiisii (GENKOK), Kayseri

%Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Merkezi, Ankara

3Medical Point Gaziantep Hastanesi,Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar, Gaziantep

‘Gaziantep Sehir Hastanesi,Tibbi Genetik, Gaziantep

SAkdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Anabilim Dali, Antalya

®Kirgehir Ahi Evran Universitesi Tip Fakultesi, imm(.'moloji Anabilim Dali, Kirgehir

’Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri

®Hasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakultesi, Gaziantep

AMAC

RGL1 (Ral Guanine Nucleotide Dissociation Stimulator-Like 1) Ral GTPazi aktive ederek nukleotit
degisimini saglayan bir RAS efektdr proteinidir. Hlcresel proliferasyon ve sinyal regulasyonu ile iliskili
oldugu bilinmekle birlikte, hematopoietik sistem ve immuin reglilasyon Uzerindeki etkileri yeterince
tanimlanmamusgtir. Literatlirde RGL1 genine ait varyantlarin primer immuin yetmezlik fenotipi ile iligkisini
gosteren guclu kanitlar bulunmamaktadir. Bu gcalismada, persistan notropeni ve enfeksiyona sekonder
hemofagositik aktivite saptanan, RGL1 geninde varyant tasiyan pediatrik bir olgunun klinik, hematolojik
ve immunolojik dzelliklerinin sunulmasi amaclanmistir.

GEREC VE YONTEM

Bes yasinda kiz hasta, konjenital hidrosefali dykusu klinik ve laboratuvar verileri retrospektif olarak
degerlendirildi. Varyant yeni nesil dizileme (NGS) yontemi ile saptandi. Saglikli kontrol, hasta ve
hastanin kardesinden alinan mononukleer huicrelerden noétrofilleri tespit etmek igin akim sitometri ile
analizler gergeklestirildi.

BULGULAR

Dogal olduricu hicre sitotoksisite analizi K562 hedef hticreleri kullanilarak gerceklestirilmis ve
sitotoksik aktivitenin korunmus oldugu gosterilmistir. Bu bulgu primer HLH agisindan belirgin bir
fonksiyon bozuklugunu desteklememektedir. Akim sitometrik analizde monosit alt gruplarinda dagilim
farkliliklari saptanmis olup klasik CD14+CD16- monositlerin frekans degerlerinde azalma CD14+CD16+
ve CD14-CD16+ hucre alt gruplarinin frekans degerlerinde de artis rapor edilmistir. Hastada klinik
olarak persistan nétropeni gézlenmistir.

SONUC

Bu olguda persistan notropeni ve enfeksiyona sekonder hemofagositik aktivite ile birlikte RGL1 varyanti
saptanmistir. Ancak mevcut klinik ve fonksiyonel veriler, varyant ile gézlenen fenotip arasinda dogrudan
nedensel bir iliski kurmak icin yeterli olmayip laboratuvar ¢calismalari devam etmektedir. Bulgular
RGL1’in notrofil biyolojisini (gelisim/farklilasma, sagkalim) etkiledigine isaret etmekte olup dah aileri
fonksiyonel calismalara ihtiya¢ bulunmaktadir. Klinik, immunolojik ve genetik verilerin dikkatli ve
butlncul degerlendirilmesi, nadir varyantlarin yorumlanmasinda kritik 5neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: RGL1, NK, Monosit alt gruplari

226



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0284 [PS - 155]

Tekrarlayan Ensefalopati Ataklari ile Seyreden ve Cocukluk Caginda Tani Alan Adenozin Deaminaz
Eksikligi: Olgu Sunumu

iremsu Turk’, ilke Bas®, Pinar Sahin’, Duygu Liileci Dagli", Emin Karaca?, Giizide Aksu', Neslihan Karaca'
'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji Bilim
Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,Tibbi Genetik Anabilim Dali,izmir

Giris: Adenozin deaminaz (ADA) eksikligi, purin metabolizmasindaki bozukluk sonucu toksik metabolit
birikimiyle seyreden ve genellikle agir kombine immun yetmezlik ile iligkili bir hastaliktir. Ancak ge¢
baslangicli ve atipik nérolojik bulgularla prezente olabilen olgular giderek daha fazla tanimlanmaktadir.
Bu olgu, immun yetmezlik bulgular minimal olup tekrarlayici, atesle tetiklenen norolojik epizotlarla
bagvuran bir ADA eksikligi hastasini sunmaktadir.

Amag: Bu calismada, tekrarlayan ve atesle tetiklenen ensefalopati ataklari ile prezente olan, ge¢
baslangicli ADA eksikligine sahip bir olgunun klinik, genetik ve metabolik 6zelliklerinin sunulmasi
amaclanmistir.

Daha dnce bilinen hastalik dyklsu olmayan 6.5 yasindaki erkek hasta ates, fokal baslangigli jeneralize
tonik klonik nébet ve biling degisikligi ile bagvurmus; menenjit/ensefalit 6n tanisiyla 1 hafta cocuk yogun
bakim Unitesinde yatirilmis. MR, EEG ve lomber ponksiyon bulgulari normal bulunmus olup klinik 24
saaticinde duzelmis. Ataktan 7 ay sonra gozlerde kayma,yuriyememe,bos bakis ve kasilma yakinmalari
ile menenjit/ensefalit 6n tanisi ile servis yatigl yapilmis ve 72 saatte klinik gerilemis. 8 yasinda iken
atesle tetiklenen yuriyememe, bos bakma, gecici gorme kaybi ve kasilma epizotlari tekrarlamistir. Tum
ataklarda norogortntileme ve BOS incelemeleri normaldir. WES analizinde ADA geninde birlesik
heterozigot c.646G>A (p.Gly216Arg) ve c.454C>A (p.Leu152Met) varyantlar saptanmis; metabolik
incelemede adenozin ve deoksiadenozin duzeyleri belirgin yuksek bulunmustur. 8.5 yasinda baslanan
PEG-ADA tedavisi sonrasi metabolitler dramatik sekilde azalmis,atak gérilmemistir. Ancak temin
probleminden dolayi 9 yasinda tedavinin kesilmesini takiben metabolitler ylkselmis ve ndrolojik
epizotlar yenilemistir. Son epizodunu 12 yasinda tekrar yasamistir.

Sonuc: ADA eksikligi, tekrarlayici ve aciklanamayan ensefalopati benzeri ataklarin ayirici tanisinda
dusunulmelidir. PEG-ADA tedavisi belirgin klinik ve biyokimyasal dizelme saglamis olup tedavi

kesildiginde nuks riski belirgindir.

Anahtar Kelimeler: adenozin deaminaz eksikligi, tekrarlayan ensefalopati, kombine immun yetmezlik

227



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o
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Kombine immiin Yetmezlik Olgusu: FCHO1 Eksikligi

Selda Kacgar', Hilal Karabag Citlak', Azer Karaman?, Elif Soyak Aytekin®, Merve Sogukpinar®

Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi, Van
2Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Van
3Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

“Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik, Van

Giris:

Kombine immiin yetmezlikler (KIY), antikor eksikligi ile birlikte T lenfosit sayisi ve/veya fonksiyonunda
bozuklukla seyreden primer immun yetmezliklerdir. Bu yazida, akciger enfeksiyonu ile bagvuran ve F-
BAR domain only protein 1 (FCHO1) eksikligi tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

On bir yasindaki erkek hasta oksuruk, balgam ve hirilti sikayetleri ile basvurdu. Fizik muayenesinde
akciger oskiiltasyonunda raller saptandi; ayrica ellerinde ¢ok sayida sigil mevcuttu. Oykiisiinde
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari tariflemekteydi. Anne ve baba arasinda akrabalik bulunan
hastanin bir saglikli erkek kardesi vardi ve aile dykusunde bilinen birimmun yetmezlik bulunmuyordu.
Akciger grafisinde bilateral infiltrasyonlar izlendi (Resim 1).

Hasta pnomoni tanisi ile servise yatirilarak intravendz antibiyotik tedavisi baglandi. Toraks bilgisayarli
tomografisinde; her iki akcigerde daginik yerlesimli peribrongial pndmonik infiltratif degisiklikler sag
bazalde brons duvarlarinda kalinlasma saptandi. immiinolojik incelemelerde lenfopeni,
hipogammaglobulinemi ve agi antikorlarinda negatiflik tespit edildi (Tablo 1). Hastaya 3 haftada bir 0.5
gr/kg 'dan intraven6z immunglobulin tedavisi ile trimetoprim-sulfametoksazol proflaksisi baslandi.
Primer immun yetmezlik gen panelinde FCHO1 geninde homozigot mutasyon (c.628dup
p.Lys877GlufsTer49) saptandi. Hasta, hematopoietik kok hiicre transplantasyonu yapilmasiigin ileri bir
merkeze yonlendirildi.

Sonug:

FCHO1; hiicresel sinyalizasyon, farklilagsma, besin alimi, emilim ve sekresyon gibi bircok temel hiicresel
islevin strdurdlmesinde 6nemli rol oynamaktadir. Bugiine kadar FCHO1 eksikligi olan yaklasik 20 hasta
bildirilmis olup, bu hastalarda enfeksiyonlarin yani sira inflamatuar bagirsak hastaligl, nérolojik bulgular
ve maligniteler de rapor edilmistir. Allojenik hematopoietik kok hiicre transplantasyonu, transplante
edilen tium hastalarin sag oldugu bildirilmis olmasi nedeniyle potansiyel olarak kuratif bir tedavi
secenegi olarak 6ne ¢ikmaktadir.

Anahtar Kelimeler:[ 9¢c § THOl Un Ut qSetot YOASUWSGOGTU! WaqGJAGST e

228



Resim 1: Bilateral daginik yerlesimli peribronsial infiltrasyonlar

Tablo 1: Olgunun laboratuvar bulgulari

Tablo 1: Olgunun laboratuvar bulgular

TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl)

Lakosit (/mm=)

Mutlak lenfosit sayisi (/mm=)

Mutlak nétrofil savisi (/mm=)

Mutlak Eozinofil sayisi {(fmm3=)
Trombosit (/mm3)

SERUM IMMUNGLOBULINLERT
IgA {mgsdl)

IgM (mg/dl)

Ig= {mgsdl)

Total Ig E

AntiHBs

LEMFOSIT ALT GRUPLARI

cD3

CD4

CDa

CD16+56 (NK)

cD1%

13.6 (10.3-14.3)

9020 (3440-12710)

1890 (1080-4640)

6360 (1270-8630)

50

281000 (167000-462000)

34 (67-433)

69 (47-294)
478(835-2094)

0,3 KU/L

Monrealktif (0-10 TU/L)

%54 (60-76)
%26 (31-47)
%28(18-35)
%3 (4-17)

%13 (13-27)

ULUSLARARASI KATILIMLI
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Abstract Ref: 0286 [PS - 157]

CMV Ensefaliti ile Tani Alan MAGT1 Eksikligine Bagli Nadir Bir Dogustan Bagisiklik Kusuru

Halime Cicek, Yasin Karali, Yagmur Hazal Sadirvan Oguzkaya, Gézde Ozkan, Ozge Canarslan Batu, Sara
Sebnem Kili¢ Gultekin

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali Gocuk immiinoloji
Bilim Dali, Bursa

Giris ve Amacg

MAGT1 (Magnesium Transporter 1) geni mutasyonlari, X’e bagli gecisli nadir bir dogustan bagisiklik
kusuru tablosuna neden olmakta olup literatirde gcogunlukla gocukluk ¢aginda tani alan XMEN hastaligl
kapsaminda tanimlanmaktadir. Erigkin yasta tani konan olgular oldukga sinirlidir. Bu bildiride, erigkin
yasta CMV ensefaliti ile prezente olan nadir bir MAGT1 mutasyonlu olguyu sunmayi amagcladik.

Olgu

Yirmi bes yasinda erkek hasta, direncli ates, konugsma yavasligl ve biling bozuklugu ile bagvurdu. Beyin
omurilik sivisi ve serumda CMV PCR pozitifligi saptanmasi Gzerine CMV ensefaliti tanisi ile yogun bakim
Unitesine yatirildi. Klinik seyri agir seyreden hasta, trakeostomi ve PEG acilarak palyatif bakim
kosullarinda izlenmektedir. Ozgegmisinde cocukluk ¢agindan itibaren tekrarlayan {st ve alt solunum
yolu enfeksiyonlari dykiisii mevcuttu. imminolojik degerlendirmede belirgin T hiicre lenfopenisi (CD3+,
CD4+, CD8+), hipogamaglobulinemi ve dusuk total ISE duzeyi saptandi. Klinik ve laboratuvar bulgular
dogrultusunda yapilan genisletilmis genetik analizde (WES), MAGT1 geninde c.469_469delinsG
(p.Gln157ArgfsTer24) hemizigot “muhtemel patojenik” varyant tespit edildi. Fonksiyonel analizler
MAGT1 proteininde fonksiyon kaybini dogruladi. Annenin heterozigot tasiyici oldugu gosterildi.

Sonug ve Tartisma

Bu olgu, eriskin yasta CMV ensefaliti ile prezente olan ve genetik tani ile aydinlatilan nadir bir MAGT1
mutasyonuna bagli dogustan bagisiklik kusuru 6rnegidir. Tekrarlayan enfeksiyon oykusu bulunan eriskin
hastalarda, agir viral enfeksiyonlar esliginde dogustan bagisiklik kusurulari akilda tutulmasi ve erken
immunolojik-genetik degerlendirme yapilmasi prognoz agisindan kritik Sneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, MAGT1 mutasyonu, viral ensefalit
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Abstract Ref: 0290 [PS - 158]

FMF tanisi ile izlenen hastada PLCG2 ve SOCS1 Mutasyonlarina Bagli immiin Disregiilasyon: Olgu
Sunumu

Gizem Guindiiz', Pinar Altan', Biisra Hotaman?, Zehra Geng Ozbay?, Bisra Kocali?, Deniz ilgiin Girel?,
ismail Yaz?, Elif Soyak Aytekin2, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Giris:

PLCGZ2 geni, hucre ici sinyaliletiminde gorev yapan Phospholipase Cy2 enzimini kodlar. Bu gendeki
mutasyonlar APLAID (Autoinflammation and PLCG2-associated Antibody Deficiency and Immune
Dysregulation) olarak tanimlanan; otoinflamasyon, antikor yetmezligi ve immiuin disreglilasyon ile
karakterize klinik spektruma yol acabilir. SOCS1 ise JAK-STAT yolunun negatif regllatoraduar ve sitokin
sinyallerinin kontroliinde kritik rol oynar. Her iki gendeki patojenik varyantlarimmun homeostazin
bozulmasina neden olabilir.

Olgu:

3yas 10 aylik kiz hasta, 9 aylikken demir tedavisine yanitsiz anemi, tekrarlayan ates ataklari ve oral
Ulserler ile basvurmus, MEFV M694V homozigot mutasyonu saptanarak FMF tanisi ile kolsisin
baslanmistir. Kronik ishal ve kilo aliminda durma nedeniyle yapilan endoskopi infantil baglangicli
inflamatuar bagirsak hastaligi ile uyumlu bulunmustur. izlemde persistan yiiksek akut faz reaktanlari
(ESH: 53 mm/s, CRP: 32 mg/L) ve atipik klinik seyir nedeniyle immunolojik degerlendirme yapilmistir.
Sitopeni ve hipogamaglobilinemi saptanmamis, CD4 T hucre sayisi dusuk bulunmustur. Asi yanitlari ve
DHR testi normaldir. Tum ekzom dizilemede PLCG2 ve SOCS1 heterozigot mutasyonlari gosterilmisg, Ca-
flux testinde kalsiyum akiginin bozuldugu saptanmistir. Kolsisin, steroid, azatiopurin ve anakinra
tedavilerine yetersiz yanit alinmis, canakinumab sonrasi belirgin klinik duzelme izlenmisgtir.

Sonug:

PLCG2 ve SOCS1 varyantlarinin birlikte bulunmasi, erken basglangicli ve tedaviye direncli inflamatuar
fenotipi aciklayabilecek bir immun disregllasyon tablosunu dusundirmektedir. Fonksiyonel Ca-flux
bozuklugu PLCy2 sinyal yolunun etkilendigini desteklemektedir. Atipik ve direncli otoinflamatuar
hastaliklarda genisletilmis genetik analizler ve fonksiyonel galismalar, tani ve hedefe yonelik tedavi
planlamasinda kritik Gneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel Akdeniz Atesi, Immun Disregulasyon, PLCG2, Otoinflamasyon
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MALT1 Eksikliginde Klinik ve immiinolojik Spektrum: iki Tiirk Olgunun Molekiiler ve Fonksiyonel
Analizi

Hatice Eke Glingor', Blsra Seniz Demir?, Ebru Yilmaz®, Demet Kartal*, Demet Hafizoglu®, Mohammad
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Amag

MALT1 eksikligi, MALT1 genindeki mutasyonlara bagli gelisen, nadir gorlilen otozomal resesif bir primer
immun yetmezliktir. CBM kompleksi tzerinden NF-kB aktivasyonunda rol oynayan MALT1 proteininin
fonksiyon kaybi, T ve B hiicre aktivasyonunda bozulmaya yol agarak tekrarlayan enfeksiyonlar, immun
disregulasyon ve otoimmun/inflamatuar tablolarla sonuclanabilir. Bu calismada MALT1 eksikligi tanisi
alan iki Tark hastanin klinik, genetik ve immunolojik 6zelliklerinin sunulmasi amaclanmistir.

Yontem

Hastalarin klinik verileri, immun fenotipleme sonuclari ve genetik analizleri retrospektif olarak
degerlendirildi. Tim olgularda tim ekzom dizileme analizi gerceklestirildi. Fonksiyonel
degerlendirmeler kapsaminda T hucre proliferasyonu ve lenfosit alt grup dagilimi akim sitometri ile
analiz edildi.

Bulgular

Tum ekzom dizileme analizinde iki farkli homozigot MALT1 mutasyonu saptandi. P1’de yeni bir gergeve
kaymasi mutasyonu (c.1156_1160delGAGTT; p.E386fs*20), P2’de ise homozigot bir insersiyon
(c.334_335insTAATCACTGCAG; p.Gln111_Ala112insVallleThrAla). Aile taramalarinda kardeslerde
heterozigot tasiyicilik belirlendi. Fonksiyonel analizlerde belirgin derecede azalmis T hlicre
proliferasyonu, CD4¢ve CD8¢alt grup dagiliminda degisiklik, artmis naif ve azalmis bellek T hiicre orani
saptandi. Regllator T hucre frekansi ve farklilagsma kapasitesi anlamli derecede bozulmustu. Ayrica
dogustan gelen bagisiklik kompartimaninda ILC1 azalmasi ve hafif ILC3 artisi izlendi. Bulgular, MALT1
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mutasyonlarinin adaptif ve innate bagisiklik sistemini birlikte etkiledigini gostermektedir.

Sonug

Bu calisma, MALT1 eksikliginin klinik ve immunolojik spektrumuna iligskin yeni veriler sunarak hastaligin
patogenezine isik tutmakta ve tani ile tedavi yaklasimlarinin gelistirilmesine katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, kombine immun yetmezlik, MALT eksikligi

Abstract Ref: 0293 [PS - 160]

Eriskin Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Otoimmiin Hemolitik Anemi Olgularinin
incelenmesi
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Deniz Cagdas Ayvaz?, Gul Karakaya®
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?Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Gocuk Hastanesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Primer immiin Yetmezlikler (PiY), sadece enfeksiyonlara yatkinlikla degil, ayni zamanda bagisiklik
sistemindeki disregllasyon nedeniyle artmis otoimmunite riski ile karakterize heterojen bir hastalik
grubudur. En sik goriilen klinik yansimalarindan biri olan Otoimmiin Hemolitik Anemi (OiHA), PiY
seyrinde ilk bagvuru bulgusu olarak karsimiza ¢ikabilmektedir.

Yontem:

Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi Erigkin Allerji ve Klinik imminoloji Poliklinigi’nde PiY tanisiile
izlenen ve takipleri sirasinda OIHA gelisen hastalar (n=11) dahil edilerek retrospektif olarak
degerlendirildi.

