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"Enfeksiyon ve Kmm¢gn Sistem

evgili Mesl|l ekt akl|l ar ém,

ejerli Kat él écéml ar ,
06-0 9 Ekim 2021 tarihleri arasénda Antalyadda y¢z yéze gel
Kongresini Covid-19 pandemi si ndeki ol umsuz gelikmeler ne deniyle ay
sadék kaolnénianreako!l ar akk ayraapré lvnearsiélnnai Kt i r .
Kongrenin ana temasé "Enfeksiyon ve Kmm¢gn Sistemodir. ¢ ok
yanséyan y¢ze¢ enfeksiyonlardeér. Cexki tli etkenlerl eriyonlarsnede
ile primer imm¢gn yetmezliklerin birlikteliji ve tedanedense- e
olan Covid-19 enfeksiyonunun °zellikleri, p r i -fPeenfeksiyonurglan korumrhactkee z | i |
temel také ol@kakwéhar €Eovaklkénda sunumlar yapélacakt ér.
Pri mer i mmegn yetmezlikler al anéndaki gel i kmel er hezla dev.
tanémlanmék primer i mm¢égn yetmezl i k haasntéanl| é&jnémeénke vpcru tnteurr . nkrog,
ol mak ¢zere, en son gel Kmel er konusunda uzman b | m nsanl
Primer imm¢gn yetmezliklerin tanésénda ve bil imstdi airlatiel gn
Kmm¢n Yetmezl i kl erde AkKMERr i Sretromemmgn Kwetsmedz Ik Hemkirel i]i
d¢zenl eyerek bu alandaki eksi kliklerimizi hep birlikte gid:¢

Kongremize yine hmgngod] et gujuzmabi vemasi st anrloamaét alloej p,e de
hastaleéekl ar e, gastroent er olomjk o, og %] ¢hsaksh iad ekl tar@alr €ébi hematao

hemki gelbeéri mmighagl ¢ji di lsepl nlerde -al é@ékan dostl aréemézeée dav
Téem kat él emc e, konukmacé ve oturum bakkanlaréna g°sterdikl
ger-eklekmesi i-in verdikleri desé¢rekmhiedleini ykengeeega&irr mei
Sevgi ve Saygél ar éml a,

Do - . Dr. Caner Aytekin

7. Klinik Kmm¢gnoloji Kongresi Bakkaneé
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[PS-001] [Abstract:0084]

Geneti k Tané Al mamék Primer Kmm¢gn Yetmezli k Ha¥%mt eamiémidma
Kul | anéme

CerenBozkurt *, Tuj ba Ar éAyljilu Ko mtiDekizhanah, Nazan T° kdniejcde m Ay, Cangrmu K
Aytekin 4, Baran Erman 1!

lHacettepe | niversitesi ¢tocuk Sajléejée Enstitg¢se, P e d iCantSucakk Kmmyg
Transl asyonel Kmm¢gnol oji Araktérma Laboratuvaré

Mersin | niversitesi Tép Fak¢ltesi, Pediatrik Alerji ve Kmm¢gnol
SKstanbul Bakakkehir ¢am Sakura kehir Hastanesi, Pediatri k Aler
“Dr . Sami Ulus Kadén Bpjemevejtocmkv® Araktérma Hastanesi, Pedi
Girick

Primer imm¢gn yetmezlikler (PKY) enfeksiyonlar, alerji, otoi mmg¢g.
hastal ékl ardéer. T¢rkiye gibi ¢l kol enadce aledaema yé el iblui hlasit iahiégk g
sékl éjénén bate toplumlaréna g°re y¢ksek ol duju degkegnegl mektedi
i mmégn yetmezliklerin genetik tanésénda sékl ékla &EmEkanéékakt ani
yetmezli kl erde erken genetik tané hayat kurtarécé olabilir.
Ama- veY°ntem

¢al ekxmada klinik ve | aboratuvar bulgularéna g°re PKY tanésé al |
geneti k defektler t¢e¢m ekzom dliméktanre. yoBhkzoin dil zi et eeri | er ir
varyantlar Sanger dizileme ile dojrulanméxteéer

Bulgular

Ekzom dizil eme sonucu 6 hastada 7 ol asé hastal ék yapécé varyan:
PKY genlerinder bPGM&BWWUKEAMDI9L, CYBA, NCF2, SBDS ve RAG2 ). Bu \
RAG2 genlerinde bulunan ve hastal ék yaptéjeé bilinen patojenik |
ve SBDS genlerindeki dijJer i ki wvwpagtbharyehar akhstahéehml gaméc€Eéwva
genlerindeki varyantlar ise hiper IgE ve Shwachman -Di amond sendromuna yol a-an yeni mu t
tanémlanméktér. SAMDO9L geninde bulunan heterozigot dejJikim har.]
resesif kalétém g°stermektedir. Sonu- olarak -al é&kmaya dahil e

ol an geneti k defektler saptanméxktéer.

Tart ékma

¢tal ékma sonunda el de edilen bulgular yeni nesil demeninlpranere y°nt e|
i mm¢gn yetmezli k tanésénda -abuk ve et kild bir y°ntem ol dujunu |
hastal ek yapece varyantlaren PKY |literate¢r¢ne katkéda bul unacaj
Anahtar Kelimeler: Geneti k Tané, P retmeazékler, Yem NesinDizileme

Hasta Bilgileri, KI'ini k Tanésé ve KIlgili (
HastaY a Cinsiyet P K'Y Gen Varyant

1 21 K Hiper IgE Sendrom PGM3  c.G214A

2 2 K Ataksi Pansitopeni SAMD9L c.A2639C

3 2 K Kroni k Gr aCYBA c¢c.G70A

4 11 E Kronik Gr an ¢ | e NCF2 c.G233A

8 11 K Konj enital SBDS c.A184T-c.T578C

12 1 E T-B Aj ér K 0 RAG2 c.104G>T

13
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[PS-002] [Abstract:0086]

X'"e bajl é& agamagl obul i nemi
mut asyonl arénén araktér él

l'i izl emde klinik v
ktif komplikasyonl a

Raziye Burcu G¢;vkinke8iYgEhgi éMéAmaa *AMygukdeiDurmaz 4, Neslihan Edeer Karaca 2
Ge¢zi de 3AkMeaici | KZte¢kcecel er

1

IEge ¢niversitesi Pedi mt baké&@Romatol oj i Bi l

2Ege ¢niversitesi ¢tocuk Sajléeje ve Hastaléklaré Anabilim Dal &
SEge | niversitesi Pediatrik Kmmg¢gnoloji Bilim Dal e

‘Ege | niversitesi Teébhbi Geneti k Anabilim Dal e

GirAma-: X6 e bajl é agammagl obul i nemi (XLA),; thekrerlyakdnjpi yej €
agammagl obulinemi ile karakterize, antikor eksiklikleri séneéeféi
-al éekxmada XLA tanélé hastalarémézda demografik bilgilerin g°zd:
i mmegngl obeiplimsman tedavilerinin ciddi bakteriyel enfeksiyonl ar ¢
seyri ve akcijer bulgularé incelenerek bu parametrelerin genot|
ama-|l anméxkteéer.

Gere&¥°ntem: C¢Cal Px-mAL&® Yéllaré arasénda k ksitometjkivengenetik etkikledd enen, f |
XLA tanéesé almék 20 hasta dahil edildi. Her hastanén demografil
|l aboratuvar ve g°re¢gnt ¢l eme bullgaurl,artée,d agvei-lierriil ein ee ngfeenkestiiyko nanal i
Bul gul ar: ¢al ékmadaki hastalarén t¢gm¢g erkekti (n=20). Semptoml
ortalamasé 72 aydeé. BTK geninde toplamda 19 f ar kKl & emu ttaasnyeam asnag
mut asyonlardé. En b¢gyé¢k hastaméz 34 yakénda, en uzun takip s¢ér
enfeksiyonlaré g°r ¢l mgk, hastalarén %356 inin balgam k¢glterl er |
(%57,8) izotlier edTéddnawi de uygulanan intraven®z ve subkutan i mmg¢gr
tedavi ©°ncesine g°re ciddi bakteriyel enfeksiyonlaré ve dijer
gesterilmiktir.

Sonu- ve Yorum: XLA, hastaasléariénénn °hnacyra tbtoay uk ailmm¢ ngl obul in repl a
gerekir Kmm¢gngl obul in replasmané akut yakamé tehdit eden enf e
hayatta kal ma oranlaréné dramati k kKekil de y¢ kksieplltemeekrtiekdkiirn yHuaksa
ulakmakta ve normale yakeén bir hayat s¢rebil mektedir. Genotip |
bajl anté bulunamaméxkt ér .

Anahtar Kelimeler: Bruton, Enfeksiyon, Primer Kmm¢gn yetmezl ik
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[PS-003][Abstract:0087]

Knfl amatuar Artrit Bulgularé Kle Prezente Ol an Otoi mmg¢gn
Ektodermal Distrofi Sendromu

Geél - i n ! ANgstihanEdeer Karaca 2, Ayke 2AyQamiye Burcu?, GgEvzeari Bfplpghigrnt d &ay ku't
Ge¢zi de LAkMeauc i | K%zt e¢k-¢l er

lEge | niversitesi ¢ocuk Romatol oji Bilim Dal é

Ege niversitesi ¢ocuk Kmm¢gnol ojisi Bilim Dal e

SEge !niversitesi Tébbé Genetik Ana Bilim Dal é

Girik: Otoi mm¢gn p okandeliazé d kktodermalpliatrofi sendromu (APECED),

birden fazla organén etkilendiji, otoimm¢gn regulatuvar geninde!
neden ol duju otozomal resesif bir bozukluktur. AKRE, merkezi i
yer alan bir proteindir. APACED, k r o marbtikoidismuve o k ¢ t an®z kandi di azi
adrenakortikal yetmezlije yol a-an -oklu otoimm¢gnite bul gul areé
sendromdur.

