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Sevgili Arkadaslarim,
Degerli Meslekdaslarim,

Ulkemizin cok 6nemli ancak gizli kalmis bir saglik sorunu olan Primer immiin Yetmezliklere ve bu hastaliklarin
tani ve tedavisine odaklanmis olan Klinik immiinoloji Derneginin ikinci ulusal kongresini 31Mart-3Nisan 2016
tarihleri arasinda Antalya’da diizenliyoruz.

immiin sistemin kalitsal hastaliklari olan primer immiin yetmezlikler, klinik, immiinolojik ve genetik olarak
cok cesitlilik gosterirler. Ginliimuzde 250-300 kadar primer immin yetmezlik tanimlanmis olup glincel
siniflamaya gore 9 ayri alt grupta toparlanmislardir. Bu yil kongremizin temel konusunu bu 9 primer immdiin
yetmezlik altgrubundan birisi olan “Kombine immiin Yetmezlikler” olusturacaktir.

Kombine immiin Yetmezlikler akraba evliligi oraninin yiiksek, dogurganhgin fazla olmasi nedeniyle iilkemizde
diger bati toplumlarina gore cok daha sik goriilmektedir. Bu hastalar sik ateslenme, tekrarlayan enfeksiyonlar,
enflamasyon, otoimminite, allerji, lenfoproliferasyon ve malignensi gibi durumlarla kliniklere gelmektedir.
Erken tani ve etkin tedavi yasam kurtaricidir. Ancak hastalarin 6nemli bir kismi adeta buzdaginin suyun
altinda kalan kismi gibi tani alamamakta, uzmanlasmis merkezlere ulasamamaktadir.

Bu yilki kongremizde, 6zellikle kombine immin yetmezliklerin tani ve tedavileri, konusunda uzman bilim
insanlariyla irdelenecek, yenilikler paylasilacaktir.

Sloganimiz gecen yilda da oldugu gibi “Erken Tani - Etkin Tedavi”’ dir. Ozellikle aile hekimleri, cocuk saghgi ve
hastaliklarivei¢hastaliklariuzmanlari, allerji-immuinoloji uzmanlarive asistanlari, romatoloji, gastroenteroloji,
enfeksiyon hastaliklari, gogis, hematoloji, onkoloji hastaliklari gibi immiinoloji ile ilgili disiplinlerde ¢alisan
hekimlerimizi kongremize cagiriyoruz.

Sizleri yonetim kurulumuz adina kongremize davet ediyor, cok degerli katkilarinizi bekliyoruz.

Saygilarimla,

Prof. Dr. Kamile Aydan ikinciogullari
Klinik imm{inoloji Dernegi
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KURULLAR

Klinik immiinoloji Dernegi Yonetim Kurulu

Dr. K. Aydan ikinciogullari (Kongre Baskani)
Dr. F. ilhan Tezcan
Dr. Necil Kuttkculer
Dr. Mustafa Yilmaz
Dr. E. Figen Dogu
Dr. ismail Reisli
Dr. Caner Aytekin

Diizenleme Kurulu (Organizasyon Komitesi)

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. Mutlu Yiksek

Dr. K. Aydan Ikinciogullari Dr. Deniz Ayvaz

Dr. Mustafa Yilmaz Dr. Caner Aytekin
Dr. ismail Reisli Biol. Dr. Cagman Tan
Dr. Necil Kutukguler Dr. M. Yavuz Koker
Dr. Zafer Caliskaner Dr. E. Figen Dogu

Kongre Sekreterleri

Prof.Dr. Ismail Reisli Prof. Dr. Mustafa Yilmaz
TIf : 0532 344 55 11 TIf : 0532 765 32 09
E-mail : ireisli@hotmail.com E-posta: yilmazm@-cu.edu.tr




2. KLINiK iIMMUNOLOJI KONGRESI
31 Mart - 3 Nisan 2016 Papillon Ayscha Hotel - Antalya / TURKIYE

KONGRE PROGRAMI

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

31 MART 2016 PERSEMBE

13:30-15:30 | PRIMER iMMUN YETMEZLiK HEMSIRELIGi KURSU
Kurs Baskani: Dr F. ilhan Tezcan, Dr ismail Reisli
13.30-14.00 | immiin sistemin yapisi ve ¢alisma prensipleri, primer immiin yetmezlikler
Dr F. ilhan Tezcan
Primer immiin yetmezlikli hasta ve ailesi ile iletisim, izlemde dikkat edilecek konular
_ _ Hemsire Feride Ozkan
14:00-14:30 Primer immiin yetmezlikli hastanin yatakli serviste izlemi
Hemgire Nefiye Yildiz
Primer immiin sistem hastaliklarinin tedavisi - 1
14.30-15.00 | IVIG ve SCIG tedavileri
Dr ismail Reisli - Hemsire Havva Bozkurt
Primer immiin sistem hastaliklarinin tedavisi - 2
15.00-15.30 | Kok hiicre nakline hasta hazirlama, nakil sonrasi izlem, kateter bakimi
Dr E. Figen Dogu - Hemsire Birsel Kiigiikersan
15:30-16:00 | Kahve Molasi
16:00-17:35 | FLOW CYTOMETRY (AKIMSITOMETRI) CALISMALARI, VERILERIN YORUMLANMASI KURSU
Kurs Bagkani: Dr Mustafa Yilmaz, Dr. Giizide Aksu
16:00-16:20 | Akimsitometride genel ilkeler ve kullanim alanlari
Dr Giilderen Yanikkaya Demirel
16:20-16:40 Tanida ve izlemde immiin fenotiplemenin yeri ve 6nemi
Dr Mustafa Yilmaz
16:40-17-00 Prlmfer immiin yetmezliklerde T ve B lenfosit alt gruplarinin 6nemi
Dr Aligan Yildiran
) _ Akimsitometride 6rneklerle fonksiyonel testler
17:00-17:20 Dr Mustafa Yavuz Kéker
17:20-17:35 | Tartisma
18.00 ACILIS
) Prof Dr F. ilhan Tezcan, Prof Dr K. Aydan ikinciogullari
ACILIS KONFERANSI
Oturum Baskanlari: Dr K. Aydan ikinciogullari, Dr Necil Kiitiikgiiler
18:30-19:15 . . . ..
New insights and new treatments for primary immunodeficiency
Dr Andrew Cant
19.30 ACILIS KOKTEYLI

‘ immun_kong_2_kitap.indd 5

21.3.2016 23:20:02 ‘



1 [ UEEEm ®

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

1 NiSAN 2016 CUMA

08:30-10:10

AGIR KOMBINE iMMUN YETMEZLIKLER — Prof Dr Olcay YEGIN Anisina
Oturum Baskanlari: Dr Ozden Sanal, Dr E. Figen Dogu

08:30-08:50

T lenfosit biyolojisi, gelisimi ve aktivasyonu
Dr E. Figen Dogu

08:50-09:10

Agir kombine immiin yetmezliklerde klinik ve tani
Dr Deniz Cagdas Ayvaz

09:10-10:00

Olgularla agir kombine immiin yetmezlige yaklasim
Dr Nesrin Giilez

Dr Dilara Kocacik

Dr Demet Hafizoglu

Dr Siikrii Nail Giiner

10:00-10:10

Tartisma

10:10-10:30

Kahve Molasi

10:30-12:30

KOMBINE iMMUN YETMEZLIKLER - Prof Dr Isil Berat BARLAN Anisina
Oturum Baskanlari: Dr Yildiz Camcioglu, Dr F. ilhan Tezcan

10:30-10:50

Kombine immiin yetmezliklerin genel 6zellikleri
Dr Neslihan Karaca

10:50-11:10

EBV enfeksiyonu, immiin yanit, EBV enfeksiyonuna yatkinlikla giden kombine immiin yetmezlikler

Dr Yildiz Camcioglu

11:10-11:30

inflamasyon ve kombine immiin yetmezlikler
Dr Ayse Metin

11:30-11:50

Alleriji ile giden kombine immiin yetmezlikler
Dr Metin Aydogan

11:50-12:10

Otoimmiinite ile giden kombine immiin yetmezlikler
Dr Ferah Genel

12:10-12:30

Tartisma

12.30-13.30

Ogle Yemegi

13:30-14:30

UYDU SEMPOZYUMU - ERKIM iLAG

An Update on IVIG & Mechanisms of Action in Immunomodulation & Immunosubstitution
Oturum Baskani : Dr F. ilhan Tezcan

Dr Srini Kaveri

14:30-16:30

OLGULARLA KOMBINE iMMUN YETMEZLIKLER
Oturum Bagkanlari: Dr Sebnem Kilig, Dr Caner Aytekin
Dr Ayga Kiykim

Dr Sevgi Késtel Bal

Dr Esra Hazar Sayar

Dr Cigdem Aydogmus

Dr Funda Cipe

Dr Deniz Cagdas Ayvaz

Dr Sule Haskologlu

Dr Bahar Goktiirk

16.30-17.00

Kahve Molasi

17:00-18:00

KOMBINE iMMUN YETMEZLIKLERDE TEDAVi
Oturum Baskanlari: Dr F. ilhan Tezcan, Dr Koray Harmanci

17:00-17:20

Kok Hiicre Nakli Ve Gen Tedavisi
Dr K. Aydan ikinciogullar

17:20-17:40

Hedefe Yonelik Tedavi: Biyolojik Ajanlar
Dr Sebnem Kilig

17:40-18.00

Tartisma

18:00-19:00

POSTER SAATI
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2 NiSAN 2016 CUMARTESI

08:30.09:30 | INFLAMATUVAR BARSAK HASTALIGI
) ) Oturum Bagkanlari: Dr Ayse Metin, Dr Sebnem Kilig
) _ Gastroenterolog goziiyle
08:30-08:45 Dr Aydan Kansu
_ _ immiinolog goziiyle
08:45-09:00 | b Giizide Aksu
] _ Patolojik 6zellikler
09:00-09:15 Dr Dicle Orhan
09:15-09:30 | Tartigma
NEW FRONTIERS IN IMMUNE DYSREGULATION
09:30-10:00 | Oturum Baskanlar: Dr Ozden Sanal, Dr E. Figen Dogu
Dr Giilbu Uzel
10.00-10.30 | Kahve Molasi
10:30-11:10 PRIMER iMMUN YETMEZLIKLERDE YILIN MAKALELERI
) ) Oturum Bagkanlari: Dr Mustafa Yilmaz, Dr Deniz Cagdas Ayvaz
10:30-10:50 | Dr Saliha Esenboga
10:50-11:10 | Dr Mutlu Yiiksek
PRIMER iMMUN YETMEZLIK iCiN MALIYET CALISMASI
11:10-11:50 | Oturum Baskanlari: Dr K. Aydan ikinciogullari, Dr Deniz Acican
Dr Simten Malhan
SELEKTIF VE PARSIYEL IGA EKSIKLiGi OLAN COCUKLARDA AILESEL YATKINLIK VE TACI MUTASYONU
11:50-12:30 | Oturum Baskanlari: Dr Zafer Caliskaner, Dr Oner Ozdemir
Dr Necil Kiitiikguler
12:30-13:30 | Ogle Yemegi
UYDU SEMPOZYUMU / ECZACIBASI | BAXALTA
13:30-14:30 | BUGUN VE GELECEKTE IMMUNGLOBULIN TEDAVISi
Dr Leman Yel
HASTA SORUNLARI TOPLANTISI
14:30-15:15 | Oturum Baskanlari: Dr ismail Reisli, Dr Ercan Kurar, Dr Ferhat Catal
Selcan Kaya, Dr Gok¢en Goziibatik
15:15-15:45 | Kahve Molasi
TURKIYE’DE IMMUNOLOJI ALLERJi EGITIMINDE SON DURUM VE KAYIT SISTEMI
15:45-16:30 | Oturum Baskanlari: Dr F. ilhan Tezcan, Dr Fazil Orhan, Dr Giinseli Bozdogan
Dr Mutlu Yiiksek, Dr Sebnem Kilig
ERISKINDE PRIMER iMMUN YETMEZLIKLER
16:30-17:00 | Oturum Baskanlari: Dr Omiir Ardeniz, Dr Ugur Musabak
Dr Zafer Caliskaner
PEDIATRIK YOGUN BAKIMDA iMMUNOLOJi KONSULTASYONU
17:00-17:30 | Oturum Baskani: Dr Tanil Kendirli, Dr Mutlu Yiiksek
Dr Caner Aytekin
IMMUN YETMEZLIKLERDE FONKSIYONEL CALISMALAR
17:30-18:00 Oturum Bagkanlari: Dr. Ozden Anal, Dr Deniz Cagdas Ayvaz
’ ) interferonopatiler: immiin yetmezliklerde paradigma degisiklikleri
Dr ihsan Giirsel
19.30 GALA YEMEGI ve ODUL TORENI
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3 NiSAN 2016 PAZAR

08:30-10:00

OLGULARLA iMMUN YETMEZLIKLER - 1I

Oturum Bagkanlari: Dr Zafer Caliskaner, Dr Mehmet Kilig
Dr Sevket Arslan

Dr Mustafa Giileg

Dr Omiir Ardeniz

Dr Ozlem Keskin

Dr Fatih Celmeli

Dr Serkan Filiz

Baran Erman

Serkan Belkaya

10:00-10:15

AKILCI ILAC KULLANIMI
Dr ismail Reisli

10:15-10:45

Kahve Molasi

10:45-11:30

KAPANIS KONUSMASI

Oturum Bagkanlari: Dr F. ilhan Tezcan, Dr K. Aydan ikinciogullari
PRIMARY IMMUNODEFICIENCIES: NEW DIAGNOSTIC APPROACH
Dr Kaan Boztug

11:30-12:00

KAPANIS
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Poster No

Abstract
No

Bildiri Bashgi

Konu

P-001

96

LRBA Mutasyonu Saptanan CVID 'li Olgunun Seyri
Glilsah Aygin Duyuler, Mahir Serbes, Senay Sasihiiseyinoglu, Derya Ufuk
Altintas, Dilek Karagéz, Mustafa Yilmaz

Antikor eksiklikleri

P-002

99

Bruton Hastaligi: Olgu Sunumu
Nesrin Reisli, Alexander Sidorov, Esra Hazar Sayar, Beata Soltesz, ismail
Reisli, Laszlo Marodi

Antikor eksiklikleri

P-003

123

Siit Cocuklugunun Gegici Hipogamaglobulinemisinde B Lenfosit Alt Gruplari
Fehime Kara Eroglu, Tuba Turul, Fatima Aerts Kaya, Deniz Ayvaz, ilhan
Tezcan, Ozden Sanal

Antikor eksiklikleri

P-004

127

Campylobacter Coli Sepsisi Gelisen X’e Bagh Agammaglobulinemi Olgusu
Zeynep Gokge Gayretli Aydin, Esma Altinel Agoglu, Tiirkan Aydin Teke, Ayse
Kaman, Caner Aytekin

Antikor eksiklikleri

P-005

133

Yaygin degisken immiin yetmezlikli ¢cocuklarda kronik inflamasyon ve erken
aterokleroz belirteci olarak kitotriozidaz enzim aktivitesi

Elif Azarsiz, Eser S6zmen, Ertiirk Levent, Neslihan Karaca, Giizide Aksu,
Necil Kiitiikgiiler

Antikor eksiklikleri

P-006

137

Yaygin degisken immun yetmezlik klinigi ile gelen hastada heterozigot
PIK3R1 mutasyonu
Seyhan Kutlug, Alisan Yildiran

Antikor eksiklikleri

P-007

138

intravenéz Immunoglobulin Tedavisi Almakta Olan Primer immiin
Yetmezlikli Hastalarda Solunum Sisteminin Degerlendirilmesi

Saliha Esenboga, Nagehan Emiralioglu, Berna Oguz, Betiil Karaatmaca,
Deniz Cagdas Ayvaz, Ebru Giines Yalgin, Deniz Dogru Erséz, Ugur Ozcelik,
Nural Kiper, ilhan Tezcan

Antikor eksiklikleri

P-008

139

[R1] XLA'li Hastalarda Btk Mutasyonlarinin Dagilimi: Hacettepe Deneyimi
Saliha Esenboga, Deniz Cagdas Ayvaz, Betiil Karaatmaca, Liitfiye Mesci,
Mirjam Van Der Burg, Ozden Sanal, ilhan Tecan

Antikor eksiklikleri

P-009

161

Primer immiin Yetmezligi Olan ve intravenéz immiinglobulin Tedavisi Alan
Hastalarda D Vitamininin Klinik ve Laboratuvar Durumla iliskisi
Pinar Giir Cetinkaya, Deniz Caddas Ayvaz, Hacer Ciizdanci, ilhan Tezcan

Antikor eksiklikleri

P-010

174

immiinglobulin izotip Eksikligi ile Allerjik Hastalik Birlikteligi
Demet Altun, Melis Akpinar, Akif Kavgaci, Zehra Sule Haskologlu, Sevgi
Kostel Bal, Esin Figen Dogu, Kamile Aydan ikinciogullar

Antikor eksiklikleri

P-011

190

Nedeni saptanamayan hipogammaglobiilinemi ayirici tanisinda B hiicre
koreseptérleri (CD19, CD20, CD21, CD22, CD27, CD81)
Hiiseyin Ozan Torun, Elif Azarsiz, Neslihan Karaca, Necil Kiitiikgiiler

Antikor eksiklikleri

P-012

103

Adir Nétropeni ile Basvuran ADA2 Eksikligi Olgusu

Cigdem Aydogmus, Funda Erol Cipe, Gonca Keskindemirci, Ozge Kaba,
Kiibra Baskin, Melda Yurtsever, Nuray Aktay Ayaz, Mustafa Cakan, Kaan
Boztug

Dogal immiinite
eksiklikleri

P-013

109

NEMO Mutasyonlu Bir Olguda Kronik inflamatuar Kolitin TNFo inhibitérii
ile Tedavisi

Hasibe Artag, Ayca Ceylan, Hiilya Ozdemir, Halil Haldun Emiroglu, Hasan Ali
Yiiksekkaya, Vedat Uygun, Asbjorg Stray Pedersen, Jordan Orange

Dodal immiinite
eksiklikleri

P-014

126

T- B- NK + Agir Kombine immiin Yetmezlikli Bir Olgu
Zeynep Gékge Gayretli Aydin, Goniil Tanir, Tiirkan Aydin Teke, Nur Oz,
Giilsiim iclal Bayhan, Gzge Metin Akcan, Ayse Kaman, Caner Aytekin

Dogdal immiinite
eksiklikleri

P-015

150

Olgu Sunumu: IRAK-4 Eksikligi
Merve Ezgi Dogan, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Mayda Giirsel,
insan Giirsel, Sevgi Keles, ismail Reisli

Dogal immiinite
eksiklikleri
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P-016

177

Birden fazla bireyde ge¢ tanimlanmig IL-12RB1 eksikligi olan bir aile
Cagman Tan, Sevgi Bilgig Eltan, Begiim Ozbek, Deniz Cagdas Ayvaz, Ozlem
Keskin, Betiil Karaatmaca, Ozden Sanal, ilhan Tezcan

Dogdal immiinite
eksiklikleri

P-017

178

Extraordinary Diagnosed Miliary Tuberculosis, A Case Report
Muhammed Burak Selver, Esra Hazar Sayar, Sevgi Pekcan, Mustafa Sait
Yilmaz, Stéphanie Boisson Dupuis, Jean Laurent Casanova, ismail Reisli

Dogal immiinite
eksiklikleri

P-018

105

immiin Yetmezlik Gelistiren Herediter Hemorajik Telenjiektazi Olgusu
Ceyda Tunakan Dalgig, Fatma Diigiiniir Giinsen, Gékten Bulut, Funda Elmas,
Nur Akad Soyer, Fatma Omiir Ardeniz

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-019

113

Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Olgusunda Gelisen Otoimmiin Hepatit
Ramazan Ugar, Sadan Soyyigit, Mehmet Asil, Sevket Arslan,
Hiiseyin Ataseven, Ahmet Zafer Caliskaner

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-020

114

13 Y1l Boyunca Otoimmiin Sitopeni Tanisi Altinda Gizlenmis Yaygin Degisken
immiin Yetmezlik

Sadan Soyyigit, Ramazan Ugar, Sinan Demircioglu, Sevket Arslan, Ahmet
Zafer Caliskaner

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-021

154

Primer immiin yetmezlik tanisi alan eriskin hasta grubunun immiinolojik
yonden degerlendirilmesi

Ozge Oztiirk, Deniz Caddas Ayvaz, Saliha Esenboga,

Betiil Karaatmaca, Ebru Celebioglu, Liitfi Céplii, ilhan Tezcan

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-022

164

Eriskin Hastalarda Farkl Klinikle Ortaya Cikan Kombine immiin Yetmezlik
Olgulari

Nursel Calik Basaran, Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboga,

Betiil Karaatmaca, Ertugrul Cagri Bélek, ilhan Tezcan

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-023

173

Nadir Bir immiin Yetmezlik: Good Sendromu
Ali Selcuk, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ozgiir Kartal, Mustafa Giileg,
Ugur Haci Musabak

Eriskinde immiin
yetmezlikler

P-024

89

MPO Eksikligi Olan 5 Vakada DHR 123 Testi ile N6trofil Fonksiyonunun
Degerlendirilmesi
Esma Bentli, Berkay Saraymen, Hiiseyin Avcilar, Mustafa Yavuz Kéker

Fagositer eksiklikler

P-025

92

Ciddi Seyirli Otozomal Resesif Kronik Graniilomatéz Hastalik Olgusu
Hikmet Tekin Nacaroglu, Nesrin Giilez, Mustafa Yavuz Kéker, Semiha Erdem
Bahcgeci, Sait Karaman, Ferah Genel

Fagositer eksiklikler

P-026

100

Primer immiin yetmezlikli hastalarda mikobakteriyel enfeksiyonlar
Ezgi Ulusoy, Neslihan Edeer Karaca, Sanem Eren Akarcan, Giizide Aksu,
Necil Kiitiikgiiler

Fagositer eksiklikler

pP-027

106

Diskoid Lupus Tanisi ile izlenen Eriskin Bir Hastada Kronik Graniilomatéz
Hastalik: immiinoloji Konsiiltasyonunun Onemi

Saliha Esenboga, Baran Erman, Cagman Tan, Nursel Calik Basaran,
Sibel Dogan, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan

Fagositer eksiklikler

P-028

110

Kronik Granulomatoz Hastalikta Oksidaz Rezidiiel Aktiviteye Neden Olan
Missense Mutasyonlar
Mustafa Yavuz Kéker, Berkay Saraymen, Mehmet Kiliger, Hiiseyin Avcilar

Fagositer eksiklikler

P-029

121

Tedaviye direngli cilt enfeksiyonu ile seyreden Iékosit adezyon defekti
vakasi

Sevgi Bilgig Eltan, Ozlem Keskin, Mehmet Fatih Deveci,

Mustafa Yavuz Kéker, Evrim Tanircan, Ercan Kiigiikosmanoglu

Fagositer eksiklikler

P-030

129

Aspergillus Fumigatusa Bagl Konstriktif Perikardit ve Stafilokokus Aureusa
Bagl Multilokule Karaciger Absesi ile Seyreden iki Kronik Granulomatéz
Hastalik Olgusu

Sanem Eren Akarcan, Neslihan Edeer Karaca, Giizide Aksu, Halil Bozkaya,
Hiidaver Alper, Fatih Ayik, Zafer Dékiimcii, Emre Divarci, Necil Kiitiik¢iiler

Fagositer eksiklikler

P-031

134

kronik granulomatoz hastaliklarin klinik ve genetik 6zellikleri
Serdar Nepesov, Deniz Fatma Aygiin, Emre Ozer, Haluk Cokugras,
Yildiz Camcioglu, Yavuz Kéker, Berkay Saraymen

Fagositer eksiklikler

P-032

136

Kronik nétropeni olgularinda uzun dénem izlem sonuglari
Nigar Hasimova, Sevgi Késtel Bal, Sule Haskologlu, Aysenur Oztiirk,
Lale Satiroglu Tufan, Esin Figen Dogu, Aydan ikinciogullari

Fagositer eksiklikler

10

‘ immun_kong_2_kitap.indd 10

21.3.2016 23:20:03 ‘



1 [ UEEEm ®

KLINIK iMMONOLOJI

=KONGRESI

P-033 188 Kostmann Hastaligi (HAX1 eksikligi): Sekiz hastanin klinik, laboratuvar ve Fagositer eksiklikler
prognoz ézellikleri
Caner Aytekin, Manuela Germeshausen, Figen Dogu, Aydan ikinciogullari

P-034 192 Kronik Graniilomatéz Hastalikta Gastrik Antral Darlik: Olgu Sunumu Fagositer eksiklikler
ibrahim Cemal Maslak, Erdem Basaran, Adnan Kabaalioglu, Aysen Bingél

P-035 197 Konjenital Nétropenili Hastalarin incelenmesi Ve HAX1 Mutasyonu Fagositer eksiklikler
Saptanan Bir Ailenin Taranmasi; Cok Merkezli Calisma
Sara Sebnem Kilig, Demet Hafizoglu, Siikrii Cekig, Orhan Goriikmez,
Mehmet Tiire, Serkan Filiz, Funda Cipe, Cigdem Aydogmus, Tahsin Yakut

P-036 108 Artemis eksikligi saptanan kombine immiin yetmezlikli bir hastada Ramsay | Hiicresel immiin
Hunt Sendromu yetmezlikler
Hasibe Artag, Hiilya Ozdemir, Yavuz Kéksal, Ay¢a Ceylan, ismail Reisli,
Asbjorg Stray Pedersen, Jordan Orange

P-037 117 CMV Enfeksiyonuna Sekonder Gelisen B Hiicre Yetmezligi Hiicresel immiin
Seda Sirin Kése, Gzden Anal, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner, Gzkan Karaman yetmezlikler

P-038 119 Agir kombine immunyetersizlikler: Dort yillik klinik deneyim Hiicresel immiin
Ozge Kaba, Kiibra Baskin, Cigdem Aydogmus, Funda Cipe, Gonca yetmezlikler
Keskindemirci

P-039 120 Di-George sendromu ve klinik deneyimimiz Hiicresel immiin
Kiibra Baskin, Ozge Kaba, Funda Cipe, Cigdem Aydogmus, yetmezlikler
Gonca Keskindemirci

P-040 132 Spesifik primer immiin yetmezlik olgularinda CFSE metodu ile in-vitro T Hiicresel immiin
lenfosit proliferasyon yanitlarina laboratuvar yaklagim yetmezlikler
Elif Azarsiz, Neslihan Karaca, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler

P-041 142 Primer immiin Yetmezliklerin Degisen Yiizleri LRBA Eksikligi: U¢ Olgunun Hiicresel immiin
Sunumu yetmezlikler
Zehra Sule Haskologlu, Figen Dogu, Sevgi Bal, Sinan Sari, Buket Dalgig,
Zarife Kuloglu, Aydan Kansu, Aydan ikinciogullari

P-042 149 Adenozin Deaminaz (ADA) Enzim Eksikligi Olgularimiz Hiicresel immiin

@ Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, Michael Hersfield, yetmezlikler

Zafer Caliskaner, Mehmet Akif Yesilipek, Aydan ikinciogullari, ismail Reisli

P-043 183 Ciltte Graniiloma Olusumu ile Basvuran ve DNA-PKcs Defekti Saptanan Hiicresel immiin
Kombine immiin Yetmezlikli iki Kardes yetmezlikler
Can Akal, Saliha Esenboga, Baran Erman, Betiil Karaatmaca,
Deniz Cagdas Ayvaz, Kaan Boztug, ilhan Tezcan

P-044 185 From Differantial Diagnosis To Certain Diagnosis; Hyperimmunoglobulin-E | Hiicresel immiin
Syndrome (HIES) yetmezlikler
Tahir Tok, Esra Hazar Sayar, Muhammed Burak Selver, Siikrii Nail Giiner,
Sevgi Pekcan, Sevgi Keles, ismail Reisli

P-045 189 Artemis mutasyonlu hastalarimizda Foxp3 ekspresyonu Hiicresel immiin
Tugba Esra Pekcandanoglu, Seyma Celikbilek Celik, Selda Keyik, yetmezlikler
Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail Reisli

P-046 193 Artemis Mutasyonu Saptanan Hastalarimizda Es Uyaran Molekiil Hiicresel immiin
Ekspresyonlari yetmezlikler
Seyma Celikbilek Celik, Tugba Esra Pekcandanoglu, Selda Keyik, Mehmet
Ali Karaselek, Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail Reisli

P-047 199 Omenn sendromu vakalari- Hacettepe serisi Hiicresel immiin
Kismet Ciki, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz, Tuba Turul Ozgiir, Ozden Sanal, yetmezlikler
ilhan Tezcan

P-048 95 Mikrodelesyonlar immun yetmezlige yol agar mi? immiin yetmezlik
Sait karaman, Filiz Hazan, Semiha Bahgeci, Nesrin Giilez, Ferah Genel taramasi

P-049 97 Adir Kombine immiin Yetmezlik Hastalarinda Yeni Nesil Dizileme Yéntemi immiin yetmezlik
ile Genetik Varyasyonlarin Saptanmasi taramasi
Sinem Firtina, Yuk Yin Ng, Ozden Hatirnaz Ng, Ayca Kiykim, Elif Aydiner,
Serdar Nepesov, Yildiz Camcioglu, Funda Cipe, Aysenur Kaya,
Miijde Tuba Cégiirlii, Ugur Ozbek, Miige Sayitoglu
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P-050 143 Primer immiin yetmezlikli hastalarda, hastaliga neden olan genetik immiin yetmezlik
defektlerin yeni nesil dizileme yontemiyle arastirilmasi taramasi
Baran Erman, Ivan Bilic, Tatjana Hirschmugl, Deniz Caddas Ayvaz,
Ozden Sanal, ilhan Tezcan, Kaan Boztug

P-051 155 Primer immiin Yetmezlikli Hastalarin Nutrisyonel Durumunun Arastinlmasi | immiin yetmezlik
Asuman Nur Karhan, Saliha Esenboga, Betiil Karaatmaca, taramasi
Deniz Caddas Ayvaz, Hiilya Demir, Aysel Yiice, ilhan Tezcan

P-052 159 Rothmund-Thomson Sendromu: immiinolojik degerlendirme gerekli mi? immiin yetmezlik
Asuman Giirkan, Caner Aytekin, Deniz Giiloglu, Figen Dogu, taramasi
Aydan ikinciogullari

P-053 165 Bloom Sendromu: Alti olgunun klinik ve immiinolojik 6zellikleri immiin yetmezlik
Asuman Giirkan, Caner Aytekin, Deniz Giiloglu, Figen Dogu, taramasi
Aydan ikinciogullari

P-054 184 Farkl Tanilarla Yatirilarak iViG Tedavisi Alan Hastalarin Hemsirelik izlemi | immiin yetmezlik
Fatma Ecem Simsir, llkim Gzhelvaci taramasi

P-055 204 PCR ile CMV viriis yiikii yiiksek saptanan hastalarin PiY agisindan immiin yetmezlik
degerlendirilmesi taramasi
Sinem Nur Selguk, Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboga, Alpaslan Alp,
ilhan Tezcan

P-056 101 Erken baslangicl kolit ile prezente olan ve IL10R defekti saptanan bir olgu | immiindisregiilasyon
Ezgi Ulusoy, Tatjana Hirschmugl, Sanem Eren Akarcan, bozukluklari
Neslihan Edeer Karaca, Giizide Aksu, Kaan Boztug, Necil Kiitiikgiiler

P-057 141 IL10-IL10R EKSIKLIGi: KLiNiK, LABORATUVAR OZELLIKLER ve TEDAVi immiindisregiilasyon
Zehra Sule Haskologlu, Figen Dogu, Sevgi Bal, Odiil Egritas, Zarife Kuloglu, | bozukluklar
Tanil Kendirli, Aydan Kansu, Buket Dalgig, Aydan ikinciogullari

P-058 151 Primer immiin yetmezlik ve malignite: Sebep mi yoksa sonu¢ mu? immiindisregiilasyon
Sevgi Kostel Bal, Sule Haskologlu, Esin Figen Dogu, Tanil Kendirli, Caner Aytekin, | bozukluklari
Giilsah Tanyildiz, Nurdan Tagyildiz, Giilsan Yavuz, Aydan ikinciogullari

P-059 172 Lenfoma, Otoimmiin Sitopeni ve Enfeksiyonlar ile Prezente Olan iki immiindisregiilasyon
Kardeste PIK3CD Mutasyonu bozukluklari
Betiil Karaatmaca, Baran Erman, Saliha Esenboda, Alisan Yildiran,
Deniz Cagdas Ayvaz, Kaan Boztug, ilhan Tezcan

P-060 181 Olasi Célyak Tanisi Alan Pediatrik Yas Grubu Hastalarda HLA DQB1/DQA1 immiindisregiilasyon
Allellerinin Degerlendirilmesi bozukluklari
Begiim Ozbek, Cagman Tan, Behnam Ahmadzadeh, Asuman Nur Karhan,
Deniz Cagdas Ayvaz, Ozlem Karapinar, Aysel Yiice, ilhan Tezcan

P-061 201 Lipopolisakkarit’e duyarli beige-benzeri Protein (LRBA) Defekti Bulunan immiindisregiilasyon
Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Bulgularinin Degerlendirilmesi: Hacettepe | bozukluklari
Serisi
Deniz Cagdas Ayvaz, Betiil Karaatmaca, Saliha Esenboda, Togay Yilmaz,
Baran Erman, Cagman Tan, Sevil Oskay Halagl, Tuba Turul Ozgiir, Kaan
Boztud, Benice Lo, Michael Jordan, Michael Lenardo, Gzden Sanal,
ilhan Tezcan

P-062 118 Ataksi-Telenjektazi Tanili iki Kuzen Olgu immiinogenetik
Seda Sirin Kése, Ozden Anal, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner, Ozkan Karaman

P-063 186 Artemis’in Molekiiler Mekanizmasi immiinogenetik
Mehmet Ali Karaselek, ismail Reisli, Ercan Kurar, Ahmet Biilent Turhan

P-064 140 DOCK 8 Eksikligi: Nasil Tedavi Edilmeli? K6k Hiicre nakli
Zehra Sule Haskologlu, Figen Dogu, Sevgi Bal, Siikrii Giiner, G6kalp Bolkent,
Sevgi Keles, Caner Aytekin, ismail Reisli, Tanil Kendirli, Talal Chatila,
Aydan ikinciogullari

P-065 170 Adir Kombine immiin Yetmezlikli (AKiY) Hastalarda Hematopoetik Kék Kok Hiicre nakli
Hiicre Nakli (HKHN) Sonrasi immiin Yapilanma
Deniz Giiloglu, Zehra Sule Haskologlu, Meltem Arikan, Senem Kogak,
Ziilfikar Akelma, Figen Dogu, Aydan ikinciogullari

P-066 171 Adir Kombine immiin Yetmezlik (AKiY)’te Hematopoetik Kék Hiicre Nakli K6k Hiicre nakli
(HKHN) Sonrasi immiin Yapilanmanin TREC Bl¢iimii ile izlenmesi
Senem Kogak, Deniz Giiloglu, Meltem Arikan, Zehra Sule Haskologlu,
Figen Dogu, Aydan ikincigullari
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P-067 93 Herediter anjio6demli ¢cocuk olguda Ecallantide ile atak tedavisi Kompleman
Semiha Bahgeci, Sait Karaman, Canan Sule Karkiner, Nesrin Gulez, eksiklikleri
Demet Can, Ferah Genel
P-068 122 Familial Mediterranean Fever may not be the Cause of Abdominal Attacks: | Kompleman
Do not Dismiss Hereditary Angioedema! eksiklikleri
Sevket Arslan, Ramazan Ugar, Sadan Soyyigit, Koray Ayar, Adem Kiigiik,
Sami Cif¢i, Recep Tung, Ahmet Zafer Caliskaner
P-069 91 A further case of early onset generalised pustular psoriasis with IL36RN Otoinflamatuar
gene mutation hastaliklar
Sibel Dogan, Nilgiin Atakan, Neslihan Demirel, Gonca Elgin,
Francesca Capon
P-070 158 Aft, farenjit ve adenitle birlikte olan periyodik ates ataginda steroide yanit | Otoinflamatuar
olmasi, A grubu 8-hemolitik streptokok tonsilliti olasiligini dislamaz hastaliklar
Bahar Goéktiirk, Mahmut Gékdemir
P-071 167 Kolsisin tedavisi ile klinikte diizelme saglanan periyodik ates, aftéz Otoinflamatuar
stomatit, farenjit ve servikal adenit (PFAPA) sendromu ve ailesel Akdeniz hastaliklar
atesi (FMF) birlikteliginin oldugu 22q11.2 delesyon sendromlu bir olgu
Bahar Géktiirk
P-072 200 Periyodik Ates, Aftéz Stomatit, Farenjit, Adenopati (PAAFA) Tanili 29 Otoinflamatuar
Hastanin Degerlendirilmesi hastaliklar
Ertug Toroslu, Nazmiye Yiiksek, Melike Kefeli, Fiiriizan Koktiirk,
Mutlu Yiiksek
P-073 102 Sendromik Kombine immiin YetmezIik: Hoyeraal Hreidarsson Sendromu Sendromatik immiin
Funda Erol Cipe, Cigdem Aydogmus, Gonca Keskindemirci, Kiibra Baskin, yetmezlikler
Ozge Kaba, Kaan Boztug
P-074 112 Whim Sendromu Sendromatik immiin
Elif Kerimoglu, Ramazan Ugar, Sadan Soyyigit, Sevket Arslan, yetmezlikler
Ahmet Zafer Caliskaner
P-075 130 Parsiyel Trizomi 19p13 ile iliskili Bir immiin Yetmezlik; Sendromatik immiin
Giinseli Bozdogan, Gonca Vardar, Agop Citak, Vildan Ertekin, yetmezlikler
Yasemin Alanay
P-076 148 Beyin absesi ile basvuran bir ataksi-telenjiektazi hastasinda B hiicreli Sendromatik immiin
lenfoma gelisimi yetmezlikler
Sevgi Késtel Bal, Sule Haskologlu, Handan Dingaslan, Sinan Geng, Agahan
Unlii, Suat Fitéz, Tanil Kendirli, Giilay Ceylaner, Giilhis Deda,
Nurdan Tagyildiz, Esin Figen Dogu, Aydan ikinciogullari
pP-077 163 Ataksi Telenjiektazili Vakalarnmiz: Tek Merkez Deneyimi Sendromatik immiin
Osman Ozdemir, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, yetmezlikler
Afig Berdeli, ismail Reisli
P-078 175 Dismorfik Bulgulari ve Selektif IgA Eksikligi Tanisiyla izlenen Monozomi 18p | Sendromatik immiin
Olgusu yetmezlikler
Pinar Zengin Akkus, Arda Cetinkaya, Deniz Caddas Ayvaz,
Mehmet Alikasifoglu, Ayfer Alikasifoglu, Nurgiin Kandemir, ilhan Tezcan,
Giilen Eda Utine, Koray Boduroglu
P-079 179 A case report; ataxia-telengiectasia detected after chickenpox and Sendromatik immiin
pneumonia yetmezlikler
Muhammed Burak Selver, Esra Hazar Sayar, Sevgi Pekcan, Afig Berdeli,
ismail Reisli
P-080 191 TREX1 Geninde Yeni Homozigot Mutasyon Tespit Edilen Aicardi-Goutieres Sendromatik immiin
Sendromu Olgusu yetmezlikler
Al Bisgin, Faruk incecik, Mustafa Yilmaz
P-081 198 Okiilokutanéz albinizmle seyreden immiin yetmezlikler Sendromatik immiin
Siikrii Cekig, Giilsah Parlakay, Sara Sebnem Kilig yetmezlikler
P-082 94 Brongektazinin genetik sebepleri: primer immiin yetmezlikler Diger
Semiha Bahgeci, Sait Karaman, Hikmet Tekin Nacaroglu,
Canan Sule Karkiner, Esra Toprak Kanik, Nesrin Giilez, Demet Can, Ferah Genel
P-083 107 Nadir Bir Hastalik: Gorham Hastaligi ve immiinolojik Bulgular Diger
Saliha Esenboda, inci Bajin, Deniz Caddas Ayvaz, Burca Aydin, Canan Akyiiz,
ilhan Tezcan
13
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P-084

111

Yeni kurulan ¢ocuk immiinolojisi klinigimizde takip ettigimiz primer immiin
yetmezlikli hastalarimiz
Oner Ozdemir, Emine Kiirt

Diger

P-085

115

Subkutan immiinoglobulinTedavisine Gegilen Primer immiin Yetmezlik
Hastalarinin Degerlendirilmesi, Gaziantep Universitesi Cocuk Allerji
immiinoloji Klinigi Deneyimimiz: ilk Veriler

Sevgi Bilgig Eltan, Ozlem Keskin, Mehmet Fatih Deveci, Evrim Tanircan

Diger

P-086

116

Eczacibasi - Baxter Hastane Uriinleri ve Innovex Saglik Uriinleri isbirligi ile
subkutan immiinglobulin tedavisi hasta destek programi
Tumay Irgas, Fatma Bayindir, Sema Bulut, Pinar Ozisik, Duygu Demir

Diger

P-087

124

Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda intravenéz immiinglobulin
Yan Etkileri
Caner Aytekin, Melike Ocak

Diger

P-088

125

Klinikopatolojik bulmaca: follikiiler miisinézlii bir cocuk olgu
Glilsen Akoglu, Sibel Orhun Yavuz

Diger

P-089

128

Tiyol iceren mukolitik kullanimiyla indiiklenen atipik pemfiguslu ¢ocuk olgu
Giilsen Akoglu, Sibel Orhun Yavuz

Diger

P-090

135

Statin Kullaniminin Periodontal inflamasyondaki Rolii; Diseti Olugu
Sivisinda IL-18, IL-10, MPO Dederlerinin Belirlenmesi

Vuslat Cicek Ari, Yagmur Deniz ilarslan, Baran Erman, Bahram Sarkarati,
ilhan Tezcan, Erdem Karabulut, Serife Giil Gz, Mine Durusu Tanriéver,
Dilek ilhan, Ayse Ezel Berker

Diger

P-091

146

intravenéz immiinglobulin tedavisi iliskili n6tropeni
Sevgi Kostel Bal, Giiltekin Kutluk, Sule Haskologlu, Giilhis Deda,
Esin Figen Dogu, Aydan ikinciogullar

Diger

P-092

147

Lenfopeni Etiyolojisinde Nadir Bir Klinik: Primer intestinal Lenfanjiektazi
Sevgi Késtel Bal, Suna Kaymak, Sule Haskologlu, Zarife Kuloglu,
Aydan Kansu, Esin Figen Dogu, Aydan ikinciogullari

Diger

P-093

156

Subkutan Immunglobulin Alan Primer immiin YetmezIlikli Hastalarda Hayat
Kalitesinin Degerlendirilmesi

Esra Hazar Sayar, Havva Bozkurt Alan, Siikrii Nail Giiner, Savas Yilmaz,
Sevgi Keles, ismail Reisli

Diger

P-094

160

Subkutan immiinglobulin G alan ¢ocuk hastalarin degerlendirmesi:
Tek merkez deneyimi
Bahar Géktiirk, Burcu Kéksal, Ozlem Yilmaz Ozbek

Diger

P-095

162

Halitozis ve inflamatuvar Periodontal Hastaliklar Arasindaki iliskinin
Degerlendirilmesi

Buket Acar, Yagmur Deniz ilarslan, Meryem Tekgicek, ilhan Tezcan,
Ayse Ezel Berker

Diger

P-096

168

MHC Il Ekspresyon Defekti: Olgu Sunumu
Suna Nilay Canatar, Mustafa Yilmaz, Derya Ufuk Altintas, Mahir Serbes

Diger

P-097

176

Hipomorfik RAG 1 Mutasyonu Saptanan Geg Baslangich Kombine immiin
Yetmezlik Olgulari

Betiil Karaatmaca, Duygu Demirtas, Baran Erman, Deniz Cagdas Ayvaz,
Caner Aytekin, Capucine Picard, Kaan Boztug, Aydan ikinciogullari,

ilhan Tezcan

Diger

P-098

194

Diffiiz hipopigmentasyonu olan hastalarin klinik olarak degerlendirilmesi
Ayse Mete Yesil, Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboda, Ozden Sanal,
ilhan Tezcan

Diger

P-099

195

Agir kombine immiin yetmezlik tanisi alan olgularin klinik ve immiinolojik
6zelliklerinin degerlendirilmesi

Ozlem Karatasoglu, Figen Dogu, Sule Haskaloglu, Sevgi Bal, Funda Cipe,
Caner Aytekin, Ismail Reisli, Hasibe Artag, Mutlu Yiiksek, Alisan Yildiran,
Giinseli Bozdogan, Ozlem Keskin, Sebnem Kilig, Metin Aydogan,

Tanil Kendirli, Aydan ikinciogullari

Diger

P-100

196

Epstein-Barr Viriis Yatkinligi ile Seyreden Primer immiin Yetmezlik Vakalan:
Hacettepe Deneyimi

Asli Turgutoglu Yilmaz, Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboga,

Alparslan Alp, ilhan Tezcan

Diger
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P-101

202

Otoimmiin Sitopeni Tanisi Alan Hastalarin Primer immiin Yetmezlikler
Yéniinden Degerlendirilmesi

Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboga, Betiil Karaatmaca, Ziya Ayberk,
Alican Arslan, Abdiilkadir Bulut, Turan Bayhan, Sule Unal, ilhan Tezcan

Diger

P-102

203

Adir Kombine immiin YetmezIikli Hastalarda ADA Enzim Replasman
Tedavisinin Klinik ve Laboratuvar Sonuglarina Erken Dénemdeki Etkileri
Deniz Cagdas Ayvaz, Betiil Karaatmaca, Saliha Esenboda, Togay Yilmaz,
Yakup Yunus Yamantiirk, Ashnur Keles, Safa Baris, Tuba Turul Ozgiir,
Ozden Sanal, ilhan Tezcan

Diger

P-103

205

Tiim Ekzom Sekanslama ile Tanimlanan Progresif Psédoromatoid
Artropati'li Ailede Saptanan Yeni WISP3 Geni Mutasyonu
Atil Bisgin

Diger
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[Abstract:096][P-001]
LRBA Mutasyonu Saptanan CVID ‘li Olgunun Seyri

Giilsah Aygin Duyuler, Mahir Serbes, Senay Sasihiiseyinoglu, Derya Ufuk Altintas, Dilek Karagéz, Mustafa Yilmaz
Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji immiinoloji BD

Giris: Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), immingloblin Giretiminde eksiklik ve primer antikor bozuklugu ile giden heterojen
bir hastalik grubudur.Son yillarda tanimlanan gesitli monogenik defektlerin CVID ‘in klinik ve laboratuar bulgularindaki degiskenligi
belirledigi ve immiinopatogenezinde rol oynadigi anlasiimistir. LRBA genindeki defekt lenfositlerde reseptér internalizasyonunda,
T ve B hiicre aktivasyonunda, immungloblin sentezinde bozukluklara neden olabilmektedir. Burada LRBA geninde daha dnce
bildirilmemis bir mutasyon olmasi nedeniyle CVID ‘li bir olgu sunuldu.