Bulgular:

Calismaya dahil edilen 11 hastanin yas ortalamasi 32,8 = 7,7 yil olup, hastalarin %63,6’s1 (n=7) erkek ve
%36,4’0 (n=4) kadindi. Hastalarin %54,5’i (n=6) ortak degisken immun yetmezlik (CVID) tanisina
sahipken, diger tanilar immuin disreglilasyon sendromlari (n=2), CTLA-4 defekti (n=1), selektif IgA
eksikligi (n=1) ve IL-17 reseptor A defekti (n=1) idi. Ortalama hastalik stresi 172 ay (minimum-
maksimum: 6-456) olarak saptandi. Hastalarin %72,7’sinde (n=8) OIHA, PIY tanisi sirasinda mevcuttu.
Hastalarin %50’sinde CMV viremisi saptanirken, bir hastada EBV viremisi izlendi. immiinolojik
degerlendirmede, OiHA gelisen PiY hastalarinda CD4¢naive T hiicrelerinde azalma ile birlikte efektor
memory ve TEMRAT hucrelerinde artis, switched memory B hlcrelerinde ise belirgin azalma ve
naive/aktive B hlicre oranlarinda artis saptandi. Hastalarin laboratuvar bulgulari Tablo 1°de
dzetlenmistir. OIHA tedavisi kapsaminda tim hastalara sistemik kortikosteroid uygulanmis olup, 4
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hastada (%36,3) splenektomi ve 1 hastada rituksimab ve 3 hastada IVIG tedavisi gereksinimi gelisti.
Sonug:

Otoimmiin hemolitik anemi, PiY hastalarinda sik gériilen, tani aninda ortaya gikabilen, cogu olguda
enfeksiyonlarla iliskili ve standart tedavilere ek immunomodulatér yaklasimlar gerektirebilen dnemli bir

otoimmun komplikasyondur.

Anahtar Kelimeler: Hemolitik anemi, Primer immun yetmezlik, Eriskin

Sekil 1

PIY Hastalaninda Tani Dagilimi (n=11)
IL-17RA defekti

Selektif igA eksikhigi

CTLA-4 defekt

Immun disregulasyon sendromian
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Tablo 1

IgG g/L cukur (mean £50D)

1gG g/L (mean £ S50O)

Hemaolitik anemi am I1gG g/L (mean £50)
IgA g/L (mean £50)

IgM g/L {(mean £50)

IgE o/L (mean £50)

Likosit x103/pL (mean £50)
Lenfosit x103/pL (mean £50)
Matrofil x10°3/pL (mean £50)
Trombosit x10~3,/uL (mean £50)
CD3 %%({mean £50)

CD4 % (mean £50)

CO8 %{mean £50)

CD16/56 %(mean £5D)

CD1%9 9% (mean £50)

CD4 T hiicre oram % (mean £50)
CD 4 Maive T hicre % (mean £50D)

CD 4 Santral Memory T hicre %% (meanz
sD)

CD 4 Efector Memory T hicre % {(mean+
sD)

CD 4 Temra hiicre % (mean+sD)
Memory B hicre 9 (mean+50D)
Switch Memory B hicre % (meanxs50D)

Marjinal Zone B hiicre % (meanx
5D)

Maive B hicre % (meanx
sD)

Aktive B hicre % (mean+
sD)

Plazmoblast % (mean+
sD)

Transitional B % (mean £50)

Hasta (n=11) Referans fralidi

6,7 1,6
8,8+1,8
8,245,1
0,4+ 0,6
3,05+3,3
1,3 +0,5
8,845,5
3,343
4,243 1
211+192
77+10
62,7£90,2
39,4+10,9
7,8+3,9
11,246,8
32+10
17,249,8

23,5+14,2

44+73,5

15,9+8,8
7,8+3,4
2,9 £2,5

5,5+2,1

85,2+7,5

22,3+12,3

2,2+1,1

4+2,7

9.13-18.84
9.13-18.84
9.13-18.84
1.39-3.78
0.8358-3.22

4-9,75
1,15-3,43
1,92-6,44
150-367
56-54
31-52
18-35
3-22
6-23
29-59
57,1-84,9

11.3-26.7

3,3-15,2

0,4-2,6
17,5-45,5
8,3-27,8

7-23,8

48,4-79,7

1,6-10

0,4-2,4

0,9-5,7
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Abstract Ref: 0294 [PS-161]

Agir Kombine immiin Yetmezlikli Hastalar Ve Alt Tiplerinin Siniflandirilmasi: Tek Merkez Deneyimi

Pinar Sahin', Emine Ulgen’, ilke Bas', Duygu Liileci Dagli’, Giilcihan Ozek?, Serap Aksoylar?, Glzide
Aksu', Necil Kitlukeguler', Neslihan Eder Karaca'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Kemik iligi Transplantasyon Unitesi, izmir

Giris: Klasik Agir kombine immiin yetmezliklerde (AKiY) T hiicreleri yoktur ya da fonksiyonlari inaktiftir
buna karsilik atipik AKiY'de (kombine immiin yetmezlikler) az sayida, genellikle fonksiyonel olarak
yetersiz T hiicreleri mevcuttur. Omenn sendromu ise AKIY’in oligoklonal T hiicreleri ile karakterize
otoimmun ya da inflamatuvar bulgularin 6n planda oldugu klinik tablodur. Calismamizda uzun yillardir
takip edilen AKIY ve alt tiplerinin tanisini hastalar degerlendirilmistir.

Geregler ve Yontem: Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Bilim Dali dosyalari geriye yénelik
incelenerek 2005-2026 yillari arasinda tani alan 63 hasta secildi. AKiY, atipik AKIY ve Omenn sendromu
tanili 63 olgunun demografik, klinik ve immuinolojik verileri degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 23 kiz, 40 erkek olgu dahil edilmistir. Hastalarin %50.8’i (n:32) AKiY, %36,5’i (n:23)
KiY, %12,7’si (n:8) Omenn sendromu olarak siniflandirilmistir. AKIY grubunda en sik T-B-NK+ fenotipi
goralmastir (Sekil 1). AKIY hastalari ortalama 5,6 (0-15) aylik, KiY hastalari 59,7 (3-190) aylik, Omenn
Sendromu olan hastalar 2.3 (0-6) aylikken tani almiglardir. Hastalarin %65,1’inde (n:41) akrabalik
saptanmistir. En sik bagvuru bulgusu enfeksiyon (%88,9) olup bunu buyume gelisme geriligi (%44), cilt
tutulumu (%34,9) ve kronik ishal (%27) izlemistir. 35 hastaya (%55) kemik iligi transplantasyonu (KIT)
yapilmistir ve bu hastalarin 26’si sag kalmistir (%74,3). Hastalarin %3.2’si (n:2) KiT adayidir.

Sonuc ve Tartisma: Genetik olarak heterojen etiyolojiyle ortaya cikan T lenfositlerin sayisal ve/veya
fonksiyonel eksiklikleri farkli spektrumlarda bulgularda karsimiza gelebilir. Bu hastaliklarin taninmasi

erken tani ile tedaviye yonelik ulusal stratejilerin gelistirilmesi agisindan blyuk dnem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: AKiY, kombine, Omenn, imman, KiT
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Sekil 1: AKiY’in Alt Tipleri

AKIY ALT TIPLERI

f : = T-B-NK+
| 16% ’ ® T-B-NK-
£ # T-B4+NK+
T-B+NK-

Abstract Ref: 0295 [PS-162]

Rinoserebral Mukormikoz ile Ortaya Cikan RIPK3 iliskili immiin Disregiilasyon: Olgu Sunumu

Gizem Giindiiz', Pinar Altan', Biisra Hotaman?, Zehra Geng Ozbay?, Biisra Kogali2, Deniz ilgiin Giirel?,
ismail Yaz2, Elif Soyak Aytekin2, Deniz Cagdas?
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: RIPK3 (Receptor Interacting Serine/Threonine Protein Kinase 3), nekroptozis yolunun temel
duzenleyicilerinden biridir ve inflamatuvar hicre 6lumu araciligiyla dogustan bagisiklik yanitinda 6nemli
rol oynar. Bu gendeki varyantlar herpes simplex ensefalitine yatkinlik ve kontrolsuz inflamasyonla
seyreden immun disregulasyon tablolarina yol acabilir.

Olgu: 3 yasinda erkek hasta, on g aylik olana kadar normal buylime ve gelisim gostermis olup direngli
ates ve sepsis nedeniyle hastaneye yatirildi. Klinik izlem sirasinda sol periorbital bolgede hizla ilerleyen
nekrotik degisiklikler gelismesi lzerine yapilan degerlendirmede rinoserebral mukormikoz tanisi
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konuldu. Hastaya sol g6z enukleasyonu uygulandi ve uzun stre yogun bakim takibi gerekti. Erken
ddnemde sekonder hemofagositik sendrom gelismis, eslik eden hipogammaglobulinemi nedeniyle
intravendz immunoglobulin replasman tedavisi baglandi. Uzun sureli antifungal tedavi sonrasi son iki
bucuk yildir invaziv enfeksiyon gozlenmedi. Ancak sepsis sonrasi hipoksik oldugu disunulen beyin
hasarina bagli direncli epilepsi, global gelisim geriligi, spastisite ve otonom disfonksiyon gelismistir.
Kombine immun yetmezlik 6n tanisiyla yapilan ilk genetik incelemeler normal bulunmus; tim ekzom
dizileme (WES) reanalizi sonucunda RIPK3 geninde varyant saptanmistir.

Sonugc: Bu olgu, erken ¢cocukluk doneminde gelisen invaziv rinoserebral mukormikoz, sekonder
hemofagositik sendrom ve hipogammaglobulinemi birlikteligi ile seyreden hastada WES reanalizinde
saptanan RIPK3 varyantinin, hastadaki enfeksiyon yatkinligi ve kontrolsuz inflamatuvar yaniti
aclklayabilecegini dusundurmektedir. Nekroptozis yolundaki bozukluklarin enfeksiyonlara karsi
savunmanin zayiflamasi ve hiperinflamasyon gelisimine katki saglayabilecegi 6ngorulmektedir. Klinik
seyir, klasik kombine immun yetmezlikten ziyade enfeksiyon duyarliligl ve inflamasyon regulasyon
bozuklugunun birlikte yer aldigi bir immun disregllasyon spektrumunu desteklemektedir. Agir veya
atipik enfeksiyon oykust bulunan hastalarda ilk genetik incelemeler normal olsa bile genetik reanaliz
tanisal agidan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Hipogammaglobulinemi, Hemofagositik sendrom, Immin disregulasyon, RIPK3,
Rinoserebral mukormikoz
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Abstract Ref: 0296 [PS - 163]

Dogustan Bagisiklik Kusurunda Sosyal Jetlag ve immiinolojik "Wear-Off" iliskisi

Bekir Karakaya', Samet Celik?, Gékhan Kigili", Giil Unli Kilavuz', Cevdet Ozdemir?, Zeynep Ulker Altinel’,
Ayse Sileyman’

'istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Gocuk
immunolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali

?jstanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

$istanbul Universitesi, Cocuk Saglig Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Ana Bilim Dali

Amag: Dogustan Bagisiklik Kusuru (DBK) tanisiyla diizenli intravenéz immiinglobulin (IVIG) tedavisi alan
¢ocuklarda, sirkadiyen kaymanin (SJLsc) ve uyku kalitesinin klinik "wear-off" (asinma) yorgunlugu ile
inflizyon 6ncesi immunglobulin (IgG) seviyeleri Uzerindeki farmakokinetik etkilerini arastirmaktir.
Yontem: Kesitsel calismaya, IVIG alan 26 pediatrik DBK hastasi ile benzer yag ve cinsiyet dagilimina
uygun olacak sekilde her hasta i¢cin 3 saglikli kontrol (n=78) dahil edilmistir. Kronobiyolojik metrikler
Miinih Kronotip Anketi (MCTQ), uyku kalitesi Pittsburgh Uyku Kalitesi indeksi (PSQI), uykululuk Epworth
Uykululuk Olgegi (ESS) ve wear-off siddeti Cok Boyutlu Yorgunluk Skoru ile degerlendirilmistir. MCTQ
verilerinden, Roenneberg algoritmasi kullanilarak uyku borcu dizeltmeli Sosyal Jetlag (SJLsc) ve mutlak
kronotip (MSFsc) hesaplanmistir.

Bulgular: DBK kohortunun %23.1'inde (n=6) klinik diizeyde asiri gundiz uykululugu (ESS > 10)
saptanmigtir. Yiksek SJLsc hastalarinda inflizyon 6ncesi Dip IgG seviyelerinin, disik SJLsc grubuna
gore istatistiksel ve klinik olarak belirgin sekilde daha dlsuk oldugu goérulmustir (804.3 vs 981.5 mg/dL).
Hastanin dogustan gelen kronotipi (MSFsc) IgG seviyeleriyle iliskisiz bulunurken (p=0.916), sirkadiyen
ritim kaymasi (SJLsc) ortalama ~177 mg/dL ekstra IgG kaybina (r=-0.29) yol agmistir. Siddetli wear-off
yorgunlugu; bozulmus PSQI global skoru (p < 0.001) ve uzamis uyku latansiyla (p < 0.001) yuksek
derecede korele bulunmustur. Ayrica artan SJLsc siddeti, ESS alt-parametresi olan "okulda ders
dinlerken uyuklama" riskini anlaml dtzeyde artirmistir (r=0.655, p < 0.001).

Sonugc: DBK hastalarinda dogustan gelen kronotipten ziyade, okul ve tatil glinleri arasindaki kronik
sirkadiyen kayma (SJLsc) asil klinik risk faktortidur. Sosyal jetlag, akademik fonksiyonlari bozmakla
kalmayip, IgG katabolizmasini hizlandirarak "wear-off" etkisini dogrudan derinlestirmektedir.
Hastalarda immunolojik stabilitenin saglanmasi igin kronobiyolojik hijyenin degerlendirilmesi olumlu
katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: ivig, uyku, sosyal jetlag
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Abstract Ref: 0297 [PS - 164]

Erken Baslangicli Dermatit ve Hiper IgE ile Basvuran Bir infantta Primer immiin Yetmezlik Taklidi:
Norve¢ Uyuzu

Emine Ulgen, Pinar Sahin, ilke Bas, Giizide Aksu, Neslihan Karaca
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Girig: Erken infant doneminde baslayan yaygin, krutlu dermatit; eozinofili, belirgin IgE yuksekligi,
kandidiyazis ve cilt/yumusak doku enfeksiyonlari ile birlikte oldugunda Omenn sendromu, Wiskott-
Aldrich sendromu, IPEX ve hiper IgE sendromlari gibi primer immiin yetmezlik(PiY) tablolar éncelikle
dusinilir. Bununla birlikte enfeksiyonlar ve sekonder malniitrisyon PiY'’yi taklit eden klinik-laboratuvar
fenotip olusturabilir.

Olgu: Ug aylik erkek bebek iki aydir siiren yaygin krutlu-skuaml dokiinti ve kilo alamama ile getirildi.
Term dogan hastanin iki aylikken beslenememe ve idrar yolu enfeksiyonu nedeniyle hastaneye yatis
oykusu vardi. Hepatit B ve DTaB uygulanmis, reaksiyon izlenmemisti, BCG yapilmamisti. Annede
gebelikte skabies oyklisu mevcuttu, akraba evliligi yoktu. Muayenede tum vicutta seropurtlan akintili
krutlu lezyonlar, oral moniliyazis ve gégus yuzeyinde 1 cm fluktuan apse saptandi; organomegali ve
lenfadenopati yoktu. Lékosit 12.340/mm?®, lenfosit 6.290/mm?, trombosit 22.000/mm?® ve albumin 1,2
g/dL idi. IgE 3.985 IU/mL olup belirgin yuksekti; IgG/IgA/IgM yasa uygundu. Lenfosit alt gruplari yasa gore
normal olup fagobust testi%96 saptandi. HIV, EBV-DNA ve CMV-DNA negatifti. USG’de 12x8 mm
subkutan koleksiyon izlendi, drenaj ve antibiyoterapi uygulandi. Klinik-laboratuvar bulgulari nedeniyle
Omenn, Wiskott-Aldrich, IPEX ve hipereozinofilik sendrom 6n tanilariyla ileri immunolojik
degerlendirme planlandi. Netherton agisindan sa¢ mikroskopisi normaldi. Dermatoloji
konsultasyonunda lezyonlar Norveg uyuzu ile uyumlu bulundu ve antiparaziter tedavi baslandj;
beslenme optimizasyonu ve albumin replasmani verildi. izlemde trombositopeni diizeldi, lezyonlarda
gerileme ve kilo alimi saglandi.

Sonug: Erken baslangicli agir dermatit ve hiper IgE variginda PiY dislanmalidir; ancak enfeksiydz
dermatozlarin PiY’yi taklit edebilecegi unutulmamalidir. Tanida klinik baglami temel alan basamakl

yaklasim esastir.

Anahtar Kelimeler: Erken baslangicli dermatit, Eozinofili, Hiper IgE, Primer immun yetmezlik
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Abstract Ref: 0299 [PS - 165]

Genetik bulgularin klinikle sinavi: HS3ST6 ve KNG1 VUS saptanan urtiker-anjio6dem olgusu

Handan Ozdemir Aslantatar, Duygu Erge, Pinar Uysal, Selime Ozen Béliik, Cihangir Sahin, Salih

Basibuyuk
Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Hastaliklar Bilim Dali,Aydin

Giris: Kronik spontan urtiker (CSU), en az 6 hafta stren tekrarlayan kasintili trtiker plaklari ve/veya
anjioddem ataklari ile karakterize inflamatuar bir deri hastaligidir. Herediter anjioddem (HAE) ise
bradikinin aracili, non-histaminerjik, tekrarlayan deri ve submukozal 6dem ataklari ile seyreder. Urtiker
ve anjioddem birlikteliginde histaminerjik ve bradikinin aracili mekanizmalarin ayrimi uygun tedavi
sec¢imi acgisindan kritik 6Gneme sahiptir.

Olgu: On altiyasinda kiz hasta, 12 yasindan itibaren 3-4 yildir tekrarlayan urtiker ve anjio6dem ataklari
nedeniyle degerlendirildi. Tetikleyici saptanmadi. Yliksek doz antihistaminik tedaviye yanitsizlik Gizerine
kronik spontan Urtiker-anjioddem tanisiyla omalizumab baslandi; sekiz doz sonrasi tedavi kesilmesine
ragmen yaklasik iki yil tam kontrol saglandi. izlemde urtikerle birlikte veya izole anjioddem ataklari
tekrarlandi. Ozellikle izole anjioddem epizodlarinda adrenalin ve antihistaminiklere ragmen gerileme
slresi 72 saate kadar uzadi. C4 ile C1 inhibitor diizey ve fonksiyonu normaldi. Yeni nesil dizilemede
HS3ST6 ve KNG1 genlerinde heterozigot klinik 6nemi belirsiz varyant (VUS) saptandi. Segregasyon
analizi yapilamadi. imminolojik incelemede IgG ve IgM normal, IgA <0.25 g/L idi.

Tartisma: Klasik 68retide HAE nin Urtiker olmaksizin seyretmesi ayirici tanida temel kabul edilse de,
nadiren Urtiker birlikteligi bildirilmistir. Bu durum histaminerjik ve bradikinin aracili mekanizmalarin i
ice gectigi karmasik klinik tablolar dustundurmektedir.

Sonugc: HAE’nin ayirt edici 6zellikleri arasinda Urtiker yoklugu ve antihistaminik tedaviye yanitsizlik 6n
planda yer almakla birlikte, literatirde nadir de olsa urtikerin eslik ettigi olgularn bildirildigi ve bu
durumun ¢ogunlukla histaminerjik mekanizmalarla 6rtlisen karmasik tablolar seklinde seyrettigi
belirtilmektedir. Olgumuzda saptanan genetik varyantlar da klinik degerlendirmede benzer bir tanisal
gucluge yol agcmistir.

