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Sevgili Arkadaslarim, Degerli Katiimcilar

Bu yil 10. Kongremizi diizenlemekten biiyiik gurur ve mutluluk duymaktayim. Ulkemizde her yastan
Primer immiin Yetmezlikli hastalarin erken tani ve etkin tedavisi dernegimizin en énemli hedefi olmaya,
glincel gelisme ve yenilikleri yakalamaya yonelik bilimsel aktivitelerde bir araya gelmek ise

dnceliklerimiz arasinda yer almaya devam etmektedir. Bu yilin ana bashgl “Yasam Boyu PiY Yénetimi”
dir.

15-18 Nisan tarihlerinde 10. Klinik immiinoloji kongresinde Antalya’da bulusmayi; sizleri aramizda

gormeyi, el ele vererek kongremizi gerceklestirmeyi diliyoruz.

Saygi ve Sevgilerimle,

Prof. Dr. Aydan ikinciogullari

10. Klinik Immiinoloji Kongresi Baskani
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KLINIK iIMMUNOLOJi DERNEGI YONETIM KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan (Bagkan)
Dr. K. Aydan ikinciogullari (Bagkan Yardimcisi)
Dr. Necil Katukguler
Dr. E. Figen Dogu
Dr. ismail Reisli
Dr. Zafer Caliskaner
Dr. Caner Aytekin

KONGRE BASKANI

Dr. K. Aydan ikinciogullari

DUZENLEME KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. K. Aydan ikinciogullari
Dr. Necil Kutukguler Dr. E. Figen Dogu

Dr. ismail Reisli Dr. Zafer Caliskaner

Dr. Caner Aytekin Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Dr. Ayse Metin Dr. Ugur Musabak

Dr. Lale Satiroglu Dr. Sule Haskologlu

Dr. Saliha Esenboga Dr. Candan islamoglu

KONGRE BILIMSEL KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. K. Aydan ikinciogullari
Dr. Necil Kutukguler Dr. E. Figen Dogu
Dr. ismail Reisli Dr. Zafer Caligkaner
Dr. Caner Aytekin Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Dr. Ayse Metin Dr. Ugur Musabak
Dr. Lale Satiroglu Dr. Sule Haskologlu
Dr. Saliha Esenboga Dr. Candan islamoglu
KONGRE SEKRETERLERI
Dr. Sule Haskologlu Dr. Candan islamoglu
E-posta: zsireci@yahoo.com E-posta: candanata2003@hotmail.com
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10. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI

15-18 NiSAN 2024
KONGRE PROGRAMI
15 Nisan 2024 Pazartesi
ANA SALON

PiY HEMSIRELiGi KURSU - PiY Hemsireliginde Hassas Konular
13:00 - 14:30 -
Kurs Baskanlari: Dr. Aydan lkinciogullari, Hem. Birsel Kuiglikersan
PiY hastasinin ve ailesinin yonetimi
13:00 - 13:20
Konugsmaci: Hem. Serap Dursun
Immiinglobulin replasman tedavisi - kime ve nasil uygulayalim?
13:20- 13:45
Konugsmaci: Hem. Sevgi Altay
Yuvarlak masa - Ulkemizde PiY hemsiresi olmak: Sorunlar - Coziimler
13:45-14:30 —
Konugsmaci: Hem. Feride Ozkan, Hem. Serap Dursun, Hem. Birsel Kugiikersan,
Hem. Sevgi Altay, Hem. Zehra Caferoglu, Hem. Emel Dilek
14:30 - 15:00 KAHVE ARASI
GENETIK KURSU - PiY Tanisinda Giincel Genetik Yontemler
15.00-16:20
Kurs Baskanlari: Dr. Serdar Ceylaner - Dr. Lale Satiroglu Tufan
Temel genetik kavramlar
15.00- 15.20
Konusmaci: Dr. Hatice Mutlu
Genetikte yeni arastirma teknikleri (optik genom haritalama)
15.20-15.40
Konugmaci: Dr. Giilay Ceylaner
Klinik mi? Genetik mi?
15.40-16.00
Konugmaci: Dr. Saliha Esenboga
Klinik var, genetik tani yok - Simdi ne olacak?
16.00-16.20
Konugmaci: Dr. Atil Biggin

B SALONU
SUBKUTAN IG UYGULAMALARI

15.00-16:20

Oturum Bagkani: Dr. ismail Reisli

Hem. Zehra Caferoglu

16:20-16:50 KAHVE ARASI
iMMUNOLOJIDE YOLAKLAR KURSU - PI3K Yolagi
16.50-17:45 =
Oturum Bagkanlari: Dr. Aytiil Zerrin Sin, Dr. Ozlem Keskin
PI3KD Yolag:
16:50-17:05 -
Konugmaci: Dr. Ismail Yaz
PI3KR Yolagi
17:05-17:20 —
Konugmaci: Dr. Begiim Ozbek Cigek
Olgu Sunumu
17.20-17:35
Konugmaci: Dr. Sevgi Bilgic Eltan
17:35 - 17:45 | Tartisma (10 dk)
ACILIS
18.00-18.15 - -
Dr. Aydan Ikinciogullari, Dr. Ilhan Tezcan
ACILIS KONFERANSI - DOCKopathies
18.15-18.45
Konugmaci: Dr. Kaan Boztug




10. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI
15-18 NiSAN 2024

KONGRE PROGRAMI
16 Nisan 2024 Sali

10.

KLINIK iMMUNOLOJ]

KONGRESI

08.30- 09.00

ANA SALON
KONFERANS - Cocukluk ¢aginda immiin sistemin geligimi

Oturum Bagkanlari : Dr. ilhan Tezcan, Dr. Koray Harmanci

Konugmaci: Dr. $ebnem Kilig

09:00 - 10:00

PANEL - Cocukluk Caginda PiY

Oturum Bagkanlari: Dr. ismail Reisli, Dr. Caner Aytekin

09:00 - 09:30

Yenidogan ve erken bebeklikte PiY

Konusmaci: Dr. Ferah Genel

09:30 - 10:00

Geg baslangich PiY'ler (immiin disregiilasyon - geg baglangighi CID)

Konugmaci: Dr. Hasibe Artag

10:00 - 10:30

TAKEDA iLAGC UYDU SEMPOZYUMU - Primer immiin Yetmezlik Tedavisinin Diinii, Bugiinii, Yarini

Oturum Bagskanlari : Dr. ilhan Tezcan, Dr. Aydan ikinciogullari

Konugmacilar : Dr. Wolfhard Erdlenbruch

10:30-11:00

KAHVE MOLASI

11:00 - 11:30

KONFERANS - Adélesan Cagda Kronik Hastalik Yonetimi

Oturum Bagkanlari: Dr. Zehra Aycan, Dr. Demet Soylu

Konugmaci: Dr. Orhan Derman

11.30-12.00

KONFERANS - immiin yaslanma ve immiin yaslanmayla iliskili PiY'ler

Oturum Bagkanlari: Dr. Dilsad Mungan

Konusmaci: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

12.00-12.30

KONFERANS - Autoimmunity and Autoinflammation in Inborn Errors of Immunity with Aberrant Actin Homeostasis

Oturum Bagkanlari: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz, Dr. Omiir Ardeniz

Konusmaci: Dr. Kaan Boztug

12:30-13:30

OGLE YEMEGi

13:30-14:30

PANEL - Erigkin yasta PiY

Oturum Bagkanlari: Dr. Sevim Bavbek, Dr. Sevket Arslan

13:30-13:50

Cocukluktan eriskinlige gegiste PiY takibi - Nasil olmali?

Konugmaci: Dr. Ceyda Tunakan Dalgi¢

13:50 - 14:10

Eriskin yasta immiin yetmezlik tanisinda sorunlar

Konugsmaci: Dr. Ugur Musabak

14:10 - 14:30

Geg baslangich immiin yetmezliklerde kiiratif tedavi olanaklari

Konusmact: Dr. Omiir Ardeniz

14:30 - 15:00

DEM iLAG UYDU SEMPOZYUMU - immunglobulin replasman tedavisi ve yasam kalitesi

Oturum Bagkanlari: Dr. Ahmet Ozen

Konugmaci: Dr. Elif Aydiner

15:00 - 15:20

KAHVE MOLASI

15:20 - 16:40

GENETIK OKUR YAZARLIK OTURUMU

Oturum Bagkanlari: Dr. Serdar Ceylaner, Dr. Ayc¢a Aykut

15:20 - 15:40

Genetik sonuglarin klinik esliginde degerlendirilmesi

Konugmaci: Dr. Serdar Ceylaner

15:40 - 16:00

Yeni gen buldum. Simdi ne yapacagim?

Konusgmaci: Dr. Baran Erman

16:00 - 16:20

Genetik taninin desteklenmesinde fonksiyonel testler

Konugmaci: Dr. Serife Erdem

16:20 - 16:40

KAHVE MOLASI

16:40 - 17:40

PANEL - PiY'de Tedavi

Oturum Bagkanlari: Dr. Giizide Aksu, Dr. Hasibe Artag

16:40- 17.00

Biyolojik ajanlar

Konusmact: Dr. Ahmet Ozen

17:00-17:20

ADA enzim tedavisi

Konugmaci: Dr. Sukrii Gliner

17:20-17:40

Cocukta kok hiicre nakli - Hangi hastaya, ne zaman

Konugmaci: Dr. Sule Haskologlu

17:40 - 18:10

KONFERANS - PiY'de Gen Tedavisi

Oturum Baskanlari: Dr. Ayse Metin, Dr. Ekrem Unal

Konugmaci: Dr. Musa Karakiikgli

20:00 - 21:00

PiY’in Akim Sitometrisi ile Standardize ve Valide Teshisi

Konugmaci : Dr. Ayhan Parlar
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10. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI
15-18 NiSAN 2024

KONGRE PROGRAMI
17 Nisan 2024 Garsamba
ANA SALON

08:00 - 09:30

Oturum Bagkanlari: Dr. Cigdem Aydogmus, Dr. Siikrii Gliner

08:00 - 08:10 MHC Sinif Il Eksikligi: Tiirkiye'den Genis Bir Kohortta Klinik Bulgular, immiinolojik ve Genetik Ozellikler -
Dr. Zeynep Giileg Koksal

Eriskin Cagda Takipli Bruton Agammaglobulinemi Olgu Serisi: Ugiincii Basamak Referans immiinoloji Merkezi Deneyimi -

08:10 - 08:20 Dr. Ragip Fatih Kural

Agir Kombine immiin Yetmezlik Tanisiyla Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Yapilan ve En Az 2 Yili Tamamlanan Olgularin
08:20 - 08:30 .. : . L . . - .

Uzun Donem Izlem Sonuglarinin Degerlendirilmesi - Dr. Zeliha Arslan Ozdemir

Primer immiin yetmezlikli olgularda subkutan immiinoglobulin replasman tedavisinin etkinliginin, yan etki profilinin ve
08:30 - 08:40 Lo o - R

hasta memnuniyetinin degerlendirilmesi - Dr. Canan Caka
08:40 - 08:50 Primer immun Yetmezlik hastalarinda inflamatuar bagirsak hastaligi ve iliskili genetik mutasyonlar - Dr. Tugba Onalan
08:50 - 09:00 Aktive Fosfoinositid 3-Kinaz 6 Sendromu Tanili Hastalarin Klinik Ozellikleri ve Seyri-Marmara Deneyimi -

Dr. Necmiye Oztiirk

09:00 - 09:10 Cocuk Yogun Bakim Unitesinde Dogustan Bagisiklik Hatalari - Dr. Fatih Gelmeli

Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Yapilan Primer immiin Yetmezlik (PiY) Hastalarinda Mezenkimal Kok Hiicre
Tedauvisi - Dr. Candan islamoglu

09:20 - 09:30 Tartigma (10 dk)

09:10 - 09:20

PANEL: PiY'de Organ Tutulumlari

09:30 - 10:30
Oturum Bagkanlari: Dr. Derya Ufuk Altintag, Dr. Fazil Orhan
GLILD'e klinik yaklasim
09:30 - 09:50
Konugmaci: Dr. Nural Kiper
Otoimmiin Ensefalopati
09:50 - 10:10 - =
Konusmaci: Dr. Ibrahim Halil Oncel
PiY'de agiz ve dis sorunlari
10:10 - 10:30
Konusmac: Dr. Ayse Ezel Berker
10:30 - 10:50 KAHVE MOLASI

KEDRION UYDU SEMPOZYUMU - PiY Tedavisinde Pediatriden Erigkinlige Gegiste Gercek Yagam Deneyimleri

10:50 - 11:20 Oturum Bagkanlari: Dr. Omiir Ardeniz

Konusmaci: Dr. Ceyda Tunakan Dalgig

KONFERANS - Leniolisib as the targeted in APDS

11:20- 11:50 Oturum Bagkanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Caner Aytekin

Konugmaci: Dr. Giilbu Uzel

PANEL - PiY ve Otesi

11:50-12:30
Oturum Bagkanlari: Dr. Neslihan Edeer Karaca, Dr. Elif Karakog¢ Aydiner
PlIY'de Transkriptomiks ve Proteomik Profilleme
11:50-12:10
Konugmaci: Dr. Safa Baris
Primer immiin yetmezliklere immiinmetabolizma yaklagimi
12:10-12:30
Konugmaci: Dr. Ayse Sevgi Bal
12:30 - 13:30 OGLE YEMEGI
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10. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI
15-18 NiSAN 2024

KONGRE PROGRAMI
17 Nisan 2024 Garsamba
ANA SALON

KONFERANS - Yogun Bakimda Primer immiin Yetmezlikli Hasta Yonetimi

13:30 - 14:00 | Oturum Baskanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Betiil Ayse Sin

Konusmaci: Dr. Tanil Kendirli

Zor Olgular - interaktif

14:00 - 15:00
Oturum Bagkanlari: Dr. Figen Dogu, Dr. Sevgi Keles

14:00 - 14:15 | Olgu 1: Dr. Nejdet Karabey

14:15- 14:30 | Olgu 2: Dr. Candan islamoglu

14:30 - 14:45 | Olgu 3: Dr. Seda Altiner

14:45 - 15:00 | Tartigma (15 dk)

15:00 - 15:30 KAHVE MOLASI

KONFERANS - Herediter Anjioodem

15:30- 16:00 | Oturum Bagkanlari: Dr. Emine Dibek Misirlioglu, Dr. Ercan Kiigiikosmanoglu

Konusmacr: Dr. Ozge Uysal Soyer

PANEL - PiY'de Calisma Hayat: - Sosyal Sorunlar
16:00 - 16:50

Oturum Baskanlari: Dr. Ugur Musabak, Dr. Oner Ozdemir

Hekim goziiyle

16:00 - 16:20
Konugmaci: Dr. Fevzi Demirel

Hasta goziiyle

16:20 - 16:40
Konugmaci: Dr. Hasan Can Cengiz

16:40 - 16:50 | Tartisma (10 dk)

B SALONU
OB VA PiY'de Fonksiyonel Testler

Oturum Bagskanlari: Dr. Aydan ikinciogullar, Dr. Giilderen Yanikkaya Demirel

Dihidrorhodamin Testi - Piif Noktalan
16:00 - 16:30

Konugsmaci: Bio. Deniz Bayrakoglu

Lenfosit proliferasyonu: CFSE testi - bilelim, 6grenelim

LB VA Konusmaci: Bio. Basak Arun

17:00-17:20 KAHVE MOLASI

PANEL - Yeni Tanimlanan PiY'ler

17:20 - 18:00
Oturum Bagkanlari: Dr. Mutlu Yiiksek , Dr. Giinseli Bozdogan

Cocukta yeni tanimlanan PiY'ler

17:20- 17:40
Konugmaci: Dr. Dilara Kocacik Uygun

Eriskinde yeni tanimlanan PiY'ler
17:40 - 18:00

Konugmaci: Dr. Gokhan Aytekin

18:00 - 19:00 | POSTER SAATI




10.kONGRES|

10. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESI
15-18 NiSAN 2024

KONGRE PROGRAMI
18 Nisan 2024 Persembe
ANA SALON
AKILCI ILAG KULLANIMI (15 dk)

08:15 - 08:30 | Oturum Bagkanlari: Dr. Candan islamoglu, Dr. Nazli Deveci

Konugmaci: Dr. Selin Seving

SOZEL BILDIRILER
08:30 - 09:50

Oturum Bagkanlari: Dr. Mehmet Kilig, Dr. Sule Haskologlu

08:30 - 08:40 Yaygin Degisken immiin Yetersizliklerde Tiim Genom Metilasyon Degisimlerinin incelenmesi - Dr. Begiim Isikgil

08:40 - 08:50 | Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Genetik Tani Arastirmasi: Can Sucak Laboratuvari Deneyimi - Dr. Umran Aba

08:50 - 09:00 | Ataksi-Telanjiektazi Tanili Hastalarin Genetik Sonuglarinin Degerlendirilmesi - Dr. Ceren Ustiin

A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant DCLRE1C Gene (c.194C>T; p.T651) Mutation:

09:00-09:10 Preliminary Report - Dr. Tugce Duran

09:10 - 09:20 | Alopesi ve Dogumsal Bagisiklik Hatalari - Dr. Giilnar Aliyeva

Klinik Veriler Esliginde Makine Ogrenmesi Destekli Primer immiin Yetmezlik Varliginin Tahmini: JMF Kriterlerine

09:20-09:30 Alternatif Bir Model - Dr. Ali Sahin

09:30 - 09:40 | Herediter Anjioddem Kohortu; Tek Merkez - Marmara Deneyimi - Dr. Ezgi Yalgin Giingren
09:40 - 09:50 | Tartigma (10 dk)
TURKIYE PiY ULUSAL KAYIT SISTEMI (20 dk)

09:50 - 10:10 | Oturum Bagskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Nesrin Giilez, Dr. Maleyka Karimova

Konusmacr: Dr. ismail Reisli

10:10 - 10:30 KAHVE MOLASI

PANEL - Olgularla Yasam Boyu PiY
10:30-11:45

Oturum Baskanlari : Dr. Dilek Ozcan, Dr. Sait Yesillik

ADAZ2 Enzim Eksikliginde Farkli Klinik Prezantasyonlar

10:30 - 10:45
Konugmaci: Dr. Nalan Yakici

Geg Baslangigl ADA eksikligi
10:45-11:00

Konusmaci: Dr. Gokhan Ozel

1COS eksikligi
11:00 - 11:15

Konugmaci: Dr. Kiibra Baskin

Coklu Otoimmiin Endokrinopatilerin Eslik Ettigi PIK3D Defekti Olgusu

11:15-11:30
Konusmaci: Dr. Betiil Karaatmaca

JAGN1 Mutasyonu
11:30-11:45

Konugmaci: Dr. Fatih Colkesen

KAPANIS KONFERANSI - STAT1 GOF/ STAT3 GOF and SOCS1 defects: where do they intercept?

11:45 - 12:15 | Oturum Bagkanlar: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Aydan ikinciogullari

Konugmaci: Dr. Giilbu Uzel

12:15 - 12:30 | Kapanig
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POSTER VE SOZEL SUNUM NUMARALARINA

GORE BILDIRILER

POSTER

ABSTRACT

BILDIRi BASLIGI KONU
NO NO 3
PS - 001 82 Pr|me.r Immin - yetmezliklerde Otozomal Resesif IFN-TR1 Defektli Hastada Gelisen Sistemik Salmonella Enfeksiyonu
genetik testler
Primer immiin  vetmezliklerde Hipomorfik DCLRE1C Mutasyonlu Hastalarda Hematopoietik Kok Hucre
PS - 002 84 ) v Transplantasyonun Th Hiicre Alt Gruplari ve Es Uyaran Molekiiller Uzerine Etkisinin
genetik testler . .
Molekiler Dlizeyde Arastiriimasi
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu | SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve Timiis Patolojisi Olan immiin Yetmezlikli Olgularin
PS - 003 85 AT S IR
ve iliskili hastaliklar, vb) Klinik-Immunolojik Ozellikleri
PS - 004 89 Pr|mer Immiin - yetmezliklerde Klinigimizde Netherton Sendromu Tanisiyla izledigimiz iki Kardes Olgu
genetik testler
PS - 005 90 Otoimmiin hastaliklar Cocukta Otoimmiuin Hepatit: Olgu Sunumu
PS - 006 91 Kombine immiin yetmezlikler Louis- Bar Sendromlu Gocuk: Olgu Sunumu
PS - 007 92 immiin disregalasyon hastaliklar Ig::: (Immun Disregtilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X gegisli) Sendromlu 2
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu | Ure Déngiisii Bozukluklarinda T hiicre Dagilim Profili, Proliferasyon Yanitlari ve
PS - 008 93 A ; S L
ve iliskili hastaliklar, vb) Aminoasit Dlzeylerinin Karsilagtiriimasi
PS - 009 94 Otoinflamatuar hastahklar YenlfiogarT D.(N).nemlnde Baglayan Ates ve Dokiintu Ataklari ile Bagvuran Bir Hastada
Otulin Eksikligi
PS - 010 95 Antikor eksiklikleri Immin Yetmeizlllf ve Kemik TUmoru ile lliskili Nadir Bir Vaka Incelemesi: PTEN
Hamartoma Timér Sendromu
PS-011 96 Dlg.e.r .(SARS_COV_Z enfeksiyonu COVID-19 ve immiin Yetmezlik sendromu: MBL-2 Gen Mutasyonu
ve iligkili hastaliklar, vb)
PS - 012 97 Primer immiin yetmezliklerde | Siit cocugu hipogamaglobulinemisi klinigi ile basvuran ve homozigot TACI mutasyon
genetik testler saptanan olgu
PS-013 99 Prlme.r Immin - yetmezliklerde Derin Ven Trombozu ile Tani Alan immiin Yetmezlik Olgusu
genetik testler
PS - 015 101 immiin disregiilasyon hastaliklari | LRBA Eksikligi Olan Hastada Abatacept Tedavisinin Hastalik Kontrolii Uzerine Etkisi
PS - 016 102 5CIG /IVIG Intraven6z immdinglobulin tedavisinin kan sekeri regllasyonu Uzerine etkisi: Olgu
sunumu
PS-017 103 Fagositer sistem bozukluklari Lokosit Adezyon Defekti Tip 1 (LAD-1) Olgumuz
PS-019 105 Kombine immiin yetmezlikler Maternal engrafman olan agir kombine immuin yetmezlik hastasinda HLA tayini
PS - 020 106 Kombine immiin yetmezlikler DNA ngaz—4 Eksikligi; Degisken Immunolojik Bulgular ve Biyume geriligi ile
Karakterize 4 Olgu Sunumu
Primer Immiin yetmezliklerde | Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda TNFRSF13B Gen Mutasyonlari: Tek
PS-021 107 ) o
genetik testler Merkez Deneyimi
PS-022 108 Otoimmiin hastaliklar SLE TANISI ALAN ASTIM VE SELEKTIF IgA EKSIKLIKLi BIR OLGU
PS - 023 109 Otoimmiin hastaliklar Parry-Romberg .Sendromu Olgusu: Klinik ve Laboratuar Ozellikleri, Goriintileme
Bulgulari, Tedavi ve Prognoz
Eslik eden baska bulgular olan ) ) - ) A ; - " "
PS - 024 110 veya sendromik kombine immiin Mlkrosefall. ve biylime gelisme geriligi ile takip edilirken "NHEJ1" gen mutasyonu
) saptanan bir olgu sunumu
yetmezlikler
PS - 025 111 Fagositer sistem bozukluklar GATA.ZI eksikliginde immun yetmezlik sendromu ve intravenéz immunglobulin
tedavisi
PS - 026 112 Kombine immiin yetmezlikler Yaygin Degisken Immun Yetmezlikli hastada nodiler rejeneratif hiperplazi

gelisiminde transplantasyon uygun mu?
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POSTER | ABSTRACT A A .
BILDIRI BASLIGI KONU
NO NO
PS - 027 113 Otoimmuin hastaliklar ILLORB Mutasyonu Olgusu
PS - 028 114 Eriskinde immn yetmezlikler Hiper IgE Sendromu klinigi olan hastada CARD9 mutasyonu
PS - 029 115 Eriskinde immiin yetmezlikler RAG1 mutasyonu ol?'n ve Qram{lamatoz Le.nfosmk Interstisyel Akciger Hastaligi ile
seyreden Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik vakasi
Eslik eden ba§l.(a bulgu.larl_olan" Nadir Gériilen Hastaliklari Belirlemek icin Tiim Ekzom Dizilemenin (WES) Onemi ve
PS - 030 119 veya sendromik kombine Immiin .
. Klinik Uygulamasi
yetmezlikler
PS-031 120 Fagositer sistem bozukluklar X' e Bagli Kronik Graniilomat6z Tanisi Alan Kiz Olgu
Primer immiin yetmezliklerde . : .
PS - 032 121 . CD19 Gen Mutasyonlu Hastalarin Klinik Bulgularinin Incelenmesi
genetik testler
PS - 033 122 Eriskinde immiin yetmezlikler Pr|n.1er.|mmfm.\(etrn.ezl|kl| hastalarda genetik mutasyonlar ile hematolojik
malignitelerin iligkisi
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) ve izole immiinglobulin G Eksikligi Olan
PS-034 123 Eriskinde imm{in yetmezlikler immiin Yetmezlik Hastalarinin Demografik ve Klinik Ozelliklerinin Karsilastirmali
Analizi
Primer immiin yetmezliklerde : ) A .
PS - 035 124 . ISPA Bulgulari ile Bagvuran Immiin Yetmezlik Olgusu
genetik testler
PS - 036 125 Otoinflamatuar hastaliklar Lenfoproliferatif Bozukluklar ve Lenfoma Riski: Yaygin Degisken Immin Yetmezlik
Olgusu
. . Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) ve Son Dénem Karaciger Yetmezligi:
PS-037 126 Otoimmiin hastalklar Karaciger Nakli Karar Surecinde Bir CVID Vakasi
PS - 038 127 Fagositer sistem bozukluklar Primer Immin Yetmezliklerin Nadir Bir Sebebi: Jagunal Homolog 1 (JAGN1)
Mutasyonu
PS - 039 128 Eriskinde immiin yetmezlikler 'Premenopozafl kadinlarda derplr ek5|I!g| anem|§|n|n Ienfosit. ?’|t gl"uplar.l, .
immunglobulinler ve B lenfositlerdeki class switch yetenegi Gizerindeki etkileri
Eslik eden bagka bulgulari olan
PS - 040 129 veya sendromik kombine immiin | Geg tani alan DIGEORGE Sendromlu olgu; Néropsikyatrik bulgular uyarici olabilir!
yetmezlikler
Dig ARS-CoV-2 enfeksi .
PS - 041 130 |g'e'r (.5. 5-CoV-2 enfeksiyonu Immuin Yetmezligin Olagandisi Sunumu: STAT6 Fonksiyon Kazanimi
ve iligkili hastaliklar, vb)
PS - 042 131 Kombine immiin yetmezlikler Agir Kombine immiin Yetmezlik Rag-1 mutasyonu
PS-043 133 Antikor eksiklikleri immun Yetmezlik Eslik Eden Mikrodelesyon Sendromu: Smith Magenis Sendromu
PS - 044 134 immiin disregilasyon hastaliklar Nadir Bir Otoinflamatuar ve Imm{n Disregtilasyon Sendromu: APLAID/PLAID
Sendromu
PS - 045 135 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygin degisken immiin yetmezlik ile takip edilen bir vakada saptanan IRF8
mutasyon olgusu
PS - 047 137 Antikor eksiklikleri Aglr Demlr"Ek5|kI|g.| ,"-\nem|5| Olan Eriskin Hastada Demir Tedavisi Sonrasi Diizelen
Immunolojik ve Klinik Bulgular
PS - 048 138 Kombine immiin yetmezlikler Endobronsiyal Yerlesimli EBV lliskili Diiz Kas Tiimérii Olan Primer Immiin Yetmezlik
Olgusu
Eslik eden baska bulgulari olan
PS - 049 139 veya sendromik kombine immiin | Geg Tani Alan Ataksi Telenjiektazi Tanili iki Kardes Olgu
yetmezlikler
) E B i i f -~ iZine Bas
PS - 050 140 immiin disregalasyon hastaliklar | | rken ebekllkte Alerjik Prok'tokollt Tanisi Konan Hastada NFAT-5 Yetmezligine Bagh
Inflamatuar Bagirsak Hastaligi
PS - 051 142 Antikor eksiklikleri PIK3CD mutasyonuna bagli APDS tanisi alan bir adolesan hastada otoimmiin hastalik

