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" Enfeksiyon ve Ķmm¿n Sistem " 
Sevgili Meslektaĸlarēm,  
Deĵerli Katēlēcēmlar,  

 
06-09 Ekim 2021 tarihleri arasēnda Antalyaôda y¿z y¿ze ger­ekleĸtirmeyi planladēĵēmēz 7. Klinik Ķmm¿noloji 
Kongresini Covid-19 pandemisindeki olumsuz geliĸmeler nedeniyle aynē tarihler arasēnda ve bilimsel programa 
sadēk kalēnarak online olarak yapēlmasēna karar verilmiĸtir.  

Kongrenin ana temasē "Enfeksiyon ve Ķmm¿n Sistemòdir. ¢ok iyi bilindiĵi gibi primer imm¿n yetmezliklerin kliniĵe en sēk 
yansēyan y¿z¿ enfeksiyonlardēr. ¢eĸitli etkenlerlerin neden olduĵu enfeksiyonlarēn yanēnda, ºzg¿l etkenlerle enfeksiyonlar 
ile primer imm¿n yetmezliklerin birlikteliĵi ve tedavi se­enekleri tartēĸēlacaktēr. Yine bir yēlē aĸkēn bir s¿redir pandemiye neden 
olan Covid-19 enfeksiyonunun ºzellikleri, primer imm¿n yetmezliklerle iliĸkisi ve Covid-19 enfeksiyonundan korunmada 
temel taĸē oluĸturan Covid-19 aĸēlarē hakkēnda sunumlar yapēlacaktēr.  
Primer imm¿n yetmezlikler alanēndaki geliĸmeler hēzla devam etmektedir. G¿n¿m¿zde 400ô¿n ¿zerinde genetik olarak 
tanēmlanmēĸ primer imm¿n yetmezlik hastalēĵē mevcuttur. Kongremizde yen tanēmlanmēĸ pr mer mm¿n yetmezl kler baĸta 
olmak ¿zere, en son gel ĸmeler konusunda uzman b l m nsanlarēyla rdelenecek, yen l kler paylaĸēlacaktēr.  
Primer imm¿n yetmezliklerin tanēsēnda ve bilimsel araĸtērmalarda temel ara­lardan biri olan akēm sitometri ile ilgili ñPrimer 
Ķmm¿n Yetmezliklerde Akēm Sitometri Kursuò ve ñPrimer Ķmm¿n Yetmezlik Hemĸireliĵi Kursuò olmak ¿zere iki kurs 
d¿zenleyerek bu alandaki eksikliklerimizi hep birlikte giderebilmeyi hedefliyoruz. 
Kongremize yine her yēl olduĵu gibi imm¿noloji-allerji uzman ve asistanlarē ile pediatri, i­ hastalēklarē, romatoloj , enfeks yon 
hastalēklarē, gastroenteroloj , gºĵ¿s hastalēklarē, hematoloj-onkoloji hastalēklarē, klinik/temel bilim araĸtērēcēlarē, imm¿noloji 
hemĸireleri gibi imm¿noloji ile lg l  d s pl nlerde ­alēĸan dostlarēmēzē davet ed yoruz.  
T¿m katēlēmcē, konuĸmacē ve oturum baĸkanlarēna gºsterdikleri ilgi ve yoĵun emek, end¿stri temsilcilerine ise kongremizin 
ger­ekleĸmesi i­in verdikleri destek nedeniyle teĸekk¿r ediyor, g¿zel ve verimli bir kongre ge­irmenizi diliyoruz.  
 

Sevgi ve Saygēlarēmla,  

Do­. Dr. Caner Aytekin 

7. Klinik Ķmm¿noloji Kongresi Baĸkanē 
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KURULLAR  
 

Y[TbTY Taa«bh[hWT 59wb9FT ¸mb9¢Ta Y¦w¦[¦  

5ǊΦ CΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ ό.ŀǒƪŀƴύ 

Dr. K. Aydan TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ ό.ŀǒƪŀƴ ¸ŀǊŘƤƳŎƤǎƤύ 

5Ǌ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊ 

5ǊΦ 9Φ CƛƎŜƴ 5ƻƐǳ 

5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 

5ǊΦ ½ŀŦŜǊ 4ŀƭƤǒƪŀƴŜǊ 

Dr. Caner Aytekin 

YhbDw9 .! Y!bL 

Dr. Caner Aytekin 

5«½9b[9a9 Y¦w¦[¦ 

5ǊΦ CΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ 5ǊΦ YΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ 5ǊΦ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊ 

Dr. E. CƛƎŜƴ 5ƻƐǳ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 5ǊΦ ½ŀŦŜǊ 4ŀƭƤǒƪŀƴŜǊ 

Dr. Caner Aytekin 5ǊΦ {Φ  ŜōƴŜƳ YƤƭƤœ  5ǊΦ mƳŜǊ !ǊŘŜƴƛȊ 

Dr. Ferah Genel 5ǊΦ 5ŜƴƛȊ 4ŀƐŘŀǒ !ȅǾŀȊ 5ǊΦ DǸƴǎŜƭƛ .ƻȊŘƻƐŀƴ 

5ǊΦ aǳǘƭǳ ¸ǸƪǎŜƪ     

  

YhbDw9 .T[Ta{9[ Y¦w¦[¦ 

 5ǊΦ !ƘƳŜǘ hƐǳȊƘŀƴ mȊŜƴ 5ǊΦ !ǎƭƤ Gelincik 5ǊΦ !ȅœŀ YƤȅƪƤƳ 5ǊΦ !ȅǒŜ aŜǘƛƴ 

5ǊΦ .ŀƘŀǊ DǀƪǘǸǊƪ 5ǊΦ 4ƛƐŘŜƳ !ȅŘƻƐƳǳǒ 5ǊΦ 5ŜǊȅŀ ¦Ŧǳƪ !ƭǘƤƴǘŀǒ 5ǊΦ 5ƛƭŀǊŀ YƻŎŀŎƤƪ ¦ȅƎǳƴ 

5ǊΦ 5ƛƭŜƪ mȊŎŀƴ 5ǊΦ 9ƭƛŦ YŀǊŀƪƻœ !ȅŘƤƴŜǊ 5ǊΦ 9ǊŎŀƴ YǸœǸƪƻǎƳŀƴƻƐƭǳ Dr. Esra Hazar 

 5ǊΦ CŀǘƛƘ 4ŜƭƳŜƭƛ 5ǊΦ CŀȊƤƭ hǊƘŀƴ Dr. Funda 4ƛǇŜ 5ǊΦ DǸȊƛŘŜ !ƪǎǳ 

5ǊΦ IŀǎƛōŜ !Ǌǘŀœ 5ǊΦ TƘǎŀƴ DǸǊǎŜƭ 5ǊΦ aŀȅŘŀ DǸǊǎŜƭ 5ǊΦ aŜƘƳŜǘ YƤƭƤœ 

 Dr. Neslihan Edeer Karaca 5ǊΦ bŜǎǊƛƴ DǸƭŜȊ 5ǊΦ mȊƎǸǊ YŀǊǘŀƭ 5ǊΦ mȊƭŜƳ YŜǎƪƛƴ 

5ǊΦ {ŀŦŀ .ŀǊƤǒ 5ǊΦ {ŜǾƎƛ YŜƭŜǒ 5ǊΦ {ŜǾƎƛ YǀǎǘŜƭ .ŀƭ Dr. Suna Asilsoy 

5ǊΦ  ŜǾƪŜǘ Arslan 5ǊΦ  ǳƭŜ IŀǎƪƻƭƻƐƭǳ  5ǊΦ  ǸƪǊǸ bŀƛƭ DǸƭŜǊ 5ǊΦ ¸ƤƭŘƤȊ /ŀƳŎƤƻƐƭǳ 

5ǊΦ ½ǸƭŦƛƪŀǊ !ƪŜƭƳŀ       

         
  

YhbDw9 {9Yw9¢9w[9wT   

5ǊΦ {ŀƭƛƘŀ 9ǎŜƴōƻƐŀ 
E-posta: salihaeren@yahoo.com 

Dr. Elif Soyak Aytekin 
E-posta: elif-soyak@hotmail.com 

mailto:salihaeren@yahoo.com
mailto:elif-soyak@hotmail.com
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06 - лф 9YTa нлнм  

 hb[Tb9 

KONGRE PROGRAMI 

с 9ƪƛƳ нлнм 4ŀǊǒŀƳōŀ 

13:00 - 14:45 
¦ǎǘŀƭŀǊ {ƤƴƤŦƤ  όTƴǘŜǊŀƪǘƛŦύ  

YǳǊǎ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ [ŀƭŜ  ŀǘƤǊƻƐƭǳ Σ 5ǊΦ mȊƎǸǊ YŀǊǘŀƭ 

13:00 - 13:20     
IǳƳƻǊŀƭ ƛƳƳǸƴ  ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ  

5ǊΦ 9ƭƛŦ YŀǊŀƪƻœ !ȅŘƤƴŜǊ  

13:20 - 13:40   
IǸŎǊŜǎŜƭ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ  

5ǊΦ !ȅœŀ YƤȅƪƤƳ  

13:40 - 14:00     
CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ  

Dr. Ferah Genel  

14:00 - 14:30 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ƎŜƴŜǘƛƪ ǘŀƴƤ    

Dr. Serdar Ceylaner  

14:30 - 14:45 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

14:45 - 14:55 ARA 

14:55 - 16:10 
Flow Sitometri Kursu 

YǳǊǎ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ  !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ ¸ŀǾǳȊ YǀƪŜǊ 

14:55 - 15:25 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ ƛƳƳǸƴŦŜƴƻǘƛǇƭŜƴŘƛǊƳŜ  

5ǊΦ DǸƭŘŜǊŜƴ ¸ŀƴƤƪƪŀȅŀ 5ŜƳƛǊŜƭ  

15:25 - 15:55 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ ŦƻƴƪǎƛȅƻƴŜƭ œŀƭƤǒƳŀƭŀǊ  

5ǊΦ {ŜǾƛƭ hǎƪŀȅ IŀƭŀœƭƤ   

15:55 - 16:10 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

16:10 - 16:20 ARA 

16:20 - 17:50 
tT¸ IŜƳǒƛǊŜƭƛƐƛ YǳǊǎǳ - tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ŜŘŀǾƛ ¦ȅƎǳƭŀƳŀƭŀǊƤ ǾŜ Iŀǎǘŀ .ŀƪƤƳƤ  

YǳǊǎ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴΣ IŜƳΦ .ƛǊǎŜƭ YǸœǸƪŜǊǎŀƴ 

16:20 -16:35   
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŜ ƎƛǊƛǒ  

5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ  

16:35 -16:50 
T±TD όTƴǘǊŀǾŜƴǀȊ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǳȅƎǳƭŀƳŀƭŀǊƤύ  

Hem. Havva Bozkurt Alan  

16:50- 17:05 
{YTD ό{ǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǳȅƎǳƭŀƳŀƭŀǊƤύ  

IŜƳΦ ½ŜƘǊŀ /ŀŦŜǊƻƐƭǳ   

17:05 - 17:20 
ƪ{YTD όYƻƭŀȅƭŀǒǘƤǊƤƭƳƤǒ ǎǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǳȅƎǳƭŀƳŀƭŀǊƤύ  

Hem. Meliha Erol    

17:20 - 17:35 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ ƪǀƪ ƘǸŎǊŜ ƴŀƪƭƛ ȅŀǇƤƭŀƴ ƘŀǎǘŀŘŀ ƘŜƳǒƛǊŜƭƛƪ ōŀƪƤƳƤ ǾŜ ƛȊƭŜƳŘŜ Řƛƪƪŀǘ ŜŘƛƭƳŜǎƛ ƎŜǊŜƪŜƴ ƪƻƴǳƭŀǊ  

IŜƳΦ .ƛǊǎŜƭ YǸœǸƪŜǊǎŀƴ   

17:35 - 17:50 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

17:50 - 18:00 ARA 

18:00 - 19:00 
{ǀȊŜƭ .ƛƭŘƛǊƛƭŜǊ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ mƴŜǊ mȊŘŜƳƛǊΣ 5ǊΦ  ŜǾƪŜǘ !Ǌǎƭŀƴ    

18:00 - 18:15 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ мΥ 5ǀǊǘ ƘŀǎǘŀƭƤƪΤ t[!T5Σ !t[!T5Σ C/!{оΣ /±L5 ǾŜ ōƛǊ ƎŜƴΥ Ch{Ch[Tt!½ / D!aa!н όt[/DнύΥ mƴŜƳƭƛ ōŜƴȊŜǊƭƛƪƭŜǊ 

   ǾŜ ŦŀǊƪƭƤƭƤƪƭŀǊ - 5ǊΦ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊ 

18:15 - 18:30 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ нΥ !ǳǘƻ/ƻǊŜΥ hǘƻƛƳƳǸƴƛǘŜ ǾŜ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǎȅƻƴŀ {ƛǎǘŜƳ .ƛȅƻƭƻƧƛǎƛ .ŀƪƤǒƤ - 5ǊΦ {ŜǾƎƛ YǀǎǘŜƭ .ŀƭ 

18:30 - 18:45 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ оΥ [ǀƪƻǎƛǘ !ŘŜȊȅƻƴ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¢Ƙмт ±Ŝ ¢ǊŜƎ IǸŎǊŜƭŜǊƛƴƛƴ YŀǊŀƪǘŜǊƛȊŀǎȅƻƴǳ - 5ǊΦ  ŜǊƛŦŜ 9ǊŘŜƳ 

18:45 - 19:00 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ пΥ tŜŘƛŀǘǊƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¸Ŝƴƛ bŜǎƛƭ 5ƛȊƛƭŜƳŜ !ƴŀƭƛȊƛ TƭŜ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ŀƴƤΥ 9ƎŜ 5ŜƴŜȅƛƳƛ - 
5ǊΦ !ȅœŀ !ȅƪǳǘ 

19:00 -19:15  
!4L[L                       

5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴ 

19:15 -20:00 

!œƤƭƤǒ YƻƴŦŜǊŀƴǎƤ  όYƻƴǳƪ YƻƴǳǒƳŀŎƤύ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴ 

Genetic and immunological causes of life-threatening COVID-19 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Jean-Laurent Casanova 
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KONGRE PROGRAMI 

7 Ekim 2021 tŜǊǒŜƳōŜ 
  9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴΣ TƳƳǸƴƛǘŜ ǾŜ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

08:30 - 10:00 
!ƴǘƛǾƛǊŀƭ TƳƳǸƴƛǘŜ 
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ CƛƎŜƴ 5ƻƐǳΣ 5ǊΦ 4ƛƐŘŜƳ !ȅŘƻƐƳǳǒ 

08:30 - 08:55 
TƴƴŀǘŜ ƛƳƳǸƴ ǎƛǎǘŜƳ ǾŜ ǾƛǊŀƭ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴ  
5ǊΦ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊ 

08:55 - 09:20 
IǸŎǊŜǎŜƭ ƛƳƳǸƴ ǎƛǎǘŜƳ ǾŜ ǾƛǊŀƭ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴ  
5ǊΦ !ȅǒŜ aŜǘƛƴ 

09:20 - 09:45 
IǳƳƻǊŀƭ ƛƳƳǸƴ ǎƛǎǘŜƳ ǾŜ ǾƛǊŀƭ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴ  
5ǊΦ IŀǎƛōŜ !Ǌǘŀœ 

09:45 - 10:00 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  
10:00 - 10:30 KAHVE MOLASI 

10:30 - 11:40 
±ƛǊŀƭ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊŀ ¸ŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ {ŜȅǊŜŘŜƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ aǳǘƭǳ ¸ǸƪǎŜƪΣ 5ǊΦ aŜƘƳŜǘ YƤƭƤœ 

10:30 - 10:50 
9.± ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴǳƴŀ ȅŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ ǎŜȅǊŜŘŜƴ ǇǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ  
5ǊΦ !ƘƳŜǘ mȊŜƴ 

10:50 - 11:10 
TƴŦƭǳŜƴȊŀ ǾŜ {!w{ /ƻ±-н ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴǳƴŀ ȅŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ ǎŜȅǊŜŘŜƴ ǇǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ  
5ǊΦ ¦ƐǳǊ aǳǒŀōŀƪ 

11:10 - 11:30 
IŜǊǇŜǎ ǎƛƳǇƭŜƪǎ ŜƴǎŜŦŀƭƛǘƛ ǾŜ ŘƛƐŜǊ ŀƐƤǊ ǾƛǊŀƭ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊŀ ȅŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ ǎŜȅǊŜŘŜƴ ǇǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ  
5ǊΦ .ŀƘŀǊ DǀƪǘǸǊƪ 

11:30 -11:40 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  
11:40 -12:10 Uydu Sempozyumu   

  TAKEDA 
  hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ 
  Discussion of the individualizing care with immunoglobulin replacement therapies in patients with primary immunodeficiency 
  YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Virgil Dalm 

12:10 -12:50 

Yƻƴǳƪ YƻƴǳǒƳŀŎƤ  
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊΣ 5ǊΦ {ŀŦŀ .ŀǊƤǒ  
Human immune disorder associated with homozygous hypomorphic mutation affecting MALT1B splice variants 
YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Daniel Krappmann   

12:50 - 13:30 mF[9 ¸9a9FT 
13:30 -14:00 Uydu Sempozyumu   

  EUROIMMUN 
  hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ Dr. Caner Aytekin 
  COVID-19 Pandemisinde Seroloji Testlerinin Yeri - Dr. Harika mȅƪǸ 5ƛƴœ 
  SarkoidoȊ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ /h±L5-19 - Dr. Ersan Atahan 
  SARS CoV-2 Test Sistemleri - Zeynep Dillek 

14:00 -15:00 
SARS CoV-2 Enfeksiyonu    
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ {ŜǾƎƛ YŜƭŜǒΣ 5ǊΦ mȊƭŜƳ YŜǎƪƛƴ 

14:00 - 14:25 
4ƻŎǳƪǘŀ {!w{ /ƻ±-2 enfeksiyonu   
5ǊΦ ¸ŀǎŜƳƛƴ mȊǎǸǊŜƪŎƛ 

14:25 - 14:50 
9ǊƛǒƪƛƴŘŜ {!w{ /ƻ±-2 enfeksiyonu   
5ǊΦ mȊƭŜƳ YǳǊǘ Azap 

14:50 - 15:00 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

15:00 - 16:00 
Covid-мф 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴǳ ǾŜ !ǒƤ 
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ  ŜōƴŜƳ YƤƭƤœΣ 5ǊΦ ¢ǳƴœ !ƪƪƻœ 

15:00 - 15:25 
.ƛǊ ŀǒƤ ƴŀǎƤƭ ǇƭŀƴƭŀƴƤǊΚ  
5ǊΦ aŀȅŘŀ DǸǊǎŜƭ  

15.25 -15:50 
Covid-мф ŀǒƤƭŀǊƤ  
5ǊΦ TƘǎŀƴ DǸǊǎŜƭ 

15:50 - 16:00 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  
16:00 - 16:30 KAHVE MOLASI 

16:30 - 17:40 
.ŀƪǘŜǊƛȅŜƭΣ aƛƪƻōŀƪǘŜǊƛȅŜƭΣ CƤǊǎŀǘœƤ ǾŜ CǳƴƎŀƭ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊŀ ¸ŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ {ŜȅǊŜŘŜƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ ¸ƤƭŘƤȊ /ŀƳŎƤƻƐƭǳΣ 5ǊΦ bŜŎƛƭ YǸǘǸƪœǸƭŜǊ 

16:30 - 16:50 
.ŀƪǘŜǊƛȅŜƭ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊŀ ȅŀǘƪƤƴƭƤƪƭŀ ǎŜȅǊŜŘŜƴ ¢[w ǎƛƴȅŀƭ ȅƻƭŀƐƤ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ  
Dr. Neslihan Edeer Karaca 

16:50 - 17:10 
aƛƪƻōŀƪǘŜǊƛȅŜƭ ƘŀǎǘŀƭƤƐŀ aŜƴŘŜƭȅŜƴ ŘǳȅŀǊƭƤƭƤƪ όa{a5ύ  
5ǊΦ ¸ƤƭŘƤȊ /ŀƳŎƤƻƐƭǳ 

17:10 -17:30 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ŦƤǊǎŀǘœƤ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊŀ ȅŀǘƪƤƴƭƤƪ  
5ǊΦ  ǳƭŜ IŀǎƪƻƭƻƐƭǳ 

17:30 - 17:40 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

17:40 - 18:20 

Yƻƴǳƪ YƻƴǳǒƳŀŎƤ  
hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛΣ 5ǊΦ ¸ƤƭŘƤȊ /ŀƳŎƤƻƐƭǳ 
Inborn errors of immunity and phenocopies underlying susceptibility to fungal disease 
YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Anne Puel  

18:20 -18:50 Uydu Sempozyumu   
  CSL Behring  
  hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴ 
  tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ L±LD ¢ŜŘŀǾƛ {ŜœƛƳ YǊƛǘŜǊƭŜǊƛ 
  YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 

18:50 - 19:50 th{¢9w {!!¢T 
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08:30 - 09:30  
{ǀȊŜƭ .ƛƭŘƛǊƛƭŜǊ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ  5ǊΦ CŀǘƛƘ 4ŜƭƳŜƭƛΣ 5ǊΦ 9ǊŎŀƴ YǸœǸƪƻǎƳŀƴƻƐƭǳ 