Olgu: 17 yasinda kiz hasta 2006 yilindan itibaren baska bir hastanede Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom(ALPS) tanisi ile
izlenmis, 2010 yilinda tekrarlayan akciger enfeksiyonlari yoniinden arastirilmis ve anti tliberkiiloz tedavi 1 yil almis, bu dénemde
3 haftada bir IVIG almis. Trombositopeni ve ndtropeni nedeniyle deltakortril tedavisi almis. Karaciger enzim yuksekligi ve kronik
ishalleri nedeniyle tetkik edilmis, kolonoskopisi normal,biyopsisi otoimm{in enteropatiile uyumlu bulunmus. 2013 yilindan itibaren
hastanemizde takibe gelen hastanin fizik muayenesinde boy:155 ¢cm,VA:50 kg (10-25p),genel durumu iyi biling agik, krepitan
ralleri vardi. Laboratuar tetjkiklerinde;BK:12000uL,Hb:10,5g/dl, PLT:150000uL,ALS:1200mm?3, ANS:10000mm?3,AST ALT normal,
IgA <=6 mg/dl, IgM:351 mg/dI, 1gG:394 mg /dI,IgE:5 mg /dl bulundu.CD19:%4,2, CD3:%75,CD4:%44,1CD8:%51,3,CD16+56:%12,1
bulundu.Toraks CT ‘de sag para trakeal bolgede en bliyligi 18 mm capli multiple LAP gorildi. Firsatgl enfeksiyon veya tiiberkiiloz
disinildi.4’ [0 antitliberkilloz tedavi baslandi. IVIG almaya devam etti. Trombositopeni ve nétrépeni diizeldi. Mutasyon analizi
gonderildi, LRBA geninde p.Ser 2659(c.7976C>G) homozigot mutasyon tesbit edildi.Bu mutasyonun daha 6nce bildirilmemis olmasi
ve prezentasyon sekli nedeniyle sunuldu. ALPS gibi miiracat eden hastalarda bu genetik defektin altta yatan neden olabilecegi
disinulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, otoimmiin

[Abstract:099][P-002]
Bruton Hastaligi: Olgu Sunumu

Nesrin Reislil, Alexander Sidorov2, Esra Hazar Sayarl, Beata Soltesz3, ismail Reislil, Laszlo Marodi3
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Konya

2Ryazan Universitesi, Rusya

3Debrecen Universitesi, Macaristan

Bruton Hastaligi nadir gorilen bir immiin yetmezlik hastaligidir. BTK genindeki mutasyonlara bagh B lenfositlerin yoklugu ve tim
serum lg dizeylerinde belirgin dislklik ile seyreden bir antikor eksikligidir. X kromozomuna bagh olarak gecis gosterir ve erkek
cocuklarda goérullr. Bu bireylerde sik tekrarlayan bakteryel enfeksiyonlara yatkinlik vardir.

Olgu: Hayatinin altinci ayindan sonra baglayan ve tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari sebebi ile getirilen erkek hastanin
anne ve babasi arasinda akraba evliligi yoktu. Hastanin fizik muayenesi ve gelisimi normaldi. Tekrarlayan enfeksiyonlari nedeniyle
oOlglilen immunoglobulin dizeyleri agammaglobulinemi seviyesinde disilikti. Akan hiicre dlger ile periferik kanda CD19, CD20,
CD21 tasiyan B lenfositlerinin olmadigi saptandi. Bu bulgularla X'e bagl gegcen agammaglobulinemi 6n tanisiyla BTK geninin tim
exon analizi yapildi ve ekson 18 de hemizigot bir mutasyon saptandi (c.1908+1G>A). Bu mutasyon daha 6nce tanimlanmis (Noordzij
(2002) J Clin Immunol 22, 306.) ve Bruton Hastaligina sebep oldugu gosterilmis bir mutasyondu.

Agammaglobulinemisi olan ¢ocuklarda en sik neden olan BTK gen analizinin ilk planda yapilmasi gerektigini vurgulamak amaciyla
bu olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Agammagloblunemi, Bruton Hastaligi, Genetik Analiz
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[Abstract:123][P-003]
Siit Cocuklugunun Gegici Hipogamaglobulinemisinde B Lenfosit Alt Gruplari

Fehime Kara Eroglul, Tuba Turul2, Fatima Aerts Kaya3, Deniz Ayvaz3, ilhan Tezcan3, Ozden Sanal3
1Dr. Sami Ulus Egitim Arastirma Hastanesi, Ankara

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dal

Giris: Sut ¢ocuklugunun gegici hipogamaglobulinemisi (SCGH), immuinoloji polikliniklerinde sik gorilen fakat tanim/patogenezi
konusunda hala fikir birligine varilamamis, klinik ve laboratuvar bulgulari heterojen bir primer antikor eksikligidir. Bu ¢alismada
amag¢ SCGH’li hastalarin ve saglikli Turk ¢ocuklarinin B hiicre alt gruplarini inceleyerek yasla birlikte degisimini, hasta ve kontroller
arasinda farklilik olup olmadigini, hastalarin ne kadarinin serum Ig diizeylerinin takipte normal diizeye geldigini ortaya koymaktir.
Hasta-Yoéntem: Calismaya Hacettepe Universitesi immiinoloji Bélimi'nde 2005-2011 yillari arasinda ESID tani kriterlerine gore
SCGH tanisi alip degerlendirilen/takip edilen 20 hasta ile yas grubu uyumlu ve immiin yetmezlik saptanmayan 40 saglikli kontrol
degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin yaslari 1 ila 7 yas arasinda degismekte olup ortalama 3,5 yas idi; %60’ erkek, %40’ kizdi. En sik yakinmasi
tekrarlayan USYE (%80) ve hisilti (%60) olup, %401 hisiltili bebek veya astim tanilariyla izlenmekteydi. B hiicre alt gruplarinin
yasla degisimi incelendiginde, hasta ve kontroller arasinda B hiicre alt gruplarinin benzer sekilde degistigi saptanmistir. Hasta ve
kontrollerin B hiicre alt grup oranlari, hastalarin genelinde ve yas gruplarina gére ayri ayri degerlendirildiginde ise naif B lenfositlerin
B lenfositlere orani hastalarda kontrollere oranla yiiksek ve CD27+ B lenfositlerin ise diisik oldugu saptandi (p degerleri sirasiyla
0,001 ve <0,001). Allerji Bolumi’nde takip edilen hastalarla, edilmeyenlerin; tekrarlayan st solunum yolu enfeksiyonu olanlarla
olmayanlarin B hiicre alt gruplari karsilastirildiginda anlamli farklilik saptanmadi (p degeri >0.05). Hastalarin 9/20 (%45) kadarinin
takipte Ig diizeylerinin normal diizeylere geldigi saptanmistir.

Sonuglar: Hasta ve kontrollerde en belirgin farkin CD27+ hafiza B hiicreleri ve naif B hiicrelerde saptanmasi, SCGH patogenezinde
izotip donlisiim defektinin rol oynayabilecegini diisiindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Siit ¢ocuklugunun gegici hipogamaglobulinemisi, B hiicre alt gruplari, CD27+ hafiza B hiicreleri, naif B hiicreleri

[Abstract:127][P-004]
Campylobacter Coli Sepsisi Gelisen X’e Bagh Agammaglobulinemi Olgusu

Zeynep Gokge Gayretli Aydin1, Esma Altinel Acoglu2, Tiirkan Aydin Tekel, Ayse Kaman1, Caner Aytekin3

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi
3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii

Campylobacter enfeksiyonlari siklikla gastrointestinal sistem hastaliklarina, nadir olarak da sepsise neden olmaktadir.
Campylobacter sepsisli olgu-larin gogunlugunda altta yatan faktorler olarak karaciger sirozu, HIV, steroid tedavisi, maligniteler,
diabetes mellitus ve 6zellikle antikor eksikligi ile seyreden primer immiin yetmezlikler bildi-rilmistir. Sepsise neden olan en sik sus
C. jejuni iken, C. coli nadirdir. Burada C. coli sepsisi gelisen X’e bagl agammaglobulinemili bir olgu sunulmaktadir.

Ug buguk yildir X’ e bagl agammaglobulinemi tanisiyla izlenen ve diizenli olarak 4 haftada bir 600 mg/kg dozunda iVIG alan bes
yasindaki erkek hasta ates, halsizlik ve solukluk yakinmasiyla basvurdu. Hasta g hafta dnce kalga ¢ikigi ameliyati olmus ve protez
yerlestirilmisti. Fizik muayenesinde viicut i1sisi 38.2 oC, cildi soluk gériiniimde, kalp tepe atimi 96/dk idi. Diger sistemik muayenesi
normaldi. Beyaz kire sayisi 34,900/mm3, Hb 9.6 mg/dL, sedimentasyon 118 mm/saat, CRP 180 mg/L, biyokimya, idrar tetkiki ve
akciger grafisi normaldi. Yapilan muayene ve tetkikler sonucunda artrit, osteomyelit, yara yeri enfeksiyonu saptanmadi. Hastaya
ampirik olarak sulbaktam+sefoperazon tedavisi baslandi. Kan kiltlrinde eritromisine duyarli Campylobacter coli iredi. Tedaviye
intravenoz klaritromisin ile devam edildi. Hastanin izleminde atesi diistl, genel durumu duzeldi. Beyaz kire sayisi 5,590/mm3,
CRP<3 mg/L, sedimentasyon 12 mm/saat ve kontrol kan kiltirinde Greme olmayan hastanin klaritromisin tedavisi t¢ haftaya
tamamlandi. Hastanin taburcu olduktan sonraki kontroliinde yakinmasi yoktu, fizik muayene ve laboratuvar bulgulari normaldi.

Campylobacter coli’ e bagh sepsis ¢ok nadir olmakla birlikte, 6zellikle antikor eksiklikleri ile seyreden PIY’ |i hastalarda akilda

tutulmalidir. Bakteriyemik hastalarda, hematojen yayilimla protez eklem enfeksiyonu gelisebileceginden, hastalar bu agidan da
mutlaka degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Campylobacter Coli, Bruton, X’ e bagli agammaglobulinemi
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[Abstract:133][P-005]
Yaygin degisken immiin yetmeazlikli ¢cocuklarda kronik inflamasyon ve erken aterokleroz
belirteci olarak kitotriozidaz enzim aktivitesi

Elif Azarsiz1, Eser S6zmen2, Ertiirk Levent3, Neslihan Karacal, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiiler1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji BD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya ABD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Kardiyoloji BD, izmir

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), hipogamaglobilinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar, artmis otoimmiuin hastalik ve malignite
riski ve kronik inflamasyon ile karakterize primer immin yetmezliktir. Olgularda kronik inflamasyona bagli aterosklerotik
degisikliklerin varhigi 6ngorulebilmekle birlikte izlenen diger agir komplikasyonlar nedeni ile kardiovaskuler hastaliklara yatkinligin
arastirilmasi geri planda kalmaktadir.

Kitotriozidaz (ChT), kitinaz protein ailesine lye, notrofilik granilosit dncilerinden sentezlenen bir enzimdir. Aktif makrofajlardan
da salgilanarak kitin iceren patojenlere karsi konakgi savunmasinda rol almaktadir. Aterogenezde, damar duvarinda lipid
yukli makrofajlarin birikimi plak olusumunda esastir ve IFN-Y/ TNF-a ile aktive olan makrofajlardan kitotriozidaz enzimi
salgilanabilmektedir. Damar duvarinin intima-media kalinliginin artisi erken aterosklerozun en erken bulgusudur. Damarin flow-
mediated dilatasyon 6lglimii ile fizyolojik degisiklikler saptanabilmektedir.

23 kontrol, 24 CVID olgusunda klasik makrofaj aktivasyon ve inflamasyon belirtegleri (hsCRP, myeloperoksidaz-MPO, serum
amiloid A-SAA, ferritin) yanisira kitotriozidaz enzim aktivitesi ile ekokardiografik degerlendirme bulgulari (karotid arter intima
media kalinhigi-CIMT, brakial arter flow-mediated vazodilatasyon-FMD%) ve lipid profili iliskisi arastiriimistir.

Hastalarda ferritin, SAA, hsCRP vb inflamasyon belirteglerinden farkl olarak kitotriozidaz enzim aktivitesi, kontrol grubuna gore
istatistiksel olarak anlamh artis gostermistir (p: 0.019). Hastalarin ekokardiografik degerlendirmesinde; sag ve sol ventrikiler
myokardiyal performans olgltleri anlamh fark gostermemistir; CIMT, kontrol grubuna gore belirgin artarken (p< 0.001) brakial
arter %FMD istatistiksel olarak anlamli azalma (p< 0.001) gostermistir. Kitotriozidaz aktivitesi CIMT ve %FMD ile anlamli korelasyon
gbstermemistir. MPO, kitotriozidaz (p: 0.092, r: -351) ve CIMT ile negatif korelasyon géstermistir (p: 0.020, r: -0.529).

CVID olgularinda, artmig CIMT ve azalmis %FMD ile gosterilen diastolik disfonksiyon gelisimi ve kitotriozidaz enzim aktivitesinde
artis erken ateroskleroz lehine bulgular olarak degerlendirilebilir.

Anahtar Kelimeler: ateroskleroz, CVID, kitotriozidaz

[Abstract:137][P-006]
Yaygin degisken immun yetmezlik klinigi ile gelen hastada heterozigot PIK3R1 mutasyonu

Seyhan Kutlug, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Samsun

Giris-Amag: Yaygin degisken immun yetersizlik (CVID) bozulmus antikor yaniti ile karakterize heterojen bir grup immunolojik
bozukluktur. Genetik defekt vakalarin %10-20 sinde tespit edilmekdedir. Class IA phosphatidylinositol 3-kinases (PI3K) enzimi
hiicre biylme ve proliferasyonunda gorev alir. Bu enzimin diizenleyici subunitesini kodlayan PIK3R1 genin heterozigot splice-site
mutasyonunun lenfoproliferasyonla seyreden antikor tretim yetersizligine neden oldugu yakin zamanda gosterilmistir. Bildirilen
olgularda ortak bulgu lenfadenomegali ve blylime yetersizligidir. Literatlirde nadir bildirilmesi nedeniyle sunulmustur.

Olgu: Kronik lenfadenopati sebebi ile onkoloji tarafindan degerlendirilen, lenf bezi biyopsisinde reaktif oldugu belirlenen oniki
yasinda kiz hasta, hipogamaglobulinemi saptanmasi lizerine klinigimize gonderildi. Kronik otiti ve sisliklerden bazen akinti olmasi
disinda sik infeksiyonu yoktu. Anne ve babasi ayni kdydendi. Prenatal ve perinatal dykiisiinde baska 6zellik yoktu. BCG dahil biitiin
asilar yapiimisti. Olen kardesi veya lenfadenopatisi olan baska aile bireyleri yoktu. Fizik muayenesinde, gelisme geriligi, yaygin
lenfadenopati, hepatosplenomegali, sol timpanik membranda perforasyon saptandi. immunolojik incelemesinde BK:13400/mm3,
TNS: 10900/mm3, TLS:1800/mm3 idi. 1gG:246 ,,CD19:7.5{,, CD4/CD8:0.26,, izohemaglutinin %, ve polio antikorlari ¢cok disik
olarak belirlendi. PPD’si ve viral belirtegleri negatifti. Doble negatif T hiicresi (DNT): % 0.7 ve 1.5, phagoburst normal saptandi.
Klinik ve laboratuar bulgulariyla CVID distnuldd. IVIG tedavisi baslandi. Bliylime geriligi disinda diger belirti ve bulgular geriledi,
yedi yillik takibinde sorun gézlenmedi. Whole exome sequence analizinde PIK3R1 geninde heterozigot splice-site variant saptandi.
Sonug: Bliyime geriligi ve kronik lenfadenopati belirlenen CVID'li hastalarda PIK3R1 mutasyonu da degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, Biiyiime geriligi, Lenfadenopati, PIK3R1 mutasyonu, Yaygin degisken immun yetmezlik
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[Abstract:138][P-007]
intravendz immunoglobulin Tedavisi Almakta Olan Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda
Solunum Sisteminin Degerlendirilmesi

Saliha Esenbogal, Nagehan Emiralioglu2, Berna Oguz3, Betiil Karaatmacal, Deniz Cagdas Ayvaz1, Ebru Giines Yal¢in2, Deniz
Dogru Ers6z2, Ugur Ozgelik2, Nural Kiper2, ilhan Tezcan1

1Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Radyoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Primer immiin yetmezliklerin(PiY) seyrinde sinopulmoner enfeksiyonlar ve solunum sistemi ile iliskili komplikasyonlar énemli
morbidite ve mortalite nedenidir. Solunum sistemi ile ilgili komplikasyonlar enfeksiydz olabilecegi gibi, yapisal (bronsial veya
parankimal degisiklikler), inflamatuvar(interstisyel akciger hastaliklari, granulomlar) veya tiiméral gelismeler seklinde de ortaya
cikmaktadir.

Materyal-Method

Ocak 2015-Ocak 2017 arasinda Cocuk immiinoloji Unitesi'nde PiY nedeniyle IVIG tedavisi almakta olan veya yeni tani konularak
IVIG tedavisi baslanan hastalar dahil edildi. Hastalar Cocuk Goguis Hastaliklari tarafindan rutin kontrolleri sirasinda ve 1. yilda
fizik muayenenin ardindan akciger grafisi, solunum fonksiyon testleri, diflizyon testi, tim viicut pletismografi ile degerlendirilip,
bunlarin sonucunda antibiyotik tedavisine ragmen patolojik dinleme bulgulari devamlilik gdsteren veya akciger grafisinde patolojik
bulgu olan veya solunum fonksiyon testlerinde anormallik olan hastalar toraks BT ile degerlendirildi. Hastalara ait sonuglar Tablo
1’de verilmisgtir.

Sonug

Sik olarak saptanan bronsiektazinin basvurudaki pndmoni 6yklsi varligl, ge¢ tani, uzun izlem siresi ve CD4 sayisi dusuklGgu ile
anlamli olarak iliskilili oldugu saptandi. Malniitrisyon, son 1 yildaki ortalama IgG diizeyi ile anlamli iliski saptanmadi.

Bu calisma ile PiY olan hastalarin multidisipliner bir anlayisla degerlendirilerek daha rasyonel izlem parametreleri belirlenerek
tlkemize ve hastanemize uygun izlem protokolleri ve algoritmalarinin gelistiriimesi amaglanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: IVIG, PiY, bronsiektazi
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Tablo 1: Hastalarin 6zellikleri
Toplam hasta sayisi 61
Takipli/yeni tani hasta sayisi 34/ 27
Yag(ortanca) (min.-max.) 12.5 (5 ay- 66 yas)
Kadin/Erkek 23/38

Akrabalik oykiisii pozitif olan hasta sayisi(%)

31(%50.8)

Tani dagilimi

CVID 22
Agamaglobulinemi 12
Kombine iY 11

Hiper IgM Sendromu 6

SCID 4

Hiper IgE Sendromu 3

Ataksi Telanjiektazi 2

STAT1 GOF mutasyonu 1
Sikayetlerinin basladigi yas 1 (0.08-23)
Tani yasi 5.75 (0.2-60)
Tani gecikmesi 2.31 (0-40)
IVIG baglanma yasi 6 (0.16-60)
Eslik eden hastaliklar

Otoimmiinite(OiHA, ITP, RA, Hashimoto tiroiditi, Tip 1DM, 10

Sjogren Sendromu, Célyak hastaligi)

ishal 12
Malignite(Hodkin lenfoma, Akciger AdenoCA) 3
Nutrisyon durumu (BMI %’e gore)

Malniitre 25

Normal 32

Obez 4

Basvuruda Toraks BT bulgulari(36 hasta)
Brongiektazi

Nodiil
Buzlu cam goriiniimii
Amfizematoz degisiklik

Hiler adenopati

16 (CVID:8, Kombine iY: 5, Agamm.:

2, Hiper IgM: 1)

19(CVID: 9,Kombine iY: 5, Hiper IgM:

3, SCID: 1,STAT1:1)

13 (Hiper IgM: 3, Kombine iY: 3, CVID:2, SCID:2, Agamm:1,
STAT1:1,

Hiper IgE:1)

6 (Hiper IgE:2, Agamm:1, CVID:1, SCID:1, Kombine iY:1)

21 (CVID:10, Kombine iY: 4, Hiper IgM: 3, Agamm: 2,
STAT1: 1, AT:1)

Akciger bulgularina gore ortanca yas/ortanca tani gecikmesi
(Min-max)

Bronsiektazi

Nodiil

Buzlu cam goriiniimii

16.04 (10.3-33)/ 6 (0-22)
13,45 (0.41-66)/ 5.5 (0,41-40)
9.5 (0.41-27)/ 3 (0- 12)

Amfizematoz degisiklik
Hiler adenopati

12,79 (0,41-66)/ 0,41 (0-7.5)
12.58 (0,66-66)/ 2(0-7.5)

Basvuruda SFT bulgulari (26 hasta)
Normal

Obstruktif

Restriktif

Obstruktif+ Restriktif

13

A NN
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[Abstract:139][P-008]
XLA’l Hastalarda Btk Mutasyonlarinin Dagilimi: Hacettepe Deneyimi

Saliha Esenbogal, Deniz Cagdas Ayvaz1, Betiil Karaatmacal, Liitfiye Mescil, Mirjam Van Der Burg2, Ozden Sanall, ilhan Tecan2
1Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Erasmus University, Department of Inmunology, Netherlands

Girig

X'e bagh Agamaglobulinemi (XLA), B lenfosit farklilasmasini etkileyen, matir B hiicre sayisinda ve serum immunoglobulin
diizeylerinde disiikliik ve spesifik antikor tretiminde bozuklukla karakterize bir primer immiin yetmezlik(PiY) hastaligidir. Hastalik,
bir sitoplazmik tirozin kinaz ailesi Gyesi olan Bruton tirozin kinazi(Btk) kodlayan gendeki mutasyonlar sonucu ortayacikmaktadir.
Sonuglar

Calisma kapsaminda XLA tanili 31 hasta incelenmistir.Hastalarin ortancayaslari 14,66 (1.58-33) idi. Sikayetleri ortanca 9 ayda(3-
108) baslamis, 45 ayda(6-168) tani konmustu. 14 hastada(%45.2) ailedykusi pozitif bulundu.Basvuru sikayetleri siklik sirasina gére
tekrarlayan USYE ve pndmoni, ishal,otit,cilt apsesi,artrit,menenijit,GuillainBarre Sendromu ve konjunktivitti. Toplam 7 hastada
izlemde norolojik bulgu saptandi, tG¢linde noérolojik sekel (3 hastada paralizi, 1 hastada agir bilissel fonksiyon kaybi) gelisti. 11
hastada Giardiaenfeksiyonu, 4 hastada ensefalit gecirme dykiisii,4 hastada otoimmiinite (GuillainBarre Sendromu,vaskiilit, JiA,
kronik atrofik gastrit), 1 hastada malignite(lenfoma) ve buna bagh 6liim, 3 hastada nétropeni mevcuttu. 7 hastada izlem sirasinda
toraksBT ile goruntiileme yapilmisti, 6'sinda bronsiektazi mevcuttu.

Hastalarda saptanan molekiler defektler ve Btk geninin etkilenen domainleri Sekil 1’de gosterilmistir. 31 hastada 25 defekt
saptanmis olup bunlardan 3’G dahadnceden tanimlanmamistir. Encok etkilenen domain’ler PH (9 hasta) ve SH1(8 hasta)
domain’leri idi. Dorder hastada SH2 veSH3 domain’leri etkilenmisti. Etkilenen domain’lere gére veya mutasyon tiplerine gére
(missense, nonsense, aa degisimi, indel, frameshift) klinik ve laboratuvar bulgulariyla iliski olmadigi gérildi. Sadece aa degisimi
olan defektlerde sikayetlerin baslama yasinin diger mutasyon gruplarina gére dahage¢ oldugu goérildi. Norolojik bulgulari olan
hastalardan lglinde molekiiler defekt PH, 2’sinde SH1(TK), 2’sinde SH3 domain’indeydi.

Hasta serimizde genotip-fenotip iliskisi kurulamamistir. Molekdiler defektlerin belirlemesi kesintani ve genetik danisma icin gerekli
olup prognozun 6ngdriilmesinde roli saptanmamistir.

Anahtar Kelimeler: LA, Btk, fenotip-genotip iliskisi

[Abstract:0161][P-009]
Primer immiin Yetmeazligi Olan ve intravendz immiinglobulin Tedavisi Alan Hastalarda D
Vitamininin Klinik ve Laboratuvar Durumla iliskisi

Pinar Giir Cetinkaya, Deniz Cagdas Ayvaz, Hacer Ciizdanci, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: D vitamininin inflamasyonu baskilayarak enfeksiyona karsi koruyucu rolt vardir. IVIG alan primer immun yetmezliklilerde
(PIY) D vitamininin enfeksiyon sikligi/otoimmiinite/kemik mineral dansitesine (KMD) etkisinin arastirilmasi amaclanmistir.
Yéntem: Hacettepe Pediatrik immiinoloji Bilim Dal’'nda primer immiin yetmezlik (PiY) tanili IVIG tedavisi alan 39 hasta calismaya
dahil edilmistir. D vitaminiyle enfeksiyon/otoimmiinite/viicut kitle indeksi (VKi)/KMD iliskisi arastiriimistir.

Bulgular: Hastalarda ortanca yas 15 (2-63), E/K orani 23/16’ydI. Hastalar 10 (1-58) yasta IVIG baslanmis; 4 (3,5 ay-26 yil) yildir IVIG
almaktaydilar. 27 hasta himoral immiin yetmezlik, 8 hasta kombine immiin yetmezlik, 4 hasta immin disregilasyon taniliydi. Yazin
kigsa gore glinese maruziyet slresi fazla, yaz D vitamini degerleri kisa gore yiiksekti (p<0.05). Kisin enfeksiyon gegirenlerin sayisi yaza
gore 2 kat, yazin enfeksiyon gecirmeyenlerin sayisi kisa gére 2,5 kat fazlaydi. Kis D vitamini diisiik hastalarin %24,1’inde; yaz degeri
dusik olanlarin %23.5’inde otoimmiin hastalik mevcuttu. Dislik kalsiyum, dustk agirlik, ALP yiksekligi, otoimmin hastalikla KMD
dusiklugi (osteoporotik veya osteopenik) iliskili bulundu. Otoimmiin hastaligi olanlarin (n=8) %62,5'unda; otoimmiin hastalig
olmayanlarin (n=31) %32,2’sinde KMD diistiktii. KMD’si disik olanlarin (n=15) 9’u (%60) CVID taniliydi, KMD diger tanililara gére
diistktl (p=0,016). CVID’liler digerlerine gore yazin ve kisin daha sik (>3’ten fazla) enfeksiyon gecirmisti (p<0,05).
Tartisma/Sonug: Serum D vitamini yazin daha yiiksekti, hastalar yazin daha az enfeksiyon gegiriyorlardi. Distik agirlikli olma,
kalsiyum dusikltga, ALP yuksekligi ve otoimmin hastalik KMD dusuklGglyle iliskiliydi. Kalsiyum ve KMD’si dislik; ALP’si yliksek
olan hastalarda yazin daha sik enfeksiyon mevcuttu. PiY’lilerde D vitamini, kalsiyum veya kalsiyumdan zengin gidalarin verilmesi
enfeksiyon sikligi ve otoimmdnite riskini azaltabilir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, intravenéz immiin Globulin, D Vitamini
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[Abstract:174][P-010]
immiinglobulin izotip Eksikligi ile Allerjik Hastalik Birlikteligi

Demet Altunl, Melis Akpinarl, Akif Kavgaci2, Zehra Sule Haskologlu2, Sevgi Késtel Bal2, Esin Figen Dogu2, Kamile Aydan
ikinciogullari2

1Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara. Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk
Saghéi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

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

Amag: Sik enfeksiyon, siit ¢ocugu ve okul 6ncesi donemde polikliniklere basvuru nedenleri arasinda ilk siralarda yer almaktadir.
Calismamizda sik enfeksiyon yakinmasi ile basvuran ve imminglobdilin izotip eksikligi saptanan hastalarda allerjik hastalik sikliginin
arastirilmasi amaglanmistir.

Materyal-Metod: Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji-immiinoloji poliklinigine Ocak 2013 - Subat 2016 tarihleri arasinda
stk enfeksiyon yakinmasi ile bagvuran 2592 hastanin dosya kayitlari geriye doniik olarak incelendi.

Bulgular: Hastalarimizin 258’sinde (%9,9) imminglobilin izotip eksikligi saptandi. Yaslari 6 ile 204 ay arasinda degisen hastalarin
151'i (%58,5) erkek, 107’si (%41,5) kiz idi. %17’sinde anne ve baba arasinda akrabalik oykiisi vardi. Hastalarin 12’sinde (%4,6)
selektif IgA eksikligi, 31’inde (%12) parsiyel IgA eksikligi, 53’linde (%20,5) izole IgM eksikligi, 117’sinde (%45,3) slitcocugunun gegici
hipogamaglobilinemisi saptandi. 330 (%12,7) uzamis hipogamaglobulinemi ve 12’si (%4,6) tanimlanamayan hipogamaglobilinemi
olarak degerlendirildi. 173 hastanin (%67) immunglobilin izotip eksikligi yanisira allerjik bir hastalik tanisi da aldig saptandi. Bu
tanilarin 84’ gegici infantil vizing, 66’s1 atopik dermatit, 47’si allerjik rinokonjonktivit ve 50’si astim idi (Tablo 1).

Sonug: Hastalarimizdaimmunoglobulinizotip grubundan bagimsiz olarak allerjik bir hastalik eslik etme oranlariyiiksek bulunmustur.
Allerji semptomlari ile basvuran hastalarda eslik edebilecek immiin yetmezliklerin mutlaka akla gelip arastirilmasi tedavinin dogru
yonlenmesi bakimindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Allerji, hipogamaglobulinemi, sik enfeksiyon

Tablo 1: Hastalarda tanimlanan immiin yetmezlik ve allerjik hastalik tipleri

Allerji [ARK |AD Astim | GiV
n(%) [n(%) [n(%) [n(%) |n(%)
immiinglobiilin izotip eksikligi (n=258) 173 47 66 50 84
(67) (18,2) | (25,5) |(19,3) | (32,5)
Selektif 1gA eksikligi (n=12) 8 3 4 3 1
(66,6) |(25) [(33,3) |(25) [(8,3)
Parsiyel IgA eksikligi(n=31) 24 12 5 12 8
(77,4) |(38,7) | (16,1) | (38,7) | (25,8)
izole 1gM eksikligi (n=53) 35 13 11 19 13
(66) (24,5) | (20,7) | (35,8) | (24,5)
Sutgocugunun gegici hipogamaglobiilinemisi (n=117) | 76 6 38 0 54
(64,9) |[(51) [(32,4) |(0) (46,1)
Uzamis hipogamaglobiilinemi 21 8 8 9 7
(4-7 yas) (n=33) (63,6) |(24,2) |(24,2) |(27,2) |(21,2)
Tanimlanamayan hipogamaglobiilinemi 8 5 0 7 1
(>7 yas) (n=12) (66,6) | (41,6) [ (0) (58,3) |(8,3)

ARK: Allerjik rinokonjonktivit, AD: Atopik dermatit, GiV: Gegici infantil vizing.
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[Abstract:190][P-011]
Nedeni saptanamayan hipogammaglobiilinemi ayirici tanisinda B hiicre koreseptorleri
(CD19, CD20, CD21, CD22, CD27, CD81)

Hiiseyin Ozan Torunli, Elif Azarsiz2, Neslihan Karaca2, Necil Kiitiikgiiler2
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri ABD, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri immiinoloji BD, izmir

Hipogammaglobilinemi ile seyreden hastaliklarda izlenen heterojenite, altta yatan farkli molekiler defektler ile agiklanmaktadir.
Bugtin i¢in ciddi kombine immiin yetmezlik olgularinda ve X’ e bagli/ve otozomal resesif agammaglobilinemide dogru tani konup
etken bilinmektedir. CVID hastalarinin yaklasik %20’ inde CD19, TACI, BAFFR ve ICOS defektlerinin sorumlu oldugu anlasiimig; %80’
inde ve CVID klinigine uymayan ¢ok sayida hipogammaglobilinemi olgusunda ise hastaliga yol acan defekt bilinmemektedir.

B hiicrelerinin yiizeyinde pre-BHR ve BHR ile birlikte CD19, CD21, CD81, CD225 gibi molekiller, hiicre yanitinin siddetini
dizenlemekte ve antijene yanitta B hiicre aktivasyon esigini disirmektedir. CD19 eksikligi; koreseptor gen defektlerinin
hipogammaglobiilinemiye yol agarak bir immun yetmezlige neden oldugunun kanitlandigi ilk defekttir. Bu nedenle; bu arastirmada
sik yineleyen enfeksiyon sikayeti olan ve hipogammaglobiilinemisi saptanan ancak nedeni belirlenemeyen 119 hasta ve 49 saglikl
¢ocukta %CD19 yanisira CD20, CD21, CD22, CD27, CD81 diizeyleri arastiriimistir.

ESID tani kriterlerine gore siniflanamayan, 30 ayliktan blylk, en az 1 yildir izlenen, saghkli kontrol normal degerlerine gore
serum immuinoglobilin dlzeyleri en az 2 standart sapma (2SD) disiik hipogammaglobdilinemili olgular galismaya alinmistir.
IgA eksikligi, SCGH, CVID, XLA, hiper IgM sendromlari (CD40, CD40 ligand, AID defektlerine bagh class-switch rekombinasyon
defekti olan veya olasi Hiper IgM tip4 tanisi alan olgular), IgG subgrup eksikligi, selektif IgM eksikligi, genetik sendromlar ile iliskili
hipogammaglobilinemi tanili ve IVIg tedavisi alan olgular ¢alismaya alinmamistir.

Sik enfeksiyon (%96.5) sikayeti ile bagvuran olgularin %28.1" inde %CD19 yasa gore dusik bulunmustur. Hasta verileri tek tek
saghkli cocuklarla karsilastirilmis ve ortalama degerlerin 2SD altinda olanlar o ylizey molekili agisindan muhtemelen defektli
oldugu diislinlilerek genetik analiz igin yonlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: B hiicre koreseptér, BCR, hipogammaglobiilinemi

[Abstract:103][P-012]
Agir Nétropeni ile Basvuran ADA2 Eksikl

ewve

igi Olgusu

Cigdem Aydogmus1, Funda Erol Cipel, Gonca Keskindemircil, Ozge Kabal, Kiibra Baskinl, Melda Yurtseverl, Nuray Aktay
Ayaz2, Mustafa Cakan2, Kaan Boztug3

1Kanuni Sultan Siileyman Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Béliimii, istanbul

2Kanuni Sultan Siileyman Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatrik Romatoloji Béliimii, istanbul

3CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences,Department of Pediatrics and Adolescent
Medicine, Medical University of Vienna, Austria

ADA?2 eksikligi, CERC1 (cat eye syndrome chromosome region, candidate 1) genindeki mutasyonla olusan otozomal resesif bir
hastaliktir. Erken baglangich tekrarlayan inmeler ve PAN ile birlikte bildirilmistir.

11 yasinda kiz hasta, ilk kez 7 yasindayken saptanan agir ndtropeni ve beraberinde ates, karin agrisi, agiz yaralari nedeniyle
basvurmustu. Ozgecmisinde sik tekrarlayan aftéz lezyonlar oldugu ve 2 kez cilt absesi nedeniyle yatiriimisti, anne ve babanin
ikinci derece akraba oldugu Ogrenildi. Fizik muayenesinde boy ve kilosu 3. persentilin altindaydi. Hepatosplenomegali,
lenfadenopati yoktu. Tetkiklerinde Hb: 10.5gr/dl, Lokosit:1800/mm3, Platelet: 225000/mm3, ANC:0/mm3, ALC: 700-1200/mm3
seklindeydi. Imminglobulin diizeyleri ve lenfosit alt gruplari normaldi. Kemik iligi aspirasyonunda malignite gorilmedi. DEB testi,
monosomi 7 inceleme negatifti. Diizensiz olan febril nétropeni ataklarinda G-CSF tedavisi ile 2 yil nétrofil degerleri 1000/mm3’
e yukseltilebilmekteyken son 1 yilda G-CSF tedavisine de yanit vermedigi gorildi. 2014 yilinda 4 ay candida 6zofajiti nedeniyle
yatirildi. Agir notropeni igin yapilan genetik analiz sonucunda Avusturya’da CERC1 geninde mutasyon saptandi. Asemptomatik
takip edilirken 2015 yilinin basinda ates nedeniyle yatirilip odak saptanamadi, 8 ay boyunca atese siddetli karin agrilari eklendi.
Ates ve karin agrilarinin ADA2 eksikligine bagl kigiik vaskulopatilere bagh oldugu diisiintildi. Bu nedenle hastaya onam alinarak
anti-TNFa(Etanercept) baslandi. Takibinde genel durumu kotilesen, sag ayak bileginde enfeksiyon ve nekroz gelisen hastanin
notrofil ve lenfosit sayilari O olarak seyretti, tromboz ve sepsis tablosu ile kaybedildi.

ADA2 eksikligi PAN tanili hastalarda tanimlanmistir. Son yillarda fatal inmelerle seyreden vaskiilitten deri tutulumuna kadar

degisebilen bulgular vermektedir. Agir ndtropeni ile baslamasi hastamiz igin atipiktir. Siddetli karin agrisi ataklari, inme gibi klinik
bulgularin oldugu hastalarda disintlmelidir.

Anahtar Kelimeler: ADA2 Eksikligi, n6tropeni
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[Abstract:109][P-013]
NEMO Mutasyonlu Bir Olguda Kronik inflamatuar Kolitin TNFa inhibitorii ile Tedavisi

Hasibe Artacl, Ayca Ceylani, Hiilya Gzdemirl, Halil Haldun Emiroglu2, Hasan Ali Yiiksekkaya3, Vedat Uygun4, Asbjorg Stray
Pedersenb, Jordan Orange5

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

2Selcuk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji BD, Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji BD, Konya

4Antalya Medikal Park Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD, Antalya

5Texas Children Hospital, Baylor Collage of Medicine, Center for Human Immunobiology, Immunology-Allergy-Rhematology,
Texas, US

Giris: immiin yetmezligin eslik ettigi X’e bagl anhidrotik ektodermal displazi, NF-kB diizenleyici proteinini (NEMO), kodlayan gende
hipomorfik mutasyonla karakterizedir. TNFa‘nin inflamatuar NEMO kolitinin patogenezinden sorumlu oldugu gosterilmistir. Bu
bildiride, NEMO defektli, steroid tedavisine ragmen kronik koliti kontrol altina alinamayan 22 aylik bir olguda TNFa inhibitor
(infliximab) tedavisine yanit sunulmustur.

Olgu: 4.5 ayhkken Staph’a bagl sepsis, pleural eflizyonlu agir pndmoni ve kronik kolit ile yatirilan, hepatosplenomegalisi ve tim
viicutta yaygin iktiyozisle uyumlu lezyonlari olan erkek hastanin genetik analizinde IKBKG geninde mutasyon saptandi. NEMO
defekti tanisi alan hastaya 10 aylikken tam uyumlu kordon kanindan kdk hiicre nakli yapildi. Nakil sonrasinda kronik koliti devam
eden olgunun ilk endoskopik biopsisi graft versus host hastaligi (GVHD) ile uyumluydu. Hastaya 2 mg/kg/giin prednol tedavisi
baslandi. Tedaviye ragmen siiregen ishalleri nedeniyle total parenteral nutrisyonu (TPN) stirekli almasi gerekmekteydi. Sirolimus
ve takrolimus tedavilerinden de fayda gérmemesi lizerine steroid tedavisinin 1. yilinda endoskopik ve kolonoskopik incelemeleri
yeniden yapildi. Biopsi sonucunun inflamatuar barsak hastaligi ile uyumlu olmasi Uzerine tiiberkiiloz ekarte edilerek infliximab
baslandi (5mg/kg/doz, 0.2.6. haftada ve sonrasinda 8 haftada bir). infliximab tedavisinin verildigi ilk giin tansiyon yiiksekligi disinda
herhangi bir yan etki saptanmadi. Tedavinin ilk dozu sonrasinda ilk hafta ishali dramatik olarak azaldi. Beslenmesi diizeldi ve
kademeli olarak TPN’si kesildi. Hasta, suanda ayaktan proflaktik antibiotik ve IVIG tedavileriyle izlenmekte ve 3 doz verildikten
sonra infliximab tedavisine devam edilmektedir.

Sonug: Literatlirde hem intestinal GVHD hem de NEMO kolitinin tedavisinde nadir olguda TNFa inhibitéri baslanmis ve fayda
goruldigu belirtilmistir. NEMO defektli, steroide direngli koliti olan olgularda infliximab tedavisi gbz éniinde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: NEMO defekti, TNFa inhibitérii, kronik inflamatuar kolit
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[Abstract:126][P-014]
T- B- NK + Agir Kombine immiin Yetmezlikli Bir Olgu

Zeynep Gékge Gayretli Aydinl, Géniil Tanirl, Tiirkan Aydin Tekel, Nur 6z1, Giilsiim iclal Bayhan1, Ozge Metin Akcanl, Ayse
Kamanl1, Caner Aytekin2

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglgi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghéi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii

Agir kombine immiin yetmezlik (AKiY) farkl genetik nedenlerle ortaya ¢ikan, T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize,
hematopoetik kik hiicre nakli (HKHN) yapilmazsa yasamin ilk yillarinda 6liimle sonuglanabilen bir primer immiin yetmezliktir (PiY).
Burada sepsis, menenjit ve akciger enfeksiyonu tanilari ardinda AKIY tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

Anne ve babasi arasinda akrabalik olmayan bes aylik kiz hasta ates, hirilti ve huzursuzluk nedeniyle basvurdu. iki aylikken bronsiolit
tanisiyla hastaneye yattigl, yineleyen oral monilyazisinin oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde genel durumu orta, oral monilyazisi
vardi. Takipneik olan hastanin akciger alanlarinda krepitan ralleri duyuldu. Diger fizik muayene bulgulari normaldi. Hastanin ilk
hemograminda I6kosit 6,200/mm3, total notrofil sayisi 1,560/mm3, total lenfosit sayisi 3,230/mm3 idi. CRP 63 mg/L, eritrosit
sedimentasyon hizi 12 mm/saat, lomber ponksiyonda 40 |6kosit/mm3, protein 89 mg/dL, glukoz 46 mg/dL saptandi, kilttrde
Ureme olmadi. Seftriakson tedavisi baslanan hastanin genel durumunun diizelmemesi iizerine PiY disiinildi. Tekrarlanan
hemograminda |6kopeni ve serum IgG, A, M dizeyleri 6lgtilemeyecek kadar diisiik saptandi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda T
ve B lenfosit tespit edilemedi, NK hiicresi ise mevcuttu. Hastaya bu bulgularla T-B-NK+ AKIY tanisi konuldu. Hastanin immiinolojik
incelemeleri tabloda sunulmugtur. Hastanin antibiyoterapisi fungal etkenler ve Pneumocystis jiroveciyi de kapsayacak sekilde
meropenem, vankomisin, amfoterisin B ve trimetoprim/siilfametoksazol olarak yeniden diizenlendi, iViG baslandi. Plazma CMV
PCR 4,800 kopya/ml saptanan hastanin géz muayenesinde yaygin CMV retiniti saptandi ve gansiklovir baglandi. Doku gruplari tam
uygun vericisi bulunamayan hasta sepsis ve multiorgan yetmezligiyle kaybedildi.