Anahtar Kelimeler: Anjio6dem, HS3ST6, KNG1, Kronik spontan Urtiker, VUS
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Abstract Ref: 0302 [PS - 166]

Apse ile Basvuran Cocuk Hastalarda Dogustan Bagisiklik Kusurlari ve Klinik ipuclari

Gulizar Demir', Duygu Peker’, Saniye Mertek Sensoy’, Oguzhan Demir', Ayberk Tlrkyilmaz?, Alper Han
Cebi?, Nalan Yildiz', Fazil Orhan’

'Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

Giris: Apse, cocukluk caginda gortlebilen enfeksiyonlardan biri olmakla birlikte, bazi hastalarda altta
yatan bagisiklik kusurlarinin ilk klinik bulgusu olabilir. Ozellikle tekrarlayan, derin yerlesimli veya
tedaviye direncli apseler primer immiin yetmezlikler (PIY) agisindan uyaricidir. Basta fagosit fonksiyon
bozukluklari olmak lizere gesitli PIY hastalarinda cilt ve yumusak doku enfeksiyonlari sik gériilmektedir.
Bu calismada apse ile basvuran hastalarda PIY sikliginin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yéntem: Bu calismada; 2024-2025 yillari arasinda KTU Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji poliklinigine
apse nedeniyle bagvuran, immunolojik olarak incelenen 21 hasta retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin ortanca yasi 72 (3-189) ay idi, 14’0 (%66,6) erkekti. Apse lokalizasyonu; 8’i (%38)
perianal bolgede olmak tzere; 14 (%66,6) hastada cilt ve yumusak dokuda, 3(%14,2) hastada
intraabdominal bolgede ve derin dokuda, 3 (%14,2) hastada organlarda, 1 (%4,7) hastada BCG asisiile
ilgili aksiller bolgede saptandi. Tum hastalar sistemik antibiyotik tedavisi almis olup, apseler 11(%52,3)
hastada tekrarlayici nitelikteydi. PiY 3(%14,2) hastada tespit edildi. Hastalarin 2 tanesi Papillon Lefévre
Sendromu, 1 tanesi X’e Bagli Kronik Grantlomatoz Hastalik tanisi aldi (Tablo 1).

Sonugc: Dogustan bagisiklik kusurlarinin erken taninmasi, enfeksiyonlarin 6nlenmesi ve uygun tedavinin
baslanmasi acisindan blyuk 6nem tagimaktadir. Bu nedenle 6zellikle tekrarlayan, derin yerlesimli veya
agir seyreden doku ve organ apseleri varliginda PiY acisindan degerlendirme yapilmasi erken tani ve

uygun yonetim agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: apse, fagositer sistem defekti, immun yetmezlik
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Tablo1. Hastalarin Ozellikleri

Hasta 1 Hasta 2 Hasta 3
Demografik ve Klinik Ozellikler
Bagvuru Yagi 12 ay 33 ay 175 ay
Cinsiyet Kiz Kiz Erkek
Akrabalik Yok Yok Var
Ek Sikiavet BCGitis Ellerde, ayaklarda soyulma | Palmoplantar keratoderma
Apse Lokalizasyonu Cilt Intraabdominal Cilt ve yumusak doku
Tekrarlayict veya Direncls Haysr Evet Evet
Laboratuvar
Hemoglobin (g/dL) 10,6 8.4 15,4
Beyaz Kure (10° ul) 13840 39780 3990
Nétrofil (10° L) 2260 36230 3790
Lenfosit (10° ul) 10100 2980 1630
Immunglobulin G (mg/dL) 1160 1100 1400
Immunglobulin M (mg/dL) 93 152 57
Immunglobulin A (mg/dL) 39 173 168
Total Immunglobulin E (kKU'L) 235 95,5 386
CD3 (%) 50,2 58,4 79.2
CD4 (%) 32,1 356 35,7
CD8 (%) 14,4 18,2 35,7
CD16 (%) 16 Yok 3
CD19 (%) 30,5 19,7 16,9
Anti Hbs 1000 73 2
Tetanoz antikoru ok 0,23 5
Izohemaglutinin titresi Yok Negatif Negatif
DHR Pozitif Negatif Yok
Tam X'e bagli KGH | Papillon Lefévre Papillon Lefévre

Abstract Ref: 0304 [PS-167]

Staphylococcus Aureus'a Bagli Boyun Apsesi ile Tani Alan Kronik Graniilomat6z Hastalik Olgusu

Selda Kacar', Azer Karaman?, Cisem Cinar®, Senol Demir®, Ragip Dere*, Hlisniye Tayyar®, Mustafa Yavuz
Koker®

'Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi

2Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar

3Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik

“Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immuiinoloji ve Alerji Anabilim Dali

5Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri

Giris: Kronik granulomatéz hastalik (KGH), fagositer sistem hucrelerini etkileyen ve NADPH oksidaz
enziminde defekt sonucunda olusan birimmun yetmezliktir. Klinikte daha ¢ok yaygin cilt enfeksiyonlari
ve derin cilt abseleri ile kargimiza ¢ikmaktadir.

Vaka: On iki yas kiz hasta, boynunun sol tarafinda sislik sikayeti ile klinigimize basvurmus olup; servikal
apse on tanisiyla servisimize yatirildi. Hastanin anamnezi detaylandirildiginda bebekliginde septik artrit
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ve akciger tiberkulozu icin tedavi aldigl goruldu. Anne ve baba teyze ¢ocuklari olup, iki kardesinde
enfeksiyon nedeniyle exitus mevcut idi. Fizik muayenesinde boynunun sol tarafinda sislik olup diger
sistemler olagandi. Laboratuvar tetkiklerinde wbc:11.300 /mm3, Hb: 11.2 g/dL, trombosit: 520
000/mm3, total lenfosit: 2530/mm3, total notrofil: 7580/mm3, Crp: 219 (n: 0-5 mg/L), sedimentasyon:
90 (n:0-20 mm/saat), IgG: 1807 mg/dl, IgA: 428 mg /dl, IgM: 131 mg /dl, anti-hbs: 1000 (n: 0-10 IU/L),
lenfosit alt grup analizinde: CD3: %72, CD4: %43, CD8: %28, CD19: %20, CD16+56+: %6 olarak
saptandi. Drene edilen apse materyalinin kultirtinde staphylococcus aureus lUremesi saptandi ve
meropenem-vankomisin tedavisi baglandi. Bu tedavi altinda sikayetleri gerileyen hastadan, KGH 6n
tanisiyla dihidro-rodamin (DHR) testi kan 6rnegi gonderildi. DHR stimulasyon indeksi: 5 (60-90)
sonuglandi, ayni zamanda anneden de istenen DHR testi normal saptandi (Sekil 1). Hastaya KGH tanisi
konularak itrakonazol ve trimetoprim-sulfametoksazol profilaksileri baslandi. Genetik sonucu CYBA
geninde (c. 269G>A p. Arg90 Gln chr16:88646773, ekzon 4/6 da) homozigot otozomal resesif patojenik
varyant saptandi. Nakil ihtiyaci agisindan ileri merkeze sevk edildi.

Sonugc: Bu olgu ile deri enfeksiyonu ile basvuran ¢cocuk hastalarda kronik grantulomat6z hastaligin
mutlaka akilda tutulmasini ve DHR testi ile taninin kesinlestirilebilecegini vurgulamak istedik.

AnahtarKelimeler: SG 0 TUIO! DgqGUDAGSt etot | YOSt ORI ¢UTOYOCE qBALGS ¢

Sekil 1: Hasta ve hastanin annesinin nétrofillerinden calisilan DHR histogram goériintileri
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Abstract Ref: 0305 [PS - 168]

Eriskin Yasta Tani Alan Atipik Seyirli Hiper IgM Sendromu Tip 2 (HIGM2): AICDA Geninde Nadir Bir
Mutasyon ve Eslik Eden Kompleks Konjenital Kalp Anomalili Gebelik Oykiisii

Betiil Aksu, Aysu Okumus Giiclii, Mehmet Emin Kocabas, Orbay Tutku Seren, Umit Ozmen, Mehtap
Hafizoglu, Sultan Ece Ozaydin, Abdullah Baysan, Papatya Bayrak Degirmenci
izmir Sehir Hastanesi,immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

GIRIiS:Hiper IgM Sendromu Tip 2 (HIGM2),AICDA genindeki mutasyonlar sonucu gelisen Aktivasyonla
indiiklenen Sitidin Deaminaz (AID) enzim eksikligi ile karakterizedir.AID enzimi; B lenfositlerinde
antijenik uyari sonrasi gergeklesen immiinglobulin Sinif Degistirme Rekombinasyonu (CSR) ve Somatik
Hipermutasyon (SHM) sureglerinin temel mediyatéradur.Bu defekt serum 1gG, IgA ve IgE dlzeylerinde
dusuklik, buna karsin normal/artmis IgM duizeyleri ile sonucglanir.HIGM2'yi diger Hiper IgM tiplerinden
ayiran en belirgin klinik 6zellik,germinal merkez olusumunun korunmasi ve buna bagli lenfoid
hiperplazidir.Literatlirde vakalar genellikle erken cocukluk déneminde agir enfeksiyonlarla prezente
olurken,eriskin yasa kadar tani almamis ve bronsektazi gibi kronik komplikasyonlarin gelismedigi
olgular,hastaligin klinik heterojenitesini vurgulamasi agisindan degerlidir.

Olgu: 37 yasinda kadin hasta,¢cocukluktan itibaren tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon oykuisu ile
basvurdu.Soygecmisinde anne ve baba arasinda birinci derece akraba evliligi ve yedi yasinda erkek
kardes olumu(enfeksiyoz nedenli)oldugu 6grenildi.Ultrasonografide aksiller-inguinal
bilateral,multipl,reaktif karakterde lenfadenopatiler saptandi.Serum 1gG(<33,3 mg/dL) ve IgA(<6,67
mg/dL) duzeylerinde hipogamaglobulinemi izlenirken,|gM(788 mg/dL) dluzeyi yuksek saptandi.Yuksek
¢ozunuarlukla bilgisayarli tomografide kronik akciger hasari veya bronsektazi bulgusuna rastlanmadi.Yeni
Nesil Dizileme ile AICDA geninde homozigot NM_020661.4:c.22_40del (p.Arg8fs) cerceve kaymasi
mutasyonu saptandi.Hastaya intraven6z immunglobulin (IVIG) replasman tedavisi baslandi.Takibi
sirasinda gerceklesen ilk gebeliginde,bebekte kompleks bir siyanotik kalp hastaligi olan DORV (Double
Outlet Right Ventricle), subarteriyel VSD ve pulmoner hipoplazi saptandi;bebek postnatal 7. glinde
kaybedildi.ikinci gebeliginden ise saglikli bir cocuk diinyaya getirdi.

TARTISMA-Sonug: Bu olgu,AICDA geninde bir mutasyona ragmen,hastanin dérdiinct dekada kadar
ciddi bir komplikasyon (akciger hasari vb.) gelistirmeden sag kalabilmis olmasi yonuyle dikkat
cekmektedir.Eriskin yas grubunda tekrarlayan enfeksiyon ve persistan lenfadenopati ile basvuran
hastalarda, primer antikor eksiklikleri ayirici tanida mutlaka dislanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgM Sendromu Tip 2, AICDA Mutasyonu, Antikor Eksikligi
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Abstract Ref: 0306 [PS - 169]

T- SCID patient with WNT10a variant treated with HCT

Akif Tahiroglu', Ebru Yilmaz?, Kiibra Aslan?®, Hasan Bas®, Deniz Kocak Gol?, Merve Tellioglu Sariaslan?,
Suayip Keskin, Alper Ozcan?, Ahmet Eken®, Ekrem Unal®, Musa Karakiikc(i?

'Erciyes University Dept of Pediatrics, Kayseri, Turkiye

2Erciyes University Dept of Pediatric Hematology & Oncology, Kayseri, Turkiye

3Erciyes Univeristy Faculty of Medicine Department of Medical Biology, Kayseri, Tlrkiye

“Intergen Genetics and Rare Diseases Diagnosis, Ankara, Tlrkiye

°Erciyes Univeristy Faculty of Medicine Department of Medical Biology, Kayseri, Tlrkiye & Department of
Immunology and Microbiology, School of Medicine, University of Colorado Anschutz Medical Campus,
Aurora, Colorado, USA

6School of Health Sciences, Hasan Kalyoncu University, Gaziantep, Turkiye & Medical Point Hospital
Pediatric Hematology and Oncology Clinic & BMT Unit

Inborn errors of immunity especially in the form of severe combine immune deficiency (SCID) is mostly
fatal in the infancy without definitive treatment. Among curative options, hematopoietic cell transplant
(HCT) holds an unique place.

Herein we present a T- SCID patient with significant CMV viremia successfully underwent HCT. In whole
exome sequencing, no known variant explaining the SCID phenotype has been found, nevertheless a
compound heterozygous pathogenic variantin i NT gene [c.697G>T(p.Glu233Ter) /
c.682T>A(p.Phe228lle)] was suspected to be responsible for the observed phenotype. Furthermore, the
patient’s T cells showed defective proliferation in response to PHA and PMA mitogens assessed by
CFSE dilution in vitro.

The patient presented with atopic skin findings at the first month of life which progressed into
generalized rash, skin infections and failure to thrive. Further work-up showed thymic hypoplasia, low
recent thymic emigrants, low naive CD4+ and naive CD8+ T cells. Lymphopenia became prominent and
patient rapidly progressed into CMV retinitis. With treatments of IVIG, ganciclovir, foscarnet, CMV
specific immunoglobulin T cell therapy; patient has been successfully bridged into matched unrelated
allogenic HCT. As conditioning treosulfan and fludarabine has been used followed by cyclosporine and
methotrexate for GVHD prophylaxis. With the immune reconstitution and elimination of CMV viremia
patient has been followed until now at the 1,5 year post transplant with full chimerism.

As a conclusion, this case is a good example of utilizing molecular studies and bridging treatments in
the absence of definitive etiologic clues towards HCT.

Keywords: wnt10a, hematopoietic cell transplant, HCT, SCID, CMV
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Abstract Ref: 0082 [SS-001]

Evaluation of Rheumatologic Diseases in Patients with Inborn Errors of Immunity

Funda Aytekin Glvenir', Cankat Genis', Seyma Erdem Torun?, Banu Celikel Acar?, Ayse Metin’,

Betll Karaatmaca
'Ankara Bilkent City Hospital, Pediatric Allergy and Immunology Department, Ankara,Turkiye
2Ankara Bilkent City Hospital, Pediatric Rheumatology Department, Ankara, Turkiye

Background-Aim: Inborn errors of immunity (IEl) are associated not only with infections but also with
immune dysregulation/autoinflammation, including rheumatologic manifestations.This study aimed to
evaluate the frequency and clinical characteristics of rheumatologic symptoms and diagnosis in
children with IEI.

Methods: Children who were followed at the Pediatric Immunology Department of Ankara Bilkent City
Hospital between September 2019 and January 2024 and presented with rheumatologic symptoms
were included into the study. Data on initial complaints, age at diagnosis, age at onset of rheumatologic
symptoms, and laboratory findings were obtained from the hospital's medical record system.

Results: A total of 6902 patients were assessed in the immunology outpatient clinic during the study
period. Among them, 782 patients had suspected rheumatologic symptoms and evaluated in the
pediatric rheumatology department. Finally 68 were diagnosed with a rheumatologic disease besides
IEl. Of these 68 patients, 35 (51.4%) were female. The median age of admission to our hospital was 4
years (IQR: 2-8); rheumatologic manifestations developed at a median age of 2.5 years (IQR: 1.2-6.3);
and median age at |IEl diagnosis was 5 years (IQR: 2.5-10). The most common presenting symptom was
recurrent and prolonged fever, observed in 52 patients (76.4%).

Antibody deficiencies were the most common IEl, identified in 60 of 68 patients (88.2%). Familial
Mediterranean fever and PFAPA syndrome were the most common rheumatologic diseases observed in
this cohort (46/68, 67.6%).

Conclusion: Rheumatologic manifestations can be the initial presentation of the disease course and
may begin years before the diagnosis of IEI.

Keywords: autoinflammatory disease;, immune dysregulation;, immunodeficiency;, inborn errors of
immunity
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Flowchart of Rheumatological Diagnoses in Patients with Inborn Errors of Immunity
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Abstract Ref: 0092 [SS-002]

B-Katenin ve Claudin-5’e Karsi Otoantikorlar Dogustan Bagisiklik Kusurlarinda Bariyer
Disfonksiyonuna ya da Otoimmiiniteye Katkida Bulunur mu?

Canan Caka Ozdemir', Ekin Giinel Misir2, ismail Yaz?, Gamze S6nmez*, Ali Sahin“, Saliha Esenboga’,
Deniz Cagdas’

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali

’Hacettepe Universitesi Tip Fakuiltesi, Cocuk ve Ergen ruh Sagligi Bilim Dali

*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Enstititisii, Cocuk immunoloji Departmani
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris:

Birden fazla otoimmun hastaligin birlikte gérilmesi, immun toleransin bozulmasi, bariyer butunliginun
zedelenmesi ve lenfosit yanitlarinin diizensizligi gibi ortak mekanizmalarla iligkilidir. Epitel ve endotelyal
bariyerlerin korunmasinda gorev alan siki baglanti ve adezyon baglantisi proteinleri, yalnizca yapisal
butlinltgu degil, ayni zamanda immun regulasyonu da etkilemektedir. Claudin-5 ve B-katenin bu
proteinler arasinda yer almakta olup, otoimmun sireclerde potansiyel hedef antijenler olarak
degerlendirilmektedir.
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Amag:

Bu calismada, birden fazla otoimmun hastaligi olan olgularda B-katenin ve claudin-5’e kargi otoantikor
varliginin arastirilmasi ve bu otoantikorlarin klinik, immunolojik ve genetik 6zelliklerle iligkilerinin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yontem:

Prospektif kohort tasarimli bu calismaya en az iki otoimmun hastaligi bulunan 18 hasta ve 22 saglikli
kontrol dahil edilmigstir. Demografik, klinik, immunolojik ve genetik veriler retrospektif olarak
toplanmistir. Serum anti-B-katenin ve anti-claudin-5 IgG otoantikor diizeyleri ELISA yontemi ile
olculmustur. Lenfosit alt gruplari, immunoglobulin dlzeyleri, lenfosit aktivasyon testleri ve otoantikor
profilleri bu biyobelirteclerle iliskili olarak analiz edilmigtir.

Bulgular:

Hasta grubunda anti-pB-katenin antikor duzeyleri saglikli kontrollere kiyasla anlamli derecede yuksek
bulundu (p=0,009). Buna karsilik anti-claudin-5 duzeyleri iki grup arasinda anlaml farklilik gostermedigi
goruldu. Yuksek anti-B-katenin dlzeyleri akciger tutulumu ve dusuk naif CD8+ T hucre sayilari ile iliskili
bulundu. Anti-claudin-5 duzeyleri ise psikiyatrik hastalik varligi olan ve TREC duzeyleri normal olan
hastalarda daha yuksek saptandi. Otoantikor duzeyleri ile immunoglobulin seviyeleri, B hucre alt
gruplari veya genetik tanilar arasinda anlamu bir iliski gosterilemedi.