08:30 - 08:45 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ рΥ /±L5 IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ {ǿƛǘŎƘŜŘ aŜƳƻǊȅ . IǸŎǊŜ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ ƛƭŜ /h±L5-мф Yƭƛƴƛƪ {ŜȅǊƛ !ǊŀǎƤƴŘŀƪƛ Tƭƛǒƪƛƴƛƴ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 
- Dr. Filiz Sadi Aykan 

08:45 - 09:00 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ сΥ tŜŘƛŀǘǊƛƪ /ƻǾƛŘ-мф ±ŀƪŀƭŀǊƤƴƤƴ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ - 5ǊΦ 9ȊƎƛ ¢ƻǇȅƤƭŘƤȊ 

09:00 - 09:15 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ тΥ tǊƻǘŜƛƴ YŀȅōŜǘǘƛǊƛŎƛ 9ƴǘŜǊƻǇŀǘƛƭŜǊΩŘŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ YǀǊŘǸƐǸƳǸ - 5ǊΦ !ǎŜƴŀ tƤƴŀǊ {ŜŦŜǊ 

09:15 - 09:30 {ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ уΥ tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ ƴǀǊƻƭƻƧƛƪ ǘǳǘǳƭǳƳƭŀǊ - Dr. Hulya Kose 

09:30 - 10:30 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǎȅƻƴΣ hǘƻƛƳƳǸƴƛǘŜ ǾŜ TƳƳǸƴŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ DǸȊƛŘŜ !ƪǎǳΣ 5ǊΦ 5ŜǊȅŀ ¦Ŧǳƪ !ƭǘƤƴǘŀǒ 

09:30 - 09:55 
¸Ŝƴƛ ƻǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ ǾŜ ǘŀƴƤƳƭŀƴƳŀƳƤǒ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴ ƪŀǊŀƪǘŜǊƛȊŀǎȅƻƴǳ ƛœƛƴ ȅŜƴƛ ȅŀƪƭŀǒƤƳƭŀǊ  

5ǊΦ {ŜȊŀ mȊŜƴ  

09:55- 10:20 
tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ ǾŜ ƛƳƳǸƴŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ ό{¢!¢м-GOF, STAT3-GOF ve PIK3 gen defektleri, PTEN)  

5ǊΦ {ŀŦŀ .ŀǊƤǒ  

10:20 - 10:30   ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

10:30 - 11:00 KAHVE MOLASI 

11:00 - 12:15 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ŜŘŀǾƛ ǾŜ ¸ŜƴƛƭƛƪƭŜǊ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ CǳƴŘŀ 4ƛǇŜΣ 5ǊΦ {ǳƴŀ !ǎƛƭǎƻȅ 

11:00 - 11:30 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ ƪǀƪ ƘǸŎǊŜ ve timus nakli ve yenilikler  

5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ 

11:30 - 12:00 
!ŘŜƴƻȊƛƴ ŘŜŀƳƛƴŀȊ ŜƴȊƛƳ ǊŜǇƭŀǎƳŀƴƤ ǾŜ ƎŜƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ  

5ǊΦ  ǸƪǊǸ DǸƴŜǊ 

12:00 - 12:15 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

12:15 - 12:45 Uydu Sempozyumu   

  Y95wThb 

  hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤ  

  IVIG 5% Tolerability: a focus on children and young adult 

  YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Chiara Azzari  

12:45 - 13:15  mF[9 ¸9a9FT 

13:15 - 13:30 
Yƭƛƴƛƪ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ 5ŜǊƴŜƐƛ ϦtǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ƪŀȅƤǘ ǎƛǎǘŜƳƛϦ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛ 

13:30 - 14:00 Uydu Sempozyumu   

  TAKEDA 

  hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ bƛƘŀƭ aŜǘŜ DǀƪƳŜƴ 

  Diagnosis of HAE and Treatment with C1- Esterase Inhibitors 

  YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Henriette Farkas 

14:00 - 15:00 
{ƛǘƻƪƛƴ CƤǊǘƤƴŀǎƤ ό!œƤƪ hǘǳǊǳƳύ  

5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ  ŜōƴŜƳ YƤƭƤœ 

15:00 - 15:30 KAHVE MOLASI 

15:30 - 17:05 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊƛƴ CŀǊƪƭƤ ¸ǸȊƭŜǊƛ  

hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ǊȊǳ .ŀƪƤǊǘŀǒΣ 5ǊΦ DǸƴǎŜƭƛ .ƻȊŘƻƐŀƴ 

15:30 - 15:55 
hǘƻƛƳƳǸƴ ŜƴǎŜŦŀƭƛǘ  

Dr. Banu Anlar 

15:55 - 16:20 
TƴǘŜǊǎǘƛǎȅŜƭ ŀƪŎƛƐŜǊ ƘŀǎǘŀƭƤƐƤ  

Dr. Nural Kiper 

16:20 - 16:45 
tT¸ ǾŜ ŜǊƪŜƴ ōŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ T.IΣ ȅŜƴƛƭƛƪƭŜǊΣ ȅŜƴƛ ǘŀƴƤƳƭŀǊ  

5ǊΦ .ǳƪŜǘ 5ŀƭƎƤœ 

16:45 - 17:00 ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

17:00- 17:30 Uydu Sempozyumu   

  .5 .T¸h[hWTY .T[Ta[9w 

  

hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƤΥ 5ǊΦ DǸƴŜǒ 9ǎŜƴŘŀƐƭƤ 

Resolving human circulating innate lymphoid cell heterogeneity using advanced single cell multiomic analysis 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Mohamad Kurdi 

17:30 -18:10 

Yƻƴǳƪ YƻƴǳǒƳŀŎƤ  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ !ȅŘŀƴ TƪƛƴŎƛƻƐǳƭƭŀǊƤΣ 5ǊΦ mƳǸǊ !ǊŘŜƴƛȊ 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ DǸƭōǳ ¦ȊŜƭ 
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08:45 - 09:00 !ƪƤƭŎƤ Tƭŀœ YǳƭƭŀƴƤƳƤ  

  YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ ½ŀŦŜǊ 4ŀƭƤǒƪŀƴŜǊ 

09:00 - 10:00 
{ǀȊŜƭ .ƛƭŘƛǊƛƭŜǊ 

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ  5ǊΦ CŀȊƤƭ hǊƘŀƴΣ 5ǊΦ ½ǸƭŦƛƪŀǊ !ƪŜƭƳŀ 

09:00 - 09:15 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ фΥ 5ƻƐŀƭ TƳƳǸƴƛǘŜ 5ŜŦŜƪǘƭŜǊƛΣ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ ǾŜ TƳƳǸƴ 5ƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴƭŀ DƛŘŜƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ 
¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊƛƴ DŜƴŜǘƛƪ ǾŜ TƭŜǊƛ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ ¸ǀƴǘŜƳƭŜǊƭŜ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ - 5ǊΦ {ŀƭƛƘŀ 9ǎŜƴōƻƐŀ 

09:15 - 09:30 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ млΥ  IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ ¸ŀǇƤƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ !ƪǳǘ DǊŀŦǘ ±ŜǊǎǳǎ Iƻǎǘ IŀǎǘŀƭƤƐƤ DŜƭƛǒƛƳƛƴƛ .ŜƭƛǊƭŜƳŜŘŜ {¢н ǾŜ 
wŜƎоŀ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ 9ǊƪŜƴ .ƛǊ .ƛȅƻƳŀǊƪŜǊ hƭŀōƛƭƛǊ ƳƛΚ - 5ǊΦ DǀƪŎŀƴ mȊǘǸǊƪ 

09:30 - 09:45 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ ммΥ tǊƻǘŜƛƴ YŀȅōŜǘǘƛǊƛŎƛ 9ƴǘŜǊƻǇŀǘƛƭŜǊŜ DǸƴŎŜƭƭŜƳŜΥ /5рр ŘǸǒǸƪƭǸƐǸ ƻƭŀƴ ǾŜ ƻƭƳŀȅŀƴ ǘƛǇƭŜǊƛƴ ƪƭƛƴƛƪ ǀȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ǾŜ ǘŜŘŀǾƛ 
ȅŀƴƤǘƭŀǊƤ - 5ǊΦ aŜǊǾŜ {Ŝƭœǳƪ 

09:45 - 10:00 
{ǀȊŜƭ ǎǳƴǳƳ мнΥ TƴǘǊŀǾŜƴǀȊ ǾŜ {ǳōƪǳǘŀƴ TƳƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ CƻǊƳƭŀǊƤƴƤ Yǳƭƭŀƴŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¸ŀǒŀƳ YŀƭƛǘŜǎƛƴƛƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ - Dr. 
!ȅǒŜƎǸƭ !ƪŀǊǎǳ 

10:00 - 10:40 Yƻƴǳƪ YƻƴǳǒƳŀŎƤ  

 hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ 5ŜƴƛȊ 4ŀƐŘŀǒΣ 5ǊΦ !ƘƳŜǘ mȊŜƴ 

 The magic of the incredible relation between EBV and inborn errors of immunity 

 YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ Dr. Stuart Tangye  

10:40 - 10:50 ARA 

10:50 - 11:40 
TƳƳǸƴƛǘŜΣ {ƛǘƻƪƛƴ ǾŜ {ƛǘƻƪƛƴ wŜǎŜǇǘǀǊƭŜǊƛ 

hǘǳǊǳƳ ōŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TǎƳŀƛƭ wŜƛǎƭƛΣ 5ǊΦ aŜǘƛƴ !ȅŘƻƐŀƴ 

10:50 - 11:10 
IL-21/IL-нмw ǎƛƴȅŀƭ ȅƻƭŀƐƤ ǾŜ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ  

5ǊΦ 5ŜƴƛȊ 4ŀƐŘŀǒ 

11:10 - 11:30 
 IL-сκ{¢!¢о ǎƛƴȅŀƭ ȅƻƭŀƐƤ ǾŜ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ  

5ǊΦ {ŜǾƎƛ YŜƭŜǒ 

11:30 - 11:40  ¢ŀǊǘƤǒƳŀ  

11:40 - 12:00 tT¸ ƛƭŜ Tƭƛǒƪƛƭƛ ±ŀƪƤŦ ǾŜ Iŀǎǘŀ 5ŜǊƴŜƪƭŜǊƛ  

  5ǊΦ DǸƭǎŀƴ {ǳŎŀƪ 

12:00 - 12:45 

YŀǇŀƴƤǒ YƻƴŦŜǊŀƴǎƤ  

hǘǳǊǳƳ .ŀǒƪŀƴƭŀǊƤΥ 5ǊΦ TƭƘŀƴ ¢ŜȊŎŀƴΣ 5ǊΦ /ŀƴŜǊ !ȅǘŜƪƛƴ  

Novel Immuno defects at the boundaries of immunodeficiency, immune dysregulation and cancer predisposition 

YƻƴǳǒƳŀŎƤΥ 5ǊΦ Yŀŀƴ .ƻȊǘǳƐ 

12:45 - 13:00 YŀǇŀƴƤǒ  
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No 

Abstract 
No .ƛƭŘƛǊƛ .ŀǒƭƤƐƤ Konu 

PS - 001 84 
DŜƴŜǘƛƪ ¢ŀƴƤ !ƭƳŀƳƤǒ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ¸Ŝƴƛ bŜǎƛƭ 5ƛȊƛƭŜƳŜ ¸ǀƴǘŜƳƛƴƛƴ 
YǳƭƭŀƴƤƳƤ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

PS - 002 86 
·ϥŜ ōŀƐƭƤ ŀƎŀƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛΥ ¦Ȋǳƴ ǎǸǊŜƭƛ ƛȊƭŜƳŘŜ ƪƭƛƴƛƪ ǾŜ ƭŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ ōǳƭƎǳƭŀǊƤƴƤƴΣ ȅŜƴƛ ƎŜƴ 
ƳǳǘŀǎȅƻƴƭŀǊƤƴƤƴ ŀǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ ǾŜ ŜƴŦŜƪǘƛŦ ƪƻƳǇƭƛƪŀǎȅƻƴƭŀǊƤƴ ǀƴƭŜƴƳŜǎƛ Antikor eksiklikleri 

PS - 003 87 
TƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ !ǊǘǊƛǘ .ǳƭƎǳƭŀǊƤ TƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ hǘƻƛƳƳǸƴ tƻƭƛŜƴŘƻƪǊƛƴƻǇŀǘƛΣ YŀƴŘƛŘƛŀȊƛǎ ǾŜ 
Ektodermal Distrofi Sendromu TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 004 88 
{ǳōƪǳǘŀƴ ƛƳƳǸƴƎƭƻōǳƭƛƴ ǘŜŘŀǾƛǎƛ ƛƭŜ ƛŘŜŀƭ ǾŜ ƪƻǊǳȅǳŎǳ ŘǸȊŜȅƭŜǊŘŜ ǎŜǊǳƳ LD D ŘǸȊŜȅƭŜǊƛ ǾŜ 
ȅŀǒŀƳ ƪŀƭƛǘŜǎƛƴƛƴ ŘŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭmesi SCIG /IVIG 

PS - 005 89 !ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ IŜƳǒƛǊŜƭƛƪ .ŀƪƤƳƤ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 006 91 ¸Ŝƴƛ ¢ŀƴƤƳƭŀƴƳƤǒ .ƛǊ !ƴǘƛƪƻǊ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ CbLtм aǳǘŀǎȅƻƴǳ Antikor eksiklikleri 

PS - 007 92 
!ǊŘƤǒƤƪ DŜƴ 5ŜƭŜǎȅƻƴ {ŜƴŘǊƻƳǳΥ YǊƻƴƛƪ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ IŀǎǘŀƭƤƪΣ aŎ[ŜƻŘ CŜƴƻǘƛǇƛΣ 5ǳŎƘŜƴƴŜ 
aǳǎƪǳƭŜǊ 5ƛǎǘǊƻŦƛǎƛ .ƛǊƭƛƪǘŜƭƛƐƛ CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 008 93 tǊƛƳŜǊ TƳƳǳƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐŜ .ŀƐƭƤ DŜƭƛǒŜƴ aǳƪƻǊƳǳƪƻȊƛǎƭƛ IŀǎǘŀŘŀ IŜƳǒƛǊŜƭƛƪ .ŀƪƤƳƤ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 009 94 
HidrƻǇǎ CŜǘŀƭƛǎ ƛƭŜ 5ƻƐŀƴ ǾŜ aǳƪƻǇƻƭƛǎŀƪƪŀǊƛŘƻȊ-ǘƛǇт ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ ōƛǊ IŀǎǘŀŘŀ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ D-
/{Cоw 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ bǀǘǊƻǇŜƴƛ CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 010 95 Otozomal Resesif Agammaglobulinemi'nin Nadir Bir Nedeni: BLNK Gen Mutasyonu Antikor eksiklikleri 

PS - 011 96 
tǊŜƳŀǘǸǊŜ {ǘƻǇ YƻŘƻƴŀ bŜŘŜƴ hƭŀƴ IƛǇƻƳƻǊŦƛƪ L[мwb aǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ .ŀƐƭƤΣ TƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ !ǊǘǊƛǘΣ 
¢ƤǊƴŀƪ tǎǀǊƛŀǎƛǎƛ ǾŜ hƴƛƪƻƳƛƪƻȊƭŀ YŀǊŀƪǘŜǊƛȊŜ DŜœ .ŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ L[-мw !ƴǘŀƎƻƴƛǎǘ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 012 97 
Homozigot IL-нмw aǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ .ŀƐƭƤ aŀǊƧƛƴŀƭ ½ƻƴ [ŜƴŦƻƳŀǎƤ ƛƭŜ {ŜȅǊŜŘŜƴ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
Yetmezlik Olgusu YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 013 100 /ŀǎǘƭŜƳŀƴ IŀǎǘŀƭƤƐƤ ǾŜ bǀǘǊƻǇŜƴƛ TƭŜ {ŜȅǊŜŘŜƴ !ŘŜƴƻȊƛƴ 5ŜŀƳƛƴŀȊ н 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭƎǳǎǳ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 014 101 
4ƻŎǳƪƭǳƪ 4ŀƐƤ .ǊǳǎŜƭƭƻȊǳƴŘŀ Yŀƴ 9ƻȊƛƴƻŦƛƭ 5ǸȊŜȅƛƴƛƴ IŀǎǘŀƭƤƪ 5ŜǊŜŎŜǎƛƴƛ .ŜƭƛǊƭŜƳŜŘŜ ¢ŀƴƤǎŀƭ 
wƻƭǸ 

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

PS - 015 104 
/ǊƻƘƴ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ǇŜǊƛŦŜǊƛƪ ƪŀƴŘŀ ƳƻƴƻƴǸƪƭŜŜǊ ƘǸŎǊŜƭŜǊŘŜ ¢ ƘǸŎǊŜǎƛ ƛƳƳǸƴƻƎƭƻōulin domain-
3 (TIM-оύ ŘǸȊŜȅƭŜǊƛƴƛƴ ŀǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 016 106 YǊƻƴƛƪ L¢t ƛƭŜ ƻǊǘŀȅŀ œƤƪŀƴ ![t{-CASP10 mutasyonu Olan ALPS Olgusu TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 017 107 WDR1 aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ «œ IŀǎǘŀƴƤƴ ¦Ȋǳƴ 5ǀƴŜƳ ¢ŀƪƛōƛ ǾŜ Yƭƛƴƛƪ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƳŜǎƛ CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 018 109 
[w.! 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ TƳƳǸƴ 5ƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ǾŜ [ŜƴŦƻǇǊƻƭƛŦŜǊŀǎȅƻƴ ¢ŜŘŀǾƛǎƛƴŘŜ 
.ŀǒŀǊƤƭƤ !ōŀǘŀŎŜǇǘ YǳƭƭŀƴƤƳƤ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 019 110 aI/ {ƤƴƤŦ L 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ ¢!tм DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴǳ ¢ŀǒƤȅŀƴ .ƛǊ hƭƎǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 020 111 b/Cп DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ .ŀƐƭƤ !ǘƛǇƛƪ YǊƻƴƛƪ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ IŀǎǘŀƭƤƪΥ .ƛǊ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 021 112 Akut T¢t ¢ŀƴƤƭƤ 4ƻŎǳƪƭŀǊŘŀ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ 5ǳǊǳƳǳƴǳƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 022 113 tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭƛ р IŀǎǘŀŘŀ /h±L5-19 Seyri 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

PS - 023 114 {ŀƐƭƤƪƭƤ ¸ŜƴƛŘƻƐŀƴƭŀǊŘŀ ¢ŀƳ Yŀƴ {ŀȅƤƳƤ όIŜƳƻƎǊŀƳύϥ Ƥƴ wŜŦŜǊŀƴǎ !ǊŀƭƤƪƭŀǊƤ 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 

PS - 024 115 Glukoz-6-CƻǎŦŀǘ 5ŜƘƛŘǊƻƎŜƴŀȊ όDсt5ύ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ IǸŎǊŜǎŜƭ TƳƳǸƴƛǘŜ Antikor eksiklikleri 

PS - 025 116 .ǳǊƪƛǘǘ [ŜƴŦƻƳŀ TƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭǳǇ ¢ŀƴƤ !ƭŀƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ Yetmezlik Antikor eksiklikleri 

PS - 026 119 
!ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊΥ ¢ǸǊƪƛȅŜ aǳǘŀǎȅƻƴ 5ŀƐƤƭƤƳƤ ǾŜ мп ȅŜƴƛ ǾŀǊȅŀƴǘƤƴ 
ǘŀƴƤƳƭŀƴƳŀǎƤ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

PS - 027 122 
4ƻƪƭǳ ƪŀǊŀŎƛƐŜǊ ŀǇǎŜǎƛ ƻƭŀƴ ōƛǊ ƪǊƻƴƛƪ ƎǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ ƘŀǎǘŀǎƤƴƤƴ ƎǊŀƴǸƭƻǎƛǘ ǘǊŀƴǎŦǸȊȅƻƴǳ ƛƭŜ ƘƤȊƭƤ 
tedavisi CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 028 123 hƴƛƪƻƳŀŘŜǎƛǎ ƛƭŜ ƪƻƳǇƭƛƪŜ ƻƭŀƴ ǒƛŘŘŜǘƭƛ /h±L5-19'u olan bir hasta 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 

PS - 029 124 
¢ŜŘŀǾƛȅŜ 5ƛǊŜƴœƭƛ !ƐƤǊ !ǘƻǇƛƪ 5ŜǊƳŀǘƛǘ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ Yeni STAT5 mutasyonu olan STAT5B GOF 
Olgusu TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 030 128 YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ [/Y DŜƴƛƴŘŜ ¸Ŝƴƛ .ƛǊ aƛǎǎŜƴǎŜ aǳǘŀǎȅƻƴ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 031 130 XMEN Sendromu: 3 vaka bildirimi TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 032 132 
hǘƻƛƳƳǸƴƛǘŜ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ ¸Ŝƴƛ ¢ŀƴƤƳƭŀƴƳƤǒ .ƛƭŜǒƛƪ IŜǘŜǊƻȊƛƎƻǘ aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ DŜœ 
.ŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ !5! 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 033 133 5L!tIм DŜƴƛƴŘŜ bƻƴǎŜƴǎ .ƛǊ aǳǘŀǎȅƻƴŀ ōŀƐƭƤ aŀƧǀǊ ¢ IǸŎǊŜ .ƻȊǳƪƭǳƐǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 034 134 
CƻƭƛƴƛŎ !ŎƛŘ ¢ŜŘŀǾƛǎƛ ƛƭŜ ƘŀŦƛŦƭŜȅŜƴ {[/мф!м Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳƴŀ ǎŀƘƛǇ ƛƪƛ ƘŀǎǘŀƴƤƴ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ 
olgusu 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