birikimi
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PS - 052 143 Dogal immiinite defektleri Pf)gu5tan !Bag|§|kllk Kusuru Olan Eriskin Hastada Prenatal ve Postnatal Danismanlik
Igin Genetik Tani Sart Midir?
PS - 054 145 $CIG /IVIG S.ubkutan |m.munoglobu.I|n kullanimi bilgilendirmesinde kaynak olarak YouTube
videolarinin incelenmesi
Pri immii tmezliklerd
PS - 055 146 tg:jrz\?ir mmun yetmezliklerde Noonan sendromlu olguda beklenmedik bas agrisi nedeni: Aseptik menenjit
PS - 057 148 Kombine immiin yetmezlikler Bare Lenfosit Sendromu Tip 1 (TAPBP) Tanisi lle Izlenen Iki Olgu: Iki Farkl
Prezentasyon
. . DHR 123 Testinde Yeni Bir Subtipleme Parametresi; Floresans Geometrik Ortalamasi
PS - 058 149 F t t bozuklukl ’ . R
agositer sistem bozukluklan (Gmean) ve Varyasyon Katsayisina (CV) Gore Sitimlasyon Index (Sl) Karsilagtirmasi
PS - 059 151 Fagositer sistem bozukluklari !(emlk ||Ig.l Nakli Sonrasi KGH Hastalarinda Kimerizm Durumunun DHR-123 Testi lle
IzZlenmesi
PS - 060 152 Eriskinde immiin yetmezlikler E.r|§k!.n Ya§ta Teshis Edilen Artemis Mutasyonu: Kombine Immin Yetmezligin Nadir
Bir Yuzu
Eslik eden bagka bulgulari olan
PS-061 153 veya sendromik kombine immiin | Total Alopesi ile Bagvuran IKBKG Mutasyonlu Bir Erkek Olgu
yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan N . . . . . "
PS - 062 154 veya sendromik kombine immiin Norogellsimsel b(.Jz.ukIug.u ve BCL11B mutasyonu olan iki olgunun imminolojik
. olarak degerlendirilmesi: olgu sunumu
yetmezlikler
Primer immiin yetmezliklerde Avrupa ile Asya arasindaki cografyada yaygin degisken immiin yetmezlik
PS-063 155 ) )
genetik testler hastalarinda tanimlanan genetik defektler
PS - 064 156 Dogal immiinite defektleri STATl EEOF Mutasyonu Olan Hastada Nadir Bir Komplikasyon; EBV lligkili Diiz Kas
Tumora
Eslik ki Igul | )
slik eden ba§. a bu gu. ano ann 22q11.2 Delesyon Sendromlu Olgularin Klinik, Laboratuvar ve Uzun Dénem Izlem
PS - 065 157 veya sendromik kombine Immiin -
. Sonuglari: 22 Yillik Tek Merkez Deneyimi
yetmezlikler
PS - 066 158 Kombine immiin yetmezlikler LRBA Defekti Olan Hastalarda immiin Takip
Eslik eden ba§|.<a bU|gL{|a”-OIan.. Jacobsen Sendromlu Bir Hastada Kanama Diyatezi Nedeni: Paris-Trousseau
PS - 067 159 veya sendromik kombine Immiin
. Sendromu
yetmezlikler
PS - 068 160 Kombine immiin yetmezlikler ZAP70 Eksikligi Olan iki Hastada Basarili Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN)
PS - 069 161 Eriskinde immn yetmezlikler Erigkin Yasta Sekonder immiin Yetmezlik Gelisen intestinal Lenfenjiektazi Olgusu
Eslik eden ba§l.<a bngLJ.Iarl_oIann Normal Ortalama Trombosit Hacmi (MPV) ve Trombositopeni: Hala Wiskott- Aldrich
PS - 070 162 veya sendromik kombine Immiin -
. Sendromu Olabilir!
yetmezlikler
PS - 072 164 Primer immiin yetmezliklerde Primer immiin Yetmezlikli Alti Hastada Cocuk Yogun Bakim Unitesi'nde Yapilan
tedavi Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Sonuglari
Primer immiin yetmezliklerde Primer immiin Yetmezlikli (PiY) Hastalarda Trombopoetin Reseptér Agonisti
PS-073 165 A
tedavi Kullanimi
PS - 074 166 Primer immiin yetmezliklerde Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Fenotipi ile Gelen Olgularin Klinik, immiinolojik,
genetik testler Genetik Ozellikleri Ve izlem Sonuglarinin Degerlendirilmesi
PS - 075 167 immiin disregiilasyon hastaliklari Primer immiin Yetmezligi Olan I-.Iz.alstalar:mda Hz?ls.tallk Aktivitesi ve Akciger
Bulgularinin Skorlama Sistemleri ile Degerlendirilmesi
PS - 076 168 Kombine immiin yetmezlikler Kombine immiin Yetmezlik Vakasi:CARMIL2 Mutasyonu
Eslik eden baska bulgulari olan
PS -077 170 veya sendromik kombine immiin | WASP Mutasyonu Saptanan Bir Olgu Sunumu
yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksi )
PS - 079 173 |g'e'r (. . © enteksiyonu Primer Immin Yetmezliklere Eslik Eden Romatolojik Bulgular
ve iligkili hastaliklar, vb)
PS - 080 174 Antikor eksiklikleri Selektif ve Parsiyel IgA Eksikligi Olan Hastalarimiz: Tek Merkez Deneyimi
PS - 081 175 Antikor eksiklikleri Geg Yasta Agamaglobulinemi Tanisi Alan Bir Olgu
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Eslik eden baska bulgulari olan
PS - 082 176 veya sendromik kombine immiin | Ataksi-Telenjiektazi Tanili Olgularimiz
yetmezlikler
; - . Primer Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tanisi Alan Hastalarin Klinik ve Laboratuvar
PS - 083 178 Immiin disregulasyon hastaliklari Ozelikleri: 20 Yillik Tek Merkez Deneyimi
Eslik eden baska bulgulari olan ) . . - .
PS - 085 181 veya sendromik kombine immiin ARPC1B Geninde Yeni Tanimlanmig Mutasyon ve Eslik Eden Kistik Fibrozis: Olgu
. Sunumu
yetmezlikler
PS - 086 182 Eriskinde immiin yetmezlikler Multisistemik Tutulum Yapan Bir Eriskin Ge¢ Baslangicl Kombine Imminyetmezlik
Vakasi
PS - 087 183 Kombine immiin yetmezlikler Kabuki Sendromu ve GATA2 Eksikligi Birlikteligi: Olgu Sunumu
PS - 088 185 Otoimmiin hastalklar §OCSl Mutasyorjunun Yol Agtvlgl Granuilomatoz Lenfositik Akciger Hastaligi ve
Inflamatuvar Bagirsak Hastaligi Benzeri Sendrom
: - . inflamatuvar Bagirsak Hastaligi ile Birlikte Yaygin Degisken immiin Yetmezlik
PS - 089 186 Immiin disregilasyon hastaliklari Fenotipinde LRBA Eksikligi Olgusu
PS - 090 187 Antikor eksiklikleri TCF3 mutasyonu iliskili Nadir Bir Hipogammaglobulinemi Olgusu
PS-091 188 Antikor eksiklikleri izole IgM Eksikligi Tanili Hastalarimizin Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi
PS - 092 189 Dogal immunite defektleri Heterozigot TLR3 Mutasyonu Olan Olguda Direngli EBV Viremisi
PS - 093 190 Antikor eksiklikleri Agir Egzema ile Basvuran Nadir Bir Primer Immin Yetmezlik Olgusu: PIK3R1
Mutasyonu
PS - 094 192 Eriskinde immiin yetmezlikler Mide Adenokanser Saptanan Bir immiin Yetmezlik Olgusu
PS - 095 194 Kombine immun yetmezlikler Kombine immiin Yetmezlik Fenotipine Yol Acan Baffr Kusurlar
PS - 096 195 Eriskinde immuin yetmezlikler Kronik Cilt Lezyonlari ile Bagvuran Erigkin Hastada Saptanan TAP2 Eksikligi
PS - 097 196 Dogal imminite defektleri Influenza A r.frlomoms| sonrasi multisistemik inflamasyon ile seyreden bir olgu:
ZNFX1 eksikligi
PS - 098 197 immiin disregiilasyon hastaliklari F)toimm(jn Lenfoproli.f.eratifvSendroh'l. veya. Benzeri Bulgular ile Basvuran Hastalarin
in Vitro Apoptoz Testi ile Degerlendirilmesi
Primer immiin yetmezliklerde Nedeni Bilinmeyen Ates ile Bagvuran Hastada Saptanan CD27 Eksikligi ve Erken
PS - 099 198 ; . . . .
genetik testler Rituksimab Kullaniminin Yasamsal Onemi
PS - 100 200 Antikor eksiklikleri Bagisiklik Sisteminin Dogustan Bozukluklari ve Eslik Eden Psikiyatrik Semptomlar
PS - 101 201 Primer immiin yetmezliklerde Milier Tuberkilozla Bagvuran Bir Hastada PAX1 Eksikligi: Zenginlesen Hastalk
genetik testler Spektrumu
PS-102 202 Otoimmiin hastaliklar Otoimmiin sitopenili gocuklarda immdin sistemin dogustan kusurlari
Eslik eden baska bulgulari olan
PS-103 203 veya sendromik kombine immiin | ICF Sendromu: Klinik, immunolojik ve Sitogenetik Analiz
yetmezlikler
Esli .
slik eden basl.<a bulgu.larllolan“ Kabuki Sendromu ve Epigenetik Histon Modifikasyonu lliskili Diger Sendromik
PS-104 204 veya sendromik kombine Immin | N S . L I ) .
. Immin Yetmezliklerin Incelemesi; Kombine Immiin Yetmezlik Fenotipi
yetmezlikler
PS - 105 206 immiin disregiilasyon hastaliklari | STAT1 GOF Olan Bir Hastada Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Deneyimi
Eslik eden baska bulgulari olan s - L . . T
PS - 106 208 veya sendromik kombine immiin IL2-RG Eksikligine Bagli Agir Kombine Immiin Yetmezlikli (AKIY) Iki Aylik Hastada

yetmezlikler

Diffuiz Buytk B Hucreli Lenfoma
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Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu Kayseri Yoresinde Doku Tipleme Laboratuvarina Basvuran Bireylerde HLA Allel
PS - 107 209 AT M f .
ve iliskili hastaliklar, vb) Dagiliminin Incelenmesi
Lo . . Tekrarlayan enfeksiyonlar, trombositopeni, otoimmiinite ve alerji ile prezente olan
PS-109 213 Kombine immiin yetmezlikler kombine immin yetmezlik: ARPC1B eksikligi
PS-111 215 Otoimmiuin hastaliklar SLE ile Prezente Olan Primer immiin Yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu Hastanede Yatan Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Enfeksiyon Etkenleri —
PS-112 216 AT .
ve iligkili hastaliklar, vb) 2022-2023 Yil Dagilimi
PS-113 217 Otoinflamatuar hastaliklar Ayni Hastalik Farkli Klinik: A20 Haplo Yetersizligi
Eslik eden baska bulgulari olan
PS-114 218 veya sendromik kombine immiin | Ayni Merkezden Ug Bloom Sendromlu Olgunun Klinik ve Genetik Ozellikleri
yetmezlikler
) kluk Gagi i isyel Akciger H hkl infl Belirtegler, Pil
PS - 115 219 immiin disregiilasyon hastaliklar: Cocukluk Cagi Interstisyel Akciger Hastaliklarinda Inflamatuar Belirtegler, Pilot
Galisma
PS - 117 1 Antikor eksiklikleri Mikrositik am.eml, humoral immiin yetmezlik ve otoinflamatuvar sendromla
sonuglanan biallelik trnt1l mutasyonlari
PS-118 226 Dogal imminite defektleri Homozigot Piezol Gen Mutasyonu Olan Vakanin Klinik Takibi ve Degerlendirmesi
Eslik eden bagka bulgulari olan
PS-119 227 veya sendromik kombine immiin | Nadir bir olgu: Griscelli sendromu
yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan
PS-120 228 veya sendromik kombine immiin | Nadir Gériilen Konjenital Sendrom: DEGCAGS Sendromlu Olgu Sunumu
yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan . . . . sl b -
PS - 121 229 veya sendromik kombine immiin Ejhedlék—ngashl Sendromunda erken teshis ve hematopoetik kok hiicre naklinin
. onemi
yetmezlikler
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu 0-18 Yas Arasi Anal Apse Tanili Hastalarin Klinik Ve imminolojik Ozelliklerinin
PS-122 230 AT M L. .
ve iligkili hastaliklar, vb) Degerlendirilmesi
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu Primer immiin Yetmezlikte (PiY) Erken Tani Nasil Gelistirilebilir: I. italyan-Tiirk ortak
PS-123 231 AT
ve iligkili hastaliklar, vb) Calistayi ve Sonuglari
PS-124 232 Erigkinde immuin yetmezlikler Nadir Bir immun Yetmezlik Olgusu
PS - 125 235 Eriskinde immiin yetmezlikler CNV Ane.xllzmde 16g24.3 lokusunda 6.5 Mb Duplikasyon Saptanan Primer Imm{in
Yetmezlik Olgusu
PS-126 236 Eriskinde imm{n yetmezlikler Kabuki Make-Up Sendromu: Olgu Sunumu
PS - 127 238 Fagositer sistem bozukluklar %3 ya.1§|nd'a kronik granilomatdz hastalik tanisi alan olgunun klinik ve laboratuvar
ozellikleri
PS-128 239 Fagositer sistem bozukluklari G6PC3 Eksikligine Bagli Agir Konjenital Nétropeni: Ug Vaka Sunumu
PS-129 240 Kombine immiin yetmezlikler Sistemik hastalik komponenti olan Primer immiin Yetmezlik olgu sunumu
PS-130 241 immiin disregiilasyon hastaliklari | Akut Bébrek Yetmezligi ile Basvuran PLCG2 eksikligi olan bir olgu
PS-131 242 Antikor eksiklikleri Yaygin Degisken immiin Yetmezlik tanisi alan IKZF1 mutasyonuna sahip olgu
PS-132 243 Kompleman eksiklikleri Herediter Anjiyoodemin Farkh Bir Sunumu
PS-133 244 Fagositer sistem bozukluklar Sendromik Notropeni Nedeni: Hermansky-Pudlak Sendromu Tip 2
Eslik eden baska bulgulari olan
PS-134 246 veya sendromik kombine immiin | ADAM17 Eksikligi Olan Bir Olguda Ustekinumab Kullanimi

yetmezlikler
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PS-135 247 Otoimmuin hastaliklar Tekrarlayan Enfeksiyon ve SLE ile Basvuran Hastada /IFIH1 Gen Mutasyonu
PS-137 249 immiin disregiilasyon hastaliklari | IPEX Sendromu: Cok Merkezli Calisma Sonuglari
PS-138 251 Antikor eksiklikleri PTEN Hamartoma Tiimér Sendromu (PHTS) Tanili iki Olgu
PS-139 252 Antikor eksiklikleri Alerjik Rinit ile Bagvurup Hipogammaglobulinemi Tanisi Alan Bir Olgu
PS - 140 253 5CIG /IVIG %20 Subkutarl Immur.mg.lobul.m Replasman Tedavisi Alan Primer Immunyetmezlikli
Hastalarin Degerlendirilmesi
PS - 142 255 5CIG /IVIG Subkutan immiinglobulin tedavisi alan bir hastada lokal ylzeyel reaksiyon: Olgu
sunumu
PS - 143 256 5CIG /IVIG Subkutan Immiinglobulin Tedavisi Sirasinda Gelisen Seffaf Katater Bant Alerjisi: Olgu
Sunumu
Primer immiin vetmezliklerde Streptococcus pneumonia, Staphylococcus aureus ve Pseudomonas aeruginosa ile
PS-144 257 A v invaziv Bakteriyel Enfeksiyon Gegiren Cocuklarda IRAK4 ve MYD88 Genlerinde
genetik testler o
Mutasyon Varliginin Arastiriimasi
Eslik eden baska bulgulari olan . L . o . . L L
. L . Agir Kombine Immiin Yetmezligi Taklit Eden Siddetli Immunosipresyona Yol Agan
PS - 145 258 veya sendromik kombine Immiin .
. Zorlu Bir Malrotasyon Sunumu
yetmezlikler
Eslik eden baska bulgulari olan
PS - 146 259 veya sendromik kombine immiin | 22q11.2 Delesyonlu Olgularda Otoimmunitenin Degerlendirmesi
yetmezlikler
PS - 148 261 Primer Immiin yetmezliklerde NK HASTALIGINDA FcyRIlIA GEN POLIMORFIZMLERI
genetik testler
PS - 149 262 Dogal imminite defektleri interldkin-17F Mutasyonu Saptanan Olgunun Klinik Ve Laboratuvar Ozellikleri
PS-150 263 Otoinflamatuar hastaliklar Nadir Bir Dogustan Bagisiklik Kusuru: TBK 1 eksikligi
Primer immiin vetmezliklerde ZNFX1 Eksikligi Olan Hastada Influenza A Nedeni ile PARDS Gelismesi Sonrasi ECMO,
PS-151 264 K v CVVHDF ve Anakinranin Primer immiin Yetmezlik Hastasina Kemik iligi
tedavi e -
Transplantasyonu Icin Képri Tedavisi Olmasi
PS - 152 265 Kombine immiin yetmezlikler Ato.p|I.<VEI3nguIar, Hiponatremi ve Nobet ile Bagvuran Hastada Ayirici Tani: DOCK8
eksikligi
Eslik k Igul |
slik eden ba§. 3 bu gu. an o an" Down Sendromu ve Kabuki Sendromu Hastalarinda NK Hiicre Alt Gruplarinin ve
PS-154 267 veya sendromik kombine Immiin . o
. Reseptorlerinin Analizi: On Galisma
yetmezlikler
: L . Kronik Graniilomatdz Hastalik Benzeri Klinik ile Prezente Olan Protein Kinaz C Delta
PS - 155 268 Immn disregtilasyon hastaliklari (PKCB) eksiklii: iki Kardes Olgu
PS - 156 269 Dogal immiinite defektleri PRIMER IMMUN YETMEZLIKLERDE MIYELOID KOKENLI BASKILAYICI HUCRE ON
CALISMASI
PS - 157 270 Eriskinde immiin yetmezlikler Coklu Gida Duyarl|[|g| Olan Hastalarda Immun Yetmezlik ve Mast hiicre
hastaliklarinin sikliginin arastiriimasi
PS - 158 71 Antikor eksiklikleri Sit CocugununuGet;lu I-.Il!;)ogarpaglobullnemm: 385 Olgunun Klinik ve Immuinolojik
Bulgularinin Degerlendirilmesi
PS - 159 272 Otoinflamatuar hastaliklar Yaygin Degisken Immin Yetme.zlllk Tan|5| |Ie.IzIenen Hastada Ishal ve Kilo Kaybi ile
Prezente Olan Camplyobacter jejuni Enfeksiyonu
. Ailevi Akdeniz Atesi Tanili Cocuklarda Atak ve Atak Arasi Donemde Gasdermin-D
-1 2 )
PS-160 3 Otoinflamatuar hastalikiar Gen Ifadesi, Serum IL-1B Ve IL-18 Diizeylerindeki Degisimin Arastiriimasi
PS-161 274 Kombine immiin yetmezlikler Yeni Bir TNFRSF9 Delesyonunun Neden Oldugu Kombine immiin Yetmezlik Olgusu
PS-163 276 Eriskinde imm{n yetmezlikler Geriatrik bir sekonder immuin yetmezlik etiyolojisi: Protein kaybettiren enteropati
PS-164 277 Antikor eksiklikleri Pediatrik siniflandirilmamis antikor eksikligi olgularinin seyri ve b hiicre alt gruplar
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PS - 165 278 Otoimmiin hastaliklar TREG ve FOXP3 SONUGLARININ OTOIMMUN HASTALIKLARLA iLiSKiSi
PS - 166 279 immiin disregiilasyon hastaliklari Brutqn agammmaglobullneml cjvlgusunda nadir bir ates etiyolojisi: Es Zamanli
Sarkoidoz ve Kronik Osteomyelit
PS-167 280 Dogal imminite defektleri Griscelli Sendromu
PS-168 281 Dlg.e.r (.SARS_COV_Z enfeksiyonu Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda COVID-19 Enfeksiyonu
ve iligkili hastaliklar, vb)

PS - 169 282 Kombine immiin yetmezlikler Nadir Bir immiin Yetmezlik: STK4 Eksikligi

Lo . . Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Hematopoietik Kok Hiicre Nakli Oncesi ve
PS-170 283 Kombine immiin yetmezlikler Sonrasinda Bacillus Calmette Guerin (BCG) Asisi Morbiditesi
PS-171 284 Fagositer sistem bozukluklari Cocukluk Caginda Kronik Nétropeni: Klinik, Laboratuvar ve Genetik Ozellikler

15




10.koNGRES|
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POSTER | ABSTRACT

NO NO BILDIRI BASLIGI KONU

MHC Sinif Il Eksikligi: Turkiye'den Genis Bir Kohortta Klinik Bulgular,

SS - 001 100 Kombine immiin yetmezlikler immiinolojik ve Genetik Ozellikler

Primer immin yetmezlikli olgularda subkutan immunoglobulin replasman
SS - 002 104 SCIG /IVIG tedavisinin etkinliginin, yan etki profilinin ve hasta memnuniyetinin
degerlendirilmesi

Primer immun Yetmezlik hastalarinda inflamatuar bagirsak hastaligi ve iliskili

SS - 003 136 Eriskinde immiin yetmezlikler .
genetik mutasyonlar

SS - 004 144 Kombine immiin yetmezlikler Aktl\./e Fosfoinositid 3-.K|r_1az 6 Sendromu Tanil Hastalarin Klinik Ozellikleri Ve
Seyri-Marmara Deneyimi

SS - 005 147 Eriskinde immiin yetmezlikler Eriskin Cagda Tak|p_|| Brl.{ton A"gammag!obullne:m! Olgu Serisi: Uglincli
Basamak Referans Immiinoloji Merkezi Deneyimi

SS - 006 163 Kompleman eksiklikleri Herediter Anjioddem Kohortu; Tek Merkez - Marmara Deneyimi

Agir Kombine immiin Yetmezlik Tanisiyla Hematopoetik Kék Hiicre Nakli
SS - 007 172 Kombine immiin yetmezlikler Yapilan ve En Az 2 Yili Tamamlanan Olgularin Uzun Dénem izlem Sonuglarinin
Degerlendirilmesi

SS- 008 210 Primer immiin yetmezliklerde genetik Yaygin Degisken immiin Yetersizliklerde Tiim Genom Metilasyon

testler Degisimlerinin incelenmesi

S5 - 009 214 Primer immiin yetmezliklerde genetik Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Genetik Tani Arastirmasi: Can Sucak
testler Laboratuvari Deneyimi
Eslik eden baska bulgulari olan veya

SS - 010 220 sendromik kombine immiin Ataksi-Telanjiektazi Tanili Hastalarin Genetik Sonuglarinin Degerlendirilmesi
yetmezlikler

SS-011 248 Otoinflamatuar hastaliklar Farkh Klinik Semptomlarla Bagvuran ADA2 Enzim Eksikligi: 5 Olgu Sunumu

SS-012 254 Otoimmuin hastaliklar Alopesi ve Dogumsal Bagisiklik Hatalari

$s-013 260 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve Klinik Veriler Esliginde Makine Ogrenmesi Destekli Primer immiin Yetmezlik
iligkili hastaliklar, vb) Varliginin Tahmini: JMF Kriterlerine Alternatif Bir Model

$s-014 266 Primer immiin yetmezliklerde tedavi Hematopoetik Kok Hl.Jcre Ni.i.k|l (.I.-IKHN) Yap.llz.an Primer Immiin Yetmezlik (PIY)

Hastalarinda Mezenkimal K6k Huicre Tedavisi
$S-015 275 Kombine immiin yetmezlikler A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant

DCLRE1C Gene (c.194C>T; p.T651) Mutation: Preliminary Report
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[Abstract:0082] [PS — 001] [Primer immiin yetmezliklerde genetik testler]

Otozomal Resesif IFN-I'R1 Defektli Hastada Gelisen Sistemik Salmonella Enfeksiyonu

Esra Cepniler, Emin Abdullayev, Adem Topcu, Lala Guliyeva, Zeynep Gizem GuindUz, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Cocuk Allerji ve Immunoloji Bilim Dal

Mikobakteriyel hastaliklara Mendelyen duyarhligi (MSMD), Bacille Calmette-Guérin (BCG) asisi ve cevresel
mikobakterilerin neden oldugu yatkinhktir. IFN-yR1 eksikligi, MSMD' nin en siddetli formlarindan biridir(1). IL-
12/IL-23/1ISG15 ve IFN-y aksindaki anormallikler, IFN-y Gretiminin ve/veya IFN-y'ye yanitin bozulmasina
neden olur. Bu hastalar, tiberktloz disi mikobakteriler ve salmonella enfeksiyonlarina karsi oldukga duyarhdir
(2).

Olgu: 10 yas erkek hasta, 5 aylikken BCG asisI sonrasi gelisen lenfadenopati nedeniyle tarafimizca takip edildi.
Hastanin soy gegmisinde annesinin amca gocuklari oldugu 6grenildi. M. tuberculosis kompleksi ile PCR pozitif
saptanan hastaya 9 ay Izoniazid, Rifampisin ve Etambutol tedavisi verildi. 6 yasinda pozitron emisyon
tomografisinde yaygin tutulumu olmasi T hiicreli lenfomayi dlistindlirdtigu igin kemoterapi baslandi. Ancak
patolojisi lenfoma ile uyumlu degildi. immunolojik testlerde immunglobulinler, B, T, NK hiicre sayimlari ve
dihidrodamin testi normaldi. WES testinde IFNGR1'in ekson 3'inde homozigot c.250ins Alu Ya5 mutasyonu
saptandi. IVIG (intraven6z immunglobulin) tedavisi baslandi. IFN-yR1 defekti tanisi ile izlenen hasta ylksek
ates, kilo kaybi ve miyalji nedeniyle hospitalize edildi. L6kositozu ve akut faz ylksekligi vardi. Alinan kan ve
gaita kultirinde salmonella enterica spp. Gremesi saptandi. Sistemik salmonella bakteriyemisi distntlen
hastaya antibiyogramina uygun antibiyotik tedavisi verildi. 14 glnlik antibiyotik tedavisi sonrasi hasta
taburcu edildi.