Sonug:

Anti-B-katenin otoantikorlarinin coklu otoimmunite ile iligkili olabilecegi ve adherens junction iligkili
immun yanitlarin hastalik patogenezinde rol oynayabilecegi diistintlmektedir. Bu bulgular, anti--
katenin antikorlarinin potansiyel bir biyobelirtec olarak ileri calismalarda degerlendirilmesini
desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Coklu otoimmunite, B-katenin otoantikorlari, Claudin-5 otoantikorlari, intestinal
bariyer disfonksiyonu, immiin disregiilasyon
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V4. Zimgrees
Tablo 2-
' Say1 (%) f-Catenin p Claudin-5 P
(ng/ml) value*™ (ng/ml)
m e e, e o
e Rt 2060 [ Sl T, [lmassT
e A g e e
g [ s0en Lienseme ], Lossonr] o
Aleficbastabk |1 G | soas=aess | % [“isisaws | 5%
e e e ;:; 126((,818.19)) 7115%.50111118;.18 won 4121:: 18110'(8).21 i
s [ 200 ioosmer |, aeezes oy
ARcperhanie ;’:i 164(373?.3:3)) 13;23:?:;;2‘39.0 s 48232.50: 12122.1 i
Gastrointestinal Var 12 (66.7) 7634=12076 0.385 474512698 0.75
hastahk Yok 6(333) | 443310079 193.7 = 2403
Peikatrik hastailk | — 51— 1SS ] osse et ee ] oo
e e ’:; 171((3681:91)) 91919?.;; 11394535 ezt 426513.89; i237346.76 02
; DRI Neats:: ;:xr. , 162((3636:57)) i 9561?_'194= 182592.4 | szig:fgg;j ki
cectaqcetacel f U WaYNI ¢nStUoB G eOtoH & § B fiBaBdEO&n S 11 3ai 302 1S¢
SGSNt St S

Cahsmanin katilmalarimin demografik, klinik ve laboratuvar dzellikleri
Coklu otoimmiinitesi olan

:iirguhastalar hastalar nKl;r;tzrul grubu
n=18

Hasta sayisi, (%) 40 (100) 18 (45) 22 (55)
Yas, (ortalamazsd) 21.8 £ 13.6 19.8+13.9 23.4£13.5 0.413
Cinsiyet, kadin {sayi, 9%) 29 (72.5) 14 (48.3) 15 (51.72) 0.165
Genetik tam, (say, %) 5(12.5) 5 (27.8) 0o 0.008
Akraba eviilidi, (say, %) 3(7.5) 3(16.7) o (o) 0.045
?c?::a[?‘;ﬁzt::ilr; antikor konsantrasyonu (na/ml), g?g% + E56.7 = 1175.4 ;‘11;31 + 0.009
R WS senss 1056 2 o
Gastrointestinal hastaliklar, (=aw, %) 12 (30.0) 12 (66.7) 0 (0) <0.001
Paikiatrik hastalklar, (say, %) 7{17.5) 7 (38.9) 0 (0) 0.001
Maralojik hastahklar, (sayi, %) 7{17.5) 7 (38.9) 0 (0) 0.001
Alerjik hastahklar, (say, %) 6 (15.0) 6(33.3) 0 (o) 0.03
Akciger hastahklar, (sayi, %) 6 (15.0) 6(33.3) 0 (o) 0.003
Dermatolojik hastaliklar, (say1, 9%) 6(15.0) 6(33.3) 0(0) 0.003
Malignansi, (sayi, %) 2 (5.0) 2(11.1) 0 (o) 0.109
Lenfoproliferasyon, (say, %) 2 (5.0) 2(11.1) 0 (o) 0.109

Dynamics of Innate Lymphoid Cells in IgE-Dependent and Independent Anaphylaxis Pathways
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Abstract Ref: 0102 [SS-024]
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Bursg f dzkR¥ £ @S WekednarSla | N Pafobjidalilims I BuRsa

Bursg f dzR ¥ & JSNEWG SID X SIAIAZEG | Anddilinds - 18I

Objective

Anaphylaxis is a rapidly developing systemic hypersensitivity reaction that can be life- threatening if
untreated. This study aimed to comparatively evaluate innate lymphoid cell (ILC) subsets in lung and small
intestine tissues in experimental models of IgE-dependent and IgE-independent anaphylaxis.

Methods

Atotal of 100 BALB/c (WT) mice were used to establish IgE-dependent anaphylaxis, anti- IgE-induced non-
IsE anaphylaxis, and recurrent anaphylaxis models treated with antihistamines. Sensitization was
achieved using ovalbumin and alum. Anaphylaxis was confirmed by clinical scoring, hypothermia
measurements, and immunoglobulin levels. Lung and small intestine tissues were isolated, and following
ILC enrichment, samples were analyzed by flow cytometry.

Results

In lung tissue, ILC1 levels significantly increased in the non-IgE group, while a decreasing trend was observed
inthe IgE group. During recurrentIgE-mediated anaphylaxis, ILC1 levels approached baseline, whereas the
increase in the non-IgE group persisted. Inthe smallintestine, ILC1s showed a similar pattern but tended
toreturn to baseline after recurrent anaphylaxis. Lung ILC2 populations increased in the IgE group but
decreased in the non-IgE group, and this pattern remained largely unchanged during recurrent
anaphylaxis. Inthe smallintestine, ILC2 levelsinitially resembled the lung profile but showed an

increasing trend after recurrent anaphylaxis. NCR¢$ILC3 cells significantly increased in the non-IgE group

in both tissues, while no notable change was observed in the IgE group.

Discussion

These findings suggest that ILC responses during anaphylaxis vary according to the underlying pathway. ILC2
predominance in IgE-mediated responses and increased ILC1 and ILC3 populations in non-IgE pathways
indicate distinctimmune mechanisms. Changes observed during recurrent anaphylaxis may reflect tissue-
specific immune remodeling and mucosal barrier responses.
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Abstract Ref: 0122 [SS-003]

PiY Taramasinda Klinik is Akisinin Yeniden Mithendisligi: OCR Giidiimlii Veri Entegrasyonu ve
Boylamsal Analiz Destekli Mobil Karar Destek Sistemi

Ahmet Sansli’, Dicle Bélek', Oner Ozdemir?

'Sakarya Universitesi, Bilgisayar ve Bilisim Bilimleri Fakdltesi, Bilgisayar Miihendisligi Bolimii
2Sakarya Universitesi, Tip Fakultesi, EAH, Cocuk immiinolojisi ve Allerji Hastaliklari BD

Giris ve Amag

Primer immiin Yetmezliklerin (PiY) tani ve izlem siiregleri, immiinoglobulin (Ig) seviyelerinin
yasa 6zgli referans araliklari ile dogru ve zamaninda yorumlanmasina dayanir. Onceki
calismalarimizda sundugumuz temel hesaplama modelinin 6tesine gecerek bu calismada;
kagit tabanli laboratuvar raporlarinin dijitallestirilmesinden, hastanin zaman igindeki Ig
seyrini inceleyen boylamsal (longitudinal) analize kadar tim klinik is akigini otomatize

eden kapsaml bir mobil ekosistem gelistirilmesi amacglanmistir.

Materyal ve Metot

Sistem, React Native tabanli bir mobil platform Uzerinde Ug¢ temel katman olarak
yapilandirilmigtir:

1. Gelismis Veri Edinme (OCR) Katmani:

Tesseract tabanli OCR motoru, hastane laboratuvar raporlarindaki standart disi

karakter dizilimleri ve tablo dlzenlerine gore optimize edilmis; ayrica karakter tanima

hatalarini en aza indirmek amaciyla kural tabanli bir dogrulama katmani (validation

layer) ile desteklenmistir.

2. Boylamsal (Longitudinal) Takip Modull:

Hastanin gecmis Ig degerlerini SQLite veritabaninda kronolojik olarak esleyen ve

klinik seyri zaman serisi ve grafiksel gorsellerle sunan bir analiz modull entegre

edilmistir. Bu modadl, 6zellikle sinirda seyreden Ig degerlerinin izleminde klinisyene ek

karar destegi saglamaktadir.

3. Guvenlik ve KVK Uyum Katmani:

Tam islemler cihaz Gzerinde (on-device) gergeklestirilmis, harici sunucuya veri

aktarimi yapilmamistir. Boylece kisisel saglik verilerinin korunmasi saglanmis ve

KVKK ve GDPR gerekliliklerine uyum goézetilmistir.

Sonug ve Tartisma

Gelistirilen sistem, laboratuvar sonuclarinin manuel veri girisi olmaksizin otomatik

yakalanmasi, ¢oklu yas-referans standartlarina gore degerlendirilmesi ve hastanin

boylamsal takibinin yapilmasini tek bir mobil platformda birlestirmistir. Bu yaklasim, PiY

tarama ve izlem sureclerinde: bkarar verme hizini artirma, transkripsiyon hatalarini azaltma, klinik is
yukuanu hafifletme potansiyeline sahiptir. Klinik dogrulama galismalarinin genis 6rneklem Uzerinde
surdurulmesi planlanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiinyetmezlik, Veri Entegrasyonu, Boylamsal Analiz, Mobil Karar Destek Sistemi
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Abstract Ref: 0128 [SS -004]

Primer Antikor Eksikligi Olan Hastalarda Barsak Bulgularinin Degerlendirilmesi

Tayyip Erdem Cotur', Saliha Esenboga?, Elif Soyak Aytekin, Ersin Giimiis?®, Hayriye Giilsen?, inci Nur
Saltik Temizel3, Hasan Ozen?, Yasemin Balaban?, Hiilya Demir?, Deniz Cagdas?

'Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Ankara

?Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk
imminolojisi BD, Ankara

SHacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Gocuk Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Gocuk

Gastroenteroloji-Hepatoloji ve Beslenme BD, Ankara
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Hastanesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Gastroenteroloji
Bilim Dali, Ankara

Giris

Primer antikor eksiklikleri (PAE), en sik gbriilen primer immiin yetmezlik (PiY) grubu olup; enfeksiyon,
otoimmdiinite, alerji, malignite ve otoinflamasyon ile seyredebilir. Gastrointestinal sistem (GiS), immiin
yetmezliklerde semptomlarin ve komorbiditelerin en sik oldugu sistemlerden biridir.

Amag
Bu calismada PAE olan hastalarin GiS’i ilgilendiren sikayetlerini, GIS bulgularini ve komorbiditelerini
degerlendirerek, GiS tutulumunu dngdrebilecek parametreleri incelemeyi amacladik.

Bulgular

Bu calismada klinigimizde izlenen PAE tanisi almis 432 hastanin %62,27’si erkek cinsiyette olup, tani
aninda %77,31’i cocuk yas grubundaydi. Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) 177 hasta ile (%41) en
sik gorulen PAE altgrubu olarak bulundu. En sik goriilen komorbiditeler otoimmunite, akciger
komplikasyonlari ve alerjik hastaliklar olurken, hastalarin yaklasik (igte birinde GIS sikayetleri saptandi.
Bu semptomlar hastalarin %20,6’sinda tani aninda mevcutken, %13,4’linde izlemde ortaya ¢ikiti. GiS
sikayeti olan hastalarda, olmayanlara gore; exitus, malnutrisyon, otoimmunite, akciger komplikasyonu,
hepatik tutulum ve malignite oranlari daha yiiksekti (Sekil 1). Hastalarin GiS’e ait en sik sikayetleri ishal,
karin agrisi ve kilo azligi/kaybiydi. Calismada toplam 105 hastanin (%24,31) endoskopi ve/veya
kolonoskopi ile degerlendirildigi ve tim hastalarin %6,5’ine kolit/iBH, %4,2’sine ¢olyak hastaligi tanisi
konuldugu goruldu. Gastrointestinal sikayetlerin ortaya ¢ikisi agisindan risk faktorlerinde; erigkin yasta
olmak, kadin cinsiyet, anemi, lenfopeni ve CD4/CD8 oraninda dusuklik anlamli parametreler olarak
bulundu.

Sonug ve Tartisma
PAE hastarinda basvuru aninda ve izlemde GiS tutulumu titizlikle degerlendirilmelidir. GiS tutulumu
sistemik komplikasyonlara yol agabilir. Dolayisiyla PAE hastalarinin, yalnizca enfeksiyon agisindan
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degil; ayni zamanda beslenme durumu, hematolojik parametreler ve otoimmun komplikasyonlar
acisindan da multidisipliner izlemi yapilmalidir. Klasik tedaviye ve glutensiz diyete direncli olgularda
altta yatan bir immun yetmezlik varligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksiklikleri, gastrointestinal sistem, inflamatuar barsak hastaligi, ¢olyak

Gastrointestinal sikayeti olan ve olmayan hastalarin karsilastirilmasi
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Abstract Ref: 0132 [SS - 005]

Primary Care Physicians’ Perspectives on Primary Immunodeficiency Diseases

Mehmet Yildiz', Ahmed Cihad Geng?, Enes Zafer?, Oner Ozdemir*
'Giresun Provincial Health Directorate Bulancak Family Health Center, Bulancak, Giresun, Turkiye

2Private Practice, istanbul, Turkiye
SDepartment of Internal Medicine, Sakarya Training and Research Hospital, Adapazari, Sakarya, Tlrkiye
“Sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, EAH, Cocuk immiinolojisi ve Allerji Hastaliklari BD, Tiirkiye

Background: Primary care physicians (PCPs) play a critical role in early recognition; however, data on
PID-related knowledge and preparedness in primary care remain limited. This study aimed to evaluate
the knowledge, clinical approaches, and preparedness of PCPs regarding PIDs across Turkiye.

Methods: This nationwide, cross-sectional study included 385 PCPs working in Family Health Centers
in Turkiye. Participants completed a structured online questionnaire assessing sociodemographic
characteristics, educational background, clinical experience, self-assessed PID knowledge, and
performance on 15 PID-related multiple-choice questions based on international guidelines. Total
knowledge scores (range: 0-15) were calculated. Group comparisons and multivariable logistic
regression analyses were performed to identify factors associated with higher knowledge levels.

Results: The mean total knowledge score was 9.09 * 2.46, indicating a moderate overall knowledge
level. Family physician specialists demonstrated significantly higher total scores than family physician
residents and general practitioners (p <0.001) and were independently associated with higher
knowledge in multivariable analysis (OR =2.02, 95% Cl: 1.26-3.23). Regular participation in general
medical educational activities was associated with significantly higher total scores (p <0.001). PCPs
who reported requesting immunoglobulin testing or referring patients with recurrent lower respiratory
tract infections achieved significantly higher total scores (p = 0.001). Self-assessed moderate or good
PID knowledge was consistently associated with superior objective performance (p <0.001).

Conclusions: PID-related knowledge and preparedness among PCPs in Turkiye remain suboptimal.
Structured postgraduate training, regular educational engagement, and targeted awareness programs

are essential to strengthen early recognition and management of PIDs in primary care.

Anahtar Kelimeler: Awareness, Knowledge, Primary Immunodeficiency Diseases, Physicians, Primary
Care
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Abstract Ref: 0134 [SS -006]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikli Hastalarda Hastalik Siddetinin Ameratunga ve Grimbacher
Skorlari ile Degerlendirilmesi

Gaye Fitoz Emeksiz, Sevgi Colak, Seda Altiner, Orhun Efe, Goksal Keskin
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, ic Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim
Dali, Ankara

Yaygin degisken immun yetmezlik(CVID), enfeksiyoz ve non-enfeksiydz komplikasyonlarla seyreden
heterojen bir hastaliktir, bununla birlikte literaturde hastalik agirigini degerlendiren calisma sayisi
oldukga azdir.

Yontem

Bu retrospektif calismaya CVID fenotipli,median yasi 34,5 olan 44 kadin ve 44 erkek olmak Uzere toplam
88 hasta dahil edildi. Veriler tibbi kayitlardan toplandi. Hastalik siddeti Ameratunga'nin Klinik Hastalik
Siddeti Skoru (CDSS) ve Grimbacher skoru kullanilarak degerlendirildi;hastalar hafif (<%25 persentil),
orta (%25-%75 persentil) ve agir (>%75 persentil) olarak siniflandirildi. Her puanlama sistemi icin hafif
ve agir gruplar istatistiksel olarak karsilastinldi.

Bulgular

Calisma kohortundaki hastalarin CDSS’ye gore %27,3'U hafif, %47,7'si orta ve %25'i agir hastaliga
sahipti. Grimbacher skoruna gore ise hastalarin %30,7’si hafif, %43,1’i orta ve %26,1’i agir olarak
degerlendirildi.

CDSS’ye gore agir hastalik grubunda sepsis, Uriner sistem enfeksiyonlari, fungal ve viral enfeksiyonlar
gibi enfeksiy6z komplikasyonlarin sikligi;otoimmun ve hematolojik bozukluklar, anemi, lenfopeni,
malignite, renal hastalik ve artmis B2-mikroglobulin dizeyleri gibi enfeksiyon disi komplikasyonlar
anlamli derecede yuksekti. Grimbacher skoruna gore ise agir hastalik; pndmoni, granulomatoz
lenfositik interstisyel akciger hastaligl, lenfoproliferasyon, dermatolojik bulgular, endokrinopatiler ve
anemiyle iligkiliydi. Agir hastalik ayrica daha diistiik CD3¢CD4¢T hiicre ve CD19¢B hiicre yizdeleriile
azalmis CD4/CD8 oraniyla karakterizeydi. Toplam CDSS ile Grimbacher skorlari arasinda guglu pozitif
bir korelasyon saptandi (Spearman p=0,71; p <0,001) (Sekil-1)

Sonug

Calismamiz, CDSS ve Grimbacher skorlarinin CVID’li hastalarda hastalik siddetini etkili bir sekilde
siniflandirdigini ve birbirleriyle guglu bir korelasyon gosterdigini ortaya koymaktadir. Dogrulanmis siddet
skorlarinin rutin klinik pratige dahil edilmesi, CVID’li hastalarda risk siniflandirmasini iyilestirebilir ve
bireysellestirilmis ydnetim stratejilerine rehberlik edebilir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immun yetmezlik, Ameratunga klinik hastalik siddet skoru,
Grimbacher skorlama sistemi
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Sekil 1. CDSS ve Grimbacher Skorlamasina gore hastalarin dagilim grafikleri ve korelasyon egrisi
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Abstract Ref: 0166 [SS -007]

immiin Aktinopatilerde Genotip-Fenotip iliskisi ve Prognostik Belirtegler: Tek Merkezli Bir Kohort
Analizi

Necmi Can Yuksel, Emre Firat, Soner Glinder, Aymen Hismiogullari, Gllgin Kaymakoglu, Figen Celebi
Celik, Nesrin Gulez, Ferah Genel

SBU iTF DR. BEHCET UZ COCUK HASTALIKLARI VE CERRAHISI EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI,
COCUK IMMUNOLOJI VE ALERJI BOLUMU, iZMiR

Giris: Immiin aktinopatiler, hiicre iskeleti regiilasyon bozukluguna bagli gelisen, fenotipik olarak
heterojen ve nadir primer immun yetmezliklerdir. Bu gcalismada, immun aktinopati tanili hastalarda
genotip—fenotip iligkisini, tanisal gecikmeyi, klinik—-immunolojik paternleri ve sagkalimi etkileyen risk
faktorlerini degerlendirmeyi amacladik.

Yontemler: Molekuler/genetik yontemlerle tanisi dogrulanmig 31 hasta (DOCK8=17; WAS=5; WDR1=3;
diger formlar=6), klinik bulgular, laboratuvar verileri, tedavileri, hematopoietik kok htcre nakli (HKHN)
durumu ve sagkalim analizleriyle retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: ilk semptom yasi, tani yasi, hasta bazinda hesaplanan tanisal gecikme siiresi medyan
degerleri sirasiyla 4 ay, 44 ay, 32 ay idi. Tanisal gecikme en uzun WDR1, en kisa WAS grubundaydi.
Egzema (%80.6) ve tekrarlayan pndémoni (%71) en sik klinik bulgulardi.

Hastalar u¢ ana fenotipik kimeye ayrildi:

1.Atopik-Viral Fenotip (DOCK8/ARPC1B): Diger gruplardan ylksek IgE ve eozinofili (p<0.001) ile keskin
sekilde ayrigan, kutanoz viral enfeksiyonlarla karakterize grup,

2.Sitopenik—-immiin Disregiilasyon Fenotipi (WAS/WDR1): Trombositopeni ve
otoimmunite/otoinflamasyonun 6n planda oldugu, dusik MPV’nin WAS icin ayirt edici oldugu grup,
3.SCID-Benzeri Fenotip (DOCK2/CORO1A): Erken baslangicli agir enfeksiyonlar ve T-hiicre lenfopenisi
olan grup.

IgG duzeyleri DOCKS eksikligi olan hastalarda, digerleriyle karsilastirildiginda daha ytksek iken, IgA ve
IgM duzeyleri agisindan anlaml fark saptanmadi. Toplam mortalite %29’du. Basvuruda malnutrisyon
(OR=15.8, p=0.003) ve CD4/CD8 oraninin <0.8 olmasi (OR=8.8, p=0.020) mortalite i¢in bagimsiz ve
glcll risk faktorleri olarak belirlendi. Tum hastalara IgRT ve antibiyoterapi profilaksisi verildi. Toplam 18
hastaya (%58.1) HKHN uygulandi; bu hastalarin %83.3’Unde tam sifa saglandi.