Ol gu: |- yakénda erkek hasta, yaklakék 2 aydér her iki ayak bil
Ki kKlik, atek ve ateke ecxilylke edaemyv WrPdkw.ntAn ke klnylegsé& arasénda 3. d
akrabal ek mevcuttu. Fizik muayenede saj el bakparmajénda t érnal
splenomegal i, kas iskelet sistemi dejerlendirmesinde iki taraf|
hareket a-é&kl éje&jnddi zadealuriak!| isk izl endi . Laboratuvar bul gul ar énd
reaktanl arénda arték, hipergammaglob¢linemi ve antingkleer ant.i
Bi yoki myasal parametreler normal di . Romatoid faktor, antin®tro:
antitiroid antikorl ar negati fti . Oni komikoz, artrit, splenomegali, hi perg
akrabalek °yk¢gse¢e nedeniyle yapélan hedeflenmik yeni nesil dizil
homozigot mutasyon (c.769C>T, p. Arg257Ter) saptande.

Sonu-: APECED sendroyadn@&nkkdmisk kmtkok¢tan®z kandidiazi s,

hi poparatiroidizm ve adrenal yetmezliktir. Knfl amatuar artrit .
tanémlanméktér. Tipik bulgular gelikmeden °nce, artrit gibi kI
olan hasta, krofAzkkmoukKokgiwans ve artrit birliktelijJinde yakameé
ayérécé tanéeéda APACEDOS6 in de akeélda tutul masé a-éséndan sunul m
Anahtar Kelimeler: Ektodermal distrofi, inflamatuar artit, APECED
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[PS-004] [Abstract:0088]

Subkutan i mm¢gnglobulin tedavi si il e ideal ve koruyucu dyg¢
yakam kalitesinin dejerlendiril mesi

Ayke A¥y gLl seném Raazriéye Bur cu?d GgEwan Bliplpdgsigd d & & Neslindan &deer Karaca ¢,
Ge¢zi de LAkMeauc i | Kyt ¢k-¢ler

'Ege ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmmunoloji Ana Bilim Dal
Ege | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sajléjé& Ana Bilim Dal e,
SEge | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Romatoloji Ana Bilim Dal
GKRKRri mer ve sekonder imm¢gn yetmezlik tanélé pek -ok hastanén
i mmégnogl obul i n(KVKG) veya subkutan i mm¢gnogl obulin(SCKG) tedavi
tedavi si al makta ol an primer ve grlkaomderSCKsny g/elt anmeay a kd @ - ioll me
i mm¢gnoglobulinG (1gG) d¢zeyleri, enfeksiyon sékleéejée, ajéer bakt
s¢resio, okul a/i ke devamsézl ék s¢resi czerine etkisi ve yakam ki
Gere&¥°ntem: -2018% yéllaré arasénda SCKG tedavisine ge-ilen 31 ha:
Yedi hasta (%22,6) ilk uygulama sonrasénda tedaviyi bérakte. S
enfeksiyon seéekl egkél,éjeenf ehkossipyiotnalsi zasyon sékl é&jé, okulal/ike deva
dejerlendirildi. ¢ocuklar K-in Yakam Kalitesi ¥I-efi (¢KYKO) ki
toplam puané (FSTP), duygusal , Jseoaslyeanldiwee nokswklorilkalre vhseerl leibjeiv edyen

hesapl andé.

Bul gul ar Primer imm¢gn yetmezlik tanésé olan 22 olguda SCI G te
s¢resi ve hastaneye ulakém zorl uJjuydu. Lok anl2olgua(%e3)kerhangi2 ol gud
bir lokal yan etki g°r ¢l medi SCI G tedavisine bajlé sistemik vy
tedavisi alérken son 1 yeéldaki --L8&3838) liglcende] 8Cli G64O®dangi/ slil ni(1356.
(p< 0.05) SCI G grubunda yeéelléek enfeksiyon séekleéjeé ve okul/i«ke

yat @€k ve hastanede kal ék s¢resi dejikmedi. Hastalarén ve ail el
saptandeé

TARTI kMA: SCilGi tiedlaal ve koruyucu i mmgnoglobulin seviyeleri saj
sunarak hasta memnuniyeti ve yakam kalitesini artteéerer.

Anahtar Kelimeler: subcutan i mmungl obulin, intraven©®z immunglobulin, pi
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[PS-005] [Abstract:0089]
Aj ér Kombine Kmmun Yetmezli k Tanésé Alan Hastada Hemkire

Fat ma G°k-e
i niversitesi Tép Fak¢ltesi, Pediatri Ana Bilim Dal &, Al

Hacettepe

GKRKk: Afj ér kombine imm¢gn yetmezlifi
nl t

i ortaylkl eecgamétd ieh, ndderl 8r é el
fonksiyo arénda bozuklukla karakter

ize primer i mmun yetmezl ik

Vaka: 24 yakéndaki annenin G1P1Y1A0 36 haftal ék NSV |l e 2800¢g
dékénda herhangi &yan htasdtad & d9 me mi ile 2.ay akKkeés n 10. g¢ny
pamuk-uk, perianal bl geden saré akénté gel mesi, déxk amanén k.
meyilli,emmede isteksizlik ile dék merkezde iakleer iameéeni CMEldg M( ¥)
6 hafta intraven®z Gansiklovir tedavisine yanét vermeyen hasta
izl enen hastamézén oral mukozasénda emmesini etkileyecek derec:
enfeksiyon azal t €l masénda °ncel i kIi adéemén el hijyeni ol duju, meme
Mi kostatin, Sodyum Bi karbonatl & gargara ile emzirme sonrasé dg¢.
gzl enmiktir. Dék merkezde saj yeoll udhdras slkiame a-l &@alnare kdamami te, Th
sonucunda iyilekmiktir. N°tropenik hastanén annesine n° i
icréenleri,yumurta, pastorize edilmemik s¢gt ve ¢renleri iy
payl akmama anl ateéel éep, hastanén tek kikilik odada kal maseé
gerektiji,mantar enfeksiyonu nedeniyle odada vazo, saksé
ziyaret-i késeétl amao&mésre n€me rkia,plteastnén, kori dordan oda i -ine hav
kal masé gerektiji anlateéeldé.Hastaya g¢n akéré ped kontaminasyo.l
banyos yapteré ,perifer kateterinimculizlendonrodaé& atku bajkieétmémlse
taz u -i-ek ,bitkiler,hayvanl|l arén fe-esi,salyasé,idraré |
yap e n (bebekler vb(-ocujunu uzak tutma hususl ar é
Son
14
yar

tr
en
s

u
u

@
-~
3 =~
[p]]
x =
=~
~

cndlevVibGrt edavi si alan hastanén or al mukozasénda ve ekstremi
rié olduju g°zlenmicktir.

DQ < M

Anahtar Kelimeler: N°tropeni, Pamuk- uk, SCI D

AJI R KOMBKNE KMMUN YETMEZLKK TANI SI NI  ALAN
BAKIMI
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[PS-006] [Abstract:0091]

Yeni Tanémlanméxk Bir Anti kor Eksikliji: FNIP1 Mutasyonu

Kebra Blaska@ahe Haskdlaomjel w,KeMalzlrdljDealhae dil 3¥ z Bre g f, SardafCeyaner 4,
Aydan Kkinti dji wlelna rDéo | u

IAnkara | niveFaktksesiTeptocuk Kmm¢gnoloji ve Alerji Bilim Dal é
2Ankara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Yojun Bakém Bilim Dal
SAnkara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Enfeksiyon Hastal &kl a

‘KNTERGEN Genetik ve Nadir Hastal ékdaMerkeziTané Araktérma ve Uygul a

GiriAmiti kor eksi kliklerinden biri ol an FNIP1 defekti, 2021"'"de t
Literatg¢rde; agammagl obulinemi, B h¢gcre yokluju ve hipertrofik
defekte sahip6hasta bi | diri |l mi ktir.

Gere- ve Y°nta&lmédkemamézda yeni bir FNIP1 mutasyonuna sahip ol an
s¢recini bildirmeyi ama-1| adeéek.

Bulgular: Tekrarl ayan ajér pn°moni, hipertrofik kardiyomyopati, rot
n°tropenisi ve agammagl obulinemisi saptanan 14 ayl ék kéz hasta

n°tropeni (TNS: 390/ mm3), B-20:,%0,e7)y,0kd aillj ual(tCDIl®dbda traksiyonel b
IVIG, TMP -SMX,G-CSF destekl eri bakl andé. 1,5 yeél boyunca takiplerine
g¢e¢nder 38 C' yi ge-en atek ki kayeti ile acil sarVvesimiz€OWabl O,

ol duju, dék merkezd@VY¥ aPER athe Stairsi n pozitif saptandéjée, tedavi
saptanan hasiCOV&n PLRr ¢ esti tekrarl andé, negatif saptandée, yaté
bakl@andAt ekl eri direngen sC y°rne dteann éhsaésytlaay aa sMliS i n, meti |l predni zo
Yanét al énamamasé ¢zerine tedavisine remdesivir eklendi. Re md e
tekrar dejerlendirifled&itjii odeabFNleREejded¢kenegl deg ve NGS analiziyl
NM_133372.3 C1630 A>G (p.R544G) (p.Arg544Gly) homozigot mutasy
18.gé¢n¢gnde solunum sékéntésé ndarziivl swé unhuans tdesgdiefdn (Bl .PAPY)ende
ol an hastanén tekOW2l BRERNt &Sat s pozitif saptandée. 2. k¢r remdesi
pl azma tedavisi verildi. 12 g¢n Bl PAP, sonrasénda nazal kang¢l |
edildi .