Tarisma-Sonug: IL-12/IFNy yolunda meydana gelen defektler bozulmus IFN-y Uretimine neden olur. Bu
hastalar salmonella enfeksiyonlarina karsi oldukga hassastir. Tanida hedefe yonelik testler ve tedavi segimleri
hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: IFN-y Defekti, Immin Yetmezlik, Salmonella

IFNGRI1 ekzon 3’ iin Sanger sekanslamasi

 caaiiciii sl Al

Hastaya ait IFNGR1 ekzon 3’ iin Sanger sekanslamasi

19



10.koNGRES|

[Abstract:0085] [PS — 003] Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]
SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve Timiis Patolojisi Olan immiin Yetmezlikli Olgularin Klinik-
Immiinolojik Ozellikleri

Kasim Okan?!, Reyhan GUimiusburun!, Ceyda Tunakan Dalgig!, Hatice Serpil Akten!, Ayca Aykut3, Mehmet
Soylu2, Onurcan Yildinm?!, Omir Ardeniz?

1Ege Universitesi Tip Fakultesi,i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakultesi, Mikrobiyoloji Bilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakultesi, Genetik Bilim Dali, izmir

COVID-19'da timus blytmesinin sik gorildiigi ve bunun, viris nedeniyle olusan lenfopeniye karsi bir
adaptasyon olarak artmis T lenfosit tretimi ile iliskilendirilmistir. SARS-CoV-2 enfekte kisilerde timus aktivite
eksikliginin kot prognoza katkisi olabilir.

Vaka 1:

53 y/E; insidental timoma?(8x9x8.5 cm) tanisi ile timektomi uygulanmis.Postop 5 ay sonra COVID 19-
enfeksiyonu, tekrarlayan PCR+'ligi, perikardit, postcovid fibrotik dedisiklikler, PPD:0 mm olan hasta tim Ig
izotipleri,CD19 ve CD20%0 hastaya Good Sendromu(GS) tanisi kondu.

Vaka 2:

30 y/E;Covid19'a baglh yogun bakim yatisinda(YBU) insidental 44x55 mm kitlenin exizyonu ile timoma tanisi
aldi.Postcovid fibrozis gelisen hasta timektomiden 1 ay sonra 2 kez pnémoni gegirmis.Hipogamaglobulinemi,
Izohemaggliitinin ve pnémokok antikor yaniti gézlenmeyen hastaya GS tanisi kondu.

VAKA 3:

65 y/E; 38 y diare, kilo kaybi ile incelenenirken mediastende 8 cm kitle tespit edildi. Postop 2.yilinda
tekrarlayan ASYE ve artrit bulgular gelisen hastanin 49 yasinda seronegatif RA ve Primer biliyer siroz tanisi
aldi.Panhipogamaglobulinemi, CD19 ve CD20 %0 tespit edilen hastaya GS tanisi kondu. Takiplerde
pndmatosel, CMV viremisi gelisti. 65 yasinda COVID 19 sebebiyle YBU yatisinda ex oldu.

VAKA 4:

47 y/K; COVID 19 nedenli servise yatisi, 41 yasindayken timik follikuler hiperplazi, nontimomatdz myastenia
gravis, ve PBS tanili hastanin bacaklarda plak-yama, nodil tarzi lezyon, onikolizis, pannikilit,tekrarlayan
herpesi vardi. izole IgM dusiikligi ile takibe alindi.

VAKA 5: 65y/E COVID 19 virgin; 59 yasindayken pndmoni sebebiyle yatisinda timik kitle/kist, extremitelerde
soyulma-dermatit,CMV viremisi,multpl-lam olan hasta timik operasyonu ve karaciger biyopsisini kabul etmedi.
Ig distkligl, CD19,CD20 %1-2 olan hastaya CVID tanisi kondu. 63 yasinda nétropeni, Orbital-MALT lenfoma
gelisen hastaya RT uygulandi.

Anahtar Kelimeler: Good sendromu, Hipogamaglobulinemi, Immin yetmezlik, SARS-Cov-2, Timoma

Laboratuar parametreleri
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Flowsitometrik Degerlendirme

VAKA1l VAKA2 VAKA3 VAKA4 g/AKA ZI\SEMQLABS Z{SEMQIBA)
Tot.
absolute 1560 2330 1000 2310 1220
lenfosit
CD3 1419/%91 2003/%86 830/%83 2286/%99 915/%75 700-2100 %55-83
CD19 0/0 93/%4 0/0 2,3/%0.1 12/%1  100-500 %6-19
CD20 0/0 93/%4 0/0 2,3/%0.1 24/%2
CD4 390/%25 652/%28 190/%19 1432/%62 256/%21 300-1400 %28-57
CD8 936/%60 1165/%50 1165/%50 763/%33 561/%46 200-900 %10-39
CD4/CD8 0.2 0.5 0.35 1,8 0.45 1.1-5.61
CD16/56  109/%7  139/%6  50/%5 2.3/%0.1 134/%11 90-600 %7-31
NKT 124/%5  209/%9 - 27/%1.2 - %1.5-9.5%

[Abstract:0089] [PS — 004] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Klinigimizde Netherton Sendromu Tanisiyla izledigimiz Iki Kardes Olgu

Gizem Kabadayi, Damla Baysal Bakir, Halime Yagmur, Dilek Tezcan, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner
Dokuz Eylul Universitesi Tip Faklltesi Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali

GIRIS:

Netherton sendromu, epitelyal ylizeylerde eksprese edilen serin proteaz inhibitériini kodlayan SPINK5
genindeki mutasyonlarin neden oldugu otozomal resesif primer immiin yetmezliktir.Bambu sag,iktiyoziform
eritrodermi,yliksek IgE,atopik yatkinlk,tekrarlayan enfeksiyonlar hastaligin tipik belirtileridir.Antikor eksikligi
ve asilamaya yetersiz yanit gibi degisiklikler de tanimlanmistir.Bu bildiride agir atopik dermatit ve tekrarlayan
cilt enfeksiyonlari nedeniyle izlenen,SPINK5geninde homozigot mutasyon saptanan iki kardes olgu
sunulmustur.

OLGU1/0LGU2:

15 yas erkek hasta,yenidogan doneminden itibaren agir atopik dermatit,tekrarlayan cilt lezyonlari nedeniyle
izlenen olgunun FMsinde dismorfik bulgulari, iktiyoziform eritrodermisi mevcuttu.Hemogrami, IgG,A,M
normal,anti-Rubella, anti-hbs agi yanitlari negatif, IgE>2000 saptandi.HIES skoru:20 hesaplandi.Lenfosit
paneli, Th ve Bh proliferasyon testleri normaldi.

Kardesi 10 yas erkek olgunun da 2.ay karma asi sonrasi yaygin dokintl nedeniyle yatis éykisu,sonrasinda
tekrarlayan cilt enfeksiyonlari, konjuktivit ve adir atopik dermatit bulgulari vardi.FMsinde dismorfik
bulgular,peroral skuamasyon,yer yer plak seklinde numuler eritemli alanlar mevcuttu.Hemogram,IgG,A,M,
Lenfosit paneli,asi yanitlari normaldi.IgE>2000 saptandi.HIES skoru:20 hesaplandi.

Olgularin sag dermoskopilerinde Trichorexis invajinata géruldi.Cilt biyopsilerinde parakeratoz,irrregtler
akantoz ve dermiste perivaskuler lenfositik dermatit géralda.

WES sonugclarinda SPINK5 geninde homozigot mutasyon saptandi.Topikal tedavilere,takrolimus ve asitretin
21
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tedavisine yanit vermeyen hastalara IVIG replasmani baslandiktan sonra tekrarlayan cilt enfeksiyonlarinda
azalma gorulda.

TARTISMA:
Netherton sendromu,lenfoepitelyal kazal-tipi iliskili inhibitorti(LEKTI) kodlayan SPINK5 genindeki
mutasyonlardan kaynaklanir.LEKTI'deki eksiklik asiri serinproteaz aktivitesinden kaynaklanan stratum

korneum ayrilmasina ve cilt bariyerinde disfonksiyona yol agar.

Adir iktiyoziform eritrodermi,tekrarlayan enfeksiyonlar,sag anormallikleri,astim,dismorfik 6zellikler, IgE
yuksekligi,diger immunglobulinlerde dusiklik,asl yanitlarinin olusmamasi gibi bazi bulgular gorilebilmektedir.

Hastalifin spesifik tedavisi olmasa da topikal tedaviler haricinde,retinoidler,IVIG, infliximab,Dupilumab gibi
tedaviler denenmektedir.

Sonug:
Netherton sendromu klinigine sahip hastalarda genom calismalari,etkilenen bireyler arasindaki fenotipik
dediskenligi anlamak icin yardimci olmakla birlikte,ailelere genetik danismanlik icin bazi ipuglari ve hedefler

sunabilir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, Netherton sendromu, SPINK5

Netherton sendromu, hastamin dismorfik ve Kklinik bulgular:

W

OLGU-2: Kaslarn lateralinde seyreklik, dolgun burun ucu, peroral skuamasyon

22



10.koNGRES|

[Abstract:0090] [PS — 005] [Otoimmiin hastaliklar]

Cocukta Otoimmiin Hepatit: Olgu Sunumu

Maleyka Karimov_a}l, Hamida Abbasova?
1Azerbaycan Tip Universitesi, 2.Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakli, Azerbaycan
2Respublika Perinatal Merkezi, Baki, Azerbaycan

Giris: Otoimmiin hepatit(OiH) dolasan cgesitli otoantikorlarin ve T lenfositlerin sebep oldugu hepatosit hasari ile
karakterize, sebebi belli olmayan, kronik bir karaciger hastaligidir. Cocuklardaki akut baslangigli formun %54
ile %82 arasinda degistigi belirtilmektedir.

Olgu: Sekiz yasinda, daha 6nceden saglikli kiz hasta ¢ glindir olan halsizlik, ishal ve sarilik sikayeti ile cocuk
servisine tetkik ve tedavi amaciyla yatirildi. Muayenesinde; bilinci acik, nérolojik muayenesi dogal, hastanin
belirgin sariigi mevcuttu. Diger sistemik ve batin muayenesi dogaldi. Oncesinde viicut isisinda artis, ailede
benzer hastalik, anne-baba arasinda akrabalik ve son (g ay icinde medikal veya bitkisel ilag kullanma 6éykisu
yoktu. Tam kan sayimi ve kan gazi normal olarak sonuglandi. Aspartat aminotransferaz (AST) 1332 U/L
(normal 32 U/L),alanin aminotransferaz (ALT) 767 IU/L(normal 32 U/L), gama glutamiltranspeptidaz (GGT) 36
U/L (normal 5-36 U/L), alkalen fosfataz (ALP) 433 U/L (normal <300 U/L), laktat dehidrogenaz (LDH) 419
U/L(normal 135-214U/L), total bilirtibin (TB) 13.6 mg/dL (normal <1.2 mg/dL), direkt biliribin (DB) 11.6
mg/dL(normal <0.3 mg/dL), albumin 4.2 g/dL (normal 3.5-5.2 g/dL), protrombin zamani (PZ) 24 sn (normal
10.4-14.5 sn). Hepatit A-B-C, Ebstein Barr virus, cytomegalovirus, human immunodeficiency virus,
toxoplasma, rubella ve herpes simplex virus icin serolojik testler negatif olarak sonuglandi. Anti-nuclear
antikor (ANA), anti-double stranded DNA (anti-dsDNA), anti-mitochondrial antikor (AMA) ve anti-smooth
muscle antikor (ASMA) negatif iken; anti-liver kidney microsomal type 1 antikor (anti-LKM-1) 1:1000 titrede
pozitifti. Tip 2 OIH tanisi konulan hastaya karaciger biyopsisi yapildi. Metilprednizolon (2 mg/kg/gin),
azatioprin (1.5 mg/kg/glin) tedavisi baslandi.

Sonug: belirgin hiperbiliribinemi ve kolestatik karaciger hastaligi ile basvuran hastalarda sebepler arasinda
OiH’de akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, hepatit, otoimmin

[Abstract:0091] [PS — 006] [Kombine immiin yetmezlikler]

Louis- Bar Sendromlu Cocuk: Olgu Sunumu

Maleyka Karimova', Bahar Kadimaliyeva?
1Azerbaycan Tip Universitesi, 2.Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Bakli, Azerbaycan
2Turan klinigi,Bakl, Azerbaycan

Giris: Louis- Bar - ataksi telenjiektazi sendromu multisistem tutulumu ile seyreden otozomal resessif gegisli bir
sendromdur.

Olgu: Sekiz yasinda erkek hasta 2. dereceden akraba olan anne babanin 3. ¢cocugudur. Ozgecmisinde sik alt
solunum yolu enfeksiyonu gegirme ¢yktisu vardi. Fizik muayenede; boy ve kilo persentilleri 3-10 persentil
arasinda idi. Ataksik ylraylsu, bilateral nistagmus ve strabismusu, bulbar konjonktivalarda telenjiektazileri
mevcuttu. Laboratuvar bulgularinda hemoglobin 12.8 g/dl, I6kosit sayisi 5500/ mm3, trombosit sayisi
395.000/mm3 idi.Hastanin alfa fetoprotein degeri 131.5 IU/ml (N: 0-8,1 IU/ml) idi. Serum IgG dizeyi 1250
mg/dl (700-1600 mg/dl), IgA 20.5 mg/dl (70-400 mg/dl), IgM 196 mg/dl (40-230), IgE < 1.0 IU/ml, IgG alt
gruplar IgG1 971 mg/dl (372-1131 mg/dl ), IgG2 91 mg/dl (68-388mg/dl), IgG3 44.2 mg/dl (15.8-89 mg/
dl), IgG4 84.4 mg/dl (12-169,9 mg/dl) olarak tespit edildi. Akciger grafisinde bilateral infiltrasyon gézlendi.
PPD reaksiyonu negatif saptandi. Kontrasli olarak gekilen toraksin bilgisayarli tomografisinde bilateral akciger
parankiminde mozaik tarzinda, perflizyon artisi ile uyumlu dansite artisi ve buzlu cam opasiteleri ile her iki
akciger alt lob superior segmetlerinde brongiektazi ve peribronsial kalinlasmalar izlendi. Kontrastli kranial MR
gorintilemesinde belirgin serebellovermian atrofi mevcuttu. Hastamizin yapilan muayenesinde ve labaratuvar
tetkikleri sonucunda; ataksik yulriyUs, dizartri, okller telenjiektazi, immun sistemde patoloji, tekrarlayan
enfeksiyonlar, alfa fetoprotein diizeyinde ylkselme, immunglobilin dizeylerinde azalma saptandi. Kranial
MR’Inda belirgin serebellovermian atrofi gézlendi. Bu bulgular isiinda olguya nadir gortlen kalitsal bir hastalik
olan Louis Bar sendromu tanisi kondu.

Sonug: Serebellar ataksi, okilokitantz telenjiektazi ve immin yetmezlikle karakterize otozomal resessif
kahtim gosteren bir hastalik zamani Louis- Bar - ataksi telenjiektazi sendromu distnulmelidir.

Anahtar Kelimeler: immin yetmezlik, serebellar ataksi, telenjiektazi
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[Abstract:0092] [PS — 007] [immiin disregiilasyon hastahklari]

IPEX (Immiin Disregiilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X gecisli) Sendromlu 2 Olgu

Nur Umit_{ Gaye Kocatepe, Ozgiil Giingér, Damla Altintag, Aysen Bingdl, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immdunoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris: IPEX (Immiin disregiilasyon, Poliendokrinopati, Enteropati, X’e bagl) Sendromu; erken yaslarda ortaya
cikan, nadir, siklikla 6limcil, X gegisli monogenik, regilatuar T hicre (Treg) bozuklugudur. Hastalik; immun
homeostazda rol oynayan Treg fonksiyonu igin énemli olan FOXP3 genindeki mutasyonlardan kaynaklanir.
IPEX'in klasik klinigi erkeklerde; otoimmin enteropatiye bagh kronik ishal nedenli biytime gelisme geriligi,
otoimmiuin endokrinopati (neonatal diyabet/tiroidit) ve ekzematdz dermatit seklindedir. Tedavide semptomatik
yaklasim ve immdunsupresif tedaviler yer almaktadir. Ancak hematopoetik hiicre nakli (HKHN) mevcut tek
klratif tedavidir.

Olgu-1: 3 aylikken yanaklarda baslayan vezikiler halde viicuda yayilan dékinti, ginde 15-20 kere ishal
sikayeti ile basvurmus olup siddetli egzemasi, IgE yiksekligi, 6yklde inek st alerjisi bulgulari olmasi nedenli
aminoasit bazli mama ve steroid tedavisi baslandi. Adir atopik dermatit nedeniyle génderilen ekzon analizi
FOXP3 geninde c.1150G>A hemizigot degisiklik tespit edildi. 9 aylikken babadan kdk hicre nakli
gergeklestirildi. Nakil sonrasi 1. yilini dolduran hastanin asilama programina baslanmis olup poliklinik
takiplerimize devam etmektedir.

Olgu-2: 4,5 yasindayken tekrarlayan kanl kusma/ishal sikayetiyle basvurmus olup yapilan
kolonoskopi/endoskopiler sonucunda inflamatuar barsak hastaligi tanisiyla takibe alindi. Hastanin kilo
alamama, cilt kurulugu, sik inhaler ihtiyaci nedenli bakilan tetkiklerinde hipogamaglobulinemi saptanmasi
izerine intravendz immunglobulin tedavisi baslandi. inflamatuar barsak hastali§i ve hipogamaglobulinemi
birlikteligi nedenliyle gonderilen ekzon analizinde FOXP3 geninde c.1021A>G (p.T341A) hemizigot dedisiklik
tespit edildi. Hasta HKHN hazirlayici rejimi asamasinda inflamatuar barsak hastaligi aktivasyonu ve sonrasinda
gelisen sepsis nedeniyle ex oldu.

Sonug: IPEX sendromu tanisi klinik bulgulara dayanmasi nedeniyle, 6zellikle akraba evliliginin sik oldugu
Ulkemizde stiphe dahilinde akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Atopik dermatit, IPEX, Immiin Disregiilasyon

[Abstract:0093] [PS — 008] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Ure Dongiisii Bozukluklarinda T hiicre Dagilim Profili, Proliferasyon Yanitlar ve
Aminoasit Diizeylerinin Karsilastirilmasi

Betiil Gemici Karaaslan?!, Ayca Kiykim?, Nihan Burtecene!, Meltem Gokten?, Mehmet Serif Cansever3, Duhan
Hopurcuoglu3, Birol Topgu#, Tanyel Zubarioglu3, Ertugrul Kiykim3, Haluk Cokugras!, Ayse Cigdem Aktuglu
Zeybek3

istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji BD

2fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi

3istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma BD

4Namik Kemal Universitesi, Biyoistatistik Bilim Dali

GIRIS

Ure dénglisiiniin bilesenlerinin ve/veya ara metabolitlerinin immiin sistem hicreleri izerinde nasil bir etki
yaptigi heniiz aydinlatilamamistir. Ure déngi bozuklugu(UDB) hastalarinda enfeksiyonlara yatkinhdin nedeni
bilinmemektedir. Ancak Uire donglsindeki metabolitlerin; T hlicre metabolizmasi, hiicre proliferasyonu, sag
kalimi ve islevleri Gzerinde etkili oldugu bilinmektedir. Bu galismada, UDB hastalarinda T hiicre fonksiyonlarini
ve dedisen aminoasit profili ile T hicre fonksiyonlari arasindaki iliskiyi dederlendirmeyi amacladik.

YONTEM

Calismamiza, hastanemiz Cocuk Metabolizma bdliminde takip edilen UDB hastalar dahil edildi. Hastalardan
immunglobulin, tam kan sayimi ve lenfosit alt grup analizi calisildi. Lenfosit proliferasyonu ve sitokin analizi,
akis sitometrisinde dederlendirildi. Aminoasit profili, serumda, uyariimamis 6érnekte ve uyarilmis érneklerde
kromatografi yéntemi ile 6lgiildi. Ure dénglisii bozukluklari proksimal ve distal bozukluklar olarak kendi
arasinda, ayrica yas-cinsiyet uyumlu 31 saglikh kontrol ile karsilastirldi.

SONUCLAR

Galismaya 24 UDB hastasi dahil edildi. Hasta grubunda lenfosit proliferasyonu saglikli bireylerle
kiyaslandiginda distik saptandi. Proksimal-UDB hastalarinda buna ek olarak IFN-gama yanitinda artis
mevcuttu.

Sagdlikh kontrollerde amino asit analizi; uyarim sonrasi klltlr ortaminda ornitin, taurin ve hidroksilizinin 6nemli
Olclide arttigini ve metiyoninin 6nemli 6lglide azaldigini ortaya gikardi. Distal-UDB hastalarinda taurin ve
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hidroksilisin benzer patern gésterirken, metiyonin ve ornitin ise degismedi. Proksimal-UDB hastalarinda
aminoasit analizi kontrollerden tamamen farkhydi(izoldsin ve lizin artisi).

TARTISMA

Saglikh kontrollerle karsilastirildiginda, UDB hastalarinda mitojen kaynakl T hticresi gogalmasinin anormal
oldugu gorildu. Ayrica, PUDB hastalarinda gortlen daha yiuksek IFN-gama yaniti hiperinflamasyonla iliskili
olabilir ve bu anormal sitokin yaniti, PUDB hastalarinda enfeksiyonlar sirasinda daha kot prognozu
aciklayabilir. Amino asit dedisiklikleri, inflamasyon ve T hiicresi aktivasyonu sirasinda karmasik
mekanizmalarin rol oynadigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: lre donglist bozukluklari, T hiicre, enfeksiyon, immun yetmezlik, imminometabolizma

Hasta ve kontrol gruplarinda CDMIX ve PHA ile stimiilasyon indekslerinin
istatistiksel dagilimi

mOHA S
W COMIX St

100
U‘ I V
'}l I I l I

PHA: PUBD-kontrol p=0,035; DUBD-kontrol p=0,001; CDMIX: PUBD-kontrol p=0,038;
DUBD-kontrol p=0,002
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Stimiilasyon sonrasi degisen aminoasit konsantrasyonlarin stimiilasyon indexleri ile
korelasyonu

KONTROL PUBD DUBD
PHA SI Hidroksilizin Hidroksilizin -
CD-MIX S ; Strilliin ;
1zol6sin*
Alanin*
Sitrillin*
Sistin*
) Glutamin*
* -

ILL7A Taurin Hidroksiprolin*
Serin*
Taurin*
Valin*

IFN-gama Glutamin* Taurin* -

IL4 - - -

*Yildiz isaretli olanlar negatif korelasyon gostermistir. SI: Stimiilasyon indexi

[Abstract:0094] [PS — 009] [Otoinflamatuar hastahklar]
Yenidogan Doneminde Baslayan Ates ve Dokiintii Ataklari ile Basvuran Bir Hastada
Otulin Eksikligi

ilknur Kilhas Celik!, Vildan Glingérer?, Banu Celikel Acar?, Hasibe Artag?
1Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immuinoloji ve Alerji Bilim Dal, Konya/Turkiye
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, Ankara /Tlrkiye

Giris: OTULIN genindeki homozigot mutasyonlar nadir olup tekrarlayan ates, eklemlerde sislik, gastrointestinal
inflamasyon/ishal, gelisme geriligi, lipodistrofi ve ciltte nodiler agrili eritemat6z dokinti ile karakterize,
OTULIN ile iligkili otoinflamatuvar sendroma (ORAS) neden olmaktadir.

Olgu: ikibuguk aylikken tarafimiza basgvuran hastanin, 14 ginliikten bu yana viicudunda dékintileri olmaya
baslamisti.Anne baba kuzen olan hasta bir aylikken ates ve CRP ylksekligi nedeniyle dis merkezde iki hafta
yatarak intravendéz antibiyotik almisti. Taburcu olduktan (g hafta sonra, ates ve dékinti sikayetlerinin
tekrarlamasi lizerine hastanemiz gocuk enfeksiyon servisine yatirilan ve ates odagi saptanamayan hasta
intraven6z antibiyotik (meropenem-+teikoplanin)tedavisine ragmen ates ve CRP yiiksekliginin devam etmesi
ve dokluntdlerinin artmasi Uzerine tarafimiza konsulte edildi.Fizik muayenede; yuzde ve karin cildinde belirgin
olmak Uzere hiperemik nodiller ve ekstremitelerinde livedo rasemoza ile uyumlu dékintiler
mevcuttu.Tetkiklerinde;CRP (264mg/dl), Sedim (32mm/saat) ve beyaz kiire yliksekligi (25.2 K/uL) olan
hastanin immiinolojik dederlendirmesinde; serum IgG (180mg/dl) ve IgA(>6mg/dl) degerleri disik
saptanirken, periferik lenfosit alt grup analizi ve dihidrorodamin testi normaldi.Hastaya aylik diizenli
intraven6z immunglobulin (IVIG) baslandi.Takibinde atesi dismeyen ve doékintuleri artan hastaya
otoinflamatuvar hastalik 6n tanisiyla 2mg/kg/gin dozunda metilprednizolon baslanarak genetik tetkik istendi.
Metilprednizolon tedavisi sonrasi atesi disen hastanin déklntileri ve akut faz reaktanlar geriledi. Tim ekzom
DNA dizi analizinde OTULIN geninde homozigot NM_138348.6 c.478A>T (p.Lys160Ter) mutasyon
saptandi.Steroid azaltma semasina gecilince inflamasyon ataklan tekrarlayan hastaya infliximab ve kolsisin
baglandi.infliximaba yeteri kadar yanit alinamayinca infliximab kesilerek, etanercept baslandi.Hasta aylik
dizenli IVIG, etanercept ve kolsisin tedavileriyle takip edilmektedir.

Sonug: Olimciil olabilecek OTULIN eksikliginde, anti-TNF tedaviler hastalik aktivitesinin kontrol edilmesinde
etkilidir.Hastalarin erken dénemde tespit edilmesi ve uygun sekilde tedavi edilmesi kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: otoinflamatuar hastalik, otulin, tekrarlayan ates
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[Abstract:0095] [PS — 010] [Antikor eksiklikleri]

Immiin Yetmezlik ve Kemik Tiimorii ile iliskili Nadir Bir Vaka Incelemesi: PTEN
Hamartoma Tiimér Sendromu

Sevgi Sipahi Cimen?, Sefika Ilknur Kékcli Karadag?, Nilay Caliskan2, Hilal Gingér?, Giiler Yildinmz2, Hamit
Bologur?, Merve Karaca Sahin2, Muhammed Fatih Erbay?, Deniz Ozgeker?

1sigli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, istanbul
2prof, Dr. Cemil Tascloglu Sehir Hastanesi,Gocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Istanbul

Giris: PTEN hamartoma timoér sendromu (PHTS), nadir gérilen, otozomal dominant gegisli bir hastaliktir ve
fosfoinozitid 3-kinaz ve fosfataz ve tensin homologu (PTEN) genindeki heterozigot mutasyonlarla iliskilidir.
Hastalarin gogunda herhangi bir bagisiklik semptomu goértilmemekle birlikte, bazilarinda subklinik bagisiklik
disfonksiyonu ve az sayida klinik immin yetmezlik gérilmektedir. PHTS'li hastalar, otoimmdunite, lenfoid
hiperplazi, kolit yani sira B hicre yanitlarindaki kusurlar ve disik immunoglobulin seviyeleri ile basvurabilirler.
Olgu: 4 yasinda kiz, tekrarlayan bronsiolit ve krup ataklari nedeniyle alerjik hastaliklar agisindan
dederlendirilmek lizere y6nlendirildi. Daha 6nce bir kez pnémoni nedeniyle hastaneye yatisi vardi. Toraks
BT'sinde bronsektazi zemininde pnémoni bulgular tespit edilmesi lizerine immunolojik agidan dederlendirilen
hastada immunglobulin G ve A dlzeyleri yasina gore distk bulundu. Lenfosit alt grubunda CD19 belirgin
disuk, CD4/CD8 orani bozulmustu. Otoimmunite tetkikleri normal saptandi. Aile éyklislinde, babanin kemik
timo6ri nedeniyle ortopedi bilim dalindan takip edildigi 6grenildi. Hastaya 4 haftada bir IVIG tedavisi
uygulandiktan sonra sik enfeksiyon dykileri geriledi. Yapilan ileri genetik inceleme sonucunda gocukta PTEN
€.210-1G>T heterozigot gen mutasyonu tespit edildi.