Sonug: Bu bulgular, immun aktinopatilerde erken fenotipik tanimlama ve basit immunolojik belirteclere
dayali risk siniflandirmasinin, uygun hastalarda zamaninda HKHN karari ile sagkalimi belirgin sekilde
artirdigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin Aktinopati, DOCK8, Fenotip-genotip, Mortalite Skoru
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Abstract Ref: 0178 [SS -008]

Behget Hastaliginin Patogenezinde Follikiiler Helper T Hiicrelerin Arastirilmasi

Huseyin Avcilar', Zeynep Akidagi?, Serife Erdem?®, Mahmud Eren Sahin*, Muhammed Burak Yiicel®, Atil
Avci®, Ahmet Eken®

'Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi immiinoloji ABD, Kayseri

?Kapadokya Universitesi Meslek Yiiksekokulu Tibbi Laboratuvar Teknikleri Programi, Nevsehir

3Ahi Evran UniversitesiTip Fakiiltesi Temel immiinoloji ABD, Kirsehir

“Erciyes Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii, Kayseri

*Kayseri Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Dermatoloji ABD Klinigi, Kayseri

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ABD, Kayseri

Amac: Bu calismada Behget hastaliginda (BH) sirktile foliktiler helper T hlicrelerinin (cTfh) ve bu
hucrelerin aktive ettigi memory B hicreleri ile plazma hucrelerinin, hastalik patogenezinde humoral
immun yanit Gzerindeki etkilerinin arastirilmasi amaglandi. Bu kapsamda atak ve remisyon
ddénemindeki BH hastalarinin periferik kan érneklerinden cTfh hlcrelerinin immunfenotiplemesi
yapilarak gruplar arasindaki degisimler incelendi. Calisma TUSEB tarafindan desteklenmistir.
Gerec¢-Yontem: Calismaya atak doneminde 40 hasta, remisyon déneminde (atak sonrasi 21. guin) 36
hasta ve 20 saglikli kontrol dahil edildi. Periferik kan monontkleer hiicreleri (PKMH), Ficoll-Paque
dansite gradient yontemi ile izole edildi. cTth hlcreleri ve alt gruplarinin fenotiplemesi akim sitometrisi
ile analiz edildi. Atak, remisyon ve kontrol gruplarindan elde edilen serum 6rneklerinde inflamatuvar
sitokin duzeyleri Legendplex multipleks ELISA yontemi ile 6lguldl. Elde edilen veriler dogrultusunda
cTfh hicrelerinin B ve plazma hicreleri GUzerindeki etkilerini arastirmaya yonelik hlcre kultara calismasi
planlandi.

Bulgular: cTfh hucreleriile alt tip htcre sayilari remisyon grubunda atak ve kontrol grubuna gére anlamli
dluzeyde artmis bulundu (p<=0.05). Tfh17 ve Tfh2 alt grup hicreleri remisyon grubunda anlamli olarak
artarken (p<=0.05), Tfth1 ve Tfh1/17 hlcrelerinde gruplar arasinda anlaml bir fark saptanmadi. Atak
ddéneminde IFN-y (p<=0.01), IL-1B (p<=0.05), IL-18 (p<=0.05) ve MCP-1 (p<=0.001) anlamli dlzeyde artis
gosterdi. IL-17A ve IL-12p70 remisyon grubunda anlamli dizeyde yuksek bulundu (p<=0.05). IL-33
dlzeyi ise remisyon grubunda kontrol grubuna gore dusuktu (p<=0.05). IFN-a2, TNF-q, IL-6, IL-8, IL-10,
IL-23, IL-4 ve IL-21 duzeylerinde ise anlamli bir fark saptanmadi.

Sonug: Bu galisma, BH’de 6zellikle remisyon doneminde cTfh hlcrelerinin belirgin artis gosterdigini
ortaya koyarak literatlire katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Behcget hastaligl, T hicreler, Folliktler helper T (Tfh) hlicreler
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Behcet calisma gruplari demografik bilgiler

Grup N Cinsiyet Yas (Ort,SS) Ornek Miktari (mL)
K(n=10) 37,7 +6,3

Kontrol 20 5
E (n=10) 29,9+10,4
K (n=23) 43,6 +10,4

Atak 40 5
E (n=17) 46,7 £ 12,1

. K (n=27) 43,2+9,8

Remisyon 36 5

E (n=9) 40 +11,08

Abstract Ref: 0184 [SS-025]

Yenidogan ve Cocuk Yogun Bakim Unitelerinde izlenen Hastalarda immiin Sistemin Dogumsal
Hatalar

Gokecan Oztiirk?, Sule Haskologlu', Candan islamoglu’, Selin Seving', Ahmet Kara?, Burak Ozerdem?,

Hasret Erkmen’, Nazli Deveci’, Kiibra Baskin', Sevgi Bal', Merve Havan®, Emel Okulu*, Tanil Kendirli3,
Begiim Atasay*, Figen Dogu’, Aydan ikinciogullar!’

'Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk immiinoloji Alerji Bilim Dali, Ankara

?Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

“Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonataloji Bilim Dali, Ankara

immiin Sistemin Dogumsal Hatalar
(ISDH);enfeksiyon,otoimmiinite,otoenflamasyon,alerji,lenfoproliferasyon ve malignite ile
seyredebilirYBU'ye yatis gerektiren agir enfeksiyonlar,otoimmiinite iliskili komplikasyonlar,malignite
tablolari iISDH'lerde bazen ilk klinik bulgu,bazen de klinik seyir sirasinda ortaya gikabilmektedir.Bu
calismada,Yenidogan YBU ve Cocuk YBU'den klinigimize ISDH siiphesi ile danisilan hastalar arasindan
tani alanlarin 6zellikleri ve aldiklari tanilarin degerlendirilmesi amacglanmistir.Ocak 2017-Eylil 2025
tarihleri arasinda AUTF Cocuk Hastanesi YDYBU ve CYBU’den,Cocuk immiinoloji-Alerji'ye ISDH siiphesi
ile danisilan hastalar retrospektif olarak incelendi;hastalarin tanilari ve ISDH tanisi konma oranlari
analiz edildi.Calisma siiresince YDYBU’ne kabul edilen 5012 hastanin 44°ii(%0,8),CYBU’ye kabul edilen
4863 hastanin ise 128’i(%2,6) iISDH siiphesi ile danisildi.YDYBU’nden en sik danisim nedenleri
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sendromik goriintime eslik eden sistem bulgulari(n=15,%34,1) ve firsat¢i patojen
enfeksiyonlariydi(n=11,%25). Bu hastalardan dort olgu 22q11.2 DS,birer olgu konjenital
notropeni(ELANE mutasyonu),Wiskott-Aldrich sendromu,Vici sendromu,Aicardi-Goutiéres sendromu
ve SCGH tanisi aldi.CYBU’den en sik danisim nedenleri agir enfeksiyon/sepsis(n=56,%43,8) ve firsatci
patojene bagli enfeksiyonlardi(n=25,%19,5). CYBU’den konsiilte edilen hastalarda saptanan iSDH
spektrumu icinde SCGH(n=6) ve kombine/agir kombine immun yetmezlikler(n=6) en sik tanilar olup,
bunlari primer HLH(n=3),22q11.2 DS(n=2), EBV iliskili lenfoproliferatif hastalik (n=2), immun
disregiilasyon bozuklugu ile giden iISDH'ler(n=2),Kronik Graniilomatdz Hastalik(n=1),Glikojen Depo
hastaligi tip 1b(n=1),NFKB1 eksikligi (n=1),ICF tip 2 (n=1),Majeed sendromu (n=1),LRBA eksikligi
(n=1),Ataksi telenjiektazi (n=1),CHARGE sendromu (n=1) ve hiper IgE sendromu olgulari izledi. iISDH tani
oran,YDYBU’nden danisilan hastalarda %20,4 (n=9),QYBU’nden danisilanlarda ise %24,2 (n=31) olarak
saptandi.Agir veya atipik enfeksiyonlar, sepsis, belirgin enflamatuvar tablolar ve sendromik
goériniim,yogun bakim hastalarinda ISDH agisindan baslica uyarici bulgular olarak 6ne
cikmaktadirYogun bakim ekipleri ile gocuk immunoloji birimleri arasindaki yapilandirilmis ve erken
konsiiltasyon siiregleri, bu hasta grubunda ISDH’nin zamaninda taninmasina ve uygun tedavi
stratejilerinin planlanmasina katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: immun sistemin dogumsal hatalari, primer immun yetmezlik, yenidogan, cocuk
yogun bakim
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CHAPLE hastaligina yol acan farkli tipteki CD55 gen mutasyonlarinin gen uriinleri lizerine etkisinin
farkli molekiiler yontemlerle arastirilmasi

Gilperi Bolatkale', Necmiye Keser Oztiirk!, Melek Yorgun Altunbas', Durmus Burak Demirkaya’, Salim
Can', Alper Bulutoglu', Feyza Bayram Catak’, Mehmet Cihangir Catak’, Sinem Firtina?, Sevgi Bilgic Eltan’,

Elif Karakog Aydiner’, Safa Barig’, Ahmet Oguzhan Ozen'
'"Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligl ve Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve immiinoloji
Bilim Dali, istanbul

2Cerrahpasa Tip Fakdlltesi, Dahili Tip Bilimleri Bolumui, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: CD55 (Decay Accelerating Factor, DAF), glikozilfosfatidilinozitol (GPI) baglantili bir membran
glikoproteini olup kompleman sisteminin temel negatif duzenleyicisidir. Biallelik CD55 gen mutasyonlari
CHAPLE sendromu ile iligkilidir ve literatirde bu hastaliga yol acabilen kirka yakin farkli mutasyon
tanimlanmistir. Bu ¢alismada, farkli CD55 gen mutasyonlarinin CD55 proteini Uretimi ve hlcre yuzeyi
ekspresyonu Uzerindeki etkileri akan hucre olger, Western blot ve PCR yontemleri ile degerlendirilmistir.

Gereg-Yontem: Calismaya merkezimizde takip edilen, biallelik CD55 gen mutasyonlari dogrulanmis
hastalar ile saglikli kontroller dahil edilmistir. Katiimcilarin periferik kanlarindan elde edilen periferik kan
mononukleer htcrelerinden (PKMH) protein ekstraktlari hazirlanmis ve CD55 ekspresyonu Western blot
ile analiz edilmistir. Ayrica CD3, CD45, CD4, CD8 ve CD55 belirtecgleri akan htcre olger ile incelenmistir.
PCR temelli genetik analizler ile CD55 genindeki mutasyonlarin varligl ve konumu dogrulanmistir.
Bulgular hasta ve kontrol gruplari arasinda karsilastintimistir.

Bulgular: Toplam 30 hasta ¢alismaya dahil edilmistir. CD55 referans transkripti NM_000574.5 Uzerinde
tanimlanan on iki patojenik varyantin CD55 proteininin yapisal butinliglini ve hicre yuzeyi
ekspresyonunu bozdugu gosterilmistir. Bu varyantlar arasinda frameshift, splice-site, missense ve
nonsense mutasyonlar yer almaktadir. PCR analizlerinde ilgili ekzonlar ve ekzon-intron sinirlari amplifiye
edilerek varyantlar dogrulanmistir. Western blot analizlerinde saglikli bireylerde yaklasik 70 kDa’da CD55
bandi saptanirken, CHAPLE sendromlu hastalarda CD55 bandi gézlenmemistir. Akan huicre 6lgcerde CDS,
CD45, CD4 ve CD8 ekspresyonlarn normal iken, CD55 ifadesi hastalarda negatif bulunmustur.

Sonug: incelenen on iki varyantin tamaminin CD55 proteininin tamamen kaybina yol actigl gdsterilmistir.
Gozlenen fenotipik farkliliklarin rezidiel CD55 protein ifadesinden ziyade farkli mekanizmalarla iligkili

olabilecegi dusunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akan Hucre C)lger, CD55, CHAPLE Sendromu, Western Blot, cDNA
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Abstract Ref: 0216 [SS-010]

Investigation of Next Generation Sequencing Analysis, Interferon Signature and Anti-Viral Status in
Patients with Clinically Diagnosed Type | Interferonopathy

ismail Yaz', Seza Ozen?, Hacer Neslihan Bildik’, Canberk ipsir', Seher Sener?, Saliha Esenboga’, Begiim
Cicek!, Mehmet Emin Seker?, Fatima Aerts Kaya?®, Dilara Unal?, Hanife Avci*, Deniz Cagdas’, ilhan
Tezcan'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immiinoloji Bilim Dali,
Ankara

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Romatoloji Bilim Dali,
Ankara

3Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisi, Kok Hiicre Bilimleri Bélimii, Ankara

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik Bélim, Ankara

Type l interferonopathies (IFNopathies) are a heterogeneous group of diseases characterized by
enhanced signaling in type | interferon (IFN) pathway. It is aimed to evaluate the IFN signature by RT-
gPCR, measurement of serum IFN-a, IFN- and CXCL10 levels by ELISA, perform whole exome
sequencing analysis, determine the antiviral activity of patient sera, and investigate the colocalization
of type | IFNs with the endosome marker RAB5a in 69 patients with clinically suspected type | IFNopathy
who applied to the Divisions of Immunology and Rheumatology, Department of Pediatrics, Faculty of
Medicine, Hacettepe University. 39.1% (n=27) of the patients were male and 60.9% (n=42) were female.
The median age of the patients was 13 years. Parental consanguinity was 43.5%. The most common
complaint at admission was skin findings. Skin findings and vasculopathy (85.5%),
autoimmune/inflammatory findings (74.5%) and musculoskeletal findings (68.1%) were the most
common findings. Autoantibody positivity was detected in 71% of the patients. Of the patients whose
IFN signhature was evaluated (n=39), 26 had a positive IFN signature while 13 had negative. The median
of CXCL10 levels in the patient group (n=45) was higher than in the control group (n=29) (p<0.0001).
There was a positive correlation between CXCL10 levels and IFN signature (p<0.01). Pathogenic
variants were detected in 62.3% of the patients. It was observed that the molecular defects led to
variable results regarding antiviral activity in patient sera. No significant difference was found between
the patient (n=9) and control (n=4) groups in terms of colocalization of type | IFNs and RAB5a.

Keywords: CXCL10 (IP-10), interferon signature, interferonopathy, whole exome sequencing, anti-viral
status
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Abstract Ref: 0217 [SS-011]

Antikor Eksikliginin Baskin Oldugu Primer immiin Yetmezlik Tanisi Alan Hastalarin Klinik,
Fenotipik, Genetik Ve Fonksiyonel Ozelliklerinin Arastirilmasi

Begiim Ozbek Cigek', ismail Yaz'!, AnilIsik’, Deniz ilgiin, Baran Erman’, Elif Soyak Aytekin', Saliha Esenboga’,
Baris Kuskonmaz?, Figen Dogu?®, Sule Haskologlu®, Namik Yasar Ozbek*, ismail Reisli®, Derya Gékmen®, Deniz
Cagdas’, ithan Tezcan'

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji Bilim Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Hematoloji Bélumdi,
Ankara

*Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Allerji
Bolumdu, Ankara

“T.C. Saglik Bakanligi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bolimu, Ankara
’Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, Dahili Tip Bilimleri Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali, Konya

®Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Temel Tip Bilimleri Bélimdi, Biyoistatistik Anabilim Dali, Ankara

Predominant antikor eksiklikleri (PAE); B lenfosit gelisimi ve islevini bozan molekuler kusurlardan
kaynaklanan, genis klinik ve genetik ¢esitlilik sergileyen bir primer immun yetmezlik grubudur. Bu
calismada, Hacettepe Cocuk immiinoloji Bilim Dali’'nda izlenen 19 agammaglobulinemi (Grup 1) ve 48
hipogammaglobulinemi (Grup 2) tanili 67 hasta; WES, flow sitometri ve ELISA yontemleriyle kapsamli
olarak degerlendirilmistir. Calismada, hastalarin klinik ve genetik 6zelliklerine ek olarak kemik iligi ve
periferik kandaki B hiicre maturasyon basamaklari ile BAFF/APRIL sinyal yolak molekulleri incelenmistir.
Hastalarda yuksek akraba evliligi (%44,8) ve belirgin tani gecikmesi (9 yil) dikkat cekerken, enfeksiyonlar
(%97) en sik basvuru nedenidir. Enfeksiyon disi streglerde %52,2 oranindaki pulmoner tutulum én
plana ¢ikmakta; 6zellikle Grup 2’de anlamli duzeyde yuksek saptanan lenfoproliferasyon ve otoimmun
sitopeniler (baslica ITP ve AIHA), hastaligin immun disregilasyon dogasini yansitmaktadir.
imminfenotipleme, switched memory (sm) B hiicrelerinde azalma, T hiicre dengesizlikleri ve kemik
iliginde asenkron matlirasyon saptamis; WES sonucunda kohortun %67,2’sine molekuler tani
konulmustur. Ayrica, tim hastalarda serum BAFF-BAFFR-TACI-APRIL ve BCMA duzeylerinin kontrollere
gore anlamli derecede yiiksek oldugu belirlenmistir. Ozellikle interstisyel akciger hastaligi olan
olgulardaki BAFF artisi, bu molekuliin akciger hasarinda rol oynayan potansiyel bir biyobelirteg ve
terapdtik hedef oldugunu desteklemektedir. PAE’nin heterojen yapisinin battncul bir yaklasimla ele
alindigl bu calismada, erken genetik analizlerin ve sm B hiicrelerinin prognostik nemi ortaya
konmustur. Elde edilen sonugclar, BAFF/APRIL ekseninin tanisal degerlendirmeler ve hedefe yonelik
tedavi yaklasimlari agisindan 6nemli bir potansiyele sahip oldugunu gostermektedir ve B hlicre
biyolojisine iligkin bilgi birikimine katki saglamaktadir. Bu dogrultuda galisma, gelecekte gelistirilecek
hassas tip uygulamalari ve bireysellestirilmis tedavi yaklasimlari icin yol gdsterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: B hicre gelisimi, ELISA, flow sitometri, predominant antikor eksiklikleri (PAE), tim
ekzom dizileme (WES)
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Abstract Ref: 0220 [SS-012]

Epizomal PAK4 Gen ifadesinin Yaygin Degisken immiin Yetmezlikli Hastada CD4¢ve CD8¢T Hiicre
Aktivasyonu Uzerindeki Diizenleyici Etkileri

Feyza Kostak', ismail Reisli?, Stikrii Nail Giiner?, Sevgi Keles?, Suray Pehlivanoglu’
'Necmettin Erbakan Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Bolimi, Konya, Turkiye.
’Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya, Tiirkiye.