SonuAgamagl obul i nemi/l i hastalarda hipertrofik kardiyomyopati v
Anahtar Kelimeler: Agammaglobulinemi, COVID19 enfeksiyonu, FNIP1 defekti, Hipertrofik kardiyomyopati
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[PS-007][Abstract:0092]

Ardéekek Gen Delesyon Sendromu: Kroni k Grang¢gl omat©®©z Hast a
Muskul er Distrofisi Birliktelifji

Kebra Blaskahe HaskdNaa] ley Dehasain Ka Haklt@an B a f, €aka Bahsid3eAmar
Gurbanov 4, Tanél KenHBigeki, DAjydan Kkilnciojullaréeé

lAnkara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Kmm¢gnoloji ve Alerji
Bal ékesir Atat¢grk kehir Hastanesi, ¢ocuk Kmm¢gnoloji ve Aleriji
S B Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onhnkawli §ijii EAH Tébbi Geneti k K

“Ankara | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Yojun Bakém Bilim Dal

GiriXk:e bajlé Kronik Grang¢glomat®z Hastal ék (KGH), Xp21.1 de | ok
Xp2l. 1" deki geni k del esyonl ar, ardéxe&r gln MdelesygomesenidpiomubDuac
Distrofisi (DMD) veya retinitis pigmentosaya da neden olabilir.

Gere- ve Y°nBemla&rékmamézda McLeod fenotipi ve DMD'si de ol an k
ama-1 adék.

Bulgular: 2, 5 ayl ék er kelké khkaesnt ag e -2i radyi i pn°®moni sonrasé ileus ve s
periton séveésé ke¢ltegrlerinde Klebsiella pneumonia, trakeal aspi
de¢keneglerek klinijimize y°nlendirildi.i Kmmkeel DHRki Hdej boulsnhdyal
ol masé ¢zerine KGH tanésé aldée. Ajér pn°moni tablosu olan hast:
pozitif olarak saptandé. Genik spektrumlu antibiyotikon anti fun
tedavileri baklandeé. GeXpeltl .k4 anall g ezsdien dXep 2G@K,2 TAB3, FTHL17, DMD,
PRRG1, XK ve CYBB genlerini i-eren genik delesyon saptandé. Bu
MAGEB16 ve PRRG1 genlerinilnkikmmin od matdemnll @r &€, TAB3 geninin ise
g°r¢ld¢g. Hastada geliken P. jirovecii ve CMV enfeksiyonlarénén
Hastada XK mutasyonunun neden ol duj u Mc L e watladkatositleriKplliantjeru!l gul ar &
negatifliji), GK defektini destekler hipertrigliseridemi, DMD')
muayenesi nor mal saptandé. Takiplerinde ekstg¢be ol amayan hast a)
ol mamasé nedeniyle 9/10 uyumlu akraba déké don°rden hematopoet
SonuxX’e bajleée kaleéetélan KGH'de exlik edebilecek bakka gen del e
dejerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: CYBB,kroni k gran¢l omat©°z hastal ek, McLeod fenotipi, p
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[PS-008] [Abstract:0093]

Pri mer Kmmun Yetmezlije Bajl é Geliken Mukormukozisl:i Has
Seher Durgun
Hacettepe | ni viFearksgiltteessii ,TPéepdi at r i Ana Bilim Dalé, Ankar a
Giri«k: Primer Kmm¢gn yetmezli k hastal éklarée, Primer yada doj umsal
kroni k veya yineleyen bakteriyel,fungal, protozoal v eaeteplumdal enf
g°r ¢l me sékl é&jé 1/10000ve 1/100000 araseénda deJ|Ken hastal ék g
haftal é&k dojan,il k atexk, issye nedeni ile de mer keze bakvuran |
h¢creler, CMV |1 gm@i+) zed%rn anleméhf s? Kl e kurumumuza sevk edil mi Kk i mm
al méktér. Solunum séként ésé, sol g°zde ektima gangrenozum far ked]
saptanméxk ve kurumumuzda debride edil mik ol @nemdstanah, mukbkead:
pl akl ar oluktu, d¢zemnlnii tamdlkdlsltartlian ewi modyum blkarbonatle aj e
i mmobilize olan hastaya basi yaraséné °nlemek i-in iki saatte |
g®z¢sdegzenli araléeklarla refresh damla ile g°z bakémé uygul andi .
°nl emek amacé ile nazogastrikten drip pompasé ile beslenmesi s
ajeéz i-i yarasi d¢zeélidmedyatdak pyald&as@¢sgaenli beslendiji i-in ki
oral mukozasénda farkedilir derecede iyliesme g°r¢ldeg. Anneye n.
yapéldéjeée konusunda verilen bilgilerin yeterli olduju g°zl eml e
Anahtar Kelimeler: HF S, Kmmun Yetmezlik, Mukormukozis
Pri mer Kmmun Yetmezl. e Bajl é Geliken Mukoc
; o -
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[PS-009] [Abstract:0094]

Hi drops Fet al
I

i Dojan vet  Mukopan é sieHastadaKongmtal G -
CSF3R Eksikli]jg 7l

€ Konjenital Netropeni

kule Bisyeik Yaphmkeygi Sellmahnijdes Pénhr SMdtnmaulAdti mBAydanCi Vel ek | re:
¢ijdem Seher NKahmea QekdetrCaylan 3, Ay ke 1Met i n

IANKARA k HABRANESK, ¢OCUK ALERJK VE KMMUNOLOJK KLKNKJK

2ANKARA kEHKR HASTANESK, ¢OCUK METABOLKZMA KLKNKJK

33. ANKARA KEHKR HASTANESK, TIBBK GENETKK BY¥L! M!

GKRKKk : Konjenital Granul osit kononi -GSf3Rhgen hemoeigbemutadyank hatlim 3 r e s e |

bir konjenital n°tropfpShRiteedensi oéeuypyan&tsézl ek ile karakteri zecd
Tip7(MPS -Ti p7) bul gularé ile prezenteCB8FaGep,yaheémsezndtaonpbhni kvakacC
VAKA TAKDKMK: Akirnadbean ,e vmhiialdénda, C/S il e dojum ajeéerl|l é&jé 2040 gr
2. g¢é¢n¢gnde sepsios, dehldratasyon, sarél ek ve hipoglisemi sebeb
saptandé. Tam kan sayemenda (TKS)oBegyrm%t Kgfriel saggeassfe 6ANS) : AdbG,
saptandé. Absol ¢ | enfosit ayeéesé, Pl atel et , KCFT, BFT nor mal , |
dekénda | enfosit alt grup anaI|2| normal , C3, C4920 e m@B506I| daj mal
kroni k n°tropeni tanésé aldé. Kemik iliji aspirasyonunda myel o
durakl ama vardé. Tekrarlayan enfeksiyon nedeniyle hastaya Fil gl

Tedavi dozu 10 mcg/ g/ gén ol acak kekilde y¢kseltil mesine rajmen cevap a
paneli ile homozigot G -CSF3R mutasyonu (G -CSF R (NM_172313 -3) c.1023 dup G, p.Trp 342 fs*71 Homozigot,G -

CSF3R geninin 9. eksonunda pat ojiedri kp anufteatsayloing meddareiryillediyapel a
tetki klerinde beta gl ukr onglduakzr odngikdiakzl :¢ j2;4 ,v3e n(nboelt/ah/ mg protei n_
%3006unun alténda) ve GUSB homozigot mutasyonu( (NM_000181.4) H

babamutan al i zi |l e dojrulandeée.) -SapVvatbmaéeéskenuhduMPS

Anahtar Kelimeler: betaglukronidaz, G -CSF,G-CSF3 R mutaysonu, n°tropeni, MPS Tip?7
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[PS-010][Abstract:0095]

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

Ezgi To%WNeslihah EdeerKaraca !, Ayke Aydyna 2MgukdeilDurmaz 2, ¥zge¢r 2tofBgkude Aks
Necil Ke¢gfek-¢ler

'Ege ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk SajKmhpenwleo jHiasBiall ierk!| Raleé
Ege | niversitesi Tép Fak¢ltesi, Tébbi Genetik Anabilim Dal &, K
Girik Agammagl obul inemi veya hipogamaglobulinemi, dol akémda ol
karakterize nadir g°r ¢l eni Kkab @z wlkalluji undngm. yBRiEME z(IB h¢gcre | inker
B h¢cre gelikiminde erken bloja yol a-arak periferik kan dol ak:¢
anti kor eksi kIl ifji ile ilikkili tekrarlayan enfeksiyonlara nede!
OguD°rt yak erkek olgu, altée aydér tekrarlayan solunum yolu enf
bakvurdu. Kmm¢nol oji k dejerl endirmesinde yakéna g° med)deglgh,k | gG
seviyeleri (6,6 mg/dl, 72 N 22mg/dl)iley ¢ksek IgM (131 mg/dl, normal: 92 N3mg/dl) d¢zeyi saptani
sitometrik | enfosit alt grup analizinde, normal sayéda CD3+ T |
vardée. Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu obuintedavisiguya ayda bi
(0,49/ kg/doz) baklandé. Yeni nesil dizileme temelli primer i mm,
c.790 C>T (p.GlIn264Ter) mutasyonu g°sterildi

Sonu-: Agammagl obulinemi, farkIl & geneti k etinydImejsiil greeg etkajnl & | &l
bajl & agammagl obul inemi (Bruton hastaleéejé) olmakla birlikte BT
kesin tanéya ulakmak i-in erken d°nemde hedeflenmik yeni nesi.l
arakt ér él mal edeéer Bruton hastal éjé ile ayné klinik ve |l aboratuva
mut asyonu g°sterilememektedir. BTK mutasyonu g°sterilemeyen er|
kez -ocuklarénda, aabea&l &k kag ecti ndemalkrresesi f (OR) kal étém pat e
pre-BHR (B h¢cre resept®rg¢) yapéséné ya da sinyal iletimini boza
mut asyonl aré araktérél mal edeéer .