PS - 035 136 Bir kombine immun yetmezlik olgusu YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 036 139 
SARS-/h±н ƛƭŜ 9ƴŦŜƪǘŜ tǊƛƳŜǊ LƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƐƛ ƻƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ .ǳƭƎǳƭŀǊƤ ǾŜ ¢ŜŘŀǾƛ 
{ƻƴǳœƭŀǊƤ 

5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 
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PS - 037 140 
¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ό/±L5ύ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ hǘƻƛƳƳǸƴ IŀǎǘŀƭƤƪ DŜƭƛǒƛƳƛ TƭŜ {ŜǊǳƳ 
.ŀȊŀƭ LƎ9 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ !ǊŀǎƤƴŘŀƪƛ Tƭƛǒƪƛƴƛƴ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 038 141 DŜœ ¢ŀƴƤ !ƭŀƴ ¸Ŝƴƛ w!Dм aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭŀƴ !ƐƤǊ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ hƭƎǳǎǳ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 039 143 
¸ŀȅƎƤƴ ŘŜƐƛǒƪŜƴ ƛƳƳǳƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪ ǘŀƴƤǎƤ ƻƭŀƴ ŜǊƛǒƪƛƴ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴ ƪƭƛƴƛƪ ǀȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ǾŜ 
ƛƳƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ ȅŜǊƛƴŜ ƪƻȅƳŀ ǘŜŘŀǾƛǎƛ ǎƻƴǳœƭŀǊƤΥ ǘŜƪ ƳŜǊƪŜȊ ŘŜƴŜȅƛƳƛ SCIG /IVIG 

PS - 040 144 Primer hipogamaglobulinemisi olan hastada pemfigus vulgaris: olgu sunumu hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 041 145 ¸ŜƴƛŘƻƐŀƴ ŘǀƴŜƳƛƴŘŜ ǘŀƴƤ ŀƭŀƴ hƳŜƴ {ŜƴŘǊƻƳǳ ǾŀƪŀǎƤ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 042 146 T/h{ ǾŜ ²TtCм Ƴǳǘŀǎȅƻƴǳƴǳƴ ōƛǊ ŀǊŀŘŀ ƻƭŘǳƐǳ ƴŀŘƛǊ ōƛǊ ƻƭƎǳ ǎǳƴǳƳǳ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 043 148 5h/Yу 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ .ƛǊ hƭƎǳŘŀ 9ǒƭƛƪ 9ŘŜƴ DŀƴƎƭƛƻƴǀǊƻƳ ǾŜ 9ƻȊƛƴƻŦƛƭƛƪ mȊƻŦŀƧƛǘ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 044 152 9ǊƛǘǊƻǎƛǘ ¢ǊŀƴǎŦǸȊȅƻƴ wŜŀƪǎƛȅƻƴǳ 5ƻƭŀȅƤǎƤȅƭŀ ¢ŀƴƤ !ƭŀƴ ¸ŀȅƎƤƴ 5ŜƐƛǒƪŜƴ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ±ŀƪŀǎƤ Antikor eksiklikleri 

PS - 045 154 YŀǊŀŎƛƐŜǊ ¢ǳǘǳƭǳƳǳ hƭƳŀȅŀƴ ¸Ŝƴƛ .ƛǊ ¢ǊƛƪƻƘŜǇŀǘƻŜƴǘŜǊƛƪ {ŜƴŘǊƻƳ hƭƎǳǎǳ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 046 155 Aspergillus Retiniti ve Lenfadeniti Olan Bir Hastada IFGR1 Geni Defekti 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 

PS - 047 156 ¢ŜŘŀǾƛȅŜ 5ƛǊŜƴœƭƛ DƛŀǊŘƛŀȊƛǎƭƛ ·ΩŜ .ŀƐƭƤ !ƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŜƳƛ hƭƎǳǎǳƴŘŀ .ŀǒŀǊƤƭƤ ¢ŜŘŀǾƛ Antikor eksiklikleri 

PS - 048 159 
4ƻƪ 9ǊƪŜƴ .ŀǒƭŀƴƎƤœƭƤ TƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ .ŀƐƤǊǎŀƪ IŀǎǘŀƭƤƐƤ TƭŜ {ŜȅǊŜŘŜƴ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ DƭƛƪƻƭƛȊŀǎȅƻƴ 
.ƻȊǳƪƭǳƐǳ ¢ƛǇ мŀ 

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

PS - 049 160 wIhI 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ [ƛǘŜǊŀǘǸǊŘŜƪƛ оΦ hƭƎǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 050 161 MYH9 9ƪǎƛƪƭƛƐƛΥ IŜǊŜŘƛǘŜǊ aŀƪǊƻǘǊƻƳōƻǎƛǘƻǇŜƴƛ hƭƎǳǎǳ hǘƻƛƳƳǸƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 051 162 /a± aƛȅƻƪŀǊŘƛǘƛ ǾŜ !ƐƤǊ IƛǇƻǘƻƴƛǎƛ hƭŀƴ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ hw!Lм 5ŜŦŜƪǘƛ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 052 163 Tekrarlayan meme ŀōǎŜ ƪƭƛƴƛƐƛ ƛƭŜ ǇǊŜȊŜƴǘŜ ƻƭŀƴ ŘƻƐŀƭ ǀƭŘǸǊǸŎǸ ƘǸŎǊŜ ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ ǘŀōƭƻǎǳ 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 053 164 
TƳƳǸƴ 5ƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴŀ ¸Ŝƴƛ .ŀƪƤǒΥ !ƪǘƛǾŜ tLоY-ŘŜƭǘŀ {ŜƴŘǊƻƳǳ ό!t5{ύ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ 
Yƭƛƴƛƪκ[ŀōƻǊŀǘǳǾŀǊ ǾŜ DŜƴŜǘƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ Antikor eksiklikleri 

PS - 054 165 9.± ƛƭƛǒƪƛƭƛ [ŜƴŦƻǇǊƻƭƛŦŜǊŀǎȅƻƴ ǾŜ YŀǇƻǎƛ {ŀǊƪƻƳǳ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ ƻƭŀƴ 9Ǌƛǒƪƛƴ Iŀǎǘŀ 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

PS - 055 168 [ŜƴŦƻƳŀǘƻƛŘ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘƻȊƛǎ DŜƭƛǒŜƴ aI/ {ƤƴƤŦ м 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭƎǳǎǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 056 169 !ƛƭŜ IŜƪƛƳƭŜǊƛƴƛƴ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ CŀǊƪƤƴŘŀƭƤƐƤƴƤƴ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

PS - 057 170 IƛŘǊƻǇǎ CŜǘŀƭƛǎ TƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ .ƛǊ ·L!t 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭƎǳǎǳ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 058 172 
aƻƴƻƎŜƴƛƪ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ IŀǎǘŀƭƤƪ ¢ŀƴƤƭƤ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ DŜƴƻǘƛǇ-CŜƴƻǘƛǇ Tƭƛǒƪƛǎƛƴƛƴ 
5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛΤ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 5ŜƴŜȅƛƳƛ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳŀǊ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊ 

PS - 059 173 IƛǇŜǊŜƻȊƛƴƻŦƛƭƛ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ hƳŜƴƴ {ŜƴŘǊƻƳƭǳ hƭƎǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 060 174 
tƴǀƳƻǘƻǎŜƭΣ YŀǊŀŎƛƐŜǊ !ǇǎŜǎƛΣ 9ƻȊƛƴƻŦƛƭƛ ǾŜ 4ƻƪ ¸ǸƪǎŜƪ LƎ9 5ǸȊŜȅƛ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ aȅ5уу 
9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭƎǳǎǳ 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 

PS - 061 175 9.± Tƭƛǒƪƛƭƛ [ŜƴŦƻǇǊƻƭƛŦŜǊŀǘƛŦ IŀǎǘŀƭƤƪΣ 5ƛŦŦǸȊ .ǸȅǸƪ . IǸŎǊŜƭƛ [ŜƴŦƻƳŀΣ I[IΥ /5мот 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 082 176 YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ όYT¸ύ wŜŎŜƴǘ ¢ƘȅƳƛŎ 9ƳƛƎǊŀƴǘǎ-w¢9 IǸŎǊŜ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 062 177 
¸ŀƭƴƤȊŎŀ YǊƻƴƛƪ aǳƪƻƪǳǘŀƴǀȊ YŀƴŘƛŘƛȅŀȊƛǎ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ hƭƎǳŘŀ ¸Ŝƴƛ ¢ŀƴƤƳƭŀƴƳƤǒ L[мнwʲм 
Mutasyonu 5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛ 

PS - 063 178 {Ƥƪ 9ƴŦŜƪǎƛȅƻƴ DŜœƛǊƳŜ ǾŜ YŀƭƤŎƤ !ǊǘǊƻǇŀǘƛ ƛƭŜ {ŜȅǊŜŘŜƴ wLtYм aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭƎǳǎǳ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 064 179 !ǘŀƪǎƛ ¢ŜƭŀƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ ƛƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ ǾŜ ƴǀǊƻƭƻƧƛƪ ŦŜƴƻǘƛǇƭŜǊ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 065 180 ¢ŜƪǊŀƭŀȅŀƴ !ōǎŜƭŜǊƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ ǾŜ YǊƻƴƛƪ DǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ IŀǎǘŀƭƤƪ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ CŀƎƻǎƛǘŜǊ ǎƛǎǘŜƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 066 181 
tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜ όtT¸ύ Tƭƛǒƪƛƭƛ ¢ǊƻƳōƻǎƛǘƻǇŜƴƛ ¢ŜŘŀǾƛǎƛƴŘŜ ¢ǊƻƳōƻǇƻŜǘƛƴ wŜǎŜǇǘǀǊ 
!Ǝƻƴƛǎǘƛ ό¢w!ύ YǳƭƭŀƴƤƳƤ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

PS - 067 182 .ǊƻƴǒƛŜƪǘŀȊƛ ŜǘƛȅƻƭƻƧƛǎƛƴŘŜ ǇǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘŜǊǎƛȊƭƛƪΤ ƪǊƻƴƛƪ ƎǊŀƴǸƭƻƳŀǘǀȊ ƘŀǎǘŀƭƤƪ ƻƭƎǳǎǳ Fagositer sistem ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

PS - 068 184 
aƻȅŀ Ƴƻȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳǳΣ Dǳƛƭƭŀƛƴ ōŀǊǊŜ ǎŜƴŘǊƻƳǳΣ ǘŜƪǊŀǊƭŀȅŀƴ ŀƪŎƛƐŜǊ ŜƴŦŜƪǎƛȅƻƴƭŀǊ ƛƭŜ ǘŜǒƘƛǎ 
ƪƻƴǳƭŀƴ YƻƴƧŜƴƛǘŀƭ /5рф ŜƪǎƛƪƭƛƐƛ ŀƛƭŜǎƛ Kompleman eksiklikleri 

PS - 069 185 Ataksi-ǘŜƭŜƴƧƛŜƪǘŀȊƛ ƘŀǎǘŀƭŀǊƤƴƤƴ ǊŜǘǊƻǎǇŜƪǘƛŦ ƻƭŀǊŀƪ ŘŜƐŜǊƭendirilmesi: Tek merkez deneyimi 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 070 186 IƛǇŜǊ LƎ9 {ŜƴŘǊƻƳ YƭƛƴƛƐƛ ƛƭŜ .ŀǒǾǳǊŀƴ bŜǘƘŜǊǘƻƴ {ŜƴŘǊƻƳǳ ¢ŀƴƤǎƤ !ƭŀƴ hƭƎǳ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 071 187 tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ  ǸǇƘŜƭƛ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ 5h/Yу tǊƻǘŜƛƴ TŦŀŘŜǎƛƴƛƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 072 188 hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǘǳǾŀǊ ǾŜ hǘƻƛƳƳǸƴ IŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊŘŀ 5ǸȊŜƴƭŜȅƛŎƛ ¢ IǸŎǊŜƭŜǊƛƴƛƴ TƴŎŜƭŜƴƳŜǎƛ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 073 189 !ŘŜƴƛƭŀǘ YƛƴŀȊ н 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ .ƛǊ wŜǘƛƪǸƭŜǊ 5ƛǎƎŜƴŜȊƛǎ ±ŀƪŀǎƤ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 074 191 RAG-м 9ƪǎƛƪƭƛƐƛƴŜ .ŀƐƭƤ YƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤƭƤ .ƛǊ IŀǎǘŀŘŀ /h±T5-мф tƴǀƳƻƴƛǎƛ 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

PS - 075 192 !ƐƤǊ {ŀƴǘǊŀƭ {ƛƴƛǊ {ƛǎǘŜƳƛ aŜƴŜƴƧƛǘƛ hƭƎǳǎǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 
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No .ƛƭŘƛǊƛ .ŀǒƭƤƐƤ Konu 

PS - 076 194 bŀŘƛǊ .ƛǊ .ƛǊƭƛƪǘŜƭƛƪΥ L/C {ŜƴŘǊƻƳǳ ǾŜ IƛǊǎŎƘǎǇǊǳƴƎ IŀǎǘŀƭƤƐƤ 

9ǒƭƛƪ ŜŘŜƴ ōŀǒƪŀ ōǳƭƎǳƭŀǊƤ ƻƭŀƴ 
ǾŜȅŀ ǎŜƴŘǊƻƳƛƪ ƪƻƳōƛƴŜ TƳƳǸƴ 
yetmezlikler 

PS - 077 199 hƳŜƴƴ {ŜƴŘǊƻƳǳ TƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ W!Yо DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴƭǳ .ƛǊ hƭƎǳ {ǳƴǳƳǳ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

PS - 078 200 
¢!/L DŜƴ aǳǘŀǎȅƻƴǳ hƭŀƴ tŜŘƛŀǘǊƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ Yƭƛƴƛƪ ǾŜ TƳƳǳƴƻƭƻƧƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛΥ ¢Ŝƪ aŜǊƪŜȊ 
Deneyimi Antikor eksiklikleri 

PS - 079 201 5ƛŀōŜǘƛƪ YŜǘƻŀǎƛŘƻȊ ǾŜ /ƛƭǘ [ŜȊȅƻƴƭŀǊƤ ƛƭŜ tǊŜȊŜƴǘŜ hƭŀƴ IŀǎǘŀŘŀ /5тл 5ŜŦŜƪǘƛ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

PS - 080 203 
IŀŎŜǘǘŜǇŜ «ƴƛǾŜǊǎƛǘŜǎƛ 4ƻŎǳƪ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛ YƭƛƴƛƐƛƴŘŜ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ ¢ŀƴƤǎƤ ƛƭŜ TȊƭŜƴŜƴ 
IŀǎǘŀƭŀǊƤƴ ¢ŀƴƤǎŀƭ 5ŀƐƤƭƤƳƤ ǾŜ Yƭƛƴƛƪ mȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

PS - 081 204 tǎŜǳŘƻƴǀǘǊƻǇŜƴƛ ǾŜ ¸ŀƴƭƤǒ bŜƎŀǘƛŦ 5Iw ¢Ŝǎǘƛ bŜŘŜƴƛ hƭŀǊŀƪ aƛȅŜƭƻǇŜǊƻƪǎƛŘŀȊ όathύ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ Fagositer sisteƳ ōƻȊǳƪƭǳƪƭŀǊƤ 

SS - 001 90 
5ǀǊǘ ƘŀǎǘŀƭƤƪΤ t[!T5Σ !t[!T5Σ C/!{оΣ /±L5 ǾŜ ōƛǊ ƎŜƴΥ Ch{Ch[Tt!½ / D!aa!н όt[/DнύΥ mƴŜƳƭƛ 
ōŜƴȊŜǊƭƛƪƭŜǊ ǾŜ ŦŀǊƪƭƤƭƤƪƭŀǊ Antikor eksiklikleri 

SS - 002 102 !ǳǘƻ/ƻǊŜΥ hǘƻƛƳƳǸƴƛǘŜ ǾŜ hǘƻƛƴŦƭŀƳŀǎȅƻƴŀ {ƛǎǘŜƳ .ƛȅƻƭƻƧƛǎƛ .ŀƪƤǒƤ TƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊƤ 

SS - 003 120 
IŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛƪ Yǀƪ IǸŎǊŜ bŀƪƭƛ ¸ŀǇƤƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ !ƪǳǘ DǊŀŦǘ ±ŜǊǎǳǎ Iƻǎǘ IŀǎǘŀƭƤƐƤ DŜƭƛǒƛƳƛƴƛ 
.ŜƭƛǊƭŜƳŜŘŜ {¢н ǾŜ wŜƎоŀ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ 9ǊƪŜƴ .ƛǊ .ƛȅƻƳŀǊƪŜǊ hƭŀōƛƭƛǊ ƳƛΚ 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
tedavi 

SS - 004 121 
CVID IŀǎǘŀƭŀǊƤƴŘŀ {ǿƛǘŎƘŜŘ aŜƳƻǊȅ . IǸŎǊŜ 5ǸȊŜȅƭŜǊƛ ƛƭŜ /h±L5-мф Yƭƛƴƛƪ {ŜȅǊƛ !ǊŀǎƤƴŘŀƪƛ 
Tƭƛǒƪƛƴƛƴ !ǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ 

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

SS - 005 126 [ǀƪƻǎƛǘ !ŘŜȊȅƻƴ 9ƪǎƛƪƭƛƐƛ hƭŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¢Ƙмт ±Ŝ ¢ǊŜƎ IǸŎǊŜƭŜǊƛƴƛƴ YŀǊŀƪǘŜrizasyonu YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

SS - 006 127 tǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪǘŜ ƴǀǊƻƭƻƧƛƪ ǘǳǘǳƭǳƳƭŀǊ 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

SS - 007 135 
tŜŘƛŀǘǊƛƪ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¸Ŝƴƛ bŜǎƛƭ 5ƛȊƛƭŜƳŜ !ƴŀƭƛȊƛ TƭŜ tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ ¢ŀƴƤΥ Ege 
Deneyimi 

tǊƛƳŜǊ TƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊŘŜ 
genetik testler 

SS - 008 150 tǊƻǘŜƛƴ YŀȅōŜǘǘƛǊƛŎƛ 9ƴǘŜǊƻǇŀǘƛƭŜǊΩŘŜ TƳƳǸƴ ¸ŜǘƳŜȊƭƛƪ YǀǊŘǸƐǸƳǸ 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 

SS - 009 157 
5ƻƐŀƭ ƛƳƳǸƴƛǘŜ ŘŜŦŜƪǘƭŜǊƛΣ ƪƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ ǾŜ ƛƳƳǸƴ ŘƛǎǊŜƎǸƭŀǎȅƻƴƭŀ ƎƛŘŜƴ 
ǇǊƛƳŜǊ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊƛƴ ƎŜƴŜǘƛƪ ǾŜ ƛƭŜǊƛ ƛƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ ȅǀƴǘŜƳƭŜǊƭŜ ŀǊŀǒǘƤǊƤƭƳŀǎƤ YƻƳōƛƴŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

SS - 010 190 
tǊƻǘŜƛƴ YŀȅōŜǘǘƛǊƛŎƛ 9ƴǘŜǊƻǇŀǘƛƭŜǊŜ DǸƴŎŜƭƭŜƳŜΥ /5рр ŘǸǒǸƪƭǸƐǸ ƻƭŀƴ ǾŜ ƻƭƳŀȅŀƴ ǘƛǇƭŜǊƛƴ klinik 
ǀȊŜƭƭƛƪƭŜǊƛ ǾŜ ǘŜŘŀǾƛ ȅŀƴƤǘƭŀǊƤ Kompleman eksiklikleri 

SS - 011 193 
TƴǘǊŀǾŜƴǀȊ ǾŜ {ǳōƪǳǘŀƴ TƳƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴ CƻǊƳƭŀǊƤƴƤ Yǳƭƭŀƴŀƴ IŀǎǘŀƭŀǊŘŀ ¸ŀǒŀƳ YŀƭƛǘŜǎƛƴƛƴ 
5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 9ǊƛǒƪƛƴŘŜ ƛƳƳǸƴ ȅŜǘƳŜȊƭƛƪƭŜǊ 

SS - 012 202 Pediatrik Covid-мф ±ŀƪŀƭŀǊƤƴƤƴ TƳƳǸƴƻƭƻƧƛƪ 5ŜƐŜǊƭŜƴŘƛǊƛƭƳŜǎƛ 
5ƛƐŜǊ ό{!w{-CoV-2 enfeksiyonu 
ǾŜ ƛƭƛǒƪƛƭƛ ƘŀǎǘŀƭƤƪƭŀǊΣ Ǿōύ 
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[PS-001]  [Abstract:0084] 

Genetik Tanē Almamēĸ Primer Ķmm¿n Yetmezlik Hastalarēnda Yeni Nesil Dizileme Yºnteminin 

Kullanēmē 
  

Ceren Bozkurt 1, Tuĵba Arēkoĵlu2, Aylin Kont ¥zhan2, Ali Demirhan 2, Nazan Tºkmeci2, ¢iĵdem Aydoĵmuĸ3, Caner 
Aytekin 4, Baran Erman 1 
1Hacettepe ¦niversitesi ¢ocuk Saĵlēĵē Enstit¿s¿, Pediatrik Ķmm¿noloji Bºl¿m¿; Hacettepe ¦niversitesi Can Sucak 
Translasyonel Ķmm¿noloji Araĸtērma Laboratuvarē 
2Mersin ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Pediatrik Alerji ve Ķmm¿noloji Bºl¿m¿ 
3Ķstanbul Baĸakĸehir ¢am Sakura ķehir Hastanesi, Pediatrik Alerji ve Ķmm¿noloji Bºl¿m¿ 
4Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ve ¢ocuk Saĵlēĵē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Pediatrik Ķmm¿noloji Bºl¿m¿ 

  

Giriĸ 
Primer imm¿n yetmezlikler (PĶY) enfeksiyonlar, alerji, otoimm¿nite ve malignansi ile karĸēmēza ­ēkan nadir genetik 
hastalēklardēr. T¿rkiye gibi ¿lkelerde akraba evliliklerinin yaygēn olmasē nedeniyle bu hastalēk grubunun gºr¿lme 
sēklēĵēnēn batē toplumlarēna gºre y¿ksek olduĵu d¿ĸ¿n¿lmektedir. Yeni nesil dizileme tabanlē yºntemler primer 
imm¿n yetmezliklerin genetik tanēsēnda sēklēkla kullanēlmaktadēr. ¢ok farklē klinik tablolarla karĸēmēza ­ēkan imm¿n 

yetmezliklerde erken genetik tanē hayat kurtarēcē olabilir. 
 