Primer immun yetmezliklerde klinik seyri belirleyen en 6nemli faktdrlerden biri T hlicre aktivasyon
kapasitesindeki yetersizliktir. Yaygin Degisken Immuin Yetmezlik (YDIY) tanili olgularda bu durum artmis
enfeksiyon duyarliligi ve immun disregllasyon ile yakindan iligkilidir. Gluncel klinik uygulamalarda T
hucre fonksiyonlarini giclendirmeye yonelik etkili ve 6zgll tedavi yaklasimlari siniridir. Bu galisma,
YDIY tanili pediatrik hastada bozulmus T hiicre yanitlarinin yilksek PAK4 ifadesi saglanarak geri
kazandirilip kazandirilamayacaginin arastirilmasi amaglanmistir. Bunun igin, YDIY tanili hastadan elde
edilen periferik kan monontkleer hicrelerine insan PAK4 cDNA dizisi klonlanmis ekspresyon vektoru ve
kontrol olarak bos vektor transfekte edilmistir. T hicre aktivasyonu fitohemagglutinin-L (PHA-L) ile 72
saat sureyle indliklenmis, es zamanli olarak PAK4 inhibisyonu i¢in PF-3758309 ajani uygulanmistir.
CD4dve CD8GT hiicre aktivasyon dlzeyleri akim sitometrisi ile CD25, CD69 ve HLA-DR ekspresyonlari
Uzerinden degerlendirilmistir. Elde edilen bulgulara gore, yliksek PAK4 ifadesinin saglandigi CD4¢T
hucrelerinde CD69 duizeyi %11,46’dan %59,52’ye, HLA-DR dUizeyi ise %5,84’ten %10,42’ye yukselirken,
CD25 ifadesinde daha sinirli bir artis gozlenmistir. CD8¢T hiicrelerinde ise yliksek PAK4 ifadesi CD69
duzeyini %7,82’den %18,28’e yukseltmig, CD25 ve HLA-DR agisindan yalnizca hafif artiglar
saptanmistir. Buna karsilik, PAK4 inhibisyonu T hlcre aktivasyonunu belirgin sekilde baskilamistir.
Calismada, yliksek PAK4 gen ifadesi saglanan hastaya ait CD4¢hlcrelerde dikkat ¢cekici sekilde
aktivasyon profilin normal diizeylere yaklastigl gozlenmistir. Bu bulgular, YDIY’de gozlenen T hiicre
aktivasyon defektlerinin PAK4 ekseni Gizerinden kismen dizeltilebilecegini distindlirmektedir. Bu
baglamda, PAK4’Gn CD44¢T hiicre aktivasyonu tzerindeki diizenleyici etkilerinin agiga kavusturulmasi
YDIiY’lerin tedavisinde yeni stratejilerin gelistirilmesine katki saglayabilecek potansiyeli sz konusudur.

Anahtar Kelimeler: CD4¢T Hucreleri, CD8¢T Huicreleri, PAK4, T Hiicre Aktivasyonu, Yaygin Degisken
immiin Yetmezlik

267



ULUSLARARASI KATILIMLI
) Klinik Immiinoloji

.o

Abstract Ref: 0235 [SS-013]

Nuclear Factor Kappa B (NF-kB)1 and NF-kB2 Deficiency: An Unpredictable Defect with Wide
Clinical and Immunologic Phenotype

Selin Seving1, Candan islamoglu1, Sule Haskologlu1, Gékcan Oztiirk1, Sevgi Bal2, Aysen Durak3, Seda Kaynak Sahap4,
Cevriye Cansiz Ersdz5, Tanil Kendirli3, Figen Dogu1, Aydan ikinciogullari1

1 Department of Pediatric Immunology and Allergy, Ankara University Faculty of Medicine, Ankara, Turkiye

2 Department of Pediatric Immunology and Allergy, Gulhane Training and Research Hospital, Ankara, Turkiye
3 Department of Pediatric Intensive Care, Ankara University Faculty of Medicine, Ankara, Turkiye

4 Department of Pediatric Radiology, Ankara University Faculty of Medicine, Ankara, Turkiye

5 Department of Pathology, Ankara University Faculty of Medicine, Ankara, Tlrkiye

Introduction: The nuclear factor kappa B (NF-kB) signaling pathway regulates cell survival,
proliferation, inflammation, and adaptive immune responses. The NF-kB1-dependent (canonical)
pathway primarily controls inflammatory responses, whereas the NF-kB2-dependent (non-canonical)
pathway is involved in lymphoid organ development, T- and B-cell differentiation, antiviral immunity.
Heterozygous NF-kB1 mutations are associated with common variable immunodeficiency,
autoinflammatory and rheumatologic manifestations, EBV-related lymphoproliferation, infection
susceptibility. In contrast, NF-kB2 mutations show variable clinical manifestations, most commonly
recurrent infections and hypogammaglobulinemia, highlighting the phenotypic heterogeneity of NF-kB
deficiencies.

Cases: Here, we report seven patients from five families with NF-kB1 and NF-kB2 deficiency. In most
patients (n = 6/7), symptoms initially presented as respiratory tract infections. Consanguinity was
reported in two patients. The fathers of two patients had NF-kB1 deficiency: one patient was diagnosed
after recurrent parotitis and lower respiratory tract infections, while the other was under follow-up for
transient hypogammaglobulinemia of infancy and underwent genetic analysis after the father was
diagnosed. One patient presented with headache and vomiting and was diagnosed with diffuse midline
glioma during intensive care unit admission due to seizures. A 28-year-old patient was diagnosed with
NF-kB2 deficiency during investigations for pneumonia and herpes encephalitis.
Hypogammaglobulinemia was present in all patients, with variability in T- and B-lymphocyte subsets.
Most patients (n = 6/7) received IVIG replacement therapy and antimicrobial prophylaxis; two patients
died during follow-up.

Conclusion: NF-kB1 and NF-kB2 deficiencies are primary immunodeficiencies with a wide clinical

spectrum. Early genetic diagnosis, close monitoring, immunoglobulin replacement, and prophylactic
treatment are essential for preventing complications and improving disease outcomes.

Keywords: Nuclear factor kappa B, NFKB1 deficiency, NFKB2 deficiency, common variable
immunodeficiency, inborn errors of immunity
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Abstract Ref: 0236 [SS-014]

CD4uC D8I Hiicre Popiilasyonunun Hasta Tani Gruplarina Gore Degerlendirilmesi: Tek merkezli
bir calisma

Zumrud Mehti, Dudu Merve Durak Ansin, Tuba Erdogan, Ugur Musabak
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, ic Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Amac: Akan hucre dlger ile yapilan lenfosit alt gruplari analizinde zaman zaman CD4- CD8- T yuksekligi
tespit edilmekte ancak bu yiksekligin gergcek DNT (aBTCR+ T) hucrelerinden veya yOTCR+ T
hucrelerinden hangisine bagli oldugu goz ardi edilmektedir. Bu kapsamda ¢alismamizda immunoloji
poliklinigine basvuran ve lenfosit alt gruplari yapilan hastalarda CD4- CD8- T hlicre (DNT) populasyonu
degerlendirilecek olup, hastalarin tanilarina gére dagilimi ve diger immunolojik parametrelerle iliskisi
arastirilacaktir.

Yéntem: Calismamiza 2020 ve 2025 yili tarihleri arasinda Baskent Universitesi Ankara Hastanesi
immuinoloji ve Alerji Hastaliklari poliklinigine basvuran toplam 316 alindi.

Primer ve sekonder immun yetmezlikler, otoimmun, alerjik ve otoinflamatuar hastaliklar,
tanimlanamamis immunolojik hastaliklar ve saglikli kontrollerden olusan sekiz grup retrospektif olarak
incelendi. Gruplar arasi karsilastirmalar non-parametrik testlerle yapildi; anlamlilik saptanan
durumlarda ¢oklu karsilastirma analizleri uygulandi. Yasin olasi etkisi cok degiskenli analizlerle
degerlendirildi ve istatistiksel olarak karsilastirildl. istatistiksel anlamllik diizeyi olarak %95 giiven
araliginda p<0,05 degeri kabul edildi.

Bulgular: Olgularin yas ortancasi 40 yil (16-88) olup, kadin olgular cogunluktaydi ve yas dagilimi
cinsiyetler arasinda benzerdi. DNT hucre yuzdeleri tani gruplari arasinda anlamul farklilik gdsterdi
(p<0,01). Primer immun yetmezlikler, sekonder immun yetmezlikler, otoimmun ve otoinflamatuar
hastaliklar ile tanimlanamamis immunolojik hastaliklar grubunda DNT hucre oranlari kontrol grubuna
kiyasla anlamli derecede ylksek saptandi. Alerjik hastaliklar grubunda ise DNT duzeyleri kontrol
grubuna benzerdi. Yuksek DNT oranlarinin hastalik gruplari ile iligkisi yasa gore duzeltilmis analizlerde
de bagimsiz olarak devam etti.

Sonug: Lenfosit alt gruplarinda tespit edilen CD3¢pCD4wCD8WI hiicre artisl, klinik pratikte ileri
immunolojik degerlendirme gereksinimi agisindan uyarici bir biyobelirtec olarak degerlendirilebilir.

Anahtar Kelimeler: Akim sitometrisi, CD3¢ CD4wCD8u hiicreleri, immin disregulasyon, Lenfosit alt
grup analizi
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Tablo 2. Kontrol grubuna gore DNT hiicre yluizdelerinin grup bazinda karsilastirilmasi (post-hoc
analiz)

Tablo 2. Kontrol grubuna gore DNT hiicre yizdelerinin grup bazinda karsilagtinimasi (post-hoc analiz)

Kargilastirma e
(Grup 6'ya gore) Dunn z Bolf;rrolu
Grup 1 3,12 0,0108
Grup 2 2.41 10,0480
Grup 3 3,27 0,0077
Grup 4 1,67 10,2850
Grup 5 3,48 0,0035
Grup 7 4,12 <10,001
Grup 8 4,55 <0,001

Tabloda, Gruplar arasindaki DNT hiicre ylzdesi farkhibklarn, Kruskal-Wallis testi sonrasi uygulanan Dunn gokiu
karsilastirma testi ile degerlendirilmistir. Tabloda, her hasta grubunun kontrol grubu (Grup 6) lle
kargdastinlmasina ait Dunn 2 deferlerl ve Holm-Bonferroni yantemi ile dazeltilmis p deferlerl sunulmugtur.
P<0,08 degeri istatistiksel olarak anlamli kabul edilmigtir.

Sekil 1. ROC: immin disregilasyon ve koatrol gruplan icin DNT% kargdastemas:
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Sekilde, DNT hicre yiizdesinin imman disregitasyon gruplan ile kontrol grubunu ayirt etme performans ROC egrisi analizi
lie degerlendiclimistic, E2n altindaki alan (AUC) 0,65 olup, bu deder ONT hicre yozdesinin hasta ve kontrol grupianie ayirt
etmede orta duzeyde ayirt edici guce sahip oldufunu gostermektedir. Kesikh diyagonal ¢izgi rastgele simflandirmay: temsil
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Tablo 1. Calisma gruplarina gore hastalarin laboratuvar parametrelerinin dadgilimm

Grup n DNT 9% CD4%: CDaE% CD1%% MK 3% IgG mag/dl Iga ma/dl IgM ma/dl

1 a5 5.95 (0.00- 41,85 (15.30-  31.20(9.20- 6.90 (0.90- 9.30 (1.00- 8.52 (0.26- 0.78 (0.02- 0.95(0.12-
21.70) 56.40) 57.50) 23.50) 35.50) 21.57) 6.83) 2.82)

3 37 5.40 (0.50- 39.70 (16.60- | 33.60 (9.80- 4,90 (0.00- 8.50 (3.00- 6.72 (1.71- 0.95 (0.18- 0.52 (0.11-
16.30) 59.50) 58.30) 38.20) 45.90) 23.26) 6.24) 3.84)

3 61 7.35 (0.50- 43.20 (6.50- 26.40 (14.50- 11.85 (1.50- 10.60 (2.60- 11.31 (4.96— 1.85 (0.12- 1.14 (0.29-
15.30) 65.50) 43.60) 23.10) 56.580) 31.84) 7.29) 6.16)

4 52 5.55 (0.90- 42,65 (22.00- 25.60(11.90- | 12.30 (1.00- 10.65 (3.00- 11.25(6.3%- 1.97 (0.71- 1.17(0.31-
14.30) 63.00) 56.10) 53.50) 24.50) 20.40) £.53) 3.83)

5 16 .35 (1.80- 40.45 (33.40-  27.95 (18.00- 11.55 (5.30— 10.15 {1.30- 10.96 (9.35—- 2.21 (0.77- 1.53(0.61-
15.50) 55.00) 37.50) 20.20) 20.50) 21.81) 3.53) 2.58)

& a0 4,65 (1.50- 42,75 (26.70- 25.55(13.20- | 12.10 (3.90- 10.40 (4.90- | 12.44 (7.04- 1.93(1.07- 1.28 (0.58-
5.50) 53.10) 49.30) 20.70) 36.20) 17.78) 4.599) 4.26)

? 22 5.30 (0.90- 43.55 (26.50-  24.90(13.20- 10.00 (0.00- 9.30 (2.90- 7.51 (3.20- 0.73 (0.05- 0.61 {0.10-
22.30) 65.70) 61.40) 33.20) 22.10) 23.01) 3.48) 8.08)

g 31 .20 (3.60- 42,60 (21.60- 22.80(13.20- | 12.20 (2.90- 11.20 (3.70- 12,90 (5.95- 2.08 (1.24- 1.15(0.28-
15.30) 55.40) 46.70) 22.00) 24.50) 18.17) 3.78) 3.24)

Tabloda, weriler median (minimum-maksimum) olarak sunuimugstur.
Grup 1: Immin yetmezlikler; Grup 2: Sekonder immin yetmezlikler; Grup 3: Oteimmun hastaliklar; Grup 4: Alerjik hastalibdar; Grup 5: Ctoinflamatuvar
hastaliklar; Grup &: Sadhkh kontrofler; Grup 7: Immdn yetmezlik ve Otoimmidin hastalk birlikteligi; Grup 8: Tammiznamarms imminalajik hastalikiar.

Abstract Ref: 0261

[SS-016]

Ataksi-Telanjiektazide Immiin Fenotipin Klinik Prognozla iliskisi

ilke Bas', Emine Ulgen', Pinar Sahin’, Berna Uzunoglu?, Duygu L. Dagli", Figen C. Celik?, Emin Karaca?®,

Nesrin Gllez?, Ferah Genel?, Glzide Aksu’, Necil Kuttkeuler', Neslihan Karaca®

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji BD, izmir

2S.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk immiinoloji

BD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik BD, izmir

GIRIiS:Ataksi-telanjiektazi(A-T),otozomal resesif gecisli;ilerleyici serebellar ataksi, okiilokiitan6z

telanjiektazi, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve malignite yatkinligi ile karakterize

norodejeneratif bir hastaliktir.Hastaligin patogenezi,11g22-23 bolgesinde yer alan ATM genindeki

mutasyonlara bagli DNA cift sarmal kiriklarinin onarim kusuruna dayanmaktadir.A-T’de hicresel ve

humoralimmunite etkilenmekte olup, immun disfonksiyon hastalik prognozunda belirleyici rol

oynamaktadir.Bu gcalismada A-T tanili hastalarda immiunolojik parametrelerin sagkalim Uzerindeki

etkisinin degerlendirilmesi ve kotu klinik seyir gosteren gruptaki immunolojik ve laboratuvar

Ozelliklerinin incelenmesi amaglanmistir.
Method: Ege Universitesi ve Dr.Behcet Uz SUAM Cocuk immiinoloji bilimdalinda izlenen A-T tanili 45
hasta(20kiz,25erkek) degerlendirildi.Calisma grubunun klinik, demografik, laboratuvar, immunolojik ve

genetik verileri incelendi.
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Bulgular: Calisma sirasinda hastalarin ortalama yasi 149ay(84-259), semptom baslangic¢ yasi 18ay(6-
96) ve tani yasl 76+29ay olarak saptandi.Ortalama izlem stresi 80+43,6ay olup, 16hasta 73,2+40ay
takip sonrasi kaybedildi.Hastalarin %67,4(n=31)’Unde akraba evliligi,%26,6(n=12)’sinda ailede
malignite dykusu mevcuttu.Basvuruda hastalarin %37,7(n=17)’sinde sik enfeksiyon éykusu bulunurken,
tum hastalarda ataksi, %92(n=35)’sinde okulokitanoz telanjiektazi saptandi.Enfeksiyonlar cogunlukla
alt solunum yolu yerlesimliydi. izlemde hastalarin %26,2(n=11)’sinde malignite gelisti.Toraks MRG
degerlendirmesi yapilan hastalarin 17’sinde(%48,6) kronik akciger bulgular saptandi. Hastalarin
%78(n=35)IVIG almaktayken %67(n=30)antibakteriyel;%42(n=19)antifungal profilaksi almisti.
Laboratuvar verileri Tablo 1’de sunulmustur.Hastalarin naif T lenfosit alt populasyonlari ve recent timik
emigrant(RTE)hucre dluzeylerinde belirgin azalma mevcuttu.Cox regresyon analizinde dusuk I1gG ve IgA
ile yuksek/normal IgM duzeyleri ile tanimlanan “hiper-IgM fenotipi”’ne sahip hastalarda sagkalimin daha
disuk oldugu gosterildi(HR=3,43;%95GA:1,021-11,535;p=0,046)(Sekil 1).Bu grupta ayrica T hucre
proliferasyon indeksinin belirgin disuk oldugu saptandi(p=0,007).

Sonug: Bulgularimiz,A-T'de hiimoral immunitenin yanisira, hicresel immunite kusurlarinin da klinik
seyri ve mortaliteyi dogrudan etkiledigini gdstermektedir.A-T hastalarinin takibinde immunoglobulin
profilinin ve T hlcre fonksiyonlarinin ayrintili incelenmesi,yuksek riskli hastalarin erken belirlenmesi ve
agresif destek tedavilerinin planlanmasi acisindan kritiktir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telanjiektazi, hiper-IgM fenotipi, sagkalim

Sekil 1: Hiper-IgM Fenotipinin Sagkalim Uzerine Etkisinin Cox Regresyon Analizi

Survival Function for patterns 1 -2

gveadugsuk_myukseknormal
yok
Fiar

Cum Survival

00 2500 S0 00 75.00 100,00 12500

izlem_sdresi_ay
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Tablo 1: A-T hastalarinin Laboratuvar Bulgularn

BKH (mm3)
ANS (mm3)
ALS (mm3)

-Disik (n=11; %25)

-Normal (n=33; Y%75)

Hb (gr/dl})

PLT {(mm3)
Ig G {mg/dl}
-Diisiik (n=14; %32,5)

-Narmal (n=19: %44)

Yiksek (n=10: %623)
Ig A (mg/dl)
-Digilk (n=286: %62)

-Normal (n=11; %26)

“Yiksek (n=5; %:12)
Ig M {mg/dl)

-Normal (n=14; %32,5)

-Yiksek (n=29; %67,5)

Total Ig E (IU/ml)

AFP (pa/L)

Lenfosit Alt Gruplar

CD3+T hicreleri (%)
(hicre/mm3)

-Disik (n=13; %33,3)

-Normal (n=26; %66,6)

7670 (4270-22190) 8870x4144
4660 (1120-18240) 5622+3683

1209368
1200 (860-1980)

2525702
2390 (1520-3979)

12+0,9
12 (9,8-14)

383.953+102.541
368.000 (224.000-671.000)

486+100
502 (136-770)

1020+116
1040 (818-1260)

1445 (1230-2250)
1514£317

10 (3-63,4)
16,5x15

121+25
124 (76-158)

20679
206 (105-288)

106 + 31
113 (48-147)

211 (149-576)
244 = 100

2 (0,08-40,5)
4,7£8,6

220 + 145
205,5 (1,5-570)

40,8 £ 9.7
(818 = 375)

61,3 13,1
{1638 + 944)
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CD19+B hicreleri (%)
(hicre/mm3)

-Disik (n=17; %:43,5)

-Mormal (n=22; %56,4)
CD3+CD4+Th hicreleri (%) (hicre/mm3)

-Disik (n=12; %30,7)

-Normal (n=27; %69,2)

CD3+CD8+Tc hiicreleri (%) (hicre/mm3)
-Digik (n=3; 27,86)

-Normal (n=34; %87)

Yiksek (n=2: %5)
CD3-CD16 56+ NK hicreleri (%) (hiicre/mm3)

-Normal (n=17; %44,7)

-Yiiksek (n=21: %555,2)

CD3+ CD4+ CD45RA+ CD31(%) (RTE)
CD3+ CD4+ CD45RA+ (%)

CD3+CD4+ CD45R0O+ (%%)

TCR aB/CD3+ T hicreleri (%)
TCR vw&/CD3+ T hicreleri (%)

T hiicre Proliferasyon Testi (n=19)

-Disik (n=11; %58)

-Normal (n=38; %:42)

CD19+ CD27+ Memory B hicre (%)
CD19+ CD27+kamda IgM- IgD-
CD19+ CD27+kapida IgM+ IgD+

6,6 (1,2-17,5)
(148 (12-1103))

13,5 (7,3-38,3)
(258,5 (78-1778))

17,7 6
(352 = 164)

30,6 = 10,7
(722 + 381)

30,7 £ 8,8
(796 + 503)

18 + 6,8
(390 (141-3000))

35 (21,4-64,5)
(678 (281-2995))

2 (0,6-6,7)
{1 hasta %:38)

3,5+ 2,34
{1 hasta %:34)

39 = 18,1
{1 hasta %:33)

82,8 = 10,4
12,1 7.6

Proliferasyon indeksi

Baliinme indeksi

1,5+ 0,25
0,35 = 0,28

2,5 + 0,47
1,83 = 0,74

43,5 = 17,3
11,6 = 8
24,1 = 13,8
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Abstract Ref: 0271 [SS-017]

immiinoglobulin Replasman Tedavisi Alan Dogustan Gelen Bagisiklik Kusurlari Olan Hastalarda
Genetik Mutasyon Spektrumu: Tek Merkez Deneyimi

Yasin Karall, Halime Cicek, Sara Sebnem Kili¢ Gultekin
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji
Bilim Dali, Bursa

Giris-Amacg:

Dogustan gelen bagisiklik kusurlari (DBK), klinik ve genetik acidan oldukga heterojen hastaliklardir.
immiinoglobulin replasman tedavisi (IgRT), 6zellikle antikor eksiklikleri ve kombine immiin
yetmezliklerde temel tedavi yaklagimlarindan biridir. Bu calismada, tek merkezde izlenen ve IgRT alan
DBK tanili hastalarda genetik mutasyon spektrumunun Uluslararasi immiinoloji Dernekleri Birligi (IUIS)
siniflamasina gore degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yontemler:

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Klinigi’nde izlenen ve diizenli IgRT alan DBK
tanili hastalar retrospektif olarak degerlendirildi. Genetik analizler, klinik 6n taniya gore hedeflenmis
DBK gen panelleri ve/veya tum ekzom dizileme yontemleri ile gerceklestirildi.