Anahtar Kelimeler: BLNK, agamagl ob¢l inemi, i mm¢gn yetmezl ik
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[PS-011][Abstract:0096]

Premat ¢re Stop Kodona Neden OI an
Artrit, Térnak Ps°riasisi Ve
Eksi klifi

Neslihan Edeer Karaca !, Sanem Akarcan 2, Saori Kadowaki
Laurent Casanova 3, Neci |l KLYt sk-¢l1 er

lEge | niversitesi Teép Fak¢l tesi ¢tocuk Sajleje
?Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, Paris, France

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

1, Kunihiko Moriya

Hi pomor fi k
Oni komi kozl 2alR Katagenistt er i z e

I L1RN Mut asy
Ge

2, Guzide Aksu 1, Anne Puel 3, Jean

ve Hastal ékl arée A

Giri«k: Knlt errels®ekpitr? r antagoni st eksi kI i7]i ( DI l&masyongesolunant a | bakl an
zorluju, eklem kikliji, p¢steler dokegnteg, multifokal aseptik o
otoinflamatuvar hastal ékteéer.

Ol gu: Yirmi bek yakénda kéz olgu, 11 yakéndaykkenkswve Hareké&t kI
yakénmal aréyl a bakvurdu. Aralarénda akrabal ék ol an anne babaneé
artrit tanésé aldéjée ve 13 yakénda kronik b°brek yetmezliji ne:
ajeéerl éek ve boy 3 persantilin alténdaydé. Sol dirsek dorsifl eksi
KikKlik vardée. EI ve ayak térnaklarénda distrofik dejikiklikIler
faz reaktanyltksékldi k ve hipergammagl obulinemi saptandé. Juvenil
met otreksat, sulfasalazine, kortikosteroid ve izlemde etanerce,
izlemde onikomikoz lokal ve sistemik antifungal teda viye yanét ver medi Kroni k mukokut an
STAT1, AI RE, CARDY9 genlerinde mutasyon saptanmadé. Refrakter o]
térnak ps°riazisi tanésé konuldu. Kzl eminin 1RNgeninge€prematwdesstog ¢ m e k
kodona neden ol an homozigor c¢.85C>T(p.Arg29Ter) mutasyonu g°st
i kinci bir transkripsiyona izin verdi]ji fonksiyonel -al ékmal ar |
Sonu-: G¢n¢gmgze kadar tanéemminé@mméw] Dl RARomlagwlla bakl angé- g°stere
mortaliteyle sonu-lanmék ol gul arder Ol gumuzda klinijin ge- bal
translasyonu yeniden baklatan hipomorfik yapéda ol maséyla il ik
Anahtar  Kelimeler:  DIRA, onikomikoz, artrit

23



KLiNiK iMmUNOLOJI

.KONGRESI

[PS-012] [Abstract:0097]

HomozigotlIL -21 R Mutasyonuna Bajlé Marjinal Zon Lenfomasé il e
Yetmezlik Olgusu

Ezgi Tohy&lydkeazANeglikan EdeerKaraca *, G¢ | ci h a R, EdazAedeven 2, Handan Duman kenol
G¢zi de 2, 8drapksoylar 2, Nazan @EetNeaqicll Kyt ¢k-¢l er

'Ege | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sa]lé]é ve Hastal ékl ar é
Ege | niversitbsesTéptbakk Sajl éjé ve Hastal éklaré Anabilim Dal
Giri«k: Kf2tle rrie°skeip@ PR) Ideni ndeki mut asyonlar, primer i mm¢gn yet me
zamanl arda tanémlanan mu2 ABRyoafl aktdianda@ffamtdiddi wvemegn sistem bil ek
fonksiyonl aréné etkileyerek kombine i mm¢gn yetmezlije neden ol m
Ol gu: Altée yakénda kéz -ocuju, yenidojan d°neminden sonra baxl
yaygén d°k¢nt¢ Ki kayetrzlkeebiakvuedbastHasémya d°rt yakéndayken Sit
pn®°monisine bajl é& mekani k ventilasyon gerektiren ciddi solunum
kombine i mm¢gn yetmezli k tanésé konmuktu. Hast ansadeiyanaklardea Kk vur usu
ekstremitelerde gluteal b°lgede eritemat®z d°k¢nte¢g ve servikal
saptandé. Perif eDNA vkeanddéak kCBMVa Cr yptospori dium parvum pozitifti
zon lenfoma s &Epstein-Bar vir¢issa@pganide. Hedefl enmi k yeni nesil di zi |l eme
-al é&xkélan primer imm¢gn yetmezli k panelinde, | L21R geninde homozi
Hastaya lenfoma nedeniyle rituksimab tedavisi veril ip késmi remisyon sajlande k an treos.
rejimi sonrasé HLA tam uyumlu kardekten hematopoietik k°k hg¢cer
profilaksisi i-in Siklosporin A veri lbdaik | aFnl duék.o nTarzaon s pvlea natsa skyl convu
g¢nlerinde séraséyla netrofil ve trombosit engraftmanlaré g°zl
transplantasyonun 3. ayénda nor mal izl enen hasta klinik ol arak
Sonu-: Bu olgu, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlaré, kroni|
hastal éjé, sklerozan kolanjit ve malignitesi olan hastalarda a:
gerektijJini vurguluamd kmuaxmacéylka mdi ye kadar | L21R gen kusuru ol
bildirilmiktir. Bu vakanén °nemi, HSCT il e baRaRéeébksbklri kekol di
hastalar arasénda il k malignite vakasé ol maseédeéer.

Anahtar Kelimeler: Kombine i mm¢n yetmezli k, hematopoi et i k-2k1° kr ehs¢ecprte® rn adkelfie,
marjinal zon | enfomaseé
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[PS-013][Abstract:0100]

Castl eman

Nergiz Kendirci *,

Hastaléjé ve N°tropeni Kl e Seyreden Adenozin D

Nal an?, Makak Eot &, Erol Erduran 2, Ayber k T&r kM¢egemaEe hd dFladzie It Or han

'Karadeniz Teknik ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Alerji ve K
2Karadeniz Teknik ! niversi tkesmatTelpo jFia kvwd t@mskio | otjoicuki | i m Dal &, T
SKaradeniz Teknik | niversitesi Tép Fak¢ltesi, Tébbi Genetik Ana
‘Memor i al Bah-elievler Hastanesi, ¢ocuk Hematoloji ve Onkol oji
Girik:

Primer imm¢gn yetmezl inkilnerf,arikmhng, nbislieskteenl eri nin gelikim vel/lveya
ortaya -ékan kal eétsal ge-i kKl heterojen bir grup hastal ékteéer. |
farkl & grup taraféendan at ek, poliartepi ki $akgderaj nemeker backi &

ol arak tan

éml anméktér .

Olgu:

Bir aydér devam eden halsizlik ve ikKktahsézleék «kikayetiyle bakv
muayenesinde hepatospleneomegali ve servikal lenfadenopati; tetkiklerinde ise bisitopeni ve akut faz reaktan
yéksekliji saptanmasé ¢zerine malignite °n tanéséyla servise y.
veril miktir.

Hastanén yapélan | enf nodu biyopsisi, fokal istertal pl Rgzmar hpo
varyant castleman hastal éjé olarak raporl andé. Kemoterapi prot
iczerine desensitizasyon protokolg¢ ile sorunsuz kekilde verildi
Ol gunun geneti k analizinde, CEOGRZEng&niondlajlui thedaltigridenpdomozig
mutasyonu saptandé. Hastada saptanan varyasyon Sanger anali ziyl
anne ve babanén varyasyonu heterozigot ol arak takéedéyktiomayan g° st
i ki kardekinde de homozigot mutasyon saptandé. Her ikisinde de
Hastanén intraven®®z i mmungdsfbutld dawiepil asemaanret,i bG yoti k profil aks
enfeksiyonnedenl i yat éké ol masé ve mevcut tedavi ile n°tropenisinin d
remi syona girmesinin ardéndan hematopoeti k k°k h¢gecre nakli yap:
Sonu-:

DADA2 vaskg¢lit bul gularé ol maksézén saf kér mé nfégpenkver e apl azi si,
trombositopeni gi bi hematol ojik bulgularla karkéméza -éekabilir
se-eneji olarak bildirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: n°tropeni , adenozin deaminaz 2 eksiklifji, -ocuk
Tabl ol: Hastwuam&éd@e nhakvul aboratuvar sonu-1| al
WBC (/mm3) 2000

ALC (/mm3) 1480

ANC (/mm3) 110

AEC (/mm3) 50

[aA (ma/dl) 180

laG (ma/dl) 1750

[aM (ma/dl) 37

Total IgE (1U/ml) 17

CD3 (%/mm3) 76 (1124)

CD4 (%/mm3) 37 (547)

CD8 (%/mm3) 30 (444)

CD16/56 (%/mm3) 2,5 (37

CD19 (%/mm3) 19 (281)

CRP (ma/dl) 12

Sedimentasyon 58

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

¢ocukluk ¢ajé Brusellozunda Kan Eozinofil D¢zeyinin Hast
Rol ¢

Ayke Besyeégkcam

Cengi z G°k-ek Kadtéorc ulko jHeams tvad ékl aré Hastanesi, ¢ocuk Enfeksiyon
GiriKlmisan brusell ozu, bir-ok hastaleéejeée taklit eden sistemik bir
ol abil mektedir. ¢ocukluk -ajé bruxelméaau,gedieddil ikl ivrei Kk otmpb li klaas
ol abilir. Bu -al @ékmada, -ocukluk -ajé bruselloz hastal arénén ©°.
taneésal rol ¢negn araktérél masé ama-1|1 andeé.