Tartisma: PTEN hamartoma timor sendromu genellikle gastrointestinal traktlisinde hamartomatoz polipozis,
mukokutan6z lezyonlar ve belirli kanser turlerinin gelisme riski ile iligkilidir. Bu sendromun nadiren immun
yetmezlikle iliskili olabilecedi akilda tutulmalidir. PTEN sendromunun klinik spektrumunun daha genis oldugunu
ve bu sendromun sadece kanser riski ile degil, ayni zamanda bagisiklik sistemi lizerinde de 6nemli etkilere
neden olabilecedini vurgulamak istedik. Kemik timori nedeniyle takip edilen bir babanin cocugunda PHTS
tanisi konulmasi ve ardindan babanin da tani almasi, genetik hastaliklarin tani ve yénetiminde aile igi
taramanin ve detayli 6ykd almanin kritik dnemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: timdr, humoral immun yetmezlik, genetik

PTEN Hamartoma Tiimor Sendromu
PTEN Hamartoma Tumor Syndrome

l

Normal regulatory T cell frequency and phenotype
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Differentiation regulation of the
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Mitochondrial fitness 3-kinase (PI3K)
pathway in regulatory
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Lipid ve protein fosfataz PTEN (Phosphatase and Tensin Homolog), cesitli bagisikiik
hiicrelerinin farklilagmasi ve aktivasyonunda onemli bir rol oynar. PTEN, T ve B hiicre
reseptorleri, kostimiilator molekiiller, sitokin reseptorleri, integrinler ve biiyiime faktorii
reseptorleri gibi bir¢ok onemli reseptor ve molekiilden asagida islev goriir

Laboratuar bulgular:
Lokosit:5730/mm3 19G:690g/L CD3:%87

ANA:-
Nétrofil:2530/mm3  (diisiik) CD4:%26 > - o
Lenfosit:2620/mm3  IgA:17 g/ CD8:%55 Antitiroglobulin: antiHBS:negatif
- . _ Direct coombs:- AntiRubeola:
Hemoglobin:10,6 (disiik) CD19:%3 Colyak otoantikorlari:- pozitif
mg/dI IgM:78 g/L (N:8.4-28.5) C3N CAN '
Platelet:249000/mm3  IgE:150 Cd16-56:%10 T

[Abstract:0096] [PS — 011] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]
COVID-19 ve Immiin Yetmezlik sendromu: MBL-2 Gen Mutasyonu

Sefika Ilknur Kokcu Karadad!, Engin Altundag?, Alisan Yildiran!
!Ondokuz Mayis Universitesi, Cocuk Immunoji ve Alerji Bilim Dali, Samsun
20ndokuz Mayis Universitesi, Genetik Bilim Dali, Samsun

Giris: Mannoz-baglayici lektin (MBL), ciddi akut solunum sendromu koronavirtsi 2 (SARS-CoV-2) dahil olmak
Uzere bircok 6nemli patojene karsi ilk savunma hattinda kritik bir role sahiptir. MBL eksikligi, yaygin
intravaskuler koagtilasyona ve organ yetmezligine yol acabilir ve enfeksiyona karsi duyarliligi artirabilir, bu
durumun nedenleri arasinda azalmis opsonofajositik dldlirme ve lektin tamamlayici yolunun azalmis
aktivasyonu bulunur.

Olgu: 34 yasinda kadin hasta ates ve Oksiirlk sikayetleri ile bagvurdu. Hastanin 7 haftalik gebe oldugu
o6grenildi ve COVID temasi bulunmaktaydi. Hastanin solunum panelinde COVID-19 pozitif saptandi. Fizik
muayenede atesi 39 dereceydi ve solunum sesleri kaba, bilateral ralleri mevcuttu. Hastanin saturasyonlarinin
85-88 olmasi lGzerine n-cPAP'ta izleme alindi. Ayrica, ailesinde 2 kisinin COVID-19 nedeniyle vefat ettigi
ogrenildi. Hastanin immiinolojik degerlendirmesinde immunglobulinlerinde dlsuklik, B hiicreleri ve T
hiicrelerinde disiklik mevcuttu. Direngli atesleri sebat eden hastanin multisistem inflamatuar sendroma
ilerlemesinden endise edildi ve aile 6ykiisi ile imminolojik dederlendirmeleri goz 6ntinde bulundurularak
intraven®z immiunglobulin (IVIG), intravendz prednizolon, antikoaglilan (clexane) tedavileri uygulandi. IVIG
tedavisi sonrasi atesleri kontrol altina alinan hastanin takibi 7 giiniinde taburcu edildi. Immiin yetmezlik paneli
gonderilen hastada MBL-2 geninde mutasyonu saptandi.

Tartisma:

COVID-19 hastalarinda yapilan arastirmalar, Mannoz Baglayan Lektin (MBL) ile inflamatuar sitokinler IL-6 ve
TNF-a arasinda bir iliski oldugunu gostermektedir. Ayrica, MBL2 genindeki polimorfizmlerin, MBL seviyelerini
ve islevini azaltarak COVID-19'un siddetini ve hatta 6lim riskini artirabilecedi diistinilmektedir. Bu bulgular,
MBL'nin COVID-19 hastaliginin seyrinde énemli bir rol oynayabilecegdini ve bagdisiklik sisteminin isleyisinde
belirli genetik varyasyonlarin etkili oldugunu 6ne sirmektedir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, MBL-2 geni, imminyetmezlik sendromlari

Laboratuvar bulgular:

Na:134

K:3.8
Hemoglobin:10,6 mg/dl Glikoz:105
Lokosit:5090/mm3 Kreatinin:0,52
Notrofil:4200/mm3 AST:22
Lenfosit:600/mm3 ALT:36
Platelet:120000/mm3  CRP:112

Sedimentsyon:28

Fibrinojen: 722

CD3:%70
1gG:890g/L CD4:%34
(N:913-1884) CD8:%40
IgA:155g/L  CD19:%2 (N:3.4-15.9)
IgM:78 g/ CD16+56+:%4 (N: 5.1-24.7)
(N:88-322) CD19+CD27-1gD+:%64
IgE:150 CD19+CD27+IgD+:%11
CD19+CD27+1gD-:%12
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[Abstract:0097] [PS — 012] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Siit cocugu hipogamaglobulinemisi klinigi ile basvuran ve homozigot TACI mutasyon
saptanan olgu

Saniye Yasemin Yilmaz, flknur Kiilhas Celik, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) tanili hastalarin bir kisminda, B hiicresi olgunlasmasi ve hafiza
B hicrelerine farklilasmasinin normal sireglerini etkileyen bir dizi farkli genetik kusur tanimlanmis olup, bu
kusurlar serum immiunoglobulin (Ig) G, A ve M dizeylerinde dustklige yol agmaktadir. Transmembrane
activator and calcium-modulator and cyclophilin ligand interactor (TACI) T hlicresinden bagimsiz B hlicresi
antikor yanitlarini, izotip degisimini ve homeostazisi kontrol eder ve imm{inoglobulin iretimine aracilik eder.

Olgu: Sik hastalanma ile bagvuran bir yasinda erkek hastanin tekrarlayan pndmoni ve otit 6éykisu vardi.
Hipogamaglobulinemisi (IgG: 289 mg/dl, IgA: 6,67 mg/dl, IgM: 41,5 mg/dl), tetanoz antikor: <0,1 IU/mL
olan hastaya 6nce trimetoprim/sulfametoksazol proflaksisi baslandi. iki yasinda hastaneye yatis gerektiren
sinopulmoner enfeksiyonlarin olmasi ve hipogamaglobulinemisinin devam etmesi izerine dizenli intravenoz
immiinglobulin tedavisi (IVIG) baslandi. Ug yasinda hastanin IVIG tedavisine iki yil ara verildi. Iki yil sik
hastalanmasi olmayan hastanin bes yasinda hastaneye yatis gerektiren enfeksiyonu oldu.
Hipogamaglobulinemisi devam eden hastanin yapilan akimsitometrinde sinif dontsimi yapmis bellek B
hiicrelerinde diisiikliik saptandi. Diizenli IVIG tedavisi baglandi. YDIY disinilen hastadan genetik tetkik
istendi. Tum ekzom DNA dizi analizinde TNFSF1 geninde homozigot NM_003808.4 c.522A>C (p.His241Pro)
mutasyonu saptandi.

Sonug: Yasamin ilk dort yilindaki diistik IgG dlizeylerine sahip gocuklarda en sik neden siit gocugunun gegici
hipogamaglobulinemisidir. Bununla birlikte, 4 yasindan sonra siniflandiriimamis antikor eksikligi igin alternatif
tani, erken baslangigh YDIY’dir. Yeni nesil dizileme ydntemleri kullanilarak siipheli hastalar tarandikga YDIY
patofizyolojisi ve nadir mutasyonlarin klinik énemi ortaya gikmaktadir.

Anahtar Kelimeler: hipogamaglobulinemi, TACI mutasyon, yaygin dedisken immun yetmezlik

[Abstract:0099] [PS — 013] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Derin Ven Trombozu ile Tani Alan immiin Yetmezlik Olgusu

Gaye Kocatepe, Ozgil Giingér, Damla Altintag, Nur Umit, Aysen Bingél, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Immiunoloji ve Alerji Bilim Dal

Giris: Immin yetmezliklerde erken tani koyarak tedavi baslanmasi hayat kurtaricidir. Komplikasyonlarin
Onlenmesinde ve yasam kalitesinin iyilestirilmesinde blyik dnem tasimaktadir. Ancak her zaman tipik bulgular
klinige yansimayabilir. Bu sunumda derin ven trombozu ile basvuran izlemde hemofagositik lenfohistiyozis
(HLH) gelisen ve immun yetmezlik tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Bilinen bir hastaligi olmayan 15 yas kiz hasta, sol diz uyluk bélgesinde sislik nedeniyle akut derin ven
trombozu tanisi alarak ileri tetkik ve tedavi amagli merkezimize sevk edildi. izlemde direngli ates ve
bisitopenisinin gelismesi, akut faz ve ferritin degerinde ylkseklik olmasi, gégis adrisi, tim vicutta
makdilopapiler dékiintli olmasi ve splenomegalisinin de eslik etmesi lizerine makrofaj aktivasyon sendromu ve
hemofagositik lenfohistiyozis distnilerek yapilan kemik iligi aspirasyonunda hemofagositoz ve diseritropoez
bulgulari saptandi. Hemofagositik lenfohistiyozis tedavi protokolli baglanan olgunun tedavi dncesi bakilan kan
dederlerinde hipogamaglobulinemi ( IgG 468 mg/dL) ve CD19 disukligu (%4) saptanmasi lzerine tarafimiza
konsiilte edildi. Ileri tetkik amach génderilen genetik analizinde PIK3R1, TCF3, SPINK1 ve PROS1 genlerinde
heterozigot mutasyon saptandi. Literatlirde TCF3 geni agir hipogamaglobulinemi ile PROS1 geni de tromboz ile
iliskilendirilmistir. Aileden génderilen gen analizinde babasinda ayni genlerde heterozigot mutasyon saptandi.
Hastaya hematopoetik kok hiicre nakli planlanmakta olup, diizenli IVIG tedavisi almaya devam etmektedir.
Sonug: Immun yetmezlikler her zaman tani koydurucu bulgularla prezente olmayabilir. Coklu gen
mutasyonlari farkl klinik bulgulara yol agabilir. Atipik bulgularin eslik ettigi hastalarda ileri genetik
incelemelerin yapilmasi 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: Derin ven trombozu, hemofagositoz, immun yetmezlik
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[Abstract:0101] [PS — 015] [immiin disregiilasyon hastahklari]

LRBA Eksikligi Olan Hastada Abatacept Tedavisinin Hastalik Kontrolii Uzerine Etkisi

Selcen Bozkurt?, Ezgi Yalgin Giingdren!, Melek Yorgun Altunbas!, Salim Can?!, Razin Amirov!, Necmiye Oztirk!,
Nurhan Aruci Kasap?, Sevgi Bilgic Eltan?, Elif Karakoc Aydiner!, Ahmet Ozen!, Safa Barig!

IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Istanbul

2Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali, istanbul

Giris: LRBA (Lipopolisakkarit responsive beige like anchor) eksikligi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari,
lenfoproliferasyon, enteropati, sitopeni, otoimmiin bozukluklar ve maligniteler ile seyreden, otozomal resesif
kaltilan, immiin disregiilasyon (ID) sinifindan; dodustan gelen bagisiklik kusurudur. Burada LRBA eksikligine
bagh coklu bulgulari olan hastanin, CTLA4 (Cytotoxic T lymphocyte protein-4)-Ig fizyon proteini olan
abatacept tedavisine yanitini dederlendirdik.

Olgu: 5 yas kiz hasta, vajinal kanama sikayetiyle basvurusunda, splenomegali ve servikal, aksiller
lenfadenopati (LAP) saptanarak tarafimiza yénlendirildi. Laboratuvarda, absoll nétrofil sayisi: 300/mm3,
absoli lenfosit sayisi: 1100/mm3, IgA: 11 mg/dL, CD19+: %3.2, CD19+CD27+IgD-: %4.7, CD4+CD45RA:
%23.3 olarak distk saptandi. Antitriglobulin antikor: 4000 IU/mL, tiroid peroksidaz antikor: 201 IU/mL olarak
pozitif saptandi. Toraks bilgisayarl tomografi incelemesinde, mediastinal LAP ve bilateral yaygin pulmoner
noduller saptandi. Lenfoproliferasyon ayirici tanisi icin yapilan eksizyonel lenf nodu ve kemik iligi biyopsisinde
malignite bulgusu yoktu. Otoimmunite, sitopeni, lenfoproliferasyon birlikteligi olan hastada iD acisindan
cahisilan klinik ekzom sekanslama’da LRBA geninde birlesik heterozigot (c.2836_2839 del (p. glu946*) ve
c.4432 del (p. ile1479 Phe fs*3)) mutasyon saptandi. Anne/baba sanger sekanslama ile birlesik heterozigot
mutasyon dogrulandi. Flow sitometride saglikli kontrole (SK) goére disuk LRBA ekspresyonu ve artmis T
foliktler hicreler (TFH) saptandi. Takibinde immiin trombositopeni gelisen hastaya intravendz immunoglobulin
ve prednizolon ve abatacept (20mg/kg/doz) tedavisi baslandi. Abatacept tedavisinin 3.ayinda splenomegali,
servikal, aksiller LAP’lar ve pulmoner noduller belirgin geriledi, sitopeni diizeldi ve TFH’ler azalarak SK ile
benzer dizeye ulasti.

Sonug: LRBA eksikligi vakasinda abataceptin lenfoproliferasyon, sitopeni lizerine olan hizli ve garpici etkisini
ortaya koyduk. Abatacept; LRBA eksikligi olan secilmis vakalarda oncelikli terap6tik secenek olarak akilda
tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Abatacept, immiin disregiilasyon, LRBA

[Abstract:0102] [PS — 016] [SCIG /IVIG]

intravendz immiinglobulin tedavisinin kan sekeri regiilasyonu iizerine etkisi: Olgu
sunumu

Recep Evcen?, Fatih Colkesen?, Sevket Arslan? _
!Rize Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Erigkin Alerji-Immunoloji Bilim Dali/ Rize
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Erigkin Alerji-Immunoloji Bilim Dali/ Konya

GIRIS: Tip 2 Diyabetes Mellitus (T2DM) baslica insiilin eksikligi ve direncinin sebep oldugu ilerleyici bir
metabolik hastaliktir. inflamasyon T2DM patogenezinde énemli rol oynar. Antiinflamatuvar ézelligi olan
intravendz immuinoglobulinin (IVIG) tip 2 diyabetli hastalarda nasil bir etki gésterecedi bilinmemektedir. Bu
vaka ile diyabet kontrolG kétd olan immun yetmezlik tanili hastamizin IVIG kullanimi sonrasi kan sekerleri
Uzerindeki olumlu etkisini sunmaktayiz.

Olgu: 53 yasinda T2DM ve koroner arter hastaligi (KAH) tanilari ile takipli kadin hasta klinigimize 20 yildir
devam eden, drenaja ve antibiyoterapiye yanit vermeyen sik tekrarlayan meme apsesi sikayeti ile basvurdu.
Hastada NK (natural killer) eksikligi saptandi. Klinik tablosu g6z 6nline alinarak hastamiza 500 mg/kg dozunda
3 haftada bir IVIG tedavisi baslandi. 11 yildir T2DM tanisi ile takip edilen diyabet regilasyonu iyi olmayan
hastanin IVIG tedavisi sonrasi kontrollerde insilin ve oral antidiyabetiklerini hipoglisemi semptomlari nedeni
ile kestigi dikkatimizi cekti. Hastanin IVIG tedavisi baslandiktan sonra drenaj ve antibiyoterapi ihtiyaci olmadi.
Antidiyabetik olarak sadece metformin tedavisi kullanan hastanin, kan sekerleri regule seklinde
seyretmektedir.

Sonug: Immun yetmezlik tanisi ile takipli T2DM hastalar (izerinde IVIG tedavisini etkisini ispatlayacak genis
kapsamli galismalara ihtiyag vardir. Vakamizin bu galismalara isik tutacagini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: inflamasyon, Intravenéz immiinoglobulin, Tip 2 diabetes mellitus
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[Abstract:0103] [PS — 017] [Fagositer sistem bozukluklari]

Lokosit Adezyon Defekti Tip 1 (LAD-I) Olgumuz

Ozqiil Gling6r, Gaye Kocatepe, Damla Altintas, Nur Umit, Aysen Bingél, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Antalya

Giris

LAD-I, kromozom 21g22.3’de lokalize olan ITGB2 (integrin subunit beta 2) genindeki mutasyon sonucu 32
integrin/CD18 subinit kompleksinin eksikligi veya fonksiyon kaybina bagl gelismektedir. CD18 ekspresyonu,
%?2'den az olan olgular agir LAD-I, %?2-30 arasinda olanlar ise hafif-orta agirlikta LAD-I olmak Uzere iki ana
grupta dederlendirilmektedir. Agir olgularda tek kuiratif tedavi Hematopoetik K6k Hicre Nakli( HKHN) dir.
Olgu

Ug ay 12 glinliik kiz hasta. Sezeryan ile 36 hafta 5 giinliik, 3500 gr dogmus. Emmede zorlanma ve enfeksiyon
nedeniyle yenidogan yogun bakimda 2 hafta yatarak tedavi almis. Taburculuktan bir hafta sonra gobekte
akinti olmus. Urakus anomalisi saptanan olgu opere olmus. Operasyon sonrasi yara iyilesmesinde gecikme,
omfalit ve |6kositoz saptanmasi lizerine tarafimiza yonlendirildi. Muayenede periumblikal operasyon skari alani
hiperemik. P yok. Diger sistem muayeneleri normal. Laboratuvarda testlerinde I6kositoz ve noétrofili vardi.
Bakilan akim sitometrik dederlerinde CD 11c ve CD18, lenfosit alt gruplari ve immunglobulinler yasa gore
normal diizeydeydi. Genetik test istendi. Antibiyotik ve antifungal proflaksisi baslandi. Canl asilarin
yapilmamasi ve klinik takip planlandi. izlemde sepsis tanisiyla yatirildi. Sepsis klinigi ve sik enfeksiyon
nedeniyle intraven6z immunglobulin basglandi. Hastanin kliniginin LAD ile uyumlu olmasi nedeniyle akim
sitometrik dederleri tekrarlandi ve negatif saptandi. Genetik dederlendirmesi LAD-I ile uyumlu sonuglandi.
Hasta HKHN hazirhidi icin tarama programina alindi.

Tartisma

Yenidogan déneminde lokositoz, notrofili nedenleri arasinda enfeksiyonlar, konjenital 16semi, I6kosit fonksiyon
bozukluklari olabilir. Hastanin kliniginden siphelenilmesi nedeniyle tekrarlanan akim sitometrik dederlerinin
LAD-I ile uyumlu oldugunu gordik. Klinik stiphe varlhiginda gerekli hallerde testlerin tekrarlanmasi, laboratuar
ekibi ile iletisim halinde olunmasi ve deneyimli bir ekip 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: akim sitometri, I6kosit adezyon defekti, omfalit

[Abstract:0105] [PS — 019] [Kombine immiin yetmezlikler]

Maternal engrafman olan agir kombine immiin yetmezlik hastasinda HLA tayini

Mahmut Cesur, Gaye inal, ibrahim Halil Karahan, Ozlem Keskin, Ercan Kiiglikosmanoglu '
Gaziantep Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji
Bilim Dali, Gaziantep

Olgu: 3 ay 25 gunlik erkek hasta agizda gecmeyen pamukguk, tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle
basvurdu. Ates ve 6ksirik sikayeti ile 2 aylk iken ilk kez hastaneye yatirilmis, iki kez hastane yatisi var.
Ozgecmis 39 hafta c¢/s dogan hastanin yenidogan yatis dykiisii yok. Hastanin anne ve babasi birinci derece
kuzen. 3 kardesi saghkl. Fizik muayenede va: 5 kg (<3p), gelisme geriligi vardi. Akciger seslerinde belirgin ral
veya ronkUs yoktu. Karaciger kot alti 4-5 cm ele geliyordu. Belirgin lenfopenisi ve IgG dislkligl olan hastada
immin yetmezlik diistinilip yatis verildi. Sefotakim ve amikasin baslandi. ilk 2 giin yiklemenin ardindan
haftalik IVIG tedavisi aldi. Bactrim ve triflukan profilaksisi baglandi. Tetkiklerinde CMV IgM: 5,27 (0,8-1)
pozitif, CMV PCR: 1,1 milyon (78-79) pozitif saptanan hastaya valgansiklovir baslandi. Lenfosit alt gruplarinda
CD4 belirgin distk saptandi. Bakilan anti HIV anne ve bebekte negatif saptandi. Hastanin BCG asisi yatistan 1
hafta 6nce yapilmis. Bakilan Toraks BT’'sine gore 4'lU anti TBC tedavi baslandi. Hastadan kanda bakilan HLA
incelemesinde 3 allel oldugu 6grenildi, maternal engrafmana bagli olabilecedi distnuldi. Bakilan T lenfosit alt
gruplarinda da hastada naif hiicre saptanmadi, T hlicrelerinin hepsi memory olmasi da maternal engrafmanla
uyumlu olarak diislinlildi. Hastadan bukkal smear ile alinan doku 6rnedinde bakilan HLA grubu 3 kardesle
10/10 uyumlu saptandi.

Yorum: Agir kombine immiin yetmezlik hastalrinda bazi olgularda maternal engrafman gelisebilmektedir.
Hastanin kaninda anneden gegen lenfositler oldugu igin HLA tayininde lenfositlerden anne HLA gruplari
saptanip, HLA tayinini glglestirebilir. Maternal engrafman olan hastalarda HLA saptanmasinda bukkal sirinta
kullanilmasi daha net sonug verdidi igin tercih edilebilir.

Anahtar Kelimeler: Ajir kombine immin yetmezlik, Doku uyumu, HLA, Maternal engrafman
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[Abstract:0106] [PS — 020] [Kombine immiin yetmezlikler]

DNA Ligaz-4 Eksikligi; Degisken immiinolojik Bulgular ve Biiyiime geriligi ile Karakterize
4 Olgu Sunumu

Zeynep Merig!, Betil Gemici Karaaslan!, Muhammed Aydin!, Betil KesrikliogluZ, Murat Elli3, Yontem Yaman3,
Esra Ylcel!, Ayca Aykut?, Yildiz Camcioglu?, Haluk Cokugras?, Ayca Kiykim?

istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji-immunoloji BD, Istanbul

2fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik ABD, Istanbul

3{stanbul Medipol Universitesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi BD, Istanbul

4Ege Universitesi, Tibbi Genetik ABD, Izmir

Ligaz-4 enzimi DNA cift sarmal kiriklarinin onariminda kritik rol oynar ve eksikliginde, T-B-NK+ radyosensitif
agir kombine immun yetmezlik gortlebilmektedir. T hicre repertuarinda bozukluk kiimulatif DNA hasari
sonucunda hematopoietik hlicrelerde artmis apoptoz, ilerleyici kemik iligi yetmezligi ve maligniteye yatkinlik
ortaya cikar. Klinikte karsimiza mikrosefali, dismorfik gériiniim, néromotor retardasyon, boy kisaligt,
tekrarlayan enfeksiyon ve malignite ile gelebilir. Bildirimizde klinik bulgulari dedisken olan DNA ligaz-4
eksikligi tanili 4 hastanin demografik, klinik, laboratuvar 6zelliklerinden bahsedecegiz.

Hastalarin tani yasi prenatal tanidan 17 yasa kadar genis bir spektrumdaydi, timinde IUGR ve mikrosefali
mevcuttu. Olgularin timinde ndrogelisimsel gerilik dikkati gekmekteydi. Olgularda tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar gérilmekteydi. Bir hastanin 2 yasindayken kemik iligi yetmezligi gelismisti. Prenatal tani alan
hastamizin immunolojik bulgulari tamamen normalken; diger hastalarda degisken oranda
hipogamaglobulinemi, CD4 T lenfopenisi, CD4/CD8 oraninda bozukluk izlendi. Hastalarin timi IVIG tedavisi
altindaydi, CD4 T lenfopenisi olan hastalara TMP-SMX profilaksisi baslandi. Bir hasta, 9 yasindayken akraba
disi vericiden nakil olmustu, nakil sonrasi nonkimerik seyretmesine ragmen aktif enfeksiyonu ve ek klinik
bulgusu bulunmadigindan IVIG ve antibiyotik profilaksisi altinda izlemine devam edilmektedir.

DNA Ligaz-4 eksikligi nadir gorilebilmekle birlikte 6zellikle bliylime gelisme geriligi olan ve

tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarda akla gelmelidir. Erken tani almalar gelisebilecek

enfeksiyonlar ve hematolojik maligniteleri 6ngérme agisindan énemlidir. Enfeksiyonlarin kontrol{ igin
immunglobulin replasman tedavisi, antibiyotik profilaksisi ve yogunlugu azaltilmis hazirlik rejimiyle uygun
vericiden yapilan hematopoetik kdk hiicre nakli baglica tedavilerdir.