AKIY pediatrik bir acildir. Sistemik ve oportunistik enfeksiyonlar baslamadan &nce erken taninin konulmasi ve HKHN yapilmasi
hayat kurtarici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlik, kombine immiin yetmezlik

Hastanin imminolojik incelemeleri

Hasta | Normal
Loékosit (mm3) 2,600 |>5,000
Total nétrofil (mm3) 1,110 |>1,500
Total lenfosit (mm3) 830 >3,000
1gG (mg/dl) <34 374-789
IgA (mg/dl) <6.67 |5-48
IgM (mg/dl) <4.17 |29-107
IgE (1U/ml) <5 <100
CD3+CD16-56- (%) 0.7 51-79
CD3+CD4+ (%) 0.1 31-54
CD3+CD8+ (%) 0.2 10-31
CD3-CD16+56+ (%) 96 5-23
CD19+ (%) 0.5 14-44
CD4+CDA45RA+CD31+ (%) 8 >50
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[Abstract:150][P-015]
Olgu Sunumu: IRAK-4 Eksikligi

Merve Ezgi Dogan1, Esra Hazar Sayar2, Siikrii Nail Giiner2, Mayda Giirsel3, ihsan Giirsel4, Sevgi Keles2, ismail Reisli2
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji ve immunoloji Bilim Dali, Konya
30rtadodu Teknik Universitesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Bilim Dali, Ankara

4Bilkent Universitesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Bilim Dali, Ankara

Bagisikhk sistemi, fizik bariyerler, hiicreler ve serumda ¢ozliniir maddeleri iceren farkli savunma mekanizmalariyla milyonlarca
mikroorganizmaya karsi konagi iki koldan savunur. Birinci kol, enfeksiyon etkeninin viicuda girmesiyle hemen baslayan 6zgiil
olmayan dogal immun yanittir, ikincisi ise daha sonra patojene 6zgil gelisen edinsel (adaptif) immun yanittir. Her iki kol ardisik
olarak gorevlerini yaparak konagin hayatini saghkli siirdiirmesini ve enfeksiyonlara direng kazanmasini saglar. Kardesinde IRAK-4
eksikligi oldugu bilinen hasta dogumda degerlendirildi. Anne baba arasinda akraba evliligi mevcut olan ailenin 2 yasinda ve 15
aylikken 6len ¢ocuklari oldugu 6grenildi. Anhidramniyoz sebebi ile ¢/s ile 38 haftalik dogan hastada solunum yetmezligi gelisti.
Yenidogan yogun bakim Unitesine alindi. Antibiotik kullanimi ve fototerapi sonrasi genel durumu diizelen hastanin tetkiklerinde
lenfopeni izlenmedi. immunglobulinleri yasina gére normal araliklardaydi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda T, B, NK hiicreleri
oranlari ve mutlak sayilari, fagositer sistem tarama testleri, serum C3 ve C4 diizeyleri normaldi. Sitokin salinimlari IRAK 4 eksikligi
ile uyumlu saptandi. Hastanin takibinde 14. giinden itibaren nétropenisi gelisti. Diizenli IVIG replasmani baslandi. iki aylikken
sag servikal lenfadenit nedeniyle yatarak antibiyoterapi verilen hastanin lenfadenopatisi tekrarlamasi nedeniyle 3 aylikken tekrar
yatirilarak 6 hafta antibiyoterapi verildi. Bu dénemde nétrofil degerleri 1000/mm®in altinda seyreden hastaya GCSF ve haftalik
IVIG destegi uygulandi. Lenfadenomegalisi tam olarak gerilemeyen hastaya cerrahi eksizyon uygulandi. Yenidogan déneminden
itibaren tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarda immunglobulin, lenfosit, periferik kan lenfosit alt gruplari normal bile olsa dogal
immiin sistem defektleri agisindan degerlendirilmelerinin 6nemli oldugu kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Dogal immiin sistem defekti, IRAK-4 eksikligi

[Abstract:177][P-016]
Birden fazla bireyde ge¢ tanimlanmis IL-12RB1 eksikligi olan bir aile

Cagman Tanl, Sevgi Bilgi¢ Eltan2, Begiim Ozbek1, Deniz Cagdas Ayvazl, Ozlem Keskin2, Betiil Karaatmacal, Ozden Sanall,
ilhan Tezcani

1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali

Mikobakteriyel enfeksiyonlara Mendelian Hassasiyet (MSMD) mikobakteriyel enfeksiyonlarina yatkinlikla seyreden nadir bir
hastaliktir. Bu hastalar Salmonella ve M. tuberculosis enfeksiyonlarina da yatkinlk gostermektedir. Hastaliga yol agan 9 farkli
genetik defetk (IFNGR1, IFNGR2, STAT1, IL12B, IL12RB1, NEMO, ISG15, IRF8 ve CYBB) tanimlanmistir.

Bu calismada U bireyde cesitli geleneksel uygulamalar nedeniyle gecikmis olarak IL12RB1 defekti saptanan bir aile takdim
edilmektedir.

Hastada hiicre ylizeyinde IL12RB1 ekspresyonu disiik (%1’in altinda) bulundu. IL12RB1 geninde saptanan homozigot mutasyon
IVS1+2T>G bulundu.

Sonuglarimiz pirilan akintisi olan hastalarda IL12RB1 ekspresyon analizinin gdz ardi edilmemesi gerektigini ve ekspresyonu diisiik
tespit edilen hastalarda mutasyon analizinin mutlaka yapilmasi gerektigine isaret etmektedir.

Elde edilen veriler, primer immin yetmezliklerde hastalik dykisiiniin ve genetik danisma verilerek aile bireylerinin klinik olarak
degerlendirilmesinin dnemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: MSMD, IL12RB1
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[Abstract:178][P-017]
Extraordinary Diagnosed Miliary Tuberculosis, A Case Report

Muhammed Burak Selverl, Esra Hazar Sayar2, Sevgi Pekcan3, Mustafa Sait Yilmaz1, Stéphanie Boisson Dupuis4, Jean Laurent
Casanovad, ismail Reisli2

1Department of Pediatrics, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey

2Division of Pediatric Allergy and Immunology, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey
3Division of Pediatric Pulmonology, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey

4Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Descartes University, Paris

Miliary tuberculosis (MT) is the widespread dissemination of Mycobacterium tuberculosis via hematogenous spread.
Immunosuppression due to cancer, transplantation, diabetes, malnutrition is risk factors for MT. Fifteen years old male patient
coming to our clinic with cough, fever was treated as pneumonia. On the physical examination, there wasn’t any abnormal finding
about respiratory and cardiovascular system. He had an unknown origin spastic paraplegia in lower extremity. His CT images
showed MT. The consecutive 3 days, gastric aspiration fluid culture and acid-fast bacilli was negative. Bone marrow aspiration and
biopsy performed for the diagnosis of any malignity were normal. The abdomen ultrasonography shows multiple lymph nodes of
which biggest one diameter was 13 mm around the celiac trunk. Imprint smear of lymph node biopsy showed an inflammatory
infiltration. Natural killer cell slightly low, 6% double negative T-cell presented. Antibody titer is Anti-A 1/16 positive, Anti-B 1/16
positive. Anti Hbs 6,44IU/L. Immunoglobulin levels; IgG 13,7 g/L, IgA 3,34 g/L, IgE 42,4 IU/mL, IgM 0,476 g/L, Flow cytometric
evaluation of phagocyter system was normal. There was found a defect in the IL-12 signaling pathway. Although mycobacterium
tuberculosis wasn’t proliferated via microbiologic working, he was treated as tuberculosis via rifampicin, ethambutol, pyrazinamide,
isoniazid due to immunological, radiological and clinical findings. Negative results of culture and good response to antibiotherapy
showed us clinical findings were very important for patient’s treatment.

Keywords: Miliary Tuberculosis, IL-12

[Abstract:105][P-018]
immiin Yetmezlik Gelistiren Herediter Hemorajik Telenjiektazi Olgusu

Ceyda Tunakan Dalgi¢1, Fatma Diisiiniir Giinsen1, Gékten Bulut1, Funda Elmas2, Nur Akad Soyer3, Fatma Omiir Ardeniz1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklar1 Anabilim Dali, Alerji ve Klinik immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gégiis Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi,i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bilim Dali,izmir

Giris: HHT (herediter hemorajik telenjiektazi) ALK1/endoglin/SMAD4 mutasyonlari ile iligkilendirilmistir. Degisken penetransli
otozomal dominant kalitim gosterir. HHT’de rekiirrent bakteriyal enfeksiyonlar, adaptive immin sisteme yonelik bazi anomaliler
raporlanmistir.

Olgu: 22 yasinda klinigimize refere edilen erkek hastanin éykiisiinde 7 yasinda Evans sendromu tanisi, 13 yasinda tedaviye yanitsizlik
nedeniyle splenektomi mevcuttu. 14 yasinda rekiirren OiHA (otoimmun hemolitik anemi) nedeniyle rituksimab baslanmisti. Tedavi
oncesi; 1gG ve 1gM normal, IgA da ilimli dusikliik olan olguda (Tablo) tedavi sonrasi 10. ayda pnémokoksik menenjit nedeniyle
yapilan tetkiklerde hipogamaglobulinemi ve B hiicre lenfopenisi saptanmis ve rituksimaba sekonder immiin yetmezlik disliniilerek
iVIG baslanmisti. 17 yasinda boyun ve aksiller reaktif lenfadenomegaliler; yiiz ve boyunda telenjiektaziler gelismis, KCFT yiiksekligi
nedeniyle yapilan batin doppler ultrasonografide ana portal ven ve intrahepatik dallarinda kronik okliizyon, portal hilusta kavernéz
transformasyon bulgulariile portal hipertansiyon saptanmisti. Curagao kriterlerine gore epistaksis, multiple mukokiitandz veigorgan
telenjiektazileri bulgulariyla Osler Weber Rendu Sendromu tanisi almisti. ilk degerlendirmede hipogammaglobulinemi, CD3+CD8+
T hiicre yiiksekligi ve NK diisiikliigii belirlendi. Olgu HHT’ eslik eden olasi bir PiY overlap sendromu agisindan degerlendirildi.
Sonug: Bazal serum IgM/IgG disikligi olan otoimmun hastalik olgular, rituksimab sonrasi hipogammaglobulinemi gelistirmeye
yatkindirlar. HHT hastalarinda T/NK hicre lenfopenileri, 1gG/IgA seviyesinde yiikselme, IgM dustklugu, fago-burst defektleri
bildirilmistir. Ancak olgumuzda NK diisiikl(igii disinda lenfopeni, IgM diisiikl(igii ve fago-burst disfonksiyonu saptanmadi. Oykiisiinde
tedaviye direngli Evans sendromu mevcudiyeti, endoskopik biyopsisinde germinal merkezleri genis lenfoid hiicre toplulugunun
varligi, IgA ve plazma hiicrelerinin yoklugu, memory B hiicrelerinin belirgin dlsiik buna karsilik transisyonel ve naive B hiicrelerinin
artmig olmasi sonucu olasi bir CVID overlap sendromu diisiintilmustr.

Anahtar Kelimeler: herdeiter hemorajik telenjiektazi, immun yetmezlik
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Tablo
Bazal immiinolojik Laboratu- | Rituximab Oncesi Rituximabdan 10 ay sonra Tanida
var Degerlendirmesi 2007 yih (14 yasinda) (15 yasinda) 2015 yih

(22 yasinda)

1gG (mg/dl) (650-1600) 863 67.6 288
IgA (mg/dl) (40-350) 35 MD(mevcut degil) <27
IgM (mg/dl) (50-300) 70 MD 59
IgE (1U/ml) 5.35 MD <17
Flow-Cytometry Analizi (%)
CD19 (%/ absolut sayi) 1.9 4/202
CD20 (%/ absolut sayi) 3.5 4/202
CD21 (% /absolut sayi) 2.8 MD
CD22 (%/ absolut sayi) MD 6/303
Naive B (%42.6-82.3) 98.6
IgM+memory B (%7.4-32.5) 0.2
Switched memory B (%6.5- 0.1
29.1)
Plasmoblast (%0.4-3.6) 0.1
Transisyonel B (%0.6-3.4) 26
CD3 (%/ absolut sayi) 63/3181
CD4 (%/ absolut sayi) 23/1161
CD8 (%/ absolut sayi) 24/1212
CD16+56+ (%/absolut sayi) 1/50

Rituksimab Oncesi,rituksimabdan 10 ay sonra ve tani aninda kan immunglobulin diizeyleri,memory B hiicre degerleri ve flow
sitometre sonuglari

[Abstract:113][P-019]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Olgusunda Gelisen Otoimmiin Hepatit

Ramazan Ugarl, Sadan Soyyigitl, Mehmet Asil2, Sevket Arslani, Hiiseyin Ataseven2, Ahmet Zafer Caliskaner1
1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Allerji Hastaliklar BD, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Gastroenteroloji BD, Konya

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) hipogamaglobulinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar, artmis otoimmiinite ve malignite
riski ile karakterizedir ve en sik gériilen semptomatik primer immiin yetmezliktir. Bu olguda, bir YDIY hastasinda gelisen otoimmiin
hepatit sunulmustur.

Olgu: 20 yasinda erkek, akraba anne-babanin ¢ogugu olan hasta, 1.5 yasindan itibaren sik solunum yolu enfeksiyonu gecirmeye
baslamis. 10 yasindan itibaren YDIY tanisi konulup diizenli immiinglobulin replasman tedavisi almaya baslamis. Erken doyma
sikayeti olan hastanin fizik muayenesinde dalak kot alti 5 cm palpabl tespit edildi. Batin USG’de dalak 20 cm olglldi ve karaciger
parankimi heterojen olarak raporlandi. Laboratuvar tetkiklerinde; WBC 3600 u/L, LYM 900 u/L, Hgb 16.4 g/dL, PIt 120 bin u/L, AST
51 u/L, ALT 58 u/L, Albumin 4.7 g/dL, INR 1.1 idi. Hepatit ve kronik karaciger hastaligi etiyolojisini arastirmak igin istenen viral,
otoimmiin ve metabolik belirtegler negatif idi. Karaciger ince igne biyopsisinde, parankimde bazilari genisce fokal nekroz odaklari,
portal mesafelerde yer yer porto-portal kopriilesmeye neden olan bag dokusu artisi ve monontkleer iltihabi hiicre infiltrasyonu,
kupffer hicrelerinde hiperplazi izlendi. Kronik hepatit ( Evre 3, histolojik aktivite indeksi 12/18) olarak raporlandi. Hepatoloji ile
konsulte edilen hasta biyopsi bulgulari ile otoimmiin hepatit kabul edildi. Hastaya Azatioplirin 50 mg ve Metilprednisolon 40 mg
tedavisi baslandi. Birinci ay kontroliinde AST 20 u/L, ALT 25 u/L olarak 6lgtld.

Tartisma: YDIY hastalarininin yaklasik %25’inde otoimmiin komplikasyonlar gelismektedir. Otoimmiin belirtecler bu hasta grubunda
tani agamasinda yardimci olamayacagindan otoimmuinite agisindan klinik bulgular yakindan takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Otoimmiin hepatit, Yaygin degisken immiin yetmezlik
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[Abstract:114][P-020]
13 Yil Boyunca Otoimmiin Sitopeni Tanisi Altinda Gizlenmis Yaygin Degisken immiin
Yetmeazlik

Sadan Soyyigitl, Ramazan Ugarl, Sinan Demircioglu2, Sevket Arslan1, Ahmet Zafer Caliskanerl
1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari AD, immiinoloji ve Allerji BD, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari AD, Hematoloji BD, Konya

Giris: Yaygin degisken immin yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlarla ve hipogamaglobilinemi ile karakterize heterojen bir
hastaliktir. Otoimmiin komplikasyonlar, tekrarlayan veya ciddi enfeksiyon 6ykiisii olmaksizin hastaligin ilk bulgusu olabilir.

Olgu: 20yasinda erkek hasta, 7 yasindan beri pediatrik hematoloji-onkoloji kliniginde sitopeni (anemi, nétropeni ve trombositopeni),
yaygin LAP ve hepatosplenomegali nedeniyle Otoimmin Lenfoproliferatif Sendrom ve Evans sendromu tanilariyla takip edilmis.
Semptomatik sitopenisi oldugu donemde steroid tedavisi verilmis. Steroid tedavisine yanit alinan hastanin takibinde tekrar LAP
gelismesi Uzerine yapilan tetkiklerinde immiin yetmezlik olabilecegi duslinilerek sik enfeksiyon oykisi olmamasina ragmen
profilaktik antibiyotik tedavisi baslanmis. Eriskin hematoloji klinigine devredilen hastaya yapilan kemik iligi biyopsisinde
megakaryopoezde artis saptanmis. Otoimmiin trombositopeni diisiiniilerek splenektomi endikasyonu konmus. Onceki muhtemel
immin yetmezlik tanisi nedeniyle cerrahi dncesi klinigimizle konsilte edildi. Hastanin yapilan tetkiklerinde; tam kan sayiminda
Whbc:6000/mm3, Hb:14,5 g/dl, PIt: 39,000/mm3; IgG: 1,89 g/L, IgM: 0,19 g/L, IgA: 0,23 g/L; Anti-B titresi:1/2 bulundu. Periferik
lenfosit alt grup analizinde ise; NK hiicre oraninin disiik (CD16-56: %5) olmasi disinda 6zellik yoktu. Fagositer sistem fonksiyonlari
normaldi. Yapilan Toraks BT'de ¢capi 11 mm’i bulan LAP saptandi. Batin USG’de ise hepatosplenomegalisi mevcuttu. Hastada mevcut
bulgularla yaygin degisken immiin yetmezlik diisiiniildii ve IVIG tedavisi baslandi. IViG tedavisi sonrasi trombositopenisi diizeldi.
Sonug: Yaygin degisken immin yetmezlikte gecikmis veya yetersiz tedavi ciddi komplikasyonlara ve mortalitede artisa yol
acabileceginden erken tani 6nemlidir. Otoimmiin sitopeni hastaligin ilk bulgusu olabilir ve diger lenfoproliferatif hastaliklarla
karisabilir. Klinisyenlerin bu agidan ayirici tanida yaygin degisken immin yetmezligi dislinmeleri ve hastayl bir immiinologa
yonlendirmeleri 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiin sitopeni, yaygin degisken immiin yetmezlik, trombositopeni

[Abstract:154][P-021]
Primer immiin yetmezlik tanisi alan eriskin hasta grubunun immiinolojik yonden
degerlendirilmesi

Ozge Oztiirk1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Saliha Esenboga3, Betiil Karaatmaca3, Ebru Celebioglul, Liitfi C6pliid, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, G6giis Hastaliklari Anabilim Dali, Allerjik Hastaliklar ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Allerji Bilim Dali, Ankara
4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gégiis Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Giris: Erigkin ddnemde basvuran primerimmiin yetmezlik (PiY) hastaliklari, kronik ve/veya yineleyen bakteriyel, fungal, protozoal ve
viral enfeksiyonlarla seyreden, otoimmiinite, lenfoproliferasyon, allerjik hastaliklar ve malignite riskinin arttigi bir grup hastalktir.
PiY’li hastalarda respiratuvar semptom ve komplikasyonlar énemli morbidite ve mortalite nedenidir. Pulmoner tutulum akut ve/
veya kronik infeksiyon, bronsiektazi gibi yapisal anormallikler, doku hasarina neden olan inflamasyon disregllasyonu (granilom,
pulmoner fibrozis), graniilomatoz lenfositik interstisyel akciger hastaligi (GLILD), amiloidoz, malignansiler seklinde olabilir.
Metod: Bu galismada son bir yilda akciger bulgulari nedeniyle béliimiimiize konsiilte edilen ve PiY tanisi alan 6 eriskin hastanin
klinik ve laboratuvar ozellikleri incelenmistir.

Bulgular: Hastalarin ortanca yasi 34,5 (19-51), kiz/erkek orani 2/6 idi. Alti hastanin 4’iinde splenomegali mevcuttu. iki hastada
total IgE diizeyi <1.00’di. Dért hastada CD4, 3 hastada CD19 diisiikliigii, 1 hastada lenfopeni izlendi. iki hasta kombine immiin
yetmezlik, 4 hasta yaygin degisken immiin yetmezlik tanisi aldi. Bir hastada kombine immin yetmezlik nedeni olarak geg prezente
olan ADA eksikligi saptandi. Bir hastada sistemik amiloidoz mevcuttu. Toraks bilgisayarli tomografide en yaygin gorilen bulgular
bronsiektazi, brons duvarlarinda kalinlasma, enfeksiyonla uyumlu buzlu cam dansiteleri, konsolidasyon alanlari idi. Sekil 1’de
hastalarin 6zellikleri gérilmektedir. Hastalarin timiine trimetoprim-silfametoksazol profilaksisi, aylik IVIG tedavisi; ADA eksikligi
tanisi alan hastaya subkitan ADA enzim replasman tedavisi baslandi.

Sonug: Respiratuvar sistem PiY’li hastalarda en sik klinik bulgu veren sistemdir. Rekiirren pulmoner infeksiyonlar PiY’in uyarici
bulgusu olmaktadir ve eriskin PiY’li hastalarda dikkatle degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, pulmoner enfeksiyon, pulmoner tutulum
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[Abstract:164][P-022]
Eriskin Hastalarda Farkli Klinikle Ortaya Cikan Kombine immiin Yetmezlik Olgulari

Nursel Calik Basarani, Deniz Cagdas Ayvaz2, Saliha Esenboda2, Betiil Karaatmaca2, Ertugrul Cagri Bélek1, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklar1 AD
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, immiinoloji Unitesi

Giris: Kombine immiin yetmezlikler kronik/tekrarlayan firsatgi/invazif ve mukokiitantz infeksiyonlar/ otoimmin hastaliklar/
allerjik hastaliklar/maligniteler ile kendini gosteren bir tablodur. Genellikle erken yasta tani almakla birlikte eriskin yasta tani
konulabilmektedir. Burada Hacettepe Universitesi Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali immiinoloji B6liimii tarafindan eriskin dénemde
tani konularak takip edilen kombine immin yetmezlik hastalari 6zetlenmistir.

Yéntem: HU Pediatrik immiinoloji B6Iiimii tarafindan 2010-2016 yillari arasinda tani konulup izlenen 5 kombine immiin yetmezlik
hastasinin verilerine retrospektif olarak ulasiimistir.

Bulgular: HU Pediatrik immiinoloji Bélimii tarafindan Kombine immiin Yetmezlik tanisi konulan 5 hastanin yas ortancasi 33 yas
(17-49 yas), 3’ erkekti. Birinci olgu; 17 yasinda kadin, mukokitanoz kandidiyazis ve kranial Aspergillus infeksiyonu tespit edilerek
immiinoloji bsliimiine konsiilte edilmis, yapilan tetkiklerinde KiY tespit edilmistir. ikinci olgu; 34 yasinda erkek hasta, coklu
otoimm{n hastaliklar (geg baslangich otoimmiin diabet, otoimm{in gastrit, primer bilier siroz) ile takipte iken vaskdlit tablosuyla
basvurmus ve KiY tanisi almistir. Ucilincii olgu; 48 yasinda erkek, cok sayida kanser 6ykiisii (ciltte skuaméz hiicreli, bazal hiicreli
kanser, kolon adenokanseri ve 6sefagus skuamoz hiicreli kanseri) ile prezente olmustur. Dérdiinci olgu; 29 yasinda basvuran bir
kadin, verrii, sitomegaloviriis retiniti ve mukokiitandz kandida infeksiyonlari ile prezente olmus, KiY tanisi almistir. Besinci olgu;
23 yasinda erkek, progresif multifokal I6koensefaopati, John Cunningham (JC) viris infeksiyonu ve B-hiicreli lenfoma ile prezente
olmus, KiY tanisi konulmustur. Hastalarin immiinolojik testleri ve &zet bilgileri tabloda verilmistir.

Sonug: Kombine immin yetmezlikler farkli tablolarda ve yaslarda prezente olabilirler. Eriskin yas grubunda primer immin
yetmezlikler akilda tutulmali ve dykilerinde otoimmdiin, tekrarlayan veya firsatgi infeksiyonlari, allerjik hastaliklari olan hastalarda
bu agidan ileri arastirma yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: kombine immiin yetmezlik, eriskin immiin yetmezlik
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Kombine immiin yetmezlik ile takip edilen hastalarin demografik, klinik ve imminolojik verileri.
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Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5
Cinsiyet K E E K E
Yas 17 34 49 33 27
Basvuru yasi 17 34 48 29 23
Otoimmiin bulgular | - LADA, primer bili- - - Progresif multifokal
yer siroz, otoimmiin I6koensefalopati
gastrit (PML)
Enfeksiyonlar Mukokiitanoz kan- | - - CMV retiniti, verrii, | JC virls
didiyazis, kranial mukokiitan6z kan-
aspergilloz, verrii didiyazis
Malignite - - Kolon adenokan- - Diffiiz biiyiik B
seri, 6sofagus hucreli lenfoma
skuaméz hiicreli
karsinom, bazal
hiicreli karsinom,
derinin skuamoz
hiicreli karsinomu
Kesin tani 6ncesi vaskiilit vaskaiilit multiple malignite | CMV infeksiyonu PML
on tani
Tanidan 6nce veri- | steroid endoksan kemoterapi gansiklovir, foskar- | sidofovir
len medikal tedavi net
Tanidan sonra veri- | IVIG IViG - - MY [c]
len tedavi
Olim - - - - +
Lokosit (/mm3) 8800 5400 6700 10200 8700
(4400-8100)
Lenfosit (/mm3) 1300 1400 2900 2500 1300
(1400-3300)
No6trofil (/mm3) 6900 3200 3400 6700 5100
Eozinofil (/mm3) 0 200 100 400 1500
Ig A (139-378 mg/ 112 102 449 368 89,9
dl)
g G (913-1884 mg/ | 1210 959 1070 2110 1250
dl)
Ig M (88-322 mg/dI) | 169 80,4 189 194 33
IgE (0-122 IU/ml) | 1810 3,09 18,6 7,15 854
CD3 (%-/mm3) 63/819 67/938 60/1740 85/2125 100/1300
(1200-2600)
CD4 (%-/mm3) 31/403 28/392 25/725 49/1225 52/650
(530-1300)
CD8 (%-/mm3) 37/481 61/854 41/1189 37/925 39/507
(330-920)
CD16/56 (%-/mm3) | 16/208 24/336 30/870 3/75 0/0
(70-480)
CD19 14/182 5/70 8/232 7/175 0/0
(%-/mm3) (110- Diisiik Normal Diisiik Normal Diisiik
570)
Lenf. Transf. %83
CD4/45RA (33-66) %28
CD4/45R0 (18-38) 3
TCRaf %100
NBT %28
CH50

PML; progresif multifokal I6koensefalopati; LADA: late onset of diabetes mellitus of adults; CMV: sitomegaloviris; JC: John
Cunningham; Ig: immunglobulin; IVIG: intraven6z immunglobulin; CD: cluster of differentiation; TCR: T cell receptor; NBT: nitroblue
tetrazolium test; CH50: Total complement hemolytic activity.
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[Abstract:173][P-023]
Nadir Bir immiin Yetmezlik: Good Sendromu

Ali Selguk, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ozgiir Kartal, Mustafa Giileg, Ugur Hact Musabak
GATA immiinoloji ve Allerji Hastaliklari BD, Ankara

GIRIS

Timomalar nadir gorilen mediastinal timorlerdir. Bu tiimorler gogunlukla asemptomatik seyretmekle beraber nadiren
hipogamaglobulinemi ve liken planus gibi klinik tablolarla birlikte gorilebilmektedir. Liken planus deri ve mukdéz membranlari
tutan papiiloskuaméz bir hastaliktir. immiin sistemin nadir bir hastaligi olan Good sendromu (GS) ise hipogamaglobulinemi ve
timomadan olusmakta ve siklikla yasamin 4. ve 5. dekadinda goriilmektedir. Bildirimizde; 49 yasinda liken planusun eslik ettigi
erkek bir GS olgusunu sunduk.

OLGU SUNUMU

Timoma tanisiyla yaklasik 14 yil 6nce timektomi ve radyoterapi tedavisi alan hasta sik enfeksiyon, agiz icinde ve genital bolgedeki
yara yakinmalari nedeniyle poliklinig§imize basvurdu. Pnémoni ve sinlzit tanilariyla birden fazla hospitalizasyon 6ykiisi olan
hastanin yapilan muayenesinde son 5 yildir devam eden dil, damak ve oral mukozayi kaplayan yer yer Ulsere beyaz plaklar ve
peniste iki adet tlsere lezyon gorildi. Hastanin yapilan tetkiklerinde hipogamaglobulinemi [1gG: 6.14 g/L (7.51 - 15.6)] ve CD19(+)
B hiicre: % 1.3 (7.0 - 23.0) olarak saptandi. Hastanin agiz igcindeki beyaz plaklarindan ve peniste bulunan llsere lezyonlarindan
alinan biyopsi sonuglari liken planus ile uyumlu olarak degerlendirildi. Tibbi hikaye, klinik bulgular ve laboratuvar sonuglarinin GS
ile uyumlu oldugu belirlendi. Persistan hipogamaglobulinemi nedeniyle hastaya 600 mg/kg intraven6z immunglobulin tedavisi
baslandi ve her U¢ haftada bir devam edildi.

TARTISMA VE SONUC

Eriskinlerde immiin yetmezlikle seyreden bir ¢ok klinik tablo vardir. immiin yetmezliklerin erken tanisi hastalarin yasam kalitesini
artirabilir, morbidite ve mortaliteyi azaltabilir. Timomali olgularin yaklasik %10’unda hipogamaglobulinemi gorilebilmektedir.
Ayrica timektomi olan hastalarda kronik liken planus varliginda GS de akla gelmelidir. Timomasi olan hastalar timektomi 6ncesi ve
sonrasi immin yetmezlik agisindan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Good, liken, timektomi, timoma

[Abstract:089][P-024]
MPO Eksikligi Olan 5 Vakada DHR 123 Testi ile Nétrofil Fonksiyonunun Degerlendirilmesi

Esma Bentli, Berkay Saraymen, Hiiseyin Avcilar, Mustafa Yavuz Kéker
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Giris-Amag: Myeloperoksidaz (MPO) eksikligi toplumda 1/5000 oraninda gorilme sikligi olan bir immin yetmezlik hastaligidir. Kan
parametrelerinin analizini yapan CBC cihazlarinda nétrofillerin taninmasinda kullanilan araglardan birisi MPO enzimidir. Ozellikle
I6semi ve MPO eksikligi gibi durumlarda CBC sonuglarinda saglikh okuma gergeklesmez. MPO’ ya spesifik monoklonal antikor ile
akim sitometrik boyama yapilarak, enzimin ekspresyonu 6lgllerek MPO eksikligi tanisi kesinlestirilebilmektedir.

Yontem-Gereg: MPO eksikligi diisiintlen 5 bireyde 6ncelikle MPO spesifik monoklonal antikoru kullanilarak hiicre ici boyama ile
MPO ekspresyonu akim sitometri ile 6lglldi. Ayni hasta 6rneklerinde phorbol myristate acetate (PMA) ile nétrofillerin uyarimi
sonrasi yapilan dihidrorodamin (DHR) 123 testi ile akim sitometride notrofil fonksiyonu ve stimilasyonu 6lglldi ve her hasta igin
stimilasyon indeksleri belirlendi.

Bulgular: MPO eksikligi stiphesiyle gelen 5 hasta 6rneginden yapilan analiz sonucunda MPO ekspresyonunun olmadigi gozlendi ve
bu vakalar tam MPO eksikligi olarak kabul edildi. Ayni 6rneklerin DHR 123 testi ile yapilan analizinde PMA ile nétrofil stimilasyonun
yetersiz oldugu (%10 un altinda) ve Kronik Graniilomatoz Hastaliga (KGH) benzedigi g6zlendi. Stimiilasyon indeksi (Sl): 3-6 arasinda
bulundu.

Sonuglar: Tam MPO eksikligi bulunan hastalarin DHR testinde Kronik Granilomatoz Hastalik (KGH) gibi davrandigi, ozellikle
rezidlel NADPH oksidaz aktivite gosteren (otozomal resesif, p47 defekt) hastalar ile karisabilecegi ve Sl indeksinin SI:3-6 araliginda
oldugu gozlendi. Bu nedenle KGH tanisinda MPO eksikliginin ayirici tani olarak distintlmesi, bir karisikliga neden olmamasi igin
beraberinde MPO ekspresyonu bakilmasi ve MPO ekspresyonu normal olan vakalarin KGH yoniinden arastirilmasi onerilir.

Anahtar Kelimeler: DHR 123 testi, KGH, MPO, Stimiilasyon indeksi
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[Abstract:092][P-025]
Ciddi Seyirli Otozomal Resesif Kronik Graniilomatoz Hastalik Olgusu

Hikmet Tekin Nacaroglul, Nesrin Giilez2, Mustafa Yavuz Kéker3, Semiha Erdem Bahgeci2, Sait Karaman2, Ferah Genel2
1Bagcilar Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi Ve Allerji Hastaliklari, istanbul

2Dr. Behget Uz Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ve Cerrahisi E.A.H, Cocuk immiinolojisi Ve Allerji Hastaliklari Klinigi, izmir
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi immunoloji ABD, Kayseri

Giris

Kronik granilomat6z hastalik (KGH) 6zellikle nétrofillerde hiicre igi solunumsal patlama, serbest oksijen radikalleri olusumundaki
yetersizlik sonucu gelisen X'e bagli ve otozomal resesif gecis gosteren primer immin yetmezliktir. Yineleyen katalaz pozitif
bakteri, mikobakteri, mantar infeksiyonlari ve inflamatuar granulomlarla karakterizedir. Hastaligin kesin tedavisi kemik iligi
transplantasyonudur (KiT). Burada pnémoni tablosunda gelip akcigerde abse formasyonu gériilen ve otozomal resesif KGH tanisi
alan erkek olgu sunulmustur.

Olgu

5 yas, erkek olgu iyilesmeyen pnémoni nedeniyle hastanemize basvurdu. Ozge¢misinde 3 yasinda aksiller lenfadenit nedeni ile
tedavi gordlgu, soygegmisinde 1. derece kuzen evliligi oldugu 6grenildi. Bagvuruda ates, oksuriik, karin agrisi, gece terlemesi olan
nonspesifik tedaviye yanit alinmayan olgunun, hemogramda l6kositoz, hipergammaglobulinemi, akut faz reaktanlarinda yukseklik
saptandi. Akciger grafisinde abse-granilom formasyonu olan olguda mycobacterium tuberculosis dahil spesifik bir mikroorganizma
Uretilememekle birlikte anti-tuberkiloz tedavi baslandi. KGH distintlerek bakilan phagoburst aktivitesi %56,5 saptandi. Genetik
incelemede CYBA geninde c.416G>a mutasyonu saptanarak OR KGH tanisi aldi. Batin USG de hepatosplenomegali saptanan
olguya TMP/SMX, antifungal profilaksi baslandi. izleminde hepatosplenomegalisinde artis, lenfopeni ve anemi gelisti, kemik iligi
biyopsisinde; kazeifikasyon nekrozu igermeyen graniilom yapilari izlendi ancak etken izole edilemedi. Bu bulgular literatir verileri
de gozden gegcirildiginde otoinflamatuar surecin sonucu olarak degerlendirildi ve IFNy (50mcg/m2/ haftada 3 giin) basland.
Hepatosplenomegalide gerileme goriildii. Olgu mevcut tedavileri ile birlikte KiT i¢in tarama programina alinarak izlenmektedir.

Sonug

Otozomal resesif KGH sebebi olan gp22phox mutasyonlari en az X linked KGH kadar ciddi klinik bulgular verebilmektedir. Literatlr
incelendiginde enfeksiyon ajani olmaksizin kemik iliginde granilom, masif hepatosplenomegali seyreden ve gama interferonun
cevap verdigi tek vaka oldugu goriilmiis olup bu nedenle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatéz hastalik, Otozomal resesif, Ganiilom, Hepatosplenomegali, interferon gama

[Abstract:100][P-026]
Primer immiin yetmeazlikli hastalarda mikobakteriyel enfeksiyonlar

Ezgi Ulusoy, Neslihan Edeer Karaca, Sanem Eren Akarcan, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Alerji ve immiinololji Bilim Dali,izmir

Primer immiin yetmezliklerin bazi formlarinda mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinlk oldugu bilinmektedir. BCG asisi gibi zayif
virtilan mikobakteriler BCG-itis gibi lokal veya BCG-osis denilen dissemine hastaliga, Mycobacterium tuberculosis gibi daha virtilan
mikobakteriler ise pulmoner veya dissemine tliberkiiloza neden olabilmektedir.

Calismamizda Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji polikliniginde agir kombine immiin yetmezlik, IL-12/IFN-y reseptdr
defekti, NEMO defekti ve kronik graniilomatoz hastalik nedeniyle takip edilen olgular mikobakteriyel enfeksiyonlar agisindan
retrospektif olarak degerlendirildi.

Agir kombine immin yetmezlik nedeniyle izlenen 44 hastanin 4 lnde, kronik graniilomatdz hastalik olan 19 hastanin 9 ‘unda,
IFN-yR2 parsiyel defekti olan 4 hastada, IFN-y komplet reseptor defekti olan 1 hastada, IL-12 reseptor 1 defekti olan 2 hastada
ve NEMO defekti olan 1 hastada olmak {izere toplam 21 hastada klinik olarak mikobakteriyel enfeksiyon tanisi konuldu. Klinik
prezentasyonlar; BCG-itis (n=16), pulmoner tiberkiloz (n=3), tiberkiiloz deri absesi (n=1) ve BCG-osis (n=1) idi. 21 hastanin 7
tanesinde Mycobacteria tiplendirmesi yapilabildi, izole edilen tirler M. Bovis (n=4), M.Chelonae (n=1), M. Elephantis (n=1) ve M.
Fortiutum (n=2) olarak saptandi.

Cevresel mikobakteriler ve bacille calmette-Guerin (BCG) primer immiin yetmezliklerde sik olarak mikobakteriyel enfeksiyonlara
neden olabilmektedir. Mycobacterium bovis -BCG asisi yenidogan doneminde her ¢ocuga llkemizde rutin olarak uygulanmakta
olup atenue asinin yenidoganin primer immiin yetmezlik olmadigi dislanasiya kadar ertelenmesi 6nerilebilir.

Anahtar Kelimeler: IFN-gama, 1112, Mikobakteri, Nemo
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[Abstract:106][P-027]
Diskoid Lupus Tanisiileizlenen Eriskin Bir Hastada Kronik Graniilomatoz Hastalik: immiinoloji
Konsiiltasyonunun Onemi

Saliha Esenbogal, Baran Ermanl, Cagman Tan1, Nursel Calik Basaran2, Sibel Dogan3, Deniz Cagdas Ayvaz1, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Genel Dahiliye Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Anabilim Dali, Ankara

Giris

Diskoid lupus eritematozus(DLE) kronik LE tiplerinden ensik gorlleni olup; deride atrofi, folikiiler tikanma, telanjiektazi,
dispigmentasyon, diskoid skar olusumuyla karakterizedir.

Lupus benzeri cilt lezyonlar kronik graniilomatoz hastalik (KGH) tasiyicilari ve nadiren KGH’li hastalarda bildirilmistir. Taslyicilarda
lupus benzeri cilt lezyonu olusumu monosit ve nétrofillerde stiperoksit Gretiminde azalmayla koreledir, fakat patogenezi tamolarak
bilinmemektedir.

Olgu Sunumu

58 yasinda erkek hasta 6 ay once baslayan ve antimikrobiyal tedaviye yanitsiz pndmoni nedeniyle ileri tetkik ve tedavi igin
hastanemize yonlendirilmis. Tanisal incelemeleri sirasinda ppd testi yapilan cilt bolgesinde akintili inflamatuvar bir lezyon olustugu
izlenmesi Uzerine gekilen toraks BT’sinde multipl LAP, noduler opasiteler saptanmis. Bronkoalveolar lavaj mantar kiltiiriinde
Candida parapsilosis kompleksi ve cilt biyopsisi kiltiirinde Aspergillus turleri Greyenhastaya vorikonazol tedavisi baslanmis.
Tedaviyle cilt lezyonlarinda ilerleme ve yiiz bolgesinde hipopigmentasyon gelisen hasta yatisi sirasinda alttayatan immiinyetmezlik
acisindan danisildi. Ozgegmisinden 8 yasindan beri DLE tanisiyla takipedildigi, anne-baba arasinda akrabalik oldugu &grenildi.
Fizikmuayenesinde sol 6nkolda ppd konulan bolge lGzerinde kizariklik, akinti ve krutlanma; yiizde, elde ¢ok sayida hipopigmente
yama mevcuttu. immiinolojik tetkiklerinde NBT diisiik saptandi, DHR testi KGH ile uyumlu bulundu. Akcigerdeki mantar enfeksiyonu
uygun sekilde tedaviedildikten sonra TMP-SMX ve itrakonazol profilaksileriyle taburcu edildi.

Tartisma

Tekrarlayan enfeksiyonlar, atipik mikroorganizmalarla enfeksiyonlar, otoimmdiinite, malignite, lenfoproliferasyon ve agir allerji
nedeniyle izlenen gocuk ve eriskin hastalarda imminyetmezlik mutlaka akla gelmeli ve immiinoloji konsiltasyonu istenmelidir.
UV radyasyonla olusan doku hasari ve azalmis antimikrobiyal kapasite sonucunda ortaya gikan kronik immiin uyarinin genetik
yatkinligi olan bireylerde kitanéz lupus eritematozis (LE) gelisimine neden oldugu dusintlmektedir. Vorikonazol ve TMP-SMX
fotosensitiviteyi artiran ilaglar olup KGH’li hastalarda DLE varliginda dikkatli kullanilmalidir.

Anahtar Kelimeler: kronik graniilomatéz hastalik, diskoid lupus, mantar enfeksiyonu

[Abstract:110][P-028]
Kronik Granulomatoz Hastalikta Oksidaz Rezidiiel Aktiviteye Neden Olan Missense
Mutasyonlar

Mustafa Yavuz Kéker, Berkay Saraymen, Mehmet Kiliger, Hiiseyin Avcilar
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Giris-Amag: Kronik Granulomatoz Hastalik (KGH), bakteri ve mantarlarin éldiirilememesi sonucunda fagositlerin nadir gérilen bir
primer imminyetmezlik bozuklugudur. Lokosit nikotinamid adenin diniikleotid fosfat (NADPH) oksidaz enzim yapisini olusturan
oksidaz proteinlerinden (p22-phox, p47-phox, p67-phox, p40 phox) birinin mutasyonu, otozomal resesif (OR) KGH’a yol agar. CYBB
geni tarafindan kodlanan gp91 phox’un mutasyonu X’e bagh KGH’a neden olur. Bu ¢alismanin amaci, oksidaz rezidiel aktiviteye
neden olan missense mutasyonlarin belirlenmesidir.

Gereg-Yontem: KGH hastalarindan alinan periferik kan érneklerinin PMA uyarimi yapilarak DHR 123 testi ile akim sitometride
analizi yapildi ve stimulasyon indeksleri (SI) elde edildi. S| degeri 3 ve lzerinde olanlar oksidaz reziduel aktivite olarak kabul edildi.
Ayni hastalarin DNA’si elde edilerek ABI3500 sisteminde mutasyon taramasi yapildi.

Tartisma-Sonug: 75 OR KGH hastasinin 30’u (%40) p22, 26’s1 (%34.7) p47, 19'u (%25.3) p67 defektinden olusmaktadir. Bu hastalarin
yapilan genetik analizi sonucunda oksidaz reziduel aktiviteye neden olan CYBA geninde (p22-phox) 4 farkl, NCF1 geninde (p47-
phox) 3 farkli ve NCF2 geninde (p67-phox) 2 farkli mutasyon oldugu anlasildi.

Anahtar Kelimeler: Kronik Granulomatoz Hastalik, Oksidaz Rezidiiel Aktivite, Missense Mutasyon
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[Abstract:121][P-029]
Tedaviye direngli cilt enfeksiyonu ile seyreden lokosit adezyon defekti vakasi

Sevgi Bilgig Eltan1, Ozlem Keskin1, Mehmet Fatih Devecil, Mustafa Yavuz Kéker2, Evrim Tanircani, Ercan Kiigiikosmanoglul
1Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji AnaBilim Dali, Kayseri

GIRIS ve AMAC

Lokosit Adezyon Defekti (LAD), notrofillerin enfeksiyon bolgesine ulasiminda bir bozukluk olmasi sonucu I6kositoz ve notrofiliye
ragmen baskilanmis enflamatuar yanitlarla karakterizedir.

Bu sunuda klinigimize tedaviye yanit vermeyen perianal lezyon nedeniyle basvuran, nekroze olup tlserlesen ancak ply olusturmayan
cilt lezyonu ve antibiyotik tedavisine direngli [6kositozu bulunmasi sonucu tani alan bir vakayr sunmayi amagladik.

OLGU

ilk 6 ay herhangi bir sikayeti olmayan Suriyeli erkek hasta perianal bélgede gegmeyen yara nedeni ile basvurdu.Hastanin hikayesinde
gobek kordonunun 20 giinliikken distigl 6grenildi. Soygegmisinde anne babanin birinci derece akraba oldugu, hastanin ikiz esinin
3 aylikken benzer sikayetlerle kaybedildigi 6grenildi. Hastanin muayenesinde genel durumu kotu, huzursuz, ajite ve dehidrate
goriinimdeydi. Perianal bolgede doku kaybiyla giden, 4x6 cm boyutunda derin Ulsere lezyonu mevcuttu. KTA 166/dk, diger
sistem muayeneleri dogaldi.Hastanin laboratuar tetkiklerinde wbc 97100/mm3, hgb 6.3 g/dL, plt 478000/mm3 olarak saptandi.
Immunoglobulin degerleri ve lenfosit alt gruplari yasa gére normal araliktaydi. Crp 238.76 mg/l (0-5) olarak geldi. Hastaya
ampirik olarak genis spektrumlu intravendz antibiyotik baslandi. Plastik cerrahiye konsulte edilerek pansuman ve lokal tedavi
ile yarasi kontrol altina alindi.Periferik yaymada atipik hiicre saptanmadi. Yara yerinden alinan kiltlrde klebsiella pneumoniae
tredi.Tanisal amagli Erciyes Universitesi Akim Sitometri laboratuvarina kan érnegi génderildi. LAD1 yéniinden CD18/CD11B’de
anlamli ekspresyon kaybi (CD18/CD11b: %0,02) saptandi. Mevcut klinik bulgularla birlikte degerlendirilen hastaya laboratuvar
parametreleri sonucunda Lokosit Adezyon Defekti tanisi konularak antibiyotik profilaksisi ile birlikte kemik iligi transplantasyonu
icin yonlendirildi.