Gere- ve Y°nGemilye :d°n¢gk ol aBak e QGdalAra0 Bk 2019 tarihleri ar a:
)

0-18 yak 60 -ocuk hasta dejerlendirildi. Ayaktan ve hastaneye y.
demografik °zellikleri ve klinikleri ile éniikmodligmdioji k ve di]
Bulgular: Hast al arén yak ortalamasé, 9.3 N4.3 yéldé ve % 41.76si ke
ekl em tutulumu mevcuttu Hastal arén %33.306¢; yateéreéelarak izl endi
ortanca de] B0-D0B6@OLYPLiIi ken ayaktan hasamid/ab®ld)a dejoerOLer(i 56r asénda
Kan eozinofi sayéesé kesme seviyes93.<¥)90ddjlaril-alnégk (%71 8-98Ipve( 5@I. 49
°zge¢ell ¢k %60. 00, -76.0 blardlobutundd.3 . 3

Sonu-¢cocukl uk -ajé brusellozu ¢l kemiz i-in °nemli bir halk sajl
eozinofil d¢zeyleri, -ocukluk -ajé brusellozunda hastal ék der e
sahip olabilir ama ibuanllaé&limasé,dahzagglyl ¢k ve duyarl él @& énén de
hasta ile yeni -al é&kmalara ihtiya- varder.

Anahtar Kelimeler: Brusell oz, -ocuk, kan eozinofil sayése
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[PS-015] [Abstract:0104]

Crohn hastalarénda periferik kanda monong¢gkl eer h¢e¢crelerde 1T
domain -3(TIM -3) d¢zeylerinin araktérél masé

Fatma Rabia Kahraman !, ¥z | e, ATwri- 'Akko-

IMarmara | niversitesi Tép Fak¢ltesi ¢odwmk éSa&slt@ajndbude Hastal ekl a
Mar mara | niversitesi Tép Fak¢ltesi Gastroentoloji Ana Bilim Da
Ama-: Crohn hastal é&jé d¢nyada ve ¢l kemizde g°r ¢l me sékl éeje gidi
bilinmeyen, hen¢gz k¢egratif bimfiladavivair ol mayapéerisaknihlastial é] éd
i-erisinde farkleée klinik °zellikler g°steren fistg¢l i-%ami,r-sak i k-
fizyolojik ve patolojik s¢re-te temel i mmpé&to |l mgli kk flonklisu y oma] &k
toleransénén d¢zenl enmesinde rol oynamaktadér. Bu -al ékmanén a
izole edilen T Lenfositlerin TIM -3 d¢egzeyl eri ile sajléeklé bireyler karkél akteéer el
ama-|l anméxkteéer.

Gere&°ntemi4518 ak arasé Marmara | niversitesi Ejitim ve Araxkteer mas
bakvur an, son 8 hafta i-inde kortikosteroid il a- kul |l anmameéck, I
Crohn hastaseédahaillé kemdaiylami ktir. Kontrol grubu olarak hicbir otoi
birey cal ékmaya al énméxkteér. Cal é&kma grubundaki t¢m bireyl erden
i mmegnfenoti pl ekne CO4 -APCACDS-PC7, CD19 -APC, CD16 -PE, CD56-PC5 . 5) yapél méktér H
yézey boyamasé yRapiefladeaki TilMcel enmi kKt i r.

Bul gul ar: Crohn hastalarénén ve sajléekl é& bired8l @rizrdd eCD3 aChs€
anlaml é& bir fark bulunmazken ( pD30CD0656+TIMr-® him¢ braslt al améeaésnalCl ekl
g°re anlamlée olarak y¢ksekl i k gChI6€6GHTMMn rB kh ¢ crr & lpe<rOi. Odbe) . a ICIDaBm| &
gzl eml enmemiktir (p>0.05).

Sonu-: Bir inflamatuar bajérsak hastal @jlaralkam-@kodlaméauma malkd ekmad
bir tedavi yakl akémé bulunmamakt ad®d¢n ECdehrethagdtiani ar s onauediamd é
d¢zenleyici etkileri araxktéréelacak ve yeni tedavi yakl am& ml ar é |
kapel arée aral amaktader.

Anahtar Kelimeler: crohn, infl amatuar hastal ék;;3 Kmmunomodul asyon, Ti m
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[PS-016][Abstract:0106]

Kronik I TP il e ort aGASP10 mutaayonu 8lanPASPS Olgusu

Leman Tuba Karakurt ', Nurhan Kasap 1!, Hayrunnisa Bekis Bozkurt !, ¥zl em Cdyv kayfteanmr 2 Blastatak - é
Argal
IKstanbul Medeniyet | niversitesi Teép Fakg¢l tesi ¢tocuk Alerji wve
1
I

Kstanbul Medeniyet niversitesi iTé&p |Fark Patleds i Kiosacank uH e martsa lkd jy €
Ama - :

Ot oi mmun Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS), I enfadenopati, hepa:
karakterize, malign ol mayan, kroni k seyirli bir hastaleéektér. K|
otoimm¢é¢n tutul umdur . Bug¢ne kadar -0]-90) uRLBSFASsgaeahéheded@§gm89or ur
bildirilirken, CASP10 i-in sadece iki farkl & mut as@ASRIOpatojeni |
mut asyonu saptanan, kronikas$sT® sbeubmakuada@éar bir

Olgu:

Aral arénda akraba evlIilifji ol mayan ancak ayné k°yden ol an ebev
ol an halsizlik, bak d°nmesi ve ekimozlar ile -ocuk klinijine b
ekimoz| arén dékénda, patolojik boyutta servikal | enfadenopatisi

sayémlarénda persistan (> 1 yél) izole trombositopeniye sahip |
sénérl ardaydé. Ot oi mm¢n b pokitiftifl/320). Leafosid at grupahalizinde £94& T ve CD8+ T

h¢e¢cre oranlarénén exkitlendiji ve y¢ksek dd,ud)]le mledwajtu vee ¢ lhd g.r
analizinde CASP 10 geninde missense ¢ 416A>C (p. Lys 139Thr ) patojenik varyant saptande.

Sonu-:

Ol gumuza | enfadenopati, kronik I TP ve immgnglobulin seviyeleri
analizi ve genetik analiz sonu-1laré ile ALPS tanésé konmuxktur.
bu y°adaxkt érmal ar yapél masénén klinisyeni tanéya daha erken yal
Anahtar Kelimeler: ALPS, CASP-10, kronik ITP
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[PS-017][Abstract:0107]

WDR1 Mut asyonlu | - Hastanén Uzun D° e eTdkinkdii rwvwe skl i ni k

¥zgen SpyFizgen ¢elleKdi telPkhWMeHmeé& kil,riSelKiame ¥ Ze n¥ nBerl ¢Akuread
Pfajfer 4, Kaan Bo zNeusjr i b Fe@p Gena ?

IKzmir S.B.] Dr. Beh-et Uz ¢tocuk Ha®Atralkéllramné Hast @earersahi $iochliki tA
Kmmunol oj i Bilim Dal é, Kzmir

2Aydén Kadén Dojum ve ¢ocuk Hastaleéklaré Hastanesi, ¢ocuk Kmmun
SKstanbul Biruni iniversitesi Tép Fakg¢gltesi, ¢ocuk Kmmunoloji v

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

Gi r-Ama - :

Aktin etkilexkimli protein-ilndlAti iplgsy arkts nr adk-itepeat adbainelrf IWDOR1) WD
geni mnawmaf &odl anér. Aipl inflamazomda yer aleép, miyeloid ve |e
etkilemektedir., WDR1 mut asyonl aré il k olarak 20166da tanémlanmék olup i m
ol arak karkéeméza - &k makvtia dHéerma tYorpeoreitli &kn Ki®ekd Hgcr e Nakl i dir ( HKHN)
kadar WDR1 mut asyonl u 13 hasta bildirilmiktir. Bu hastalardan 606sé
grubundaki 3 hasta takibimizdedir. Bu sunumumuzda Bdeldmneyst amézen
ama-1 adeék.

Metod:

Hastanemiz imm¢gnoloji servisine WDRAsngltasyediul sppt akiame halsé mamr
Ki kayetleri, muayene bul gularé, imm¢gnolojik verileri, molekg¢l el
incelenerek k aydedildi.

Sonu-1|ar:

Birinci hasta, tekrarlayan bronkiolit atakl aré, parmak absesi,
k ez, i kinci hast a; tekrarl ayan p¢steler deri |l ezyonl ar é, or al |
beri kronik KTP tanésé ile takip edilen tekrarlayan atek, i shal
Ol gul arén WBRAShiomdei got mutasyonu saptanmasé nedeniyle, HKHN pl

e
HKHN prosedg¢r ¢ rdegdzdeendliil dliVIv@ repl asmané, antibiyotik profilaksi
ve 3. hastalarda otoinflamatuar ataklarén devam et mesi nedeni vyl
izl eminde hastane yatéké gbmnektgPeheamddi ,e2feksByohastal ardak]|
sayéca ol duk-a azal de.
Tart ékma:

WDR1 mut asyonl u hastalaréemézén 7 yéllék g°zlemleri,; bu hastal ar é
sorunl arla yakadékl|l aréné binetlgédmameérdi geBekedonyumdai gyl amatuar ¢
hastalar kiddetle HKHNO&ne sevk edil meli midir?" ol mal édér .