Bulgular:

Calismada toplam 384 olgu degerlendirilmis ve IUIS siniflamasina gore genetik mutasyon dagilimlari
analiz edilmistir. Olgularin %36,5’inde (n=140) mutasyon saptanmazken, %32,6’sinda (n=125)
patojenik, %31,0’Inda (n=119) ise klinikle uyumsuz mutasyon tespit edilmistir. En yuiksek olgu sayisi
agirlikli olarak antikor eksiklikleri (Grup Ill) grubunda yer almakta olup, bu grup tim olgularin %75,0’ini
(n=288) olusturmustur. Grup llI’te mutasyon saptanmayan (n=133) ve klinikle uyumsuz (n=105) olgular
baskin bulunmustur. Sendromik 6zelliklerle iligkili kombine immun yetmezlikler (Grup I1) %9,4 (n=36)
oraniyla ikinci en sik grup olup, patojenik mutasyonlar bu grupta belirgin olarak yuksektir (n=28).
Hulcresel ve humoral immun yetmezlikler (Grup I, %4,9) ve immun disregulasyon hastaliklari (Grup 1V,
%5,5) gruplarinda da patojenik mutasyon oranlari daha yUksektir. Diger IUIS gruplar nadir siklikta olup,
kemik iligi yetmezligi grubunda olgu saptanmamistir (Tablo 1).

Tartisma:

Sonugc olarak, bulgularimiz IgRT alan ve DBK tanili hastalarda belirgin genetik heterojenite oldugunu
ortaya koymakta ve erken, kapsamli genetik testlerin bireysellestirilmis klinik yonetim, uzun dénem
izlem ve genetik danigsmanligin yonlendirilmesindeki kritik rolind vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Dogustan gelen bagisiklik kusurlari, immiinoglobulin replasman tedavisi, Genetik
heterojenite
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Tablo 1: IUIS Siniflamasina Gore Mutasyon Durumlarinin Dagilimi

Klinikle
IUIS Mutasyon | Patojenik | . Yiizde
S Hastahk Grubu Yok Msiusyod Uyumsuz | Toplam %)
Mutasyon
Hiicresel ve humoral
I immiiniteyi etkileyen 1 18 0 19 49
immiin yetmezlikler
Sendromik dzelliklerle
I iligkili kombne immiin 6 28 2 36 94
yetmezlikler
Agrlikls olarak antikor . =
m eksiklikleri 133 50 105 288 75,0
. Immiin disregiilasyon .
N hastaliklari 0 16 5 21 5.5
Fagosit sayist veya
v fonksiyonunun konjenital 0 1 3 4 1.0
bozukluklan
VI Intrinsik ve dogal bagigiklik 0 10 ’ 12 31
defektlen
VI Otoinflamatuvar hastaliklar | 0 1 0 1 0.3
VI Kompleman eksiklikler 0 1 0 1 0.3
X Kemik 11131 vetmezlig: 0 0 0 0 0,0
Otoantikorlar veya somatik
X varyantlarla iligkili immién | 0 0 2 2 0,5
yetmezlik fenokopilent
Toplam 140 125 119 384 100

ULUSLARARASI KATILIMLI
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Abstract Ref: 0273 [SS-018]

ADA2 Enzim Eksikligi Tanili Hastalarin Demografik, Klinik, Laboratuvar Bulgulari ve Prognozu: ilk
Ulusal Veriler

Nalan Yildiz", Ayca Kiykim2, Sezgin Sahin?, Saliha Esenboga*, Candan islamoglu®, Mahir Serbest®, Betil
Karaatmaca’, Esra Karabiber®, Rabia Miray Kisla Ekinci®, Fatma Aydin'®, Salim Can'", Saltuk Bugra
Kaya'2, Halil Kazanasmaz'?, Siileyman imamoglu™, Yasin Karali's, Elif Celikel'®, Hatice Adigiizel
Diindar'’, Ozge Atay'8, Oner Ozdemir®, Sevgi Keles?, Fatih Celmeli?', Sara Sebnem Kili¢??, Seza Ozen?
'Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunolojisi ve Alerji B.D.Trabzon, Tiirkiye
?[stanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali,
istanbul

3istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, istanbul

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara
5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk imminolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara
sCukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Adana
’Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari
Bilim Dali, Ankara

8Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, istanbul
sCukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, Adana

“Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, Ankara

""Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari
Bilim Dali, istanbul

2Malatya Turgut Ozal Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve imminoloji Bilim Dali, Malatya

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, Trabzon

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, izmir

5Uludag Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Bursa
16Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, Ankara
7Behget Uz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, izmir

189 Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, izmir
9Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim
Dali, Sakarya

2Necmettin Erbakan Uni.Meram Tip Fak. Cocuk immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali

21Antalya Egitim ve Arastirma Hast. Cocuk immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali

22Jludag Uni. Cocuk immiinolojisi ve Romatoloji Bilim Dali

2Hacettepe Uni.Tip Fak. Cocuk Romatoloji Bilim Dali

Giris: Adenozin deaminaz 2 eksikligi, sistemik vaskulit, erken baglangicliinme, kemik iligi yetmezligi
ve/veya immun yetmezlikle karakterize monogenik otoinflamatuar bir hastaliktir. Materyal- Method:
Ulkemizdeki, 15 merkezden, ADA2 enzim eksikligi tanisi almis hastalarin, demografik, klinik, laboratuvar
bulgulari, uygulanan tedavi yontemleri ve uzun donem sonugclari degerlendirildi.Bulgular: Calismaya 95
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hasta alindi.53 (%55.8) hasta kadindi. Sikayetlerin ilk baglama yasi ortanca 82 ay (0-387 ay), ADA2 tani
yasl: ortanca 149 ay (7-528 ay) tani gecikmesi ortalama 5.5 yil idi.Hastalar arasindaki akrabalik orani 72
hasta (% 75.8) idi.En sik bagvuru sikayeti tekrarlayan ates 29 hasta (%30,5) idi. En sik klinik bulgu
mukokutanoz 69 hasta (% 72) idi. ADA2 enzim duzeyi 31 hastada mevcuttu. 30 hastada enzim duzeyi
dasuk, 1 hastada normal saptanmisti. Kraniyal gorunttlemede, 8 (%15.6) hastada lakuner infarkt
saptanmisti. USG yapilan 44 hastanin, 23'Unde splenomegali mevcuttu.12 hastaya HSCT
uygulanmisti.3 hasta HSCT sonrasi exitus olmustu. Hastalarin 83'0 hayattaydi. En sik gérllen genetik
varyant G47R homozigot idi. En sik baskin klinik vaskulitik/inflamatuardi. Hastalara ait ayrintili bulgular
Tablo 1' de sunulmustur.

Sonugc: ADA2 enzim eksikligi, basta vaskulitik/inflamatuar bulgular olmak tzere, pekgok sistemi
tutabilen ve farkli semptomlarla ortaya cikabilien bir immun yetmezlik fenotipidir. Hastalik hakkinda
farkindaligin yuksek olmasi ve erken tani, morbidite ve mortalitenin dnlenmesinde ¢ok 6nemlidir.
ADA2 Calisma Grubu: Elif Soyak Aytekin4,Nergiz Kendirci',Esra Ozek?,Umit Gul®,Sule
Haskologlu5,Sevgi Bilgic Eltan11,Gulizar Demir', Fatih S.M.Kog1,GL’|zide Aksu14, Dilek Ozcan6,$[jkru
Giiner20, ismail Reisli20,Ayse Metin7,Mukaddes Kalyoncu',Fazil Orhan',Banu Celikel Acar16,Zeynep
Birsin Ozgakar10,0zgir Kasapgopurs,Safa Baris 11,Figen Dogu 5,Aydan ikinciogullar5, Deniz Cagdas
Ayvaz 4°

°Sonyazar

Anahtar Kelimeler: ADA2 enzim eksikligi, otoinflamasyon, inme, vaskdilit, anti-TNF
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Tablo 1: Hastalarin demografik, klinik ve laboratuvar b

Toplam hasta sayisi

Kiz / Erkek

Ortalama yas arahd

Ik sikayet baslama vasi
DADAZ tan yasi

Tanida gecikme siresi
Akrabalik

Basvuru sikayetler
Tekrarlayan ates

Ciltte dékinti

Kann agns), bulant, kusma
Yorgunluk, halsizlik, kas agnsi
Eklem agrnsi

Sik alt solunum yolu enfeksiyvonu
Sik st solunum volu enfeksiyonu
Gdzlerde kayma

Ani gorme kaybi

Bas adgnsi

Mobet

Cift gérme

Yiz felci

Konusmada bozulma

Gdz kapaginda disaklilk
Isitme kaybi

Biydme gelisme geriligi
Anal apse

Oral aft

Oral moniliazis

KCFT yiksekligi

MNefrotik sendrom

AFR yiksekligi

Laboratuvar

a5

53/ 42

109 ay (0,76-444 ay)
82 ay (D-387 ay)
149 ay (7-528 ay)
66 ay

72 (% 75.8)

29 (%30,5)
27 (%%14.7)
26
24

=
Y

i e et e L B 7™ R 7% R L% I % [ o N LN I L% N 'S [ - N o IO v T Oy IR = |
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IgG
Diisiik
Mormal
Yilksek

IgM
Diisik
Mormal
Yiiksek

Igh
Disiik
Mormal
Yilksek

IgE
Diisik
Mormal
Yilksek

cD3
Diisik
Mormal
Yiiksek

CD4
Diisiik
Mormal
Yilksek

cD8
Diisik
Mormal
Yilksek

CD19
Dusiik
Mormal
Yiiksek

CD16+56
Diisiik
Mormal
Yilksek

CD4 naive T hiicresi
Diisik

Mormal

Yiiksek

CD4 memory T hicresi
Disiik
Mormal
Yilksek

81
21 (%25.9)
57 (%70)
3 (%3.7)

81

38 (%646.9)
43 (2653)
yok

81
23 (%28.1)
57 (%70)
1(%0.8)

72

25 (% 34.7)
42 (%:58)

5 (% 6.9)

39

3 ("%5)

31 (%% 52.5)
25 (% 42)

50

8 (%13.5)
39 (% 66)
12 (% 20)

58

2 (%e3.4)
41 (% 70)
15 (%% 25)

59
23 (% 38.9)
32 (% 54)
4 (% 6.7)

58

23 (% 39.6)
35 (95 55)
yok

23

2 ("08.6)
20 (% 86.9)
1(% 4.3)

23
7 (% 30)
14 (% 60.8)
2 (% 8.6)
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CD8 naive T hicresi
Digik
Mormal
Yiiksek

CD8 memory T hicresi
Digiik
MNormal
Yiksek

Maive matir B hicresi
Disik
Mormal
Yiiksek

Unclass switched memory B hicresi
Diisiik
Mormal
Yilksek

Class switched memory B hicresi
Disik
Mormal
Yiksek

Izohemagliitinin
Megatif
Pozitif

Anti-HBs
Megatif
Pozitif

7

2 (% 2B.5)
5 (%71)
yok

7

1 (% 4)
5 (% 71)
1 (% 4)

22

6 (% 27)
13 (% 59)
3 (% 13.8)

13

7 (9%53.8)
6 (% 46)
vok

24

15 (% 62.5)
9 (% 37.5)
1(% 4)

29
18 (% 62)
11 (% 37.9)

67
30 (% 45)
37 (% 55)
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Abstract Ref: 0288 [SS-019]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda Tiyol/Disiilfid Homeostazisinin incelenmesi

Sadan Soyyigit!, Ceren Kaplankiran, Zeynep Kavasoglu?®, Makbule Seda Bayrak Durmaz?, Esra inan?,
Fikriye Kalkan?, Begiim Gorgiilii Akin, Siikrii Alper Acikgoz2, Ferda Oner Erkekol*, Salim Neselioglu?,
Ozcan Erel®

'Ankara Yildirnnm Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji
Hastaliklar Klinigi, Ankara, Turkiye

2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immUnoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Ankara, Turkiye

3Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Biyokimya Anabilim
Dali, Ankara, Turkiye

“Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Aleriji
Hastaliklari Klinigi, Ankara; Medicana International Ankara Hastanesi, Alerji ve immUnoloji Bolumua,
Ankara, Turkiye

Amag: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), heterojen klinik dzelliklere sahip ve patogenezi tam
olarak aydinlatilamamis bir primer immun yetmezliktir. Oksidatif stresin hastalik patofizyolojisinde rol
oynayabilecegi diistinilmektedir. Bu calismada, YDIY tanili erigkin hastalarda tiyol-disiilfid
homeostazisinin (TDH) degerlendirilmesi ve saglikli bireylerle karsilastirilmasi amaclandi.

Yéntem: Bu prospektif pilot calismaya >=18 yasinda 20 YDIY hastasi ve 20 saglikli géniillii dahil edildi.
Etik kurul onayi alindi ve tum katilimcilardan yazili bilgilendirilmis onam temin edildi. Serumda native
tiyol, total tiyol, disulfid dlizeyleri ve ilgili oranlar 6lgllerek TDH degerlendirildi. Strekli degiskenler
medyan olarak sunuldu; gruplar arasi karsilastirmalarda normal dagilim varsayimi saglanmadigindan
Mann-Whitney U testi kullanildi.

Bulgular: YDIY grubunda 9’u kadin, 11’i erkek olmak lizere toplam 20 hasta yer aldi (medyan yas: 38 yil);
kontrol grubunda ise 10 kadin ve 10 erkek bulunmaktaydi (medyan yas: 33 yil). YDIY hastalarinda native
ve total tiyol dUzeyleri kontrollere gore daha dustktu (283 vs 345.9, p<0.001; 316.8 vs 382.1, p=0.001).
Distilfid/native tiyol ve disulfid/total tiyol oranlari YDIY grubunda daha yiiksekti (%7.55 vs %4.81,
p=0.002; %6.56 vs %4.39, p=0.002). Mutlak disulfid diizeyleri YDIY grubunda daha yiiksek olmasina
ragmen gruplar arasinda anlamli fark saptanmadi (p=0.110). Native tiyol/total tiyol orani ise YDIY
grubunda daha dusukti (%86.87 vs %91.21, p=0.002) (Tablo-1).

Sonug: Disiilfidin native ve total tiyole oranla artmis olmasi, YDiY’de TDH’nin oksidatif stres yoniinde
degistigini gdstermektedir. Bu bulgular, oksidatif stresin YDIY patofizyolojisinde rol oynayabilecegini
desteklemekle ve TDH'nin potansiyel bir biyobelirte¢ olarak degerlendirilebilecegini dusundurmektedir.
Bu bulgularin dogrulanmasi i¢in daha genis 6rneklemli galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immun yetmezlik, oksidatif stres, tiyol-distilfid homeostazi
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Tablo-1

Tablo 1: Saglikl goniilliller ve Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) hastalarinda tiyol-disilfid
homeostazi parametreleri

Degisken YDIY (n=20) Kontrol (n=20) p
Cinsiyet (K/E), n (%) | 9/11 (45.0/55.0) 10/10 {50.0-50.0)
Yas (vi) | 38 (18-68) 33 (21-41)
Native tiyol (mmol/L) | 283 (247.6-309.9)  345.9 (315.2-397.3) <0.001

Total tiyol{fmmol/L) | 316.8 (286.2-360.1) 382.1 (346.2-431.6) 0.001
Disulfid (mmol/L) | 22.0 (16.56-27.16)  18.64 (14.30-22.41) 0.110
Disulfid / Native tiyol (%) | 7.55 (6.19-9.81) 4.81 (3.68-7.09) 0.002
Disilfid / Total tiyol (%) | 6.56 (5.57-8.09) 4.39 (3.44-6.15) 0.002
Native tiyol / Total tiyol (%) | 86.87 (83.82-88.85) %91.21 (87.70-93.11) 0.002

Veriler medyan (ceyrekler arasi arahk) olarak sunulmustur. |

EcOuftarftloNnBUTOGTOWI I0O2100¢! Nf UKD WOSIHESH THodEd FAs RO D¢
Gel el BAaWl s
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Abstract Ref: 0289 [SS -020]

Sendromik Ozelliklere Sahip veya iliskili Kombine immiin Yetmezliklerin (SKiY) Klinik,
immiinolojik ve Takip Ozelliklerin Degerlendirilmesi:

Aylin Celenlioglu’, Zehra Sule Haskologlu?, Candan islamoglu?, Esin Figen Dogu?, Kamile Aydan
ikinciogullari?

'Ankara Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

?Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali, Ankara

Amag:

SKiY, immiin sistem bozukluklarinin konjenital anomaliler ve goklu organ tutulumlari ile birlikte
seyrettigi, genetik ve klinik acidan heterojen bir dogumsal immun sistem kusuru grubudur.
Multisistemik bulgular tani siirecinde gecikmelere yol agabilmektedir. Bu galismada, SKiY tanisiile
izledigimiz hastalarin klinik, immunolojik 6zellikleri ve izlem sonugclarini degerlendirmeyi amacladik.
Yontem:

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Bilim Dal’'nda Ocak 1991-
Aralik 2025 tarihleri arasinda SKIY tanisiyla izlenen hastalar retrospektif olarak incelendi. Demografik
veriler, basvuru semptomlari, eslik eden anomaliler, immunolojik bulgular, tani yasi ve uygulanan
tedaviler kaydedildi.

Bulgular:

Calismaya 160 hasta (70 kiz, 90 erkek) dahil edildi. Ortanca semptom baslangi¢ yasi 1,0 yil (IQR: 0,38-
3,92), taniyasi 4,0 yil (IQR: 1,0-6,0) ve tani gecikme suresi 2,0 yil (IQR: 0,46-4,67) idi. Ebeveyn akrabaligl
%47 olarak saptandi. A-T %32,5, DiGeorge sendromu %30,6, Wiskott-Aldrich sendromu %15,6 ile en sik
hastaliklardi. En sik bagvuru nedeni enfeksiyonlar (%88) olup, bunu dismorfik bulgular (%31) ve bluyume
geriligi (%27) izledi. En sikimmunolojik bulgular lenfopeni (%41,1) ve en az birimmunoglobulin
izotipinde dusukliuk (%68) idi. Hastalarin buytk kismi immunoglobulin replasman tedavisi ve antibiyotik
profilaksisi aldi. Hematopoetik kok hiicre nakli endikasyonu olan 23 hastaya nakil uygulandi ve 20’nde
basarili olundu. Tium hastalarda sagkalim orani %87,5, median sagkalim suresi 13 yil (IQR: 8,8-22)
olarak bulundu.