SONUC

Lokosit adezyon defekti seyrek goriilen bir hastalik olsa da yara iyilesmesinde gecikme, yineleyen enfeksiyon ve I6kositozu olan
vakalarda dislinilmesi, taninmasi ve kesinlikle ayirici tani yapilmasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: fagositer sistem, I6kosit adezyonu, yineleyen infeksiyon

[Abstract:129][P-030]
Aspergillus Fumigatusa Bagli Konstriktif Perikardit ve Stafilokokus Aureusa Bagl Multilokule
Karaciger Absesi ile Seyreden iki Kronik Granulomatéz Hastalik Olgusu

Sanem Eren Akarcanl, Neslihan Edeer Karacal, Giizide Aksul, Halil Bozkaya2, Hiidaver Alper3, Fatih Ayik4, Zafer Dékiimcii5,
Emre Divarci5, Necil Kiitiikgiiler1

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Girisimsel Radyoloji Bilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, izmir

4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Kalp Damar Cerrahisi Anabilim Dali, izmir

5Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, izmir

Kronik graniilomatoz hastalik (KGH); tekrarlayan, yasami tehdit edici bakteriyal ve fungal enfeksiyonlarla karakterize bir hastaliktir.
X'e bagh formun otozomal resesif forma gore daha siddetli ilerledigi, bulgularin daha erken ortaya ¢iktigi, daha erken &limlerin
goruldigu bilinmektedir.

Vaka-1: Otozomal resesif KGH tanisiyla izlenen 3.5 yasinda kiz olgu, takipne ve ates ile yatirildi. Ampirik antistafilokokal, antifungal,
gram negatif etkili antibiyoterapi baslandi. izlemde takipnesi artan hastada sag kalp yetmezligi bulgulari gelisti. Toraks BT de
perikard etrafinda lenfadenomegali ile uyumlu goériiniim olan hastanin Ekokardiyografik degerlendirmesinde konstriktif perikardit
saptandi. Perikardiyotomi ile alinan sivida Aspergillus fumigatus lredi. Kalp yetmezligi bulgulari gerileyen fakat takipne ve atesi
devam eden hastanin tekrarlanan Toraks BT'de iki adet akciger absesi saptandi. Antifungal ve IFN-gama tedavilerine ek olarak
granulosit transflizyonu uygulandi. Hastaya USG esliginde abse drenaji yapildi ve alinan érnekte Aspergillus fumigatus saptandi.
Vaka-2: X'e bagh kronik granulomat®z hastalik tanisiyla tg yildir izlenen, takiplerine dizenli gelmeyen 17 yasinda erkek olgu,
oksurik ve karin agrisi ile basvurdu. Tek tarafli solunum sesleri alinmayan hastada pnomotoraks saptandi. Batinda epigastrik
bolgede gorilen sert kitleye yonelik yapilan USG’de karaciger segment 4-5 bileskesinde 6x4,5 cm alanda multilokile abse saptandi.
Antistafilokokal, antifungal, gram negatif etkili antibiyoterapiye ragmen ates yukseklikleri devam eden hastaya perkutan abse
drenaji uygulandi. Abse materyalinde Staphylococcus aureus Uredi. Uzun siireli medikal tedaviye ragmen ates yikseklikleri devam
etmesi nedeniyle abseye cerrahi girisim uygulandi. Her 2 olgu igin kok hiicre nakil hazirliklari devam etmektedir.

Otozomal resesif KGH da X’e bagli KGH kadar agir ve erken klinik bulgu verebilir. Erken tani ve erken kok hiicre nakli hayat
kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: aspergillus, karaciger absesi, konstriktif perikardit, kronik graniilomatéz hastalik, stafilokok
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[Abstract:134][P-031]
Kronik granulomatoz hastaliklarin klinik ve genetik 6zellikleri

Serdar Nepesov1, Deniz Fatma Aygiin2, Emre Ozer3, Haluk Cokugras1, Yildiz Camcioglul, Yavuz Kékerd, Berkay Saraymen4
1istanbul Universitesi,Cerrahpasa Tip Fakultesi,Cocuk Allerji ve immunoloji B.D.,istanbul

2Istanbul Universitesi,Cerrahpasa Tip Fakultesi,Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari B.D.,istanbul

3istanbul Universitesi,Cerrahpasa Tip Fakultesi,Cocuk Saghdi ve Hastaliklari A.D. istanbul

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji B.D. Kayseri

Giris: Kronik granulomatoz hastalik (KGH) nétrofil fonksiyon bozuklugu ve nikotinamid adenin diniikleotit fosfat (NADPH) oksidaz
sistemindeki genetik defekte bagl olarak gelisen, tekrarlayan ve yasami tehdit eden enfeksiyonlar ile seyreden primer immun
yetmezliktir.

Amag: KGH tanisi ile merkezimizde izlenen olgularin klinik, laboratuar, genetik ve tedavi 6zellikleri ile klinik gidisin incelenmesi
amaglandi.

Gereg-Yontem: KGH tanisi ile takip edilen 29 olgunun semptom ve tani yaslari, ilk semptomlari, anne-baba akrabaligl, ailede benzer
hastalik 6ykiisu, tani ve tedavi 6zellikleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Yirmi alti erkek ve 3’ kiz olan 29 olgunun taniyasi 1 ay ile 16 yas arasinda degismekte olup ortalamasi 2.8+4.4 (median:1.5)
yas idi. On bes olguda (%51) X’e bagh ve 10 hastada (%34) OR gegis,4 olguda (%13) bilinmeyen gegcis saptandi. X'e bagl gegcis
olanlarda semptom zamani ve tani yasi istatistiksel olarak anlamli derecede daha erkendi. On Ug olguda (%54.2) kiltirde Greme
oldu. Ug olguda tiiberkiiloz, iki olguda Candida ve 4 olguda Aspergillus enfeksiyonu gelisti. U¢ olguda (%12.5) BCG it reaksiyonu
olustu. Bes olguda (%17) p22, 3 olguda (%10) p47, 2 olguda (%6.8) p67 ve 15 olguda (%51) p91 gen defekti tespit edildi.. Ug olgu
(%10) ex oldu (4 yas sepsis, 7 yas sepsis ve 7 yas pnémoni nedeniyle).Ug olguya (%10) KIT yapildi ve takibinde sorun gelismedi.
Sonug: Literatirle uyumlu olarak olgularin cogu X’e bagl gecis gdstermekteydi ve X’e bagli gecis gosterenlerde hastalik daha erken
baslangi¢h idi. Tekrarlayan enfeksiyon ve hastane yatislari ile 6liime yol agmasi nedeniyle KGH’ta erken tani konmasi ve uygun
profilaktik tedavinin baglanmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik granulomatoz hastalik, immiin yetmezlik, genetik, enfeksiyon

Genetik Ozellikler

Gen Bozuklugu | Olgu Sayisi | Yiizdesi
XLR(gp91) 15 %51
AR-CGD 10 %34
pa7 3 %10
p22 5 %17
p67 2 %6,8
Bilinmeyen 4 %13
Toplam 29 %100
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[Abstract:136][P-032]
Kronik nétropeni olgularinda uzun donem izlem sonuglari

Nigar Hasimova1l, Sevgi Késtel Ball, Sule Haskologlul, Aysenur Oztiirk2, Lale Satiroglu Tufan3, Esin Figen Dogul,
Aydan ikinciogullari1

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara

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

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Adli Tip Ana Bilim Dali, Ankara

Kronik nétropeni g¢ocukluk ¢aginda, farkli klinik durumlara eslik edebilen heterojen bir tablodur. Bu ¢alismada merkezimiz
verilerinden yola gikarak kronik ndtropeni tanisiyla izlenen hastalarin, klinik bulgulari ve laboratuvar verilerinin tanisal yaklasimdaki
etkinliginin arastirilmasi amaglanmistir. Calismada 2000-2015 yillari arasinda klinigimizde kronik nétropeni tanisiyla izlenmis 31
olgu retrospektif olarak incelendi. Hastalarin klinik dykulerinin yani sira, muayene bulgulari, tam kan sayimlari, biyokimyasal
incelemeleri, temel immunolojik tetkikleri kaydedildi; alti haftalik kan sayimi takipleri, viral serolojileri, anti-notrofil antikor diizeyi,
kemik iligi ve genetik incelemeleri degerlendirildi. Calismaya dahil edilen olgularin ortanca tani yasi 9 ay (1-108 ay), ortanca izlem
sureleri ise 2,7 (2 ay- 27 yil) yildi. Olgularin %48.4’inde tekrarlayan enfeksiyonlarla hastane yatislari oldugu, 6 hastada (%19,3)
yogun bakim yatisi gerektiren agir enfeksiyon tablosu meydana geldigi gorildi. Basvuru aninda ortanca total nétrofil sayisi 550 /
pL (100-1160/uL), altr haftalik takip stirecinde ortanca en distk TNS 300 /uL (0-700/ulL) olarak kaydedildi. Kronik notropenisi olan
hastalarin %25’inde (8 olguda) konjenital nétropeni etiyolojisi aydinlatildi, 5 olguda HAX1, 1 olguda SBDS mutasyonu tanimlandi,
2 olgu ise glikojen depo tip 1b tanisi aldi. HAX mutasyonu pozitif olgularda enfeksiyonlarin daha agir seyrettigi istatistiksel olarak
anlamli bulundu. izlem siirecinde hastalarin %42’sinde spontan diizelme kaydedildi, myelokateksis testi pozitif olan hastalarin
timinin uzun dénemde dizeldigi gorulirken; konjenital nétropeni ile takip edilen hastalarin timinin halen G-CSF destegi aldigi
gozlendi. Sonug: Kronik nétropeni ¢ocukluk ¢aginda sik karsilagilan farkli etiyolojik temellerle ortaya gikabilen bir klinik tablodur.
izlemde spontan diizelmeler sik goriilse de, akrabalik olan olgularda, siddetli tekrarlayan enfeksiyonlarin varliginda, konjenital
notropenilerin genetik nedenleri akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: HAX, konjenital nétropeni

[Abstract:188][P-033]
Kostmann Hastaligi (HAX1 eksikligi): Sekiz hastanin klinik, laboratuvar ve prognoz 6zellikleri

Caner Aytekinl, Manuela Germeshausen2, Figen Dogu3, Aydan ikinciogullari3

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2Department of Pediatric Hematology and Oncology, Hannover Medical School, Hannover, Germany

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Kostmann hastaligi, HAX1 geninde homozigot mutasyonlar sonucu gelisen bir agir konjenital nétropeni formudur. Agir nétropeni
(<500/mm3), kemik iliginde promiyelosit/miyelosit asamasinda duraklama ve erken bebeklik doneminden itibaren bakteriyel/
fungal enfeksiyonlarla karakterizedir. Hastalar G-CSF ile basarili bir sekilde tedavi edilirler. G-CSF tedavisine yanitsiz veya l6semi/
MDS gelisen olgularda hematopoetik kok hiicre nakli (HKHN) uygulanir. Lésemi gelisiminin bir 6n belirteci olan somatik G-CSF
reseptor mutasyonu gelismis olgulara da HKHN 6nerilmektedir. Burada birbiriyle akraba olmayan dort farkli aileden 8 olgunun
klinik, laboratuvar ve prognoz 6zellikleri sunulmaktadir.

TUm hastalarda oral Ulser ve jinjivit vardi. SupUratif otitis media, mastoidit, pnédmoni, cilt apseleri (sekil) baslica enfeksiyonlardi.
Bir hasta disinda tiim hastalarda boy kisaligi vardi. Dort hastada Hasimato tiroiditi tespit edildi. Henliz bir buguk yasinda olan ve
uygun gorintileme yapilamayan bir kiz hasta disindaki diger dort kiz hastada overler agenezikti veya goriilemedi. Hastalarin klinik
ozellikleri tabloda sunulmustur. Basvuru dncesinde G-CSF alan bir hasta digsinda tiim hastalarin mutlak nétrofil sayisi cok dislikti
(<500/mma3). Yine ayni hasta disindaki diger hastalarda kemik iliginde promiyelosit/miyelosit asamasinda duraklama gorildi.
Hastalarin serum IgG ve IgM duzeyleri yiksekti. Bir hasta homozigot p.Val144fs mutasyonu tasirken, diger yedi hastada homozigot
W44X mutasyonu saptandi.

Tum hastalar G-CSF ile (ortalama-doz: 4.2ug/kg/gtin asiri, aralk: 2.2-10ug/kg) basaril bir sekilde tedavi edildi. Gelisim geriligi olan
ve p.Vall44fs mutasyonu taslyan olguda parvovirus B19 enfeksiyonu sonrasinda agir ilerleyici norolojik bozulma ile epilepsi gelisti.

Somatik G-CSF reseptér mutasyonu yillik olarak denetlenen yedi olguda mutasyon saptanmadi.

Bu hastalarin buyime-gelismeleri dikkatle izlenmelidir. Endokrinolojik bozukluklar ile kiz hastalar over anomalileri yoniinden
arastirilmahdir. Hastalarda yillik somatik G-CSF reseptdr mutasyonu denetlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: HAX1, agir konjenital nétropeni, G-CSF, G-CSF reseptdrii, over anomalisi
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Uylukta cilt apsesi sonrasi gelisen nekrotik yara

Hastalarin klinik 6zellikleri

n, (%)
Enfeksiyon hastaliklar
Oral ulserler 8 (100)
Jinjivit 8 (100)
Suplratif otitis media 4 (50)
Cilt apsesi 5(62.5)
Pnémoni 3(37.5)
Akciger apsesi 2 (25)
Mastoidit 2 (25)
Endokrin bozukluklar
Hagimato tiroiditi 4 (50)
Over anomalisi* 4 (80)*
Diger bulgular
Boy kisaligi 7 (87.5)
Osteopeni/osteoporoz 4 (50)
Hepatosplenomegali 2 (25)
Gelisim geriligi 1(12.5)
*Sadece 5 kiz hasta

[Abstract:192][P-034]
Kronik Graniilomatoz Hastalikta Gastrik Antral Darlik: Olgu Sunumu

ibrahim Cemal Maslak1, Erdem Basaran1, Adnan Kabaalioglu2, Aysen Bingél1
1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji/immiinoloji ve Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Antalya
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Ana Bilim Dali, Antalya

GIRIS: Kronik graniilomatéz hastalik (KGH) NADPH oksidaz enzim kompleksinin bozukluguna bagli olarak tekrarlayan katalaz (+)
bakteri ve fungal enfeksiyonlarin neden oldugu agir hayati tehdit eden enfeksiyonlar ve disreglile immiin yanitile karakterize primer
fagositerimmiin yetmezliklerden biridir. Disregile inflamatuar yanita ikincil granilomat6z obstruktif bozukluklar gelisebilmektedir.
Gastrointestinal sistem infeksiy6z olmayan obstruktif graniilomalarin en sik gérildigi organdir. Bu olgu sunumunda mide ¢ikisinda
obstruksiyon, antrum duvar kalinhginda artis saptanan bir KGH olgusunu sunmak istedik.

Olgu: 9 yasinda erkek hastaya, 4 ayliktan itibaren tekrarlayan ates ve servikal lenfadenit etyolojisine yonelik yapilan degerlendirme
sonunda X'e bagh kronik granilomatéz hastalik tanisi konulmus. Trimetoprim-Siilfometoksazol ve itrakonazol profilaksisi
baslanmis. Enfeksiyonlari kontrol altina alinan olgu persistan kusma, karin agrisi ve kilo kaybi semptomlariile basvurdu. Enfeksiyon
ve malignite degerlendirmesi ile diski analizi negatif olan olgunun ultrasonografide mide ¢ikisinda darlik, antrum duvar kalinhginda
artis saptandi. 2 mg/kg’ dan metilprednizolon baslandi. 3-4 gliniin sonunda semptomlarda belirgin gerileme olgunun steroid dozu
10. glinden itibaren kademeli olarak azaltilarak kesildi.

TARTISMA: Tekrarlayan bakteriyel ve fungal enfeksiyonlarin yanisira, KGH hastalarinda gastrointestinal ve genitodiriner sistemde
kronik obstruktif inflamatuar bozukluklarin da gorilebilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatéz Hastalik, Gastrik Antral Darlik
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[Abstract:197][P-035]
Konjenital Nétropenili Hastalarin incelenmesi Ve HAX1 Mutasyonu Saptanan Bir Ailenin
Taranmasi; Cok Merkezli Calisma

Sara Sebnem Kilic1, Demet Hafizoglul, Siikrii Ceki¢1, Orhan Gériikmez2, Mehmet Tiire2, Serkan Filiz3, Funda Cipe4, Cigdem
Aydogmus4, Tahsin Yakut2

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Bursa.

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi,, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Bursa.

3Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Ana Bilim Dali, Antalya.

4istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, istanbul.

Amag: Agir konjenital notropeni (AKN) nadir gorilen bir primer immin yetmezliktir. Otozomal dominant gegis gosteren tipinde
ELA2 gen, otozomal resesif formunda ise HAX1 geninde mutasyonlar tespit edilmistir. Bu ¢alisma ile; Bursa, istanbul ve Antalya
da AKN tanisi ile izlenen 15 hastanin genetik mutasyonunun ortaya konulmasi ve HAX1 mutasyonu tespit edilen bir hastadan yola
cikilarak, ayni aileden 52 bireyin, HAX1 gen mutasyonu agisindan taranmasi, mutasyon saptanan olgularin klinik 6zelliklerinin,
ndéromotor gelisimlerinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Gereg-Yontem: ELA2 ve HAX1 genlerini kodlayan sekanslar polimeraz zincir reaksiyonu ile ¢ogaltilarak ve direk sekans analizi
ile degerlendirildi. HAX1 geninde mutasyon saptanan hastalara detayli nérolojik muayene, VEP, BERA ve IQ testi ile kranial MR
goriintiilemesi yapildi. Calisma TUBITAK tarafindan SBAG-HD-650 (1105513) proje numarasi ile desteklenmistir.

Bulgular: AKN tanili 15 olgunun 9’unda HAX1 geninin ekzon 2 bolgesinde W44X mutasyonu tespit edildi. Mutasyon saptanmayan
diger 6 hastada, hastalikla iliskili HAX1 geni ekzon 4 ve 5 bolgeleri ile ELA2 geni ekzon 2, 4, 5 bolgeleri dizi analizi yapildi. Ancak bu
hastalarda herhangi bir mutasyon saptanmadi. HAX1 geninde mutasyon saptananlarin yedisinin ailesinde akraba evliligi mevcuttu
ve orjinleri Glineydogu Anadolu Boélgesi’ne dayaniyordu. HAX1 geninde mutasyon varligiigcin taranan ailedeki 53 bireyden; 4 bireyde
homozigot, 11 bireyde heterozigot mutasyon saptandi. Diger 38 bireyde mutasyon tespit edilmedi. Heterozigot mutasyonu olan
bireyler saghkliydi. HAX1 geninde mutasyon olan hastalarin 5’inde hafif mental retardasyon ve néromotor gelisim geriligi saptandi.

Sonug: Turkiye’de AKN etiyolojisinde sorumlu mutasyonlar en sik HAX1 geninde gorilmektedir. Literatirde HAX1 genindeki
T,Q190X mutasyonlari gibi W44X mutasyonlu olgularda da néromotor sistemin etkilenebilecegi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: Agir Konjenital Nétropeni, ELA2 geni, HAX1 geni

[Abstract:108][P-036]
Artemis eksikligi saptanan kombine immiin yetmezlikli bir hastada Ramsay Hunt Sendromu

Hasibe Artag1, Hiilya Gzdemirl, Yavuz Kéksal2, Ayca Ceylanl, ismail Reisli3, Asbjorg Stray Pedersend, Jordan Orange4
1Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji BD, Konya

2Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD, Konya

3Cocuk immiinoloji ve Allerji BD, Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Konya

4Center for Human Immunobiology, Immunology-Allergy-Rhematology, Texas Children Hospital, Baylor Collage of Medicine,
Texas, US

Giris: Ramsay Hunt Aurikuler Sendromu, varisella zoster virlis enfeksiyonunun tiim fasiyal sinir boyunca reaktivasyonu sonucu
olusan 6nemli bir kraniyal néropati nedenidir. Bu bildiride, Artemis mutasyonu olup Ramsay Hunt sendromu gelisen kombine
immin yetmezlikli 13 yasinda bir kiz olgu sunuldu.

Olgu: 10 yasinda tekrarlayan akciger enfeksiyonu ile basvuran, T ve B hiicrelerinde dulstiklik saptanan hastaya primer immin
yetmezlik tanisi konularak intraven6z immiinglobulin (IVIG) tedavisi baslanmis. Bir yil sonra boynunun sag tarafinda gelisen
lenfodenopati ile Hodgkin lenfoma (miks sellller tip) tanisi almis. Lenfoma igin kemoterapi uygulanarak remisyon saglanmis.
Duzenli profilaktik tedavi ve IVIG alan hastanin ellerindeki sigiller, kronik akciger hastaligi, B hiicre yoklugu, CD4 lenfopenisi ve
lenfoma varlig nedeniyle kombine immiin yetmezlik olabilecegi disliniilerek genetik analiz yapildi. Artemis geninde homozigot
DCLRE1C mutasyonu saptandi. izlemde 13 yasindayken boynunda vesikiiler lezyonlar ve kulak agrisi ile basvurdu. Hastaya Ramsay
Hunt Sendromu tanisi konuldu. Kranial MR incelemesi normal olan olgu asiklovir ile tedavi edildi. Takipte gelisen postherpetik
noralji igin gabapentin verildi. 14 yasindayken sepsis ve multiorgan yetmezligi nedeniyle kaybedildi.

Tartisma: Artemis geninde mutasyona sahip hastalarda tekrarlayan firsatgi enfeksiyonlar, verruca vulgaris ve lenfoma
bildirilmigtir. Literatlirde Ramsay Hunt sendromu genel olarak kemik iligi transplant alicilarinda ve HIV enfeksiyonu olan hastalarda
bildirilmektedir. Bu olgu, Artemis mutasyonu olan primer immiin yetmezlikli bir hastada gortilmesi agisindan dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: Artemis mutasyonu, kombine immiin yetmezIlik, Ramsay Hunt Sendromu
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[Abstract:117][P-037]
CMV Enfeksiyonuna Sekonder Gelisen B Hiicre Yetmezligi

Seda Sirin Kése, Ozden Anal, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner, Gzkan Karaman
Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

Giris

immiin yetmezlik, 6zellikle ilk iki yas icinde tekrarlayan moniliyazis, ishal, pnémoni, agir seyreden, uzun siiren ve nadir gériilen
mikroorganizmalar ile gelisen enfeksiyonlarda mutlaka akilda tutulmasi gereken bir tanidir. Kiglik yastaki ¢ocuklarda agir
infeksiyonlara bagl sekonder immun yetmezlikler de siktir. Bu tip infeksiyoz etkenlerin baslicalari Herpes gurubu (CMV, EBV,
Varicella), HIV ve kizamik virUsleridir.

Olgu

Ug aylik kiz olgu pndmoni tanisi ile servisimize yatirildi. Oz gegmisinde annede TORCH serolojisi negatif olan olgunun solunum
yetmezligi sonucu yogun bakimda izlemi sirasinda alinan serum immuinglobulin degerleri, IgA <10mg/dl, IgM<20mg/dl, IgG<75mg/
dl, panhipogamaglobulinemik olarak bulundu. TORCH serolojisi negatif, CMV-DNA 35.590 kopya/ml saptandi. Olguya gansiklovir
tedavisi baglandi. Hemogramda lenfopeni goriilmeyen olgunun lenfosit panelinde CD19 %1.5, 175/mm3, dustk olarak saptandi.
Olguya IVIG tedavisi baslanarak kontrol immunglobulin diizeyleri cok diisiik bulundugundan IVIG destegi siirdlrild. Yatisindan bir
ay sonra lenfosit sayist 8200/mm3 iken tekrarlanan lenfosit panelinde CD19:%1, CD20:%3 dustik olarak saptandi. Olgu yatisinin 2.
ayinda IgG diizeyi 242mg/dl ve iyilik hali ile gansiklovir kesilerek taburcu edildi. Olgunun taburculuk sonrasi 3.hafta kontroliinde IVIG
verilmeden, lenfosit panelinde CD19: %8 ve serum IgG: 559 mg/dl bulundu. Ugiincii ay kontroliinde IgA:16 mg/dl, IlgM:44mg/dl,
IgG:779mg/dI, lenfosit sayisi: 5900/mm3 ve CD19:%7.5 olarak artmisti. On (¢ aylik kontroliine kadar 6nemli infeksiyon gegirmeyen
hastanin serum immiinglobulin kontrol degerlerinin yasina gére normal diizeylerde artmis oldugu gozlendi.

Sonug

Cocuklarda agir seyreden infeksiyonlarda immin yetersizlik mutlaka distinmelidir. Erken tani gerektiren kombine immiin
yetersizlikler agisindan yakin izlem ve destek tedavi yanisira 6zellikle viral infeksiyonlara sekonder immiin baskilanmanin bu yasta
sik olabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: CMV, B hiicre yetmezligi, infant

[Abstract:119][P-038]
Agir kombine immunyetersizlikler: Dort yillik klinik deneyim

Ozge Kaba, Kiibra Baskin, Cigdem Aydogmus, Funda Cipe, Gonca Keskindemirci
istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Unitesi, istanbul

Amag: Agir kombine immiin yetmezlik (AKiY),farkl genetik nedenlere bagli ortaya ¢ikabilen,
T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize bir primer immiin yetmezlik hastahgidir. X'e bagh ya da otozomal resesif
gecis gOsterebilir. Erken tani ve tedavi sagkalim ve yagsam kalitesi agisindan 6nem tasimaktadir.

Yontem: 2011-2015 yillari arasinda g¢ocuk allerji ve immiinoloji kliniginimizde takip ettigimiz agir kombine immun yetmezlik tanili
hastalar retrospektif olarak basvuru yakinmalari, enfeksiyonlar; laboratuvar bulgulari ve tedavi agisindan degerlendirildi.
Bulgular: 5’i erkek 10’u kiz olmak Uzere toplam 15 hasta mevcuttu. Tani yasi 1-11 ay arasinda degismekte olup ortalama 4.46
aydi. 11 hastada es akrabaligi mevcuttu. Ailede pimer immun yetersizlik 6ykiisii 2 hastada, kardes 6limu 6ykisi ise 1 hastada
vardi. Hastalarin en sik basvuru sikayetleri sirasiyla 6kstrik, moniliasis ve ishaldi. Laboratuvar bulgulari degerlendirildiginde 9
hastada lenfopeni, 2 hastada nétropeni saptandi. Tim hastalarin basvuru sirasinda bakilan immunglobulin degerleri yasa gore 2SD
altindaydi. 8 hasta T(-) B(-) NK(+), 4’G T(-) B(+) NK(+), 2”i T(-) B(+) NK(-) fenotipindeydi. Dokuz hastaya KIT uygulandi. 15 hastanin
8'i kaybedilirken 7’i yasamaktadir.

Sonug: AKIY geg tanindiginda hayati tehdit eden pediatrik bir acildir. Bu yiizden erken tani ve iyi klinik yénetim ¢ok &nemlidir.
Akraba evliligi 6ykusu olan, ozellikle oral moniliazis sikayeti olup tam kan sayimlarinda lenfopeni saptanan hastalar bu agidan
degerlendirilmelidir

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immun yetersizlik, tani, tedavi
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[Abstract:120][P-039]
Di-George sendromu ve klinik deneyimimiz

Kiibra Baskin, Ozge Kaba, Funda Cipe, CiGdem Aydodmus, Gonca Keskindemirci
istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Unitesi, istanbul

Amag: DiGeorge Sendromu (DGS), velokardiyofasial sendrom olarak da bilinmekle beraber; timik aplazi, konjenital hipoparatiroidizm
ve 22. kromozom delesyonu olarak da tanimlanmaktadir. Olgularin ¢ogu sporadiktir. Hastalar asemptomatik olabilecegi gibi
tekrarlayan solunum sistemi enfeksiyonlari ile basvurabilir.

Yontem: Eylil 2011-Ocak 2016 arasinda basvuran 26 Di George sendromu tanisi veya siiphesi olan olan hasta (14 erkek,12 kiz)
retrospektif olarak bagvuru yakinmalari, tekrarlayan enfeksiyonlar, kullanilan ilaglar ve laboratuar bulgulari ile degerlendirildi.
Bulgular: Yaslari 1-192 ay (Ort:26,42+44,9) arasinda degisen hastalar igcinde 22 (%84,6) hasta asemptomatikken, 3 (%11,5) hastada
pnémoni, 1(%3,8) hastada hipokalsemik konvulziyon vardi. Fizik muayenede 16 (%61,5) hastada en az 1/6 sufl, 14(%58,3) hastada
atipik yliz gériinlimii vardi. 2(%7,6) hastaysa asemptomatikti. 20(%76,9) hasta enfeksiyon nedeniyle en az bir kez yatirilarak tedavi
edilmisti. 5(%19,2) hastanin anne-babasi arasinda akrabalik mevcuttu. Hi¢bir hastada ailede benzer hastalik yoktu. Immiinglobulin
dizeyleriyasa gore degerlendirildiginde; 2 hastada lg M, Ig Ave Ig G degerleri duslikti. 1 hastada selektif Ig A eksikligi eslik ediyordu.
Sadece 1 hastada kalsiyum diizeyi normalin altindaydi. Her hastanin fosfor diizeyi normaldi.13 hasta trimetoprim-sulfometaksazol
proflaksisi aliyordu. 12 hasta ilagsiz izlenmekteydi. 2 hastaya ise 3 haftada bir olmak tizere iImmunglobulin destegi yapiliyordu.
Sonug: Di George Sendromu genellikle atipik ylz gorinimi ve sufl sebebiyle tetkik edilen hastalarda karsimiza gikarken
asemptomatik de olabilecegi unutulmamalidir. Sik enfeksiyon gegirilme ihtimali olmasi nedeniyle; hastalar eslik edebilecek tablolar
acisindan da dikkatle izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Di-George sendromu, klinik, tani

[Abstract:132][P-040]
Spesifik primerimmiin yetmezlik olgularinda CFSE metoduile in-vitro T lenfosit proliferasyon
yanitlarina laboratuvar yaklasim

Elif Azarsiz, Neslihan Karaca, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji BD, izmir

Spesifik primer immiin yetmezlikler, T veya B lenfositlerin anomalileri sonucunda gelisir. Son yillarda T hiicre fonksiyonlarinin
degerlendiriimesindeboélinebilmeyetenekleriizlenmektedir.Karboksifloreseinsiiksinimidilester (CFSE), hiicreigiproteinleriboyayan
floresan bir boyadir. Olusan floresan sinyal her hiicre boliinmesini takiben esit miktarda yavru hiicrelere aktarilmaktadir. Floresan
intensitesindeki azalma flow sitometrik olarak izlenerek hicrelerin spesifik mitojene proliferatif yanitlari gézlenebilmektedir. Bu
¢alismada, 1UIS (International Union of Immunological Societies) 2015’ e gére heniiz siniflandiriimamis ve genetik tani konulmamis
primer immun yetmezlik olgularinin T hiicre proliferasyon yanitlarinin fonksiyonel olarak degerlendirilmesi amaglanmistir.

46 hasta, 25 saglikh kontrol grubundan elde edilen CFSE etiketli periferik kan monontikleer hiicreleri, fitohemaglutinin —L
(PHA-L) ile uyarilarak 37°C 5% CO2 ortaminda 4 gln kulture edilmistir. Hiicreler anti-CD3 ile boyanarak flow sitometrik olglimleri
yapilmis, CFSE etiketli CD3+ T lenfositlerin yiizdesi (%M) ve béliinen hiicrelerin proliferatif indeksi (Pi) hesaplanmistir. PHA-L
uyarimi sonrasl %M, hasta (31.1+28.8) ve kontrol (67.9+8.79) grubu arasinda istatistiksel olarak anlamli fark (p<0.001) hastalarda
azalmis proliferasyon yanitini géstermistir. %M, ayni zamanda CD3 (p: 0.032) ve CD4 (p <0.001) hiicre sayisi ile pozitif korelasyon
gostermistir. PHA-L ile uyarim sonrasi yavru hiicre Pi, (1.43+0.51) dncesine gore (1.03+0.029) belirgin artis gdstermis (p<0.001);
CD3 (p: 0.045) ve CD4 (p: 0.013) hiicre yiizdeleri ile de pozitif korelasyon gostermistir. %M (p: 0.213) ve proliferatif indeksler (p:
0.387), IUIS tani gruplari arasinda istatistiksel anlamli fark gostermemistir. T hiicre proliferasyon yaniti en fazla kombine immin
yetmezlik grubunda azalmistir.

Primer immiin yetmezlik hastalarinda, azalmis T hiicre proliferatif yanitin izlenmesi genetik analize dek olan slrede klinik
yaklagimda yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: CFSE, T hiicre proliferasyon

IUIS 2015 primer immin yetmezlik tani gruplarina gore siniflanan olgularin ortalama T lenfosit proliferasyon indeksleri

%M Uyarim dncesi Pi | Uyarim sonrasi Pi

Komine immiin yetmezlik (n: 19) 21.2+22.7 1.04+1.32 1.33+0.42
Sendromik ozellik gosteren kombine immiin yetmezlik (n:9) | 42.2+24.7 1.02+0.01 1.49+0.41

Primer antikor eksiklikleri (n:4) 30.81£34.9 1.04+0.04 1.2910.22
immiin disregiilasyon bozukluklari (n:2) 40.8+57.5 1.02+0.00 2.54+1.91
Intrensek ve dogal immiinite bozukluklari (n:11) 40.0+33.4 1.0310.03 1.45+0.27
Otoinflamatuvar sendromlar (n:1) 0,100 1,04+0 1,260

p 0.213 0.796 0.387
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[Abstract:142][P-041]
Primer Iimmiin Yetmezliklerin Degisen Yiizleri LRBA Eksikligi: U¢ Olgunun Sunumu

Zehra Sule Haskologlul, Figen Dogul, Sevgi Ball, Sinan Sari2, Buket Dalgi¢2, Zarife Kuloglu3, Aydan Kansu3,
Aydan ikinciogullari1

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

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

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

Girig: 1952’de Bruton’un tanimladigl agamaglobulinemi ile baslayan primer immin yetmezliklerin hikayesi son 20 yil iginde ardi
ardina tanimlanan yeni hastaliklar, yeni hatali genler ile hiz kazanmis, primer immun yetmezliklerin sayisi 300’0 bulmustur. Yeni
tanimlanan genetik defektler ve klinik tablolar Primer immiin Yetmezliklerin enfeksiyon disinda lenfoproliferasyon, otoimmiinite,
malignite ve alerji ile de basvurabilecegini gostermektedir. Burada 3-13 yas arasinda LRBA eksikligi tanisi alan otoimmdiinite ve
inflamasyon ile prezente olan 3 olgunun klinik, immunolojik verileri, tedavi ve izlem sonuglari sunulmaktadir

Sonug: LRBA eksikligi, birden ¢ok sistemi tutan otoimmiinite, enflamasyon ve lenfoproliferasyon ile prezante olabilen; gogu zaman
immin slpresif tedaviye beklenen yanitin alinamadigi agir prognozlu bir kombine immiin yetmezliktir. Elde ettigimiz 6n sonuglar
disik yogunluklu hazirlama rejimlerinin hastalarca iyi tolere edildigini ve HKHN’nin LRBA eksikliginde hayat kurtarici bir tedavi
yaklagimi oldugunu géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: LRBA eksikligi, otoimmiinite, HKHN

Olgularin Klinik ve Takip Ozellikleri

AO YYY MYK

Semptom yasi | lyas 53 giin 2,5 yas

Tani yasi (yil) 13 3 7

Cinsiyet K E E

Aile 6ykiisii Akrabalik + Akrabalik + 3 kardes benzer klinik Akrabalik +

ile kaybedilmis

Klinik bulgular | Céliyak, IBH OIHA Egzema Len- Tip | DM ITP IBH Lenfoproliferasyon | ITP OIHA IBH
foproliferasyon Biiyiime geriligi

Organ hasari Bronsiektazi Tibulopati Bronsiektazi Mezengial skleroz Tiibulopati

immiin sistem | IgM disiikliigi DNT hiicre artisi DNT hiicre artisi

Genetik analiz | LRBA geninde homozigot mutas- | Compound heterozigot mutasyon LRBA geninde homozigot
yon mutasyon

Tedavi HLA tam uygun kardesten HKHN Abatacept HLA tam uygun kardesten

HKHN

Sonuglar +18. ay intrakranial kanama ile kaybedildi +4.ay

Tam donér kimerizmi Tam donér kimerizmi
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[Abstract:149][P-042]
Adenozin Deaminaz (ADA) Enzim Eksikligi Olgularimiz

Esra Hazar Sayarl, Siikrii Nail Giinerl, Sevgi Keles1, Michael Hersfield2, Zafer Caliskaner3, Mehmet Akif Yesilipek4, Aydan
ikinciogullari5, ismail Reisli1

1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji BD, Konya

2Duke University, Department of Inmunology, Durham

3Behgesehir Universitesi Tip fakiiltesi, Cocuk Hematoloji BD, istanbul

4Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Alerji immiinoloji BD, Konya

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji BD, Ankara

Adenozindeaminaz (ADA) purin metabolizamsinda yer alan, adenozinininozine, 2’-deoksiadenozinin 2’-deoksiinozine
deaminasyonunu saglayan bir enzimdir (1). ADA geni 20. Kromozomun uzun kolunda lokalizedir (20q12-q13.11) ve ADA eksikligi ile
iliskili tek lokustur. Adenozindeaminaz (ADA) eksikligi primer olarak lenfosit gelisimini ve fonksiyonlarini etkileyen sistemik pirin
metabolizma bozuklugudur. Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesinde 2009-2016 yillari arasinda ADA eksikligi tanisi
alan dért vakanin dosyasi incelendi. Olgulardan tigii kiz biri erkekti. ilk tig olgu 3 ay altinda tani alirken dérdiincii olgu 12 yasinda tani
aldi. Olgularimizdan gl agir kombine immin yetmezlik klinigi ile bagvururken, biri ge¢ baslangigli ADA eksikligi klinigine sahipti.
Enfeksiyonlar tiim olgularimizda 3 ayin altinda baslamisti. Timinde akraba evliligi mevcuttu. Tani anindaki laboratuvar bulgulari
tablo 1’de verilmistir. Dérdiincii olguda bronsiektazi mevcuttu. iki olguya farkli iki merkezde kék hiicre nakli uygulandi, diger iki
olgu ise ADA enzim tedavisi ve immiinglobulin replasman tedavisi ile takip edilmektedir. Kok hiicre nakil yapilan vakalardan biri
nakil sonrasi ikinci yilda kaybedildi. Kok hiicre nakli yapilan diger vaka ise immunglobulin replasman tedavisi ile sorunsuz takip
ediliyor. Akraba euvliliginin yliksek oranda yapildigi Glkemizde ADA eksikligine dikkat cekmek ve erken tani ve tedavinin 6nemini
vurgulamak icin bu vakalar sunuldu

Anahtar Kelimeler: ADA, immiin yetmezlik, kék hiicre nakli

Tani anindaki laboratuvar bulgular

Tetkik Olgul Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4
Lokosit (mm?3) 2560 8400 9000 2200

Lenfosit (mm?3) 112 600 1800 500

No&trofil (mm?3) 1440 1600 6300 100

Eozinofil (mm?3) 634 3800 900 100
Hemoglobin (gr/dl) 12 9.9 12.7 11.3
Trombosit (mm?) 246.000 175.000 239.000 126.000

IgG (mg/dl) 186 448 171 1490

IgA (mg/dl) <6.6 5 <6.6 75

IgM (mg/dl) 4.6 17 4.1 39

IgE (1U/ml) 5 18 5 933

CD3+ (%) 9 (10/mm3) 4.4 (26/mm?3) 1(18/mm?3) 92 (460/mm3)
CD3+CD4+ (%) 3(3,3/mm?) 2.8 (17/mm?) 0(0) 15 (75/mm?3)
CD3+CD8+ (%) 3 (3,3/mm3) 4.7 (28/mm?3) 1(18/mm?3) 77 (385/mm3)
CD19+ (%) 6 (6,6/mm?) 1.4 (8/mmd) 0(0) 1.6 (8/mm?3)
CD3-CD16+56+ (%) 68 (76/mm?3) 8.2 (49/mm?3) 1.3 (23/mm3) 7 (35/mm3)
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[Abstract:183][P-043]
Ciltte Graniiloma Olusumu ile Basvuran ve DNA-PKcs Defekti Saptanan Kombine immiin
Yetmezlikli iki Kardes

Can Akall, Saliha Esenbogal, Baran Ermanli, Betiil Karaatmacal, Deniz Cagdas Ayvazl, Kaan Boztug2, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Viyana

B ve T lenfositlerinin gelisiminde,(VDJ) rekombinasyonu defektleri T-B-NK+ agir kombine immiin yetmezlige (AKiY) neden
olmaktadir.VDJ rekombinasyonunda birlesecek kirtk DNA zincirinin taninmasi ve tamiri ‘Nonhomolog uglarin birlesmesi yolagi
(NHEJ) ile gerceklesmektedir.NHEJ defektlerinde iyonize radyasyona karsi hassasiyet vardir ve radyosensitif AKIY gelisir. PRKDC geni
tarafindan kodlanan DNA-PKcs NHEJ yolaginda rol alan DNA bagimh protein kinaz (DNA-PK) enziminin bir pargasidir.Burada erken
dénemde cilt bulgulariyla Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Pediatrik immiinoloji Klinigi’'ne basvuran ve PRKDC geninde
€.9182T>G(p.Leu3061Arg) homozigot mutasyonu saptanan iki kardes sunulmaktadir.

OLGU 1

13 ayhk olduktan sonra ates yiliksekligini takiben ekstremitelerinde ve ylziinde kuru, kasinmayan yaralar ¢ikmasiyla basvurdu.
Oykiisiinde 13 aylik olana kadar 3 kere USYE gegirmis ve 1 kez bronsiolit nedeniyle 3 giin hospitalize izlenmis.Yapilan cilt biyopsisi
sonucunda dendritik hiicre kékenli non-Langerhans hiicreli histiyositozis olarak raporlanmis,immiin yetmezlige sekonder kutan6z
histiositik mikst tip reaksiyon diisiiniilmiis (ARB negatif).HUTF de yapilan fizik muayenede bilateral yanaklarda kutandz lezyonlar
ve servikal 1x1 cm lenfadenopatisi saptandi.Ozgecmisinde anne-babasi hala-dayi cocuklari olduklari dgrenildi.Hastanin Tablo 1’de
verilmis olan immiuinolojik tetkiklerinde anormallik saptanmasi tizerine aylik 400mg/kg olarak IVIg tedavisine baslandi.2 yil 8 aylk
olan hastanin izleminde 2 kez akciger enfeksiyonu nedeniyle intravendz antibiyotik tedavisi verildi.Kdk hiicre transplantasyonu igin
akraba ici dondr taramasi yapilmis olup hedeflenmis gen sekansi yonteminde PRKDC gen mutasyonu saptandi.

OLGU 2

Daha 6nce tanimlanan hastanin kiz kardesi olarak dogmus olup fizik muayenesi normal olan;ancak yapilanimmiinolojik tetkiklerinde
ablasiyla benzerlik gésteren 9 aylik hastada yapilan analizde PRKDC geninde ayni mutasyon saptandi.

SONUC-TARTISMA
NHEJ yolaginda 6énemli bir asama olan DNA-PKcs molekilinin eksikligi klinikte grantlomatoéz cilt lezyonlari,enfeksiyonlar,agir-
kombine immiin yetmezlik klinigi ve laboratuvar bulgulariyla gikabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: DNA-PKcs, Graniiloma, PRKDC, (VDJ) rekombinasyonu

Olgularin immunolojik bulgular
HASTA 1 (23 aylik)

ERITROSIT - 5.160.000/pL
HEMOGLOBIN - 10,1 gr/dL

LOKOSIT - 7600/pL (6400-12000)

ALS — 1400/pL (3600-8900)
TROMBOSIT - 303000/pL

CD 3 - 66 % (53-75) --> 924 (742-1050)
CD4 - 6 % (32-51) --> 84 (448-714)
CD8 - 64 % (14-30) --> 896 (196-420)
CD16+56 (NK) - 26 % (3-15) --> 364 (42-210)
CD19 - 1 % (16-35) --> 14 (224-490)
Lenfosit Transformasyon — Kontroliin %’
HLA DR (Tam Kan) - 32 %

HLA ABC-99 %

CD45RO - 82 % (9-31)

CD45RA - 62 % (71-98)

TCR gamma-delta - 33 %

TCR Alfa-Beta - 38 %

IgA (Kan) - <6,67 mg/dL (21-148)

1gG (Kan) - 1520 mg/dL(488-1774)
1gM (Kan) - 135 mg/dL(49-310)

Total IgE - <1,00 Ul/mL

HASTA 2 (1 ayhk)

ERITROSIT - 4.580.000/puL
HEMOGLOBIN - 14,9 gr/dL

LOKOSIT - 8700/puL (7200-18000)
ALS - 700/pL (3400-7600)
TROMBOSIT - 561000/pL

CD 3 - 37 % (53-84) --> 259 (371-588)
CD4 - 27 % (35-64) --> 189 (245-448)
CD8 - 24 % (12-28) --> 168 (84-196)
CD16+56 (NK) - 35 % (4-18) --> 245 (28-126)
CD19 - 10 % (6-32) --> 70 (42-224)

Lenfosit Transformasyon — Kontroliin %4’si

HLA ABC - 96 %

CD45RO - 32 % (3-31)

CD45RA - 58 % (64-95)

TCR gamma-delta - 6 %

TCR Alfa-Beta - 26 %

IgA (Kan) - <6,67 mg/dL (10-15)
1gG (Kan) - 1120 mg/dL (512-1808)
1gM (Kan) - 9,44 mg/dL (15-124)
Total IgE - <1,00 Ul/mL
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[Abstract:185][P-044]
From Differantial Diagnosis To Certain Diagnosis; Hyperimmunoglobulin-E Syndrome (HIES)

Tahir Tok1, Esra Hazar Sayar2, Muhammed Burak Selver1, Siikrii Nail Giiner2, Sevgi Pekcan3, Sevgi Keles2, ismail Reisli2
1Department of Pediatrics, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey

2Division of Pediatric Immunology and Allergy Diseases, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya,
Turkey

3Division of Pediatric Pulmonology, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey

Hyperimmunoglobulin-E Syndrome (HIES) is a primary immunodeficiency disease characterized by recurrent skin abscesses,
recurrent pneumonia with pneumotocele, eczematous dermatitis, and elevated serum IgE levels. Twelve years old girl admitted
to our clinic with complaint of cough lasting for twenty days. She was hospitalized with diagnosis of pneumonia and pleural
effusion due to closed left costophrenic sinus seen in lung x-ray. In the physical examination of patient, respiratory sound
decreased in left lower zone of lungs. Widespread mild erythematous squamated plaques was seen in face, front face of trunk,
bilateral arms and legs. Herpetic papule is present in dorsum and edge of nose. IgE level was 3750 IU/ml. Galactomannan antigen
was negative. No parasites was seen in stool analysis. Isohemagglutination titer was negative. Phagocytic system analysis was
normal. Reverse ratio of CD4/CD8 was determined. TCR gamma/delta was lightly elevated. Double negative T lymphocyte was
confirmed %8. Helper T lymphocyte ratio was lower than normal. IgG was 2380 mg/dl. IgM was 179mg/dl. IgA was 287 mg/dl.
Nine years old brother of the patient also hospitalized due to pneumonia. He has a history of cerebral vasculitis. Although DOCK8
protein expressions were normal, HIES was tought about according to clinical course. He took antibiotic and antiviral prophylaxis.
Intravenous immunoglobulin replacement was performed to both of patients. Genetic analysis of both patient is still ongoing.
Immundeficiencies can be presented with various clinical pictures. For differantial diagnosis, in progress of infectious disases,
immunopathologies must be kept in mind.