Anahtar Kelimeler: HKHN, Kmmun yetmezl ik, Lenfosi tWDR2t oi nfl amatuar sen:
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[PS-018] [Abstract:0109]

LRBA Eksi kI i 7] Ol an Bir Hastada Kmm¢gn Disreg¢l asyon ve Len
Bakar él & Abatacept Kull anéme

Caner Aytekin !, Abdul | 2t i Fi BakébDAydan Kki®nciojull aré

IDr . Sami Ulus Kadén Dojum ¢ocuk Sajl éfmavelasihanaebiEkl aoéuE] Kining
B°l ¢m¢, Ankar a

°Dr . Sami Ulus Kadén Dojum ¢ocuk Sajl éjée ve Hastal éklaré Ejitim
Ankara

SAnkara | niversitesi Tép Fakg¢l tesi ¢ocuk Sajl éj dojivedllediBilant al ékl ar
Dal é, Ankar a

Girik:

LRBA eksikliji enfeksiyonlara duyarl él ék, otoimm¢gnite ve | enf o
primer imm¢gn yetmezliktir. LRBA,-4Dimgbrgerienti-bi tt % reefdiefflieany @leld A Kk
tedavi olan abatacept (CTLA4 -i mm¢nogl obul in fg¢gzyon proteini) LRBA eksiklijin
i mmune disreg¢lasyon ve |l enfoproliferasyon bulgularé abatacept
ol gusu suwul muxkt

Olgu:

Al'té yakenda kéz hasta tedaviye diren-1Ii KTP, |l enfadenopati ve
steroid ve KVKG ile tedavi edildiji ancak klinik tablonun d¢zel
olanhasta nén sajl ékl & i ki kardeki vardé. Fizik muayenede aksiller

saptandé. Tam kan sayéménda anemi, n°tropeni, | enfopeni ve trol
serum | gM d<,z eyi d¢keék, |l g6, nbgihaVedilgEedfpsyltealbD3grbupl @arke¢cP
aktivasyonu,DNT -h¢scre orané ve DHR ile denetlenen n°trofil fonksiyonl
analizinde LRBA geninde daha °nce tanémlanmamék bypmpbzsgptandéb6:
Hastanén anne, babasé ve 2 kardexkinin heterozigot takéyéceée ol d
mg/ kg dozunda baklandé. Trombosit sayésé giderek arttée ve 3 ay
abataceptdoz ar al eéjé 4 haftada bir ol acak kekilde d¢zenl endi . Bu ted
tamamen d¢zeldi. Bir bu-uk yéldér devam eden tedavide herhangi
Sonu-:

Abatacept, LRBA eksiklijinde i pmghi flesnsgghasgeohki Ve benfeaeekild
Hemat opoeti k k°k h¢gcre nakli ajér LRBA eksikliji olgularénda d
Anahtar Kelimeler: LRBA, i mm¢gn disrege¢lasyon, |l enfoproliferasyon, abat:
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[PS-019][Abstract:0110]

MHC Séeneéef | Eksi kliji: TAP1 Gen Mutasyonu Takéyan Bir Ol
Caner Aytekin ', kul e Ha?%%edldrGdylaner 3, Fi ger’, DAjydan Aydan KkXinciojullare?2
IDr . Sami Ulus Kadén Dojum ¢ocuk Sajl é] é Hae tHasetsdl, é kKloaxru& EKjmmyginmn
B°l ¢m¢, Ankar a

2Ankara | niversitesi Teép Fak¢l tesi tocuk Sajl éjeée ve Hastaleéeklar
Dal &, Ankar a

Slntergen Genetik Tané Merkezi, Ankar a

Giri«k:

MHC sénéf | eksikligsi,n TVAeP 132 TmiPRr,odglaggbul i n genl eri ndeki mut asy
g°r¢len otozomal resesif bir primer imm¢gn yetmezliktir. Tekrar|
bakl éca °zellikleridir Burada t ekr,ar-loaky asna yséod au niuym lyeod mui ke ncf ielkts |
bronkiektazisi olan, TAP1 mutasyonu g°sterilen MHC sénéf | eks]i
Olgu:

14 yakénda erkek hasta nefes darl éjée, tekrarlayan solunum yolu
babas & i kinci dereceden akrabaydé. Fizik muayenede sol yanak, ko
bajl é& skarlar saptandé. Serum I gG, I gA, 1 gM ve I gE d¢zeyleri ni
azal dej e (%B2verHLA BBGe kspresyonunun ol madéj éné -gDXtielre | dihg¢ PrHA v
aktivasyonu normal di . Toraks BT6de multilobar bronkiektaziler
tanésé konuldu. Yeni nesil dizi anal i ziémkdeh oTmoPzl ggen icn dle3 1d2aChar ©(
mut asyon saptandé. Hastaya KVKG replasman tedavisi ve TMP/ SMX |
sistemi yakénmal aré belirgin d¢zelen hastanén solunum yolu enf
Sonu- :

Der i ¢l seri, tekrarlayan solundkmsyolku féemfrolssgisy dnloaxke kv a@aznen ol
eksi kliji degkegnegl melidir-ABEkemspresmenunun!|l @l HEbAmesi tanéya ol
ko k hy¢cr e gilabddileryetersizlir. i |

Anahtar Kelimeler: MHC sénef | eksi kliiji, TAP1, kombine i mm¢gn yetmezl il
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[PS-020][Abstract:0111]

NCF4 Gen Mutasyonuna Bajlé Atipik Kronik Grang¢glomat®z Ha

Caner_Aytekin 1, Ferda ¥zb3iy Médwreunt Ak -Ggdosyer &€n Kkathma?, ¢ oFli agke rP, Adarj u

Aydan Kkintiojullare

IDr. Sami Ulus Kadén Dojum ¢ocuk Sajléejée ve Hastaleéeklaré EJjitim
BeIl ¢ mg, Ankar a

°Dr.SamiUlusk adén Dojum ¢ocuk Sajléjé ve Hastaléklaré Ejitim ve Ara
BeIl ¢ mg, Ankar a

SDr . Sami Ulus Kadén Dojum ¢ocuk Sajléejée ve Hastaleéeklaré EJjitim
“Dr . Sami Ul us KadeénajDogjuém véeo cHiaks tSal ékl ar & Ejitim ve Araktér ma |
Ankara

SAnkara | niversitesi Tép Fakg¢l tesi ¢tocuk Sajléeje ve Hastaleéklar
Dal é, Ankar a

Girik:

Kroni k gran¢gl omat©z etkasuatrdlagglan( K@H)a,zitv enfeksiyonlara ve enfeks
hastal éfja yatkénl ek yaratan primer i mm¢gn yetmezlik (PKY) hast al
bul gul ar da tanémlanméktér. KGH&6a CYBB, CYBAMAsyOhBQalr,e MEHRIlen MG R
eksiklijinde hiperinflamasyon ve periferik enfeksiyonlar g°r ¢l
yoktur Burada NCF4 gen mutasyonunun neden ol duju atipik kronil
Olgu:

Anmme ve babasé arasénda akrabal ék olan 15 yakéndaki Afgan kéz ha:
karacijer hastaléjé nedeniyle hastanemize sevk ed6.|ni ED$) e z- d
d¢e¢kek vecut-706SP3), 6keefal arda saréléek ve belirgin hepatosplenom
incel emel erinde kiddet!l i anemi ve | °kopeni, trombosi topeni, k a
Coombs testi, -TyPek sveek -a®nityiak ot oant i koajl éarrsak alpityanpsti.s iKmdce -b° | ya
tipik histopatolojik bulgularé g°re¢ld¢g. Hastaya Hashi moto tirol
varisleri tanésé konul du. Karacijer biyopsisinde kgrdaer¢éelro ne nodli urkm
serum | gG, Il gA ve 1 gM d¢gzeyleri y¢ksek, |l gE d¢zeyi n-€b3niaT™ bul u
h¢cre aktivasyonu normal di . DHR il e oksidatif patlama yanéte -
Yeninesildizia nal i zi nde NCF4 geninde daha °nce -Li&rAmmabhméyohomeapgatc
sonra hastanén memleketinde kaybedildijJi °jJrenildi

Sonu-:

Burada invaziv enfeksiyonlaré ol mayan, «kiddet]l] be¢ye¢esayenlager i | i ]
karakterize KGH ol gusu sunduk. Bu °zellikleri takéyan hastalar
tedavinin hayat kurtarécé olacajé unutul mamal édeéer.

Anahtar Kelimeler: Kroni k gran¢l omat®z hastal ék, NCF 4, hi perinfl amasyol
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[PS-021][Abstract:0112]

Akut KTP Tanél é ¢ocuklarda Kmm¢gn Yetmezlik Durumunun Dej

Mehmet Cemal ! D°Munsetzaf a B¢ y¥;,nkearv c¥z Medmet Fatih Orhan 2

Sakarya | niversitesi, Tép Fh&gtlaleskl, artd cAirka SRijll iem éDaleé, Sakary
2Sakarya | niversitesi Teép Fa®nkoloiBD $akary8 ocuk Hemat ol oj i

SSakarya | niversitesi TEép-KAmnkynlotleosii, B¢Do c uSka kAalrlyear j i

Ama -

Kmm¢gn trombositopeni (KTP) i zol e ,t rootnobi omsm¢tno poeinri hialset akl aérkat kétre rviez
trombositopeninin en sék sebebidir KTP, primer imm¢gn yetmezl il
hematol oji k bulgudur. Bu -al é@ékmada, ama- serum i mm¢noRikew@kpul i n
edilen -ocuklarda, sajléklé -ocuklardan farkl & olup ol madéjéne
Y°ntem ve Gere-

Sakarya | niversitesi Ejitim ve Arakteérma Hastanesi ¢t a02uk yted rhatr
arasénda KTP nedeniyle takip edilen hastalar retrospektif ol ar
tip ve lenfosit alt grup d¢zeyleri yak ve cinsiyetlerine uygun
vekontr ol periyotlaréndaki tedavi yanétlaréyla karkeélakteéerél de.
Bulgular

Akut KTP tanélé 30 hasta ve sajléklée 30 -ocujun incelendiji -al
i mm¢gnogl obulin ve |l enfosit alt grup d¢zeyl ermearabastdal anBEaml é
%33, 306¢nde yaygén dejikken imm¢gn yetmezlik; %6, 60séndaikgGmbine
alt grup eksi klifji dekenegl de Yakén k¢-¢k ve 1gG déegzeyinin yack:
tedaviye olumluayaBaéetdéepeanapéande

Sonu-

¢tal eékxmamézda akut KTP tanél é& hastalarén %46,506inde bir i mmgn vy
akut KTP6de tané sonrasé 7. g¢nde tedaviye yanét oranéné °ng?°r
Anahtar Kelimeler: Akut i mm¢gn trombositopeni, ¢tocukluk -ajée, Kmm¢gn yetn
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[PS-022] [Abstract:0113]

Primer Kmm¢gn Yetmezli kli 5B9%wist ada COVI D

¥ner ¥zHdd&mime Ayl i’?n Yél maz

Sakarya | niversitesi Aenj-Kimrklotleosii, Bthoc uSkak ar ya

°Sakarya | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sajleéejé ve Hastal ekl
Ama -