Anahtar Kelimeler: agir kombine immin yetmezlik, DNA ligaz-4 eksikligi, kemik iligi yetmezligi,
radyosensitivite

[Abstract:0107] [PS — 021] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda TNFRSF13B Gen Mutasyonlari: Tek
Merkez Deneyimi

Salim Can!?, Esra Karabiber?, Ezgi Yalgin Giingdren?, Melek Yorgun Altunbas!, Razin Amirov?, Necmiye Oztirk?,
Selcen Bozkurt!, Sevgi Bilgic Eltan3, Ahmet Oguzhan Ozen3, Elif Karako¢ Aydiner3, Safa Barig3

IMarmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji ve Alerji
Bilim Dali, Istanbul

2Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Gégiis Hastaliklari Anabilim Dali, Eriskin immiinoloji ve Alerji Bilim Dall,
Istanbul

3Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Saghk Bilimleri Ensitiisi,
Pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dal ve Yiiksek Lisans/Doktora Programi, Jeffrey Modell Vakfi Primer
Immin Yetmezlik Tani Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip Merkezi, immiin Yetmezlik Uygulama ve
Arastirma Merkezi, Istanbul

Giris:

TNF reseptor Ust ailesi 13B (TNFRSF13B) geninde meydana gelen mutasyonlar, IgM'nin diger
immunoglobulinlere déntiismesinde, plazma hicresi farklilasmasinda, hafiza B hicrelerinin hayatta kalmasinda
ve T hiicresinden bagimsiz B hiicre yanitinda 6nemli bir role sahiptir.Literatlirde bulgular cok heterojen olup,
genotip-fenotip iliskisi tam ortaya konamamistir.Calismamizda, TNFRSF13B geninde mutasyonu olan olgularin
klinik, laboratuvar ve genetik sonuglarini sunduk.

Yontem:

Calismamiza, tek merkezden, TNFRSF13B geninde heterozigot/homozigot mutasyonu olan 14 olgu dahil edildi.
Olgularin demografik, klinik ve laboratuvar 6zellikleri retrospektif olarak hasta dosyalarindan elde edildi.
Genetik varyantlarin patojenite skorlamalan in-silico prediktdrler kullanilarak yapildi.

Bulgular:

Calismamiza 8'i kadin 14 olgu dahil edildi. Olgularin ortanca yasi 379 (IQR: 372) aydi.Olgularin %14'lnde
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akrabalik, %57'sinde ailede primer immun yetmezlik vakasi mevcuttu. En sik saptanan basvuru yakinmalari
sirasi ile tekrarlayan Ust (%78) ve alt (%64) solunum yolu enfeksiyonlariydi.Bes hastada otoimmiin hastalik
[vitiligo (2), lupus (1), multiple skleroz (1), romatoid artrit (1)] saptandi.Otoimmn bulgular c.431C>G,
c.460A>T, c.704_705del, c.236A>G varyantlarina sahip hastalarda tespit edildi. ikinci en sik saptanan bulgu 4
hasta ile lenfoproliferasyondu. Dort hasta aile taramasi ile tespit edilmis olup, bu

hastalardan ¢.579C>A mutasyonu olan 1 hasta tikurik bezi karsinomu tanisiyla takipliydi. Laboratuarda, 4
hastada lenfopeni, 8 hastada panhipogamaglobulinemi, 2 hastada agammaglobulinemi mevcuttu.Olgularin
13’Unde heterozigot, 1‘'inde homozigot TNFRSF13B mutasyonu vardi. In-silico prediktdrlerce patojenik bulunan
7 farkl varyant saptandi.Mutasyonlar Figiir-1'de gdsterilmistir.

Sonug:

Olgularimizin, literatir ile benzer sekilde klinik, laboratuvar ve genetik bulgulari agisindan heterojen bir
dadilim gosterdidini saptadik.Ayrica, lenfoproliferasyon, otoimmiinite ve malignite gibi bulgular geg yasta
ortaya cikabileceginden asemptomatik vakalar da izlenmeli ve hastalara aile taramasi mutlaka 6nerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Lenfoproliferasyon, Otoimmiinite, TACI, TNFRSF13B, YDiY

| Exon1 —— Exon2 }—— Exon3 }— Exon4 — Exon5 |
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TNFRSF13B geninde saptanan mutasyonlar.

[Abstract:0108] [PS — 022] [Otoimmiin hastaliklar]

SLE TANISI ALAN ASTIM VE SELEKTIF IgA EKSIKLIKLI BIR OLGU

Hlseyin Baspinar, Nilgiin Bahar Teker, Hatice Blgra Fidan, Mahir Serbes, Dilek Ozcan, Derya Ufuk Altintas
Cukurova Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Adana

Selektif IgA eksikligi en sik gorilen primer immin yetersizliktir ve uluslararasi konsensusla tanimi 4 yasindan
sonra IgG ve IgM eksikligi olmadan serum IgA seviyesinin 0.07 gr/I'nin altinda olmasi olarak yapilmistir.IgA
eksikligi siklikla asemptomatik olmakla birlikte,tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlarin yaninda otoimmin
hastaliklar,alerjik hastaliklar ve malignitelerle birlikte gorulebilir.IgA eksikligi tanisi distinilen hastalarda
izlemde bu hastaliklar agisindan dikkatli olunmasi gerekir. IgA eksikligi olan hastalar enfeksiyonlar, alerjik
hastaliklar yaninda otoimmin hastaliklara da yatkinlik agisindan takip edilmelidir ve bunun tersi de dogrudur;
bu hastaliklarda IgA eksikligi sikhdi artmistir. Literatirde IgA eksikligi olan vakalarda otoimmiin tiroidit, kronik
artropati, otoimmiin hemolitik anemi,sistemik lupus eritematozus, jlvenil idiopatik artrit, sklerozan kolanjit,
colyak hastalidi, vitiligo, psoriazis,llseratif kolit, Sjogren hastalidi, poliarteritis nodoza, Kawasaki hastaligi ve
Behcet hastaligi gibi bircok otoimmun hastaliklarin eglik ettigi gosterilmistir. Burada sistemik lupus
eritematosus (SLE) tanisi alan astim ve selektif IgA eksikligi olan bir olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: SLE, Astim, Selektif IgA eksikligi
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Hastanin tedavi oncesi deri lezyonlari

[Abstract:0109] [PS - 023] [Otoimmiin hastahiklar]

Parry-Romberg Sendromu Olgusu: Klinik ve Laboratuar Ozellikleri, Goriintilleme
Bulgulari, Tedavi ve Prognoz

Emin Abdullayev!, Esra Cepniler!, Derya Bako?, Mustafa Arda Onar?, Lala Guliyeva!, Adem Topcu!, Zeynep
Gizem Glnduz?, Alisan Yildiran?

10ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali

20ndokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali

GIRIS: Parry-Romberg Sendromu (PRS), deri alti yad, kas, kemik ve deri dahil olmak (izere yiiz dokularinin
yavas ilerleyen tek tarafli atrofisi ile karakterize dejeneratif bir durumdur (1,2). Baslangig genellikle yasamin
ilk ya da ikinci on yilinda olup atrofinin derecesi baslangi¢ yasina baghdir. PRS'ye siklikla trigeminal nevralji,
migren, nébetler ve gozlerde ve saglarda degisiklikler gibi noérolojik komplikasyonlar eslik edebilir (2).
Etiyolojide kalitim, otoimmun bozukluklar, travma, sempatik sinir sisteminin hipo veya hiperaktivitesi,
trigeminal sinir bozukluklari ve bulasici hastaliklar suglanmaktadir (3). PRS, estetik, islevsel ve psikolojik
sorunlarla iliskili ilerleyici bir hastaliktir. Hastaligi durdurmak igin gesitli tedaviler denenmistir. Bunlar arasinda
oral steroidler, D-penisilamin, metotreksat, siklofosfamid, antimalaryaller, siklosporin ve azatioprin
uygulamasi yer almaktadir (4).

Olgu: 4 yasinda erkek hasta sabit bakis, dalma, adizda kilitlenme seklinde olan afebril nébet ile bagvurmus.
Bilinen hastalik, konviilziyon 6ykis(, kullandidi ilag yok. Mental gelisimi normal. Anne-Baba: hala torunlari.
Fizik muayenede alninda hiperpigmente lezyon, nevus? nedenli dermotolojiye danisiliyor, encoup de sabre
dasunulerek haftalik metotreksat tedavisi 6neriliyor. G6z muayenesi normal, BOS kx ve viral PCR negatif
saptanmis. EEG normal saptanmis. Sik hastalanma, otoimmunite? nedenli tarafimiza basvuran hasta
immiinolojik olarak dederlendirildi. WES genetik analiz istendi, mutasyon saptanmadi. Otoantikorlardan Ro52
++ saptandi. Sik hastalanma nedenli MTX kullanamayan hastaya immunmodulatér olarak Subat 2022
tarihinde IVIG tedavisi baglandi. Nobeti tekrarlamadi. Klinik ilerleme olmamasinin yanisira radyolojik
bulgularda gerileme saptand.

Sonug: Hemifasiyal atrofinin kesin etiyolojisi bilinmemektedir. Lokalize skleroderma ile benzerligi nedeniyle
otoimmun bir bozukluk olarak kabul edilmistir. Hastaya verilen tedavi sonrasi klinik ve radyolojik bulgularda
iyilesme olmasi otoimmun stireci desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Parry-Romberg Sendromu, otoimmiinite, IVIG

Yapilan Kan Tetkikleri Sonuc¢lari

12.08.21 14.02.22 28.11.22 Referans
CD3 % 71 68 74 55-86,2
CD3CD4 % 42 41 44 23,4-48,7
CD3CD8 % 28 26 30 16,8-46,5
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CD19 %
CD20 %
CD3-CD56 %
CD3+CD56 %
HLA-DR %

CD3+CD38+HLA-DR+
%

CD3HLA-DR %
CD4HLA-DR %
CDSHLA-DR %
CD3/CD8/TCRgd %

CD3CD4CD45RACD31
%

CD45RA %
CD4+CD45RA+ %
CD8+CD45RA+ %
CD19+CD27-1gD+ %
CD19+CD27+ %
CD19+CD27+1gD+ %

CD19+CD38+CD21low
%

IgG (mg/dL)
IgA (mg/dL)
IgM (mg/dL)
IgE (mg/dL)

FMFWT

TFT:normal

Anti Scl-70:neg

Anti ss-A:neg

C3:normal

13
12

19

34
44

70
58
62
77
17
10

826
64
43
17,9

WES: normal

Tiroit otoantikor:
Normal

Anti Kardiyolipin
IgG:neg

Anri ss-B:neg

C4: normal

10
12
14

15

11
39

46

69
71
55
72
20
12

1080
82

66
<17,7

PAI: homozigot

ANA: neg

Anti Kardiyolipin
IgM:neg

Anti Sm: neg

1

KLINIK iMMUNOLOJI

« KONGRESI
9 6,5-20,3
9
9 4-29
1
23
2
12
33 4,7-29,6
17 38,6-65,8
60 82-94
47 41,7-77,8
49 36-87,8
45-84,5
16 6,7-31,1
3,6-24,2
1,8-14,7
1250 919-1110
86 88-125
45 99-130
<184
CorrT: CH50:985
heterozigot
Anti dsDNA: HLA
neg B27:neg
R052:++ A_nt' JO-
1:neg
Anti )
Sm/RNP:neg RF: neg

35



10.koNGRES|

Beyin MR Bulgular: (Karsilastirmali)

™ 1

ASIMETRI

[Abstract:0110] [PS — 024] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Mikrosefali ve biiyiime gelisme geriligi ile takip edilirken ""NHEJ1'' gen mutasyonu
saptanan bir olgu sunumu

Bisra Hatice Fidan, Nilgiin Bahar Teker, Hiseyin Bagpinar, Mahir Serbes, Dilek chan, Derya Ufuk Altintas
CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, COCUK IMMUNOLQJI VE ALERJI BILIM DALI, ADANA

Agir Kombine Immiin Yetmezlik (SCID), cesitli genetik bozukluklar sonucunda ortaya ¢ikan ve hayati tehdit
eden bir durumdur. Bu olguda, bayime gelisme geriligi ve mikrosefali nedeniyle takip edilen ve enfeksiyon
bulgusu gostermeyen 9 aylik bir kiz hastada NHEJ1 mutasyonunun saptanmasi ve SCID tanisi konulmasi
incelenmistir. Hastanin klinik seyri, immunolojik degerlendirmeleri ve genetik analizlerin sonuglari
sunulmustur. Hasta, blylme ve gelisim geriligi ile mikrosefali nedeni ile takip edilirken immunolojik
tetkiklerinde bozukluklar fark edilmistir. Bu bulgular isiginda, IVIG tedavisi baslanan hastanin genetik analiz
igin 6rnek alinmis ve génderilen tiin eksom analizinde "NHEJ1" geninde patojenik bir mutasyon saptanmistir.
Bu olgu sunumu, blyime ve gelisme geriligi ile mikrosefali gibi norolojik bulgularin, 6zellikle enfeksiyon
bulgusu olmayan pediatrik hastalarda, immun yetmezliklerin erken tanisinda 6nemli ipuglari saglayabilecegini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: biyiime gelisme geriligi, Cernunnos-XLF Eksikligi, kombine immun yetmezlik,
mikrosefali, NHEJ1
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LABORATUVAR SONUCLARI
04/09/2023 23/01/2024

ALS: 1200 1000

IGG: 400 mg/dl 1300 mg/dl
IGM: 34 mg/dl 37 mg/dI
IGA: <10 mg/dl <10 mg/dI
IGE: <51U/ml <5 1U/ml
CD3: %68 %69

CD4: %35,2 %31

CDs: %27,5 %27,4
CD16-56: %27,2 %24,7
CD19: %3,2 %4,2

ANTI-HBS: 270 I/L

[Abstract:0111] [PS — 025] [Fagositer sistem bozukluklari]

GATA2 eksikliginde immun yetmezlik sendromu ve intraven6z immunglobulin tedavisi

Elif Erat Celik, Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan .
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdlltesi, I¢ Hastaliklari A.D., Immunoloji ve Alerji B.D., Konya

GIRIS

GATA2, hematopoetik kok hiicre cogalmasini ve farklilasmasini diizenleyen bir transkripsiyon faktériddr.
Mononukleer hicre gelisimini, alveolar makrofaj aktivitesini dizenler ve lenfatik gelisimde rol oynar(1).GATA2
mutasyonu; immun yetmezlik, romatolojik hastaliklar, miyeloid neoplazmlar ve pulmoner vaskiler tutulum
iceren oldukca heterojen bir bozukluktur. Bu vakada GATA2 mutasyonu olan hastada intravenéz
immunglobulin(IVIG) tedavisinden bahsedilecektir(2).

OLGU

37 yasinda kadin hasta, 3 sene 6nce 4 haftalik gebe iken ylksek ates sikayeti ile dis merkeze basvurmus.
Yapilan tetkiklerde pansitopeni saptanan hastaya kemik iligi aspirasyon biyopsisi ve daha dnce kizinda GATA2
tespit edilmesinden dolayi genetik tarama yapilmis. Hastaya dis merkezde myelodisplastik
sendrom(MDS),tliberktiloz ve GATA2 eksikligi tanisi konulmus ve 1 yillik anti-tbc tedavisi baslanmis. Sik
pnoémoni ataklari gegiren hasta hematoloji tarafindan kligimize konsiilte edildi. Yapilan tetkiklerde IG4< 0.05
ve akim sitometriside CD16-56 1(disuk), CD4 15.8 ve CD8 63.7ters CD4:CD8 orani gorildi.Hastaya 21
ginde bir 25 gr IVIG tedavisi baglandi. Tedavi sonrasi hastada pnémoni ataklar kesildi.

TARTISMA

GATA2 eksikliginin klinik gortiinimi, kemik iligi aplazisinden immun yetmezlik ve myeloid neoplazmlara kadar
blylk farklihklar gosterebilir. Hastalarin gogunda klinik tablo asamali olarak sitopeni, kemik iligi yetmezligi ve
son olarak miyeloid neoplazmlar gelisir(2,3).GATA2 eksikliginde enfeksiyon sikliginin artmasi, bagisiklhk
yetersizliginin bir sonucu olarak ortaya cikar ve hastalar arasinda ciddiyet acisindan énemli farkliliklar
gozlemlenir.Nadir de olsa, GATA2 hastalarinda humoral eksiklik gérilebilir.Hastalarin gogunda plazma
hicreleri ve immunoglobilin diizeylerinin normal olmasi dikkat cekmistir ancak tekrarlayan enfeksiyon ataklari
ile hipogamaglobulinemi bildirilmistir. Bu gibi durumlarda intravendz immiinoglobulin replasmani gerekli
olabilir. GATA2 eksikliginde IVIG tedavisinin etkinligini aydinlatmak igin fazla sayida vaka serileriyle prospektif
galismalara ihtiyag bulunmaktadir(4).

Anahtar Kelimeler: GATA2 eksikligi, immun yetmezlik, fagositer sistem hastaliklari
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TABLO 1

WBC 26 K/UL 3,5-10,5
HBG 10.1 G/DL 12-15.5
HCT 289 % 34.9-44.5
PLT 87 K/UL 150-450
RBC 3.33 10e6/u 3.9-5.03
MCV 86.7 FL 81.6-98.3
MCH 303 PG 27-31
MCHC 35.0 G/DL 30-36
MO 0.0 K/UL 0.2-0.8
LY 0.4 K/UL 0.90-2.90
IGM 0936 G/L 0.4-3.04
IGG 118 G/L 7-16
IGE 193 G/L  0-100
IGA 0.9 G/L 0.7-4
IGG4 <0.055 G/L  0.03-2.01

[Abstract:0112] [PS — 026] [Kombine immiin yetmezlikler]

Yaygin Degisken Immun Yetmezlikli hastada nodiiler rejeneratif hiperplazi gelisiminde
transplantasyon uygun mu?

Elif Erat Celik, Tugba Onalan, Fatih Célkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari A.D., Immunoloji ve Alerji B.D., Konya

GIRIS

Yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID), antikor Uretiminde defekt ve hiicresel bagisiklik sisteminin gesitli
kusurlarini iceren heterejon bir hastalik grubudur.CVID ye bagl gelisen karaciger sirozunda yapilan karaciger
transplantasyonlar oldukca mortal seyretmektedir(2). Bu olgumuzda karaciger yetmezligi ile prezente olan bir
CVID hastasini sunmaktayiz.

OLGU

43 yasinda kadin hasta tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve bronsiektazi ile gogis hastaliklari tarafindan
takip edilen hasta tarafimiza immun yetmezlik stiphesi ile yénlendirildi. Yapilan tetkiklerinde; IgG: 3.57 g/L
(7-16 g/L), IgM: 2.2g/L (0.46-3.04 g/L), IgA: <0.31g/L (0.7-4 g/L), IgG1:2.6 g/L(4.05-10.1), IgG2:1.04 g/L
(1.69-7.86), IgG3:0.38 g/L (01-08), IgG4:0.06 g/L(0.03-2.01) CD4: 55.5% (25-65%), CD8: 23.7% (10-
35%), CD16-56: 7.5% (3.2-23.7%) CD19: 6.8% (6.3-20%), CD27+ IgD- switched memory B hiicreleri:
1.1% (9.2-18.9%),) olarak bulundu.

Poliklinik takiplerinde biyokimya tetkilerinde karaciger enzim dlzeyleri (AST, ALT, ALP, GGT, INR) ylksek
seyreden hastadan etiyolojiye yonelik detayh testler ve karaciger biyopsisi istendi (Tablo 1). Biyopsi sonucu
kronik hepatit (Evre 3,modifiye ISHAK HAI: 12/18) ile uyumlu olarak geldi. Hastada tespit edilebilir bir
etiyoloji olmamasi ve altta yatan CVID tanisi olmasi nedeniyle biyopsi materyali patoloji tarafindan nodiler
rejeneratif hiperplazi (NRH) acisindan yeniden dederlendirilen hastaya NRH tanisi konuldu.

CVID'nin klinik prezentasyonu reklirren bakteriyel enfeksiyonlar seklindedir. Bazi hastalarda ayrica akciger,
karaciger ve gastrointestinal sistemi iceren otoimmun ve lenfoproliferatif bozukluklar gézlenebilmektedir(3)
SONUGLAR
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CVID'ye eglik eden karaciger sirozu hastalarinda yapilan karaciger transplantasyonu oldukca mortal
seyretmektedir. Bu durumun en énemli nedenlerinden birisi CVID nedeniyle enfeksiyonlara acik olan
hastalarin transplantasyon nedeniyle kullanmasi gereken immunsupresif tedaviler ile daha agir enfeksiyonlar
acisindan artmis risklerinin olmasidir(2, 5)

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, nodiler rejeneratif hiperplazi, siroz

tablol

WBC, x103/ pL 1.25 (4-10) Total Protein, g/L 69 (Normal)
PLT, x103/ uL 93(150-400) Albumin, g/L 31.5(35-52)
LYM, x103/ uL 0.33 (0.8-5.5) Hbsag, S/ICO Negatif
HGB, g/dL 8.8 (12-17) AntiHbs, mIU/ ml 388

ANA Pozitif AntiHBE negatif
ATP7B negatif Anti HAV IgM, S/CO 0.29 (0.8-1.2)
AMA/ASMA/LKM Negatif Anti HAV 1gG,S/CO  0.36 (0-1)
T.Bilirubin, mg/dl 1.7 Anti-HCV, S/CO Negatif
D.Bilirubin, mg/dl  D.Bilirubin, mg/dl 0.7 Anti-HIV, S/ICO Negatif
ALP, U/L 294 CMV IgM Negatif
AST, U/L 77 CMV IgG pozitif

ALT, U/L 83 24 saatlik idrarda bakir 63(Normal)
GGT, U/L 152 Seruloplazmin 0.31(Normal)
PT (INR) 1.32 Ferritin 9.6 (13-150)

Karaciger siroz etiyolojisine yonelik istenen laboratuvar sonuglari.

[Abstract:0113] [PS — 027] [Otoimmiin hastahklar]

IL10RB Mutasyonu Olgusu

Lala Guliyeva, Emin Abdullayev, Esra Cepniler, Adem Topcu, Zeynep Gizem Glnduz, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Samsun

Giris

IL-10 antiinflamatuar bir sitokindir. IL10/IL10R eksikligi enflamasyon kontrol altina alinamayip siddetli
enterokolit gelisebilir ve cok-erken baslangicl inflamatuvar badirsak hastaligina (IBH) neden olur.1,2

Olgu:

Ulseratif Kolit tanisi ile bir yildir takip edilen 2 yasinda erkek hasta immiinolojik dederlendirme acisindan
klinigimize damigildi. Oykisiinden 38 haftalik sezeryan ile 3100 gr dogdudu égrenildi. 9 aylikken ishal, anemi,
hipoalbuminemi ve bir yasindayken kroniki ishal, kilo alamama nedenile 2 kez hastane yatisi olmus. Anne-
baba kuzen olan hastaya kolonoskopi yapilmis. Sonug: Klinik bulgularla uyumlu degisiklikler, enflamatuar
barsak hastaligi (Ulseratif kolit?) lehine yorumlanmis. Hastanin Fekal Kalprotektin yiksek (>1000 mcg/g) ve
p-ANCA +3 bulunmus. Tarafimizca yapilan muayenede vicut agirligi 6200 gr (<3 p), boy: 65 cm (<3p) idi.
Laboratuar tetkiklerinde Tam Kan Sayimi I6kositoz disinda normal, Sedimantasyon: 78mm/saat, CRP: normal,
1g G, A, M, E diizeyleri yasi ile uyumlu idi. DHR testi normal. WES analizinde IL10RB geninde homozigot
delesyon saptandi (c.326A>C, p.Asp10Ala). Hastaya intravenoz immunoglobulin tedavisi baslandi.

Tartisma ve Sonug

Cocuklarda cok erken baslangicli IBH'de IL-10 basta olmakla genetik mutasyonlarin hastaliya neden olmasina
dair calismalar vardir.1,3 Yapilan calismalarda medikal tedaviyle yeterli diizelme saglanmadigi durumlarda tek
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KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

kuratif tedavi hematopoetik kok-htcre nakli (HKHN) énerilmektedir. Anne-baba arasinda akrabalik, blyume
geriligi, kronik ishal olan hastalarda erken baslangich IBH ve IL-10 mutasyonu akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: IL10RB, IBH, WES

Lenfosit alt grubu ve patoloji sonug¢

Lenfosit alt gruplan Referans

| CD3 % 66 51-818

CD3CDA % 40 27.6-55.6

CD3CDS % 26 12.-30.9

CD19 % 25 84-285

CD20 % 25

CD3-CD356 % 2 2-26.3

CD3+CD536 % 1

CD45RA % 76

HLA-DR % 30

CD3HLADR % 7

CD4HLADR % 3

CDSHLADR % 13

CD3CD3SHLADR % 2

CDSTCRgd % 21 1.5-12.2

CD4CD45RACD31 % 56 42.5-82.2

CD3CD4CD45RA % 61 56.1-91

CD3CDSCD45RA % 32 46.6-92.2

CD19CD20CD27+IgD+ % 0 1.6-16.7

CD19CD20CD27+IgD- % 0 2-16.6

CD19CD20CD27 % 0

CD19CD20CD27-1gD+ % 29 68.9-96.5

CD19CD20CD38- % 20

CD19CD20CD38CD21low % 1 0.9-9

Patoloji sonug

Histopatolon olarak kolon mukoza érneklerinde Jamuna propriada vogun gukst tipte iltihabi

hucre ipfiltrasyony ZicnousiEoflamatuar hucreler yer yer gland epitelini dekstrilkte etmug
| ve knpt absesine neden olmustur. Birkac alanda yiizevde §lserasyon meveuttur.
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[Abstract:0114] [PS — 028] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Hiper IgE Sendromu klinigi olan hastada CARD9 mutasyonu

Fatma Arzu Akkus!, Munise Daye?, Fatih Colkesen!, Ayse Gll Zamani3, Sevket Arslan?
INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari AD, immiinoloji ve Alerji BD
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklari AD
3Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD

GIRIS VE AMAC

Hiper IgE sendromlari (HIES) klinik olarak birbirine benzeyen fakat hastalar arasinda farkli semptomlarin
birlesimiyle gorulen primer immin yetmezlik sendromudur. Nadir gérilen bir sendrom olmasina ragmen tespit
edilen genetik bozukluk sayisi giderek artmaktadir. Caspase recruitment domain-containing protein 9 (CARD9)
mutasyonu tespit edilen genetik bozukluklardan bir tanesidir.

OLGU

42 yasinda erkek hasta yaklasik 3 yildir cildinde cok sayida pullu eritem ve plaklar olmasi nedeniyle cildiye
klinigine basvurdu. Sag kuladinda Ulseratif olan ve boynunda eritematoz sertlesmis plaklari mevcuttu (Resim
1). Hastanin cildinden alinan biyopsilerin histopatolojik sonucu tinea corporis ile uyumlu geldi. Tirnaklarindan
alinan orneklerde candida enfeksiyonu tespit edildi. Yapilan kan tetkiklerinde serum IgE seviyesi 16000 IU/mL
(0-100) ve eozinofil 1,61 103/uL (0.2-0.6) olmasi lGzerine klinigimiz ile konsulte edildi. Yliksek serum IgE
dizeyleri ve eozinofili olmasi nedeniyle HIES suphesini uyandirdi. Direncli mantar enfeksiyonu olmasi,
dismorfik yliz gérinimu ve yliksek damak olmasi HIES disindiren klinik bulgulariydi. Hastaya primer immun
yetmezlik taramasi yapilmasi igin genetik konsiltasyonu istendi.

3 yildir yaygin mantar enfeksiyonu sikayeti olan hastanin tam ekzom dizileme analizi, CARD9 geninde
homozigot patojenik varyanti ortaya c¢ikardi (c.883C > T ). Hastanin klinik bulgulari genetik tanisi ile uyumlu
olarak bulundu.