Ama­ veYºntem 
¢alēĸmada klinik ve laboratuvar bulgularēna gºre PĶY tanēsē almēĸ,12 hastada, imm¿n yetmezliĵe neden olan 
genetik defektler t¿m ekzom dizileme yºntemi ile araĸtērēlmēĸtēr.. Ekzom dizileme verilerinden elde edilen t¿m olasē 
varyantlar Sanger dizileme ile doĵrulanmēĸtēr 
 

Bulgular  
Ekzom dizileme sonucu 6 hastada 7 olasē hastalēk yapēcē varyant ortaya ­ēkarēlmēĸtēr. Bu varyantlarēn hepsi bilinen 
PĶY genlerinde bulunmuĸtur (PGM3, SAMD9L, CYBA, NCF2, SBDS ve RAG2 ). Bu varyantlardan 3'¿ CYBA, SBDS ve 
RAG2 genlerinde bulunan ve hastalēk yaptēĵē bilinen patojenik mutasyonlardēr. dbSNP veri tabanēnda yer alan NCF2 

ve SBDS genlerindeki diĵer iki varyant yeni hastalēk yapēcē varyantlar olarak tanēmlanmēĸtēr. PGM3 ve SAMD9L 
genlerindeki varyantlar ise hiper IgE ve Shwachman -Diamond sendromuna yol a­an yeni mutasyonlar olarak 
tanēmlanmēĸtēr. SAMD9L geninde bulunan heterozigot deĵiĸim haricinde tespit edilen t¿m varyantlar otozomal 

resesif kalētēm gºstermektedir. Sonu­ olarak ­alēĸmaya dahil edilen hastalarēn % 50ôsinde imm¿n yetmezliĵe neden 
olan genetik defektler saptanmēĸtēr. 
 
Tartēĸma 
¢alēĸma sonunda elde edilen bulgular yeni nesil dizileme yºntemlerinin, ºzellikle t¿m ekzom dizilemenin primer 
imm¿n yetmezlik tanēsēnda ­abuk ve etkili bir yºntem olduĵunu bir kez daha ortaya koymuĸtur. Tanēmlanan yeni 

hastalēk yapēcē varyantlarēn PĶY literat¿r¿ne katkēda bulunacaĵē d¿ĸ¿n¿lmektedir. 
  
Anahtar Kelimeler:  Genetik Tanē, Primer Ķmm¿n Yetmezlikler, Yeni Nesil Dizileme  

 

 
Hasta Bilgileri, Klinik Tanēsē ve Ķlgili Gen 

Hasta Yaĸ Cinsiyet PĶY Gen Varyant 

1 21 K Hiper IgE Sendrom PGM3 c.G214A 

2 2 K Ataksi Pansitopeni SAMD9L c.A2639C 

3 2 K Kronik Gran¿lamatºz CYBA c.G70A 

4 11 E Kronik Gran¿lamatºz NCF2 c.G233A 

8 11 K Konjenital Nºtropeni SBDS c.A184T - c.T578C 

12 1 E T-B Aĵēr Kombine Ķ.Y RAG2 c.104G>T 
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[PS-002] [Abstract:0086] 

X'e baĵlē agamaglobulinemi: Uzun s¿reli izlemde klinik ve laboratuvar bulgularēnēn, yeni gen 

mutasyonlarēnēn araĸtērēlmasē ve enfektif komplikasyonlarēn ºnlenmesi 
  
Raziye Burcu G¿ven Bilgin1, Ķlke Yēldērēm2, Ezgi Yēlmaz3, Ay­a Aykut4, Asude Durmaz 4, Neslihan Edeer Karaca 3, 
G¿zide Aksu3, Necil K¿t¿kc¿ler3 
1Ege ¿niversitesi Pediatrik Romatoloji Bilim Dalē 
2Ege ¿niversitesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē 
3Ege ¦niversitesi Pediatrik Ķmm¿noloji Bilim Dalē 
4Ege ¦niversitesi Tēbbi Genetik Anabilim Dalē 
  
Giriĸ-Ama­: Xô e baĵlē agammaglobulinemi (XLA); tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar, B h¿cre yokluĵu ve 

agammaglobulinemi ile karakterize, antikor eksiklikleri sēnēfēndan primer imm¿n yetmezlik hastalēĵēdēr. Bu 

­alēĸmada XLA tanēlē hastalarēmēzda demografik bilgilerin gºzden ge­irilmesi, enfeksiyon sēklēĵē, ­eĸitliliĵi, yapēlan 
imm¿nglobulin replasman tedavilerinin ciddi bakteriyel enfeksiyonlara ve diĵer enfeksiyonlara etkisi, hastalēĵēn 
seyri ve akciĵer bulgularē incelenerek bu parametrelerin genotip ile bir baĵlantēsē olup olmadēĵēnēn ortaya konmasē 
ama­lanmēĸtēr. 
Gere­-Yºntem: ¢alēĸmaya 1995 -2019 yēllarē arasēnda kliniĵimizce izlenen, flow-sitometrik ve genetik tetkiklerle 
XLA tanēsē almēĸ 20 hasta dahil edildi. Her hastanēn demografik bilgileri, baĸlangē­ ve izlemdeki semptomlarē, 
laboratuvar ve gºr¿nt¿leme bulgularē, ge­irilen enfeksiyonlar, tedavileri ile genetik analiz sonu­larē kaydedildi. 

Bulgular: ¢alēĸmadaki hastalarēn t¿m¿ erkekti (n=20). Semptomlarēn baĸlama ortalama yaĸē 60 ay, tanē yaĸē 
ortalamasē 72 aydē. BTK geninde toplamda 19 farklē mutasyon saptandē, bunlarēn yedi tanesi ilk kez tanēmlanan 
mutasyonlardē. En b¿y¿k hastamēz 34 yaĸēnda, en uzun takip s¿remiz 24 yēldē. En sēk gºr¿len solunum yolu 
enfeksiyonlarē gºr¿lm¿ĸ, hastalarēn %35ô inin balgam k¿lt¿rlerinde ¿reme saptanmēĸ ve en sēk H. influenzae tip b 
(%57,8) izole edilmiĸtir. Tedavide uygulanan intravenºz ve subkutan imm¿nglobulin replasman tedavilerinin 
tedavi ºncesine gºre ciddi bakteriyel enfeksiyonlarē ve diĵer enfeksiyonlarē istatistiksel anlamlē azalttēĵē 
gºsterilmiĸtir. 

Sonu­ ve Yorum: XLA, hastalarēnēn hayatta kalmasē i­in ºm¿r boyu imm¿nglobulin replasman tedavisi almasē 

gerekir. Ķmm¿nglobulin replasmanē akut yaĸamē tehdit eden enfeksiyonlarēn nadir hale gelmesini saĵlamakta ve 
hayatta kalma oranlarēnē dramatik ĸekilde y¿kseltmektedir. Hastalar d¿zenli tedavi ve takiple eriĸkin yaĸa 
ulaĸmakta ve normale yakēn bir hayat s¿rebilmektedir. Genotip ile klinik ve laboratuvar bulgular arasēnda bir 
baĵlantē bulunamamēĸtēr. 
  

Anahtar Kelimeler:  Bruton, Enfeksiyon, Primer Ķmm¿n yetmezlik 
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[PS-003] [Abstract:0087] 

Ķnflamatuar Artrit Bulgularē Ķle Prezente Olan Otoimm¿n Poliendokrinopati, Kandidiazis ve 

Ektodermal Distrofi Sendromu  
  
G¿l­in Ayta­1, Neslihan Edeer Karaca 2, Ayĸe Ayg¿n2, Raziye Burcu G¿ven Bilgin1, Ezgi Topyēldēz2, Ay­a Aykut3, 
G¿zide Aksu1, Necil K¿t¿k­¿ler2 
1Ege ¦niversitesi ¢ocuk Romatoloji Bilim Dalē 
2Ege ¦niversitesi ¢ocuk Ķmm¿nolojisi Bilim Dalē 
3Ege ¦niversitesi Tēbbē Genetik Ana Bilim Dalē 
  

Giriĸ: Otoimm¿n poliendokrinopati-kandidiazis ïektodermal distrofi sendromu (APECED),  
birden fazla organēn etkilendiĵi, otoimm¿n regulatuvar genindeki (AĶRE) mutasyonlarēn 
neden olduĵu otozomal resesif bir bozukluktur. AĶRE, merkezi imm¿n toleransēn geliĸiminde 
yer alan bir proteindir. APACED, kronik mukok¿tanºz kandidiazis, hipoparotiroidizm ve  

adrenakortikal yetmezliĵe yol a­an ­oklu otoimm¿nite bulgularē ile karakterize bir 
sendromdur.  
Olgu: ¦­ yaĸēnda erkek hasta, yaklaĸēk 2 aydēr her iki ayak bileĵi, el bileĵi ve saĵ dizde aĵrē, 

ĸiĸlik, ateĸ ve ateĸe eĸlik eden dºk¿nt¿ ĸikayetiyle baĸvurdu. Anne babasē arasēnda 3.derece 
akrabalēk mevcuttu. Fizik muayenede saĵ el baĸparmaĵēnda tērnak distrofisi ve onikomikoz, 
splenomegali, kas iskelet sistemi deĵerlendirmesinde iki taraflē bilek ve ayak bileklerinin 
hareket a­ēklēĵēnda azalma, saĵ dizde ĸiĸlik izlendi. Laboratuvar bulgularēnda akut faz 
reaktanlarēnda artēĸ, hipergammaglob¿linemi ve antin¿kleer antikor pozitifliĵi saptandē. 
Biyokimyasal parametreler normaldi. Romatoid faktºr, antinºtrofil sitoplazmik antikor ve 

antitiroid antikorl ar negatifti. Onikomikoz, artrit, splenomegali, hipergammaglob¿linemisi ve 
akrabalēk ºyk¿s¿ nedeniyle yapēlan hedeflenmiĸ yeni nesil dizileme analizinde AĶRE geninde 
homozigot mutasyon (c.769C>T, p. Arg257Ter) saptandē. 
Sonu­: APECED sendromunun klasik triyadē kronik mukok¿tanºz kandidiazis, 
hipoparatiroidizm ve adrenal yetmezliktir. Ķnflamatuar artrit APECED ile iliĸkili olarak nadiren 
tanēmlanmēĸtēr. Tipik bulgular geliĸmeden ºnce, artrit gibi klasik olmayan bulgu ile prezente 
olan hasta, kronik mukok¿tanºz kandidiazis ve artrit birlikteliĵinde yaĸamēn ilk yēllarēnda 

ayērēcē tanēda APACEDô in de akēlda tutulmasē a­ēsēndan sunulmaktadēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Ektodermal distrofi, inflamatuar artit, APECED  
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[PS-004] [Abstract:0088] 

Subkutan imm¿nglobulin tedavisi ile ideal ve koruyucu d¿zeylerde serum IG G d¿zeyleri ve 

yaĸam kalitesinin deĵerlendirilmesi 
  
Ayĸe Ayg¿n1, G¿lsenem Sarē2, Raziye Burcu G¿ven Bilgin3, Ezgi Topyēldēz1, G¿l­in Ayta­3, Neslihan Edeer Karaca 1, 
G¿zide Aksu1, Necil K¿t¿k­¿ler1 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmmunoloji Ana Bilim Dalē, Ķzmir 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē Ana Bilim Dalē, Ķzmir 
3Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Romatoloji Ana Bilim Dalē, Ķzmir 
  

GĶRĶķ: Primer ve sekonder imm¿n yetmezlik tanēlē pek ­ok hastanēn d¿zenli olarak intravenºz 
imm¿noglobulin(ĶVĶG) veya subkutan imm¿noglobulin(SCĶG) tedavisine ihtiyacē vardēr. Bu ­alēĸmada d¿zenli ĶVĶG 
tedavisi almakta olan primer ve sekonder imm¿n yetmezlikli olgularda SCĶG uygulamaya ge­ilmesi ile 
imm¿noglobulinG (IgG) d¿zeyleri, enfeksiyon sēklēĵē, aĵēr bakteriyel enfeksiyon sēklēĵē, hastaneye yatēĸ sēklēĵē, 

s¿resi, okula/iĸe devamsēzlēk s¿resi ¿zerine etkisi ve yaĸam kalitesinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 
Gere­-Yºntem: 2015-2018 yēllarē arasēnda SCĶG tedavisine ge­ilen 31 hasta (25 erkek, 6 kēz) ­alēĸmaya alēndē. 
Yedi hasta (%22,6) ilk uygulama sonrasēnda tedaviyi bēraktē. SCĶG baĸlandēktan sonraki yēldaki; aĵēr bakteriyel 

enfeksiyon sēklēĵē, enfeksiyon sēklēĵē, hospitalizasyon sēklēĵē, okula/iĸe devamsēzlēk sēklēĵē, IgG ortalamasē 
deĵerlendirildi. ¢ocuklar Ķ­in Yaĸam Kalitesi ¥l­eĵi (¢ĶYKO) kullanēlarak ¥l­ek toplam puanē (¥TP), fiziksel saĵlēk 
toplam puanē (FSTP), duygusal, sosyal ve okul iĸlevselliĵi deĵerlendiren skorlar hem ebeveyn hem de ­ocuklar i­in 
hesaplandē. 
 
Bulgular: Primer imm¿n yetmezlik tanēsē olan 22 olguda SCIG tedavisini se­me nedeni ensēk uzun IVIG inf¿zyon 

s¿resi ve hastaneye ulaĸēm zorluĵuydu. Lokal yan etki 22 olguda (%61,7) gºr¿l¿rken, 2 olguda (%8,3) herhangi 
bir lokal yan etki gºr¿lmedi. SCIG tedavisine baĵlē sistemik yan etki hi­bir olguda izlenmedi. Olgularēn IVIG 
tedavisi alērken son 1 yēldaki ­ukur IgG deĵeri 640 mg/dl (136-1938) iken, SCIG tedavisinin 1.yēlēnda 871 mg/dl idi 
(p< 0.05). SCIG grubunda yēllēk enfeksiyon sēklēĵē ve okul/iĸe devamsēzlēk ºnemli ºl­¿de azalērken, yēllēk hastaneye 
yatēĸ ve hastanede kalēĸ s¿resi deĵiĸmedi. Hastalarēn ve ailelerinin yaĸam kalitesi skorlarēnda anlamlē artēĸ 
saptandē. 
 

TARTIķMA: SCIG tedavisi ideal ve koruyucu imm¿noglobulin seviyeleri saĵlar. Ev ortamēnda tedavi konforu 
sunarak hasta memnuniyeti ve yaĸam kalitesini arttērēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  subcutan immunglobulin, intravenºz immunglobulin, primary imm¿n yetmezlik 
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[PS-005] [Abstract:0089] 

Aĵēr Kombine Ķmmun Yetmezlik Tanēsē Alan Hastada Hemĸirelik Bakēmē 
  
Fatma Gºk­e 

Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi,Pediatri Ana Bilim Dalē,Ankara 
  
GĶRĶķ:Aĵēr kombine imm¿n yetmezliĵi, farklē genetik nedenlere baĵlē ortaya ­ēkabilen, T ve B lenfosit 
fonksiyonlarēnda bozuklukla karakterize primer immun yetmezlik hastalēĵēdēr. 
 
Vaka: 24 yaĸēndaki annenin G1P1Y1A0 36 haftalēk NSVY ile 2800gr doĵan,postnatal 5.g¿n evde ge­irdiĵi sarēlēk 
dēĸēnda herhangi bir hastalēĵē olmayan hasta,bu dºnemi ile 2.ay aĸēsēnēn 10.g¿n¿ arasēnda aĵzēnda 

pamuk­uk,perianal bºlgeden sarē akēntē gelmesi, dēĸkēlamanēn katran rengi,kºt¿ kokulu,yaĵlē olmasē,uykuya 
meyilli,emmede isteksizlik ile dēĸ merkezde aĵēr anemi nedeniyle YB¦'nde izlenmiĸ,tetkiklerinde CMVIgM(+)olmasē, 
6 hafta intravenºz Gansiklovir tedavisine yanēt vermeyen hasta kurumumuza sevk edilmiĸtir. SCID ºn tanēsē ile 

izlenen hastamēzēn oral mukozasēnda emmesini etkileyecek derecede pamuk­uk tarafēmēzca gºzlenmiĸtir. Anneye 
enfeksiyon azaltēlmasēnda ºncelikli adēmēn el hijyeni olduĵu, meme ucunu s¿t¿ ile temizlemesinin ºnemi, 
Mikostatin, Sodyum Bikarbonatlē gargara ile emzirme sonrasē d¿zenli aĵēz bakēmē sonucunda 10 g¿nde iyileĸme 

gºzlenmiĸtir. Dēĸ merkezde saĵ el dorsaline a­ēlan damar yolunda skarē olan ekstremite,Thiocilline krem uygulama 
sonucunda iyileĸmiĸtir. Nºtropenik hastanēn annesine nºtropenik diyet(Piĸmemiĸ/az piĸmiĸ et,deniz 
¿r¿nleri,yumurta,pastorize edilmemiĸ s¿t ve ¿r¿nleri,iyi yēkanmamēĸ sebze/meyve t¿ketmeme)yemek tabaĵēnē 
paylaĸmama anlatēlēp,hastanēn tek kiĸilik odada kalmasē saĵlanarak,odaya giriĸlerde ºnl¿k,maske kullanēlmasē 
gerektiĵi,mantar enfeksiyonu nedeniyle odada vazo,saksē ­i­eĵi olmamasēna,viral enfeksiyon a­ēsēndan odaya 
ziyaret­i kēsētlamasēnēn ºnemi,hasta odasēnēn kapēsēnēn,koridordan oda i­ine hava akēmēnē engellemek i­in kapalē 
kalmasē gerektiĵi anlatēldē.Hastaya g¿n aĸērē ped kontaminasyon ile silme banyo,banyo g¿n¿nde t¿m v¿cut 

banyosu yaptērēlēp,perifer kateterinin d¿zenli olarak bakēmē saĵlandē.Taburculuk sonrasē bu eĵitimlerin dēĸēnda 
taze/kuru ­i­ekler,bitkiler,hayvanlarēn fe­esi,salyasē,idrarē ile temastan ka­ēnēp,bulaĸēcē hastalēĵē olan,canlē aĸē 
yapēlmēĸ kiĸilerden (bebekler vb(­ocuĵunu uzak tutma hususlarēnda eĵitim verildi. 
Sonu­: 
14 g¿nde bir IVIG tedavisi alan hastanēn oral mukozasēnda ve ekstremitesinde iyileĸme,anneye verilen eĵitimin de 
yararlē olduĵu gºzlenmiĸtir. 

  

Anahtar Kelimeler:  Nºtropeni, Pamuk­uk, SCID 

 

 
AĴIR KOMBĶNE ĶMMUN YETMEZLĶK TANISINI ALAN HASTADA HEMķĶRELĶK 

BAKIMI  
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[PS-006] [Abstract:0091] 

Yeni Tanēmlanmēĸ Bir Antikor Eksikliĵi: FNIP1 Mutasyonu 
  
K¿bra Baskēn1, ķule Haskoloĵlu1, Tanēl Kendirli2, Nazlē Deveci1, Halil ¥zdemir3, Ergin ¢ift­i3, Serdar Ceylaner 4, 
Aydan Ķkincioĵullarē1, Figen Doĵu1 
1Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē 
2Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē 
3Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Enfeksiyon Hastalēklarē Bilim Dalē 
4ĶNTERGEN Genetik ve Nadir Hastalēklar Tanē Araĸtērma ve Uygulama Merkezi  
  
Giriĸ: Antikor eksikliklerinden biri olan FNIP1 defekti, 2021'de tanēmlanan primer imm¿n yetmezliklerden biridir. 

Literat¿rde; agammaglobulinemi, B h¿cre yokluĵu ve hipertrofik kardiyomyopati varlēĵēyla tanēmlanmēĸ olan bu 
defekte sahip 6 hasta  bildirilmiĸtir. 