Burada primer i mmun yetmezlik (PKY) -T@ntesmeé olant &daviguanyrzeir-nl «€roOi
Olgular

Olgu 1

7 yakéntieRskegzk, burun akéntésé ve atek KikOyetiyle bakvurdu. 3
edilen hasta aydaSMX ralkKeWwKoG+dluMP At ek 38C, L°kosit: 3750, n°trofi
doz KVKG ve hidroksi RI geoldekiveubFdbri Kl Btek 6. g¢negnde degzel di
Olgu 2

3 yakénda kéz bojaz ajrésé ve-19k PLR¢ lplog i b adBuiXd K.VEGOWINE . Ara d
verildi. KIk gén subfebril ateki olan hasta 5. g¢négnde taburcu
Olgu 3

18 ayl ékalhaésntcdé ayéndan sonra -ok sék | SYE ve bronkiolit ge-irm
Hi pogammagl obul i nemisi -SMXésediavée sKVKGkT EMRdE. KVKG al émé seéras
saptandé. Fizik muayene normal di

Olgu 4

Anne baba aklraarball2ejyéakoénda erkek hasta ilk 6 aydan sonra her ay
i-inde moniliyazis ve 1 yakéna kadar da aft°z |l ezyonlar. Knhal
CD40L (CD154): %0, 43MX SICKIGI+am®Pn rhlasrméanéryakezi ti fliji ¢zerine te
izolasyon °neril di

Olgu 5

7 yakénda CVID nedeniyle takipl-19kge- hameésai, BabaseaeaéhafO¥I| B8 d:
Okse¢gréek ve 4 kez kusma Ki kayeti i lmu aicy il e fhiaxiviurmuay ein e Ge nal c id]
muayenel eri normal di . Rutin tetkikIler ve akcijer grafisi nor ma |
sonrasé, sorunsuz taburcu edil di

Sonu-

PKY hastal &@&jé& bul unan -19sowhsgzwverbaz sliat CO¥YYBD gi bi seyretmi ktir.

Anahtar Kelimeler: CoviD-1 9, Pri mer Kmm¢n YeCow2zI1 i k, SARS
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[PS-023][Abstract:0114]

Sajl ekl é& Yenidojanlarda Tam Kan Sayéemé (Hemogram)' én Re

¥ner ¥zH#endrk-e?2 Gen-

Sakarya | niversitesi TEeép-Kamarki,lotleosii, BtDo c uSka kAalrlyear j i

°Sakarya | niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocuk Sajleéejé ve Hastal ekl
Girik ve Ama-

Sakarya ilinde dojan term ve sajl ekl & vy eanyiédmé] & nh ebreobgerkalne)r ddeerj earll
-al éexkéelarak T¢rk yenidojanlarén nor mal hemogram dejerlerinin b

Y°ntem

Dojum haf tdalséha¥*r a arasé, 1. ve 5. Dak
bebekten, postnatal 15 -21. g¢nl eri arasénda al én
yapéldé. Al énan kan ©°rnekleri en ge-
bebekl erde, konj emintoarlalh gs tpelr@knavtel en
kroni k hastal &k °yk¢gse bulunmamaktadéer . El de edi |
ve demografik °zellikleri araseéndarlaehadimtiél diar k o

ka APGAR skoru 86 in ¢ze
n, ven°z kan °rnefji EDTA
0 daki kada | aboratuvar a
feksiyon °yk¢gseg, i1 kiz ex
en sonu-1I|ar i
l up ol madéjeée

Bulgular
54 bebekten 316i (%57) erkek ve 2306 ¢ (%43) Kk
dojum ve 176 sinin (%31) normal dojumdu. Bebe
anne s ¢teg aibleer bf orm¢gl a il e besl enmekteydi. El de edil en sonu-1ar
(%95 cven ar al ) séraséyla; | °%°kosit sayéese8(WBL) eéoildodops8l
), tr onPbloTs)i t3 7s6aly4é8s, el 5(N9 20 72HD5 831 {)1,7 9128t6r of i |
9

€z bebektir. Beb
kl erden 3906u ( %7

87benfosit sayésé 6DURIPFINMGROs 31l §2p&ELE
| sayes-2a0802p83N28az3d1i (28 ay 4608, 63),cemodobilN 2 4
71 7g r4/8d)1 h(tlcl M8 , 24K2,63) (B8, 67i trosit dajeéel ém
3,1001 ol arak saptandé.
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i -in hemogramef@enmmalriddejcemiseryienie, v
eji ki mleri hakkénda kull anél ab

Anahtar Kelimeler: G¢ven araléeje, Hemogram, Yenidojan
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[PS-024][Abstract:0115]

Glukoz -6-Fosfat Dehi drogenaz (G6PD) Eksiklifji Hastal arénda H¢cr
Olena Erkun 1, Must af a B¢ y¥nkearv c¥ez Mebmet Fatih Orhan 2

1Sakarya ! niversitesi Teép Fak¢ltesi, Pediatri Ana Bilim Dalé, S
2Sakarya | niversitesi Hénmatoldia ©Ornkdloji BDs $akaryd o ¢ u k

SSakarya | niversitesi TEép-KAmnkynlotleosii, B¢Do c uSka kAalrlyear j i

Girik Ve Ama-

Glukoz -6-f osf at dehi drogenaz (G6PD) eksi klifji d¢nyadaki en yaygén ¢
klinijJimizde izl gniem|@6udDlaretknsai kaliit demografi k °zellikleri, klin
bul gul aré dejerlendirmektir.

Hastalar Ve Y°ntem
Sakarya | niversitesi Tép FaGnkalecssjii ¢Bicluikm Hkalaé otlaorjaf éndan G6PD

izl eneunk l-aorc retrospektif olarak incelenmiktir. Hastalarén baxkvu
|l aboratuvar bul gularée ile tedavi s¢re-leri dejerlendirilmiktir,
Bulgular

¢al ekmaly8a yak arasé 43 -ocuk (%86 er kek, 9%l 4o lkgwl)ardeari %6 %,dddidni.
hemol itik anemi (%67, 46¢ favizm), %16, 306¢n¢ yenidojan hiperbil]
olukturmaktaydé. Tané sérasénda en sék g°zlenen yakénmal ar sar
karéen éaj(rbs8, 2) i ken en sék saptanan fizik muayene bul gul areée ik
(%39,5) idi. Akut hemolitik anemili ol gul ar-eormbgte anenh geiidikter u s ér a
LDH ve indirekt bilirumewcdttzeyl|l Buioldgulaatern %8006i hastaneye y:
hastal arén %95, 86ine eritrosit s¢spansiyonu verilmikti. Yenido]
sarél ek nedeniyle bakvurmuk ol up %28  e6rpsteéomsa tfiokt ootl egrua pair éuny g3l 3adng|
anemi dékénda bulgu yoktu. 1 hastada hem B ve hem de NK d¢kekl
d¢kekl ¢ ¢ ve 4 hastada NK deigkegkl ¢ ¢ saptanmécxkt éer . CD4/ CD8 or an
h¢crerden bir tipinde nor mal d¢ezeylere gPre déekegkl ¢k saptanmeéext
Sonu-

G6PD eksikliji Xée bajlé bir genetik bozukluk ol masé sebebiyle
klinijimize bakvuran ol gularén %1406¢n¢ kcalzd mrh ad tuxltairrdea ks aap/tdaed €
h¢cresel i mmegnitedeki d¢kekl ¢k daha geni k hasta serilerinde ar.
Anahtar Kelimeler: Glukoz-6-f osf at dehi drogenaz, favizm, hemoliz, sarél ek
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[PS-025] [Abstract:0116]

Burkitt Lenfoma Kle Prezente Olup Tané Alan Primer Kmm¢gn Yet mez

¥ner ¥zdendmi ne AyllRilmm¢élsmmasz, m!, DiMuisctiaf a B, Mghpéat &atilcGghan 3

Sakarya | niversitesi TEeép-Kamarki,lotleosii, BtDo c uSka kAalrlyear j i

°Sakarya | niversitsési ¢cbepkFSlkhjlle¢é ve Hastal éklaré ABD, Sakarya
SSakarya | niversitesi Tép Fa®nkdldjiBDs $akary¢ ocuk Hemat ol oj i

Gi rHadgkin déké | enfomalar (NHL) arasénda Burkitt | enfoma en si
h¢crelerinin Inaazliisgin onleaorpak t anémlanér. Yaygén dejikken i mm¢gn ye
farkl @&l akmasénén ve i mmgnglobulin yapém bozukl ujunun g°°r ¢l deél ¢
hastal é@éjedér. Burada, °yk¢sende tekamkémgaa HNHEekbeyoadkahmbiyan
sunul maktadeér

OlguSunumu 6 yakénda kéz hasta, °nce °ks¢grek ki k©yeti ile acil sel
-ocuk servisine yatérélmék ve iv sefotaksim ( 12e0f0f ¢mzgy/okng /gge¢ n )k ebna |
sol torakal b°lgeden g°j¢s te¢pe takélarak drenaj sajlanéyor ve
hepatomegali, intraabdominal kitle ve serbest mayi saptanmasé
Hematolojisi -Onkolo j i s i bel ¢m¢gne devredildi. Ef¢gzyondan yapélan flow si
h¢gcrelerin CD19/20/ 21 markerlaré pozitifti. Knspeksiyonda t¢m o
pl evr al eff¢gzyona sekonder solluthwjmu -@%ragléchg.a ol §Ift agytcerkda s ol u
gel mekteydi ve batén b°lgesinde perk¢gsyon ile sensation de fl of
Hastanén antibiyoterapisinin 3. g¢negnde nons k@dlgeiisi tKkmneginlotl od i ks¢in
b°l ¢m¢gne konsg¢lte edil di. Daha ©°nce bilinen hi-bir kronik hast
hastada yapélan tetkiklerde i mmgnglobulinlerin tegm izotipleri
i zohemaggligtriediemitnin yetersiz gel mesi czerine hastaya CVID tan
SonuPKY hastal @] & her zaman tekrarlayan enfeksiyon ile dejil d e
karkéméza -éekabileceji d¢gkenegl melidir. |Dod awaélsa&lydrada ¢RRY akK lua ug
konudaki farkéndal ék arteérél mal édeér