Keywords: Hyperimmunoglobulin E Syndrome (HIES), Dermatitis, Pneumonia

[Abstract:189][P-045]
Artemis mutasyonlu hastalarimizda Foxp3 ekspresyonu

Tugba Esra Pekcandanoglu, Seyma Celikbilek Celik, Selda Keyik, Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

Primer immiin yetmezliklere (PiY) otoimmiin hastaliklar eslik edebilmektedir. Otoimmiiniteyi kontrol etmekte &nemli olan T
regiilatuvar (TR) hiicreler, PiY iliskili otoimmiinite patogenezinde énemli gériinmektedir. Omenn Sendromu ve WiskottAldrich
Sendromu gibi immn yetmezlikler timius kaynakh TR hucrelerin bozulmus Gretimi ve/veya fonksiyonu ile iliskilidir. Stim1, IL 10
reseptor bozuklugu, IPEX, CD 25 eksikligi gibi hastaliklar TR hicrelerindeki defektlerle iliskilidir. Foxp3 (Forkhead boxp3) proteini,
TR hiicrelerin gelisiminde ve devaminda énemli rol oynamaktadir. Klinigimizde Artemis mutasyonu saptanan ve kombine immin
yetmezlik klinigi ile takip edilen hasta grubumuzda ayni mutasyonu tasiyan bazi vakalarda otoimmuinite bulgularinin olmasi
nedeniyle Foxp3 ekspresyonu CD3+CD4+ lenfositlerde flowsitometrik olarak degerlendirildi. Foxp3 ekspresyonu kontrole gore
ortalama olarak yari yariya distk saptandi. Primer immiin yetmezlikli hastalarda gelisebilecek otoimmiin manifestasyonlarin
ongorilmesinde Foxp3 ekspresyonunun énemli olabilecegi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Foxp3, Artemis, Primer immiin yetmezlik

[Abstract:193][P-046]
Artemis Mutasyonu Saptanan Hastalarimizda Es Uyaran Molekiil Ekspresyonlari

Seyma Celikbilek Celik, Tugba Esra Pekcandanoglu, Selda Keyik, Mehmet Ali Karaselek, Esra Hazar Sayar, Sevgi Keles, ismail
Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji immiinoloji Bilim Dali, Konya

DCLRE1C geni, T ve B hiicre gelisimi sirasindaki V(D)J rekombinasyon siirecinde ve gift iplikli DNA sarmal kiriklarinin tamir yolaginda
rol oynayan onemli bir faktordir. ARTEMIS defektli hastalarda T ve B hiicre gelisimleri olumsuz yonde etkilenmektedir. T hiicre
gelisimindeki kusurlar, es uyaran molekil ekspresyonunda olusan kusurlara dayandirilir ve bu hastalarda fonksiyonel olmayan
T hiicreler ortaya ¢iktigi gosterilmistir. Es uyaran molekillerin tespiti icin EDTA’I tlipe 2 ml tam kan alinip lenfosit izolasyonu
yapilmistir. Daha sonra lenfositler 4 ve 24. saat olmak Uzere kultlre alinmistir. Kiltir sonrasinda 4 ve 24. ve saatleri sonunda es
uyaran molekdillerin ekspresyonlari tespitiamaciyla ylizey boyama yapilmis ve flow sitometri cihazinda analizleri gergeklestirilmistir.
Elde edilen sonuglar degerlendirildiginde, hastalardaki CD28 molekiili kontrole gére anlamli derece diisiik bulunmustur.Uyarim
sonucunda da bazal degere gore 2 kat artis gdstermis olmakla birlikte kontrole gore ekspresyonlari diistik tespit edilmistir. CTLA-
4 molekiilii de hem bazal hem de kontrole gére daha az eksprese olmustur. Bu veriler isiginda, ARTEMIS mutasyonu saptanan
hastalarin es uyaran molekdller agisindan etkilendigi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: CD28, CTLA-4, Artemis, Es uyaran

47

‘ immun_kong_2_kitap.indd 47 @ 21.3.2016 23:20:23 ‘



— [N [ [ ® [N ([

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

[Abstract:199][P-047]
Omenn sendromu vakalari- Hacettepe serisi

Kismet Ciki1, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz2, Tuba Turul Ozgiir2, Gzden Sanal2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagldgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Omenn Sendromu agir kombine immiin yetmezlik hastaliginin bir klinik prezentasyonudur. Rag 1/2, IL7RA, Artemis, DNA ligaz,
adenosin deaminaz gen mutasyonlarina bagli olarak gelisebilmektedir.Enfeksiyonlara ilaveten alopesi, eritrodermi, dokint,
organomegali,yaygin lenfadenopati ve ishal eslik edebilir. Laboratuvar incelemede lenfositoz, eozinofili, normal ya da dislk
imminglobulin A, G ve M diizeyleri, yiksek immunglobulin E diizeyi gorilir, T hiicre sayisi normal yada yiiksek, B hiicre sayisi
duguktdr.

Materyal-Metod
Bu ¢alismada klinigimizde 2000-2015 yillari arasinda takip edilmis 5 Omenn Sendromu vakasinin klinik ve laboratuvar 6zellikleri
incelenmistir.Hastalar tabloda belirtilen kriterlere gére Omenn Sendromu tanisi aldilar.

Bulgular

5 hastanin erkek kiz orani 2/3’tli. Basvuru yasi Ug¢ ay(ortanca) (2-10 ay), ilk gelis sikayetleri cilt dokintlslydi. Hastalarin ikisinde
lenfadenopati, Uglinde ishal, ikisinde hepatomegali, birinde splenomegali, l¢linde eozinofili, ikisinde IgE yiksekligi mevcuttu.
Klinik ve laboratuvar bulgular tabloda verilmistir. Tani alan tiim vakalara IVIG ve profilaktik antibakteriyel tedavi verildi. U¢ vakaya
kok hiicre nakli yapildi. Kok hiicre nakli yapilan tg vaka yasarken; yapilamayan iki vaka kaybedildi. Molekiiler calismada bir hastada
Ragl, bir hastada Rag2, bir hastada Artemis mutasyonu saptandi.

Sonug ve Tartisma
Omenn Sendromu’nda T helper tip 2 karakterinde oligoklonal T hiicre artisi goriliir ve bu hiicrelerden salgilanan sitokinler hastaligin
otoinflamatuar bulgularindan ve alerjik inflamasyondan sorumludur. Kemik iligi nakli yapilmayan vakalarda 6lim kaginilmazdir.

Anahtar Kelimeler: immiim yetmezlik, Omenn sendromu

@ Tani kriterleri-Vakalar @
MAIJOR KRITERLER Vakal |Vaka2 |Vaka3 |Vaka4 |Vaka5
Dokiintii + + + + +
Maternal engrafmantin olmamasi + + + + +
CD4+ T hiicre >300 /ml + + + + +
T hiicre proliferasyonunun olmamasi + + + + +
MINOR KRITERLER
Hepatomegali + - - - +
Splenomegali - - - - +
Lenfadenopati - - - + +
Ig E degerinin yiiksek olmasi - - - + +
Absolii eozinofil sayisi> 1500 /ml - + - + +
Mutasyon* Artemis |Rag2 |Rag1l

Oligoklonal T hiicre*

PHA proliferasyon< %30*

CD 3 veya CD 45 RO+ olan hiicre sayisinin >%80*

Mixed l6kosit reaksiyonunun proliferasyon cevabi <%30*

Tani i¢cin 4 major kriter, yada ilk 3 major ve 4 minér kriter gereklidir. Minor kriterlerden biri * isaretli olanlardan olmaldir.
Hastalarimiz 4 major kriteri de saglamaktaydilar. Mindr kriterler agisindan degerlendirmeleri de tabloda belirtilmistir.
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[Abstract:095][P-048]
Mikrodelesyonlar immun yetmezlige yol agar mi?

Sait karaman1, Filiz Hazan2, Semiha Bahgecil, Nesrin Giilez1, Ferah Genell
1Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar1 Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji immiinoloji Klinigi, izmir
2Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar1 Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Tibbi genetik boliimii, izmir

Giris: Mikrodelesyon sendromlari, genomumuzun belirli bélgelerinde submikroskobik olarak bulunan, genellikle 1-5 Mb boyutunda
genetik materyal kaybi sonucu ortaya ¢ikan genetik sendromlardir. Mikrodelesyon sendromlari giderek artan sayida tanimlanmakta
olup Velokardiyofasiyal, Prader-Willi, Angelman, Williams, Smith-Magenis, Wolf-Hirschhorn gibi sendromlar en sik gorilenlerdir.
Mikrodelesyon sendromlarinin bir kisminda immiinolojik bozukluklar eslik edebilmektedir. Bunlarin basinda DiGeorge sendromu
ile Wolf-Hirschhorn sendromu gelmektedir. Bu ¢alismada mikrodelesyon sendromu tanisi ile izlenen hastalarimizin klinik ve
laboratuvar verileri ile immiin fonksiyonlarinin degerlendirilmesi amaglandi.

Materyal-Metod: Calismaya Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Genetik ve
immiinoloji polikliniklerimizde mikrodelesyon tanisi ile izlenen 35 hasta dahil edildi. Veriler hasta dosya kayitlarindan ve ebeveynler
ile bire bir gorisllerek elde edildi.

Bulgular: Olgularin onddrdi Williams sendromu, dokuzu DiGeorge sendromu, dordii Prader-Willi sendromu, ikisi Wolf-Hirschhorn
sendromu, biri 1p36 delesyonu, biri Smith-Magenis sendromu, ikisi Trichorhinophalangeal sendrom tip 2 (TRP S2), ikisi Cri du
chat sendromu tanisi ile izleniyordu. Williams sendromu olan 3 olgu, TRP S2 sendromu olan bir olgu, DiGeorge sendromu olan 3
olgu, Wolf-Hirschhorn sendromu olan bir olgu ve Smith-Magenis sendromu olan bir olgunun sik enfeksiyon gegirme 6ykiisi vardi.
DiGeorge sendromlu olgularin 5’inde T lenfosit diistkligu saptandi. Sik enfeksiyon geciren, hipogamaglobulinemi ve T lenfosit
dusuklugl olan DiGeorge sendromlu iki olgu diizenli IVIG replasmani almakta idi. Bu olgulardan birinde ek olarak otoimmiin
trombositopeni ve hemolitik anemi izlendi.

Sonug: Mikrodelesyon sendromu tanisi ile izlenen olgularin 6zellikle sik enfeksiyon varliginda immiin yetmezlik yéniinden
degerlendirilmesi gelisebilecek komplikasyonlarin engellenerek hastalarin yasam kalitesinin arttiriimasina katkida bulunacaktir.

Anahtar Kelimeler: mikrodelesyon, immun yetmezlik, DiGeorge sendromlu

[Abstract:097][P-049]
Agir Kombine immiin Yetmezlik Hastalarinda Yeni Nesil Dizileme Yontemi ile Genetik
Varyasyonlarin Saptanmasi

Sinem Firtinal, Yuk Yin Ng2, Ozden Hatirnaz Ng1, Ayca Kiykim3, Elif Aydiner3, Serdar Nepesov4, Yildiz Camcioglud, Funda Cipe5,
Aysenur Kaya6, Miijde Tuba Cégiirlii7, Ugur Ozbek1, Miige Sayitoglul listanbul Universitesi, Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii,
Genetik Ana Bilim Dali, istanbul

2istanbul Bilgi Universitesi, Doga Bilimleri ve Miihendislik Fakiiltesi, Genetik ve Biyomiihendislik Béliimii, istanbul

3Marmara iinversitesi, Tip Fakiiltesi, Pediyatrik Alerji ve immiinoloji Béliimii, istanbul

4istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul 5istanbul Kanuni Sultan
Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Enfeksiyon Béliimii, istanbul

6Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklar Béliimii, istanbul

7Kocaeli Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Kocaeli

Agir kombine immiin yetmezlikler (AKiY), primer immiin yetmezliklerin en agir seyirli grubu olup, T ve B hiicrelerini etkileyen,
immiin sistemin disfonksiyonu ile karakterize kalitsal hastaliklar grubudur. AKiYler icin onlarca iliskili gen tanimlanmasi genetik
taniyi oldukga zorlastirmaktadir. Calismamizda AKiYlere yénelik Uluslararasi immiinoloji Dernekleri Birligi’nin belirledigi ve IL2RG,
JAK3, ADA, RAG1, RAG2, IL7RA gibi lilkemizde sik goriilen 18 aday geni iceren, smatchip-TE teknolojisi ile yeni nesil dizileme genetik
tani paneli olusturulmustur. Calismaya 24 AKIY hastasi dahil edilmis, hastalarin biiyiik cogunlugu T B NK+ profiline (%40) sahiptir.
Hastalarin %25’i T B+ NK+, kalani ise T B+ NK profili sergilemektedir. Calismada 12 hastanin illumina Miseq sistemi ile dizilemeleri
tamamlanmis, biyoinformatik analizleri devam etmektedir. ilk bulgulara gére ailede akraba evliligi olmayan 10 yasinda T-B-NK+
leaky SCID kiz hastanin RAG1 geninde compound heterozigotluk (rs121918568 ve rs10489429) saptanmistir. Bulunan patojenik
varyasyonlar ailede Sanger dizileme yontemi ile taranmis, varyasyonlarin birinin anneden digerinin babadan geldigi dogrulanmistir.
Ayrica T- B- NK+ fenotipli bir yasinda erkek hastada DCLRE1C geninin 10. ekzonunda daha 6nce tanimlanmamis ve stop kodona yol
acan NM_001033857:¢c.200 T>G homozigot varyasyon tespit edilmistir. Tahmin araglari kullanilarak yapilan in silico analizler ile bu
varyasyonun patojenik oldugu belirlenmistir. Bu proje ile AKIY’ler gibi genetik heterojeniteye sahip hastaliklarda ayni anda birden
fazla hastada birgok genin, hizli ve uygun bir maliyet ile taranmasini miimkin kilacak bir yaklagim olusturulmasi amaglanmaktadir.
Bu sayede erken donemde kesin tani alan hastalar hizla tedaviden faydalanabilecek, yasam standartlarinin yiikselmesi saglanacak
ve sekonder olarak gelisebilecek diger hastaliklarin éniine gegilebilecektir. Proje i.U. BAP birimi tarafindan (proje no 52575 ve
54891) desteklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Agir Kombine immiin yetmezlikler, hedefe yénelik yeni nesil dizileme, Primer immiin yetmezlikler, Genetik tani
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[Abstract:143][P-050]
Primer immiin yetmezlikli hastalarda, hastaliga neden olan genetik defektlerin yeni nesil
dizileme yontemiyle arastirilmasi

Baran Ermanl, Ivan Bilic2, Tatjana Hirschmugl2, Deniz Cagdas Ayvaz1, Ozden Sanall, ilhan Tezcan1, Kaan Boztug2
1Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali
2CeMM, Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna

Primer immun yetmezlikler heterojen bir hastalik grubu olup, goéreceli olarak daha hafif klinik seyir gosteren ya da yasami tehdit
edecek dlizeyde agir tirleri mevcuttur. Organizmanin savunma mekanizmalarinda goérev yapan kritik molekdllerin sentezlenmesi
saglayan genlerdeki mutasyonlar, epigenetik faktorler ve fenokopik mekanizmalar primer immiin yetmezliklerin ortaya ¢ikmasina
neden olmaktadir. Primer immiin yetmezlik hastaliklarinda benzer klinik tablolar farkl genetik defektlerle ortaya gikabildigi gibi,
ayni genetik defekt farkh klinik tablolarla da karsimiza gikabilmektedir. Klinik taninin yaninda hastaliga neden olan molekiler
bozuklugun saptanmasi, prognozun 6n goriilmesi ve tedavinin planlanmasinin yani sira preimplantasyon genetigi, prenatal tani ve
gen terapisinin planlanmasi agisindan 6nem tasimaktadir. Erken tani, etkin tedavi saglayabildigi icin yasam kurtarici olabilmektedir.
Bu ¢alismada yeni nesil ekzom dizileme temelli, yeni bir teknoloji olan HaloPlex yontemiyle primer immiin yetmezlikli 54 hasta
ve aile bireylerinde, hastaliga neden olan molekiiler defektler DNA diizeyinde arastirilmistir. Kullanilan panel primer immin
yetmezliklere neden olabilecegi bilinen toplam 356 geni hedeflemektedir. Calismada hem genetik defektlerin saptanmasi hem de
uygulanacak yeni nesil dizileme yonteminin bu hasta grubunda etkin ve hizli olarak kullanilabileceginin gosterilmesi amaglanmistir.
Calisma sonucunda 54 hastanin 51’inde saglikli veriler elde edilmistir (%94). Bu 51 hastanin 17’sinde hastaliga neden olan genetik
defektler gosterilmistir (%33) (Tablo 1). Saptanan mutasyonlarin hepsi daha 6nce primer immiin yetmezlige neden oldugu bilinen
genlerde gosterilmistir. Bu mutasyonlardan 10 tanesi ilk defa bu ¢alismada tanimlanmistir.

Calismamiz sonucunda tedavi yontemleriigin erken ve genetik taninin bu denli 5nemli oldugu primer immiin yetmezlikli hastalarda,
kullandigimiz HaloPlex yonteminin etkin, hizli ve basaril bir sekilde kullanilabilecegi gdsterilmigtir.

Anahtar Kelimeler: immiinoloji, primer immiin yetmezlikler, yeni nesil dizileme

Hastalarda bulunan mutasyonlar

Hasta No. Gen Pozisyon Referans Bulunan Segregasyon
1 RAG1 36597064 G A +
@ 2 RAG1 36597001 G A + @
3 JAK3 17946779 G A +
4 RAG1 36596185 C G +
4 RAG1 36595279 T A +
7 JAK3 17950343 G GG +
10 IL2RG 70329098 G A +
23 IL21R 27455890 GG G +
27 PIK3CD 9787030 G A -
28 ZBTB24 109803084 C TA +
30 LRBA 151749473 T C +
33 PRKDC 48733431 A C +
34 RAG1 36596949 C T +
35 RAG1 36596536 G A +
38 ADA 43249657 A G +
38 ADA 43251538 G A +
40 DCLRE1C 14976425 C A +
41 NBN 90983441 ATTTGT A +
54 PIK3CD 9787030 G A -
50
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[Abstract:155][P-051]
Primer Iimmiin Yetmezlikli Hastalarin Nutrisyonel Durumunun Arastirilmasi

Asuman Nur Karhan1, Saliha Esenboga2, Betiil Karaatmaca2, Deniz Cagdas Ayvaz2, Hiilya Demirl, Aysel Yiicel, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Nutrisyon Béliimii
2Hacettepe Universitesi Cocuk immunoloji Béliimii

Giris

Primerimmiin yetmezligi (PiY) olan hastalar rekiirren solunum yolu enfeksiyonlari, persistan ishal ve malabsorpsiyon gibi nedenlerle
katabolizmanin artisi ve istahtaki azalmaya baglh beslenme 6gelerinin aliminin azalmasinin getirdigi yetersizlikler sonucunda
nutrisyon bozukluklariyla karsi karsiya kalmaktadirlar. Beslenme durumu imminite ve enfeksiyonlara karsi savunmayi etkileyen
onemli faktorlerden biridir. Nutrisyonel yetersizlikler enfeksiyonlara karsi direncin diismesine neden olurken enfeksiyonlar da
beslenme durumunu olumsuz yonde etkilemektedir.

PiY’li hastalarda nutrisyon durumunun degerlendirilmesi ve malnutrisyon durumunda eksik olan besin 6gelerinin belirlenmesi
hastalara verilecek destek tedavileri agisindan blyik 6nem tagimaktadir.

Materyal-Method- Sonug

1 Eyliil-1 Aralik 2015 tarihleri arasinda HUTF Cocuk immiinoloji béliimiine basvuran 0-18 yas arasi 59 PiY hastasi degerlendirilmistir.
Bu hastalardan boy ve kilo oOlgimlerine gére malnitre olanlar Cocuk Gastroenteroloji ve Beslenme bolimu ile birlikte
degerlendirilmistir. Calismaya alinan hastalarin boya gore viicut agirligi (BGA), yasa gore boy Z skoru, yasa gore viicut agirligi (YGA)
ve YGA Z skoru, vicut kitle indeksi (BMI) ve BMI Z skoru degerleri hesaplandi ve glinliik kalori alimi, demir, ginko, vitamin B12,
folik asit, vitamin A, E, D eksiklikleri agisindan degerlendirildi. Eksikligi saptanan besin 6gelerine yonelik destek tedaviler verilerek
hastalarin 3. ve 6. aylarda kontrol degerlendirilmeleri planlandi.

Hastalarin sonuglari Tablo 1’de verilmistir.

Sonug

PiY tanisi alan hastalar kalori alimi ve vitamin suplementasyonu agisindan dikkatle degerlendirilmelidir. Hastalarin izlemi sirasinda
klinik bulgulara ek olarak beslenme durumunun da degerlendirilmesi malnutrisyona bagli olusabilecek ek morbidite ve mortalitenin
dnlenebilmesi icin cok &nemlidir. Farkli PIY gruplarinda malniitrisyon oranlarinin ve besinsel eksikliklerin ortaya konulabilmesi igin
daha fazla sayida hastaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Primer, inmun yetmezlIik, nutrisyon

Yaga gore agirlik %’sine gore dagihm

7 (%40) agir, 7 (%40) orta, 4 (% 22) hafif

Malniitrisyonu Olan Hastalarda Saptanan Besin Ogesi Eksiklikleri

Anemi(<11g/dL) 4 (%22)
Ferritin diistikliigii(<24ng/mL) 6 (%35)
A vitamini dugukliigii 12 (%65)
D vitamini dusiiklugii 10 (%55)

51

@ Tablo 1: Hastalarin dagilimi, antropometrik olgiimleri ve besin 6gesi eksiklikleri @
Degerlendirme yapilan toplam hasta sayisi 59 (E/K: 31/28)
Malniitrisyon saptanan hasta sayi (%) 18(%31)
Yas(ort £SS) 11.25%4.89
PiY dagilimi
Hiicresel 26(%44.1)
Humoral 19(%32.2)
Diger 14(%23.7)
Malniitrisyonu olan hastalarda PiY dagilimi
SCID 5(%27)

AT 4(%22)
Kronik graniilomat6z hastalik 3

CVID 1

Hiper IgM Sendromu 1

CD4 diisiikliigi 1

LRBA eksikligi 1

IL21 R defekti 1

XLA 1
Malniitrisyonu Olan Hastalarin Antropometrik Degerlendirmeleri

Yasa gore boy Z skoru <-2SD 20 (%88)
Yasa gore agirhk Z skoru <-2SD 14 (%77)
BMI Z skoru <-2SD 12 (%66)
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[Abstract:159][P-052]
Rothmund-Thomson Sendromu: immiinolojik degerlendirme gerekli mi?

Asuman Giirkan1, Caner Aytekin2, Deniz Giiloglu3, Figen Dogu3, Aydan ikinciogullar3

1Dr. Sami Ulus kadin Dogum, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Dermatoloji B6liimii, Ankara

2Dr. Sami Ulus kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii, Ankara
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

Rothmund-Thomson Sendromu (RTS), nadir olarak gorilen otozomal resesif bir genodermatozdur. Klinik bulgular arasinda
iskelet anomalileri, bliyime geriligi, juvenil katarakt, kas ve kirpiklerde seyreklik bulunmaktadir. En karakteristik 6zelligi; retikiler
pigmentasyon, telenjiektazi ve dermal atrofiden olusan kutan6z poikilodermadir. Basta osteosarkom olmak Uzere timor
insidansinda artis mevcuttur. Hastalarin yaklagik % 60’inda ve katarakt ile iligkili olmayan tipinde, RecQ DNA helikaz ailesinin bir
lyesi olan RecQL4 geninde mutasyon bulunmaktadir. Tani karakteristik deri bulgulari varliginda klinik bulgulara dayanmaktadir.
Molekiiler genetik testlerde RecQlL4 geninde saptanan biallelik patojenik varyantlar taniyi destekleyicidir. immiin yetmezlik
hastaligin klasik bulgulari arasinda yer almamakla birlikte bu gen defektini iceren benzer hastaliklarda da hem hiicresel hem de
himoral immiin yetmezlikler bildirilmistir.

Dermatoloji poliklinigine dokiintlleri sebebi ile basvuran 10 aylik erkek hastanin klinik muayenesinde her iki yanak, kol ve
bacaklarda retikiiler eritemli-hiperpigmente ve hipopigmente plaklar mevcuttu. Kas ve kirpiklerinde seyreklik olan hastanin
ayrica oral monilyazisi vardi. Anamnezinde sik Ust solunum yolu enfeksiyonu gecirme 6ykisu ile hastanin 2 saghkli kardesi ile
benzer deri bulgulari ile 4 yasinda kaybedilen bir amcasi oldugu 6grenildi. Sistemik muayenesinde ve laboratuar tetkiklerinde
belirgin bir anormallik saptanmadi. immiinolojik degerlendirmede total nétrofil ve lenfosit sayilari normal bulundu. Lenfosit alt
gruplari degerlendirmesinde belirgin NK hiicre dusukligu (CD3-CD16+CD56+: %0.8, N: %5-23, mutlak sayi: 32/mm3, N: 200-1,800/
mm3) ile 1gG ve IgM dizeylerinde hafif dustiklik gozlendi. Hastanin genetik incelemesi sonucunda RECQL4 c.1663_1664delTC/
¢.2415_2419del CGGGC birlesik heterozigot ¢cergeve mutasyonu saptandi.

Rothmund-Thomson tanisi alan bu vakayi nadir gorilen bir sendrom olmasi ve immiinolojik bozukluklarin eslik edebilecegini
vurgulamak amaciyla sunduk.

Anahtar Kelimeler: Rothmund-Thomson Sendromu, NK hiicre, hiimoral immiinite

[Abstract:165][P-053]
Bloom Sendromu: Alti olgunun klinik ve immiinolojik 6zellikleri

Asuman Giirkan1, Caner Aytekin2, Deniz Giiloglu3, Figen Dogu3, Aydan ikinciogullar3

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglgi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Dermatoloji Béliimii, Ankara

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii, Ankara
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

Bloom sendromu (BS) DNA tamir bozuklugu ile karakterize otozomal resesif gegisli nadir gérilen bir sendromdur. RecQL3 helikaz
proteinini kodlayan BLM geninde mutasyon sonucu gelisir. Klinik olarak orantili boy kisaligi, karakteristik yiz yapisi (dar ylz ve
malar hipoplazi), fotosensitivite, ylizde telanjiektazik eritem, ciltte hipo/hiperpigmente alanlar, subkutan yag dokusunda azalma,
solunum sistemi enfeksiyonlari, immunyetmezlikle karakterizedir. Malinite ve tip 2 diyabete egilim artmistir. Hiicresel ve himoral
immdniteyi iceren, genellikle cok agir seyretmeyen farkl immiin bozukluklar tanimlanmigstir. Hipogamaglobulinemi sik goriilmekle
birlikte, asiya karsi antikor yaniti genellikle normaldir. Lenfosit sayisi, CD4+ ve CD8+T hiicre ile B ve NK hiicre oranlari normaldir.
Hastalarin gogunlugunda invitro T hiicre fonksiyonlari normaldir.

Burada BS taniyla izledigimiz 3 aileden 6 olgu sunulmaktadir. Olgularin tamaminda tipik klinik bulgular vardi. Sekil 1’de 4. olgunun
tipik yliz géririmi gériilmektedir. Hastalarin hepsinde tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar vardi. immiin degerlendirmede;
olgularin tamaminda IgM diisiikligii olmak lizere hipogamaglobulinemi vardi. Antikor yanitlari normaldi. iki olguda CD4+T hiicre
oranlarinda diisiikliik ve bu olgularin birinde ayrica belirgin NK hiicre oraninda (CD3-CD16+56+:%0.4) diisiikliik gérildii. iki olguda
T hiicre fonksiyonlarinda kismi bozukluk saptandi. Hastalarin klinik ve laboratuvar bulgulari tablo 1'de sunulmustur. Tiim olgulara
antibiyotik proflaksisi baslandi, bir olguya intraven6z immiinglobulin replasmani uygulandi. Glines isinlarinda korunmak igin gerekli
onlemler alindi.

Sonug olarak BS’lu hastalarimmiuinolojik yonden degerlendirilmeli, gerekli tedaviler baglanmalidir. Hastalar gelisebilecek maliniteler
yoniinden izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Bloom sendromu, immiin yetmezlik, hipogamaglobulinemi, T hiicre
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Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5 Olgu 6
Yas (yil)/cins 16/K 2.5/E 1/E 10.5/K 9/K 6.5/K
Akrabalik + + + + + +
Diigiik dogum + + + + + +
agirhg
Boy kisaligi + + + + + +
Atipik yiiz gorii- | + + + + + +
niimii
Yizde eritema- |+ + + + + +
toz telanjiekta-
zik ras
Fotosensivite + + + + + +
Ciltte hiperpig- |+ + + + + +
mentasyon
Cilt alth dokuda | + + + + + +
azalma
Sinopulmoner |+ + + + + +
enfeksiyonlar
Brongiektazi - - - - - +
Beyaz kiire 6,800 10,700 9,200 7,600 9,000 15,500
sayisi (mm3)
Lenfosit sayisi | 2,290 5,700 4,100 2,400 1,800 5,900

(mm3)

1gG (mg/dl) 769 (773-1,188) | 789 (613-1,030) | 552 (511-873) 579 (824-1,301) | 692 (824-1,301) | 703 (776-1,195)
IgA (mg/dl) 70 (80-139) 29 (26-80) 17 (16-89) 33 (70-162) 30 (70-162) 17 (54-129)
1gM (mg/dl) 29 (50-149) 42 (58-126) 26 (45-126) 19 (44-143) 23 (44-143) 17 (65-146)
izohemagluti- AntiB 1/64 Anti B 1/32 AntiA 1/8 Anti B 1/256 AntiB1/1,024 |AntiA1/64 @
nin titresi
Polio Ab titresi | Tip 1: 1/256 Tip 1: 1/256 Tip | calisiimadi Tip 1:<1/8 Tip 1: 1/16 Tip 1: 1/8
Tip 2: 1/1,024 2:1/1,024 Tip Tip 2:<1/8 Tip 2: 1/32 Tip 2: 1/8
Tip 3: 1/1,024 3:1/1,024 Tip 3:<1/8 Tip 3: 1/8 Tip 3: 1/16
Difteri Ab diize- | 0,02 (> 0.01) 0,67 (> 0.01) calisilmadi 0.7 (>0.01) 0.16 (> 0.01) 0.11 (> 0.01)
yi (IU/ml)
CD3+CD16-56- | 74 (58-82) 57 (55-79) 52 (51-79) 82 (58-82) 63 (57-81) 67 (57-81)
(%)
CD3+CD4+ (%) | 30 (26-48) 38 (26-49) 24 (31-54) 16 (26-48) 27 (24-47) 31 (24-47)
CD3+CD8+ (%) |36 (16-32) 25 (9-35) 22 (10-31) 62 (16-32) 35 (17-37) 38 (17-37)
CD3-CD16+56+ | 14 (8-30) 9 (5-28) 16 (5-23) 0.4 (8-30) 16 (8-28) 13 (8-28)
(%)
CD19+ (%) 17 (10-30) 30 (11-31) 30 (14-44) 6 (10-30) 15 (10-27) 14 (10-27)
T hiicre aktivas-
yonu
PHA ile ¢alisilmadi calisilmadi calisilmadi Normal Normal Normal
Anti-CD3 ile ¢ahisiimadi cahisiimadi ¢ahisiimadi Diisiik Normal Diisiik
DEB testi %2 kirik %2 kirik %0 kirik %60 kirk %60 kirik %30 kirik
Tedavi TMP/SMX prof. | TMP/SMX prof. | TMP/SMX TMP/SMX prof | TMP/SMX prof. | TMP/SMX prof
glinesten glinesten prof. giinesten | iVIG glinesten glinesten
korunma korunma korunma glinesten korunma korunma
korunma

53

‘ immun_kong_2_kitap.indd 53 @ 21.3.2016 23:20:24 ‘



1 [ UEEEm ®

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

[Abstract:184][P-054]
Farkh Tanilarla Yatirilarak iViG Tedavisi Alan Hastalarin Hemsirelik izlemi

Fatma Ecem Simsir, llkim Ozhelvaci
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Anabilim Dali, Ankara

FARKLI TANILARLA YATIRILARAK IVIG TEDAVISi ALAN HASTALARIN HEMSIRELIK iZLEMI

Fatma Ecem Simsir, ilkim Ozhelvaci, Fatos Dede

Giris: intravendz immiinglobulin tedavisi (IVIG)primer/sekonder immiin yetmezlikler, immiin disregiilasyonla giden hastaliklarda
uygulanmakta olan bir tedavidir. Kan Grinid olmasi nedeniyle yan etki olugturma riski fazladir.

Hasta-Metod: Temmuz-Aralik 2015 tarihleri arasinda Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi B6liim 38 Bebek
Servisinde 0-2 yas grubu arasindaki 14 hastanin IVIG alimini takiben hemgirelik izlemi ele alinmgtir.

Bulgular: Yapilan incelemede 14 hastanin E/K orani 9/5, ortanca yas grubu 6 aylik (4 ay-2 yas), hastaliklarina gére dagilimi ise 6
hastada (%42) agir kombine immin yetmezlik, kalan 8 hastanin (%58) tanilari ise hiperimmiinoglobulin M sendromu(1), status
epilepticus (1), Kawasaki Sendromu (1), nefrotik sendrom (1), idiopatik trombositopenik purpura (1), hemolitik Gremik sendrom
(1) ve sepsis (2) yer almaktadir. Yapilan IVIG tedavisi 6ncesinde hastalara 1 miligram/kg’dan metilprednizolon, 10mg/kg’dan
parasetamol, Img/kg’dan feniramin maleat premedikasyon olarak uygulanmistir.

Sonug-Tartisma: Sonug olarak yapilan incelemede IVIG tedavisi alimi ve sonrasinda hastalarin tanilari ile agiklanabilecek bazi klinik
bulgular (eletrolit imbalansi, ates (minor belirti olarak 1 adet hastada), hipotermi, hipertansiyon) gézlemlendi. Bunun disinda ciddi
bir komplikasyon gorilmedi. Bu nedenle tedavinin giivenilir bir tedavi oldugu séylenebilir.

Anahtar Kelimeler: IVIG Tedavisi, immiinoloji Kongresi

[Abstract:204][P-055]
PCR ile CMV viriis yiikii yitksek saptanan hastalarin PiY acisindan degerlendirilmesi

Sinem Nur Selguk1, Deniz Caddas Ayvaz2, Saliha Esenboga2, Alpaslan Alp3, ilhan Tezcan2

1Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Unitesi, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Unitesi, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris: Sitomegaloviriis (CMV) enfeksiyonu primer/kazanilmis immiin yetmezlik (iY) hastalarinda lenfoid interstisyel pnémoni de
dahil olmak tizere pndmoni, hepatosplenomegali, kolit, retinit gibi bulgularla agir enfeksiyon tablosuna yol agmaktadir.

Metod: Bu ¢alismada CMV PCR yiiksekligi bulunan hastalarin retrospektif olarak primer ve sekonder iY yéniinden degerlendirilmesi
amaglanmistir.

Bulgular: Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastaneleri’'nde Ocak 2011-Aralik 2014 arasinda 4 yillik ddnemde 30 yas altindaki
hastalarda 1169 CMV PCR c¢alismasi incelendi, CMV DNA titresi 500 kopya/ml’den fazla bulunan 153 hastaya ait toplam 409 ¢alisma
saptandi. Bu hastalar retrospektif olarak degerlendirildiginde hastalarin %77’sinin (118 hasta) 18 yas altinda, %23’liniin (35 hasta)
18 yas ve lzerinde oldugu gorilda.

18 yas alti/ustii grubun tanilarina gére degerlendirme sonuglari Tablo 1’de verilmistir. Primer immiin yetmezligi (PiY) olan hastalarin
orani %27 (41 hasta; 15’i hematopoietik kdk hiicre nakli yapilmis hastalar) bulundu. PiY-disi nedenlerle kék hiicre nakli (32 hasta)
ve doku/organ nakli (3 hasta) yapilan hasta orani %23; kanser tedavisi (22 hasta) ve imminsupresif tedavi (9 hasta) gorenlerin
orani %20 bulundu. Sekonder iY’li hastalarin orani kék hiicre nakli yapilmis PiY hastalari dahil toplam %53 (81 hasta) bulundu.
Primer Y veya belirli bir sekonder IY saptanmayan hasta orani %30 (46 hasta) bulundu.

Sonugclar: CMV’ye bagl ciddi enfeksiyonu olanlarin yaklasik %27’sinde PiY saptanmis olup, bu hastalarin yaklasik 1/3’iinde nakil
iliskili CMV enfeksiyonu gériilmistiir. PiY’li hastalarin klinik bulgulari arasinda arasinda pnémoni, kolit, lenfadenit ve retinit
dikkat ¢ekmektedir. Calismanin devaminda CMV’ye bagl ciddi organ tutulumu olan hastalarin immiin yetmezlik yéniinden
degerlendirilmesi, fizik muayene ve immiinolojik tetkiklerinin yapilmasi planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: sitomegaloviriis, CMV, primer immiin yetmezlik, sekonder immiin yetmezlik
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[Abstract:101][P-056]
Erken baslangich kolit ile prezente olan ve IL10R defekti saptanan bir olgu

Ezgi Ulusoy1, Tatjana Hirschmugl2, Sanem Eren Akarcanl, Neslihan Edeer Karacal, Giizide Aksul, Kaan Boztug2,
Necil Kiitiikgiiler1

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, izmir, Tiirkiye

2*Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria

Interlokin-10 (IL-10) veya IL-10 reseptor (IL-10R) gen mutasyonlarinin erken baslangich enterokolit ve perianal hastaliga neden
oldugu bilinmektedir. Klinigimize tekrarlayan alt solunum yolu ve idrar yolu enfeksiyonlari, yenidogan déneminde sepsis,
kronik diyare ve papulopistiler cilt lezyonlari nedeniyle yonlendirilen 5 aylik kiz olgunun anne-baba arasinda 1. derece kuzen
akrabalglr mevcuttu. Biri 4 aylik sepsis, digeri 1 yasinda sepsis ile komplike olan inflamatuar bagirsak hastaligindan 6len iki
kardesi bulunmaktaydi. Olgu 10 giinliikken ishal ve sepsis nedeniyle bdlge hastanesine yatirilmis olup idrar kiiltiriinde Klebsiella
pneumoniae saptanmisti. Dort aylik iken gbzlenen gluteal absede Klebsiella izole edilmis, 5 aylikken pnémoni ve gastroenterit
sebebiyle tekrar hastaneye yatisi olmustu.

Klinigimize ilk basvurusunda fizik muayenesinde yaygin makulopaptler dokintisi ve anal fissliri mevcut olan olgunun idrar
kiltirinde ESBL(+) E.Coli Gremesi saptandi. Absoli notrofil ve lenfosit sayilari, immunglobulin dlzeyleri, lenfosit alt gruplari,
phagoburst testi normal olup agir konjenital nétropeni, klasik agir kombine immiin yetmezlikler ve kronik granilomatoz hastalik
dislanmisti. izleminde operasyon gerektiren rektovajinal fistiil gelisen olgunun kolonoskopisinde kolitle uyumlu {lserasyon ve
psodopolipler saptanmisti.

Erken baslangigli kolit ve rektovajinal fistiile neden olan perianal hastalik nedeniyle IL10 veya IL10 reseptor eksikligi olabilecegi
dusinilerek yapilan genetik analizde IL10RB geni ekzonunda c.G477A pozisyonunda p.W159X stop kodon mutasyonu saptandi ve
hastaya 10/10 tam uyumlu babadan k&k hiicre transplantasyonu yapildi. Transplantasyon sonrasinda perianal lezyonlar, kronik
diyare, tekrarlayan enfeksiyonlar geriledi.

Erken baslangigli kolitin eslik ettigi kombine immiin yetmezliklerin etiyolojisinde IL1OR defektleri de yer almakta olup erken tantile
erken hematopoetik kok hiicre nakli yasam kurtarici olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Erken baslangigl kolit, IL10 defekti

[Abstract:141][P-057]
IL10-IL10R EKSIKLiGi: KLINiK, LABORATUVAR OZELLIKLER ve TEDAVI

Zehra Sule Haskologlul, Figen Dogul, Sevgi Ball, Odiil Egritas2, Zarife Kuloglu3, Tanil Kendirli4, Aydan Kansu3, Buket Dalgig2,
Aydan ikinciogullari1

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

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

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

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

Giris: IL10-IL10R eksikligi, 2009 yilinda ciddi immindisregllasyona neden olan bir defekt olarak tanimlanmistir. IL10, imm{n sistem
hiicrelerinde transmembranik olarak yerlesen IL10R1 ve IL10R2 (izerinden antiinflamatuar ve immiunsipresif etkiler gdsteren bir
molekuldir. IL10-IL10R eksikligi tanimlanan olgularinin timiinde; hayatin ilk aylarinda baslayan agir seyirli inflamatuar kolit dikkat
cekicidir. Buyume geriligi, tekrarlayan ates ve enfeksiyonlar, perianal fistll, oral aftdz yaralar, follikiilit ve artrit eslik edebilen
diger bulgulardir. immiinolojik degerlendirmede, T ve B hiicre sayilari, lenfosit aktivasyon yanitlari normaldir. Bazi hastalarda IgE
dizeyleri normalken IgG, IgA, IgM diizeyleri yiksek olabilir.

Burada, klinigimizde IL10-11L10R eksikligi ile izlenmekte olan 3 olgunun klinik ve laboratuvar 6zellikleri ve Hematopoetik Kok Hiicre
Nakli (HKHN) uygulanan hastalarin (n=2) erken dénemdeki sonuglari sunulmaktadir (Tablo 1).

Sonug: Erken siit gocuklugunda baslayan agir ve hayati tehdit eden inflamatuar barsak hastaligi seyri gosteren olgularda IL10-IL10R
eksikligi akla gelmelidir. Tek kiratif tedavi secenegi olan HKHN, hastalarda organ hasarlari gelismeden uygulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: IL10-IL10R eksikligi, IBH, tedavi
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Olgu MYA HT SKB
Cinsiyet E K E
Semptomlarin baslangig yasi | 2ay 15 giin 7giin
Tani yasi 17ay 2,5yas 10ay

Tekrlayan enfeksiyonlar

Cok kez agir sepsis ataklari

Cok kez agir sepsis ataklari

Cok kez agir sepsis ataklari

Ekstraintestinal bulgular

Akrabalik + + +
Genetik defekt IL1ORA geninde exon 4’te ILLORA geninde mutasyon ILLORA geninde Exon3 p.R-
mutasyon 117C(c349C>T)
Antiinflamatuar tedaviler Prednizolon Prednizolon Prednizolon
Meselazin Meselazin Meselazin
Azatiopurin Metotreksat Azatiopurin Azatiopurin
infliksimab
Cerrahi - Kolektomi Total kolektomi
Perforasyon
Tedavi HKHN MURD(10/10) HKHN Antibakteriyel profilaksi,T-
MSD PN, tam hidrolize mama,

mesalazin
HKHN igin hazirlaniyor

Hazirlama rejimi / GVHD
profilaksisi

Bu 2,5mg/kg/g
Flu 30mg/m2/g
ATG 10mg/kg/g

Bu 2,5mg/kg/g
Flu 30mg/m2/g
ATG 10mg/kg/g

Mix kimerizm

Tam donér kimerizm

CsA CsA
MMF
Verilen CD34+ hiicre sayisi 4.8x106/kg 5.1x106/kg -
Sonug Bulgular geriledi Bulgulari geriledi -
+6.ay +.9ay

[Abstract:151][P-058]

Primer immiin yetmezlik ve malignite: Sebep mi yoksa sonu¢ mu?