 
Gere­ ve Yºntemler: ¢alēĸmamēzda yeni bir FNIP1 mutasyonuna sahip olan hastamēzē ve COVID19 enfeksiyonu 
s¿recini bildirmeyi ama­ladēk. 
 
Bulgular:  Tekrarlayan aĵēr pnºmoni, hipertrofik kardiyomyopati, rotavir¿s ishali, eĸ akrabalēĵē ºyk¿s¿ olan 

nºtropenisi ve agammaglobulinemisi saptanan 14 aylēk kēz hasta kliniĵimize refere edildi. Tetkiklerinde aĵēr 
nºtropeni (TNS:390/mm3), B h¿cre yokluĵu (CD19-20:%0,7), sol alt lobda traksiyonel bronĸiektazi saptandē. 
IVIG, TMP -SMX, G -CSF destekleri baĸlandē. 1,5 yēl boyunca takiplerine gelmeyen hasta 41 aylēkken ºks¿r¿k ve 2 
g¿nd¿r 38 C' yi ge­en ateĸ ĸikayeti ile acil servisimize baĸvurdu. ¥yk¿s¿nden 10 g¿n ºnce aile i­i COVID19 temasē 
olduĵu, dēĸ merkezde yapēlan Sars-COV2 PCR testinin pozitif saptandēĵē, tedavisiz izlendiĵi ºĵrenildi. Pnºmoni 
saptanan hastanēn Sars-COV2 PCR testi tekrarlandē, negatif saptandē, yatērēlarak geniĸ spektrumlu antibiyoterapi 
baĸlandē. Ateĸleri direngen seyreden hastaya MIS-C ºn tanēsēyla aspirin, metilprednizolon ve IVIG (2 g/kg) verildi. 

Yanēt alēnamamasē ¿zerine tedavisine remdesivir eklendi. Remdesivirin ilk dozundan sonra ateĸi geriledi. Hasta 
tekrar deĵerlendirildiĵinde FNIP1 defekti olabileceĵi d¿ĸ¿n¿ld¿ ve NGS analiziyle FNIP1 geninde, yeni tanēmlanan 
NM_133372.3 C1630 A>G (p.R544G) (p.Arg544Gly) homozigot mutasyonu saptandē.Ķzleminde yatēĸēnēn 
18.g¿n¿nde solunum sēkēntēsē derinleĸen hastaya non-invaziv solunum desteĵi (BIPAP) verildi,21.g¿n¿nde ateĸi 

olan hastanēn tekrarlanan Sars-COV2 PCR testi pozitif saptandē. 2. k¿r remdesivir tedavisi ve 3 doz konvelasan 
plazma tedavisi verildi. 12 g¿n BIPAP, sonrasēnda nazal kan¿lle 02 ile izlenen hasta yatēĸēnēn 55.g¿n¿nde taburcu 

edildi . 
 
Sonu­: Agamaglobulinemili hastalarda hipertrofik kardiyomyopati varlēĵēnda FNIP1 defekti akla gelmelidir. 
  
Anahtar Kelimeler:  Agammaglobulinemi, COVID19 enfeksiyonu, FNIP1 defekti, Hipertrofik kardiyomyopati  
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[PS-007] [Abstract:0092] 

Ardēĸēk Gen Delesyon Sendromu: Kronik Gran¿lomatºz Hastalēk, McLeod Fenotipi, Duchenne 

Muskuler Distrofisi Birlikteliĵi 
  
K¿bra Baskēn1, ķule Haskoloĵlu1, Nazlē Deveci1, Hasan Kapaklē2, Haktan Baĵēĸ Erdem3, Taha Bahsi 3, Anar 
Gurbanov 4, Tanēl Kendirli4, Figen Doĵu1, Aydan Ķkincioĵullarē1 
1Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Bilim Dalē 
2Balēkesir Atat¿rk ķehir Hastanesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Alerji Kliniĵi 
3SB¦ Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onkoloji EAH Tēbbi Genetik Kliniĵi 
4Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē 

  
Giriĸ: X'e baĵlē Kronik Gran¿lomatºz Hastalēk (KGH), Xp21.1 de lokalize CYBB geninde mutasyonlara baĵlē gºr¿l¿r. 
Xp21.1'deki geniĸ delesyonlar, ardēĸēk gen delesyon sendromuna yol a­arak, McLeod fenotipi, Duchenne Muskuler 
Distrofisi (DMD) veya retinitis pigmentosaya da neden olabilir.  

 
Gere­ ve Yºntemler: Bu ­alēĸmamēzda McLeod fenotipi ve DMD'si de olan KGH'li bir hastamēzē sunmayē 
ama­ladēk. 

 
Bulgular:  2,5 aylēk erkek hasta; 2 aylēkken ge­irdiĵi pnºmoni sonrasē ileus ve sepsis tablosu geliĸmesi, kan ve 
periton sēvēsē k¿lt¿rlerinde Klebsiella pneumonia, trakeal aspirat k¿lt¿r¿nde Candida ¿remesi olmasē ¿zerine KGH 
d¿ĸ¿n¿lerek kliniĵimize yºnlendirildi. Ķmm¿nolojik deĵerlendirmesinde; iki kez DHR ile burst yanētēnēn negatif 
olmasē ¿zerine KGH tanēsē aldē. Aĵēr pnºmoni tablosu olan hastada CMV PCR:11990 kopya/ml ve P.jirovecii PCR 
pozitif olarak saptandē. Geniĸ spektrumlu antibiyotik, antifungal, interferon gamma 1b, IVIG ve pioglitazon 

tedavileri baĸlandē. Genetik analizde Xp21.2-Xp11.4 bºlgesinde GK, TAB3, FTHL17, DMD, TMEM47, MAGEB16, 
PRRG1, XK ve CYBB genlerini i­eren geniĸ delesyon saptandē. Bu delesyon bºlgesinde yer alan FTHL17, TMEM47, 
MAGEB16 ve PRRG1 genlerinin imm¿n sistemle iliĸkili olmadēklarē, TAB3 geninin ise NFKB yolaĵēnda gºrev aldēĵē 
gºr¿ld¿. Hastada geliĸen P. jirovecii ve CMV enfeksiyonlarēnēn TAB3 defektiyle iliĸkili olabileceĵi d¿ĸ¿n¿ld¿. 
Hastada XK mutasyonunun neden olduĵu McLeod fenotipi bulgularē (periferik yaymada akantositler, Kell antijen 
negatifliĵi), GK defektini destekler hipertrigliseridemi, DMD'yi destekler kreatin kinaz y¿ksekliĵi saptandē. Gºz 
muayenesi normal saptandē. Takiplerinde ekst¿be olamayan hastaya trakeostomi a­ēldē. Aile i­i tam uygun donºr¿ 

olmamasē nedeniyle 9/10 uyumlu akraba dēĸē donºrden hematopoetik kºk h¿cre nakli planlandē. 
 
Sonu­: X'e baĵlē kalētēlan KGH'de eĸlik edebilecek baĸka gen delesyonlarē da akēlda tutulmalē, hastalar bu a­ēdan 
deĵerlendirilmelidir. 
  
Anahtar Kelimeler:  CYBB, kronik gran¿lomatºz hastalēk, McLeod fenotipi, primer imm¿n yetmezlik 
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[PS-008] [Abstract:0093] 

Primer Ķmmun Yetmezliĵe Baĵlē Geliĸen Mukormukozisli Hastada Hemĸirelik Bakēmē 
  
Seher Durgun  
Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi,Pediatri Ana Bilim Dalē,Ankara 

  
Giriĸ: Primer Ķmm¿n yetmezlik hastalēklarē,Primer yada doĵumsal imm¿n yetmezlik bozukluklarē sonucunda geliĸen 
kronik veya yineleyen bakteriyel,fungal,protozoal ve viral enfeksiyonlarla seyreden ve geliĸmiĸ ¿lkelerde toplumda 
gºr¿lme sēklēĵē 1/10000ve 1/100000 arasēnda deĵiĸen hastalēk grubudur.Vaka: 29yasindaki annenin G1Y1 38+4 
haftalēk doĵan,ilk ateĸ, ¿sye nedeni ile dēĸ merkeze baĸvuran hasta yapēlan tetkiklerinde anemi,hemafagositik 
h¿creler,CMV Igm(+) gºr¿lmesi ¿zerine hfs? Ķle kurumumuza sevk edilmiĸ imm¿n yetmezlik tanēsē 
almēĸtēr.Solunum sēkēntēsē,sol gºzde ektima gangrenozum farkedilen hastada candida sepsisi ve mukormukozis 

saptanmēĸ ve kurumumuzda debride edilmiĸ olan hastanēn, lºkositleri d¿ĸ¿k olduĵu dºnemde oral mukozada 
plaklar oluĸtu, d¿zenli aralēklarla evin-ranit,mikostatin ve sodyum bikarbonatlē aĵēz bakēmē uygulandē.Yatak i­inde 
immobilize olan hastaya basi yarasēnē ºnlemek i­in iki saatte bir pozisyon verildi ve havalē yataĵa ge­ildi.Sol 

gºz¿ne d¿zenli aralēklarla refresh damla ile gºz bakēmē uygulandi.Hastada geliĸebilecek aspirasyon pnomonisini 
ºnlemek amacē ile nazogastrikten drip pompasē ile beslenmesi saĵlandē. Sonu­: Lºkosit deĵerleri normale dºn¿nce 
aĵēz i­i yarasi d¿zeldi, yatak yarasē gelismedi,drip ile d¿zenli beslendiĵi i­in kilo aldi.30 g¿nde bir ivig aldēĵē i­in 

oral mukozasēnda farkedilir derecede iyliesme gºr¿ld¿.Anneye nazogastrikten drip ile beslenmenin ºnemi,nasēl 
yapēldēĵē konusunda verilen bilgilerin yeterli olduĵu gºzlemlendi. 
  
Anahtar Kelimeler:  HFS, Ķmmun Yetmezlik, Mukormukozis 

 

 
Primer Ķmmun Yetmezliĵe Baĵlē Geliĸen Mukormukozisli Hastada Hemĸirelik Bakēmē 
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[PS-009] [Abstract:0094] 

Hidrops Fetalis ile Doĵan ve Mukopolisakkaridoz-tip7 Tanēsē Alan bir Hastada Konjenital G -

CSF3R Eksikliĵine Baĵlē Konjenital Nºtropeni 
  
ķule B¿y¿k Yaytokgil1, Ahmet Selmanoĵlu1, Azize Pēnar Metbulut1, Selma Alim Aydēn1, Burcu Civelek ¦rey2, 
¢iĵdem Seher Kasapkara2, Ahmet Cevdet Ceylan 3, Ayĸe Metin1 
1ANKARA ķEHĶR HASTANESĶ, ¢OCUK ALERJĶ VE ĶMMUNOLOJĶ KLĶNĶĴĶ 
2ANKARA ķEHĶR HASTANESĶ, ¢OCUK METABOLĶZMA KLĶNĶĴĶ 
33. ANKARA ķEHĶR HASTANESĶ, TIBBĶ GENETĶK B¥L¦M¦ 
  
GĶRĶķ: Konjenital Granulosit kononi stimule eden faktºr 3 reseptºr (G-CSF3R) gen homozigot mutasyonu, nadir 
bir konjenital nºtropeni nedeni olup, G-CSF tedavisine yanētsēzlēk ile karakterizedir. Bir aylēkken Mukopolisakaridoz-
Tip7 (MPS -Tip7) bulgularē ile prezente olup, ēlēmlē nºtropenik ve G-CSFôe yanētsēz olan bir vaka sunulmuĸtur. 

 

VAKA TAKDĶMĶ: Akraba evliliĵinden, miadēnda,C/S ile doĵum aĵērlēĵē 2040 gr olarak doĵan erkek hasta, postnatal 
2. g¿n¿nde sepsis, dehidratasyon, sarēlēk ve hipoglisemi sebebiyle yatērēlarak tedavi aldē. Batēn USGôde assit 
saptandē. Tam kan sayēmēnda (TKS) Beyaz K¿re sayēsē:6940, Absol¿ nºtrofil sayēsē(ANS):740, Hemoglobin:7 g/dl 
saptandē. Absol¿ lenfosit sayēsē, Platelet, KCFT, BFT normal, periferik yaymada atipi yoktu. Hipogamaglobulinemi 
dēĸēnda lenfosit alt grup analizi normal, C3,C4 ve CH50 normaldi. Seri TKSôlarēnda ANS: 250-920  /mm3 olduĵu i­in 
kronik nºtropeni tanēsē aldē. Kemik iliĵi aspirasyonunda myeloid mat¿rasyonda promyelosit/myelosit aĸamasēnda 

duraklama vardē. Tekrarlayan enfeksiyon nedeniyle hastaya Filgrastim tedavisi 5 mcg/kg/g¿n dozunda baĸlandē. 
Tedavi dozu 10 mcg/ kg/g¿n olacak ĸekilde y¿kseltilmesine raĵmen cevap alēnamadē. Konjenital nºtropeni genetik 
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 patojenik mutasyon) gºsterildi. Hidrops fetalis nedeniyle yapēlan metabolik 
tetkiklerinde beta glukronidaz d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ve (beta-glukronidaz: 24,3 nmol/h/mg protein_ normal deĵerin 
%30ôunun altēnda) ve GUSB homozigot mutasyonu( (NM_000181.4) Homozigot c.1528 G>A, p.Asp510Asn,Anne 

baba mut an alizi ile doĵrulandē.) saptanmasē ¿zerine MPS-Tip7 tanēsē konuldu. 
  
Anahtar Kelimeler:  betaglukronidaz, G -CSF, G-CSF3R mutaysonu, nºtropeni, MPS Tip7 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 

 
 
 
 



 

22 
 

 
 

[PS-010] [Abstract:0095] 

Otozomal Resesif Agammaglobulinemi'nin Nadir Bir Nedeni: BLNK Gen Mutasyonu  
  
Ezgi Topyēldēz1, Neslihan Edeer Karaca 1, Ayĸe Ayg¿n1, Ay­a Aykut2, Asude Durmaz 2, ¥zg¿r ¢oĵulu2, G¿zide Aksu1, 
Necil K¿t¿k­¿ler1 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Ķmmunoloji Bilim Dalē, Ķzmir 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik Anabilim Dalē, Ķzmir 
  
Giriĸ: Agammaglobulinemi veya hipogamaglobulinemi, dolaĸēmda olgun B h¿crelerinin yokluĵu veya eksikliĵi ile 
karakterize nadir gºr¿len kalētsal imm¿n yetmezlik bozukluĵudur. BLNK (B h¿cre linker protein) gen mutasyonlarē 
B h¿cre geliĸiminde erken bloĵa yol a­arak periferik kan dolaĸēmēnda d¿ĸ¿k olgun B lenfosit seviyelerine ve ciddi 
antikor eksikliĵi ile iliĸkili tekrarlayan enfeksiyonlara neden olur. 

 
Olgu: D ºrt yaĸ erkek olgu, altē aydēr tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu ºyk¿s¿ ve hipogamaglobulinemi ile 
baĸvurdu. Ķmm¿nolojik deĵerlendirmesinde yaĸēna gºre d¿ĸ¿k IgG (134 mg/dl, normal: 894 Ñ 157mg/dl) ve IgA 

seviyeleri (6,6 mg/dl, 72 Ñ 22 mg/dl) ile y ¿kse k IgM (131 mg/dl, normal: 92 Ñ 35 mg/dl) d¿zeyi saptandē. Akēm 

sitometrik lenfosit alt grup analizinde, normal sayēda CD3+ T h¿cresi (%92) ve d¿ĸ¿k CD19+ B h¿cresi (%0,05) 
vardē. Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu olan olguya ayda bir intravenºz imm¿noglobulin tedavisi 
(0,4g/kg/doz) baĸlandē. Yeni nesil dizileme temelli primer imm¿n yetmezlik panelinde BLNK geninde homozigot 
c.790 C>T (p.Gln264Ter) mutasyonu gºsterildi. 
 
Sonu­: Agammaglobulinemi, farklē genetik etiyolojilere baĵlē olabilir. Erkeklerde d¿ĸ¿n¿lmesi gereken ilk tanē Xôe 
baĵlē agammaglobulinemi (Bruton hastalēĵē) olmakla birlikte BTK dizisi ve/veya ekspresyonu normal olan hastalar, 

kesin tanēya ulaĸmak i­in erken dºnemde hedeflenmiĸ yeni nesil dizi analizi gibi geniĸ bir genetik ­alēĸmayla 
araĸtērēlmalēdēr. Bruton hastalēĵē ile aynē klinik ve laboratuvar bulgusuna sahip hastalarēn yaklaĸēk %15ôinde BTK 
mutasyonu gºsterilememektedir. BTK mutasyonu gºsterilemeyen erkek ­ocuklarē ve agammaglobulinemi saptanan 
kēz ­ocuklarēnda, aile hikayesinde akrabalēk ve otosomal resesif (OR) kalētēm paterni varlēĵēnda; B lenfositlerdeki 
pre -BHR (B h¿cre reseptºr¿) yapēsēnē ya da sinyal iletimini bozan IGHM, IGLL1, CD79A, CD79B, BLNK ve PIK3R1 
mutasyonlarē araĸtērēlmalēdēr. 
  

Anahtar Kelimeler:  BLNK, agamaglob¿linemi, imm¿n yetmezlik 
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[PS-011] [Abstract:0096] 

Premat¿re Stop Kodona Neden Olan Hipomorfik IL1RN Mutasyonuna Baĵlē, Ķnflamatuvar 

Artrit, Tērnak Psºriasisi ve Onikomikozla Karakterize Ge­ Baĸlangē­lē IL- 1R Antagonist 

Eksikliĵi 
  
Neslihan Edeer Karaca 1, Sanem Akarcan 1, Kunihiko Moriya 2, Saori Kadowaki 2, Guzide Aksu 1, Anne Puel 3, Jean 
Laurent Casanova 3, Necil K¿t¿k­¿ler1 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē AD, Ķzmir 
2Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, Paris, France  
3St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Rockefeller Branch,New York, USA  
  
Giriĸ: Ķnterlºkin-1 reseptºr antagonist eksikliĵi (DIRA) neonatal baĸlangē­lē, sistemik inflamasyon, solunum 
zorluĵu, eklem ĸiĸliĵi, p¿st¿ler dºk¿nt¿, multifokal aseptik osteomyelit ve periostit ile karakterize nadir bir 
otoinflamatuvar hastalēktēr. 

Olgu: Yirmi beĸ yaĸēnda kēz olgu, 11 yaĸēndayken sol dirsek, el bilekleri ve dizlerde aĵrē, ĸiĸlik ve hareket kēsētlēlēĵē 
yakēnmalarēyla baĸvurdu. Aralarēnda akrabalēk olan anne babanēn ilk kēz ­ocuklarēnēn 7 yaĸēnda juvenil idiyopatik 

artrit tanēsē aldēĵē ve 13 yaĸēnda kronik bºbrek yetmezliĵi nedeniyle kaybedildiĵi ºĵrenildi. Olgunun baĸvurusunda 
aĵērlēk ve boy 3 persantilin altēndaydē. Sol dirsek dorsifleksiyonu ve kal­a abduksiyonunda kēsētlēlēk ile her 2 dizde 
ĸiĸlik vardē. El ve ayak tērnaklarēnda distrofik deĵiĸiklikler ve onikomikoz izlendi. Laboratuvar incelemelerinde akut 
faz reaktantlarēnda y¿kseklik ve hipergammaglobulinemi saptandē. Juvenil idiyopatik artrit tanēsēyla baĸlanan 
metotreksat, sulfasalazine, kortikosteroid ve izlemde etanercept tedavilerine kēsmi yanēt alēnsa da uzun s¿reli 
izlemde onikomikoz lokal ve sistemik antifungal teda viye yanēt vermedi. Kronik mukokutanºz kandidiazis a­ēsēndan 

STAT1, AIRE, CARD9 genlerinde mutasyon saptanmadē. Refrakter onikomikoz i­in tekrar deĵerlendirilen olguda 
tērnak psºriazisi tanēsē konuldu. Ķzleminin 13. yēlēnda t¿m ekzom dizileme analizinde IL1RN geninde premature stop 
kodona neden olan homozigor c.85C>T(p.Arg29Ter) mutasyonu gºsterildi. Stop kodona neden olan mutasyonun 
ikinci bir transkripsiyona izin verdiĵi fonksiyonel ­alēĸmalarla tespit edildi. 
Sonu­: G¿n¿m¿ze kadar tanēmlanmēĸ DIRA olgularēnēn ­oĵu neonatal baĸlangē­ gºsteren ve erken yaĸta 
mortaliteyle sonu­lanmēĸ olgulardēr. Olgumuzda kliniĵin ge­ baĸlangē­lē olmasē saptanmēĸ olan mutasyonun 
translasyonu yeniden baĸlatan hipomorfik yapēda olmasēyla iliĸkilendirilmiĸtir. 

  

Anahtar Kelimeler:  DIRA, onikomikoz, artrit  
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[PS-012] [Abstract:0097] 

Homozigot IL -21R Mutasyonuna Baĵlē Marjinal Zon Lenfomasē ile Seyreden Kombine Ķmm¿n 

Yetmezlik Olgusu  
  
Ezgi Topyēldēz1, Ayĸe Ayg¿n1, Neslihan Edeer Karaca 1, G¿lcihan ¥zek2, Eda Ataseven 2, Handan Duman ķenol1, 
G¿zide Aksu2, Serap Aksoylar 2, Nazan ¢eting¿l2, Necil K¿t¿k­¿ler1 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Ķmmunoloji Bilim Dalē, Ķzmir 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Onkoloji Bilim Dalē, Ķzmir 
  
Giriĸ: Ķnterlºkin-21 reseptºr(IL-21R) genindeki mutasyonlar, primer imm¿n yetmezlik hastalarēnda son 

zamanlarda tanēmlanan mutasyonlardandēr. IL-21R defekti,doĵumsal ve adaptif imm¿n sistem bileĸenlerinin 
fonksiyonlarēnē etkileyerek kombine imm¿n yetmezliĵe neden olmaktadēr. 
 