TARTISMA VE SONUC

HIES klinik bulgulari, yiksek serum IgE ve eozinofil seviyeleri bulunan hastamizda kronik, yaygin kutanéz
mantar enfeksiyonu vardi. HIES benzeri bozukluklara neden olan gen mutasyonlar gesitlidir. Bunlardan biri
olan CARD?9 sinyal proteininde yer alan farkli mutasyonlarin insanlarda primer immiin yetmezliklere neden
oldugu gosterilmistir. CARD9 gen defekti olan hastalar ciddi invaziv mantar enfeksiyonlariyla basvurabilir. Bu
nedenle uygun antifungal tedavinin erken baslatiimasi énemlidir.

Anahtar Kelimeler: CARD9 mutasyonu, Dermatofitoz, Hiper IgE sendromu, Primer immun yetmezlik
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[Abstract:0115] [PS — 029] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

RAG1 mutasyonu olan ve Graniilamat6z Lenfositik Interstisyel Akciger Hastahgi ile
seyreden Yaygin Dedgisken Immiin Yetmezlik vakasi

Fatma Arzu Akkus, Fatih Célkesen, Tugba Onallan, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immdunoloji ve Alerji Hastaliklari BD, Konya

Giris ve Amag

RAG-1 mutasyonlar cok gesitli klinik ve immunolojik fenotiplerle iliskilendirilmistir.Yaygin grantlomlar ve
otoimmiinite ile birlikte immiin yetmezlige neden olabilirl.Graniilamatéz Lenfositik Interstisyel Akciger
Hastaliyi (GLILD), Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) hastalarinin %20-30’unda gériiliir2.Burada RAG-
1 mutasyonu olan ve GLILD ile seyreden CVID vakasinin tani ve tedavi slireci paylasiimistir.

Olgu

34 yas kadin hasta yaklasik 3 yildir klinigimizde CVID tanisi ile takipliydi.Aralikli olarak otoimmin hemolitik
anemi (OIHA) nedeniyle tedavi alan hastanin ilk sikayetinin 13 yasinda basladigi 6grenildi.31 yasinda sik
enfeksiyon nedeniyle klinigimize basvuran hastada RAG-1 geninde heterozigot mutasyon tespit edildi.Epileptik
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ndbet gecirmesi lUzerine gekilen Kranial MR’da kitlesel lezyon tespit edildi.Total eksize edilen lezyonun patoloji
sonucu ‘Nekrotizan Graniilomatéz Inflamasyon’ olarak geldi.Toraks BT'de patolojik boyutta lenf nodlari ve
parankimde buzlu cam noddlleri saptandi (Resim1). Endobronsial USG (EBUS) ile alinan LAP bx érneklerinde
patoloji saptanmadi.Hasta multidisipliner konseyde degerlendirildi. Oncelikle 6-8 hafta anti-tiiberkiiloz tedavi
verilmesi, sonrasinda CVID’ye bagh GLILD icin immunsUpresif tedavi verilmesi planlandi.4’li anti-tiberkiloz
tedavinin 8. haftasinda akcigerdeki lezyonlarda progresyon izlendi.Hastaya GLILD tedavisi icin Rituksimab ve
Azatioprin baslandi. 4 haftalik tedavi sonrasinda akcigerdeki lezyonlarda ve lenf bezlerinin ebatlarinda belirgin
regresyon izlendi.

Tartisma ve Sonug

RAG-1 mutasyonlariyla iligkili immun yetmezligin cesitliligi gendeki kusurun dodasina gore degisir3. CVID
tanisi ile takip ettigimiz otoimmunitesi ve yaygin grantlomlar olan vakamizda RAG-1 mutasyonu tespit edildi.
Gec baslangicl klinigi olan RAG-1 mutasyonuna sahip hastalarda yaygin granilomatoz lezyonlar bildirilmistir4.
Hipogamaglobulinemisi, otoimmudnitesi ve grantlomatdz lezyonlari olan hastalarin dikkatli bir sekilde
dederlendirilmesi gerekmektedir. Yaygin granilomlari olan CVID vakasinda tespit edilen RAG-1 mutasyonu
uygun tedavinin baslatilmasi ve yasam kalitesinin iyilestirilmesi igin yol goésterici olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Granlilamat6z lenfositik interstisyel akciger hastalidi, Primer immin yetmezlik, RAG-1
mutasyonu, Yaygin degisken immin yetmezlik

Resim 1

N
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[Abstract:0119] [PS — 030] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Nadir Goriilen Hastaliklari1 Belirlemek icin Tim Ekzom Dizilemenin (WES) Onemi ve Klinik
Uygulamasi

Emin Abdullayev, Esra Cepniler, Lala Guliyeva, Adem Topcu, Zeynep Gizem Gilindlz, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji B.D.

GIR1iS: 2000'li yillarin basinda genomik dizileme tekniklerinin ortaya ¢ikmasindan bu yana, genetik
hastaliklarin teshis siireci ve tespit edilme hizi biiyiik dlgtide gelismistir. Ozellikle, tim ekzom dizilimi (WES)
veya tim genom dizilimi (WGS), tek bir testle 5000'den fazla fenotipik ve genetik durumu ortaya cikarabilir.
WES ve WGS'nin tanisal dogrulugu yaklasik %35-40'tir (1,2).

Olgu: 12 yasinda kiz hasta, sik hastalanma, burun akintisi, tikaniklik, hapsirik, gece nefes alamama, horlama,
adizda aft, kas agrisi sikayeti ile basvuruyor. Hirllti yok, Ameliyat yok. Gozlerde sik sik capaklanma,
konjonktivit oluyormus. Sik sik bacaklarina kramp girer, kas agrilari olurmus. Titreme ve diismeleri olurmus.
Sabah katiligi yok. Bir el parmadinda takilma oluyor, diizeltiyormus. Idrar kagirmasi yok. Yemek yerken
bogdazina takiliyormus. Anne-Baba: Dayi torunu, 6len kardes 6yklst yok. Fizik Muayenede cilt kuru, sol avug
icinde simian cizgisi var, Ust labial frenilum mevcut. Kas-iskelet muayenesinde bag doku gevsekligi ve eklem
hipermobilitisi farkedilen hastaya Beighton Skorlamasi 5/9, 5 bélimden olusan hipermobilite anketinde ise 2
puan verildi. Oykiide Ev Tozu Akar alerjisi nedenli IT aldigi, klinik bulgularda gerileme olmadigi 6grenildi.
Immunolojik olarak degderlendirilen hastanin Lenfosit Aktivasyon Testinin diisiik saptanmasi (izerine IVIG
tedavisi baslandi. WES analizi gdnderildi, TNXB homozigot, KIDINS220 heterozigot, IMPDH1 heterozigot
saptandi.

Sonug: WES kullanarak dogru genomik tani, hekimlerin son derece nadir gorilen hastaliklarin gizli
fenotiplerini ve patofizyolojilerini tanimlamalarina ve nihayetinde etkili bir tedavi saglamalarina yardimci
olabilir. WES, hasta bakim paradigmasini dedistirerek hastalarin yasamlarinda iyilesme saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: WES, nadir hastaliklar, genetik

Laboratuar ve Goriintiileme Sonuclari

09.06.21 19.04.22 17.11.2023 Referans
CD3% 79 79 73 55-86,2
CD3CD4 % 43 43 41 23,4-48,7
CD3CD8 % 35 36 39 16,8-46,5
CD19 % 8 6 7 6,5-20,3
CD20 % 6 6 7
CD3-CD56 % 6 6 7 4-29
CD3+CD56 % 15 13 6
HLA-DR % 27 25 21
CD3+CD38+HLADR+ % 1 0 1
CD3HLA-DR % 23 23 10
CD4HLA-DR % 8 5 4
CD8HLA-DR % 40 42 17
CD3/CD8/TCRgd % 23 23 27 4,7-29,6
0C/OD?»CD4CD45RACD31 37 37 o5 38,6-65.8
CD45RA % 55 56 54 82-94
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CD4+CD45RA+ % 48 51 57 41,7-77,8

CD8+CD45RA+ % 31 38 43 36-87,8

CD19+CD27-1gD+ % 58 56 74 45-84,5

CD19+CD27+ % 32 31 26 6,7-31,1

CD19+CD27+IgD+ % 8 10 8 3,6-24,2

CD19+CD38+CD21low % 5 0 1,8-14,7

lg G.A.M.E.: Normal Anti HBs:pozitif ':‘Onzti't?/Am' B: Anti HIV:neg C3,C4: Normal

. . . Tiroit
IIS(?'nT'OkS It Aktivasyon Testi: TFT:Normal Otoantikorlari:  ESH:12mm/saat D.Coombs:neg
usu neg

RF:neg ANA: neg CPK:82 HLAB27:neg  aun USG:
Normal

EKO: Normal Goz FMF:WT Beyin MR:

Muayenesi:Normal Normal
WES Sonuc¢

Tiim ekzom sekanslama (WES)
TNXB homozigot KIDINS220 heterozigot IMPDH1 heterozigot
(Omim:600985) . (Omim:615759) (Omim:146690)
Ehlers-Danlos sendromu, Spastik parapleji, zihinsel Leber konjenital amorozu 11 -
klasik benzeri 1 - OR engellilik, nistagmus ve oD
obezite - OD
Vezikoiireteral refli 8- 0D | Ventrikiilomegali, " Retinitis pigmentosa 10 - OD

artrogripozis - OR

PID panel gen analiz: JAK3, DOCS, IL17RA, IRAK4, POLE, PRFllheterozigot (VUS)
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[Abstract:0120] [PS — 031] [Fagositer sistem bozukluklari]

X' e Bagh Kronik Graniilomatéz Tanisi Alan Kiz Olgu

Fatih Sultan Mehmet Kog!, Hakan Kot!, Giilben Ozgiil Postuk?, Kiibra Adanur Saglam3, Hilal Karabag§

Citlak!, Nalan Yakici!, Zeynep Gokge Gayretli Aydin?, Ayberk Turkyillmaz3, Mustafa Yavuz Koker4, Fazil Orhant?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, Trabzon

4Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris: Kronik granilomatéz hastalik (KGH), NADPH oksidaz sistemindeki dort farkl gen
yapisindaki mutasyona bagli gelisir (gp91phox, p22phox, p47phox ve p67phox). Bunlardan
gp91phox mutasyonu X'e bagli resesif kalitim ile olusurken diger mutasyonlar otozomal
resesif kalitim ile olusmaktadir. Burada, X'e bagli resesif kalitim gosteren gp91phox
mutasyonlu bir kiz olgu sunulmustur.

Olgu: 9 aylikken el sirtindan kan alinan yerde gelisen ve deri enfeksiyonu tanisi konarak
birkag kez antibiyotik tedavisi alan ancak dizelmeyince gekilen MRI gortintilemede
osteomiyelit bulgulari izlenen ve hastanemize sevk edilerek GCocuk enfeksiyon kliniginde
yatirilarak tedaviye alinan 11 aylk kiz hastanin 6zgegmisinde; goébedinin zamaninda
distigl, BCG asisi sonrasi sislik ve akintinin uzun sirdidgi halen tamamen skarlasmadig,
10 aylikken viicudunda ciban benzeri lezyonlar, boyunda LAP ve karacigerinde

antibiyotik tedavisi ile kaybolan hipoekoik lezyonlarin oldugu, sag bacaginda ise

farkli donemlerde yaralarin olusup skar ile iyilestigi 6grenildi.

Anne-baba arasinda akrabalik ve ailede benzer hastalik dyklist yoktu.
Annenin dnceki gebeliklerinden ikisi disikle sonuglanmisti.

Muayenesinde sol el (izerinde sutlirler ve sag bacakta iki adet yara skari vardi.

Bazal hematolojik ve immunolojik tetkikleri yasina gére normaldi.
DHR testi KGH ile uyumluydu.

Hastanin yapilan genetik analizinde CYBB tanimli mutasyon saptandi.
Aile taramasi ve kromozom analizi galisiimaktadir.

Osteomyeliti gerileyen hasta trimetoprim/sulfametoksozol ve itrakonazol profilaksisi ile
taburcu edildi. Interferon gamalb baslanmasi planlandi.

Sonug: Kronik Granlilomatdz hastalik nadir de olsa X’e bagl resesif kalitim seklinde
kadinlarda da gortlebilir. Bu durumun X kromozomunun inaktivasyonundan kaynakli
olabilecedi 6ne slrlilmustar.

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatoz hastalik, p91phox, osteomyelit
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Resim 1. Hastanin Dhr gorseli
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[Abstract:0121] [PS — 032] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

CD19 Gen Mutasyonlu Hastalarin Klinik Bulgularinin Incelenmesi

Mehmet Emin Gerek!, Tugba Onalan!, Fatih Colkesen!, Sevket Arslan?, Ismail Reisli2
INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Eriskin Immunoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immdinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali

GIRiS:CD19 gen mutasyonu sonucunda gelisen CD19 eksikligi, B hiicrelerinde CD19'un yoklugu veya azalmis
ekspresyonu ile karakterizedir ve gesitli immunolojik sonuglarla iligskilendirilmistir. CD19,B htcrelerinin
gelisimi,aktivasyonu, gogalmasi ve antikor Gretiminde kritik bir reseptérdir. Arastirmalar,CD19 eksikliginin B
hicresi gelisim bozuklugu,disiik antikor yanitlari,otoimmin hastaliklara artan yatkinlik ve bazi lenfomalar ile
otoimmiin durumlarla iliskisi oldugunu géstermistir.Bu calismada,Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi
Eriskin imminoloji ve Alerji Hastaliklar bélimiinde takip edilen ic CD19 mutasyonlu hastanin demografik ve
klinik verilerinin degerlendiriimesi amaglanmistir.

OLGULAR

Olgu-1:32 yasinda kadin hasta,rekiirren enfeksiyon ataklari nedeniyle 10 yildir mikerrer antibiyoterapi
kullanimi mevcuttu.Tetkiklerinde hipogammaglobulinemi,akim sitometrisinde CD19 dlzeyi %0 tespit
edilmistir.Genetik testlerinde CD19 gen mutasyonu saptanmistir.Takibinde sistemik lupus eritematozus (SLE)
gelismistir.

Olgu-2:28 yasinda erkek hasta,ilk hastanin kuzeniydi ve dykusinde rekirren enfeksiyonlar
mevcuttu.Hipogammaglobulinemisi saptanan,CD19 dlizeyi %0 tespit edilen hastadan istenen genetik inceleme
sonucunda CD19 gen mutasyonu tespit edilmistir.

Olgu-3:33 yasinda kadin hastanin dykusiinde rekirren enfeksiyonlar mevcuttu.Hipogammaglubulinemisi olan
hastanin CD19 dizeyi %6,CD27 dlizeyi %0.2 tespit edildi. Genetik incelemede CD19 eksikligi heterozigot
mutant tespit edildi.

Hastalarin enfeksiy6z durumlarinin yanisira non-enfeksiy6z komplikasyonlar agisindan da yakin takibine
devam edilmektedir.Hastalarin demografik verileri, klinik ve laboratuvar bulgular Tablo-1’de gdsterilmistir.
TARTISMA:Homozigot CD19 gen mutasyonlari,antikor eksikliklerine ve tekrarlayan enfeksiyonlara yol agan
primer immun yetmezlik sendromlaridir.Bizim vakalarimizin dykisiinde de rekilrren sinopulmoner
enfeksiyonlar mevcuttu ve hipogamaglobulinemi tespit edildi.Ayrica CD19 gen mutasyonlarinda SLE gibi
otoimmiin hastaliklarin insidansinin arttigi bildirilmistir.ilk olgumuz da takiplerinde SLE tanisi
almistir.Heterozigot CD19 mutasyonlarinin,homozigot CD19 eksikligi olan bireylerinkine benzer bir klinik
fenotipe yol agabilecedi bildiriimistir.Uclincii vakamiz,benzer dyki ve klinik bulgularla,bu bulguyu destekler
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1

niteliktedir.CD19 mutasyonlarinin ayrintili incelenmesi, iliskili immun yetmezliklerin tani ve tedavisinde énemli

gelismelere yol acabilir.

Anahtar Kelimeler: CD19 Eksikligi, Mutasyon, Otoimminite, Primer immiin Yetmezlik

Tablo-1. CD19 mutasyonu gosterilen hastalarin demografik, klinik ve laboratuvar

verileri

Yas

Cinsiyet

Ik bulgu

Tanida gecikme
Anne-Baba Akrabalik
Otoimmiinite

Genetik Zigosite
Genetik Klasifikasyon
19G (g/L)

IgM (g/L)

IgA (g/L)

IgE (IU/mL)

Whbc (103/uL)

Lym (103/uL)

CD3 (%)

CD4 (%)

CD8 (%)

CD16/56 (%)

CD19 (%)

CD27 (%)

Hasta-1
32

Kadin
Rekiirren enfeksiyon
10 y1l
Var

SLE
Homozigot
Patojenik
4.68
0.411
3.22

5

5.93

1.56

73

41

31

8

0

0

SLE: Sistemik Lupus Eritematozus

Hasta-2
28

Erkek
Rekiirren enfeksiyon
12 yil
Yok

Yok
Homozigot
Patojenik
1.56

0.54
0.0609
19.2

6

1.3

89

21

54

-,

0

0

Hasta-3

33

Kadin

Rekiirren enfeksiyon
3yl

Ayni kdyden

Yok

Heterozigot

Onemi belirsiz atipi
1.35

0.19

0.261

19

8.3

2.2

85

30

53
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[Abstract:0122] [PS — 033] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Primer immiin yetmezlikli hastalarda genetik mutasyonlar ile hematolojik malignitelerin
iliskisi

Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Tugba Onalan, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji Hastaliklari BD, Konya

GIRIS-AMAC

Primer immin yetmezlikler (P1Y) enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve malignite gelisimi ile iliskili
bozukluklardir.PIY hastalarinda malignite gelisme riski genel poptulasyona oranla 1,4-5 kat artmigtir (1).
Malign hastaliklar icinde hematolojik maligniteler belirgindir.Vakalarin % 60’ ini Non-Hodgkin lenfomalar (NHL)
olusturur (2).Bu calismada, PIY hastalarindaki genetik mutasyonlar ile hematolojik maligniteler arasindaki
iliskiyi arastirmay! amacladik.

YONTEM

Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Eriskin Immiinoloji ve Alerji Kliniginde 2018-2024 yillari
arasinda PIY tanisi alan 152 hastanin bilgileri hastane bilgi yénetim sistemi (izerinden tarandi.

BULGULAR

Calismaya hematolojik malignitesi olan 12 PIY hastasi dahil edildi.Hastalarin %58’ i (n=7) erkekti. 7 hasta
CVID, 2 hasta SCID, 1 hasta Hiper IgE Sendromu, 1 hasta Ataksi-Telanjiektazi ve 1 hasta Bloom sendromu
tanisi ile takipliydi.10 hastada (%83.3) NHL, 1 hastada (%8.3) KML, 1 hastada (%8.3) ise AML tespit
edildi.Hematolojik malignitesi olan PIY hastalarinin 6’sinda (%50) genetik mutasyon mevcuttu.Tespit edilen
mutasyonlar LRBA, TNFRSF13B, BLM, CECR1, DCLRE1C ve DOCKS idi (Tablo-1).

SONUGC

PIY ile iligkili yaklasik 500 gen defekti tanimlanmistir.Bu gen defektleri, immun sistem bilesenlerinin
gelisiminde veya fonksiyonunda kusurlarla sonuglanir.Hastalija neden olan genomik instabilite ile kanser riski
artmaktadir.

Calismamizda bulunan gen defektlerinden DCLRE1C eksikligi SCID’e neden olan mutasyonlardan biridir ve
lenfoma gelisimiyle iligkilidir. ADA eksikliginin lenfoma ile iliskili oldugu gosterilmistir.Ataksi-telanjiektazi ATM
genindeki mutasyonlardan kaynaklanir.Gelisen malignitelerin %85’ ini I6semi ve lenfoma olusturur.Bloom
sendromuna BLM genindeki mutasyonlar neden olur.Hastalarda I6semi ve lenfoma gelisir.CVID hastalarinda
saptanan mutasyonlardan olan TNFSFR13B ve LRBA genindeki mutasyonlar lenfoma ve |6semi gelisimi ile
iliskilidir (3).P1Y hastalarinda genetik bozukluklarin hematolojik maligniteler ile iliskisinin aydinlatiimasi bu
hasta gruplarinda hedefe y6nelik tedavi yéntemlerinin gelistiriimesinde faydali olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Genetik mutasyonlar, hematolojik maligniteler, lenfoma, primer immun yetmezlik

Tablo-1 PIY Hastalarinda Genetik Mutasyonlar ve Hematolojik Maligniteler

No Cinsiyet Yas PIY tipi Genetik mutasyon Malignite tipi
1 Erkek 43 CVID LRBA NHL
2 Erkek Ex-38 CVID Tespit edilmedi  NHL
3 Erkek Ex-40 CVID TNFRSF13B NHL
4 Kadin Ex-33 Bloom sendromu BLM AML
5 Kadn Ex36 52 CECRI(ADA2) NHL
ADAZ2 eksikligi
6 Erkek 37 CVID Tespit edilmedi  NHL
7 Erkek Ex-26 Ataksi-telenjiektazi ATM NHL
8 Kadin 81 CVID Tespit edilmedi  NHL
9 Kadin Ex-30 SCID DCLRE1C NHL
10 Erkek 46 CVID Tespit edilmedi  NHL
11 Kadin Ex-32 Hiper IgE Sendromu DOCKS8 NHL
12 Erkek Ex-26 CVID Tespit edilmedi  KML
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[Abstract:0123] [PS — 034] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) ve izole Immiinglobulin G Eksikligi Olan
Immiin Yetmezlik Hastalarinin Demografik ve Klinik Ozelliklerinin Karsilastirmali Analizi

Mehmet Emin Gerek, Selim Kahraman, Fatih Gélkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immdunoloji ve Alerji Hastaliklari BD

Giris:Yaygin dedisken immin yetmezlik(CVID),eriskinde en yaygin semptomatik primer immun
yetmezlik(PIY) tablosudur.CVID,disiik IgA ve/veya IgM ile birlikte 6nemli derecede azalmis IgG
seviyeleri,enfeksiyon veya asilara kars! yetersiz antikor yaniti ve diger bilinen primer veya sekonder immin
defektlerinin yoklugu ile karakterizdir.Semptomatik hipogammaglobulinemik vakalar,normal IgA ve IgM
seviyeleri veya aslI yanitlarina sahip olmalar sebebiyle CVID kriterlerini tam olarak karsilamayip,IgG eksikligi
kategorisinde dederlendirilmektedir.Bu calismanin amaci bu iki hasta grubunun demografik ve klinik
bulgularinin karsilastirilarak incelenmesidir.

Metod:Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Erigskin Alerji ve immuinoloji Kliniginde 2018-2023 yillari
arasinda takip edilen primer immiin yetmezlik hastalari IgG ile birlikte IgA ve/veya IgM dustklugu
olan,klinik/laboratuvar/genetik olarak CVID tanisi alan hastalar(n=101)ile sadece 1gG dusukligu olan ve CVID
tani kriterlerini karsilamayan hastalar(hipogammaglobulinemi grubu,n=17)olarak 2 gruba ayirildi, demografik
ve klinik bulgulari karsilastirmali olarak degerlendirildi.

Sonuglar:Median yaslar CVID grubunda 36(IQR,26-48),hipogammaglobulinemi grubunda 37(IQR,28-
54)olarak bulunmustur.CVID grubunda mortalite durumu,genetik mutasyon varlidi,yilda 4 ve daha fazla
sinopulmoner enfeksiyon gecgirme sikligi,non-enfeksiyéz bulgularin(otoimmunite,lenfoid hiperplazi,lenfoid
maligniteler vb.)varligi anlamli olarak fazla bulundu(p degerleri sirasiyla,0.044,0.039,0.030,0.021).Non-
enfeksiydz bulgularin kaynaklandigi hastaliklar romatolojik,hematolojik,gastroenterolojik,endokrinolojik olarak
dederlendirildigindeyse her kategoride CVID grubunda oransal olarak daha yliksek sonug olmasina karsin iki
grup arasinda istatiksel olarak anlaml fark gérilmemistir(Tablo-1).

Tartisma-Sonug:CVID'nin IgG eksikliginden farkliliklarini inceleyen bir calismada CVID hastalarinda
otoimmoiinite gibi non-enfeksiyoz belirtilerin daha yliksek oranda gelisebilecedi vurgulanmistir.CVID olgularinin
%30-50'sinde otoimmin hastaliklar,interstisyel akciger hastaliklari,enteropati,lenfoidhiperplazi,lenfoid
maligniteler gibi non-enfeksiy6z bulgular mevcuttur.Calismamizda ise non-enfeksiy6z bulgular CVID hastalarin
%159.4 oraninda bulunmustur anlamli derecede daha fazladir.CVID grubunda mortalite oranlan anlamli olarak
ylksek bulunmustur.Bu durum,enfeksiy6z komplikasyonlara geleneksel olarak verilen dnemin yani
sira,CVID'de yaygin ve mortaliteye yol acabilecek non-enfeksiy6z durumlarin takip, erken tani ve tedavisinin
kritik 6nemini vurgulayabilir.

Anahtar Kelimeler: izole immiinglobulin G Eksikligi, Mortalite, Otoimmiinite, Yaygin Degisken Immiin
Yetmezlik
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Tablo-1. Hasta gruplarimin demografik verileri ve klinik 6zelliklerinin karsilastirilmasi

Yaygin Degisken Immiin Hipogammaglobulinemi o,
Yetmezlik (n=101) (n=17)
Yas (median) 36 37 0.939
Cinsiyet (Kadin) 43 (%42.6) 12 (%70.6) 0.032
Mortalite durumu (exitus) 20 (%19.8) 0 (%0.0) 0.044
Genetik mutasyon varligi 51 (%50.5) 4 (%23.5) 0.039
Sinopulmoner enfeksiyon (>4/y1l) 74 (%73.3) 8 (%47.1) 0.030
Bronsiektazi 44 (%43.6) 4 (%23.5) 0.120
Non-enfeksiydz bulgular 60 (%59.4) 5 (%29.4) 0.021
Non-enfeksiydz romatolojik 21 (%20.8) 1 (%5.9) 0.191
bulgular
Non-enfeksiydz hematolojik 32 (%31.7) 2 (%11.8) 0.146
bulgular
Non-enfeksiydz gastroenterolojik 18 (%17.8) 2 (%11.8) 0.734
bulgular
Non-enfeksiy6z endokrinolojik 14 (%13.9) 1 (%5.9) 0693

bulgular
* p anlamlilik degeri <0.05

[Abstract:0124] [PS — 035] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

1SPA Bulgulari ile Basvuran Immiin Yetmezlik Olgusu

Damla Altintas, Gaye Kocatepe, Ozgiil Guingor, Nur Umit, Aysen Bingél, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Antalya

Inflamatuar bagirsak hastaliklar .(iBH) gastrointestinal sistemde immun aktivasyon ve inflamasyon ile
karakterizedir. Erken baglangigh IBH (VEO-IBH), populasyonunun %6-15'ini olusturur, erken gocuklukta bulgu
verir. Siklikla primer immun yetmezlik (PIY) ile iliskilidir.