Sevgi Kostel Ball, Sule Haskologlul, Esin Figen Dogul, Tanil Kendirli2, Caner Aytekin3, Giilsah Tanyildiz4, Nurdan Tagyildiz5,
Giilsan Yavuz5, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk immiinolojisi, Ankara
4Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Onkolojisi, Ankara
5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara
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Primer immiin yetmezlikler (PiY); otoimmiinite, lenfoproliferasyon ve malignite gibi farkl bulgularla seyreden, heterojen bir
hastalik grubudur. immiin yetmezliklerin malignite gelisiminde risk faktérii oldugu bilinmekle birlikte, her gecen giin maligniteye
neden olan yeni genetik defektler tanimlanmaktadir. Bu ¢alismada, klinigimizde PiY tanisiyla izlenen hastalar arasinda malignite
gelisenlerin retrospektif olarak incelenmesi amaglandi. Calismaya 2000-2015 yillari arasinda bélimiimiizde PiY tanisiyla takip edilen,
izlemde histopatolojik inceleme sonucunda malignite tanisi kesinlestirilmis 15 vaka dahil edildi. Hastalarin klinik 6zelliklerinin yani
sira; kan sayimlari, viral incelemeler, immunglobulin dizeyleri, periferik kan lenfosit altgruplari, lenfosit aktivasyon incelemeleri
ve genetik verileri degerlendirildi. 4 olgu AT, 2 olgu DOCK8 eksikligi, 2 olgu yaygin degisken immiin yetmezlik, 1 olgu ITK eksikligi, 1
olgu parsiyel DiGeorge sendromu, 1 olgu WAS, 1 olgu Nijmegen sendromu seklindeydi; 3 olgu ise genetik tanisi kesinlestirilememis
kombine immiin yetmezlik olarak izlemdeydi. Olgularin PIY tanisini ortanca 5 (6 ay-14 yil) yasta, malignite tanisini ise ortanca 7,4
(15 ay-18 yil) yasta aldigi goriildii. Ortanca izlem siiresi 42 ay (1-163 ay) olarak belirlendi. PiY alttipinden bagimsiz olarak hastalarin
%70’'inde lenfoma gelistigi gozlendi. Lenfoma olgularinin %50’si Hodgkin, %50’si ise non-Hodgkin lenfoma seklindeydi. 5 olguda
EBV enfeksiyonuna ikincil lenfoma saptandi. DOCKS eksikligi olan her iki vakada da plazmositom gériildii. izlemde tedaviye ragmen
hastalarin %28’inin kaybedildigi, AT olgularinda bu oranin %75’e yiikseldigi saptandi. Sonug: Malignite gelisimi PiY hastalarinda
prognozu agirlastiran bir durum olarak karsimiza gikmaktadir. Ozellikle DNA tamir defektiyle seyreden olgularda malignite gelisim
riskinin yani sira, tedavide azaltilmis dozda kemoterapi rejimleri kullanilmasi nedeniyle mortalite orani da artis gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telenjiektazi, Lenfoma, Malignite, Primer immiin yetmezlik
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[Abstract:172][P-059]
Lenfoma, Otoimmiin Sitopeni ve Enfeksiyonlar ile Prezente Olan iki Kardeste PIK3CD
Mutasyonu

Betiil Karaatmacal, Baran Erman1, Saliha Esenbogal, Alisan Yildiran2, Deniz Cagdas Ayvaz1, Kaan Boztug3, ilhan Tezcan1
1Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

20MU Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

3CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences

Giris:

Fosfoinositol 3 kinaz (PI3K) hiicre ¢ogalmasi, 6limu ve hareketi gibi stireglerde rol alan hiicresel sinyal iletim yolaginin elemani,
hiicre igi lipid kinazdir. PIK3K sinyal yolagininin p1106 subinitini kodlayan PIK3CD genindeki fonksiyon kazandiran mutasyonlar
immin yetmezlikle sonuglanmaktadir. Burada p1106 defekti saptanan iki olgu sunulmustur.

Bulgular: Anne ve babasi arasinda 3. derece kuzen evliligi olan iki kardes olgunun klinik ve laboratuvar bulgulari Tablo 1'de
Ozetlenmistir. CMV(sitomegaloviriis) enfeksiyonu, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, otoimmiin bulgular(otoimmin
hemolitik anemi), malignite assosiasyonu(Non-Hodgkin lenfoma) dikkat gekici 6zellikleridir.

Sonug: Tekrarlayan viral ve bakteriyel enfeksiyonlar, otoimmiin sitopeni ve lenfoma bulgulari olan hastalarda fonksiyon kazandiran
PIK3CD mutasyonu distunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, lenfoma, otoimmiin hemolitik anemi, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar

PIK3CD mutasyonu saptanan hastalarin basvurudaki klinik ve laboratuvar bulgular

oLGU 1 OLGU 2

Cinsiyet Kiz Kiz

Basvuru yasi(yil) 12,5 6,6

Viral/Bakteriyel enfeksiyon CMV retiniti ve pnémonisi(LIP?)/Tekrarlayan CMV lenfadenit/ Tekrarlayan sinopulmoner
sinopulmoner enfeksiyonlar enfeksiyonlar

Lenfoproliferasyon Var Var

Otoimmiinite Var(OHA) Yok

Alerji Yok Yok

Pulmoner bulgular Brongiektazi Yok

Malignite Non-Hodgkin Lenfoma Yok

TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl) 14,9 11,2

Lokosit (/mm3) 16600 11400

Trombosit (/mm?3) 218000 191000

Absolii lenfosit sayisi (/mm?3) 3100 2700

Absolii notrofil sayisi (/mm?3) 12400 7500

iMMUNGLOBULINLER

IgA (mg/dl) 170 (96-465) 9,27 (70-303)

18G (mg/dl) 676(907-1958) 1020 (764-2134)

1gM (mg/dl) 817 (83-282) 693 (69-387)

Total IgE (1U/ml) 64,7 (<100) <1 (<100)

LENFOSIT ALT GRUPLARI

(% ve absolii sayilar) (/pl)

CcD3 91 (56-84) 49 (60-76)
2821(1000-2200) 1323(1200-2600)

cpa 26(31-52) 13 (31-47)
806(530-1300) 351(650-1500)

CD8 65 (18-35) 50 (18-35)
2015(330-920) 1350(370-1100)

CD16-56 2(3-22) 36 (4-17)
62(70-480) 972(100-480)

cD19 6(6-23) 8 (13-27)
186(110-570) 216(270-860)

SEDIMENTASYON 13 mm/saat 18 mm/saat

EBV DNA 176 Kopya/ml 448 Kopya/ml

LENFOSIT TRANSFORMASYON Normal T hiicre aktivasyonu Normal T hiicre aktivasyonu

PIK3CD mutasyonu ¢.3061 G>A c.3061 G>A

(Heterozigot) (E1021K) (E1021K)

*: Basvuru sirasinda IVIG kullandiklari igin antikor yanitlari bakilamadi.
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[Abstract:181][P-060]

Olasi Colyak Tanisi Alan Pediatrik Yas Grubu Hastalarda HLA DQB1/DQA1 Allellerinin
Degerlendirilmesi

Begiim Ozbek1, Cagman Tan1, Behnam Ahmadzadehl1, Asuman Nur Karhan2, Deniz Cagdas Ayvaz1, Ozlem Karapinarl, Aysel
Yiice2, ilhan Tezcan1

1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali,Ankara

2Hacettepe Universitesi Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dali,Ankara

Colyak hastahgi, genetik yatkinligi olan bireylerde gluten ve iligkili proteinlere duyarliliktan kaynaklanan ince bagirsagin inflamatuar
hastaligidir. Sik gorulen bulgu ve semptomlar arasinda diyare, halsizlik, Gst abdominal siskinligi, malnutrisyon ve bliyime geriligi,
demir eksikligi anemisi, osteopetrozis mevcuttur. Tanisinda antigliadin, antiendomisyum, anti doku transglutaminaz IgA ve IgG
tetkikleri yapilmaktadir. Bazi vakalar gastroskopi ile tani alirlar. Tim tetkikler yapildiktan sonra HLA DQB1* 02 ve HLA DQB1* 08
varliginin tespiti tanida yararh olmaktadir.

Calismada Cocuk Gastroenteroloji Bolimi’nde degerlendirilen 32 Colyak siipheli pediatrik hasta ile ayni yas grubundaki saglikh
kontrollerin DQB1/DQAL1 allellerinin degerlendirilmistir.

Ortanca degeri 6,5 yil olan 32 hastanin yarisi kiz, yarisi erkektir. Bu hastalarin 16’sinda (%50) DQB1*02 alleli saptanmistir. Bu
popilasyonda saglikli kontrole gore yiiksek olarak belirlenmistir.

Anahtar Kelimeler: ¢élyak hastaligi, DQA1, DQB1, HLA tiplendirmesi
[Abstract:201][P-061]

Lipopolisakkarit’e duyarl beige-benzeri Protein (LRBA) Defekti Bulunan Hastalarin Klinik ve
Laboratuvar Bulgularinin Degerlendirilmesi: Hacettepe Serisi

Deniz Cagdas Ayvaz1, Betiil Karaatmacal, Saliha Esenbogal, Togay Yilmaz2, Baran Erman3, Cagman Tan3, Sevil Oskay Halagli3,
Tuba Turul ézgiirl, Kaan Boztug4, Benice Lo5, Michael Jordan5, Michael Lenardo5, Ozden Sanall, ilhan Tezcani

1Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

2Hacettepe Tip Fakiiltesi

3Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Lab.

4CeMM Principal Investigator / Associate Professor, Dept. of Pediatrics and Adolescent Medicine, Medical University of Vienna
Director, Vienna Center for Rare und Undiagnosed Diseases (CeRUD)

5Chief, Molecular Development Section Laboratory of Immunology, Director, Clinical Genomics Program, National Institute of
Allergy and Infectious Diseases National Institutes of Health

Giris: Lipopolisakkarit’e duyarli beige-benzeri protein (LRBA), tlrler arasinda korunmus ve insanda birgok dokuda eksprese olan bir
proteindir. 2012’de iki farkli grup tarafindan OR gegisli kombine immiin yetmezIik(KiY) ve yaygin degisken immiin yetmezlik(YDIY)
olarak tanimlanmistir. Hipogamaglobulinemi, otoimmin hastaliklar (otoimmin hemolitik anemi(OHA), immiin trombositopenik
purpura(iTP)), inflamatuvar barsak hastaliklarina yatkinlik, tekrarlayan enfeksiyonlar ile seyretmektedir. X’e bagl immiin yetmezlik-
poliendokrinopati-enteropati) Sendromu(IPEX) ve otoimmiin lenfoproliferatif hastalik(ALPS) benzeri bulgulara neden olabildigi de
belirlenmistir.

Hasta-Metod: 2009-2016 yillari arasinda Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Bélimi'nde izledigimiz LRBA tanisi alan 7
aileden 9 hastanin (birisi asemptomatik) klinik ve laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin bulgulari Tablo 1’de 6zetlenmistir. Basvuruda immiin sitopeni (OHA, iTP)(4 hasta), tip | diyabetes mellitus (1
hasta), tekrarlayan solunum sistemi enfeksiyonlari, splenomegali, imminolojik bulgular arasinda lenfopeni(2 hasta), 2 hastada
ndétropeni ve lenfopeni vardi. Ug hastada parsiyel IgA eksikligi, 2 hastada, birisinde baslangictan itibaren birisinde progresif gelisen
IgG diistikligu saptandi. Lenfosit altgruplarinda 4 hastada CD4+ T hiicre, 2 hastada CD19+ B hiicre sayilarinda progresif diistikliik
goriildi. Lenfosit proliferasyonu (PHA, ConA, PMA+lon ile) calisilan 4 hastada normaldi. iki hastada izlemde fungal enfeksiyon,
birisinde CMV koliti, ikisinde kronik agir ishal ve elektrolit imbalansi gorildi. Birisi izlemde malignite (Hodgkin lenfoma) tanisi
aldi. LRBA tanisindan sonra 3 hastaya abatacept (birisinde kok hiicre naklinden sonra olmak tzere) baslandi, bir diger hastaya
baslanmasi planlandi. iki hastaya kék hiicre nakli yapildi. Ailelerin birisinde compound-heterozigot digerlerinde homozigot defekt
mevcuttu.

Sonug-Tartisma: LRBA defekti 6zellikle otoimmiin hastalik, inatgi agir ishal, tekrarlayan enfeksiyonlar, organomegali ile ortaya
cikan bir PiY’dir. YDIY, KiY, ALPS &n tanisi ile takip edilen hastalarda akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: LRBA, immiin yetmezlik, otoimmiinite
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[Abstract:118][P-062]
Ataksi-Telenjektazi Tanil iki Kuzen Olgu

Seda Sirin Kése, Ozden Anal, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner, Gzkan Karaman
Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris

Ataksi-Telanjiektazi (AT), ilerleyici nérodejenerasyon, telanjiektazi, immin yetmezlik ve artmis malignite riski gériilen otozomal
resesif gegisli bir hastaliktir. ATM gen mutasyonu ile DNA gift zincir kiriklari olusmakta; hiicresel ve hiimoral bagisiklik bozukluklari;
en sik olarak da IgA, IgE eksikligi goriilmektedir.

Olgu1

Agabeyi ve bir kuzeni AT tanisi ile izlenen 5 yasinda kiz olguda homozigot ATM gen mutasyonu saptanmistir. Serum AFP
ylksek; hemograminda lenfopeni bulunmaktadir. Bu olgunun ilk iki yas icinde aralikli nétropenisi dikkati cekmistir. Birinci yasta
bakilan lenfosit panelinde CD3 distik; serum immdinglobulin duzeyleri IgA<5mg/dl, IgE<25 IU/ml; IgM:65 mg/dl, 1gG: 457 mg/dlI
bulunmustur. Dort yasina kadar uzamis veya agir infeksiyon olmayan ancak eklem sislikleri baslayan hasta, JIA tanisi ile metotreksat
tedavisi almaktadir. IVIG tedavisi gerektirmeyen, serum IgG diizeyleri yasina gore yiksek seyreden ve JIA semptomlari kontrol
altinda olan olgunun bulber telanjiektazisi mevcut olup ataksi bulgularinda yavas progresyon gézlenmektedir.

Olgu 2

Ailede Ug¢ kuzeninde AT tanisi olan 3 yasinda kiz olgunun ATM geninde homozigot mutasyonu, hemogramda lenfopenisi
mevcuttur. Viral enfeksiyonlar ile tetiklenen noétropeni ataklari olan ve ek gidalara gegis doneminde atopik dermatit (AD) gelisen
olgunun bir yasinda serum IgA<10 mg/dl, 1gG:307 mg/dl, IgE:0.11 IU/ml olarak dustik; IgM:248 mg/dl, yasina gére normal olarak
degerlendirilmistir. Olgunun infeksiyon donemlerinde IVIG ihtiyact olmamistir. Hastanin ataksi bulgulari birinci olguya gére daha
hizli progresyon gostermistir.

Sonug

Klinigimizde ailede AT 6ykisi nedeniyle erken mutasyon analizi ile tani alan ve izlemlerinde JIA ve AD gelisen iki kuzen kiz olgu,
ataksi telanjiektazide ayni genotipin farkli fenotipik 6zellikleri agisindan sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telenjektazi, atopik dermatit, juvenil idiopatik artrit

[Abstract:186][P-063]
Artemis’in Molekiiler Mekanizmasi

Mehmet Ali Karaselek1, ismail Reislil, Ercan Kurar2, Ahmet Biilent Turhan2
1Necmettin Erbakan Universite Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji immiinoloji Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universite Meram Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Ana Bilim Dali, Konya

Onuncu kromozomun kisa kolu tzerinde bulunan ve 47.2 kb uzunlugunda ve 14 ekzondan olusan DCLRE1C geni tarafindan
kodlanan Artemis, N terminal bolgesinde metallo beta laktamaz domaini tasiyan metallo beta laktamazin bir Uyesidir. Diger
metallo beta laktamaz lyeleri gibi, Artemis’de aktive gosterebilmek icin iki degerlikli katyonlara ihtiya¢ duymaktadir. Aktivasyonu
icin Mg+2 iyonu gerekli iken, diger iki degerlikli katyonlar olan Mn+2 ve Zn+2 inaktive olmaktadir. Artemis, T ve B hiicre gelisimi
sirasinda VDJ rekombinasyonunda esas eleman olarak gérev yapmakla birlikte, homolog olmayan ug birlestirme aracili DNA gift
zincir kiriklarinin onarilmasinda endoniikleaz olarak gérev yapmaktadir. Ayrica VDJ rekombinasyonu sirasinda olusan hairpinleri
acmayi bu endonikleaz aktivite ile gergeklestirmektedir. Endonikleaz aktivite icin DNA-PKcs fosforillenmesine gereksinim vardir.
Bu da Ku70/80 molekillerini de iceren karmasik bir molekiler mekanizma ile gerceklesmektedir. Artemis’in N-terminal bolgesi
(1-385) enzimatik olarak aktif bolgesini igine alan bir bolge olup, C-terminal bdlgesi ise nikleaz aktivitesine sahip olan bolgedir.
in vivo calismalarda, C terminal bdlgesi eksik olan Artemis’de VDJ rekombinasyonu dogru bir bicimde gerceklestigi gdsterilmistir.
Bundan dolayi bu bdélgenin, Artemis icin negatif diizenleyici olarak gorev yaptigi dislinilmektedir. Artemis geninin fonksiyonel
bozuklugunun T ve B hiicre gelisimini olumsuz etkiledigi gdsterilmistir. Bu posterde Artemis geni ve fonksiyonlari, bu gline kadar
tanimlanmis olan mekanizmalar 1s1ginda sunulacaktir.

Anahtar Kelimeler: Artemis, DCLRE1C, VDJ rekombinasyonu
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[Abstract:140][P-064]
DOCK 8 Eksikligi: Nasil Tedavi Edilmeli?

Zehra Sule Haskologlul, Figen Dogul, Sevgi Ball, Siikrii Giiner2, Gékalp Bolkent1, Sevgi Keles2, Caner Aytekin1, ismail Reisli2,
Tanil Kendirli3, Talal Chatila4, Aydan ikinciogullarll

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

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi,Cocuk immiinoloji-Alerji Bilim Dali, Konya

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

4Harvard Medical School, Department of Immunology, Boston, US

DOCK 8 eksikligi, degisik derecelerde azalmis T ve B hiicre sayilari, eozinofili, artmis IgE ve yasla azalan IgM diizeyi ile karakterize
otozomal resesif gecisli bir kombine immiin yetmezliktir (KiY). DOCKS8 eksikligi, CD8 T hiicrelerinin aktivasyonu, proliferasyonu,
sitokin Uretimini bozdugu gibi, NKT hiicrelerin sayi ve fonksiyonlarinin azalmasina neden olur. Ayrica DOCK8 molekuill; NK
hiicrelerin fonksiyonu ve plazmasitoid dendritik hiicre gelisiminde kritik rol oynar. Maligniteye yatkinlik ve agir enfeksiyonlar
nedeniyle erken 6lim riski tasiyan hastalarda 10 yasindan 6nce yapilan Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) ile yasam sansi
%90’lara ulasabilmektedir.

Klinigimizde 20012-2016 yillari arasinda DOCK 8 mutasyonu tanisi alan (n=8) HKHN ile tedavi edilen (n=7) ve halen izlenmekte olan
8 olgu sunulmaktadir.

Sonug: DOCKS eksikligi Glkemizde sik goriilen bir kombine immiin yetmezliktir. Agir atopik dermatit, besin alerijileri, tekrarlayan
bakteriyel, viral ve fungal enfeksiyonlari olan hastalarda disliniilmelidir. Hastalara malignite ve fatal enfeksiyonlar gelismeden
once, bulunabilen en iyi donor ile erken HKHN sansi sunulmalidir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS eksikligi, tedavi, HKHN

Olgularin Klinik, Laboratuar ve HKHN ile ilgili Ozellikleri

Olgu CBA iA MG FA BE Zs omy YY
Cinsiyet E K E K E K K K
Semptom Yasi 2
(ay)
Tani yasi (yil) 6 3 5 6 6 6 2 5
@ Akrabalik 3 4 4 1 14 4 1 5 @
Atopik + + + + + + + +
dermatit
Besin alerjisi + + + + + + + +
Tekr. SYE/viral + - + + + + + +
enfeksiyon
Malignite - - Plazmasitoma | - Plazmasitoma | - - -
Otoimm. - - IBH - IBH OIHA - OIHA
Laboratuar Eozinofili Eozinofili Eozinofili Eozinofili IgM | Eozinofili Eozinofili Eozinofili Eozinofili
Lenfopeni Lenfopeni Lenfopeni N2 1M Lenfopeni 1M IgMJ
IgM 4 1gM IgM CD4+Th { cD4+Th | 1gM 4 BT BT
CD4+Th | LBT{, LBT{, LBTJ, LBT, CD4+Th |
LBTJ, LBT,
DOCKS8 mutas- Exon 18 Exon 28 Exon 26 Exon 18 Exon 5 Devam Exon 15 Exon 15
yonu ediyor.
Donér/ kok MRD MSD MSD MUD donor MMURD MRD MRD MRD
hiicre kaynagi PKH Ki Ki araniyor (9/10) Ki Ki Ki
Ki
Hazirlama Bu 16mg/ Bul1l6mg/ | Tre 42g/m2 - Tre 42g/m2 Tre42g/m2 | Tre36¢g/ Tred2g/
rejimi kg kg Flu 150mg/m2 Flu 150mg/ Flu 150mg/ m2 m2 Flu
Flu160 mg/ | Flu160 mg/ m2 m2 Flu 150mg/ | 150mg/m?2
m2 m2 ATG40mg/kg m2
GvHD profilak- | CsA, MTX CsA CsA - CsA, MTX CsA CsA CsA
sisi
Verilen CD34+ 8x106/kg 5.1x106/kg | 6.4x106/kg - 1.9 x 106/kg 9.6x106/kg 14.2x106/ | 8.9x106 /kg
hiicre sayisi kg
SONUC +44 ay +36 ay +34. ay IVIG,antibiyo- | +9 ay +10.ay +32. Ay +3.ay
%99 dondr | % 98 dondr | %97 donor tik profilak. ile | %99 donér %98 donor %98 dondr | %96 donor
kimerizmi kimerizmi kimerizmi izlemde kimerizmi kimerizmi kimerizmi kimerizmi
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[Abstract:170][P-065]
Agir Kombine immiin Yetmezlikli (AKiY) Hastalarda Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN)
Sonrasi immiin Yapilanma

Deniz Giiloglu, Zehra Sule Haskologlu, Meltem Arikan, Senem Kogak, Ziilfikar Akelma, Figen Dogu, Aydan ikinciogullari
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

AKIY, T, B ve bazen de NK hiicre gelisim ve/veya fonksiyonunda rol oynayan genlerdeki kalitsal hatalarin yol actigi, immiin sistemde
ciddi fonksiyon bozuklugu yaratan heterojen bir grup hastaliktir. Ulkemizde gériilme sikhgi 1/10 000’ dir. AKIY bir pediatrik acildir,
erken tani ve allojenik HKHN yasam kurtaricidir. HKHN’ de temel prensip var olmayan hiicrelerin yerine normal sekilde ¢ogalabilen
immiin yetenegi bulunan hiicrelerin yerlesmesidir. Bu calismada AKIY’ |i hastalarda allojenik HKHN sonrasi immiin yapilanmanin
longitudinal olarak incelenmesi amaglandi.

1997-2013 vyillari arasinda AKIY tanisi ile allojenik HKHN yapilan ve en az 3 yil siire ile izlenen 30 hastada, akim sitometrisi
(BeckmanCoulter, Navios, USA, Soft ware Kaluza) ile élgiilen periferik kan CD3, CD4, CD8, CD16+56 ve CD19 hiicre dlzeyleri
retrospektif olarak degerlendirildi.

15’ ine tam uygun, 15’ine yari uygun vericiden HKHN yapilan hastalarin 13’ ii kiz, 17’si erkekti. 13 hastada (%43,3) AKIY fenotipi
T-B-, 17 hastada (%56,7) T-B+ bulundu. Hastalarin median tani yasi 3,5 ay (1 ay-9 ay), median nakil yasi 5 ay (1 ay-12 ay)d.
Hazirlama rejimi haploidentik nakil yapilan 8 hastaya (%26,7) verildi. Donér tipinden bagimsiz olarak HKHN sonrasi ilk yikselen
hiicrelerin CD8+ T lenfositler oldugu goriildi. NK hiicreleri haploidentik nakillerde ve T-B- fenotip tasiyan hastalarda ilk 6 ay yliksek,
sonrasinda normal ve 3 yil boyunca kararh seyir gosterdi. CD3+ T hiicrelerin tam uygun nakillerde 1. ayda, haploidentiklerde ise
6. ayda yukseldikleri gorildi. CD4+ hicreler haploidentik nakillerde 6. ayda tam uygun nakillerde ise 2. yilda normal dizeye
ulastyordu. T-B- fenotipli hastalarda CD19+ B hiicrelerin 3. ayda normale ulasip 3 yil kararli seyrettigi belirlendi.

Anahtar Kelimeler: AKiY, HKHN, immiin yapilanma

[Abstract:171][P-066]
Agir Kombine immiin Yetmezlik (AKiY)’te Hematopoetik Kék Hiicre Nakli (HKHN) Sonrasi
immiin Yapilanmanin TREC Ol¢iimii ile izlenmesi

Senem Kogak, Deniz Giiloglu, Meltem Arikan, Zehra Sule Haskologlu, Figen Dogu, Aydan ikincigullari
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Blim Dali, Ankara

Timus T hicre gelisimi, segcimi ve maturasyonunda énemli rol oynayan bir primer lenfoid organdir. TREC (T-hiicre reseptor
eksizyon halkalar); T hiicre reseptor yapilanmasi (VDJ) esnasinda ortaya ¢ikan klgik dairesel DNA pargalaridir. Replike olmaz,
hiicre béliinmesinden etkilenmez ve timopoezin en 6nemli gostergesidir. PCR yontemiyle 6lglilen TREC kopya sayisi, ABD’de 2008
yilindan bu yana yeni doganda AKIY tarama programinda basari ile kullanilmaktadir. Bu 6n ¢alismanin amaci; AKiY’li hastalarda
HKHN sonrasinda; immuin yapilanmanin akim sitometrisi ile 6lgtilen TREC'in longitudinal gelisimini ve immin yapilanmadaki roliint
izlemektir. 2008—2014 yillarinda allojeneik HKHN yapilan ve iki yil siireyle izlenen 22 AKIY’li hastada, periferik kanda TREC hiicre
diizeyleri, CD4+CD45RA+CD31+ TREC hicreler denetlenerek retrospektif olarak degerlendirildi (Navios,Beckman Coulter,Software
Kaluza). Hastalarin median taniyasi 3,5 ay, HKHN yasi 4 aydi. 11’i kiz, 11’i erkekti. 9 hasta T-B-; 13 hasta T-B+ fenotip gostermekteydi.
Hastalarin 13’line (%59) tam uygun, 9 ‘una (%41) haploidentik dondrden nakil yapildi.

Hastalarin tiimiinde HKHN sonrasi donor tipi ve immiin fenotipten bagimsiz olarak TREC hiicre diizeylerinin nakil sonrasi 1.aydan
6.aya kadar giderek ylkselme egilimi gdsterdigi; 6.aydan sonra 2.yila kadar yiiksek ve kararli seyrettigi belirlendi.

Donor tipine gore degerlendirme yapildiginda tam uygun donor nakillerinde 2.ayda belirlenen TREC yiksekliginin 2.yila kadar
devam ettigi buna karsin haploidentik nakil yapilanlarda belirgin yiikselmenin 6.ayda ortaya ciktigi; nakil sonrasi 2.yila kadar
yiikselmeye devam ettigi belirlendi. Periferik kanda &lciilen TREC diizeyinin AKIY fenotiplerine gére farklhlik gdéstermedigi saptandi
(p=0,43). Elde edilen bu &n sonuglar; periferik kanda CD4+CD45RA+CD31+ TREC hiicre 8l¢limiiniin AKiY’de HKHN sonrasi immiin
yapilanmanin degerlendirilmesinde ve izleminde kullanilabilecek degerli bir belirte¢ oldugunu disiindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: AKiY, HKHN, immiin yapilanma, TREC
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[Abstract:093][P-067]
Herediter anjio6demli ¢cocuk olguda Ecallantide ile atak tedauvisi

Semiha Bahgeci, Sait Karaman, Canan Sule Karkiner, Nesrin Gulez, Demet Can, Ferah Genel
Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Allerji Hastaliklari Klinigi,
izmir

Giris

Herediter anjiyoodem (HAE) otozomal dominant hayati tehdit edici olabilen, deri ve mukozalarda tekrarlayan anjio6dem, karin
agrisi, bulanti, kusma, ishal ve larinks 6demi ile karakterize bir hastaliktir. Akut atak ve profilakside plazma deriveleri (Berinert®,
Cinryze® ve Cetor®), rekombinant (Rhucin®, Ruconest™) C1 inhibitorleri, kallikrein inhibitéri-ecallantide (Kalbitor®), bradikinin B2
reseptdr antagonist-icatibant (Firazyr®) gibi cesitli tedavi secenekleri bulunmaktadir. ilaglarin bazilari sadece atakta kullanilirken
bir kismi ise profilakside kullanilabilmektedir.

Plazma kallikrein inhibitorii olan ecallantide klinik galismalarda akut atakta kullanimionaylanmis, glivenlik ve etkinligi kanitlanmis bir
trdn olup tlkemizde kullanima yeni girmistir. Burada akut atak tedavisinde ilkemizde ecallantide kullanilan ilk olgu sunulmaktadir.
Olgu:

16 yasinda kiz hasta, 1.5 yil 6nce 2-3 yildir el ve ayaklarda zaman zaman olusan siglik ve karin agrisi yakinmasi ile basvurdu. Anne ve
teyzenin herediter anjio6dem tanisiile izlendigi 6grenildi. Bakilan C4: 6 mg/dl ve C1 inhibit6r diizeyi 0,05 g/L (referans degeri: 0,15-
0,35 g/L) olarak dusiik saptanarak olguya herediter anjiédem tip | tanisi konuldu. Traneksamik asit baslanan olguda profilaktik ilag
kullanimina ragmen ataklarinin devam etmesi nedeniyle stanozolol tedavisine gegildi. Atak sayisi azalan hastanin atak stireglerinde
C1 inhibitér konsantresi kullanildi. izlemde yiizde anjio6dem gelisen olguya subkutan kullanim avantaji saglayan ecallantide temin
edilerek uygulandi. Tedaviyi takiben 30. dakikada anjio6dem bulgularinda diizelme basladi ve yaklasik 90 dakikada belirgin diizelme
izlendi. Hastanin takibi stiresince yan etki gozlenmedi.

Sonug:

Ecallantide herediter anjiyoédem atak tedavisinde etkili, glivenli, subkutan kullanim kolayligi nedeni ile de avantajli bir ilagtir.

Anahtar Kelimeler: atak tedavisi, ecallantide, Herediter anjiyoédem

[Abstract:122][P-068]
Familial Mediterranean Fever may not be the Cause of Abdominal Attacks: Do not Dismiss
Hereditary Angioedema!

Sevket Arslan1, Ramazan Ugar1, Sadan Soyyigitl, Koray Ayar2, Adem Kiigiik2, Sami Cif¢i3, Recep Tun¢2, Ahmet Zafer Caliskaner1
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi immiinoloji ve Allerji Hastaliklari BD,Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Romatoloji BD,Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Gastroenteroloji BD,Konya

Background: Hereditary angioedema (HAE) patients with predominant abdominal attacks may undergo inappropriate diagnosis,
unnecessary and ineffective medical and/or surgical treatments. Recurrent abdominal pain and joint swelling are shared findings
of both familial Mediterranean fever (FMF) and HAE.

Objective: We aimed to determine the prevalence of HAE in patients with an established diagnosis of FMF.

Methods: A total of 522 FMF patients was evaluated according to the medical history and 124 of which did not benefit from
colchicine usage and suggestive findings for HAE were further evaluated for HAE.

Results: Five of 124 patients (4%) had low serum Compleman 4 (C4) levels. All five patients (26.2 + 3.1 years, four females, one
male) were finally diagnosed with HAE (four type I, one type II) following measurement of C1 inhibitor level and activity. After
family screening, four further HAE cases were found.

Conclusion: HAE may go undiagnosed for many years if the disease is not suspected. We suggest that HAE be considered in
patients who are being followed up for FMF, but did not benefit from colchicine and had suggestive findings for HAE.

Keywords: abdominal pain, colchicine, familial Mediterranean fever, hereditary angioedema, recurrent joint swelling
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[Abstract:091][P-069]
A further case of early onset generalised pustular psoriasis with IL36RN gene mutation

Sibel Dogan1, Nilgiin Atakan1, Neslihan Demirell, Gonca Elgin1, Francesca Capon2
1Dermatology and Venereology, Faculty of Medicine, HAcettepe University, Ankara, Turkey
2Division of Genetics and Molecular Medicine, Faculty of Life Sciences & Medicine, King’s College, London, United Kingdom

Introduction: Generalized pustular psoriasis (GPP) is a rare and severe form of psoriasis characterized by sterile pustule formation
with fever, leucocytosis and high C-reactive protein (CRP) levels. Early onset GPP is shown to be associated with IL36RN and
CARD14 gene mutations recently.

Case: A 15 year-old Afghan boy admitted to emergency room with high fever, arthralgia and nausea, and consulted to dermatology
department for diffuse erythematous pustules on the skin.Wide bright erythematous patches and grouped newly-formed and
crusted pustules located on these patches were noted on the face, trunk and extremities.On laboratory examination, marked
neutrophilia and high serum CRP level (33,1 mg/dl) was found.Medical history revealed that he was treated for pustular psoriasis
since he was 8 years old. Methotrexate (15 mg/week) was initiated due to observed arthritis in follow-up. Blood samples sent for
analysis of IL36RN gene mutation revealed that he carried a ¢.115+6T>C homozygous IL36RN mutation.The patient then received
infliximab therapy (5 mg/kg). After the first two infusions of the drug, a dramatical response was observed with a near %75
improvement of the skin lesions and arthritis.

Conclusion: GPP can be a life-threatening disease driven by newly understood pathomechanisms differing from psoriasis vulgaris.
Recent studies revealed that mutations in IL36RN and CARD14 genes contribute to early onset GPP which are accepted within
a new subgroup of autoinflammatory diseases as deficiency of IL-36 receptor antagonist (DITRA).As shown in our case, novel
therapies targeting proinflammatory cascade such as anti-TNF-a and IL-1 pathway should be considered in the management of
the disease.

Keywords: psoriasis, pustule, DITRA, infliximab

[Abstract:158][P-070]
Aft, farenjit ve adenitle birlikte olan periyodik ates ataginda steroide yanit olmasi, A grubu
B-hemolitik streptokok tonsilliti olasihigini dislamaz

Bahar Géktiirkl, Mahmut Gékdemir2
1Baskent Universitesi Konya Hastanesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Konya
2Baskent Universitesi Konya Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali, Konya

Giris: Aft, farenjit ve adenitle birlikte olan periyodik atesin (PFAPA) 6zelliklerinden birisi glukokortikoide dramatik yanittir. Ancak
tim eksudatif-tonsillitlerde steroidin hizli semptom diizelmesi yapabildigi bildirilmistir. Burada, PFAPA tanisi olanlarda bogaz
kiltlrd alinmasinin 6nemi vurgulandi.

Olgul:Bir yildir 2 haftada bir 2 glin ates, kriptik-tonsillit olmasi nedeniyle PFAPA tanisiyla izlenen 5 yasindaki hastaya, 2 giindiir ates,
kriptik-tonsillit, servikal mikrolenfnodlari oldugu i¢in 1 mg/kg metilprednizolon peroral verildi. Sikayetleri ve akut faz reaktanlari
diizelen hastanin bogaz kiltlrinde A grubu B-hemolitik streptokok (AGBHS) Gremesi saptandi.

Olgu2:Bir yasindan beri 15 glinde bir kriptik-tonsillit, 5 glin stiren direngli ates olmasi nedeniyle PFAPA tanisiyla izlenen, steroidle
atesinin dusurildigl 6grenilen hasta direncli ates, kriptik-tonsillit tanisi ile yatirildi. 0.3 mg/kg dekzametazon iv verilen hastanin
takibinde atesi olmadi. Bogaz kiiltirinde AGBHS iredi.

Olgu3:Sekiz ayliktan beri 18 glinde bir kriptik-tonsillit, agizda aftlar, 3 giin sliren atesi olan, depo penisilin profilaksisinden
faydalanmayan, PFAPA kabul edilen 3 yasindaki hasta, kriptik-tonsillit, yliksek ates nedeniyle basvurdu. Metilprednizolon 1 mg/kg
peroral verildi. Sikayetleri ve akut faz reaktanlari diizeldi. Bogaz kiiltliriinde AGBHS Uredi.

Olgu4:Bir yasindan beri 18 giline bir 5-7 glin yiiksek ates, milimetrik oral aft olan, 26 aylikken tonsillektomi sonrasinda 6 ay hig
atak gecirmeyen, ancak tekrar 26 giinde bir atak gegcirmeye baslayan 3 yasinaki hasta, ates, bogaz agrisi nedeniyle basvurdu. Oral
steroid ile sikayetleri ve akut faz reaktanlari diizeldi. Bogaz kiiltiriinde AGBHS Uredigi gorulda.

Sonug: PFAPA tanisiyla takip edilen hastalarda her atakta bogaz kiltiirii alinmalidir. Steroide yanit alinmasi AGBHS tonsillitini
dislamaz. Eksudatif tonsillitli hastalarda steroid verilmesi, semptomlarin diizeltilmesinde faydal gérinmektedir.

Anahtar Kelimeler: Aft, farenjit ve adenitle birlikte olan periyodik ates, A grubu 8-hemolitik streptokok, glukokortikoid

63

‘ immun_kong_2_kitap.indd 63 @ 21.3.2016 23:20:24 ‘



1 [ UEEEm ®

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

[Abstract:167][P-071]

Kolsisin tedavisi ile klinikte diizelme saglanan periyodik ates, aftoz stomatit, farenjit ve
servikal adenit (PFAPA) sendromu ve ailesel Akdeniz atesi (FMF) birlikteliginin oldugu
22g11.2 delesyon sendromlu bir olgu

Bahar Géktiirk
Baskent Universitesi Konya Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Béliimii, Konya

Giris: 22911.2 delesyon sendromunda timus gelisim defektlerine bagh T hiicre yetmezligi, buna sekonder B hiicre yetmezligi
ve tekrarlayan enfeksiyonlar beklenen bir bulgudur. Periyodik ates sendromlari da bazi olgularda overlap sendromu seklinde
gorilmektedir. Burada periyodik ates, aftdz stomatit, farenjit ve servikal adenit (PFAPA) sendromu ve ailesel Akdeniz atesi (FMF)
birlikteliginin oldugu 2211.2 delesyon sendromlu bir olgu sunuldu.

Olgu: 22g11.2 delesyon sendromu ile takip edilen, 15 glinlikten beri tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlari, tekrarlayan
otite bagl sol zar perforasyonu, splenomegali, makrotrombositopeni, total T ve yardimci T hiicre distkligt, T hiicre fonksiyon
bozuklugu, hipogammaglobulinemisi olan, 7 yasindan sonra IVIG baslanan, 1.5 yasindan beri 15 glinde bir 3-5 glin sliren 40 dereceyi
gecen, antipiretiklere direngli ates, kriptik tonsillit, servikal lenfadenopati, kas agrisi, bazen karin ve eklem agrisi ve karinda defans,
beraberinde akut faz reaktan yiiksekligi olan hastanin IVIG replasmani sonrasi sinopulmoner enfeksiyon sikhgl belirgin azaldi;
ancak karin agrisi, kriptik tonsillit ve antipiretige cevap vermeyen ancak oral steroide cevap veren yiksek ates sikayetleri ayda
2 kez devam etti. Takibinde (9 yasinda) IVIG kesildi, IgM distklugu disinda immiinolojik patoloji saptanmadi. FMF gen sekans
analizinde R202Q heterozigotlugu ve 8 adet polimorfizm tespit edildi. Babada ve babaannede de FMF benzeri tablo oldugu, ancak
belirgin bir tanilari olmadig1 6grenildi. Hastaya kolsisin 2x1 tablet baslandiktan sonraki 5 ay igerisinde tekrar atak olmadi. Babanin
sikayetleri de kolsisin sonrasi diizeldi.

Sonug: Periyodik ates sendromlari bazen overlap sendromu seklinde karsimiza gikmaktadir. Bu olgumuzda da kolsisin tedavisi ile
klinikte diizelme saglanan PFAPA ve FMF birlikteligi diisiinilmektedir. 22g11.2 delesyon sendromlu bir hastada bu tablo ilk defa
bildirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel Akdeniz atesi; periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit ve servikal adenit sendromu; 22q11.2 delesyon sendromu

[Abstract:200][P-072]
Periyodik Ates, Aftoz Stomatit, Farenjit, Adenopati (PAAFA) Tanili 29 Hastanin
Degerlendirilmesi

Ertug Toroslul, Nazmiye Yiiksek3, Melike Kefelil, Fiiriizan Kéktiirk4, Mutlu Yiiksek2
1Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD

2Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari BD
3Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Onkolojisi BD

4Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik AD

Amag: Periyodik ates, aftdz stomatit, farenjit, servikal adenit (PAAFA) ile klinik olarak gocukluk yas grubunda goriilen PAAFA
sendromu taninmadiginda, gereksiz ve yorucu arastirmalara, antibiyotik kullanimina neden olabilen klinik sendromdur. Bu
calismada PAAFA tanisi almig hastalari geriye dontiik analizine yer verildi.

Yéntem: BEU Tip Fakiiltesi Cocuk immiinolojisi polikliniginde Ocak 2012- Ocak 2016 yillari arasinda PAAFA tanisi konan 29 hasta
geriye doniik olarak analiz edildi.

Sonuglar: Hastalarin 18’i erkek, 11 kizdi. Tani yasi ortalama 48,51 + 29,04 ay (14-116 ay). Kizlarin (54,09 + 30,41ay) erkeklere
gore (45,11+30,41ay) gec tani aldiklari gozlendi (p >0.05). Tani aninda 27 hastada (%93) ates ve farenjit, 7 hastada (%2) oral
aft, 6 hastada (%20) bilateral servikal adenit, 2 hastada (%6,9) unilateral servikal adenit, 8 hastada (%27 ) karin agrisi, 7 hastada
kusma, 3’er hastada (% 10) artralji, miyalji, bas agrisi, 2’sinde diyare, 1 hastada ( % 3,4) ciltte doklintii gorildi. Basvuruda belirti
suresi ortalama 11, 58 £ 9, 89 aydi. Tani aninda hastalarin timiinde CRP yiksekligi saptanirken, prokalsitonin %5 hastada (1/18)
ylksek bulundu. Tedavi amagli oral kortikosteroid kullanildi. Ortalama ates siiresi 2.45 + 2.84 glindii. Ates siresi ile sadece tani
anindaki I6kosit sayisi arasinda zayif korelasyon saptandi (p= 0.037, r= 0.38). Tani sonrasi 17/29 (%58) hastada tekrarlayan atak
kaydi saptand. ilk tani sonrasi izlenebilen 17 hastanin ortalama atak sayisi 2.76 + 1.78 ( minimum 1- max 6 atak ) olarak belirlendi.
Sonug: PAAFA goz 6nlinde bulunmasi gereken ve tani kesinlestikten sonra gereksiz tetkik yapilmasini ve antibiyotik kullanimini
azaltabilen nadir goriilmeyen otoinflamatuvar hastaliklardan birisidir.

Anahtar Kelimeler: Antibiyotik kullanimi, Otoinflamatuvar hastalik, PAAFA
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[Abstract:102][P-073]
Sendromik Kombine immiin Yetmezlik: Hoyeraal Hreidarsson Sendromu

Funda Erol Cipel, Cigdem Aydogmusi, Gonca Keskindemircil, Kiibra Baskin1, Ozge Kaba1l, Kaan Boztug2

1Kanuni Sultan Siileyman Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Béliimii, istanbul

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences,Department of Pediatrics and Adolescent
Medicine, Medical University of Vienna, Austria

Hoyeraal-Hreidarsson Sendromu (HHS) ¢ok nadir gorilen X’'e bagh multisistem bir bozukluktur. Diskeratozis konjenitanin (DKC) agir
bir formu olarak diistintillir. Erken bebeklikte serebellar hipoplazi, immiin yetmezlik, intrauterin biyime geriligi ve progresif kemik
iligi yetmezligi ile bulgu verir. Patogenezinin hizlanmis telomer kisalmasina bagh oldugu 6ne sirtlmustir. Tirnak displazisi, cilt
pigmentasyon bozuklugu ve oral I6koplaki siklikla eslik eder. Burada sendromik 6zellikleri nedeniyle arastirilip neden bulunamayan
en son DKC1 geninde mutasyon saptanan bir hasta sunulmustur.