Olgu: Altē yaĸēnda kēz ­ocuĵu, yenidoĵan dºneminden sonra baĸlayan kronik ishal ve son ¿­ aydēr mevcut olan 

yaygēn dºk¿nt¿ ĸikayetleri ile hastanemize baĸvurdu. Hastaya dºrt yaĸēndayken Sitomegalovir¿s(CMV) 
pnºmonisine baĵlē mekanik ventilasyon gerektiren ciddi solunum sēkēntēsē olmasē sebebiyle baĸka bir hastanede 
kombine imm¿n yetmezlik tanēsē konmuĸtu. Hastanemize baĸvurusu sērasēnda fizik muayenesinde yanaklarda, 

ekstremitelerde, gluteal bºlgede eritematºz dºk¿nt¿ ve servikal, aksiller ve inguinal bºlgelerde lenfadenomegaliler 
saptandē. Periferik kanda CMV-DNA ve dēĸkēda Cryptosporidium parvum pozitifti. Lenf nodu biyopsisinde marjinal 
zon lenfoma sē-Epstein -Bar vir¿s negatif- saptandē. Hedeflenmiĸ yeni nesil dizileme Ion AmpliSeqÊ analizi ile 
­alēĸēlan primer imm¿n yetmezlik panelinde,IL21R geninde homozigot (c.132delC,p.Ser45fs) mutasyon bulundu. 
Hastaya lenfoma nedeniyle rituksimab tedavisi veril ip kēsmi remisyon saĵlandēktan treos¿lfan, fludarabin hazērlēk 
rejimi sonrasē HLA tam uyumlu kardeĸten hematopoietik kºk h¿cre nakli(HSCT) yapēldē. Graft versus host hastalēĵē 

profilaksisi i­in Siklosporin A verildi. Flukonazol ve asiklovir ile profilaksi baĸlandē. Transplantasyonun 13. ve 19. 
g¿nlerinde sērasēyla nºtrofil ve trombosit engraftmanlarē gºzlendi. Ķmm¿noglobulin ve lenfosit alt grup d¿zeyleri 
transplantasyonun 3. ayēnda normal izlenen hasta klinik olarak tamamen iyileĸtikten sonra taburcu edildi.  
 
Sonu­: Bu olgu, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē, kronik diyare, C.parvum enfeksiyonu, kronik karaciĵer 
hastalēĵē, sklerozan kolanjit ve malignitesi olan hastalarda ayērēcē tanēda IL21R defektlerinin d¿ĸ¿n¿lmesi 
gerektiĵini vurgulamak amacēyla sunulmuĸtur. ķimdiye kadar IL21R gen kusuru olan toplam sekiz vaka 

bildirilmiĸtir. Bu vakanēn ºnemi, HSCT ile baĸarēlē bir ĸekilde tedavi edilen yayēnlanmēĸ IL-21R eksikliĵi olan 
hastalar arasēnda ilk malignite vakasē olmasēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Kombine  imm¿n yetmezlik, hematopoietik kºk h¿cre nakli, interlºkin-21 reseptºr defekti; 
marjinal zon lenfomasē 
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[PS-013] [Abstract:0100] 

Castleman Hastalēĵē ve Nºtropeni Ķle Seyreden Adenozin Deaminaz 2 Eksikliĵi Olgusu 
  
Nergiz Kendirci 1, Nalan Yakēcē1, Hakan Kot 1, Erol Erduran 2, Ayberk T¿rkyēlmaz3, M¿ge G¿ndoĵdu4, Fazēl Orhan1 
1Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Alerji ve Ķmm¿noloji Bilim Dalē, Trabzon 
2Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dalē, Trabzon 
3Karadeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik Anabilim Dalē,Trabzon 
4Memorial Bah­elievler Hastanesi, ¢ocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dalē, Ķstanbul 
  
Giriĸ: 
Primer imm¿n yetmezlikler, imm¿n sistemin farklē bileĸenlerinin geliĸim ve/veya fonksiyon bozukluĵu sonucunda 
ortaya ­ēkan kalētsal ge­iĸli heterojen bir grup hastalēktēr. Adenozin deaminaz 2 eksikliĵi, (DADA2) 2014 yēlēnda iki 

farklē grup tarafēndan ateĸ, poliarteritis nodoza, erken baĸlangē­lē tipik lak¿ner inme ve hafif imm¿n yetmezlik 
olarak tanēmlanmēĸtēr. 
 

Olgu:  
Bir aydēr devam eden halsizlik ve iĸtahsēzlēk ĸikayetiyle baĸvuran on dºrt yaĸēndaki erkek hastanēn fizik 
muayenesinde hepatospleneomegali ve servikal lenfadenopati; tetkiklerinde  ise bisitopeni ve akut faz reaktan 

y¿ksekliĵi saptanmasē ¿zerine malignite ºn tanēsēyla servise yatērēldē. Olgunun laboratuvar sonu­larē tablo 1ôde 
verilmiĸtir. 
Hastanēn yapēlan lenf nodu biyopsisi, fokal interfollik¿ler Hodgkin lenfoma ile birliktelik gºsteren plazma h¿creli 
varyant castleman hastalēĵē olarak raporlandē. Kemoterapi protokol¿ baĸlandē. Rit¿ksimab ile anafilaksi geliĸmesi 
¿zerine desensitizasyon protokol¿ ile sorunsuz ĸekilde verildi. 
Olgunun genetik analizinde, CECR1 geninde literat¿rde patojenik olduĵu bildirilen homozigot c.144dupG 
mutasyonu saptandē. Hastada saptanan varyasyon Sanger analiziyle doĵrulandē. Segregasyon analizinde saĵlēklē 

anne ve babanēn varyasyonu heterozigot olarak taĸēdēklarē gºsterildi. Aile taramasēnda olgumuzun ĸikayeti olmayan 
iki kardeĸinde de homozigot mutasyon saptandē. Her ikisinde de imm¿nglobulin M d¿zeyi ve aĸē yanētlarē d¿ĸ¿kt¿. 
Hastanēn intravenºz immunglobulin replasmanē, G-csf tedavisi ve antibiyotik profilaksisi ile izleminde ­ok sayēda 
enfeksiyon nedenl i yatēĸē olmasē ve mevcut tedavi ile nºtropenisinin d¿zelmemesi nedeniyle malignitesinin 
remisyona girmesinin ardēndan hematopoetik kºk h¿cre nakli yapēldē. 
 

Sonu­: 

DADA2 vask¿lit bulgularē olmaksēzēn saf kērmēzē k¿re aplazisi, nºtropeni,aplastik anemi, lenfopeni ve 
trombositopeni gibi hematolojik bulgularla karĸēmēza ­ēkabilir. Hematopoetik kºk h¿cre nakli bu olgularda bir tedavi 
se­eneĵi olarak bildirilmektedir. 
  
Anahtar Kelimeler:  nºtropeni, adenozin deaminaz 2 eksikliĵi, ­ocuk 

 

 
Tablo1: Hastanēn baĸvuru anēndaki laboratuvar sonu­larē 

WBC (/mm3) 2000 

ALC (/mm3) 1480 

ANC (/mm3) 110 

AEC (/mm3) 50 

IgA (mg/dl) 180 

IgG (mg/dl) 1750 

IgM (mg/dl) 37 

Total IgE (IU/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 (mg/dl) 12 

Sedimentasyon 58 

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

¢ocukluk ¢aĵē Brusellozunda Kan Eozinofil D¿zeyinin Hastalēk Derecesini Belirlemede Tanēsal 

Rol¿ 
  
Ayĸe B¿y¿kcam 
Cengiz Gºk­ek Kadēn Doĵum ve ¢ocuk Hastalēklarē Hastanesi, ¢ocuk Enfeksiyon Bºl¿m¿, Gaziantep 
  
Giriĸ: Ķnsan brusellozu, bir­ok hastalēĵē taklit eden sistemik bir hastalēktēr ve ­ocuklarda da teĸhis edilmesi ­ok zor 

olabilmektedir. ¢ocukluk ­aĵē brusellozu, ciddi klinik tablolarla karĸēmēza gelebilir ve komplikasyonlara neden 
olabilir. Bu ­alēĸmada, ­ocukluk ­aĵē bruselloz hastalarēnēn ºzellikleri ile hastaneye yatēĸta laboratuvar belirte­lerin 
tanēsal rol¿n¿n araĸtērēlmasē ama­landē. 
 
Gere­ ve Yºntemler: Geriye dºn¿k olarak 1 Ocak 2018 ile 31 Aralēk 2019 tarihleri arasēnda bruselloz tanēsē alan 

0-18 yaĸ 60 ­ocuk hasta deĵerlendirildi. Ayaktan ve hastaneye yatēĸ verilerek izlenen bruselloz hastalarēnēn 
demografik ºzellikleri ve klinikleri ile mikrobiyolojik ve diĵer laboratuvar bulgularē incelendi. 

 
Bulgular:  Hastalarēn yaĸ ortalamasē, 9.3 Ñ4.3 yēldē ve % 41.7ôsi kēz, %58.3ô¿ erkek idi. Hastalarēn %83.3ô¿nde 
eklem tutulumu mevcuttu. Hastalarēn %33.3ô¿ yatērēlarak izlendi. Kan serum eozinofil sayēlarē yatan hastalarda 
ortanca deĵeri 60/ÕL (10 -90/ÕL) iken ayaktan hastalarda 110/ÕL ( 55-205/ÕL) deĵerleri arasēnda idi ( p=0.022). 
Kan eozinofi sayēsē kesme seviyesi <=90/ÕL i­in; (CI %95, 54.4-93.9) duyarlēlēk %78.95 ( Cl %95, 54.4-93.9) ve 
ºzg¿ll¿k %60.00, (Cl %95,43.3-75.1) olarak bulundu.  

 
Sonu­: ¢ocukluk ­aĵē brusellozu ¿lkemiz i­in ºnemli bir halk saĵlēĵē sorunu olmaya devam etmektedir. Kan 
eozinofil d¿zeyleri, ­ocukluk ­aĵē brusellozunda hastalēk derecesini gºstermede ve yatēĸa karar vermede bir role 
sahip olabilir ama bu iliĸkinin daha iyi anlaĸēlmasē, ºzg¿ll¿k ve duyarlēlēĵēnēn deĵerlendirmesi i­in daha fazla sayēda 
hasta ile yeni ­alēĸmalara ihtiya­ vardēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Bruselloz, ­ocuk, kan eozinofil sayēsē 
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[PS-015]  [Abstract:0104] 

Crohn hastalarēnda periferik kanda monon¿kleer h¿crelerde T h¿cresi imm¿noglobulin 

domain - 3 (TIM -3) d¿zeylerinin araĸtērēlmasē 
  
Fatma Rabia Kahraman 1, ¥zlen Atuĵ2, Tun­ Akko­1 
1Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē,Ķstanbul 
2Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Gastroentoloji Ana Bilim Dalē,Ķstanbul 
  
Ama­: Crohn hastalēĵē d¿nyada ve ¿lkemizde gºr¿lme sēklēĵē giderek artmakta olan etiyopatogenezi tam olarak 
bilinmeyen, hen¿z k¿ratif bir tedavisi olmayan, kronik, inflamatuar bir baĵērsak hastalēĵēdēr. Bu hastalēĵēn kendi 

i­erisinde farklē klinik ºzellikler gºsteren fist¿lizan, strikt¿ran ve inflamatuar alt tipleri mevcuttur. TĶM-3 bir­ok 
fizyolojik ve patolojik s¿re­te temel imm¿nolojik fonksiyona sahip yeni tanēmlanmēĸ molek¿l olup baĵēĸēklēk 
toleransēnēn d¿zenlenmesinde rol oynamaktadēr. Bu ­alēĸmanēn amacē Crohn hastalarēndan alēnan periferal kandan 
izole edilen T Lenfositlerin TIM -3 d¿zeyleri ile saĵlēklē bireyler karĸēlaĸtērēlarak in vitro ortamda araĸtērēlmasē 

ama­lanmēĸtēr. 
 
Gere­-Yºntem: 18-45 yaĸ arasē Marmara ¦niversitesi Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi Gastroenteroloji bºl¿m¿ne 

baĸvuran, son 8 hafta i­inde kortikosteroid ila­ kullanmamēĸ, kanser kemoterapisi ve radyoterapisi gºrmemiĸ 8 
Crohn hastasē ­alēĸmaya dahil edilmiĸtir. Kontrol grubu olarak hicbir otoimm¿n hastalēĵē bulunmayan 8 saĵlēklē 
birey calēĸmaya alēnmēĸtēr. Calēĸma grubundaki t¿m bireylerden 10 cc venºz kan alēnmēĸtēr. Tam kandan 
imm¿nfenotipleme ( CD45-Kro, CD4 -APC, CD8 -PC7, CD19 -APC, CD16 -PE, CD56 -PC5.5) yapēlmēĸtēr. H¿cre i­i ve 
y¿zey boyamasē yapēlarak TIM-3 ifadesi incelenmiĸtir. 
Bulgular: Crohn hastalarēnēn ve saĵlēklē bireylerinde CD3+CD4+ TIM3 ve CD3+CD8+ TIM-3 d¿zeyleri arasēnda 

anlamlē bir fark bulunmazken (p>0.05), Crohn hastalarēnēn CD3-CD16+56+ TIM -3 h¿crelerinde saĵlēklē bireylere 
gºre anlamlē olarak y¿kseklik gºzlemlenmiĸtir (p<0.05). CD3-CD16+56+ TIM -3 h¿crelerinde anlamlē bir fark 
gºzlemlenmemiĸtir (p>0.05). 
Sonu­: Bir inflamatuar baĵērsak hastalēĵē olan Crohnôun oluĸma nedeni tam olarak a­ēklanamamakla birlikte kesin 
bir tedavi yaklaĸēmē bulunmamaktadēr. Elde ettiĵimiz sonu­lar Tim-3ô¿n Crohn hastalarē ¿zerindeki imm¿n 
d¿zenleyici etkileri araĸtērēlacak ve yeni tedavi yaklaĸēmlarēnda katkēda bulunacak, in vivo ve in vitro ­alēĸmalara 
kapēlarē aralamaktadēr. 

  
Anahtar Kelimeler:  crohn, inflamatuar hastalēk, Ķmmunomodulasyon, Tim-3 
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[PS-016] [Abstract:0106] 

Kronik ITP ile ortaya ­ēkan ALPS- CASP10 mutasyonu Olan ALPS Olgusu  
  
Leman Tuba Karakurt 1, Nurhan Kasap 1, Hayrunnisa Bekis Bozkurt 1, ¥zlem Cavkaytar1, Zafer Bē­ak­ē2, Mustafa 

Arga 1 
1Ķstanbul Medeniyet ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Alerji ve Ķmm¿noloji Bilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 
2Ķstanbul Medeniyet ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Hematoloji Bilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 
  
Ama­: 
Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS), lenfadenopati, hepatosplenomegali ve otoimm¿n bulgularla 
karakterize, malign olmayan, kronik seyirli bir hastalēktēr. Ķmm¿n trombositopenik purpura (ITP) en sēk gºr¿len 

otoi mm¿n tutulumdur. Bug¿ne kadar ­oĵunlukla FAS geninde (%80-90) ALPS hastalēĵēndan sorumlu mutasyonlar 
bildirilirken, CASP10 i­in sadece iki farklē mutasyon patojenik olarak kabul edilmiĸtir. Burada ALPS-CASP10 
mutasyonu saptanan, kronik ITP ile baĸvuran bir hasta sunulmaktadēr. 

Olgu:  
Aralarēnda akraba evliliĵi olmayan ancak aynē kºyden olan ebeveynden doĵan 17 yaĸēnda kēz hasta, ¿­ senedir 
olan halsizlik, baĸ dºnmesi ve ekimozlar ile ­ocuk kliniĵine baĸvurmuĸtu. Fizik muayenesinde alt ekstermitelerdeki 

ekimo zlarēn dēĸēnda, patolojik boyutta servikal lenfadenopatisi ve b¿y¿me geriliĵi saptanmēĸtē. Tam kan 
sayēmlarēnda persistan (> 1 yēl) izole trombositopeniye sahip hastanēn serum Immunglobulin deĵerleri normal 
sēnērlardaydē. Otoimm¿n belirte­lerden ANA zayēf pozitifti (1/320). Lenfosit alt grup analizinde CD4+ T ve CD8+ T 
h¿cre oranlarēnēn eĸitlendiĵi ve y¿ksek double negative T h¿crelerinin [5,8 ( 0,5-3,9)] olduĵu gºr¿ld¿. Genetik 
analizinde CASP 10 geninde missense c 416A>C (p. Lys 139Thr ) patojenik varyant  saptandē. 
Sonu­: 
Olgumuza lenfadenopati, kronik ITP ve imm¿nglobulin seviyeleri normal olmasēna raĵmen yapēlan lenfosit alt grup 

analizi ve genetik analiz sonu­larē ile ALPS tanēsē konmuĸtur. Bu t¿r olgularda ALPS tanēsēnēn akēlda tutulmasēnēn ve 
bu yºnde araĸtērmalar yapēlmasēnēn klinisyeni tanēya daha erken yaklaĸtēracaĵēnē d¿ĸ¿nmekteyiz. 
  
Anahtar Kelimeler:  ALPS, CASP-10, kronik ITP  
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[PS-017] [Abstract:0107] 

WDR1  Mutasyonlu ¦­ Hastanēn Uzun Dºnem Takibi ve Klinik Deĵerlendirmesi 
  
¥zgen Soyºz1, Figen ¢elebi ¢elik1, Ķdil Akay Hacē1, Mehmet ķirin Kaya1, Selime ¥zen Bºl¿k2, ¥mer Ak­al3, Laurene 

Pfajfer 4, Kaan Boztuĵ4, Nesrin G¿lez1, Ferah Genel 1 
1Ķzmir S.B.¦ Dr. Beh­et Uz ¢ocuk Hastalēklarē ve Cerrahisi Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Alerji ve 
Ķmmunoloji Bilim Dalē, Ķzmir 
2Aydēn Kadēn Doĵum ve ¢ocuk Hastalēklarē Hastanesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Kliniĵi 
3Ķstanbul Biruni ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Kliniĵi 
4Ludwig Boltzmann Insti tute for Rare and Undiagnosed Diseases, Ludwig Boltzmann Institute for Rare and 
Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya  

  
Giriĸ-Ama­: 
Aktin etkileĸimli protein 1 (Aip1), aktin aktivasyon-inaktivasyon s¿recini d¿zenler, WD-repeat -domain 1 ( WDR1 ) 

geni tarafēndan kodlanēr. Aip1 inflamazomda yer alēp, miyeloid ve lenfoid h¿crelerin yapē ve iĸlevini ºnemli ºl­¿de 
etkilemektedir.  WDR1  mutasyonlarē ilk olarak 2016ôda tanēmlanmēĸ olup immun yetmezlik/otoinflamatuar sendrom 
olarak karĸēmēza ­ēkmaktadēr. ¥nerilen tedavi Hematopoetik Kºk H¿cre Naklidir(HKHN). G¿n¿m¿ze 

kadar  WDR1  mutasyonlu 13 hasta bildirilmiĸtir. Bu hastalardan 6ôsē ¿lkemizden sunulmuĸ olup pediatrik yaĸ 
grubundaki 3 hasta takibimizdedir. Bu sunumumuzda 3 hastamēzēn klinik takip ve tedavi planlarēnē irdelemeyi 
ama­ladēk. 
Metod:  
Hastanemiz imm¿noloji servisine kons¿lte edilip takibe alēnan, WDR1  mutasyonu saptanan hastalarēn, baĸvuru 
ĸikayetleri, muayene bulgularē, imm¿nolojik verileri, molek¿ler analizleri, izlem sonu­larē dosya kayētlarē 
incelenerek k aydedildi.  

Sonu­lar: 
Birinci hasta, tekrarlayan bronĸiolit ataklarē, parmak absesi, p¿r¿lan otitis media, b¿y¿me geriliĵi ve anemisi olan 
kēz, ikinci hasta; tekrarlayan p¿st¿ler deri lezyonlarē, oral mukozit ile baĸvuran kēz, ¿­¿nc¿ hasta ise 2,5 yaĸēndan 
beri kronik ĶTP tanēsē ile takip edilen tekrarlayan ateĸ, ishal ve aftºz stomatit ĸikayetleri olan erkek hasta idi. 
Olgularēn hepsinde WDR1  homozigot mutasyonu saptanmasē nedeniyle, HKHN planlandē. Ancak aileleri tarafēndan 
HKHN prosed¿r¿ reddedildi ve d¿zenli IVIG replasmanē, antibiyotik profilaksisi ile takiplerine devam edildi. Ķkinci 

ve 3. hastalarda otoinflamatuar ataklarēn devam etmesi nedeniyle tedavilerine kolĸisin eklendi. ¦­ hastanēn 7 yēllēk 

izleminde hastane yatēĸē gerektiren ciddi enfeksiyonlarē gºzlenmedi, 2 ve 3. hastalardaki otoinflamatuar ataklar 
sayēca olduk­a azaldē. 
Tartēĸma: 
WDR1  mutasyonlu hastalarēmēzēn 7 yēllēk gºzlemleri; bu hastalarēn, uyguladēĵēmēz tedaviyle tolere edilebilir 
sorunlarla yaĸadēklarēnē bize gºsterdi. Bu durumda yanētlamamēz gereken, otoinflamatuar s¿reci de olan, "Bu 
hastalar ĸiddetle HKHNône sevk edilmeli midir?" olmalēdēr. 