Olgu: Dogdugundan beri glinde 7-8 kez olan ishal sikayeti ile 2 aylikken basvuran erkek hastanin ebeveynleri
arasinda akraba evliligi olup 6. gebelikten 3. yasayan olarak, miadinda 3200gr agirhdinda dogdugu 6grenildi.
10 gunlukken tedavi ile gerileyen moniliazisi olan hastanin, 1 ve 2 aylikken ates, ishal ve akut faz ylksekligi
nedeniyle yatis 0ykisl mevcuttu. Anne stttinin azhdi nedeniyle 2 aylikken inek sttl protein bazh formiila
sonrasi yuz ve gévdede kizariklik, gaitada kan olmasi lGzerine inek situ protein alerjisi distnilerek diyet ve
aminoasit bazli formila baslanmis, izlemde sikayetleri gerilemisti. Takip amagh poliklinigimize yonlendirilen
hastanin fizik muayenesinde blyime gelisme geriligi, kaslarda seyreklik ve atipik yliz gériunima vardi.
Tetkiklerinde hipergamaglobulinemi ve CD8+ T hicre dusukligu bulunmaktaydi. Tekrarlayan hastane
yatislarinin olmasi, T hilicre dustikliginin olmasi nedeniyle hastada T hlicre defekti olabilecegdi dislintlerek
profilaktik antibiyotik ve intravendz immiinglobulin (IVIG) tedavileri baslandi. Takipte tekrarlayan ates ve
perianal fistllleri nedeniyle sik yatislar olan olgunun kolonoskopisinde erken baslangigh IBH tanisi konarak
steroid tedavisi baglandi. Gonderilen tim ekzom analizinde (WES) IL10 reseptdrinin beta alt tnitesi (ILLORB)
geninde NM_000628.5:¢.386T>A: p.(Metl129Lys) missense homozigot mutasyon saptandi. Hastaya akraba
disi tam uyumlu vericiden kemik iligi nakli (KiT) yapildi.

Sonug: Yasamin ilk aylarinda ortaya c¢ikan siddetli kolit ve perianal lezyonlarla seyreden tedaviye direngli
vakalarda, IL-10/IL-10R sinyal defektlerinin dislnilmesi ve erken tani hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: inflamatuar badirsak hastald, interlokin 10, interldkin 10 reseptor
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[Abstract:0125] [PS — 036] [Otoinflamatuar hastahiklar]

Lenfoproliferatif Bozukluklar ve Lenfoma Riski: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik
Olgusu

Mehmet Emin Gerek, Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Imminoloji ve Alerji Hastaliklari BD

Giris

Yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID), hipogamaglobulinemi ve defektif antikor Uretimi ile karakterize,
eriskinin en yaygin semptomatik primer immin yetmezligidir. Lenfositlerin anormal gogalmasi olarak
tanimlanan lenfoproliferasyon,CVID'de yaygin bir 6zelliktir ve otoimmiun hastaliklar, lenfoid hiperplazi ve
artmis lenfoma riski gibi gesitli klinik belirtilerle iliskilidir. Bu olgumuzda CVID tanisi ile takip edilen, yaygin
lenfadenopatileri (LAP) olan bir olgu sunulacaktir.

Olgu

36 yasinda kadin hasta hematoloji béliminde immin trombositopenik purpura tanisi ile takip edilmekte iken
tetkiklerinde hipogammaglobulinemi tespit edilmesi lizerine tarafimiza yénlendirilmis.Asi antikor yanitlarinda,
CD16/56 ve CD27 oraninda dusuklik olmasi, TNFRSF13B mutasyonu gdsterilmesi Gzerine CVID tanisi ile
takibe alinmistir.Takibinde radyolojik goériintilemelerde servikojuguler, torasik ve abdominal alanlarda 1
cm’den blylk LAP'lar tespit edilmesi Gizerine servikal lenf bezlerinden eksizyonel biyopsi alindi. Patoloji sonucu
“folikller hiperplazi niteliginde reaktif lenf nodu” olarak neticelendi. Hematolojiyle birlikte dederlendirilerek
takip karar alindi. 6 ay sonra yeni gorintilemelerinde yeni LAP’larin klinige eklenmesi (zerine yeniden
eksizyonel LAP biyopsisi yapildi. ilk biyopsi ile benzer patoloji gériisii olmasi (izerine hematoloji tarafindan
PET/BT gekildi.FDG tutulumlarinda ilimh ylkseklik gésteren LAP’lar gorildi. Malignite agisindan yiksek riskli
LAP tespit edilmemesi ve B semptomu olmamasi nedeniyle hastanin yakin takibine devam edilmesine karar
verildi.

Sonug

Lenfoproliferasyon, CVID'de lenfomalarin gelisiminde énemli bir rol oynamaktadir. Poliklonal lenfoid
infiltratlarin varhdi, CVID'de lenfoma gelisme riskini bes kat artirmaktadir.Ek olarak, lenfoproliferasyon
gelisimi, B-hlcresi instabilitesi ile iliskili olabilir ve CVID'de lenfomalara ilerlemeye katkida bulunabilir. Sonug
olarak, CVID'de lenfoma gelisimi immun disregllasyon, genetik yatkinlik ve lenfoproliferasyonu igeren gok
yOnli bir stirectir. CVID'deki lenfoma riskini azaltmak ve tedavi stratejileri gelistirmek igin mekanizmalarin
anlasilmasi adina daha fazla arastirma gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin disregiilasyon, Lenfoma, Lenfoproliferasyon, Yaygin Degdisken Immiin Yetmezlik

[Abstract:0126] [PS — 037] [Otoimmiin hastahiklar]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) ve Son Dénem Karaciger Yetmezligi:
Karaciger Nakli Karar Siirecinde Bir CVID Vakasi

Mehmet Emin Gerek, Tugba Onalan, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji Hastaliklari BD

Giris

Primer immiin yetmezlik (P1Y) enfeksiydz bulgularin yaninda non-enfeksiydz bulgularnin da gérilebildigi, hatta
ilk bulgu olarak karsimiza gikabilen kompleks bir hastalik grubudur.Karaciger patolojileri agisindan 6zellikle
nodiiler rejeneratif hiperplazi ile yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) gibi PiY’ler arasinda dikkate deger
bir iliski vardir.Karaciger nakli, son donem karaciger hastaligi (SDKH), akut karaciger yetmezligi ve primer
hepatik malignite icin etkili bir tedavidir.Bu olgumuzda karaciger sirozu tanisindan PIY tanisina ulasilan ve
SDKH nedeniyle nakil agisindan dederlendirilen bir hasta sunulmaktadir.

Oligu

26 yasinda kadin hasta, gebelikte karaciger transaminazlarinda ytkseklik tespit edilmesi Gzerine yapilan ileri
incelemede kriptojenik karaciger sirozu tanisi almis.Takipte tedaviye direngli tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyon gecirmesi nedeniyle tarafimiza ydnlendirilmis.Immiinolojik degerlendirmede
panhipogammaglobulinemi, CD4/CD8 oraninda tersine donme, CD19 ve CD27 oraninda dusuklik tespit edildi
(Tablo-1). Sekonder nedenler diglandiktan sonra CVID tanisi ile intravenéz immiuinglobulin tedavisi baslandi.
Takibinde karaciger sirozu agisindan progresif seyir (evre 3 6zefagus varisleri, masif splenomegali, direncli
assit, pansitopeni) izledi.Gastroenteroloji tarafindan SDKH nedeniyle karaciger nakli yapiimasi
planlandi.Tarafimizca PIY hastalarinda yapilan solid organ transplantasyonlarinin literatiir sonuglari, artan
mortalite oranlari hakkinda gerekli bilgilendirme hastaya, hasta yakinlarina ve organ nakli ekibine ayrintili
sekilde anlatildi. Hasta nakil adayi olarak takip edilmeye devam etmektedir.
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Sonug

PIY hastalarinin enfeksiyonlara duyarli olmasi karaciger naklinin yénetimini karmasik hale getirmektedir.Nakil
sonrasi immiunosupresyon da enfeksiyonlara karsi artan duyarhlik konusunda endiselere yol agmaktadir.
Ayrica, karaciger naklinin immin sistem Uzerindeki etkisi ve PIY hastalarinda graft-versus-host hastaligi
potansiyeli dikkatli bir degerlendirme ve y&netim gerektirmektedir. PIY hastalarinda karaciger naklinin
basarisi, kapsamli nakil 6ncesi dederlendirmeye, 6zel immunosupresif stratejilere, enfeksiyon ve hastalik
nliksU riskini azaltmak icin nakil sonrasi 6zellikli bakima baghdir.

Anahtar Kelimeler: Karaciger Nakli, Son Dénem Karaciger Yetmezligi, Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik

Tablo-1 Hastanin Laboratuvar Verileri
Tan1 Dénemine Ait immiinolojik Tetkikler

1gG (g/L) 2.56 CD3 (%) 82.5
IgM (g/L) 0.361 CD4 (%) 29.4
IgA (g/L) <0.24 CD8 (%) 51.7
IgG1 (ug/dL) 1.88 CD16/56 (%) 8.2
1gG2 (g/L) 0.579 CD19 (%) 1.7
1gG3 (g/L) 0.117 CD27 (%) 0.9
1gG4 (g/L) <0.0552

Glincel Laboratuvar Tetkikleri

BK (103/uL) 3.44 PIt (103/uL) 83
Lenf (103/uL) 0.7 PT (INR) 1.44
Hb (g/dL) 9.8 APTT (saniye) 33.6

APTT: Aktive Parsiyel Tromboplastin Zamani, BK: Beyaz Kiire, Hb: Hemoglobin, INR:
International Normalized Ratio, Lenf: Lenfosit, Plt: Platelet, PT: Protrombin Zamani

[Abstract:0127] [PS — 038] [Fagositer sistem bozukluklari]

Primer Immiin Yetmezliklerin Nadir Bir Sebebi: Jagunal Homolog 1 (JAGN1) Mutasyonu

Selim Kahraman, Mehmet Emin Gerek, Fatih COlkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiltesi, Alerji Immunoloji Bilim Dali, Konya

Giris:

Konjenital nétropeni (Kostmann Sendromu), noétrofil olusumu sirasinda kemik iliginde promyelosit veya
myelosit asamasinda myelopoezde duraksama olmasi ve periferik dolagsimda mutlak notrofil sayisinin 200/mm
3'ten diusuk olmas: ile karakterizedir.. Etiyolojisinde ELANE, HAX-1, G6PC3 gibi sik gorilen genetik defektler
tanimlanmistir. 2016 yilinda ise Jagunal homolog 1 (JAGN1) mutasyonunun da konjenital nétropeni
etiyolojisinde yer aldigi gosterilmistir. Burada genetik tanisini eriskin donemde alan, primer immiin yetmezlik
tanisi ile IVIG tedavisi baslanan Kostmann sendromu hastasi sunulmaktadir.

Olgu:

Yirmi sekiz yasinda erkek hasta gocukluk doneminde sik tekrarlayan periodontit, otit, balanit, cilt abseleri,
hastane yatisi gerektiren bronsit ve pnémoni 6ykist olmasi, tetkiklerinde ciddi nétropeni (<200/mm3) tespit
edilmesi lizerine Kostmann Sendromu tanisi almistir. Benzer klinik 6éykisi olan kiz kardesi 20 yasinda sepsis
nedeniyle kaybedilmistir. Rekombinant granilosit koloni stimile edici faktér (G-CSF) tedavisiyle hastaneye
yatis siklidi azalmis ancak 6zellikle periodontit ve tonsillit nedeniyle sik antibiyotik kullanimi devam etmistir.
Tarafimiza yonlendirilen hastanin tetkiklerinde IgG1 dizeyinin (3.57 pg/dL) ve switched memory B lenfosit
oraninin (%6,1) disik oldugu gorilmustir. Daha 6nce genetik testleri génderilen fakat tani konulamayan
hastadan JAGN1 mutasyonu igin genetik test istenmis ve homozigot (c.51T>G) mutasyon tespit edilmistir.
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Baslanan intraven6z immiinglobulin (IVIG) tedavisi sonrasi hastada klinigi tehdit edici bir enfeksiyon tablosu
gelismemistir.

Tartisma ve Sonug:

JAGN1 gbrece yeni tanimlamis olan bir genetik mutasyondur. Daha dnce genetik mutasyon tespit edilememis
Kostmann sendromlu hastalarda JAGN1 mutasyonu agisindan yeniden dederlendirme yapilmasi tani sikhgini
artiracak ve daha genis hasta populasyonunda galismalar yapilmasina olanak saglayacaktir. Bu hastalarin
hipogamaglobulinemi ve adaptif immiunite acisindan tetkik edilmesi ise primer immun yetmezligin erken tanisi
acisindan faydali olacaktir.

Anahtar Kelimeler: JAGN1 mutasyonu, Kostmann sendromu, Immiin Yetmezlik

[Abstract:0128] [PS — 039] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Premenopozal kadinlarda demir eksiligi anemisinin lenfosit alt gruplari,
immunglobulinler ve B lenfositlerdeki class switch yetenegi lizerindeki etkileri

Tugba Onalan, Fatma Arzu Akkus, Mehmet Emin Gerek, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: Insan ve hayvan arastirmalari, organizmadaki demir miktari ile imminite arasinda karmasik bir
iliski oldugunu gostermektedir. Demir eksikligi anemisinin (DEA) badisiklik Gzerindeki etkilerini arastiran
calismalarin gogu pediatrik yas gruplarina odaklanmistir. Calismamizda, premenapozal kadinlardaki DEA'nin B
lenfosit hafiza hlcre olusum yetenedi de dahil olmak Gzere humoral immunite Gizerindeki etkisini arastirmayi
amacgladik.

Yéntem: Toplam 33 DEA ve 137 anemik olmayan kadinin verileri geriye donuk incelendi. Es zamanl bakilmis
I6kosit, lenfosit sayilari, IgG,A,M ve IgG alt gruplar yanisira akim sitometri ile lenfosit alt gruplan ve class
switch memory B hcreleri (CD19+CD27+IgD-) kaydedildi.

Bulgular: DEA grubunda daha dlisik I6kosit ve lenfosit sayilari (sirasi ile p=0.034 ve p=0.043), NK hicre
sayisl (p=0.001) ve switched memory B hiicre sayisi gozlendi (p=0.043). Lenfosit alt grup ylzdelerinin ise
korundugu goruldi. IgG ve IgG1 dizeyi DEA olan hastalarda daha dislk saptandi (p=0005 ve p=0.007)
(Tablo 1).

Sonug: Demir eksiligi basta NK hicreleri olmak (izere diger lenfositlerde azalmalara yol agmaktadir.
Literatiirde daha 6nce galisiimamis oldugu gorilen B hicrelerindeki class switch ylzdesinde anlamli dedisiklik
saptanmamis olsa da mutlak sayida farkhlik gézlenmis, IgG ve IgG1 dizeyleri de dusik saptanmistir. Bu
durum az sayida yapilmis hayvan galismalarinda, sistemik demir dengesinin diizenleyici hormonu ve bir akut
faz reaktani olan hepsidinin DEA’de artmasi ve ylksek hepsidinin adaptif immdin yanitlan inhibe edebilmesi ile
aciklanmistir. Ayrica farelere hepsidin kontrollii demir redistriblisyonu yapildiginda malaryaya karsi
koruyuculuk gézlenmistir. Ozetle, immunoloji polikliniklerine rekiirren enfeksiyon gegirme yakinmasiyla
basvuran hastalardan premenopozal kadinlarda sik gérilen DEA, dncelikli olarak arastiriimasi ve ileri
immunolojik tetkiklere gegilmeden 6nce tedavi edilmesi gereken bir durumdur.

Anahtar Kelimeler: Demir eksikligi, demir eksikligi anemisi, humoral immunite

Demir eksikligi anemisi olan ve olmayan olgularin demografik verileri ve immun
parametrelerinin kiyaslanmasi

Demir eksikligi anemisi olan

hastalar (n= 33) Kontrol (n=137)

zz{?li?:ri Ortalama + Std sapma ;r;ﬁizma +5ud p
Yas (y1l) 3491 £8.51 33.45+7.82 0.372
Hb (g/dL) 12.1-17.2 11.02 £1.25 13.65 £.83 <0.001
MCV (fL) 82.2-99 78.49 £7.54 86.88 £5.05 <0.001
Htc (%) 36.1-50.3 34.34 £6.40 41.19 £2.34 <0.001
Serum demir (png/dL) 13-150 12.27 £11.16 33.72 £82.17 <0.001
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TDBK (pug/dL)
Ferritin (ng/mL)

WBC (hiicre/pL)

Lenfosit sayisi
(hiicre/pL)

T lenfosit (%)

T lenfosit sayis1
(hiicre/pL)

B lenfosit (%)

B lenfosit sayisi
(hiicre/uL)

NK hiicre (%)

NK hiicre sayisi
(hiicre/uL)

CD4(%)

CD4 say1 (hiicre/pL)

CDS8 (%)

CDS8 say1 (hiicre/uL)

CD4:CD8 oran
CD27 (%)

CD27 say1 (hiicre/pL)

1gG (g/L)

IgM (g/L)
IgA (g/L)

IgG1 (g/L)
1gG2 (g/L)
1gG3 (g/L)
1gG4 (g/L)

135-392
14.5-290
4000-10000

800-5500

62-88

678-2504

6.3-20

96-515

3.2-23.2

45-523

35.3-61.1
414-1679
11.2-37.3
162-1038

9.2-18.3
18-40

7-16
0.46-3.04
0.7-4
4.05-10.11
1.69-7.86
0.11-0.85
0.03-2.01

401.24 £104.82
10.53 £6.07

6534.24 £2189.49

1961.81 £608.95

77.15 £7.06

1520.63 £509.80

9.83 £3.72

201.30 +110.48

8.96 +4.26

168.71 £83.29

46.51 £9.38
920.96 +£369.34
30.48 £7.73
580.63 +£181.97
1.62 +0.51
12.14 £7.01
23.14 £15.72
10.33 £2.30
1.37 £.81

1.98 £1.71

6.26 £1.57
4.02 £1.04
0.43+0.21
0.49 £0.51

1

320.14 £63.32
31.72 £23.39

7512.88 £2302.28

2228.88 £702.38

81.28 £60.19

1815.70 £1256.24

10.44 £4.12

233.95 £128.98

9.82 £5.09

222.43 £135.95

44.43 £7.51
985.23 £355.86
28.79 +£6.69
638.68 £251.42
1.67 +.64

14.40 £8.44
30.80 £24.15
11.71 £2.97
1.32 +£.68

1.77 £.90
7.32£2.21
4.05+1.53
0.42+0.25
0.73+£0.96

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

0.007
<0.001
0.034

0.043

0.435

0.067

0.409

0.170

0.317

0.01

0.24

0.39

0.254
0.164
0.607
0.117
0.043
0.005
0.739
0.510
0.007
0.89

0.847
0.08

Hb:Hemoglobin, MCV:Ortalama eritrosit voliimii, Htc: Hematokrit, TDBK:Total demir
baglama kapasitesi, WBC:Beyaz kan hiicresi (lokosit), NK:Dogal oldiiriicii (natural killer)
hiicreler. *Independent Sample T Test ( veriler ortalama * standart sapma seklinde

verilmistir).
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[Abstract:0129] [PS — 040] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Geg tani alan DIGEORGE Sendromlu olgu; Néropsikyatrik bulgular uyarici olabilir!

Veysi Akbey!, Aysun ilhan Yalakil, Nazan Tékmeci3, Ali Demirhan?, Aylin Kont Ozhan?, Tugba Arikoglu?,
Semanur Kuyucu?!, Ezgi Caglar?, Mustafa Kémur?

Imersin Universitesi tip faklltesi,cocuk immunoloji ve alerji bilim dali,mersin

2mersin Universitesi tip fakUlltesi,cocuk nérolojisi,mersin

36zel medikalpark hastanesi,mersin

“mersin sehir hastanesi,mersin

GIRIS: DiGeorge sendromu, néral krest gelisim ve migrasyon defekti sonucu ortaya ¢ikan bir tablodur. Klasik
olarak; dismorfik yliz goériinimu, damak defektleri, hipoparatiroidi, kardiyolojik anomaliler, timus hipoplazisi
gibi bulgularla taninsa da, néropsikiyatrik bulgular da eglik edebilir. Dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu
(DEHB), otizm spektrum bozuklugu, anksiyete ve duygu durum bozukluklar gibi psikiyatrik bozukluklar bu
sendromla iliskili olarak tanimlanmistir.

Olgu: 10 yasindaki erkek hasta 6grenme glcligu nedeni ile Cocuk No6roloji Poliklinigi’ ne basvurdu.
Ozgecmisinde miad dogum sonrasi solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakim Unitesinde 18 giin
hospitalize edildigi ve o dénemde yapilan ekokardiyografisinde; sol subklavian arter gikisinda
anevrizma+arcus aorta anomalisi+aort kdkiinde genisleme tespit edildigi, alti ayliktan itibaren sik hastalanma
Oykusi baglayan hastanin iki ayda bir st solunum yolu enfeksiyonu gegirdigi ve dort kez pnémoni tanisi aldidi
ogrenildi. Cocuk Norolojisi basvurusundaki ilk degerlendirmesinde konusmasinin yasina gore geri oldugu, okul
basarisinin k6t oldugu, tuvalet editiminin halen olmadidi tespit edildi. Cocuk Psikiyatri Bolum’'nin
dederlendirmesi ile DEHB ve orta dlizeyde mental retardasyon tanisi aldi. Mental ve motor retardasyonu ile
birlikte sik hastalanma 6ykUlisii olan hastadan yapilan FISH analizi sonucu 22q11.21 delesyonu tespit edildi ve
parsiyel DiGeorge tanisiyla tarafimiza yonlendirildi ve labratuvar tetkikleri planlandi.

Sonug: DiGeorge sendromunda fiziksel 6zelliklerin bir araya getirilmesine dayal olarak infantil ddbnemde
cogunlukla tani konulur ancak bazi hastalarda ilerleyen yaslarda baska semptomlar ortaya gikana kadar tani
konulamayabilir. Ogrenme giicliigiiyle gelen, DEHB veya mental retardasyon gibi néropsikyatrik bulgulari olan
cocuklarda sik hastalanma 6ykisl de varsa DiGeorge sendromu’ndan sliphelenmemiz gerektigini vurgulamak
amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge Sendromu, DEHB, timls

[Abstract:0130] [PS — 041] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Immiin Yetmezligin Olagandisi Sunumu: STAT6 Fonksiyon Kazanimi

Nilgin Bahar Teker, Hiseyin Bagpinar, Busra Hatice Fidan, Mahir Serbes, Dilek Ozcan
Cukurova Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Imminoloji ve Alerji Bilim Dall

GIRIS: STAT6 geni, CD4+ T hiicrelerinin ve B hiicrelerinin farklilasmasi, hiicre proliferasyonu,IgE’ye sinif
gecisi icin gerekli bir anahtar sitokin olan IL4'Un etkilerine aracilik ederek alerjik inflamasyonun biyolojisinde
6nemli bir rol oynayan bir transkripsiyon faktorinl kodlar.STAT6 ayrica virlislere karsi bagisiklik yanitinda da
gorev alir.

Olgu: 10 yasinda erkek hasta merkezimize agir atopik dermatit tedavisi icin sevk edilmisti.Hasta normal
spontan vajinal yol ile miadinda dogmus.Hastanin yasaminin ilk yilinda hastaneye yatis veya 6nemli saghk
problemi olmamis.Ebeveynleri 3. derece akraba olan hastanin 3 ve 10 yaslarinda erkek kardesleri ve 5
yasinda kiz kardesi varmis.Hastanin 9 ayliktan itibaren goklu besin alerjisi ve agir ekzama 6ykusu
varmis.Hasta 10 yasinda primer immun yetmezlik agisindan degerlendirildi ve akis sitometrisinde normal
lenfositlerle birlikte 10.000 IU/mL ( 25-550 IU/mL) diizeyinde IgE yliksekligi g6zlendi.DOCK 8 genini de igeren
primer immun yetmezlik genetik test paneli herhangi bir patojenik mutasyon agisindan negatifti. Daha sonra
tim ekzom dizi analizinde STAT6 geninde (c.1255 G>C p.Asp419His) mutasyon tespit edildi.

TARTISMA VE Sonug: Bu vaka ile bir gocukta siddetli egzama ve goklu besin alerjisiyle birlikte olagandisi bir
PID sunumu gdsterilmek istendi.STAT6 genindeki mutasyona ikincil olarak nihai STAT6 sinyalinin uygunsuz
aktivasyonu gelisti. Nokta mutasyonlari igin PID panelinin negatif sonuglari nedeniyle tani gecikti.Bu vaka
genetik testlerin sinirlamalarini ve laboratuvar testlerine rehberlik edecek klinik bulgularin temel kurallarini
gostermektedir. Vakamiz siddetli alerjik semptomlarla basvuran herhangi bir gocukta STAT6 fonksiyon
kazaniminin dikkate alinmasi gerektigini, tanidaki gecikmeleri énlemek ve erken HSCT ile sonuglari optimize
etmek igin tiim ekzom analizlerinin test edilmesi gerektigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: atopik dermatit, immun yetmezlik, STAT6
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[Abstract:0131] [PS — 042] [Kombine immiin yetmezlikler]

Agir Kombine immiin Yetmezlik Rag-1 mutasyonu

Merve Karaca Sahin, Sefika ilkn_yr Kokgl Karadag, Nilay Caliskan, Guler Yildirim, Hamit Bologur, Hilal Glingor,
Muhammed Fatih Erbay, Deniz Ozgeker
Sagdlik Bilimleri Universitesi, Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi

Giris

Adir kombine immun yetmezlik sendromlari; humoral ve hilicresel immunitede yetmezlik ile karakterize
dogustan immuin yetmezlik sendromlarinin agir ve heterojen bir formudur. Hastalar erken dénemde
enfeksiyonlar sebebi ila kaybedildiginden erken tani ve tedavi blylk 6nem tasimaktadir.

Olgu

7 aylik kiz hasta bir aydir sliren ates ve 6kslrlk, oral kandidiyazis, aralikh ishal ve kilo alamama sikayetleri ile
tarafimiza basvurdu. Hasta, akraba olan anne-babadan 1.2 kg adirliginda prematlire dogmustu. Prematurite
sebebi ile postnatal dénemde ydybl (46 glin) ve 6 aylikken atesli solunum yolu enfeksiyonu (4 gin) nedeniyle
hastanede yatisi mevcuttu.

Fizik muayenesinde, boy ve kilo 3. persentilin altinda, lenfoid dokusu palpasyonda yoktu. Oral kandidiyazis
mevcuttu.

Tetkikleirnde; WBC: 5570/mm3, Lenf:703/mm3, Ig G: 0 (mg/L), Ig M (mg/L):1 (67-94), Ig A: <4 (mg/L),
CD3 (+): %0, CD19 (+): %0, CD3 (+) CD4 (+): %0, CD3(+) CD8 (+): %0,CD3(-) CD56 (+): %98.

Klinik seyirde; agir kombine immuin yetmezlik 6n tanisi ile yatirilarak sekonder enfeksiyonlar (solunum yolu
enfeksiyonu ve Candida) tedavi edildi. Ancak, 12 gliin sonra tekrarlayan ates, 6ksurtk, damakta beyaz-gri
renkli lezyonlar ve mukuslu ishal sikayeti ile yeniden basvurdu. Yapilan tetkiklerde Adenovirlis, Coronavirus
0C43, Enteroviris ve Rhinovirls pozitif bulundu. Candida enfeksiyonu icin caspofungin ve mikostatin (agiz
bakimi) tedavisi uygulandi. Anemi ve Direct Coombs (+1) bulgulari lizerine eritrosit stispansiyonu verildi.
Hastaya intraven6z immiuinoglobulin, flukonazol, trimetoprim-sulfametoksazol, asiklovir, izoniazid, rifampisin
profilaksi tedavisi baglandi. Genetik analizinde RAG1 geninde homozigot varyant saptandi ve hematopoetik
kok hiicre nakli igin KIT Gnitesine yénlendirildi.