11 aylik erkek hasta biiyiime-gelisme geriligi, mikrosefali ve sendromik goriinim nedeniyle degisik bolimler tarafindan Seckel-like
sendrom olarak arastirilmis etiyoloji bulunamayinca sik akciger enfeksiyonu gegirmesi nedeniyle bolimimuize yonlendirilmisti.
Oykiisiinde oral moniliasisinin tekrarladigi, anne-babasinin 1. Derece akraba oldugu 6grenildi, kardes &limi yoktu. Hastanin
yapilan tetkiklerinde pansitopeni (Hb:7,8 g/dl, BK: 4200 /mm3, TNS: 2500/mm3, TLS: 1200/mm3, PIt: 78000/mm3) ve CMV DNA
kopyasinin yiiksek pozitif olmasi nedeniyle yatirildi. 1gG: 542 mg/dl, IgA: 17 mg/dl, IgM: 34 mg/dl, lenfosit alt gruplarinda CD3:%
23, CD4:%12, CD8: %12, CD19: %2, CD16+56+: %0 saptandi. Gansiklovir tedavisi, IVIG, TMP-SMX, flukonazol proflaksileri baslandi.
Mikrosefali ile seyreden kombine immiin yetmezlikler igin Avusturya’da yapilan genetik analiz sonucunda DKC1 geninde mutasyon
saptandi. Kemik iligi nakli icin akrabalardan ve akraba disi taramalarda donér bulunamadi. Hastanin yaklasik 8 aylik yatis slireci
boyunca cmv yokedilemedi, sik transfiizyon ve yogun bakim ihtiyaci olan hasta 20 aylikken pulmoner kanama ile kaybedildi.
Sonug olarak hastamizda, cilt bulgularinin ve serebellar hipoplazinin olmamasi nedeniyle ilk planda cernunnos/DNA ligaz4 eksikligi
disindlse tani HHR sendromu olarak bulunmustur. Tim bulgular olmasada pansitopeni, mikrosefali ile presente olan kombine
immin yetmezliklerde HHR disliniimelidir.

Anahtar Kelimeler: Hoyeraal Hreidarsson Sendromu, kombine immiin yetmezIlik, diskeratosis konjenita

[Abstract:112][P-074]
Whim Sendromu

Elif Kerimoglul, Ramazan Ugar2, Sadan Soyyigit2, Sevket Arslan2, Ahmet Zafer Caliskaner2
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi,i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali,Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi,immiinoloji ve Allerji Hastaliklari,Konya

Giris: Whim Sendromu HPV’ye bagli sigil,hipogamaglobulinemi,enfeksiyon ve miyelokateksis komponentlerinden olusur.Hlcresel
ve hiimoral immin sistemin birlikte etkilendigi bu tablo genellikle yenidogan ve cocukluk doneminde bulgu verir.Sunulan olguda
22 yasinda klinik tablo ortaya ¢ikmig ve 8 yil sonra tani konulabilmistir.

Olgu: 30 yasinda erkek hasta, 8 yil 6nce ayak parmaginda ¢ikan daha sonra her iki ayagina,eline ve yiiziine yayilan sigiller nedeniyle
poliklinigimize yonlendirilmis.Daha 6nce 4 ay kriyoterapi,4 ay asitretin ve terbinafin,18 ay podofilin,asetilsalisilik asit,6 hafta
interferon-alfa-2a 4.500.000 IU 3 adet/hafta ve sonrasinda 6 hafta interferon-alfa-2a 9.000.000 1u 3 adet/hafta kullanmis.Tedavi
altinda sigillerin yayillimi devam etmis.Hasta son 4 aydir lokal kalsipotriol ve oral vitamin D3 kullaniyor.Ailesinde immiin yetmezlik
oykisl olmayan hasta sik enfeksiyon gegirmiyor.Fizik muayenesinde ayak plantar yliziinde yaygin olmak (izere el ve yilizde yaygin
sigiller bulunuyor.

Tetkiklerinde WBC 18 500/pl, n6trofil15000/ul,lenfosit 2000/, total protein:4,7 gr/dl albumin:2,8 gr/dl olan hastanin tam idrar
tetkikinde proteintri yoktu, 1gG 4.79 g/L,1gG 1 3.1 g/L, 1gG 2, 1,14 g/L, 1gG 3 0.249 g/L, 1gG 4 0.153 g/L, IgA 0.837 g/L,IlgM 0,914
g/L,izohemaglitinin:1/16 anti A+,pnémokok antikoru(IG) 5600 MU/ml, tetanoz antikoru (1G):0,45 IU/ML,anti HIV-, periferik kan
lenfosit alt gruplari normaldi.HRCT incelemesinde akciger alanlarinda belirgin interstisyel patoloji veya bronsiektazi saptanmadi.
Tartisma: Whim Sendromu ¢ocukluk déneminde iyilesmeyen sigiller,tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari ile ortaya cikar.
Bununla beraber eriskin yasta, tedaviye yanit vermeyen kronik verriikdz lezyonlarda ve hipogamaglobulinemisi olan hastalarda
akilda tutulmasi gereken bir tanidir.

Anahtar Kelimeler: Whim sendromu, immiin yetmezlik, sigil
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[Abstract:130][P-075]
Parsiyel Trizomi 19p13 ile iliskili Bir immiin Yetmezlik;

Giinseli Bozdogan1, Gonca Vardar2, Agop Citak3, Vildan Ertekin4, Yasemin Alanay5
1Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immunoloji ve Allerji Bilim Dali,istanbul
2Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali,istanbul

3Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Yogun Bakim, istanbul

4Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dali,istanbul
5Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Genetik Bilim Dall, istanbul

Subtelomerik delesyon ve duplikasyonlar immiin yetmezligi kapsayan sendromik bir grup hastaliga yol agabilir. Buna karsilik imm{in
yetmezlik ile iligkili mikroduplikasyon durumlari, 6zellikle kromozom 19’un kisa kolunda mikroduplikasyonlar nadir olup 1980-
2000 yillari arasinda parsiyel trizomi 19p13 olan 10 hasta bildirilmistir. Parsiyel trizomi 19 ile iligkili immun yetmezlik ise Seidel
ve arkadaglari tarafindan 2 vaka olarak ilk kez 2014 te bildirilmis ve literaturde bu tarihten sonra yeni bir vaka bulunmamaktadir.
Burada kromozom 19p13’te duplikasyon ile ilskili bir immin yetmezligin klinik ve laboratuvar bulgulari sunulmaktadir. Hastada
array comperative genome hibridizasyon(CGH) ve ardindan immiin sistem tetkikleri yapildi.

Hasta intrauterin biylme geriligi ile prematiire olarak dogmus. Fizik muaynesinde norolojik gelisim geriligi, fasiyal dismorfi,
tirogenital ve gastrointestinal malformasyonlar ile dogumsal kalga ¢ikigi vardi. Array CGH de kromozom 19p13’( etkileyen terminal
duplikasyon tespit edildi. Himoral immune sistemde serum IgG, IgA ve IgM diizeyleri yasa gore normal degerlerin -2SD’nun altinda
idi. Lenfosit alt gruplarinda total, yardimci ve sitotoksik T hiicre oranlari disiik, B hiicre ve NK hiicre oranlari normal idi. Oksidatif
burst ve kemotaktik indeksi iceren nétrofil fonksiyon testleri normal idi.

Hastaya immunoglobulin yerine koyma tedavisi ve diizenli proflaktik antibyotik tedavisi baslandi. IVIG tedavisi almakta iken
immiin yetmezlik ile klinik iliskili agir CMV pnémonisi gegirdi ve Acibadem Universitesi Atakent Hastanesi Pediatrik Yogun Bakim
Unitesi'nde yaklasik 1 ay siireyle yatarak tedavi edildi.

Hasta halen IgG diizeyini 500mg/dl Gzerinde tutacak sekilde 4-6 haftada bir olmak tzere IVIG tedavisi almaktadir.

Sonug olarak parsiyel trizomi 19p13 farkli organ malformasyonlari ile immiin yetmezligi icine alan sendromik bir hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, parsiyel trizomi19p3
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[Abstract:148][P-076]
Beyin absesi ile basvuran bir ataksi-telenjiektazi hastasinda B hiicreli lenfoma gelisimi

Sevgi Késtel Ball, Sule Haskologlul, Handan Dingaslan2, Sinan Geng¢3, Agahan Unlii4, Suat Fit6z3, Tanil Kendirli5, Giilay
Ceylaners, Giilhis Deda7, Nurdan Tagyildiz2, Esin Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin Cerrahisi Ana Bilim Dali, Ankara

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

6intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

7Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

Amag:

Ataksi-telenjiektazi (AT) ATM geninde mutasyon sonucu meydana gelen progresif nérodejenerasyon, serebellar ataksi, okulokutanz
telenjiektaziler ve kromozomal instabilite ile seyreden otozomal resesif bir primer immin yetmezliktir. Basta T hicreli 16semi/
lenfomalar olmak lizere, hematolojik malignensiler hastalik seyrine eslik edebilmektedir. Bu ¢alismada EBV’ye ikincil B hicreli
lenfoma gelisen bir ataksi-telenjiektazi olgusu sunulmaktadir.

Olgu:

Bir yasindan sonra baslayan otoimmin trombositopeni, lenfoproliferasyon, sik tekrarlayan viral enfeksiyon ataklari olan, 6n
planda Evans sendromu dislinilerek siklosporin baslanan, izlemde nobetleri olmasi nedeniyle yapilan kraniyal goriintilemede
abseyle uyumlu intrakraniyal kitle saptanan hasta; Ug yasindayken klinigimize yonlendirildi. Soyge¢misinde akrabalik ve li¢ kuzen
olimindn bulunmasi, periferik kan lenfosit altgrup analizinde B hiicre lenfopenisinin saptanmasi, I1gM dizeylerinin yiksek
seyretmesi nedeniyle hiperlgM fenotipiyle seyreden kombine immin yetmezlikler distnildi. CD40/CD40L analizi normaldi.
izlemde fizik muayenede okiiler telenjiektazilerinin belirginlestigi fark edildi. AFP diizeyi yasina gore yiiksek bulundugu igin ATM
geni sekans analizi yapildi. Daha nce tanimlanmamis homozigot {p.L1647R(c.4940TG)} mutasyonu tespit edildi. inoperabl olarak
degerlendirilen hastada kraniyal abseye yonelik antibiyotik tedavilerine yanit alinamadigi seri kraniyal gériintilemelerle gosterildi.
Lenfoproliferasyonda tekrar alevlenme olan hastada, EBV PCR pozitifligi saptandi; supraklavikiler lenf nodu 6rneklemesi EBV’ye
ikincil lenfoproliferasyon olarak degerlendirildi. iki doz rituksimab ve deksametazon tedavisine yanit ainamamasi, intrakraniyal
kitle boyutlarinda artis olmasi Gzerine alinan intraserebral biyopside EBV’ye ikincil B hiicreli lenfoma tespit edildi. R-CHOP rejimi
baslandi; ancak hasta beyin sapi tutulumu ve herniasyon sonucu kaybedildi.

Sonug:

Lenfoproliferasyon, izole telenjiektazi ve immiinglobulin M yiiksekligi ile kendini gOsteren bir ataksi-telenjiektazi olgusu
sunulmusgtur. DNA tamir bozuklugu olmasi nedeniyle hastalik seyrinde malignensi gelisme olasilig§i mutlaka akilda tutulmali ve
ailelere genetik danisma verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telenjiektazi, beyin absesi, lenfoma

[Abstract:163][P-077]
Ataksi Telenjiektazili Vakalarumiz: Tek Merkez Deneyimi

Osman Ozdemir, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, Afig Berdeli, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Ataksi-telenjiektazi ilerleyici serebellar ataksi, kiitandz ve konjunktival telenjiektazi, imminyetmezlik ve artmis malignite riski ile
karakterize nadir gorilen, otozomal resesif gegis gosteren, norodejeneratif bir hastaliktir. Bu ¢alisma ile merkezimizde 2000-2016
yillari arasinda ataksi telenjiektazi tanisi ile takip edilen 31 hastanin demografik, klinik ve immiinolojik 6zellikleri degerlendirildi.
Hastalarin yirmisi erkek (%64), onbiri (%36) kizdi. Hastalarin tani yasi ortalamasi 6 idi. En sik basvuru nedenleri dengesiz yiirime
ve tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlariydi. 25 (%80) hastanin anne ve babasi arasinda akrabalik vardi. 18 (%58,1) hastanin
aile bireyleri arasinda kiigik yasta 6lim 6ykisi vardi. Hastalarin ilk bagsvuruda bakilan tetkiklerinde 12 (%38,7)’sinde anemi, 8
(%25,8)'inde noétropeni, 7 (%22,6)'sinde lenfopeni, 1 (3,2)inde trombositopeni vardi. Hastalarin yizde 62’sinde IgA, ylzde
%54,8’inde IgG diisuk saptandi. Periferik kan lenfosit alt grup analizi %41,9 oraninda T ve B hiicrelerinde birlikte dusukliik saptandi.
Tiim hastalarda alfafetoprotein degeri normalin Ustiindeydi. izlemde 4 (%12,9) hastada Non-Hodgkin lenfoma, 1 (%3,2) hastada
disgerminom, 1 (%3,2) hastada lenfoproliferatif sendrom gelisti. 20 (64,5) hasta I.V. imminglobulin tedavisi alirken, 28 (%90,3)
hastaya antibiyotik profilaksisi verildi. 8 hasta izlem sirasinda kaybedildi (D6rdii Non-Hodgkin lenfoma, licl akciger enfeksiyonu,
biri Lenfoproliferatif sendrom nedeniyle). Akraba evliliginin sik gorildigu ilkemizde dengesiz yuriiylisi ve sik hastalanmasi olan
hastalarda Ataksi Telenjiektazinin akilda tutulmasi gerekliligini vurgulamak i¢in hastalar sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telenjiektazi, immiinyetmezlik, sik hastalanma
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[Abstract:175][P-078]
Dismorfik Bulgulari ve Selektif IgA Eksikligi Tanisiyla izlenen Monozomi 18p Olgusu

Pinar Zengin Akkus1, Arda Cetinkaya2, Deniz Cagdas Ayvaz3, Mehmet Alikasifoglu2, Ayfer Alikasifoglu4, Nurgiin Kandemir4,
ilhan Tezcan3, Giilen Eda Utine5, Koray Boduroglu5

1Hacettepe Universitesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

SHacettepe Universitesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

Giris: Monozomi 18p yaklasik 50.000 canh dogumda bir goriilen bir delesyon sendromudur. En sik gérilen klinik bulgular orta-agir
blylme geriligi, zihinsel yetersizlik, mikrosefali ve ptozis, epikantus, hipertelorizm, basik burun kokd, biylik 6ne donik kulaklar
gibi dismorfik yiiz bulgulardir. Burada 31 yasinda tani alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Cocukluk déneminde tekrarlayan aftdz lezyonlari ve otiti olmasi nedeniyle 17 yasindayken Cocuk immiinoloji Bélimii’ne
refere edilen, selektif IgA eksikligine ek olarak spesifik antikor eksikligi (pndmokok asi cevabi diisik) saptanan (Tablo 1) hasta
aralarinda akrabalik olmayan anne-babanin Uglincli ¢ocugu olarak zamaninda 3600gr NSVY ile dogmustu. Konjenital hipotiroidi
tanisiyla tiroid hormon tedavisi, 10 yasinda boy kisaligl nedeniyle arastirildiginda biylime hormon eksikligi saptanarak biyime
hormonu tedavisi baslanmisti. Genetik B6lim{’ne konsiilte edilen hastada karyotip analizinde 18p delesyonu saptandi. Monozomi
18p tanisina yonelik olarak SNP mikrodizin yontemiyle ileri analiz yapildi. Dengeli translokasyon agisindan yalnizca annenin karyotip
analizi yapilabildi ve 46XX olarak saptandi.

Tartisma: 22g11.2 delesyonu, 11q delesyonu, ICF sendromu gibi bir cok genetik sendroma immiin yetmezlik eslik edebilir.
Sendromik bulgularla prezente olan PiY hastaliklarinda ayirici tanida diisiiniilmesi gereken bazi hastaliklar Tablo 2’de gésterilmistir.
Buradaki hastanin klinik bulgulari gbz 6niinde bulundurularak yapilan genetik analizinde 18p delesyonu saptanmistir. IgA eksikligi
18. kromozom anormalliklerinde rastlanabilen bir bulgudur. Literatiirde 18p delesyonu IgA eksikligi ile iliskilendirilmekte, diger
imminoglobulinlerde de eksiklik olabilmektedir. Boy kisaligl, zihinsel yetersizligi, konjenital hipotiroidi, blylime hormon eksikligi
ve IgA eksikligi olan hastalarda altta yatan 18p delesyon sendromu olabilecegi akilda tutulmalidir. Selektif IgA eksikligi klinik olarak
sessiz olabilecegi icin monozomi 18p hastalarinda immiinolojik degerlendirme yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: 18p delesyon sendromu, biiyiime hormonu eksikligi, primer hipotiroidi, selektif IgA eksikligi, SNP mikrodizin

[Abstract:179][P-079]
A case report; ataxia-telengiectasia detected after chickenpox and pneumonia

Muhammed Burak Selverl, Esra Hazar Sayar2, Sevgi Pekcan3, Afig Berdelid, ismail Reisli2

1Department of Pediatrics, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkey

2Division of Pediatric Inmunology and Allergy Diseases, Department of Pediatrics, Meram Faculty of Medicine, Necmettin
Erbakan University, Konya, Turkey

3Division of Pediatric Pulmonology, Department of Pediatrics, Meram Faculty of Medicine, Necmettin Erbakan University,
Konya, Turkey

4Molecular Medicine Laboratory, School of Medicine, Ege University, lzmir

Chickenpox is caused by varicella zoster virus and is typically a mild, self-limited childhood illness with a characteristic exanthem,
but can become disseminated in immunocompromised children. 5 years old male patient admitted to hospital with the complaint
of weakness and small, itchy blisters especially in face and trunk. Nine days after admission, he had a fever that rised to 40 degree.
Pulmonary infiltrations were seen on chest xray. Due to leucocytosis, borderline lymphopenia, pulmonary infiltrations and bilateral
coarse lung sounds, he was hospitalized as pneumonia which can be a complication of chickenpox and followed under antibiotic
treatment. He has a history of premature and twin birh. Also, ataxic walking was detected. The parents were from the same town.
Last three months, he had a disease with fever three to four times. Low level of 1gG (134mg/dl) and, IgA (2,4mg/dl), high level
of IgM (863mg/dl) were detected. Due to high level of alphafetoprotein (30ng/ml) and growth retardation, ATM gene analysis
was sent to other clinic. Compound heterozygot mutation (Asp1853Asn/Term3057Ser) was detected at the locus of ATM gene.
Soon after, he was evaluated as ataxia-telengiectasia and was given to intravenous immunoglobulin. Ataxia-telangiectasia is an
autosomal recessive disorder characterized by progressive neurologic impairment, cerebellar ataxia, variable immunodeficiency
with susceptibility to sinopulmonary infections, hypersensitivity and a predisposition to malignancy. Ataxia-telengiectasia should
be considered in patients with ataxic gait and high level of IgM.

Keywords: Ataxia telengiectasia, chickenpox, pneumonia
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[Abstract:191][P-080]
TREX1 Geninde Yeni Homozigot Mutasyon Tespit Edilen Aicardi-Goutieres Sendromu Olgusu

Atil Bisgin1, Faruk incecik2, Mustafa Yilmaz2
1Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana
2¢ukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Adana

Giris: Aicardi-Goutieres sendromu DNA onarim mekanizmasindaki bozukluklar sonucu ortaya ¢ikan, nadir goriilen genetik bir
hastaliktir. Sikhkla immin sistem, beyin ve cilt bulgulariyla seyreden hastalik, hem otozomal resesif hem de otozomal dominant
kalitim paterni gosterebilmektedir. Hastaligin genetik temelinde, DNA onarim mekanizmasinda yer alan endonikleaz ve
eksonikleazlari kodlayan RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C ve TREX1 genlerindeki mutasyonlar yer almaktadir.

Yontem: Klinik olarak Aicardi-Goutieres Sendromu ile uyumlu olan vakada sirasiyla RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C ve TREX1
genlerinin tim kodlayan bolgeleri ve ekzon-intron baglanti noktalari Sanger sekanslama ile dizilenmis ve analiz edilmistir.
Bulgular: Hastada RNASEH2A, RNASEH2B ve RNASEH2C genlerinde herhangi bir mutasyon tespit edilmezken TREX1 geninde
yeni (novel) bir homozigot mutasyon olan p.R169H (c.506G>A) mutasyonu tespit edilmistir. Tespit edilen mutasyonun analizleri
Mutation Taster ve PolyPhen-2 veritabanlarinda gergeklestirilmistir. Hastanin aile taramalari yapilmig, ayni mutasyon agisindan
heterozigotluk durumlari ailenin diger bireylerinde gosterilmistir.

Tartisma-Sonug: Sonug olarak bu vakada saptanan yeni homozigot mutasyon, veritabani analizlerine gore yiiksek olasilikla hastalk
nedeni olarak degerlendirilmistir. Saptanan bu yeni mutasyonun, klinik korelasyonunun olmasi nedeniyle fonksiyonel etkisi de
gosterilmistir. Bu sayede aile yeni gebeliklerinde hem prenatal tani hem de preimplantasyon genetik tani imkanina kavusmustur.

Anahtar Kelimeler: Aicardi-Goutieres Sendromu, TREX1 geni, yeni mutasyon

[Abstract:198][P-081]
Okiilokutanoz albinizmle seyreden immiin yetmezlikler

Siikrii Cekic1, Giilsah Parlakay2, Sara Sebnem Kilig1
1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Bursa.
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilimdali, Bursa

Giris: Okllokutanoz albinizm; Chediak Higashi Sendromu (CHS), Griscelli Sendromu (GS), Hermansky-Pudlak tip 2 Sendromu (HPS2)
ve MAPBPIP eksikligi Sendromu gibi immiin yetmezlik tablolari ile karakterize genetik bozukluklarin klinik bulgulari arasindadir.
Amag: Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Kliniginde takip edilen okiilokiitandz albinizmi olan hastalarin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

Bulgular: Hastalarin ortalama yasi 2 (minimum 44 gin, maksimum: 16 yil), erkek kiz orani 1 (3/3) idi. Hastalarin 3’G CHS, 2’si GS
tanisi almisti, bir hastada ise okiikokiitan6z albinizmin yaninda 1gG2 eksikligi ve nétropeni tespit edildi. CHS’lu hastalarda LYST1,
GS tanih hastalarda RAB27A mutasyonu saptandi. Bagvuru aninda 5 hastada nétropeni, 2 hastada lenfopeni vardi. TiUm hastalar
otozomal resesif gegis gdstermekteydi. CHS ve GS tanili hastalarin timinde akselere faz gelistigi gorildi. GS’li bir hastada akselere
fazin neonatal dénemde basladigi goriildi.HLH 2004 protokoliine uygun olarak tedavi baglandi. Kemik iligi nakli sadece GS tanili bir
hastaya yapildi ve KiT sonrasi kiir saglandi.GS'li bir hasta merkezi sinir sistemi tutulumuyla seyreden akselere faz déneminde agir
norolojik bulgulari ve genel durum bozuklugu nedeniyle kemik iligi nakli yapilamadi ve kaybedildi. CHS tanili hastalara ise halen
uygun verici bulunamadigi i¢in kemik iligi nakli yapilamadi. Okulokiitan6z albinizm, nétropeni ve IgG2 diisukligu olan hastanin
tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlari mevcuttu. Akselere faz gelisimi gériilmeyen bu hastanin diizenli iViG tedavisi sonrasi
yakinmalari geriledi.

Sonug: Okilokitandz albinizmi olan hastalar baslica fagositer sistem yetersizlikleri olmak lzere immiin yetezlikler agisindan
arastirilmali, CHS, GS tanisi alan hastalar hemofagositik lenfohistiyoz gelisimi agisindan dikkatle incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Chediak Higashi Sendromu, immiin yetmezlik, Okiilokutanéz albinizm
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[Abstract:094][P-082]
Brongektazinin genetik sebepleri: primer immiin yetmeazlikler

Semiha Bahgeci, Sait Karaman, Hikmet Tekin Nacaroglu, Canan Sule Karkiner, Esra Toprak Kanik, Nesrin Giilez, Demet Can,
Ferah Genel

Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Allerji Hastaliklari Klinigi,
izmir

Giris- Amag

Gelismis tlkelerde kistik fibroza sekonder bronsektazi (BE) daha 6n planda iken, az gelismis Ulkelerde ise kistik fibroz disi BE’ler
daha sik gériilmektedir. Kistik fibroz disi BE’lerin etyolojisinde enfeksiyonlar, primer immiin yetmezlikler (PiY), aspirasyon, siliyer
diskinezi, konjenital malformasyonlar ve sekonder immiin yetmezlik gibi pek gok faktér yer alabilmektedir. PiY’de akcigerler siklikla
etkilenen organlardir. Akciger komplikasyonlari PiY’li olgularda artmis morbidite ve mortalitenin de en sik sebebidir. Calismalarda
kistik fibroz digi BE olgularinin %9-%33,8’inin PiY oldugu bildirilmektedir. Bu calismada kistik fibroz digi BE tanili hastalardan PiY
tanisi alan olgularin retrospektif olarak degerlendirilmesi amaglanmistir.

Materyal- Metod

1995-2016 yillari arasinda izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastanesi Cocuk Gégiis Hastaliklari Poliklinigi’mizde klinik bulgulari, akciger
grafisi ve /veya akciger tomografisi ile BE oldugu dogrulanmis 116 kistik fibroz disi BE olgusundan imminoloji poliklinigi’'mizce
degerlendirilerek PiY tanisi alan olgular degerlendirilmistir.

Bulgular

Toplam 116 brongektazili olgunun 16’si (%13,8) PiY tanisi almistir. Olgularin 2’si kiz, 14'(i erkektir. Tiim PiY’li olgular icinde kombine
immin yetmezlik %43,7 (n=7), primer antikor eksiklikleri %37,5 (n=6), fagositer sistem defekti %12,5 (n=2), genetik sendrom ve
immiin yetmezlik %6,2 (n=1) olarak saptanmistir. Tiim olgularda BE her iki akciger bazal segmentlerde olup 4 olguda sag orta lobda
da BE belirlenmisgtir.

Sonug

British Thoracic Society’nin vurguladigi sekilde kistik fibroz disi BE’li hastalarda PiY akla getirilmelidir. Bu hastalarin tani, tedavi
ve izleminde multidisipliner yaklasim énemli olup genellikle iyi bir fizik muayene, dykii ve basit laboratuvar testleri ile PiY tanisi
konulabilmektedir. immiin yetmezliklerin erken tani ve tedavisi yasam kurtarici olabildigi gibi akciger hasari gibi komplikasyonlari
engelleyerek hastalarin yasam kalitesini arttirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk, kistik fibroz digi bronsektazi, primer immiin yetmezlik

[Abstract:107][P-083]
Nadir Bir Hastalik: Gorham Hastaligi ve immiinolojik Bulgular

Saliha Esenbogdal, inci Bajin2, Deniz Cagdas Ayvaz1, Burca Aydin2, Canan Akyiiz2, ilhan Tezcan1
1Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Lenfatik malformasyonlar, lenfatik damarlarin nadir benign vaskiler gelisimsel lezyonlaridir.. ‘Vanishing kemik hastaligl’ olarak da
bilinen Gorham Hastaligl, difiiz lenfatik damar proliferasyonuyla karakterize olup progresif osteolize neden olur, 6zellikle lenfatikten
zengin bolgeleri etkiler. Etkilenen bolgeye gore klinik bulgular degiskenlik gostermekle birlikte agri, sislik en sik bulgulardir. Olgu
Sunumu

Daha 6nceden belirgin bir sikayeti olmayan hasta 9 yasindayken 6kstrik ve balgamli kusma nedeniyle basvurdu. ESR: 72mm/sa,
CRP:20mg/dL olan hastanin akciger grafisinde plevral eflizyon ile uyumlu gériiniim olmasi Gizerine pnémoni, parapndmonik eflizyon
tanilariyla antibiyotik tedavisi baslandi. Torak BT’sinde nekroze LAP, sagda belirgin plevral eflizyon,eslikeden atelektazi,dalakta kist
saptandi. Tuberkiloz agisindan degerlendirmesi normaldi. Lenfnodu eksizyonel biyopsisi reaktif olarak yorumlandi. Yatisi sirasinda
yapilan immunolojik degerlendirmede (Tablo 1) Serum IgG yiksekligi,CD4 sayisinda dusikliik saptandi. Ayaktan kontroli sirasinda
tetkikleri tekrarlanan hastanin IgG ve CD4 sayisinda belirgin diisiiklik gérildi. Albumin diizeyi 2.97’ye gerileyen hastanin TiT’inde
protein atilmi saptanmadi. Hipoalbuminemi, lenfopeni, dalakta kistler nedeniyle intestinal lenfanjiektazi ontanisiyla yapilan
endoskopi, kolonoskopi, patolojik degerlendimeleri normaldi. Abdominal MRG multisistem lokalizasyonlu kistik lenfanjiomla
uyumlu saptandi. Mart 2015 ‘te Gorham Hastaligi tanisiyla sirolimus tedavisi baslandi. immunolojik bulgular sekonder olarak
gelisen hastaya TMP-SMX ile antimikrobiyal profilaksi baslandi.

Tartisma

Gorham hastaligi etkilenen kemigin yerini vaskiler fibréz bag dokusunun aldigi, nadir ve farkli kas-iskelet sistemi hastaligidir.
Etyoloji bilinmemektedir, klinik prezentasyon, prognoz oldukga degiskendir. Lenfatik sistemi tutan hastaliklarda, lenfanjiektazide
hipogamamglobulinemi ve lenfopeni tanimlanmis olmakla birlikte Gorham hastaliginda daha dnceden raporedilmemistir. Sekonder
immiinyetmezlige yolagan bu tabloda altta yatan hastaligin tedavisi, klinik enfeksiyonlarin varliginda profilaktik antibakteriyel
tedavi ve Ig replasman tedavisi gerekliolabilecegi akilda tutulmaldir.

%ahtar Kelimeler: Gorham hastaligi, lenfatik malformasyon, sekonder immiinyetmezlik
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[Abstract:111][P-084]
Yeni kurulan ¢ocuk immiinolojisi klinigimizde takip ettig¢imiz primer immiin yetmezlikli
hastalarimiz

Oner Gzdemir, Emine Kiirt
Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Ana Bilim Dali, Sakarya

Girig-Amacg:

Bu c¢alismada, yeni kurulan gocuk alerji ve immiinoloji klinigimizde takip ettigimiz primer immin yetmezlikli hastalarin klinik ve
demografik 6zelliklerinin degerlendirilmesini amagladik.

Gereg¢-Yontem:

Mayis 2013- Aralik 2015 tarihleri arasinda ¢ocuk alerji ve immunoloji kliniginde izlenen 20 hastanin dosya kayitlari retrospektif
olarak incelendi.

Bulgular:

Hastalarimizin % 50(n:10)’si kiz, % 50(n:10)’si erkek idi. Hastalarin sikayetlerinin baslama yaslari 1 ay-7 yas arasinda idi. Sikliga
gore; basvuru sikayetleri tekrarlayan {st solunum yolunum yolu enfeksiyonu, pnémoni, otit, ataksi, menenjit ve dermatit idi.
Hastalarimizin tanilari yaygin degisken immiinyetmezlik (n:8), ataksi telenjiektazi (n:4), siit gocugu hipogammaglobulinemisi (n:4),
otoimmun lenfoproliferatif hastalik (n:1), hiperimmunoglobulin M sendromu (n:1), immunoglobulin G2 eksikligi (n:1) ve CD 25
eksikligi (n:1) idi. Hastalarimizda akraba evliligi orani %20 (n:4) idi. intravendz immunoglobulin (IVIG) tedavisi alan hasta sayisi 11,
bunlardan subkutan immunoglobulin (SCIG) alan hasta sayisi 5 idi. IVIG ‘ e bagli yan etki 1 hastada olusmustur. SCIG uygulanan
hastalarimizda inflizyon yeri tizerindeki basit cilt reaksiyonlari disinda herhangi bir yan etki gdzlenmemistir.

Sonug:

Ulkemizde primer immiin yetersizligi tahmin edilenden fazladir. Erken tani ve tedavi hastaligin komplikasyonlarini azaltmakta ve
hastalarin yasam kalitesini artirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ataksi telenjiektazi, yaygin degisken immiinyetmezlik

[Abstract:115][P-085]

Subkutan immiinoglobulinTedavisine Gegilen Primer immiin Yetmezlik Hastalarinin
Degerlendirilmesi, Gaziantep Universitesi Cocuk Allerji immiinoloji Klinigi Deneyimimiz:
ilk Veriler

Sevgi Bilgi¢ Eltan, Ozlem Keskin, Mehmet Fatih Deveci, Evrim Tanircan
Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep

GIRIS-AMAC

Primer immiin yetmezlikli (PiY) yetiskinler ve gocuklar tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlara egilimlidir ve bu hastalar genellikle
yasam boyu IgG replasman tedavisine ihtiyag duyar.

Bu sunuyla amacimiz, PIY hastalarinda subkutan immunoglobulin(SKiG) tedavisinin etkinligini, giivenligini ve hasta tedavi
memmuniyetini degerlendirmek ve kendi deneyimlerimizi sunmaktir.

GEREC-YONTEM

Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji klinigi tarafindan PiY tanisi ile izlenenip diizenli intravendz
immiinoglobulin(iViG) tedavisi alan ve subkutan immunoglobulin tedavisine gecilen 21 hasta degerlendirildi.

BULGULAR

Hastalarin 10’u (%47,6) kiz, 11’i (%52,4) erkek, yas ortalamasi 8,8(+4,42) idi. 21 hastanin 5’ (%23.8) ataxi telenjiektazi, 5'i (%
23.8) yaygin degisken immiin yetmezlik, 1’ (%4.7) netherton sendromu, 1’i (% 4.7) hiper i1g E sendromu, 2’si (%9.5) hiper 1ig M
sendromu, 7 ‘si (% 33.5) kombine immun yetmezlik tanilari ile takip edilmekteydi. IVIG tedavisinde hastalarin ortalama IgG degeri
630.60(+276.5), SKiG tedavisinin 3. ve 6. ayinda sirasiyla ortalama IgG degeri 942.57(+322.38) ve 955.78(+298.88) olarak saptandi
ve bu artislar istatiksel olarak anlamliydi. (p=0.02), (p=0.01).SKiG tedavisiyle hastalarin enfeksiyon sikliginda istatiksel olarak anlamli
azalma goriildi.(p:0.01)(Tablo 1)SKiG tedavisine gegilen hastalarda sistemik yan etkilerin belirgin azaldigi ve hastalarin %71.4’inde
lokal yan etki (enjeksiyon yerinde agri, kizariklik) oldugu gozlendi.(Tablo 1).Hastalarin tamaminin tedaviden memnun olduklari ve
memnuniyet 6l¢itleri degerlendirildiginde hastalarin en fazla (%87,5) damar yolu problemi yasamadiklari icin memnun olduklar
goriuldi.

TARTISMA

SKIG tedavisi yiiksek serum IgG diizeylerine yol agar, hastanede kalis siiresini azaltir ve enfeksiyon sikliginda azalmaya neden olur.
Ozellikle evde kendi kendine uygulama, damar yolu problemi yasamama, infiizyon siiresinin kisa olusu, sistemik yan etkilerin daha
az olmasi ve maddi avantajlari nedeni ile hastalarin yasam kalitesini artirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, immun yetmezlik, subkutan imminoglobulin

71

‘ immun_kong_2_kitap.indd 71 @ 21.3.2016 23:20:25 ‘



1 [ UEEEm ®

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

Hastalarda yan etki profili ve enfeksiyon siklig

iViG (n:21) SKiG (n:21)
Sistemik yan etki var 10 (%47,6) 0
yok 11 (%52,4) 21 (%100)
Lokal yan etki yok 0 6 (%28,6)
hafif (] 12 (%57,1)
orta 0 3 (%14,2)
agir 0 0
Yan etki tipi enjeksiyon yerinde agri 0 7 (%33,3)
enjeksiyon yerinde kizarikhk |0 10 (%47,6)
bas agrisi 3 (%14,3) 0
yorgunluk 2 (%9,5) 0
titreme 2 (%9,5) 0
ates 5 (%23,8) 0
iirtiker,kasint 4 (%19) 1 (%4,7)
nefes darligi 3 (%14,3) 0
diger 1(%4,7) 0
Enfeksiyon siklig1 (p:0.01) iViG (n:16) SKiG (n:16)
nadiren 0 5(%31,3)
lic ayda bir 1 (%6,3) 3 (%18,8)
iki ayda bir 3 (%18,8) 5(%31,3)
ayda bir 12 (%75) 3(18,8)
Tablo 1
[Abstract:116][P-086]

Eczacibasi - Baxter Hastane Uriinleri ve Innovex Saglk Uriinleri isbirligi ile subkutan
immiuinglobulin tedavisi hasta destek programi

Tumay Irgas1, Fatma Bayindir2, Sema Bulut2, Pinar Ozisik2, Duygu Demir2
1Eczacibasi - Baxter Hastane Uriinleri A.S - istanbul
2Innovex Saghk Uriinleri Paz. Hizmet ve Danismanlik A.S. - istanbul

Yurtdisinda immin yetmezlik hastalarinda 25 yilin tzerinde bir gegmise sahip olan subkutan immdinglobulin uygulamasi hem
medikal hem de sosyal sebeplerle imminglobulin tedavisi almakta olan hastalar igin intravendz uygulamaya 6nemli bir alternatif
olarak gésterilmektedir. Ulkemizde de bu tedavi yéntemi 1 yili askin siiredir pek cok klinikte basari ile hastalara uygulanmaktadir.
Subkutan immiinglobulin uygulamasi ile daha yliksek ve stabil IgG duzeyleri elde edilirken ayni zamanda sistemik yan etkiler
oldukga seyrek gorilmektedir. Bu sebeple subkutan uygulama hastalara evde kendi kendilerine tedavilerini uygulama imkani
saglamakta olup yasam kalitesinde artis ile iliskilendirilmistir.

Hastalarin evlerinde self inflizyon uygulayabilmeleri igin dncelikle bir yardimci saglik personeli tarafindan ciddi bir egitimden
gecmeleri sonrasinda da takiplerinin diizenli olarak yapilip hekimlerinin bilgilendirilmeleri sarttir.

Bu sebeple bu bildiride Haziran 2014 tarihinden itibaren Eczacibasi-Baxter immiinglobulin preparatini subkutan yolla kullanmakta
olan hastalara Innovex Saglik Uriinleri hemsireleri tarafindan verilmekte olan hizmetin ayrintilari paylasilacaktir.

Bu ayrintilarin igerisinde programin genel isleyis metodu, programa dahil olan hasta sayisi, subkutan immunglobulin tedavisi
uygulamakta olan klinik sayisi, hastalarin ortalama kag egitimde self inflizyonu 6grendikleri, hastalarin yas ve cinsiyet dagilimlari,
subkutan imminglobulin tedavisine gegis nedenleri, volim, uygulama yeri vb inflizyon metodu ayrintilari gibi istatistiki bilgilerin
paylasilmasi hedeflenmektedir.

Anahtar Kelimeler: immiinglobulin, subkutan
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[Abstract:124][P-087]
Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda intravenéz immiinglobulin Yan Etkileri

Caner Aytekin, Melike Ocak
Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi Béliimii, Ankara

Girig-Amacg:

intravendz immiinglobulin (iViG) alan hastalarin %20-50’de ve tiim infiizyonlarin %5-15’de en az bir kere hafif-orta derecede yan
etki gortlmektedir. En sik gorilen yan etkiler hafif-orta derecededir. Agir yan etkiler nadirdir. Ortaya ¢ikis stiresine gore erken,
gecikmis ve geg (daha nadir) olarak siniflandirilir. En sik erken ve gecikmis dénemde yan etki gériiliir. Bu calismada, IVIG alan
primer immiin yetmezlikli (PiY) hastalarda sistemik yan etkilerin belirlenmesi amaglanmustir.

Gereg¢-Yontem:
Ocak 2011-Ocak 2016 arasinda, 48 PiY’li hastaya 928 iVIG infiizyonu uygulandi. Yan etkiler siddetine (hafif-orta, agir) ve ¢ikis
suresine (erken, gecikmis, geg) gore prospektif olarak degerlendirildi.

Sonuglar:

Hastalarin 35’i erkek, 13’0 kiz(E/K:2.7/1), yas ortalamasi 6.5 yildi (aralik:0.16-18 yil). Hastalarin 20’de (%41.7) en az bir inflizyonda
yan etki goruldi. 928 inflizyonun 81’'de (%8.7) yan etki saptandi. 14 (%29.2) hastada erken, 13 (%27) hastada gecikmis yan etki
gorilda. 35 (%3.8) inflizyonda erken, 53 (%5.7) inflzyonda gecikmis yan etki tespit edildi. Toplam yan etkilerin %35.2’si erken
donemde, %64.8’i ise gecikmis donemdeydi. Ge¢ donemde yan etki goriilmedi. Bir hastada agir yan etki olan renal yetmezlik
disinda, tim yanetkiler hafif-orta agirlikta idi. Bas agrisi en sik yan etkiydi, 9 (%18.6) hastada ve 39 (%4.2) infiizyonda goruldi. Bas
agnisini ifade edebilecek 4 yas Ustl 33 hasta ayri degerlendirildiginde, bu hastalarin 9’da (%27.3) ve 250 inflizyonun 39’'da (%15.6)
bas agrisi vardi. Diger sik goriilen yanetkiler ise halsizlik (%3.2), ates (%2) ve bulanti-kusma (%1.8) idi.

Tartisma:
PiY’li hastalarda iVIG inflizyonunda gériilen yan etkiler genellikle hafif-orta siddettedir. Bas agrisi olmak lizere gecikmis yan etkiler
daha sik gorilir ve hastalar bu yonden izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: iViG, PiY, yan etki

[Abstract:125][P-088]
Klinikopatolojik bulmaca: follikiiler miisindzlii bir cocuk olgu

Giilsen Akoglu1l, Sibel Orhun Yavuz2
1Ankara Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Klinigi, Ankara
2Ankara Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Patoloji, Ankara

Follikiiler musinoz (FM), nadir gorilen inflamatuvar bir hastaliktir. Tipik histopatolojik bulgusu follikiil epitelinde musin birikimi
olup klinik olarak alopesik veya alopesik olmayan hipopigmente, ekzamat6z yada kiguk paplller seklinde goriliir. Benign seyirli
primer FM formu ve lenfoma ile iliskili formu bulunmaktadir. Cocuklarda nadir goriilen bu deri hastaliginin tanisinda dikkatli ve
ayrintili klinikopatolojik degerlendirme gereklidir. Her ne kadar lenfoma ile iligkili FM ¢ocuklarda oldukga nadir bildirilse de primer
formdan ayirt etmeyi saglayacak net kriterler ortaya konamamistir. Follikiiler miisin6z tanisinin konulmasindaki zorluklar ve uzun
donem takiplerin 6nerilmesi bu hastalig 6nemli hale getirmektedir. Bu bildiride yiiz ve kollarinda multiple hipopigmente skuamli
yamalari olan 12 yasinda erkek ¢ocuk hasta sunulmaktadir. Deri biyopsisinde az sayida lenfositik infiltratin ateke ettigi follikil
epitelinde musin birikimi gosterilmistir. Ek patolojik bulgulari saptanmayan hastaya primer FM tanisi konmustur. Topikal steroid
tedavisi ile kismi gerileme saglanan olgu uzun dénem takibe alinmistir.

Anahtar Kelimeler: follikiiler miisinéz, histopatoloji, tani
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[Abstract:128][P-089]
Tiyol iceren mukolitik kullanimiyla indiiklenen atipik pemfiguslu ¢ocuk olgu

Giilsen Akoglu1l, Sibel Orhun Yavuz2
1Ankara Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Klinigi, Ankara
2Ankara Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Patoloji, Ankara

Giris: ilacla indiiklenen pemfigus (iiP), &zellikle tiyol ve nontiyol ilaglarin kullanimi sonrasi gelisen bir pemfigus varyantidir. ilag
kullanimlarin arttigr ginimizde pemfigus tanisi almis olan veya dokiintllerinde alevlenme gelisen her hastada bir ilag kaynagi
disindlmelidir. Hastalarin ¢ogunlugunda tiyol iceren ilaglarin neden oldugu, anti-dsg 1 otoantikorunun saptandig pemfigus
foliaceus benzeri klinik ve histopatolojik 6zelliklerin gériiliir. Ancak klasik formlara uymayan iiP olgulari da goézlenmektedir.
Cocuklarda iiP gelisimi oldukga nadir bir durum olup sadece birkag olgu bildirilmistir.

Olgu: Bu bildiride, erdostein iceren mukolitik ilag kullanimindan 2 hafta sonra viicudunda yaygin biller gelisen 9 yasinda bir erkek
cocuk olgu sunulmaktadir. Histopatolojik incelemede epidermiste spongioz, intraepidermal ayrilma, bl igerisinde akantolitik
hiicreler, epidermisin lenfositler, eosinofiller ve nétrofillerce infiltrasyonu; papiller dermiste 6dem ve daginik yerlesimli
eosinofilleri igceren mikst tip inflamatuvar infiltrat gozlendi. Direkt immunfloresan incelemede ise interselller intraepidermal C3
ve IgG birikimi gorildi. Serum anti-desmoglein 1 antikoru pozitif olarak saptandi. Klinikopatolojik bulgulara dayanarak hastaya
tiyol igeren mukolitik kullanimiile indiiklenen pemfigus tanisi kondu. Hastaya tedavi olarak oral metilprednizolon tedavisi baglandi.
Lezyonlarin tam olarak gerileme olmamasi lizerine oral metotreksat tedavisi eklendi. Yaklasik 3 ay icerisinde ataklar kontrol altina
alinabildi ve metotreksat tedavisi kesildi. Sistemik steroid tedavisi klinik iyilesme ile korele olarak tedricen azaltild.

Sonug: Basta tiyol iceren olmak tizere herhangi bir ilag kullanim dykisi olan hastalarda serum anti-desmoglein antikor dizeyleri ile
korele olmayan atipik klinik ve histopatolojik ézellikler gésteren biilléz dékiintiilerde iiP akla gelmelidir. Bu hastalarda erdosteinli
mubkolitikler gibi tiyol iceren ilaglarin kullanimindan mutlaka kaginilmalidir.