  
Anahtar Kelimeler:  HKHN, Ķmmun yetmezlik, Lenfosit, Otoinflamatuar sendrom, WDR1  
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[PS-018] [Abstract:0109] 

LRBA  Eksikliĵi Olan Bir Hastada Ķmm¿n Disreg¿lasyon ve Lenfoproliferasyon Tedavisinde 

Baĸarēlē Abatacept Kullanēmē 
  
Caner Aytekin 1, Abdullatif Bakēr2, Figen Doĵu3, Aydan Ķkincioĵullarē3 
1Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji 
Bºl¿m¿, Ankara 
2Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Tēbbi Genetik Bºl¿m¿, 
Ankara  
3Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Allerji Bilim 
Dalē, Ankara 
  
Giriĸ: 

LRBA eksikliĵi enfeksiyonlara duyarlēlēk, otoimm¿nite ve lenfoproliferasyon ile karakterize otozomal resesif bir 
primer imm¿n yetmezliktir. LRBA, T h¿cre inhibitºr¿ olan CTLA-4ô¿n h¿cre i­i trafiĵinde yer alēr. Hedefe yºnelik bir 
tedavi olan abatacept (CTLA4 -imm¿noglobulin f¿zyon proteini) LRBA eksikliĵinde kullanēlmaktadēr. Burada, 

immune disreg¿lasyon ve lenfoproliferasyon bulgularē abatacept ile baĸarēlē bir ĸekilde tedavi edilen LRBA eksikliĵi 
olgusu sunulmuĸtur.  
 
Olgu:  
Altē yaĸēnda kēz hasta tedaviye diren­li ĶTP, lenfadenopati ve splenomegali nedeniyle danēĸēldē. Hastanēn y¿ksek doz 
steroid ve ĶVĶG ile tedavi edildiĵi ancak klinik tablonun d¿zelmediĵi ºĵrenildi. Anne ve babasē birinci derece akraba 

olan hasta nēn saĵlēklē iki kardeĸi vardē. Fizik muayenede aksiller lenf nodu (6x6cm) ve belirgin splenomegali 
saptandē. Tam kan sayēmēnda anemi, nºtropeni, lenfopeni ve trombositopeni vardē. Ķmm¿nolojik incelemelerinde 
serum IgM d¿zeyi d¿ĸ¿k, IgG, IgA ve IgE d¿zeyleri normaldi. Lenfosit alt gruplarē, PHA ve anti-CD3 ile T h¿cre 
aktivasyonu, DNT -h¿cre oranē ve DHR ile denetlenen nºtrofil fonksiyonlarē normal bulundu. Yeni nesil dizi 
analizinde LRBA geninde daha ºnce tanēmlanmamēĸ homozigot c.1655C>A (p.Ser552Ter) mutasyon saptandē. 
Hastanēn anne, babasē ve 2 kardeĸinin heterozigot taĸēyēcē olduklarē gºsterildi. Hastaya abatacept 2 haftada bir 10 
mg/kg dozunda baĸlandē. Trombosit sayēsē giderek arttē ve 3 ay sonra 100,000/mm3'¿n ¿zerine ­ēktē. ¦­ ay sonra 

abatacept doz aralēĵē 4 haftada bir olacak ĸekilde d¿zenlendi. Bu tedavi altēnda lenfadenopati ve splenomegali 
tamamen d¿zeldi. Bir bu­uk yēldēr devam eden tedavide herhangi bir yan etkisi ortaya ­ēkmadē. 
 
Sonu­: 
Abatacept, LRBA eksikliĵinde imm¿n disreg¿lasyon ve lenfoproliferasyonu etkili bir ĸekilde kontrol eder. 
Hematopoetik kºk h¿cre nakli aĵēr LRBA eksikliĵi olgularēnda d¿ĸ¿n¿lmelidir. 
  

Anahtar Kelimeler:  LRBA, imm¿n disreg¿lasyon, lenfoproliferasyon, abatacept 
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[PS-019] [Abstract:0110] 

MHC Sēnēf I Eksikliĵi: TAP1 Gen Mutasyonu Taĸēyan Bir Olgu 
  
Caner Aytekin 1, ķule Haskoloĵlu2, Serdar Ceylaner 3, Figen Doĵu2, Aydan Aydan Ķkincioĵullarē22 
1Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji 
Bºl¿m¿, Ankara 
2Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Allerji Bilim 
Dalē, Ankara 
3Intergen Genetik Tanē Merkezi, Ankara 
  
Giriĸ: 

MHC sēnēf I eksikliĵi, TAP1, TAP2, tapasin ve ȁ2 mikroglobulin genlerindeki mutasyonlarēn neden olduĵu, nadir 
gºr¿len otozomal resesif bir primer imm¿n yetmezliktir. Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē ve cilt ¿lserleri 
baĸlēca ºzellikleridir. Burada tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē, ­ok sayēda iyileĸmiĸ cilt ¿lseri ve 

bronĸiektazisi olan, TAP1 mutasyonu gºsterilen MHC sēnēf I eksikliĵi olgusu sunulmuĸtur. 
 
Olgu:  

14 yaĸēnda erkek hasta nefes darlēĵē, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē ve cilt ¿lserleri ile baĸvurdu. Anne ve 
babasē ikinci dereceden akrabaydē. Fizik muayenede sol yanak, kol ve bacakta ­ok sayēda iyileĸmiĸ cilt ¿lserine 
baĵlē skarlar saptandē. Serum IgG, IgA, IgM ve IgE d¿zeyleri normaldi. Akēm sitometride CD3+CD8+ T h¿crelerinin 
azaldēĵē (%7, n: %16-32) ve HLA -ABC ekspresyonunun olmadēĵēnē gºsterildi. PHA ve anti-CD3 ile T h¿cre 
aktivasyonu normaldi. Toraks BTôde multilobar bronĸiektaziler gºr¿ld¿. Hastaya bu bulgularla MHC sēnēf I eksikliĵi 
tanēsē konuldu. Yeni nesil dizi analizinde TAP1 geninde daha ºnce tanēmlanmēĸ homozigot c.1312C>T (p.R438*) 
mutasyon saptandē. Hastaya ĶVĶG replasman tedavisi ve TMP/SMX profilaksisi baĸlandē. Ķki yēllēk izlemde solunum 

sistemi yakēnmalarē belirgin d¿zelen hastanēn solunum yolu enfeksiyonlarē ve cilt ¿lserleri tekrarlamadē. 
 
Sonu­: 
Deri ¿lseri, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarē ve non-kistik fibrosis bronĸektazisi olan hastalarda MHC sēnēf I 
eksikliĵi d¿ĸ¿n¿lmelidir. Akēm sitometri ile HLA-ABC ekspresyonunun ºl­¿lmesi tanēya olanak saĵlar. Hematopoetik 
kºk h¿cre nakli ile ilgili bilgiler yetersizdir.  

  

Anahtar Kelimeler:  MHC sēnēf I eksikliĵi, TAP1, kombine imm¿n yetmezlik 
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[PS-020] [Abstract:0111] 

NCF4 Gen Mutasyonuna Baĵlē Atipik Kronik Gran¿lomatºz Hastalēk: Bir Olgu Sunumu 
  
Caner Aytekin 1, Ferda ¥zbay Hoĸnut2, Meltem Ak­aboy3, G¿lseren ķahin2, Fatma ¢olak4, Figen Doĵu5, Aydan 

Aydan Ķkincioĵullarē5 
1Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Ķmm¿noloji 
Bºl¿m¿, Ankara 
2Dr. Sami Ulus K adēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Gastroenteroloji 
Bºl¿m¿, Ankara 
3Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Pediatri Bºl¿m¿, Ankara 
4Dr. Sami Ulus Kadēn Doĵum ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Tēbbi Genetik Bºl¿m¿, 

Ankara  
5Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Ķmm¿noloji ve Allerji Bilim 
Dalē, Ankara 

  
Giriĸ: 
Kronik gran¿lomatºz hastalēk (KGH), tekrarlayan invaziv enfeksiyonlara ve enfeksiyºz olmayan gran¿lomatºz 

hastalēĵa yatkēnlēk yaratan primer imm¿n yetmezlik (PĶY) hastalēĵēdēr. KGHôda otoimm¿n ve hiperinflamatuvar 
bulgular da tanēmlanmēĸtēr. KGHôa CYBB, CYBA, CYBC1, NCF1, NCF2 ve NCF4 gen mutasyonlarē neden olur. NCF4 
eksikliĵinde hiperinflamasyon ve periferik enfeksiyonlar gºr¿l¿rken, diĵer KGHôda gºr¿len invaziv enfeksiyonlar 
yoktur. Burada NCF4 gen mutasyonunun neden olduĵu atipik kronik gran¿lomatºz hastalēk olgusu sunulmuĸtur. 
 
Olgu:  
Anne  ve babasē arasēnda akrabalēk olan 15 yaĸēndaki Afgan kēz hasta aĵēr b¿y¿me geriliĵi, pansitopeni ve kronik 

karaciĵer hastalēĵē nedeniyle hastanemize sevk edilmiĸti. Fizik muayenede belirgin boy kēsalēĵē (-6.2 SDS) ve ­ok 
d¿ĸ¿k v¿cut aĵērlēĵē (-7.96 SDS), skleralarda sarēlēk ve belirgin hepatosplenomegali mevcuttu. Laboratuvar 
incelemelerinde ĸiddetli anemi ve lºkopeni, trombositopeni, karaciĵer fonksiyonlarēnda bozukluk, pozitif direkt 
Coombs testi, y¿ksek anti-TPO ve ­ºlyak otoantikorlarē saptandē. Ķnce baĵērsak biyopsisinde ­ºlyak hastalēĵēnēn 
tipik histopatolojik bulgularē gºr¿ld¿. Hastaya Hashimoto tiroiditi, ­ºlyak hastalēĵē, portal hipertansiyon ve ºzofagus 
varisleri tanēsē konuldu. Karaciĵer biyopsisinde gran¿lom oluĸumu ve siroz saptandē. Ķmm¿nolojik deĵerlendirme 

serum IgG, IgA ve IgM d¿zeyleri y¿ksek, IgE d¿zeyi normal bulundu. Lenfosit alt gruplarē, PHA ve anti-CD3 ile T 

h¿cre aktivasyonu normaldi. DHR ile oksidatif patlama yanētē ­ok d¿ĸ¿k saptandē ve hastaya KGH tanēsē konuldu. 
Yeni nesil dizi a nalizinde NCF4 geninde daha ºnce tanēmlanmēĸ homozigot c.118-1G>A mutasyonu saptandē. Daha 
sonra hastanēn memleketinde kaybedildiĵi ºĵrenildi. 
 
Sonu­: 
 

Burada invaziv enfeksiyonlarē olmayan, ĸiddetli b¿y¿me geriliĵi ile birlikte otoimm¿nite ve hiperinflamasyonla 
karakterize KGH olgusu sunduk. Bu ºzellikleri taĸēyan hastalar PĶY yºn¿nden deĵerlendirilmeli, erken tanē ve 
tedavinin hayat kurtarēcē olacaĵē unutulmamalēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Kronik gran¿lomatºz hastalēk, NCF4, hiperinflamasyon, otoimm¿nite 
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[PS-021] [Abstract:0112] 

Akut ĶTP Tanēlē ¢ocuklarda Ķmm¿n Yetmezlik Durumunun Deĵerlendirilmesi 
  
Mehmet Cemal Dºnmez1, Mustafa B¿y¿kavcē2, ¥ner ¥zdemir3, Mehmet Fatih Orhan 2 
1Sakarya ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē, Sakarya 
2Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji-Onkoloji BD, Sakarya  
3Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji-Ķmm¿noloji BD, Sakarya 
  
Ama­ 
Ķmm¿n trombositopeni (ĶTP) izole trombositopeni ile karakterize, otoimm¿n bir hastalēktēr ve ­ocuklarda 
trombositopeninin en sēk sebebidir. ĶTP, primer imm¿n yetmezlik hastalarēnda ilk bulgu olabilir ve en sēk gºr¿len 

hematolojik bulgudur. Bu ­alēĸmada, ama­ serum imm¿noglobulin d¿zeyleri ve lenfosit alt gruplarēnēn ĶTP ile takip 
edilen ­ocuklarda, saĵlēklē ­ocuklardan farklē olup olmadēĵēnē ve tedavi yanētē ile iliĸkisi olup olmadēĵēnē saptamaktēr. 
 

Yºntem ve Gere­ 
Sakarya ¦niversitesi Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk Hematolojisi ve Onkolojisi kliniĵinde 2018 ï 2021 yēllarē 
arasēnda ĶTP nedeniyle takip edilen hastalar retrospektif olarak incelendi. Hastalarēn imm¿noglobulin izotip, IgG alt 

tip ve lenfosit alt grup d¿zeyleri yaĸ ve cinsiyetlerine uygun kontrol grubuyla, yaĸlarēna uygun referans deĵerleriyle 
ve kontr ol periyotlarēndaki tedavi yanētlarēyla karĸēlaĸtērēldē. 
 
Bulgular  
Akut ĶTP tanēlē 30 hasta ve saĵlēklē 30 ­ocuĵun incelendiĵi ­alēĸmamēzda; hastalar ile kontrol grubunun 
imm¿noglobulin ve lenfosit alt grup d¿zeyleri arasēnda anlamlē fark bulunmamasēna raĵmen, hastalarēn 
%33,3ô¿nde yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik; %6,6ôsēnda kombine imm¿n yetmezlik; %6,6ôsēnda da IgA ï IgG 

alt grup eksikliĵi d¿ĸ¿n¿ld¿. Yaĸēn k¿­¿k ve IgG d¿zeyinin yaĸa gºre d¿ĸ¿k olmasēnēn tanē sonrasē 7. g¿nde 
tedaviye olumlu yanēt oranēnē artērdēĵē saptandē. 
 
Sonu­ 
¢alēĸmamēzda akut ĶTP tanēlē hastalarēn %46,5ôinde bir imm¿n yetmezlik ĸ¿phesi saptandē. Yaĸ ve IgG d¿zeyinin 
akut ĶTPôde tanē sonrasē 7. g¿nde tedaviye yanēt oranēnē ºngºrmede kullanēlabileceĵi anlaĸēldē. 

  

Anahtar Kelimeler:  Akut imm¿n trombositopeni, ¢ocukluk ­aĵē, Ķmm¿n yetmezlik 
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[PS-022] [Abstract:0113] 

Primer Ķmm¿n Yetmezlikli 5 Hastada COVID- 19 Seyri  
  
¥ner ¥zdemir1, Emine Aylin Yēlmaz2 
1Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji -Ķmm¿noloji BD, Sakarya 
2Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē ABD, Sakarya 
  
Ama­ 
Burada primer immun yetmezlik (PĶY) tanēsē olan 5 olgumuzun COVID-19 tanē ve tedavi s¿re­lerini sunmaktayēz. 
 
Olgular  

Olgu 1  
7 yaĸēnda kēz ºks¿r¿k, burun akēntēsē ve ateĸ ĸik©yetiyle baĸvurdu.3 yēldēr ĶgG subgrup eksikliĵi tanēsē ile takip 
edilen hasta ayda bir ĶVĶG+TMP-SMX alēyordu. Ateĸ 38C, Lºkosit: 3750, nºtrofil: 1750 ve lenfosit: 1500 idi. Ara 

doz ĶVĶG ve hidroksiklorokin verildi. Ķlk 2 g¿ndeki subfebril ateĸ 6. g¿n¿nde d¿zeldi. 
 
Olgu 2  

3 yaĸēnda kēz boĵaz aĵrēsē ve ºks¿r¿kle baĸvurdu. COVID-19 PCR pozitifti. ĶVĶG+TMP-SMX alēyordu. Ara doz ĶVĶG 
verildi. Ķlk g¿n subfebril ateĸi olan hasta 5. g¿n¿nde taburcu edildi. 
 
Olgu 3  
18 aylēk hasta altēncē ayēndan sonra ­ok sēk ¦SYE ve bronĸiolit ge­irmekteydi. S¿t ¢ocuĵu Ge­ici 
Hipogammaglobulinemisi tanēsē ile ĶVĶG+TMP-SMX tedavisi baĸlandē. ĶVĶG alēmē sērasēnda ºks¿r¿k nedeniyle (+) 
saptandē. Fizik muayene normaldi. 

 
Olgu 4  
Anne baba akrabalēĵē olan 12 yaĸēnda erkek hasta ilk 6 aydan sonra her ay ¦SYE, ¦SE ve ateĸlenme. T¿m aĵēz 
i­inde moniliyazis ve 1 yaĸēna kadar da aftºz lezyonlar. Ķnhaler bronkodilatºr kullanmaktaydē. IgM d¿zeyi artmēĸtē. 
CD40L (CD154): %0,43. SCĶG+TMP-SMX kullanan hasta, yakēnlarēnēn pozitifliĵi ¿zerine testi (+) saptandē. Evde 
izolasyon ºnerildi. 

 

Olgu 5  
7 yaĸēnda CVID nedeniyle takipli kēz hasta, Babasēnēn COVID-19 ge­irmesi ¿zerine hasta 38 derece ateĸ, hafif 
ºks¿r¿k ve 4 kez kusma ĸikayeti ile acile baĸvurmuĸtu. Genel durumu iyi, fizik muayenede akciĵer ve diĵer sistem 
muayeneleri normaldi. Rutin tetkikler ve akciĵer grafisi normaldi. Ara doz ĶVĶG ve 8 g¿n seftriakson tedavisi 
sonrasē, sorunsuz taburcu edildi. 
 

Sonu­ 
PĶY hastalēĵē bulunan 5 olgumuzda COVID-19 sorunsuz ve ba sit ¦SYE gibi seyretmiĸtir. 
  
Anahtar Kelimeler:  COVID -19, Primer Ķmm¿n Yetmezlik, SARS-CoV-2 
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[PS-023] [Abstract:0114] 

Saĵlēklē Yenidoĵanlarda Tam Kan Sayēmē (Hemogram)' ēn Referans Aralēklarē 
  
¥ner ¥zdemir1, Gºk­e Gen­2 
1Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji-Ķmm¿noloji BD, Sakarya 
2Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē, Sakarya 
  
Giriĸ ve Ama­ 
Sakarya ilinde doĵan term ve saĵlēklē yenidoĵan bebeklerden alēnan tam kan sayēmē (hemogram) deĵerleri 
­alēĸēlarak T¿rk yenidoĵanlarēn normal hemogram deĵerlerinin belirlenmesine katkēda bulunulmasē ama­lanmēĸtēr. 
 

Yºntem 
Doĵum haftasē 39-41 hafta arasē, 1. ve 5. Dakika APGAR skoru 8ô in ¿zerinde olan 54 saĵlēklē term yenidoĵan 
bebekten, postnatal 15 -21. g¿nleri arasēnda alēnan, venºz kan ºrneĵi EDTAôlē t¿p ile ­alēĸēlarak tam kan sayēmē 

yapēldē. Alēnan kan ºrnekleri en ge­ 30 dakikada laboratuvara ulaĸtērēlēp ­alēĸtērēldē. ¢alēĸmaya dahil edilen 
bebeklerde, konjenital hastalēk ve anomali, perinatal enfeksiyon ºyk¿s¿, ikiz eĸi, transf¿zyon ºyk¿s¿ ve annede 
kronik hastalēk ºyk¿s¿ bulunmamaktadēr. Elde edilen sonu­lar ile bebeklerin doĵum ĸekli, beslenme ĸekli, cinsiyeti 

ve demografik ºzellikleri arasēnda anlamlē fark olup olmadēĵē deĵerlendirildi. 
 
Bulgular  
54 bebekten 31ôi (%57) erkek ve 23ô ¿ (%43) kēz bebektir. Bebeklerden 37ô sinin (%69) doĵum ĸekli sezeryan 
doĵum ve 17ô sinin (%31) normal doĵumdu. Bebeklerden 39ôu (%72) sadece anne s¿t¿ ile beslenirken, 15ôi (%28) 
anne s¿t¿ ile beraber form¿la ile beslenmekteydi. Elde edilen sonu­lara gºre; hemogram mutlak deĵerleri ortÑ SS 
(%95 g¿ven aralēĵē) sērasēyla; lºkosit sayēsē (WBC) 10104,81Ñ2506,02 (4340,45-14698,49), eritrosit sayēsē (RBC) 

4,4Ñ0,5 106 (3,35-5,37 106), trombosit sayēsē (PLT) 376148,15Ñ92070,61 (179286-557517), nºtrofil sayēsē 
2623,13Ñ1137,85 (1875-4805), lenfosit sayēsē 6042,59Ñ1690,31 (2251-9199), monosit sayēsē 763,3Ñ395,26 (0-
1550,69), eozinofil sayēsē 542,83Ñ238,71 (28,14-1000,04), bazofil sayēsē 162,09Ñ249,48 (0-603, 65), hemoglobin 
deĵeri 14,79Ñ1,57 gr/dl (11,48-17,48) htc %43,24Ñ4,67 (33,67-52,53) ve eritrosit daĵēlēm hacmi (RDW) 
16,71Ñ1,3 (14,01-19,31) olarak saptandē. 
 