Sonug:

SKiY’de multisistemik bulgular tani gecikmesine yol agcabilmektedir. Calismamizda saptanan iki yillik
median tani gecikmesi, erken farkindaligin Gnemini gostermektedir. Erken tani; uygun tedavi
planlamasi, mortalite ve morbiditenin azaltilmasi ve genetik danismanlik yoluyla prenatal tani
olanaklarinin sunulmasi agisindan kritik 5neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Sendromik dzellikler, immiin Yetmezlik, Dismorfik yiiz, Hipogamagloblnemi,
Genetik tani
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Tablo 1. Tedavi Yaklasimlari ve HKHN Dagilimi
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Tedavi Yaklasimlar N=148
Tedavi n (%)
IgRT 4(2,7)
Antimikrobiyal profilaksi 63 (42,6)
IgRT + Antimikrobiyal profilaksi 81 (54,7)

HKHN

HKHN Uygulanan Hastalarin Tani Dagilimi (n = 23/160)

23/160 (%14.4)

Hastalik Grubu n (%)
Konjenital trombositopeni ile birlikte immun yetmezlikler (WAS) 14 (60,9)
Ek konjenital anomalilerle birlikte timus kusurlari (FOXN1) 1(4,3)
Hiper IgE sendromlari ve diger sendromik IEI’ler (PGM3) 3(13,0)
Kalsiyum kanali kusurlari (ORAI) 1(4,3)
Diger kusurlar (PNP) 4(17,4)
Toplam 23(100)

N¢ HG YIOT g tONIT ¢ 2St0oct GeNfFadel frO200cuc 10?2 ¢ Of Gif GF FONL
UqSaStl YAS! ¢GOGI YnStcett SIOQd0éE XYe Qhtof DANIOXIO UqS I
OlnedcU¢cUtocct qetacel fr UONe Uf KO®KBFOU ¥ U T KB 8 &g 60N R 108 B ¥ &
SGAaTU DqGUWAGSt ol 1081 ERIOTXI0EQIedRhOEL Ot YUTWUSq¢
cSGUI tOf DEOF BUT I Yadcel fro2100 SOWI 1ot BOT I YGSt Of Ef Ba I
230 ot 2t 2l Gcl tOBA AQIOXIO0ETT e XHIONY Gl ¢ G IOY PHOE T = I §
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Abstract Ref: 0300 [SS-021]

Primer immiin Yetmezlik Tanili Hastalarda Hematolojik Kokenli Olmayan Kanserler: 25 Yillik
Deneyim

Blsra Kocgali', Elif Soyak Aytekin', Saliha Esenboga’, Ali Varan?, Deniz Cagdag’
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Pediatrik Onkoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Primer immiin yetmezlik (PiY) tanili hastalarda hematolojik sistem disi kanserlerin sikligi artmis olmakla
birlikte bu konuda yeterli veri yoktur. PiY tanili hastalarda hematolojik sistem disi kanser siklikla géz ardi
edilen ancak 6nemli klinik tablolardan biridir.

Gerecg-Yontem:

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiuinoloji Bilim Dal’nda 2002-2025 yillari arasinda PiY ve
hematolojik olmayan kanser tanisi olan 36 hastanin demografik verileri, klinik, immunolojik ve genetik
verileri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular:

Calismaya 22’si erkek(%61) toplam 36 hasta dahil edildi. PiY semptomlarinin ortanca baslama yasi 4,5
(2-10,7), PiY tani yasi 14(6-40), solid timér tani yasi 21,5(9-39.5) yildi. 17 hastada(%47) PiY’e neden
olan genetik defekt gosterildi. En sik genetik defektler LRBA eksikligi ve TMC8 eksikligiydi(Tablo 1). En sik
skuamoz hucreli karsinom (n=11, %27.5), mide kanseri (n=5, %12,5) leiomyosarkom (n=3, %7,5) ve
tiroid (n=3, %7,5)kanseri gézlendi. 17 hasta (%43), PiY tanisi dncesinde solid tiimor tanisi aldi. Biyopsi
orneklerinde 14 hastada (%38) virus pozitifligi (HPV=7, EBV=3, HHV-8=2 ve HBV=1), 12 hastada (%32)
kronik inflamasyon bulgulari, 8 hastada (%22) prekanserdz lezyon saptandi. 12 hasta (%33) kanser
tedavisi sirasinda kaybedildi. Eksitus olan hastalarda kanser tanisi dncesinde PiY tanisi alma orani,
kemoterapi alma sikligl, notropenik ates ve remisyona girmeme sikligi daha fazlaydi (hepsiicin p<0,05).
Tartisma ve Sonug:

Bazi hastalarin histopatolojik 6rneklerinde saptanan kronik inflamasyon bulgulari ve prekanserdz
lezyonlar kronik inflamasyon zemininde kademeli olarak kanser gelistigini diisiindiirmektedir. PiY
tanisinin kanser tanisindan 6nce oldugu hastalarda mortalitenin daha fazla olmasi bu hastalarin kanser
tedavisi sirasinda enfeksiyon gibi komplikasyonlara daha yatkin olusuyla acgiklanabilir. Daha genis
kohortlarda yapilacak ileri calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: hematolojik olmayan kanserler, malignensi, mortalite, primer immun yetmezlikler
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Hastalardaki kanser tanilari

1 Skuamoz hiicreli karsinom n, (%) (28%, N=11)
B Mide kanseri (13%, N=5)

. Leiomyosarkom (8%, N=3)

M Tiroid kanseri (8%, N=3)

| Meme kanseri (5%, N=2)

[ Akciger kanseri (5%, N=2)

I Néroblastom (5%, N=2)

| Kaposi sarkoma (5%, N=2)

M Kolanjiyoseliiler karsinom (5%, N=2)
| Hepatoseliiler karsinom (5%, N=2)
B Yolk sac tiimori (5%, N=2)

B Pankreas kanseri (3%, N=1)

[l Embriyonel sarkom (3%, N=1)

M Glioblastoma multiforme (3%, N=1)
[l Hepatoblastom (3%, N=1)
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Tablo 1: Hastalarin PiY siniflari, tanilan ve genetik 6zellikleri

Primer immun yetmezlikler

Kombine immun yetmezlik
e ADA

* Artemis

* DOCKS8

¢ Genetik tanisi bilinmeyen

Antikor eksikligi baskin

* YDIY

- NFKB1 eksikligi

-Aktive p110 sendromu (PIK3CD)
-Genetik tanisi bilinmeyen YDIY
¢ Hiper IgM sendromu

¢ Selektif IgA eksikligi

¢ Selektif IgM eksikligi

Immiin disregiilasyon hastaliklari
* LRBA eksikligi

* RLTPR eksikligi (CARMIL2)

* TET2 eksikligi

¢ Genetik nedeni bilinmeyen

Dogal immun sistem defektleri
* EVER 2 eksikligi (TMC8)
* EVER 1 eksikligi (TMCB6)

¢ Genetik nedeni bilinmeyen Epidermadisplazia verrusiformis

Sendromik 6zelliklerle seyreden kombine immtun yetmezlikler

¢ Ataksi-Telanjiektazi
¢ Genetik nedeni bilinmeyen

Fagosit sayi ve/veya fonksiyon bozukluklar
¢ Kronik grantlomat6z hastalik

ULUSLARARASI KATILIMLI
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Abstract Ref: 0301 [SS-022]

Gogiis Hastaliklar ve Alerji Polikliniklerine Basvuran Eriskinlerde JMF-10 Anketi ileri Immiinolojik
inceleme Gereksinimini Ongérebilir mi ?

Muhittin Akarsu', Ayse Kevser Erdél!, Deniz Dogan Miilazimoglu?, Betiil Ozdel Oztiirk’, Dilsad Mungan’,
Zeynep Celebi Sozener!

TKlinik immUnoloji ve Alerji BD, Gogus Hastaliklari ABD, Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Ankara,
Tarkiye

2Gogus Hastaliklar ABD, Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Ankara, Turkiye

Giris-Amacg: Gogus hastaliklari ve alerji-immunoloji polikliniklerine bagvuran erigkinlerde, Jeffrey Modell
Vakfi’nin 10 soruluk tarama araci (JMF-10) ile primer immiin yetmezlik (PiY) agisindan riskli bireyler
belirlendi; JMF-10 yanitlarinin klinik bulgular ve ileri tetkik gereksinimiyle iliskisi degerlendirilerek ayirt
ediciligi incelendi.

Yontem: Tek merkezli, kesitsel calismada, JMF-10’da >=2 “evet” pozitif kabul edilerek, tam kan sayimi,
asi yanitlari, IgG/IgA/I1gM ve lenfosit alt-gruplari degerlendirildi. Patoloji saptananlar ileri immunolojik
testlere, negatifler ise yalnizca klinik stiphede ileri incelemeye alindi.

Bulgular: Gogiis Hastaliklarindan 362 (%39, 3), Alerji-immiinoloji’den 560 (%60,7) toplam 922 hasta
(618 kadin/304 erkek; ortanca yasi 49[IQR: 35-60]) alindi. En sik basvuru nedeni oksuruk (%26,2) en sik
tani astimdi (%25,6) (Figur 1-2). JMF-10 pozitifligi olan 138 (%14,9) hastada en sik “evet” yanitlari, sik
viral enfeksiyon (Soru-5:%83,3;n=115) ve son bir yilda >=2 sinlzit (Soru-2:%62,3;n=86) sorularindaydi
(Figur-3). JMF-10 pozitiflerde negatiflere kiyasla ortanca yas daha dusuk [44(IQR:25) vs. 50(IQR:25) yil;
p<0,001] olup; kadin cinsiyet, akraba evliligi, atopi, hipereozinofili ve solunum yolu
semptomlari/hastaliklari daha sikti (p<0,05) (Tablo-1). Pozitif 138 hastanin 19’unda (%13,0) ileri
incelemede 7 lenfopeni, 818G, 2 IgA ve 2 selektif antikor eksikligi saptandi (p<0,001). Bu olgular Soru-6
(IV antibiyotik gerektiren enfeksiyon) ve Soru-3’e (yilda >=2 akciger enfeksiyonu) daha sik pozitif yanit
verdi (p<0,02); ayrica IgG/IgA dlzeyleri, lenfosit sayisi ve CD3+HLA-DR+ T htlicre ylizdesi daha dusuktu
(Tablo-2).

Sonuc: JMF-10 pozitifligi yalnizca tekrarlayan enfeksiyonla degil; astim, kronik sinlzit, nazal polip,
bronsektazi ve alerjik rinit gibi solunum yolu komorbiditeleriyle de iliskilidir. Pozitif olgularda saptanan
immunoglobulin ve hiicresel immiinite bozukluklari, anketin eriskinlerde PiY riskini belirlemede pratik
bir tarama araci oldugunu destekler.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin Yetmezlik Hastaliklar, Kitle Taramasi, Solunum Yolu Hastaliklari,
immiinoglobulin Eksikligi
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Tablo 2. JMF-10 pozitif olan ileri immunolojik degerlendirme gereken ve gerekmeyen hastalarin laboratuar

ozellikleri

Parametre

IgG (g/L), median (min-maks)
Ig& (g/L), mean = 5D
IgM (g/L), median (min-maks)

Lenfosit sayis (fpL), median (min-
maks)

Matrofil sayis (fpL), median (min-
maks)

MK hiicre (%) (CD16*56°CD37), median
(min-maks)

B lenfosit (%) {CD19°), median (min-
maks)

T lenfosit (%) (CD3%), median (min-
maks)

T helper (%) (CD3*CD4*), mean £ 5D

T supresdr (%) (CD3°CD8*), mean +
sSD

Aktif T hiicre (%) (CD3*HLA-DR),
median (min-maks)

Degerlendirme gerekmeyen
hastalar {n: 119)

11,50 (7,03-25,30)
2,06 0,79
1,18 (0,30-3,16)

2080 (1040-4490)

4140 (1840-8310)

10 (2-36)

10 (4-28)

78 (53-20)
62,1 +8,9

33879

3(1-10)

Degerlendirme gereken
hastalar
(n: 19)

7,66 (4,25-19,30)
1,72+ 1,18
0,62 (0,40-3,97)

1690 (720-3410)

4100 (1280-12800)

13 (4-32)

12 (1-20)

76 (63-86)
58,9+ 12,5

35,998

4 (2-10)

Referans
arahg

7-164/L
0.7 -4 g/L
0.4-23g/L

0.4-
2.3x109/pL

1.8-
7.7x109/pL

% 6-29

% 7-23

% 60-85
% 29-39

% 19-43

% 0-3
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p
dedgeri

0,001
0,085
0,013

0,016

0,481

0,114

0,345

0,106
0,45

0,47

0,010
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Abstract Ref: 0303 [SS-023]

RASGRP1 Eksikliginde Klinik Spektrum ve Immiinolojik Bulgular: Cok Merkezli Vaka Serisi

Alp Kazancioglu', Biisra Kogali', ismail Yaz', Nalan Yakici2, Hayrunnisa Bekis Bozkurt?, Elif Soyak
Aytekin', Saliha Esenboga’, Zehra Sule Haskologlu*, Sevgi Keles®, Fazil Orhan?, ismail Reisli%, Esin Figen
Dogu*, Aydan ikinciogullar*, Deniz Ayvaz'

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

?Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Trabzon

3Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, istanbul

“Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara

5Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Konya

Giris:

RASGRP1 lenfosit gelisimi ve islevinde rol oynayan bir guanin nukleotid degisim faktoradur. T
lenfositlerde RAS sinyalinin temel dizenleyicilerinden biri olan RASGRP1’in eksikligi immun htcre
sinyalizasyonunu, T, B ve NK hucre islevlerini belirgin olarak bozar. Ayrica RAS sinyalizasyonunun malign
transformasyonla iliskisi iyi bilinmektedir.

RASGRP1 eksikligi olan hastalarda tekrarlayan enfeksiyonlar, hepatosplenomegali, lenfadenopati, EBV
ile iliskili lenfoproliferasyon, lenfoma ve otoimmun hastaliklar bildirilmistir. Nadir gértlen bir immun
yetmezlik nedeni olup bugine kadar sinirli sayida vaka tanimlanmistir. Bu calismada bes hastadan
olusan simdiye kadarki en genis seri sunularak RASGRP1 eksikliginin klinik spektrumu genetik ve
immunolojik bulgularinin tanimlanmasi amacglandi.

Metod:

Farkli merkezlerde izlenmis ve genetik olarak dogrulanmis RASGRP1 eksikligi olan bes hasta calismaya
dahil edildi. Klinik ve laboratuvar verileri literatlrde bildirilen 13 ek olgu ile birlikte degerlendirildi.
Sonuglar:

Hastalarin ortanca taniyasi 6.5 (min-maks: 0.1-30.0) yildi. Hastalarda en sik tekrarlayan enfeksiyonlar
(n=16, %89) gbdzlenirken, bunu lenfoproliferasyon (n=14, %78), EBV iliskili B hicreli lenfoma (n=12, %67)
otoimmunite (n=9, %50), buyume-gelisme geriligi (n=6, %33), bronsiektazi (n=3, %17) ve alerjik
hastaliklar (n=2, %11) izledi. Ayrica erken baslangicli kolit, nefrotik sendrom, leiyomyom ve iki hastada
hemofagositik lenfohistiyositoz gorildi. CD4 lenfopeni (n=15, %83) baskin fenotip idi. Yedi hastaya
hematopoetik kok hucre nakli uygulandigi ve tam kimerizm saptandigi goruldu. 4 (%22) hasta
kaybedildi.

Tartisma:

Bu ¢alisma 4 6zgun mutasyon ile literatlrdeki en genis RASGRP1 vaka serisini icermektedir. Sonuglar
erken yasta EBV iligkili lenfoproliferasyon, lenfoma ile immun disreglilasyon bulgulari olan hastalarda
RASGRP1 eksikliginin akilda tutulmasi, erken genetik tani yapilmasi ve uygun olgularda hematopoetik
kok hicre naklinin gecikmeden degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, otoimmunite, RASGRP1, malignite
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RASGRP1 eksiklidi olan hastalarin demografik ve klinik ézellikleri
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BGG: Gelisme gerilidi; HL: Hodgin lenfoma; HLH: Hemofagositik lenfohistivositoz; HSM: Hepatosplenomegali; ITP: Immiin trombositopenik purpura; IVIG: Intravendz imminoglobuling KIT:

Hematopoetil kemik iligi transplantasyonu; LAF: Lenfadenopati; OIHA: Cteimmiin hemolitile ansmi
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Abstract:0260 [SS-025]

Sekonder immiin Yetmezlik Tanisi Alan Hastalarin Klinik ve immiinolojik Ozellikleri: Tek Merkez
Deneyimi

Gozde Ozkan, Yasin Karali, Halime Cigek, Sara Sebnem Kilig Giiltekin

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi,Gocuk immiinoloji Bilim Dali, Bursa

Giris ve Amacg

Sekonder immun yetmezlikler; enfeksiyonlar, ilaglar, maligniteler ve cesitli sistemik hastaliklara bagli
olarak gelisen, immun sistem fonksiyonlarinin sonradan bozulmasiyla karakterize heterojen bir hastalik
grubudur. Bu hasta grubunda taninin gecikmesi, tekrarlayan ve agir enfeksiyonlara bagli morbidite
artigina yol agabilmektedir. Bu calismanin amaci, sekonder immun yetmezlik tanisi alan hastalarin
demografik, klinik ve immunolojik 6zelliklerini degerlendirerek klinik farkindaliga katki saglamaktir.
Bulgular

Calismaya toplam 46 hasta dahil edildi. Hastalarin %60,9’u erkek (n=28), %39,1’i kiz (n=18) olup, tani
yasi medyan 40,5 ay (min—-maks: 1-905 ay) olarak saptandi. On hastada (%21,7) ebeveynler arasinda
akrabalik dyklsu mevcuttu. En sik sekonder immun yetmezlik nedenleri Down sendromu (%21,7) ve
prematurite (%19,6) idi. Rituksimab kullanimina bagli sekonder immun yetmezlik orani %8,7 olarak
belirlendi. Diger etiyolojiler hematolojik maligniteler, otoimmun, metabolik ve norolojik hastaliklar
icermekteydi. Hastalarin klinige yonlendirilmesinde en sik neden tekrarlayan ve/veya agir enfeksiyon
oykisi olup, 6zellikle st ve alt solunum yolu enfeksiyonlari én plandaydi. ilk basvuruda ortalama serum
IgG, IgA ve IgM duzeyleri sirasiyla 536 + 383 mg/dL, 82,5 + 81 mg/dL ve 52,5 + 51 mg/dL iken, takiplerde bu
degerlerin belirgin sekilde arttigl gozlendi. immiinoglobulin replasman tedavisi alan hastalarda ortalama
tedavi suresi 38,4 ay, medyan tedavi suresi 30 ay (min—maks: 5-200 ay) olarak saptandi.

Tartisma:

Bu calismada, sekonder immun yetmezlik tanisi alan hastalarin etiyolojik ve klinik agidan belirgin
derecede heterojen bir dagiim gosterdigi ortaya konmustur. Ozellikle tekrarlayan, agir veya atipik seyirli
enfeksiyonlar, standart tedavilere yetersiz yanit ve beklenmeyen enfeksiyon komplikasyonlari varliginda
sekonder immun yetmezlik tanisinin mutlaka akilda tutulmasi gerekmektedir.
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Sekonder immiin yetmezlik tanisi alan hastalarda etiyolojik dagilim

Sekonder immiin Yetmezkik Nedeni n %
Down sendromu 10 21.7
Prematurite 9 19.6
Noérolojik sendromlar* 5 10.9
Rituksimab ilag kullanimi 4 8.7
Brongiektazi 3 6.5
Dermatomyozit 2 4.3
Hematolojik maligniteler (ALL, AML, lenfoma) 3 6.5
Metabolik hastaliklar 1 2.2
Konjenital nefrotik sendrom 1 2.2
intestinal lenfanjiektazi 1 2.2
Kronik akciger hastalig 1 2.2
Silotoraks 1 2.2

o o
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