Anahtar Kelimeler: ilag, pemfigus

[Abstract:135][P-090]
Statin Kullaniminin Periodontal inflamasyondaki Rolii; Diseti Olugu Sivisinda IL-1, IL-10,
MPO Degerlerinin Belirlenmesi

Vuslat Cicek Ari1, Yagmur Deniz ilarslan1, Baran Erman2, Bahram Sarkarati3, ilhan Tezcan2, Erdem Karabulut4, Serife Giil Oz5,
Mine Durusu Tanriévers, Dilek ilhan1, Ayse Ezel Berker1

1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik immiinoloji Béliimii

3Abant izzet Baysal Universitesi Bilimsel Endiistriyel ve Teknolojik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Bolu

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik Béliimii, Ankara

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Genel Dahiliye Béliimii, Ankara

Amag: Statinlerin, lipid degerlerini duslriicu etkileri disinda, inflamasyonu, oksidatif stresi, koagtlilasyonu, platelet agregasyonunu
azaltmak ve kemik formasyonunu uyarmak gibi pleitropik etkileri mevcuttur. Bu ¢alismanin amaci, statinlerin klinik periodontal
parametreler ile diseti olugu sivisi (DOS) IL-1B, IL-10 ve myeloperoksidaz (MPO) seviyelerine etkisini incelemektir.

Materyal-Metod: Yetmisdokuz hiperlipidemili ve 48 sistemik saglkl control (K) hastasi dahil edilmistir. Hiperlipidemik grup, diyetle
control edilen hiperlipidemi (HD) ve statin kullananlar (HS) olarak ikiye ayrilmistir. Ayrica hastalar periodontal olarak saglikh (s),
gingivitisli (g) ve periodontitisli (p) olarak siniflandirilmistir. Lipid profillerini belirlemek igin kan 6rnekleri alinmistir. Plak indeksi (PI),
gingival indeks (Gl), cep derinligi (CD), klinik atagman seviyesi (KAS), sondlamada kanama yizdesi (SK) kaydedilmistir. Statinlerin
antiinflamatuar ve antioksidan etkilerini degerlendirmek igin DOS’ta IL-1B, IL-10 ve MPO seviyeleri incelenmisgtir.

Sonuglar: HSp grubunun CD degerleri Kp grubundan anlamh olarak diisiik bulunmustur. HSg grubunun SK yizdesi, HDg ve Kg
grubundan duslktlr. HSp grubunun IL-1B seviyesi HDp grubundan daha azken, HSg grubunun IL-10 degerinin HDg grubundan
daha ylksek oldugu gorilmustir. HSg grubunun MPO degeri, HDg ve Cg gruplarindan daha azdir.

Karar: Hiperlipidemi, proinflamatuar sitokinlerde artisa neden olurken, statin kullaniminin IL-1B and MPO seviyesini azalttigi
gorulmustir. Statinlerin periodontal inflamasyonu ve periodontitisin ilerlemesini azaltici etkisi olabilecegi 6ne sirilebilir.

Anahtar Kelimeler: Statinler, IL-16, IL-10
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[Abstract:146][P-091]
intravendz immiinglobulin tedavisi iliskili nétropeni

Sevgi Késtel Ball, Giiltekin Kutluk2, Sule Haskologlu1, Giilhis Deda2, Esin Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

Giris: intravenéz immiinglobulin (ivig) immiin yetmezliklerde énemli bir destek tedavisi olup, yillar icinde immiinmodiilatuar
etkinligi nedeniyle farkh hekim gruplar tarafindan kullanilir hale gelmistir. Yaygin kullanimla birlikte ivig sonrasinda gelisen ters
etki bildirimi artmaktadir. Burada, myastenia gravis nedeniyle timektomi planan ve preoperatif hazirlik déneminde ivig inflizyonu
verilmesini takiben nétropeni gelisen bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Daha 6nce herhangi bir saglik sorunu olmayan 15 yasinda kiz hasta, iki yil 6nce goz kapaginda dusiklik sikayetiile basvurdugu
noroloji kliniginde myastenia gravis tanisi almig ve piridostigmin tedavisi baslanmis. Piridostigmin altinda oftalmopleji ve ilerleyici
kas gligstizligl olmasi nedeniyle tedaviye prednizolon ve azotiyoprin eklenmis; ancak diizelme olmamasi lizerine rezistan myasteni
kabul edilerek timektomi yapilmasina karar verilmis. Preoperatif donemde 400 mg/kg/glin dozundan 5 giin ivig tedavisi verilmesi
planlanmis. Ivig inflizyonunun Gglinct gininde kan sayiminda total nétrofil sayisinin 850/mm3 olmasi Gzerine hasta tarafimiza
yonlendirildi. Fizik muayenesi proksimal kas glgsiizlig disinda normal olan hastanin, kontrol kan sayiminda nétropeni devam
etmekteydi. Periferik kan lenfosit alt grup incelemesi, fitohemagliitinin ve anti-CD3 ile lenfosit aktivasyon yanitlari normal olarak
degerlendirildi. Nétropeninin ivig iliskili olabilecegi distinilerek ivig inflzyonlari durduruldu ve hasta seri kan sayimlari ile izleme
alindi. On birinci glinde bulgulari diizelen hastanin alti haftalik takip boyunca tekrar nétropenisi olmadi.

Yorum: lvig iliskili notropeni, inflizyon alan hastalarin %30’unda karsilagilan bir durumdur. N&tropeni siklikla ivig inflzyonunu
takiben ikinci glinde ortaya ¢ikmakta, on dérdiincli glinde ise dizelmektedir. Hastamizda literatiir verilerine paralel sekilde
ndétropeni tablosu diizelmis, herhangi bir komplikasyonla karsilasiimamistir. izZlemde tekrar ivig tedavisinin tekrar giindeme gelmesi
durumunda, literatir verileri 1s18inda, 6ncesinde steroidle premedikasyon yapilarak ivig verilmesi planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: intravenéz immiinglobulin, nétropeni

[Abstract:147][P-092]
Lenfopeni Etiyolojisinde Nadir Bir Klinik: Primer intestinal Lenfanjiektazi

Sevgi Késtel Ball, Suna Kaymak2, Sule Haskologlul, Zarife Kuloglu2, Aydan Kansu2, Esin Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

Amag:

Primer immiin yetmezlikler agisindan birinci basamak degerlendirmede tam kan sayiminin dikkatli incelenmesi biylik 6nem
tasimaktadir. Lenfopeni, T hiicre yetmezlikleri basta olmak tizere birgok immiin yetmezligin ilk belirteci olabilmekte; ancak nadiren
bagka klinik tablolara da eslik eden lenfopeni olgulari goriilebilmektedir. Burada, lenfopeni ve nétropeni ile bagvuran bir primer
intestinal lenfanjiektazi olgusu sunulmaktadir.

Olgu:

Aralarinda akrabalik olmayan anne ve babanin ilk ¢ocugu olarak 34 haftalik dogan; 65 giinliikken atesi ve bir glin siiren ishali
olmasi Gzerine yapilan tetkiklerinde nétropeni, hipoalbuminemi, hipogamaglobulinemi saptanan hasta klinigimize yonlendirildi.
Fizik muayenede skrotal ve periorbital 5dem mevcuttu. Bagvuru aninda belirgin olmamakla birlikte, izlemde lenfopeni belirginlesti.
Periferik kan lenfosit alt grup analizi T hiicre lenfopenisiyle uyumlu olarak degerlendirildi. Lenfositlerde maternal kimerizm
negatifti. B hiicre alt gruplari distkti. CMV PCR pozitif olmasi nedeniyle hastaya 400 mg/kg intravenéz immunglobulin (ivig) ve
gansiklovir tedavisi baslandi. Hipoalbuminemi etiyolojisine yonelik olarak toplanan 24 saatlik idrarda protein atiimi normaldi.
Anne ve baba albimin diizeyleri normaldi. Hipoalbuminemi, hipogamaglobulinemi, yagda ¢6zlinen vitamin dizeylerinde distiklik
olmasi nedeniyle; diskida alfa-1 antripsin negatif olmasina ragmen, protein kaybettiren enteropati tablolarina yonelik tanisal
amagli endoskopi yapildi. Biyopsi sonucunun intestinal lenfanjiektaziyle uyumlu olmasi tGizerine hastaya orta zincirli yag asitlerinden
zengin beslenme baslandi.

Sonug

Primer intestinal lenfanjiektazi; enterik lenfatik sistemde dilatasyonla karakterize, hipoalbuminemi, hipogamaglobulinemi ve
yaygin 6demle seyreden bir konjenital anomalidir. Hastalarda lenf kagagina bagl olarak lenfopeni gorilmektedir. Tedavide,
bagirsaktan portal sisteme dogrudan gecen orta zincirli yag asitleri kullanilmaktadir. Bu olguda; beslenme destegi ve ivig tedavisi
verildikten sonra, albiimin ve imminglobulin degerlerinin normale dondiigu gozlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Lenfopeni, orta zincirli yag asitleri, primer intestinal lenfanjiektazi
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[Abstract:156][P-093]
Subkutan Immunglobulin Alan Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Hayat Kalitesinin
Degerlendirilmesi

Esra Hazar Sayarl, Havva Bozkurt Alan1, Siikrii Nail Giinerl, Savas Yilmaz2, Sevgi Keles1, ismail Reisli1
1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk ve Ergen Psikiyatrisi AD, Konya

Primerimmiinyetmezlikler enfeksiyonlaraartmis egilimle seyreden bir grup genetik gecisli hastaliktir. Bu hastalarin erkentaninmasi,
enfeksiyonlarinin uygun ajanlarla tedavi edilmesi ve enfeksiyonlara yatkinlklarinin antibiyotik, antifungal, antiviral proflaksilerle
ve immunglobulin replasman tedavileriyle 6nlenmesi ve azaltilmasi hastaliga ait mortalite ve morbiditede ve dolayisiyla hayat
kalitesinde artis agisindan 6nemlidir.

intravendz yolla hastanede immunglobulin tedavisi alan 7-18 yas arasindaki on sekiz hasta subkutan yolla evde replasman tedavisine
gecilmeden 6nce ve tedavinin 6. ayinda degerlendirildi. Tedavi 6ncesinde ve sonrasinda hastalarin ve ailelerinin hayat kalitesi
¢ocuklarinigin (8-12 yas) yasam kalitesi 6lgegi, ergenler igin (13-18 yas) yasam kalitesi 6l¢egi, anne babalar i¢in yasam kalitesi olgegi
ile, hastalarin depresyon ve anksiyete durumlari gocuklar icin depresyon dlcegi (CDO), cocuklar igin anksiyete duyarhligi (CADI) ve
¢ocuklar igin durumluk-strekli kaygi envanteri (CDSKE) ile degerlendirildi. Hastalarin hayat kalitelerinde artis ve anksiyetelerinde
gerileme saptandi. Uygun hastalarda evde subkutan tedavinin hastalarin ve ailelerinin hastaneye gelislerini, sosyal hayattan ve
okuldan geri kalma sirelerini azaltarak hayat kalitelerini iyilestirecegi ve ayni zamanda yatakli saglik kurumlarindaki is yikiin
azaltacagi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, Hayat kalitesi, Subkutan immunglobulin

[Abstract:160][P-094]
Subkutan immiinglobulin G alan ¢ocuk hastalarin degerlendirmesi: Tek merkez deneyimi

Bahar Géktiirk1, Burcu Kéksal2, Ozlem Yilmaz Ozbek2
1Baskent Universitesi Konya Hastanesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Konya
2Baskent Universitesi Ankara Hastanesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Subkutan imminglobulin-G (SCIG) alan gocuk hastalarin degerlendirilmesi

Metodlar: 1 Mayis 2015-1 Subat 2016 tarihleri arasinda Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi’ne sik hastalanma sikayetiyle basvuran
ve immiinglobulin-G replasman tedavisine karar verilen hastalara, hastanede 3 haftada bir intraven6z immiinglobulin-G (IVIG) ve
uygun egitim verildikten sonra evde SCIG uygulamasi arasinda tercihte bulunmalari istendi. SCIG alan 10 hasta retrospektif olarak
degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 3’0 kiz, 7’si erkekti. Takibin sonundaki yas ortanca 12 ay (6-20), sikayet baslama yasi 3 ay (2-6), basvuru yasi
5.5 ay (3-14), tani yasl 6.5 ay (2-14), SCIG alma siiresi 4 ay (1-9), SCIG baslama yasi 9.5 ay (3-22) idi. IVIG replasmani alan 7 hasta,
takipte SCIG almayi tercih ederken, 3 hasta baslangica SCIG almayi tercih etti. SCIG tercihinde hastalarda damar yolu problemi
olmasi, sehir disinda ikamet etmek, IVIG verilis stresinin uzun olmasi, IVIG yan etkilerinin goriilmesi gibi sebepler rol oynadi.
Evde SCIG uygulamasi yapanlar 9 hastada anne, bir hastada ise baba idi. Uygulamayi yapanlarin sadece birinin Gniversite mezunu
oldugu goralda. Viicutagirligr ortanca 8.2 kg (5.2-12), vicut-kitle-indeksi 15 (12.3-22.6) idi. Baslangigta IgG seviyesi ortanca 459
(130-792), son IgG seviyesi 1082 (740-2100) idi. Sadece IRAK-4 eksikligi olan bir hastada hafif cilt enfeksiyonu gelisti. Viicut-kitle-
indeksi ylksekliginin ve hep ayni bolgeden uygulama yapmanin, uygulama sirasindaki agriyi azalttigi gézlendi. Higbir hasta IVIG
uygulamasina donmek istemedi.

Sonug: SCIG uygulamasinin iyi tolere edildigi, istenilen IgG seviyelerinin saglandigi, yag dokusu az olan hastalarda bile komplikasyon
olmadig goruldi. Bu nedenle 6zellikle damar yolu problemi yasayan ve evde uygulamayi tercih eden hastalar igin SCIG uygulamasi
IVIG uygulamasina gore daha avantajh goériinmektedir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, subkutan immiinglobulin G
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[Abstract:162][P-095]
Halitozis ve inflamatuvar Periodontal Hastaliklar Arasindaki iliskinin Degerlendirilmesi

Buket Acar1, Yagmur Deniz ilarslan1, Meryem Tekgicek2, ilhan Tezcan3, Ayse Ezel Berker1

1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Pedodonti Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Béliimii, Ankara

Giris:

Halitozis nefesten yayilan hos olmayan, kot koku anlamina gelir. Halitozisin baslica bilesenleri, metiyonin veya sistein iceren
proteinlerin anaerobik gram (-) bakteriler tarafindan putrefiye edilmesi ile ortaya ¢ikan ugucu sulfiir bilesikleridir (volatile sulfur
compounds- VSC). VSC'nin disiik konsantrasyonlari bile periodontal dokular Gzerinde toksik etkilidir. Sitokinler gibi cesitli
biyomarkerlarin, diseti olugu sivisindaki (DOS) konsantrasyonlari periodontal hastalik durumunda degisebilir. Bu ¢alismanin
amaci; faz 1 periodontal tedavinin ve dil temizlemeyi kapsayan oral hijyen egitiminin halitozis diizeyi ve immunolojik parametreler
lizerindeki etkisini degerlendirmektir.

Yontem-Geregler:

Bu kontrollii klinik calisma Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi Periodontoloji Anabilim Dali’na periodontal muayene
icin basvuran 50 gingivitis (28 kadin, 22 erkek, yas ortalamasi 29.83), 30 periodontal saglikh (18 kadin, 12 erkek, yas ortalamasi
28.8) katilimci ile gergeklestirilmistir. Sistemik olarak saghkl ve belirgin halitozis sikayeti olmayan kisiler ¢alismaya dahil edilmistir.
Halitozis diizeyleri portatif siilfir monitori (Halimeter®) ve organoleptik yontemle belirlenmis, periodontal indeks degerleri ve dil
kaplanma miktari kaydedilmistir. Faz 1 periodontal tedavi 6ncesi ve sonrasinda diseti olugu sivisi (DOS) érnekleri her hastada st
keser dislerin mezial ylizeylerinden standardize stripler yerlestirilerek toplanmis ve Luminex multipleks kiti kullanilarak tedaviden
once ve yedi glin sonra DOS’ta bulunan sitokin konsantrasyonlari belirlenmistir.

Bulgular:

Periodontaltedavidensonrayapilanélglimlerde, halitozisdiizeylerindeve DOS’talL-1B, TNF-a, IL-6,IL-8 ve IL-10 konsantrasyonlarinda
azalma; GM-CSF, IFN-y, IL-2, IL-4 ve IL-5 degerlerinde ise artis gdzlenmistir. IL-16, IL-10 ve IL-4 dlglimleri arasindaki fark istatistiksel
olarak anlamhdir.

Sonug:

Bu ¢alismanin sonuglari, gingival inflamasyon ve halitozis eliminasyonu igin etkin bir periodontal tedavi ve dil temizligini kapsayan
oral hijyen uygulamalarinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Sitokin, halitozis, gingivitis

[Abstract:168][P-096]
MHC Il Ekspresyon Defekti: Olgu Sunumu

Suna Nilay Canatar, Mustafa Yilmaz, Derya Ufuk Altintas, Mahir Serbes
Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Adana

MHC Il eksikligi nadir gériilen humoral ve hiicresel immiin yetmezlik ile karakterize OR gegisli bir hastaliktir. Bu hastalikta hiicresel
immdnite yetersiz olup, total T lenfosit sayisi normal, CD4+T hiicre sayilari dugtktir. Ayrica hipogamaglobulinemi ve dislik spesifik
antikor yaniti vardir. Ortaya ¢ikan bu humoral ve hiicresel yetmezlik sonucunda viral, bakteriyel, fungal ve protozoal enfeksiyonlara
yatkinhk olusur. Bu yazida MHC Il ekspresyon defekti tanisi alan bir olgu sunmak istedik.

OLGU

Anne ve babasi akraba olan, miadinda C/S ile dogan olgunun bir ayliktan itibaren baslayan tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, oral
moniliazisi ve sol el 2. parmak ile sag el 2, 4, 5. parmaklarda makrodaktilisi mevcuttu. immiinolojik degerlendirmesinde CD4+T
hicre eksikligi, hipogamaglobulinemi, HLA-DR antijenlerinin yoklugu(%0) nedeni ile MHC Il ekspresyon defekti tanisi konuldu.
Hasta izlemimizde olup IVIG tedavisi almaktadir. Sonug olarak MHC Il ekspresyon defekti yiksek morbidite ve mortaliteye sahip,
tek kiratif tedavisi erken yasta kok hiicre transplantasyonu olan nadir gorilen bir kombine immiin yetmezliktir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, MHC Il eksikligi
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[Abstract:176][P-097]
Hipomorfik RAG 1 Mutasyonu Saptanan Geg Baslangi¢h Kombine immiin Yetmezlik
Olgulan

Betiil Karaatmacal, Duygu Demirtas1, Baran Erman1, Deniz Cagdas Ayvaz1, Caner Aytekin2, Capucine Picard3, Kaan Boztug4,
Aydan ikinciogullans, ilhan Tezcan1

1Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Béliimii
3Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, INSERM, Paris, France

4CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali

Giris:

RAG 1(Rekombinaz aktive edici gen 1); immin sistemin immunoglobulin (Ig) ve T hiicre reseptorlerinin (TCR) Gretiminin erken
evrelerindeki genetik rekombinasyon mekanizmalarindan olan V(D)J rekombinasyonunda rolii olan 6nemli bir gendir. Mutasyonlari
genellikle agir kombine immiin yetmezlik klinigi ile prezente olmasina ragmen gec klinik bulgu veren hipomorfik mutasyonlar da
tanimlanmistir. Burada geg baslangicli kombine immiin yetmezlikle (KiY) prezente olan hipomorfik RAG1 mutasyonu saptanan iig
olgu sunulmustur.

Bulgular: Aralarinda akraba evliligi olan farkl Gg ailenin kombine immin yetmezlik tanisi alan ¢ocuklarinin klinik ve laboratuvar
bulgulari Tablo 1’de 6zetlenmistir. Hastalarda tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, viral enfeksiyonlar(CMV,HPV), bronsiektazi,

otoimm{n bulgular(vaskilit, graniloma andlare) dikkat gekici bulgulardir.

Sonug: KiY bulgulariyla ge¢ dénemde basvuran hastalarda hipomorfik RAG1 mutasyonlari akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: hipomorfik mutasyon, kombine immiin yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlar
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Hastalarin klinik ve laboratuvar bulgulari
Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3
Semptomlarin baglama 2,5 1 1,5
yasi (yil) 8 6,5 2,5
Tani yasi (yil) Kiz Erkek Erkek
Cinsiyet + + +
Akrabalik Sinopulmoner enfeksiyonlar, | Sinopulmoner enfeksiyonlar, | Vaskulit, hemoptizi, pulmo-
brongiektazi, ciltte granii- brongiektazi, sigiller ner hemosiderozis
lomlar
Klinik bulgular: USYE/ASYE USYE/ASYE, CMV, sigil ASYE
Bakteriyel/viral enfeksiyon Graniiloma aniilare Yok Nekrotizan vaskiilit
Otoimmiinite Bronsiektazi Bronsiektazi Pulmoner hemosiderozis
Pulmoner bulgular Yok Yok Yok
Malignite 12,900 19,700 7,100
Lékosit (mm?3) 8,300 17,500 5,800
Absolii notrofil sayisi (mm?3) | 1,300 1,000 500*

Absolii lenfosit sayisi (mm?3)

970 (764-2134)

1,040 (764-2134)

1,740 (605-1430)**

IgG (mg/dl) <6.67 (70-303) 208 (70-303) 98 (30-107)**
IgA (mg/dl) 73 (69-387) 150 (69-387) 97.5 (66-228)**
IgM (mg/dl) 178 (<100) 5 (<100) 8,520 (<100)**
IgE (1U/ml) + + +

AntiHbS (1U/ml) ¢alisiilmadi disiik calisilmadi
Pnémokok agi yanit 55 (57-81) 45 (57-81) 45 (55-79)*
CD3+CD16-56- (%) 715 (1,000-4,900) 450 (1,000-4,900) 225 (1,900-3,600)
(absolii sayi/mm3) 33 (24-47) 19 (24-47) 23 (26-46)*
CD3+CD4+ (%) 429 (500-2,700) 190 (500-2,700) 115 (600-2,000)
(absolii sayi/mm3) 21 (17-37) 24 (17-37) 35 (9-35)*
CD3+CD8+ (%) 273 (300-2,100) 240 (300-2,100) 175 (300-1,300)
(absolii sayi/mm3) 26 (8-28) 46 (8-28) 36 (5-28)*
CD3+CD16-56- (%) 338 (200-900) 460 (200-900) 180 (200-1200)
(absolii sayi/mm3) 13 (10-27) 8 (10-27) 9 (11-31)*
CD19+ (%) 169 (200-2,200) 80 (200-2,200) 45 (300-1,200)
(absolii sayi/mm3) Diisiik Kontroliin 2/3’ui Kontroliin 2/3’u*
Lenfosit proliferasyon yaniti | c.1438 A>G (p.Ser480Gly) c.1793 C>T c.2207 C>T

RAG1 mutasyonu (R561H) (R699W)

*Kortikosteroid alirken elde edilen degerlerdir. **{ViG baslanmadan dnceki 6nceki degerlerdir.
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[Abstract:194][P-098]
Diffiiz hipopigmentasyonu olan hastalarin klinik olarak degerlendirilmesi

Ayse Mete Yesill, Deniz Cagdas Ayvaz2, Saliha Esenboga2, Ozden Sanal2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Diffliz hipopigmentasyon farkli hastaliklarda klinik bulgu olmakta, bu hastaliklar ¢ok farkh sistemik bulgularla seyretmektedir.
Hipopigmentasyona ek klinik bulgularin progresif olarak gelismesi sebebiyle kesin tani ve tedavileri gecikmektedir. Bu ¢alisma ile
hastalarin sistematik olarak klinik degerlendirmeleri ile erken tani olasiliginin artmasi hedeflenmektedir. Hastaliklarin bir kismi
daha erken yasta hemofagositik lenfohistiyositoz gibi agir klinik tablolarla basvururken, bir kismi norolojik gelisimde gerilik ile
seyretmekte, Griscelli Tip Ill gibi bazi tiplerde ise hipopigmentasyon tek klinik bulgu olarak karsimiza ¢ikmaktadir.

Bu hastaliklarin farkli ve gok gesitli asosiye bulgulari olmasinin taniyi zorlastiran bir faktér oldugunu vurgulamak, bu hastaliklarin
farkindahgini arttirmak hedeflenmektedir.

YONTEM

immiinoloji polikliginde 2010-2016 yillari arasinda takip edilen hipopigmentasyon saptanan 8 vaka ¢alismaya dahil edilmistir.
OLGULAR

Ortanca yas 5 (2-7y) olarak saptandi. Erkek kadin dagihmi esitti. 5 (%62 ) vakada akrabalik saptanirken; 2 vakada benzer hastalik
bulunan kardes 6ykisl mevcuttu. Altta yatan neden 4 hastada (%50) saptandi (Tablo 1).

Basvuru sikayeti olarak ates, hepatosplenomegali, tekrarlayan alt solunum yolu ve idrar yolu enfeksiyonu, kas gligstizlUgl yer
alirken;

fizik muayenede tiim vakalarda agik sa¢ rengi gorulda.

Griscelli Sendromu tanisi alan 2 hasta hemofagositik sendrom tablosunda prezente olmustu.

izlemde 2 vakaya kemik iligi transplantasyonu yapilirken; hipogamaglobiilinemisi bulunan 3 vaka intravendz immiinglobulin
tedavilerini diizenli almaya devam ediyor.

Sonug-Tartisma:

Hipopigmentasyonun eglik ettigi hastaliklarin bazilarinda hemofagositik sendrom goériilmesi ve kdk hiicre naklinin gerekli olmasi,
bir kisminin farkli sekillerde klinik bulgu vermesi sebebiyle erken tani 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: hipopigmentasyon, immiinyetmezlik, kemik iligi transplantasyonu

Tablo 1. Hipopigmentasyonu olan hastalarin tanisal 6zellikleri

Tani alan vakalar Griscelli Sendromu (3)
Chediak Higashi Sendromu(1)
Tanisiz izlenen vakalarin klinik ve laboratuvar bulgular hipogamaglobiilinemi(2),

tiroid otoantikor pozitifligi(1)
hipotiroidi(1)

norolojik bulgu(3) hemihipertrofi(1)
uygunsuz ADH sendromu(1)

iskelet displazisi(1)

tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu(1)
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[Abstract:195][P-099]
Agir kombine immiin yetmezlik tanisi alan olgularin klinik ve immiinolojik 6zelliklerinin
degerlendirilmesi

Ozlem Karatasoglul, Figen Dodu2, Sule Haskaloglu2, Sevgi Bal2, Funda Cipe3, Caner Aytekin4, ismail Reisli5, Hasibe Artag6,
Mutlu Yiiksek7, Alisan Yildiran8, Giinseli Bozdogan9, Gzlem Keskin10, Sebnem Kilig11, Metin Aydogan12, Tanil Kendirli13,
Aydan ikinciogullari2

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara (1.)

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Ankara (2.-3.-4.-16.)
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6Konya Selcuk Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Konya (8.)
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80ndokuz Mayis Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Samsun (10.)

9Acibadem Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dall, istanbul (11.)

10Gaziantep Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep (12.)

11Uludag Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Bursa (13.)

12Kocaeli Universitesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Kocaeli (14.)
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Agir kombine immiin yetmezlik (AKiY) farkli genetik nedenlere bagh ortaya ¢ikabilen, T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla
karakterize bir primer immiin yetmezlik hastaligidir. AKiY’li olgular dogumda normal olmakla birlikte yasamin ilk aylarindan
itibaren goriilen enfeksiyonlarla tani alirlar, tani alamadiklari takdirde 2 yasindan énce kaybedilirler. Bu ¢calismada, AUTF Pediatrik
Allerji ve immiinoloji Bilim dalinda AKIY tanisi alan vakalarin klinik, immiinolojik &zelliklerinin ve prognozlarinin retrospektif
olarak degerlendirilmesi amaglandi. Calismaya 1997-2015 yillari arasinda béliimiimiizde AKiY tanisiyla takip ve tedavi edilen
74 hasta dahil edildi. Olgularin semptomlarinin ortanca 1,95 (0-15 ay) ayda basladigi, AKIY tanisini ortanca 3,85 (1 hafta-14 ay)
ayda aldigi, sikayetler ile tani arasinda gegen siirenin ortanca 2,16 (0-8,5 ay) ay oldugu belirlendi. Olgularin %76,4’tinde oral
moniliazis, %70,9’inde pndmoni, %43,6’sinda ishal, %40’inda CMV enfeksiyonu, %21,8’inde sepsis tani dncesi enfeksiyonlar olarak
saptandi. Olgularin %63’lnde es akrabaligl, %28,8’inde ailede benzer hastalik 6ykusu vardi. Olgularin immunolojik fenotipe gére
degerlendirmesinde en biyik grubu %46,6 ile T-B-NK+ fenotipin olusturdu, ikinci siklikta %30,1 oraninda T-B+NK+ fenotipin
gorildugu belirlendi. Hematopoetik kok hiicre nakli(HKHN) yapilan 50 olgunun nakil yasi ortanca 5,53 (1-10,5 ay) ay, tani ile HKHT
arasinda gegen slire ortanca 2,11 (0-7,5 ay) ay olarak saptandi. Aile igi HLA tam uyumlu donérden HKHT yapilan olgularda sag kahm
%91,3 olarak saptandi, diger dondr tiplerinden yapilan nakillerde sag kalim %66,6 olarak saptandi. Hastanin klinik durumu, tani
yasi, HKHT oncesi gegirdigi enfeksiyonlar HKHT sonrasi izlemde prognozu etkileyen en énemli faktorler olarak belirlendi. Sonug
olarak HKHT agir kombine immiin yetmezlik hastalarinda tam uyumlu donér yoklugunda bile hayat kurtarici tedavidir.

Anahtar Kelimeler: immiin, yetmezlik
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[Abstract:196][P-100]
Epstein-Barr Viriis Yatkinhgi ile Seyreden Primer immiin Yetmezlik Vakalari:
Hacettepe Deneyimi

Asli Turgutoglu Yilmaz1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Saliha Esenboda2, Alparslan Alp3, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Epstein-Barr virlisl (EBV) y-herpes virisi ailesinin tyesidir. Cogu primer enfeksiyon geng ¢ocukluk doneminde ortaya cikar.
Hi¢ bulgu vermeyebilir, nonspesifik semptomlara ve ge¢ adolesan/yetiskin donemde infeksiy6z mononikleoza neden olabilir.
Primer immiin yetmezliklerden (PiY) T hiicre disfonksiyonu, lenfosit sitotoksisite kusuru, B ve T hiicreleri arasindaki etkilesimi
bozan durumlar; organ nakli ve AIDS gibi sekonder immiin yetmezliklerde EBV enfeksiyonlarinin kontroli bozulur.

Hasta-Metod: Bu calismada Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bélimi’ne 2010 Ocak-2014 Aralik tarihleri arasinda
basvuran EBV DNA titresi 500’Un lizerinde olan, 1-28 yas arasinda toplam 51 hasta retrospektif olarak degerlendirilmistir.
Bulgular: 51 hastanin K/E orani 20/31’di. Basvurudaki ortanca yas 9 (1-28)’di. Hastalarin 41’i (% 80.3) kadari 18 yas altinda, 8'i
(%15.6) 18 yasindan biiyiiktii. 14 hastada (%27,5) PiY, 12 hastada (%23,5) malignite ve tedavisine bagl sekonder immiin yetmezlik
[nazofarinks karsinomu (9 hasta), lenfoma (3 hasta)], 5 hasta (%9,8'i) hemofagositik sendrom (HFS) olarak degerlendirildi. 11
hastada (% 21,5) diger nedenlerle sekonder Y saptandi. Hastalarin tanilarina gére dagilimi Tablo 1’de verilmistir. Saptanan 14
PiY’ten 10’u (%71.4) kombine immiin yetmezlik tanisi ile izlemdeydi. PiY’li hastalarin molekiiler analiz sonucunda 10’unde genetik
defekt bulundu. Bulunan defektler Tablo 1’de verilmistir.

Sonug ve Tartisma: PiY hastalarinda EBV enfeksiyonu ile persistan semptomatik viremi ile birlikte gelisen kronik aktif enfeksiyon,
disgamaglobulinemi, HLH gibi lenfoproliferatif bozukluklar veya epiteliyal/mezenkimal/lenfoid malignansiler gelisebilir. EBV
viremisi saptanan hastalarin %27,5’inde primer immiin yetmezlik saptanmis olup, malignansi gelisen vakalar da dahil olmak tzere
tiim vakalarin primer ve sekonder iY agisindan immiinoloji kliniklerinde degerlendirilmeleri gereklidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, immiinyetmezlik

Tablo 1: EBV DNA pozitifligi saptanan hastalarin klinik 6zellikleri ve etiyolojik dagilimlari

Hasta sayisi (n) 51
@ Cinsiyet (K/E) 20/31 @
Basvuru yasi ortanca(min.-max.) 9(1-28)

Etyoloji (n / %)

Primer immiin yetmezlik

Sekonder immiin yetmezlikler

Malignite ve tedavisi

Hemofagositik Sendrom

Diger

Primer EBV Enfeksiyonu (infeksiydz mononiikleozis/ lenfade-
nit/ates)

Primer immiin yetmezlik tanisi alan hastalarin dagilimi
Kombine immiinyetmezlik

14 hasta (%27,5)
28 hasta (%55)
12 hasta (%23,5)
5 hasta (%0,09)
11 hasta (%21,5)
9 hasta (%17,6)

WAS(1)

STK-4(1)

ITK (1) 10 hasta
NBS (1) )

RAG1 (1) 1

CD27 (1) 1
Diger(4)

Kronik graniilomato6z hastalik
Konjenital nétropeni
Otoimmiin lenfoproliferatif hastalik
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[Abstract:202][P-101]
Otoimmiin Sitopeni Tanisi Alan Hastalarin Primer immiin Yetmezlikler Yoniinden
Degerlendirilmesi

Deniz Cagdas Ayvaz1, Saliha Esenbogal, Betiil Karaatmacal, Ziya Ayberk2, Alican Arslan2, Abdiilkadir Bulut2, Turan Bayhan3,
Sule Unal3, ilhan Tezcan1

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

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

Giris: Primer immiin yetmezIikli(PiY) hastalar tekrarlayan enfeksiyonlarin yani sira immiin disregiilasyon ve otoimmiiniteye bagli
ortaya cikan klinik bulgularla basvurabilirler. PiY’li hastalarda otoimmiinitenin en sik prezentasyon sekli hematolojik komplikasyonlar
yani sitopenilerdir. Sitopeni, periferik kan hiicre tiplerinden (anemi, nétropeni, trombositopeni) bir veya birden fazlasinin azalmasi
anlamina gelmektedir ve imminyetmezligin ilk bulgusu olabilir. Primer immiin yetmezliklerde sitopenilerin diger olasi sebepleri
ise hemofagositoz ve lenfoproliferasyon seklinde ortaya ¢ikan immiin disregilasyon, kemik iligi yetmezIligi ve myelodisplazidir.
Hastalar-Yontem: Bu calismada Subat 2015-Subat 2016 tarihleri arasinda otoimmin sitopeni tanisi alarak, immin yetmezlik
agisindan Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji B6liimii’ne konsiilte edilen ve PiY nedeniyle takip edilen ve sitopenisi mevcut
olan 28 hasta degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin ortanca tani yasi 111,2(1,5-29,2) idi (Tablo 1). Kiz/erkek orani 20/8, anne-baba arasinda akrabalik 12 hastada
(%32,1) pozitifti. Tekrarlayan enfeksiyon oykist 22 hastada (%78,5) mevcuttu. 24 hastada (%85,7) altta yatan primer immiin
yetmezlik mevcuttu(Tablo 1).PiY tanisi olan hastalarda dagilimi Tablo 1’de verilmistir. Sikliklarina gére hastalik gruplarini kombine
immun yetmezlikler (12 hasta), humoral immin yetmezlikler (CVID) (8 hasta) ve otoimmiin lenfoproliferatif sendrom (4 hasta)
olusturmaktadir. 22 hastaya steroid, 25 hastaya IVIG, 4 hastaya Rituximab, 4 hastaya Siklosporin, 2 hastaya mikofenolat mofetil
tedavileri verilmisti. 16 hastada iTP, 6 hastada AHA, 3 hastada ITP+ AHA, 3 hastada kirmizi kiire aplazisi mevcuttu.
Sonug-Tartisma: immiin sitopeni nedeniyle basvuran hastalarin immiinolojik olarak da degerlendirilmesi, varsa mevcut primer
immiinyetmezlik hastaliklarinin tanisinin erken konularak erken ve etkin tedavilerinin saglanmasi dnem tasimaktadir. incelenen
hasta sayisinin artmasi ile elde edilecek veriler sonucunda sitopenilerle prezente olabilecek primer immiinyetmezlikler agisindan
farkindahgin artirilmasi amaglanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiin sitopeni, primer immiin yetmezlik, immiindisregiilasyon

@ Tablo 1.immiin sitopeni tanili hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri @
Hasta sayisi 28

Hasta sayisi 28
Kadin/erkek 8/20
Ortanca yag(min-max) 11,2(1,5-29,2)
Anne-baba arasinda akrabalik 9(%32,1)
Tekrarlayan enfeksiyon oykiisii 22(%78,5)
Tedavi 22(%78,5)
Steroid 25 (%89,2)
IVIG 4 (%14,2)
Siklosporin 4 (%14,2)
Rituximab 2 (%7,1)
Mikofenolat mofetil 1(%3,5)
Diger
PiY tanisi alan hastalarda tani dagilimi 12 (%42,8)
Kombine iY 3
WAS 2
SCID(JAK3 ve RAG1 eks.) 1
STK4 defekti 1
LRBA defekti 1
PIK3CD defekti 2
Diger 7 (%25)
Humoral iY(CVID) 5(%17,8)
Otoimmiin lenfoproliferatif Sendrom
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[Abstract:203][P-102]
Agir Kombine immiin Yetmezlikli Hastalarda ADA Enzim Replasman Tedavisinin Klinik ve
Laboratuvar Sonuglarina Erken Donemdeki Etkileri

Deniz Cagdas Ayvazl, Betiil Karaatmacal, Saliha Esenbogal, Togay Yilmaz2, Yakup Yunus Yamantiirk2, Aslinur Keles2, Safa
Baris3, Tuba Turul Ozgiirl, Gzden Sanall, ilhan Tezcan1

1Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

2Hacettepe Tip Fakiiltesi

3Marmara Un.Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Giris: Adenozin deaminaz enzim eksikligi plrin metabolizmasinda toksik metabolitlerin birikmesi ve 6zellikle immiin sistemde
olmak Uzere gesitli sistem bulgulari ile karakterize olan otozomal resesif gegisli bir hastaliktir. Hastaligin immin sistem bulgulari
enzim eksikligi sonucu kemik iliginde toksik metabolitlerin etkisi ile lenfoid prekiirsérlerinin azalmasi nedeniyle gergeklesir.
Hasta-Metod: Calismamizda hastaligin tedavisinde kullanilan Ug alternatif tedaviden biri olan ADA enzim replasman tedavisinin
erken donemde klinik ve laboratuvar sonuglarina etkisi degerlendirilmek istenmistir. Bu amagla 2009-2016 yillari arasinda ADA
eksikligine bagl agir kombine immiin yetmezlik tanisi alan 6 hasta degerlendirildi.

Bulgular: ADA eksikligi saptanan hastalarin basvurudaki klinik ve labotaruvar bulgulari Tablo 1'de gosterilmistir. Hastalarin
tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, bronsiektazi, ciltte graniilomlar, agir monaliazis ve barsakta enflamatuvar polipleri dikkat
cekicidir.

Sonug-Tartisma: ADA eksikligi vakalari daha ¢ok agir kombine immiin yetmezlikle nadiren ileri yaslarda kombine immiin yetmezlige
bagh komplikasyonlarla prezente olmaktadirlar. Kok hiicre nakli ve gen tedavisi dncesinde peg-ADA subkutan enzim tedavisi ile
imminolojik degerlendirme sonuglarinda lenfosit sayilarinda sinirli artisa ragmen hastalarin klinik bulgularinda olumlu etkiler
gorilmektedir.

Tablo 1. ADA eksikligi saptanan hastalarin basvurudaki klinik bulgulari

OLGU 1 OLGU 2 OLGU 3 OLGU 4 OLGU 5 OLGU 6
Dogum Tarihi 16.12.2014 19.03.2014 22.04.2009 20.06.1996 01.01.2009 12.12.2013
Cinsiyet Kiz Kiz Erkek Erkek Kiz Erkek
Basvuru yasi(- 3ay 4ay 3 haftalik 19 yas 3ay 13 ay @
yil)
Akrabalik + + + - + Ayni ilden
Klinikbulgular Solunum Viicutta leke Nefes darligi, Pnémoni
sikintisi, okstiriik,
takipne balgam
Diger klinik Hiperkalsemi Deride granulo- | Yok Brongsiektazi Diyare Protein loosing
bulgular Moniliazis matoz lezyonlar ve tekrarlayan | Pnémoni enteropati
Tekrarlayan akciger enfeksi- | Pelvik sol bob- | Bagirsakta infla-
Brongiolit yonlari rek matuar polip
eritrodermi Hipoalbumi-
nemi
Kronik ishal
Galen ven
anevrizmasi
CMV Enfeksi-
yonu
Lenfoproliferas- | - - - - - -
yon
Otoimmiinite - - - - - -
Alerji - - - Astim + - -
Pulmonerbul- Buzlu cam dan- | Buzlu cam dan- | yok Brongiektatik yok Buzlu cam dan-
gular sitesi sitesi degisiklikler sitesi
Hilar, mediasti-
nal LAP
Malignite - - - - - -
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[Abstract:205][P-103]

Tiim Ekzom Sekanslama ile Tanimlanan Progresif Psodoromatoid Artropati’li Ailede
Saptanan Yeni WISP3 Geni Mutasyonu

Atil Bisgin
Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Balcali Hastanesi ve Klinikleri, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Giris-Amag: Progresif Psodoromatoid Artropati (PPAC) otozomal resesif kalitim paternine sahip, cocukluk ¢agi baslangigli, kemik ve
eklemleri tutan, ilerleyici bir hastaliktir. Hastalik normal postnatal iskelet gelisimi ve kartilaj homeostazisinden sorumlu bir sinyal
proteinini kodlayan WISP3 genindeki mutasyonlara bagl ortaya ¢ikmaktadir. Klinik olarak heterojen bir hastalik olan PPAC, siklikla
baska hastaliklar 6zellikle de juvenil romatoid artritle karistirilmaktadir.

Yontem: Klinigimize evlilik 6ncesi genetik danismanlik amaciyla basvuran hastanin, klinik degerlendirmesi sonucu tim ekzom
dizilemesi yapilmasina karar verildi. Elde edilen sonuglar Sanger dizileme yontemiyle dogrulandi. Endikasyon dogrultusunda tim
aile taramasi yapild.

Bulgular: Hastada yapilan ekzom dizileme analizinde WISP3 geninde tespit edilen homozigot p.80Lfs*4 (c.237_237delC) mutasyonu
daha Once literatiirde bildirilmemis ancak insiliko analiz araglarina gore yiiksek olasilikla hastalik nedeni olan bir degisiklik olarak
degerlendirilmistir. Bu nedenle hastanin anne ve babasi bu mutasyon agisindan arastirilmis ve her ikisinin heterozigot oldugu
gosterilmistir. Ayrica hastanin kardesinde de benzer klinik tablo olmasi nedeniyle mutasyon taramasi yapilmis, ayni mutasyonu
homozigot olarak tasidigi tespit edilmistir.

Sonug ve Tartisma: WISP3 geninde tespit edilen yeni mutasyon, hasta iki kardesin klinik bulgulariyla tekrar degerlendirilerek re-
fenotipleme yapildiginda, PPAC ile uyumlu oldugu gorildi. Bu galismada, tim ekzom dizi analizinin klinikte kullaniminin bir 6rnegi
olarak yeni bir ailesel PPAC ve WISP3 geninde belirlenen yeni mutasyon sunulmustur. Bu sayede tiim ekzom dizileme tekniginin
klinik heterojenite 6zelligi tasiyan hastaliklarda tani koyma araci olarak kullanilabilirligi ve ailelere bu yonde genetik danismanlik
verilerek olasi gebeliklerde prenatal taniya imkan saglanabilecegi gosterilmis olmustur.

Anahtar Kelimeler: Tiim ekzom sekanslama, Progresif Psédoromatoid Artropati, WISP3 geni, novel mutasyon
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Ramazan Ugar P-019 113
Sait karaman P-048 95

Saliha Esenboga

P-007,P-008,P-027,P-083

138,139,106,107

Sanem Eren Akarcan

P-026,P-030,P-056

100,129,101

Seda Sirin Kose P-037,P-062 117,118
Semiha Bahgeci P-067,P-082 93,94
Senem Kogak P-066 171
Serdar Nepesov P-031 134

Sevgi Kostel Bal

P-058,P-076,P-091,P-092

151,148,146,147

Sibel Dogan P-069 91
Sinem Firtina P-049 97
Sinem Nur Selguk P-055 204
Suna Nilay Canatar P-096 168
Sadan Soyyigit P-020 114
Sevket Arslan P-068 122
Seyhan Kutlug P-006 137
Seyma Celikbilek Celik P-046 Gk,
Sukri Cekig P-035 197
Tahir Tok P-044 185
Tugba Esra Pekcandanoglu P-045 189
Tumay Irgas P-086 116
Zehra Sule Haskologlu P-041,P-057,P-064 142,141,140
Zeynep Gokege Gayretli Aydin | P-004,P-014 127,126
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