Tartēĸma ve Sonu­ 

Saĵlēklē yenidoĵan bebekler i­in hemogram normal deĵerlerini ve elde ettiĵimiz deĵerlerin cinsiyete, beslenme 
ĸekline ve doĵum ĸekline baĵlē deĵiĸimleri hakkēnda kullanēlabilir veri saĵlanmēĸtēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  G¿ven aralēĵē, Hemogram, Yenidoĵan 
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[PS-024] [Abstract:0115] 

Glukoz - 6 - Fosfat Dehidrogenaz (G6PD) Eksikliĵi Hastalarēnda H¿cresel Ķmm¿nite 
  
Olena Erkun 1, Mustafa B¿y¿kavcē2, ¥ner ¥zdemir3, Mehmet Fatih Orhan 2 
1Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Pediatri Ana Bilim Dalē, Sakarya 
2Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji -Onkoloji BD, Sakarya  
3Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji-Ķmm¿noloji BD, Sakarya 
  
Giriĸ Ve Ama­ 
Glukoz -6-fosfat dehidrogenaz (G6PD) eksikliĵi d¿nyadaki en yaygēn enzimopatilerden biridir. Amacēmēz 
kliniĵimizde izlenen G6PD eksikliĵi olgularēna ait demografik ºzellikleri, klinik, laboratuvar ve flow sitometrik 

bulgularē deĵerlendirmektir. 
 
Hastalar Ve Yºntem 

Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dalē tarafēndan G6PD enzim eksikliĵi tanēsē ile 
izlenen ­ocuklar retrospektif olarak incelenmiĸtir. Hastalarēn baĸvuru ĸikayetleri, ºyk¿leri, fizik inceleme ve 
laboratuvar bulgularē ile tedavi s¿re­leri deĵerlendirilmiĸtir. 

 
Bulgular  
¢alēĸmaya 0-18 yaĸ arasē 43 ­ocuk (%86 erkek, %14 kēz) dahil edildi. Klinik olarak olgularēn %69,8ôini akut 
hemolitik anemi (%67,4ô¿ favizm), %16,3ô¿n¿ yenidoĵan hiperbilirubinemisi, %14ô¿n¿ ise asemptomatik olgular 
oluĸturmaktaydē. Tanē sērasēnda en sēk gºzlenen yakēnmalar sarēlēk (%86), idrar renginde koyulaĸma (%62,8) ve 
karēn aĵrēsē (%58,2) iken en sēk saptanan fizik muayene bulgularē ikter (%86), taĸikardi (%44,2) ve solukluk 
(%39,5) idi. Akut hemolitik anemili olgularēmēzda baĸvuru sērasēnda aĵēr normokrom-normositer anemi ile birlikte 

LDH ve indirekt bilirubin d¿zeylerinde artēĸ mevcuttu. Bu olgularēn %80ôi hastaneye yatērēlarak izlenmiĸ ve yatērēlan 
hastalarēn %95,8ôine eritrosit s¿spansiyonu verilmiĸti. Yenidoĵan hiperbilirubinemili olgular erken veya uzamēĸ 
sarēlēk nedeniyle baĸvurmuĸ olup %28,6ôsēna fototerapi uygulanmēĸtē. Asemptomatik olgularēn %33ô¿nde hafif 
anemi dēĸēnda bulgu yoktu. 1 hastada hem B ve hem de NK d¿ĸ¿kl¿ĵ¿, 6 hastada CD19 d¿ĸ¿kl¿ĵ¿, 4 hastada CD4 
d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ve 4 hastada NK d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ saptanmēĸtēr. CD4/CD8 oranē 3 hastada d¿ĸ¿k bulunmuĸtur. 11/23 hastada, 
h¿crelerden bir tipinde normal d¿zeylere gºre d¿ĸ¿kl¿k saptanmēĸtēr. 

 

Sonu­ 
G6PD eksikliĵi Xôe baĵlē bir genetik bozukluk olmasē sebebiyle erkek ­ocuklarēn hastalēĵē gibi d¿ĸ¿n¿lse de 
kliniĵimize baĸvuran olgularēn %14ô¿n¿ kēzlar oluĸturmaktaydē. G6PD eksikliĵi olan hastalarda saptadēĵēmēz 
h¿cresel imm¿nitedeki d¿ĸ¿kl¿k daha geniĸ hasta serilerinde araĸtērēlmalēdēr. 
  
Anahtar Kelimeler:  Glukoz -6-fosfat dehidrogenaz, favizm, hemoliz, sarēlēk 
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[PS-025] [Abstract:0116] 

Burkitt Lenfoma Ķle Prezente Olup Tanē Alan Primer Ķmm¿n Yetmezlik 
  
¥ner ¥zdemir1, Emine Aylin Yēlmaz2, ¦mm¿g¿ls¿m Dikici1, Mustafa B¿y¿kavcē3, Mehmet Fatih Orhan 3 
1Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Allerji-Ķmm¿noloji BD, Sakarya 
2Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē ABD, Sakarya 
3Sakarya ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji-Onkoloji BD, Sakarya  
  
Giriĸ Hodgkin dēĸē lenfomalar (NHL) arasēnda Burkitt lenfoma en sēk gºr¿len tiptir. Burkitt lenfoma olgun B 
h¿crelerinin malign neoplazisi olarak tanēmlanēr. Yaygēn deĵiĸken imm¿n yetmezlik (CVID) ise, yetersiz B h¿cre 
farklēlaĸmasēnēn ve imm¿nglobulin yapēm bozukluĵunun gºr¿ld¿ĵ¿ en yaygēn primer imm¿n yetmezlik (PĶY) 

hastalēĵēdēr. Burada, ºyk¿s¿nde tekrarlayan enfeksiyon olmayan ve karĸēmēza NHL ile ­ēkan bir CVID vakasē 
sunulmaktadēr. 
 

Olgu Sunumu  6 yaĸēnda kēz hasta, ºnce ºks¿r¿k ĸik©yeti ile acil servisimize baĸvuru sonrasē pnºmoni tanēsē ile 
­ocuk servisine yatērēlmēĸ ve iv sefotaksim (100 mg/kg/g¿n) baĸlanēyor. Takibinde plevral eff¿zyon geliĸen hastaya 
sol torakal bºlgeden gºĵ¿s t¿p¿ takēlarak drenaj saĵlanēyor ve yapēlan batēn ultrasonografik gºr¿nt¿lemede 

hepatomegali, intraabdominal kitle ve serbest mayi saptanmasē ¿zerine hastada malignite d¿ĸ¿n¿lerek ¢ocuk 
Hematolojisi -Onkol ojisi bºl¿m¿ne devredildi. Ef¿zyondan yapēlan flow sitometrik deĵerlendirmede, malign 
h¿crelerin CD19/20/21 markerlarē pozitifti. Ķnspeksiyonda t¿m v¿cutta yaygēn ºdem, gºĵ¿s ­apēnēn artmēĸ olduĵu, 
plevral eff¿zyona sekonder solunum ­abasēnda hafif artēĸ olduĵu gºr¿ld¿. Osk¿ltasyonda solunum sesleri derinden 
gelmekteydi ve batēn bºlgesinde perk¿syon ile sensation de flot pozitif olmasē yaygēn asit kliniĵi ile uyumluydu. 
Hastanēn antibiyoterapisinin 3. g¿n¿nde nonspesifik cilt dºk¿nt¿leri olmasē ¿zerine ¢ocuk Allerjisi -Ķmm¿nolojisi 
bºl¿m¿ne kons¿lte edildi. Daha ºnce bilinen hi­bir kronik hastalēk ºyk¿s¿ ve hastanede yatēĸ ºyk¿s¿ olmayan 

hastada yapēlan tetkiklerde imm¿nglobulinlerin t¿m izotipleri d¿ĸ¿k, lenfopenik olmasē ve aĸē antikor ve 
izohemaggl¿tinin titrelerinin yetersiz gelmesi ¿zerine hastaya CVID tanēsē konuldu. 
 
Sonu­ PĶY hastalēĵē her zaman tekrarlayan enfeksiyon ile deĵil de nadiren Burkitt lenfoma gibi solid t¿mºr ile 
karĸēmēza ­ēkabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmelidir. Dolayēsēyla t¿mºr oluĸumu ile karĸēlaĸēlan vakalarda PĶY akla gelmeli ve bu 
konudaki farkēndalēk artērēlmalēdēr. 

  

Anahtar Kelimeler:  primer imm¿n yetmezlik, Burkitt lenfoma, CVID 
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[PS-026] [Abstract:0119] 

Aĵēr Kombine Ķmm¿n Yetmezlikler: T¿rkiye Mutasyon Daĵēlēmē ve 14 yeni varyantēn 

tanēmlanmasē 
  
Ay­a Aykut1, Asude Durmaz 1, Neslihan Karaca 2, Nesrin G¿lez3, Ferah Genel 3, Fatih ¢elmeli4, G¿ly¿z ¥zt¿rk5, 
Didem Atay 6, ¢iĵdem Aydoĵmuĸ7, Ay­a Kēykēm8, G¿zide Aksu2, Necil K¿t¿k­¿ler2 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Genetik Ana Bilim Dalē 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē ¢ocuk Ķmm¿nolojisi Bilim Dalē 
3Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi Dr. Beh­et Uz ¢ocuk Hastalēklarē Ve Cerrahisi Eĵitim Ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk 
Ķmm¿nolojisi ve Alerji Hastalēklarē 
4T.C Saĵlēk Bakanlēĵē Antalya Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk Ķmm¿nolojisi ve Alerji Hastalēklarē 
5Acēbadem Altunizade Hastanesi / ¢ocuk Hastalēklarē / ¢ocuk Hematolojisi / Kemik Ķliĵi Nakli Merkezi 
6Acēbadem Mehmet Ali Aydēnlar ¦niversitesi ¢ocuk Hematoloji Onkoloji Bilim Dalē 
7Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Ķmmunolojisi 
8Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē ¢ocuk Allerji Ķmm¿noloji 
  
Giriĸ: Primer imm¿n yetmezlikler (PĶY), klinik ve genetik olarak heterojen, hafif seyirli klinikten yaĸamē tehdit 

edebilen geniĸ bir klinik fenotip yelpazesine sahip olan nadir hastalēklardēr. Aĵēr kombine imm¿n yetmezlik (SCID) 
T, B ve NK h¿crelerinin proliferasyonunu ve iĸlevini bozan monogenik defektlerin neden olduĵu PĶY'lerin en ĸiddetli 
ĸekli olup, kombine immun yetmezlikler alt sēnēfēnda yer almaktadēr. 
Ama­: Bu ­alēĸmanēn amacē klinik a­ēdan SCID olarak deĵerlendirilen, genetik etyolojinin gºsterildiĵi hastalarda 
gen ve mutasyon daĵēlēmēnē incelemektir. 
Materyal -Metod: SCID tanēlē 22 olgu 264 PĶY genini i­eren yeni nesil dizileme paneli ile analiz edildi. ¢alēĸmada 

literat¿rde daha ºnceden tariflenmemiĸ 14 yeni ve klinik ile iliĸkilendirilmiĸ 7 bilinen varyantēn saptandēĵē 22 T¿rk 
SCID hastasēnēn mutasyon daĵēlēmē deĵerlendirilmiĸtir. 
Bulgular: 4 ó¿ novel 8 hemizigot IL2RG(%36.3); 4 homozigot novel RAG2 (%18.2); 2ô si novel 3 homozigot 
RAG1(%13.6); 2 novel homozigot IL7R(%9.1); 2 novel homozigot ADA(%9 .1) ve daha ºnceden tariflenmiĸ 
homozigot JAK3, DCLRE1C, NHEJ1 genleri olmak ¿zere 8 ayrē gende 21 farklē varyant saptanmēĸtēr. Saptanēn 
varyantlarēn 12 ósi missense, 5ô i nonsense, 3 ó ¿ delesyon ve 1 iô intronik tipte mutasyonlardēr. 
Sonu­: Bu ­alēĸma, SCID hasta grubundaki mutasyon daĵēlēmēnē inceleyen ¿lkemizdeki az sayēdaki ­alēĸmadan 

biridir. Akraba evliliĵinin sēk gºr¿ld¿ĵ¿ ¿lkemizde, beklenildiĵi gibi resesif SCID genlerinin (%63.7) daha sēklēkla, 
bunun yanēnda X e baĵlē kalētēlan IL2RG genindeki varyantlarēn da olgularēn yaklaĸēk %36ô ēsēnda saptandēĵē 
izlenmiĸtir. Ayrēca ­alēĸmamēzda SCIDô e neden olduĵu saptanan 14 yeni varyant literat¿r bilgisine ºnemli bir katkē 
saĵlayacak ve SCID mutasyon spektrumunu geniĸletecektir. 
  
Anahtar Kelimeler:  SCID, Yeni Nesil Dizileme, novel varyant  
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[PS-027] [Abstract:0122] 

¢oklu karaciĵer apsesi olan bir kronik gran¿lomatºz hastasēnēn gran¿losit transf¿zyonu ile 

hēzlē tedavisi 
  

Azize Pēnar Metbulut1, Ayĸe Metin1, ¥mer G¿neĸ2, G¿ls¿m Ķclal Bayhan2, G¿lĸah Bayram Ilēkan3, G¿zin ¢inel4, 
Abdurrahman Kara 5 
1Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Bºl¿m¿ 
2Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Enfeksiyon Bºl¿m¿ 
3Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Radyoloji Bºl¿m¿ 
4Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Gºĵ¿s Bºl¿m¿ 
5Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Hematoloji Bºl¿m¿ 
  
Kronik gran¿lomatºz hastalēk(CGD),tekrarlayan,yaĸamē tehdit eden bakteri ve mantar enfeksiyonlarē ile karakterize 

olan,gran¿lom oluĸumuna yol a­an genetik olarak heterojen bir primer imm¿n yetmezlik olan fagosit fonksiyon 
yetersizliĵidir.Mortalitenin azalmasēna raĵmen,CGD ile iliĸkili komplikasyonlara baĵlē morbiditeler ºnemini 
korumaktadēr.Bunlardan biri,CGD hastasēnda, hastalarēn dºrtte birinden fazlasēnda gºr¿len ve aynē zamanda ­ok 
diren­li ve sēklēkla sēk morbiditeli birden fazla ameliyat gerektiren karaciĵer apsesidir.Gran¿losit transf¿zyonlarē ile 

birlikte perk¿tan karaciĵere yºnelik giriĸimsel radyolojik tedavi ile tedavi edilen S.aureus ve Aspergillus spp'ye 
baĵlē ­oklu karaciĵer apsesi olan 3 yaĸēnda bir CGD hastasēnē sunuyoruz.3 yaĸēnda erkek hasta, 18 aylēkken 
s¿p¿ratif servikal,submandibular ve sol inguinal lenfadenopati,hepatomegali,skrotal apse ile hastanemizde izlenen 
hasta,servikal lenf nodu biyopsisi nekrotizan gran¿lomatºz inflamasyon,Nitroblue tetrazolium testi hastanēn 
nºtrofillerinin ºld¿rme kusurunu ve Dihidro-rhodamine 123 testi,bulunan stim¿lasyon indeksine gºre hastanēn olasē 
mutant NADPH -oksidaz bileĸeninin p67 phox proteini saptanarak tanē aldē.Mutasyon analizi sonu­larē kesin tanē i­in 
beklemededir.Fizik muayenede oral moniliazis,abdominal distansiyon,3x3cm ­apēnda bilateral s¿p¿ratif servikal 

lenfadenit saptandē.Abdominal USG ve abdominal MRG'de karaciĵerin saĵ lobunda en 
b¿y¿kleri42x48,28x20ve34x27mm ­apēnda ­ok sayēda(yaklaĸēk 8-9)subkaps¿ler ve daĵēnēk apse saptandē.Saĵ 
bºbreĵin ¿st kēsmēna komĸu23x17 boyutlarēnda kaps¿ler sēnērē saptanamayan baĸka bir apse vardē.Kraniyal MR 
normaldi.Meropenem,vankomisin,teikoplanin,amikasin ve kaspofungin ile tedaviye baĸlandē.Tedaviyi desteklemek 
i­in0.5g/kg/doz olarakIVIG tek doz olarak eklendi.Subkaps¿ler hepatik apseler perk¿tan olarak drene edildi.Apse 

sayēsēnēn fazla olmasē hastaya gran¿losit transf¿zyonu(GTX)verildi.GTX'ler ve 3kez giriĸimsel apse drenajēndan 

sonra,hasta ateĸsiz izlendi, gºr¿nt¿lemede t¿m apselerde iyileĸme gºstererek taburcu edildi.CGD'li hastalarda 
meydana gelen hepatik apseler klinik olarak ºnemli ve yaĸamē tehdit eden bir komplikasyondur.Literat¿r,bu 
lezyonlarēn CGD hastalarēnda gran¿lositlere hēzla yanēt verdiĵini gºsterdiĵinden,GTX'ler hasta i­in hayat kurtarēcē ve 
zaman kazandērēcē olabilir. 
  
Anahtar Kelimeler:  kronik granulomatºz hastalēk, fagositer sistem defekti, karaciĵer apsesi 
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[PS-028] [Abstract:0123] 

Onikomadesis ile komplike olan ĸiddetli COVID- 19'u olan bir hasta  
  
Azize Pēnar Metbulut1, Ayĸe Metin1, Selma Alim Aydēn1, Belgin G¿lhan2, Aslēnur ¥zkaya Parlakay2 
1Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Ķmmunoloji ve Alerji Bºl¿m¿ 
2Ankara ķehir Hastanesi, ¢ocuk Enfeksiyon Bºl¿m¿ 
  
Onikomadezis,tērnak b¿y¿mesinin ge­ici olarak durmasē nedeniyle tērnak plaĵēnēn tērnak matriksinden proksimal 
ayrēlmasēdēr.STAT-2 eksikliĵi tanēsē olan ĸiddetli birCOVID-19 enfeksiyonu(MIS -C)sonrasēnda tērnaklarda ortaya 
­ēkan bir onikomadezis vakasē bildirilmektedir.12 yaĸēnda erkek ­ocuk,her iki el ve ayak tērnaĵēnē etkileyen 
onikomadezis ile uyumlu tērnak distrofisi ĸikayeti ile baĸvurdu.Onikomadezis baĸlangēcēndan yaklaĸēk 2 ay ºnce 

COVID -19 nedeniyle hospitalize edildi.¥zge­miĸinde 1 yaĸēnda MRR aĸēsēndan sonra aseptik menenjit ve Kawasaki 
hastalēĵē ve izlemde tekrarlayan pnºmonileri olmasē nedeniyle takip edilen hastanēn tetkiklerinde normal serum 
IgA,IgM,IgG ve IgE konsantrasyonlarēnē ve aĸēlara karĸē normal spesifik antikor titrelerini,akēĸ sitometrik testinde, T 
ve B lenfosit normal aralēkta absol¿ ve daĵēlēm,normal CH50 ve NBT saptandē.Doĵuĸtan gelen imm¿n defekt 
ºntanēsē ile iki yēldēr intravenºz profilaktik imm¿n globulin tedavisi ile takip edilmiĸ ve durumunun iyi olmasē 

nedeniyle IVIG tedavisi sonlandērēlmēĸtē.Ķzlemde STAT2 eksikliĵi saptandē.Hasta acil servise ateĸ,ºks¿r¿k,iĸtahsēzlēk 
ve bilateral konjonktivit ĸikayetleri ile baĸvurmuĸtu.Hastanēn yatēĸē sērasēnda nefes darlēĵē yoktu,bilateral multipl 

servikal lenfadenopati palpe ediliyordu vedi ĵer sistemik muayeneleri normaldi.COVID-19 i­inRT-PCRpozitifti.Toraks 
BTôde her iki akciĵerde de COVID-19 pnºmonisi ile uyumlu olduĵu doĵrulanan karakteristik buzlu cam opasiteleri 
gºr¿ld¿.Ekokardiyografi ve batēn 
ultrasonografilerinormaldi.Seftriakson,mak rolid,teikoplanin,azitromisin,favipiravir,kleksan,deksametazon tedavisi 
uygulandē.Takipte SF y¿kleme tedavisine yanēt veren hipotansiyonu vardē.Doĵuĸtan gelen imm¿n yetmezlik ºyk¿s¿ 
nedeniyle haftada3g¿n3MIUdozda interferon alfa tedavisi(Ķnterferon-2b,Rofe ron A)eklendi.Ķzlemde soĵuk tip 
otoimm¿n hemolitik anemi geliĸti.Soĵuk aglutinin ve paroksismal nokturnal hemoglobin¿ri testleri negatifti.Aynē 

zamanda ellerin dorsal y¿zeyinde eritema nodozum geliĸti.Bu bulgularēn her ikisi de kendiliĵinden d¿zeldi.T¿m 
bu lgularCOVID -19ile iliĸkili multisistemik inflamatuar hastalēk ile uyumluydu.Bu bulgulardan 2ay sonra tērnak 
bulgularē ortaya ­ēktē.Onikomadesis i­in hi­bir tedavi baĸlamadē ve kendiliĵinden d¿zeldi.Onikomadezis nadir 
gºr¿len bir durumdur ve COVID-19'da tērnak etkilenmesinin etyopatogenezini anlamak i­in daha fazla veriye 
ihtiyacēmēz var. 
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