Anahtar Kelimeler: pri mer i mm¢gn yetmezl ik, Bur ki tt | enf oma, CVI D
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[PS-026] [Abstract:0119]

Aj ér Kombine Kmm¢gn Yetmezl i kIl erDa]jTélrékméy ev eMultda syyeonni v ar y an
tanéml anmaseé

Ay - a AlyAsudé Durmaz 1!, Neslihan Karaca 2, Nesr i A Fetap Gana 3, Fati h*ceGgeydgz® ¥zt ¢ork

DidemAtay 6, ¢i J dem Ay, doAymuak KéGkamdg Alesu | KZtesk-¢1er

IEge ! niver Fiatkgdit eBép Tébhbi Geneti k Ana Bilim Dal é

Ege | niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢tocuk Sajléeje ve Hastaleéeklarée A
5Sajl ek Bilimleri iniversitesi Dr . Beh-et Uz ¢ocuk Hastaukeékl aré
Kmm¢gnol ojisi ve Aleriji Hastal ekl ar é

“T.C Sajléek Bakanléjé Antalya EJjitim ve Arakteérma Hastanes:i ¢toc
SAcébadem Altuni zade Hastanesi /| ¢ocuk Hastal éklarée |/ ¢ocuk Hem
SAcébademeMemrhi Aydénlar | niversitesi ¢ocuk Hematol oji Onkol oji
Sajl ék Bilimleri iniversitesi Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir H
8Cerrahpaka Tép Fakg¢ltesi ¢ocuk Sajl éjée ve Hastaléklaré Ana Bil
Girik: Primer imm¢gn yetmezlikler (PKY), klinik ve genetik ol ar e
edebilen genik bir klinik fenotip yelpazesine sahip olan nadir
T, B ve NK h¢igcreéeasnwonupuove i klevini bozan monogeni k def ekt ¢
kekli olup, kombine i mmun yetmezlikler alt sénéefénda yer al mak/
Ama - : Bu -alékmanén amacé klinik a-édan SCID ol ar ajki dhed strd leanrdd &
gen ve mutasyon dajél é&méné incelemektir.

Materyal -Met od: SCI D tanélé 22 olgu 264 PKY genini i-eren yeni nesi
literat¢rde daha °nceden tariflenmemik 14 ryewdr wantkdn nd &ptidredaéai
SCI D hastasénén mutasyon dajél é&mé dejerlendirilmicktir.

Bul gular: 4 6¢ novel 8 hemizigot I L2RG(%36.3); 4 homozigot nov:
RAG1(%13.6); 2 novel homozigot IL7R(%9.1); 2 novel homozigot ADA(%9 .1) ve daha ©°nceden tari
homozigot JAK3, DCLRE1C, NHEJ1 genl eri ol mak ¢zere 8 ayré gend
varyantlarén 12 O0si mi ssense, 506 i nonsense, 3 6 ¢ delesyon ve
Sonu-: Bu -@llEBkmast & grubundaki mut asyon dajél é@&méné inceleyen ¢
biridir. Akraba evlilijJinin sék g°r¢ldejeée ¢l kemi zde, bekl enil di
bunun yanénda X e bajl é kalrégtarntalnarldm RdGa gelng wnldeerkén vyaa k| ak é k %36
izl enmi ktir. Ayreéca -alékmamézda SCI D6 e neden ol duju saptanan

sajl ayacak ve SCI D mutasyon spektrumunu genikletecektir.

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

¢oklu karacijer apsesi olan bir kronik grang¢gl omat®z hast
héezlée tedavi si

Azize Pénar, MeytwalMaetmenr &G¢inGikl s¢m KcecbP &Gl |l BahwhB8mayriamGlilzékfari nel
Abdurrahman Kara °

!Ankara kehir Hastanesi, ¢ocuk Kmmunoloji ve Alerji Bo1l ¢mg¢
Ankara kehir Hastanesi, ¢tocuk Enfeksiyon B°Il ¢{mg

SAnkara kehir Hastanesi, ¢ocuk Radyol oji Be1l ¢mg¢

“Ankara kehir Hastanesi tocuk G°J¢s BOl ¢mg

SAnkara kehir Hastanesi ¢ocuk Hematol oji Bl ¢ myg¢

Kroni k gran¢gl omat®z hastal ék(CGD),tekrarlayan,yakamé tehdit ed
ol an,gran¢gl om ol ukumuna yol a-an geneti k ol arak hgesitfenksdypnen bi r |
yetersizIlijidir.Mortalitenin azal maséna rajmen, CGD ile ilixkil
korumakt adér . Bunl ardan biri, CGD hastasénda, hastalarén d°rtte |
diren-I1i vek seakd Bikdiat sl i birden fazla ameliyat gerektiren kar ac
birlikte perk¢tan karacijere y°nelik girikimsel radyolojik ted:
bajl & -oklu karacijeraapsesCGDl hasBagyaréndunuyoruz. 3 yakénda e
s¢peratif servikal, submandi bul ar ve sol inguinal | enfadenopati
hasta, servikal l enf nodu biyopsi si nekr otuiez ane tgrraaznogl i ounma tt°ezs tiin fhl
netrofillerinin °ld¢grmehlodsam nmneu 128 Dielsitdr, dul unan sti m¢gl asyon
mutant NADPH -oksi daz bil ekeninin p67 phox proteini saptanarak -tianné
bekl emededir. Fizik muayenede or al moniliazis, abdominal di st ans|
|l enfadenit saptandé. Abdominal USG ve abdominal MRG' ' de karaciij el
b¢e¢yekleri 42x48,28x20ve3d34x27mm -apOhdabkapsghgedaéydh] arneék 8pse
bobrejin ¢st késména komku23x17 boyutlarénda kaps¢ler sénéré s
nor mal di . Meropenem, vankomi sin,teikoplanin,amikasin ve kaskofun;i
i-in0.5g/kg/doz olaraklVI G tek doz ol arak ekl endi. Subkaps¢l er |
sayésénén fazla olmasé hastaya gran¢losit transfg¢gzyonu(GTX)ver |
sonra, hasta atekgint ¢il 2Imedeaei t ¢g° apsel erde iyilekme g°stererek t
meydana gelen hepati k apseler klinik olarak °nemli ve yakamé t
|l ezyonl arén CGD hastalarénda gran¢l odifiedenh&Z7Xal ganédasvar dij
zaman kazandér écé ol abilir.

Anahtar Kelimeler: kroni k granul omat®z hastal é&k, fagositer sistem def el

hepati k s el I n MR O r ¢ n¢ myg
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[PS-028][Abstract:0123]

Onikomadesis ile kompl i ke ol an ki d#i9 planibirastav | D

Azize Pénar, Meytwal,Ma3dalnma Alli mBAydEN? GAsh@amur ¥zkaya Parlakay

IAnkara kehir Hastanesi, ¢ocuk Kmmunoloji ve Alerji B°l ¢mg
2Ankara kehir Hastanesi, ¢ocuk Enfeksiyon B°Il ¢mg

Oni komadezis,térnak b¢gy¢mesinin ge-ici olarak durmasé nedeniyl
ayrél masée®errkSTAT i ji taneéseé ol9%enfeksiyond(MiSt +A) shoinfrrGG\VelnDda t ér nakl ar c
-ékan bir onikomadezi snekakase .Hli2l gakénda erkek -ocuk, her i ki e
oni komadezis ile uyumlu tér ak di strofisi «kikayeti ile bakvurd:
COVID-19 nedeniyl e hospltallze edi | di . ¥rmanesonm aseptikinteeenjilve Kawasékin d a MRR
hastaléejé ve izlemde tekrarlayan pn°monileri ol masé nedeniyl e |
lgA, I gM, 1 gG ve I gE konsantrasyonlaréné ve akeél ara k aktes@ndenTor ma |
ve B |l enfosit nor mal aral ékta absol ¢ ve daj él ém, nor mal CH50 ve
°ntanésé ile iki yeéldéer intraven©°z profilaktik imm¢gn globulin
nedeniyle IVIGtedavisi s onl andér él mékté. Kzl emde STAT2 eksi klijJi saptandé.
ve bil ateral konjonktivit kikayetleri ile bakvurmuktu. Hastanén
servikal lenfadenopati palpe ediliyordu vedi jer sistemik muayenel er9 in-ciPORROEitdtiToraBOV | D
BT6de her i ki akc4dl9emphé mbdei GOVIiDe uyumlu ol duju dojrulanan kar
g°r ¢l d¢g. Ekokardiyografi ve bateén

ultrasonografilerinormaldi.Seftriakson,mak rolid,teikoplanin,azitromisin,favipiravir,kleksan,deksametazon tedavisi

uygul andé. Takipte SF y¢kleme tedavisine yanét veren hipotansiy:
nedeniyle haftada3g¢n3MlUdozda i nt e2bfReferomn aA)f ek It erddaiv.i K7 I(Kmd ee r § a
otoi mm¢gn hemoliti k anemi gel i kti.Sojuk aglutinin ve paroksi smal
zamanda ellerin dorsal y¢zeyinde eritema nodozum gelikti.Bu bul
bulgularCOVID -19i |l e il i kkili multisistemik inflamatuar hastaleéek il e
bul gul aré ortaya -éeékté. Onikomadesis i-in hi-bir tedavi bakl ama
go°r¢len bir dur upldiurd aveaetk eQeOtVH iDl enmesi nin etyopatogenezini anl ams
ihtiyacéméz var.

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

Her i ki eldeki oni khomadezis g°r ¢n¢émg
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