Sonug

Adir kombine immin yetmezlik sendromlari farkli kliniklerde bagvurabilmektedir. Erken tani ve tedavi ile
hastalidin klinik seyri degisebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: kombine, immin yetmezlik, Rag-1

[Abstract:0133] [PS — 043] [Antikor eksiklikleri]

Immun Yetmezlik Eslik Eden Mikrodelesyon Sendromu: Smith Magenis Sendromu

Nilay Caliskan, Sefika Ilknur Kékgl Karadag, Guler Yildinm, Hamit Bologur, Hilal Glingér, Merve Karaca Sahin,
Muhammed Fatih Erbay, Deniz Ozgeker ) )
Sagdlik Bilimleri Universitesi,Prof.Dr.Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi,Cocuk Immunoloji ve Alerji Klinigi,Istanbul

Giris: Smith-Magenis sendromu (SMS) yaklasik %90 retinoik asit tarafindan indiiklenen 1 (RAI1) gen
lokusunu iceren 17p11.2'nin heterozigot interstisyel delesyonu tarafindan olusturulan genetik bir
hastaliktir.Burada SMS tanisi ile takip edilen tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle klinigimize
refere edilip immun yetmezlik tanisi alan hasta sunulmustur.

Olgu: 8 aylik erkek hasta, tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle klinigimize refere
edildi.0zgecmisinde;G1P1A0OEO anneden 37+5 haftalikken 3890 gram doddugu ve ilk 40 giin solunum sikintisi
nedeni ile yogun bakim Unitesinde yattigi 6grenildi. Bas tutmasi 5 aylikken olan hastanin destekli oturamadigi
ogrenildi.Alt solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle 3 kez gocuk servisine yatisi olmustu.Soygecmisinde;anne
ve baba sadlikli olup akraba evliligi yoktur. Fizik muayenesinde yliksek damak, opere polidaktili,genis kare
yliz,balik agzi,disik kulak saptanan hastanin dis merkezde yapilan genetik incelemesinde RAI1
€.5166G>Cp.Lys1722Asn heterozigot mutasyonu ile iliskili SMS sendromu tespit edildi.Laboratuvar
bulgularinda; tam kan sayimi, biyokimyasal parametreler ve ter testi normal olan hastanin dis merkezde
immun yetmezlik agisindan yapilan tetkiklerinde IgG ve IgA distkItUgi belirtilmistir. Bunun (zerine yapilan
flow sitometride

CD3:%27(51-85,3), CD4:%8(29,7-63,6) dlslikligu olan hastaya immun yetmezlik tanisi ile 0,5 gr/kg 4
haftada bir intravendz immunglobulin (IVIG) tedavisi baglanmistir. Hasta 5 aydir dizenli IVIG tedavisi ve
antibiyotik profilaksisi almakta olup enfeksiyon ve hastane yatis dyklisi bulunmamaktadir.

Sonug: SMS hastalarinda immun yetmezliklerin arastirildigi genis vaka serilerinde saptanan
hipogamaglobulinemi,spesifik antikor eksikligi gibi profilaktik antikor replasmani gerektiren durumlarin
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hastalarin enfeksiyon siklidini azalttidi ve nérogelisimsel slireglere de katkisi oldugu bildirilmistir. Bu sebeple
cogunlukla noroloji kliniklerinde takip edilen hastalara sik enfeksiyon ¢ykisi varsa eslik eden immun
yetmezlikler agisindan dederlendirme yapilmasi hastalarin sagkalimi igin 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksikligi, immun yetmezlik, mikrodelesyon sendromlari

Genis kare yiizii,balik agz1 ve diisiik kulagi gosteren on profil

Flow sitometri sonuclari

Flow . . . . .\ CD19+IgD+CD27-  CD19+IgD-

sitometri  CP3(%) CDA(%) CD8(%) CD19(%) CD16+56(%) gy aif B cell) CD27+(%)
519’7' ?28’6' (15-31) ?;4_ ?o 3-13.5) ?720-94 7) %665-12 9)
83)  597) 39,6) S13, ’ 412
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[Abstract:0134] [PS — 044] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Nadir Bir Otoinflamatuar ve immiin Disregiilasyon Sendromu: APLAID/PLAID Sendromu

Fatma Terzioglu Sahin, Fatma Merve Tepetam
Saglik Bilimleri Universitesi Istanbul Siireyyapasa Gogls Hastaliklar ve G6gis Cerrahisi Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi, Istanbul

Kirkyedi yasinda kadin. Vicutta kasintisiz, hafif eritematdz/ kirmizi lekeler nedeni ile basvurdu. Doékintiler,
USYE gegirdigi dénem ortaya ¢cikmis olup halen devam etmekte. Bilinen ilag ve besin alerjisi yok. Ebeveynleri
arasinda akrabalik yok. Erken yasta kardes kaybi yoktu. Hasimoto tiroiditi tanisi mevcut. Ailede Hasimoto
Oykusl, baba tarafinda Uic kusakta kanser 6ykusi (akciger, mide, beyin timort), kardesinde Vitiligo tanisi, kiz
cocuklarinda ve yegenlerinde Ehler-Danlos Sendromu tanisi mevcuttu. Sistem sorgusunda yilda 6-7 kez
tonsillit, yilda 1 kez bronsit atadi, yilda 2-3 defa uguk cikarma, tedaviye direncli ayak mantari ve vajinal
mantar oldugu égrenildi. Cocukluk yaslarinda da sik USYE gegirirmis. Genital bélgede sik tekrarlayan puistiiler
lezyonlar tarifledi. Tetkiklerde anti-tiroglobllin ve anti-TPO otoantikorlar pozitifti. Triptaz:5.11, eozinofil:50,
lenfosit: 2380, total IgE:108, diger immiinglobiilin diizeyleri ve 1gG subgruplarn normal sinirlardaydi. immun
disregilasyon sendromlari agisindan yapilan molekuller genetik analizinde; PCLG2 geninde NM_002661.5:
€.2308C>G, p.(Pro770A1a) missense varyanti heterozigot gézlenmistir. Hastadan lenfosit flowsitometri,
antikor yanitlan, eslik edebilecek organomegaliler ve lenfadenopatiler agisindan batin ve ylizeyel
ultrasonografiler, organ tutulumlar agisindan toraks ve paranazal tomografi istenmesi planlandi.

PLCG2 genindeki mutasyonlar, PLAID (PCLG?2 iliskili antikor eksikligi ve immiin disregllasyon) ve APLAID
(otoinflamasyon ve PLAID) sendromlarina neden olan monogenik bir mutasyondur. Cocukluktan eriskin
yaslara kadar prezente olabilirler. Tekrarlayan ates, konjonktivit, lenfadenopati, bas agrisi,karin agrisi, soguga
bagli Grtiker ve tekrarlayan hava yolu enfeksiyonlari, sensorindral isitme kaybi sik gérilen bulgulardir.
Tedavide IVIG replasmani, anakinra, kanakinumab, kolsisin verilebilmektedir. Etkilenen ebeveynin
cocuklarinda bulgular daha agir seyredebildiginden genetik aile danismanligi 6nerilmektedir. Bu olgumuzda
nadir, ancak tedavi edilebilir bir otoinflamatuar ve immun disreglilasyon sendromu olan APLAID/ PLAID
sendromlarina dedinmek istedik.

Anahtar Kelimeler: PCLG2, PLAID, immune dysregulation, auto-inflammation

[Abstract:0135] [PS — 045] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Yaygin degisken immiin yetmezlik ile takip edilen bir vakada saptanan IRF8 mutasyon
olgusu

Mehmet Kiling?, Fatih Célkesen?, Sevket Arslan?
1Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiunoloji ve Alerji Hastaliklari,Batman
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip fakultesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji BD,Konya

Giris: IRF8 (IFN regulatory factor 8); interferon diizenleyici faktor ailesine ait bir transkripsiyon faktortdur.
Miyeloid hicrelerde eksprese edilir ve bu hicrelerin gelisimi ve islevinde édnemli bir rol oynar. Bu olgu
raporunda yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) ile takip edilip IRF8 mutasyonu saptadigimiz bir vakayi
sunmayi amagladik.

Olgu: 23 yasinda erkek rekirren sinopulmoner enfeksiyonlar ve 1 kez akciger tliberkiilozu sebebiyle 12
yasinda iken primer immin yetmezlik agisindan tetkik ediliyor (Tablo 1). Genetik analizinde patojenik varyant
saptanmayan hastaya CVID tanisi ile intraven6z immunoglobulin (IVIG) replasman tedavisi baslaniyor. 6 yil
boyunca duizenli IVIG replasman tedavisi alan hastanin son donemlerinde pndmoni sebebiyle hastane yatiglari
artiyor. 18 yasinda tarafimiza basvurmasi lUzerine tekrar tetkik edilen hastanin genetik analizinde heterozigot
IRF8 mutasyonu saptaniyor.

Tartisma ve Sonug: IRF8, IFN-gamaya yanit olarak IL12 Uretimi yoluyla antimikobakteriyel savunmalari aktive
ederek hicre igi patojenlere karsi savunmada kritik rol alir. Fagozom olgunlasmasi, antijen isleme ve antijen
sunumu dahil miyeloid hiicrelerde anahtar diizenleyicidir. Homozigot K108E patojenik varyantlara bagli OR
IRF8 eksikligi miyeloid hiperplazi ile birlikte monositlerin ve dendritik hiicrelerin tamamen yokluguna yol
agmistir.

Daha sonraki vakalarda viral enfeksiyonlara yatkinlidin yani sira intraserebral kalsifikasyonlar ve blylime-
gelisme geriligi de gozlenmistir. IRF8 mutasyonu NK hiicre sayilarinda ve fonksiyonunda (perforin) azalmaya
neden olabilmektedir. IRF8 defekti ile kronik inflamatuar hastaliklara yatkinlk (¢6lyak hastaldi, Tipl DM, MS,
RA ve IBH) artmistir. Sonug olarak IRF8 fonksiyon kaybi hipomorfik mutasyonlari myeloid hiicrelerin tam veya
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kismi tikenmesi veya azalmis fonksiyonu ile iliskili ciddi immiin yetmezliklere neden olabilmektedir.
Anahtar Kelimeler: IRF8 mutasyonu, immin yetmezlik, myeloid hicreler

Anahtar Kelimeler: IRF8 mutasyonu, immin yetmezlik, myeloid hlicreler

Tablo 1. Hastanin laboratuvar degerleri

Parametre Sonu¢ Referans degerleri
19G (g/L) 8.48 7-16
IgA(g/L) 1.8 0.7-4
IgM (g/L) 0.6 0.46-3.04
IgE (1U/mL) 470 0-100
IgG1 (ng/dL) 6.4 4-10
1gG2 (g/L) 1.78 1.7-7.8
1gG3 (g/L) 0.7 0.1-0.8
1gG4 (g/L) 0.8 0.03-2
CD3+ T hiicre (%) 73 57-85
CD19+ B hiicre (%) 15 6-29
CD4+ T hiicre (%) 27 30-61
CD8+ T hiicre (%) 46 12-42

CD16+-56+ NK hiicre (%) 12 4-25
CD27+ Hafiza B hiicre (%) 23 9.2-18.9
[zohemaglutinin (Anti-B)  1/16  1/16

WBC (mm3) 6500
NEU (mm3) 2800
Hgb (gr/dL) 14.1
Lenfosit (mm3) 2900

PLT 252000
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[Abstract:0137] [PS — 047] [Antikor eksiklikleri]

I_-\§|r Demir Eksikligi Anemisi Olan Eriskin Hastada Demir Tedavisi Sonrasi Diizelen
Immunolojik ve Klinik Bulgular

Tugba Onalan, Fatma Arzu Akkug, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Demir eksikligi anemisi (DEA) premenapozal kadinlarda sik gortilen bir anemi nedenidir. Hastalar halsizlik,
yaygin vicut agrisi ve sik enfeksiyon gecirme gibi DEA'nde gériilebilen semptomlarla farkli polikliniklere
basvurabilmektedir. Bu olguda immunoloji polikliniginde dederlendirilen ve adir DEA olan bir hastanin demir
tedavisi 6ncesi ve sonrasindaki immunolojik parametrelerinin dederlendirilmesi amaglanmistir.

Olgu: 26 yasinda kadin sik enfeksiyon gecirme sikayeti ile immunoloji polikligine basvurdu. Ek olarak halsizlik
ve efor dispnesi mevcuttu. Hikayesinde bu sikayetler ile daha 6nce farkli polikliniklere mukerrer basvurusu
oldugu, semptomatik ve antimikrobiyal tedaviler aldigi ancak igne korkusu nedeniyle kan tetkiki yapilamadigi
o6grenildi. Kan tetkiklerinin gerekliligi anlatilarak hemogram, anemi parametreleri ve immunglobulin seviyeleri
istendi. Hemoglobin dlizeyi 5,7g/dL saptanan ve laboratuvar paremetreleri agir DEA'ni isaret eden hastanin
panhipogammaglobulinemisi de mevcuttu. intravenéz demir tedavisi endikasyonu olmayan hastaya oral tedavi
baslandi. 8 ay sonra basvuran ve yeterli oral demir tedavisi almis olan hastanin tetkiklerinde anemisinin
diizeldigi ve immunglobulin dederlerinin normal sinirlarda oldugu géruldi (Tablo 1).

Sonug: DEA diinyada en yaygin gériilen anemi nedenidir. Sadece hemoglobin tretiminde degil tim
hematolojik hlicre fonksiyonlarinda dogrudan veya dolayh etkileri oldugu gosterilmistir.DEA’nin hticresel
immuinite Gzerindeki etkileri farkli galismalarda gosterilmis olsa da humoral immunite Gzerindeki etkileri
celiskilidir.Vakamizda agir DEA varliginda mevcut olan panhipogammaglobulineminin sadece demir tedavisi
sonrasli dizeldigi gorilmektedir.Bu da DEA'nin humoral immunite Gzerinde etkili olabilecegi gorisiuni
desteklemektedir. Demirin immin sistem Ulzerindeki etkisinin kendi regiilasyonundan sorumlu olan ve
eksikliginde artan hepsidin proteini aracilidi ile oldugu distntlmektedir. Bir hayvan calismasinda hepsidin
kontrolli demir tedavisinin enfeksiyona karsl koruyucu oldugu gosterilmistir.DEA dikkatle dederlendirilmesi
gereken ve immin yetmezlik semptomlarina sebep olabilen énemli bir halk sagligi sorunudur.

Anahtar Kelimeler: demir eksikligi anemisi, hipogammaglobulinemi, hepsidin

Hastamin demir tedavisi oncesi ve sonrasi laboratuvar sonuclari

Referans araligi Demir tedavisi 6ncesi Demir tedavisi sonrasi

Hb (g/dL) 12.1-17.2 5.7 14.1
Htc (%) 36.1-50.3 17.4 41.9
MCYV (fL) 82.2-99 61.5 84.5
Demir (ng/dL) 13-150 10.2 69.8
TDBK (pg/dL) 135-392 475.8 180.4
Ferritin (ng/mL) 14.5-290 1.97 23.4
1gG (g/L) 7-16 5.46 9.22
IgA (g/L) 0.7-4 0.58 0.72
IgM (g/L) 0.46-3.04 0.372 0.486
IgE (g/L) 0-100 <17 <17

Hb:Hemoglobin, Htc:Hematokrit, MCV:Ortalama eritrosit voliimii, TDBK:Total demir
baglama kapasitesi
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[Abstract:0138] [PS — 048] [Kombine immiin yetmezlikler]

Endobronsiyal Yerlesimli EBV Iliskili Diiz Kas Tiimorii Olan Primer Immiin Yetmezlik
Olgusu

Muhammed Aydin?!, Burcu Kiling Oktay2, Zeynep Merig!, Betlil Gemici Karaaslan!, Ayse Kalyoncu3, Ahu Senem
Demirdz*, Sebnem Batur?, Esra Ylicel!, Ayse Ayzit Kiling Sakalli®>, Sebuh Kurugoglu3, Stheyla Ocak?, Ayga
Kiykim?

{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Gocuk
Immunoloji ve Allerji BD

2fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk
Hematoloji ve Onkoloji BD

3istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Radyoloji ABD, Gocuk Radyolojisi BD

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Tibbi Patoloji ABD

Sistanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk Gégls
Hastaliklari BD

FCHO1 (F-BAR domain only protein 1), clathrin kapli vezikillerin olusmasinda gorevli bir molekuldir. Bu
sayede hiicre igine endositozda rol almaktadir. FCHO1 mutasyonunun insanlarda hangi klinik bulgulara neden
olacagi net olarak bilinmemekle birlikte T cell receptor (TCR) aracilikli T lenfosit uyarilmasini bozdugunu
gosteren galismalar mevcuttur. Bu yolla T lenfosit proliferasyonu bozularak kombine immiin yetmezlik tablosu
ortaya cikmaktadir. EBV enfeksiyonlarina ve buna bagli lenfoma basta olmak lizere malignitelere yatkinlik
olusturabilmektedir.

Biz tekrarlayan pnémoni dykist olan ve izleminde endobronsiyal yayilim gdsteren EBER pozitif, EBV iliskili diiz
kas timori gelismesi lGzerine bu duruma yatkinlik olusturabilecek immuin yetmezlikleri arastirirken FCHO1
geninde homozigot mutasyon saptadigimiz olgumuzu sunmak istedik. Her ne kadar FCHO1 mutasyonu
saptanan hastalarda EBYV iliskili tiimorler literatlirde bildirilmis olsa da akcigerde endobronsiyal yayihm
gosteren EBV iliskili diiz kas timori olgusu bildirilmemistir. Bu da olgumuzu 6zgin kilmaktadir.

EBV iliskili diiz kas tumorleri ve diffiiz blytk B hicreli lenfoma 6zellikle immin sistemin dogustan
hastaliklarinda gérilebilmektedir. Bu hastalarda ilk tani malignite ile olabilecedi gibi, bu durum diger immiin
yetmezlik bulgularindan sonra da ortaya ¢ikabilmektedir. Oncesinde enfeksiyon 8ykiisii olmasa dahi, EBV
iliskili dliz kas timorleri ve lenfomalarda altta yatan immiin yetmezlik lehine bulgular arastiriimali, gerekirse
genetik inceleme gonderilmelidir. Bu olgularin cogunda B hticre deplesyonuna yonelik biyolojik ajan kullanimi
ve hematopoetik kdk hicre nakli gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Diiz kas timéri, EBV, FCHO1, immiin yetmezlik, Kék hiicre nakli

[Abstract:0139] [PS - 049] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Geg Tani Alan Ataksi Telenjiektazi Tanili iki Kardes Olgu

Selda Kagar, Elife Islamogﬁlu, Zeynep Gor, Mutlu Yiksek
Zonguldak Bilent Ecevit Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Alerji
Immdinoloji Bilim Dal

Giris: Ataksi telenjiektazi (AT), bir serin/treonin protein kinazi kodlayan, ATM genindeki mutasyonlarin neden
oldugu, otozomal resesif gegisli bir primer immiin yetmezlik (PID) hastaligidir.AT hastalari ilerleyici serebellar
ataksi,okillokutanéz telenjiektazi, radyosensitivite, malignitelere duyarlilik ve metabolik bozukluklar dahil
olmak Uzere gesitli klinik belirtiler gésterir. Bizim sunumumuzda, AT tanisini 5 yasinda almis ikiz kardeslere ait
klinik bulgular yer almaktadir.

Olgu: 5 yasinda ikiz erkek kardesler yurimede dengesizlik sikayeti ile basvurdu.24 aylik olana kadar motor ve
mental gelismeleri normal seyreden,14 aylikken ylriimeye baslayan hastalarimizin iki yaslarindan sonra
ylrimede dengesizlikleri baslamis. Sik Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonu gegirdikleri ve bu nedenle sik
tetkiklerin yapildigi ve antibiyotik tedavisi aldidi 6grenildi. Ilerleyen dénemde ciimle kuramama ve konusmada
yavaslama fark edilmesi Gzerine gocuk nérolojisine basvurulmus. Burada ileri incelemeleri yapiimis. MR
goruntlileme normal saptanan hastaya takip dnerilmis. Hastanin klinik seyrinde ataksik bulgularina, sklerada
telenjiektazilerin eklenmesi Gzerine tarafimiza ydnlendirilmisti. Soygegmiste ebeveynler arasinda akrabalik
olmasi dikkat gekici idi. Fizik muayeneleri benzer olup,dizartrik konusma,her iki sklerada telenjiektazi, ataksi,
ciltte hipo-hiperpigmente lezyonlar mevcuttu. Tam kan sayiminda lenfopenisi vardi.Immiinglobulin degerleri
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yaslarina gére normaldi. Alfa fetoprotein degeri her ikisinde de ylksek saptandi. Sedim ve crp normaldi. Total
T ve yardimci lenfosit belirteg oranlari normal sinirlarin altindaydi. B lenfosit belirteg oranlari normal
sinirlardaydi. Hastada klinik seyir laboratuvar bulgulariyla AT tanisini distindlrdii. Hastanin ATM geninde
homozigot patojenik varyant saptandi.

Tartisma: Tekrarlayan sinls ve akciger enfeksiyonlari, konusma bozukluklari, g6z ve deride ylzeyel
damarlarin belirginlesmesi durumunda AT tanisi aklimizda bulunmalidir. Fiziksel ve konusma terapileri
hastalarda fonksiyonel koruma saglayabilir. Proflaktik antibiyotik ve IVIG tedavisi baglanabilir. Malignite riski
acisindan hastalar yakin takibe alinmahdir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi Telenjiektazi, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon, serebellar ataksi

Sklerada Telenjiektazik Damarlar
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[Abstract:0140] [PS — 050] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Erken Bebeklikte Alerjik Proktokolit Tanisi Konan Hastada NFAT-5 Yetmezligine Bagh
Inflamatuar Bagirsak Hastalig:

Sanem Eren Akarcan?, Ilke Taskirdil, Betiil Aksoy?, idil Akay Haci!, Yeliz Cagan Appak3, Masallah Baran3, Tuba
Tuncel*

1Bayrakli Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi, Izmir

2Bayrakh Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi .

3Katip Celebi Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Izmir _

4Katip Celebi Universitesi Cocuk Immuinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Bilim Dali, Izmir

On gunlukken kanli digkilamasi baslayan erkek bebekte alerjik proktokolit diistintlerek anneye sit
eliminasyonu uygulanmis, sikayetlerin devam etmesi lizerine coklu gida eliminasyonuna gecilmisti. Bir miktar
azalan sikayetlerin ek gida déneminde artmasi lizerine hasta sekiz aylikken gastrointestinal degerlendirme igin
merkezimize yonlendirilmisti. Hipergamaglobulinemi ve sedimentasyon ylksekligi gibi inflamasyonla uyumlu
bulgulari ve gida eliminasyonuna yetersiz yaniti nedeniyle hastaya kolonoskopi yapildi. Kolonoskopide pankolit
saptandi, histopatolojisi inflamatuvar bagirsak hastaligi (iBH) ile uyumluydu. Cok erken baslangich iBH
tanisiyla antiinflamatuvar ve immunsupresif tedaviler (prednizolon, mesalazin, azatiyoprin) baslandi.
Tedavilere yanit alindigi halde kortikosteroid dozu azaltildiginda hastaligi aktive olan hasta steroid bagiml
kabul edildi ve 18 aylikken infliksimab baslandi. Alti doz infliksimab sonrasinda aktif hastaligi olmasi nedeniyle
bakilan serum ilag dlizeyi diistik, anti-infliksimab antikoru pozitifti. Infliksimab kesilerek takrolimus baslanan
hastada birinci yil sonunda hastalik aktivasyonu gelisti. Takrolimus kesilerek adalimumab baslandi; halen
tedavinin 6. ayinda ve hastaligi kontrol altindadir.

Hastanin imminolojik dederlendirmesinde lenfosit alt gruplari ve Burst testi normaldi. Hedefe yonelik yeni
nesil dizileme ydntemiyle dederlendirilen IBH genlerinde (CRFB4 (IL10RB), EPCAM, FOXP3, IL10, IL10RA,
IL10RB, MEFV, SKIV2L, TTC37, TTC7A) mutasyon saptanmadi. Tum ekzom sekanslama

sonucunda NFAT5 geninde ekzon 13'te c.3917A>G heterozigot mutasyonu saptandi. Hasta son aylarda
persistan CMV enfeksiyonu nedeniyle gansiklovir ve valgansiklovir tedavileri almaktadir. Immunmodulatér
etkisinden yararlanmak igin dizenli intravendz immunoglobulin tedavisi bagslanmistir. T-B hicre alt gruplan ve
T hiicre fonksiyonlari agisindan tetkikleri planlanmistir.

Alerjik proktokolit diisiiniilen diyete yanitsiz hastalarda ¢ok erken baslangich IBH mutlaka akilda tutulmalidir.
Cok erken baslangigli IBH saptanan hastalarda ayrintili immiinolojik degerlendirme yapilmali, dzellikle
immunsupresif tedaviye direngli olanlarda altta yatan genetik bir defekt israrla aranmalidir.

Anahtar Kelimeler: cok erken baslangigli inflamatuvar bagirsak hastaligi, immun disreglilasyon, NFAT5

[Abstract:0142] [PS — 051] [Antikor eksiklikleri]

PIK3CD mutasyonuna bagh APDS tanisi alan bir adolesan hastada otoimmiin hastalik
birikimi

Ayse Metin?, Betlil Karaatmaca?, Deniz Yilmaz?, Funda Aytekin Givenir?, Cankat Genis?, Mehmet Boyraz3
1saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Iimmiinoloji ve Alerji Klinigi, Ankara
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

3Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Aktif fosfoinositid 3-kinaz delta sendromu (APDS) yeni tanimlanmis patogenez, klinik bulgular ve tedavisi
acisindan son yillarda aktif bir klinik arastirma yarutilen bir primer immun yetmezliktir. Hedefe ydnelik olarak
mTOR inhibitérleri (Rapamisin, Sirolimus) ve PIK3CD’ye y6nelik spesifik inhibitdr (Leniolisib) tedavisinin
sonuglari hakkindaki bilgiler de yeni gelismektedir. Bu vaka sunumunda biz APDS’nin multipl otoimmiuniteyle
karsimiza cikabilecegine dikkat cekmek istedik.

Olgu sunumu

17 yasinda erkek hasta, 6 ayliktan itibaren baslayan tekrarlayan ve hospitalizasyon gerektiren akciger
enfeksiyonlar, otitis media nedeniyle 2,5 yasinda Ankara Diskapi EAH Immuiinoloji bdlimiine getirilmisti.
Kuzen evliliginden dogan hastada panhipogamaglobulinemi, B lenfosit azligi, spesifik antikor cevapsizligi,
hafiza B lenfosit yoklugu nedeniyle Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) tanisi aldi ve diizenli IgRT'ne
baslandi. Hastada birgok kez mutasyon analizi agisindan girisimde bulunuldu ise de mutasyona ulasilamadi.
Duzenli IVIG tedavisine iyi bir uyum godstermis olan hastada tekrarlayan ve agir seyirli enfeksiyon agisindan
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kontrol saglandi. Bliyime ve gelismesi orta derecede geri seyreden hastada Tip 1 DM, Hashimoto tiroiditi,
yaygin vitiligo, astim, atopik dermatit, adrenal yetmezlik, hipoparatiroidi ve giderek ilerleyici
hepatosplenomegali gelisti. Oportunistik enfeksiyon EBV, CMV, Tlberkiloz, Candida, Aspergillus enfeksiyonlari
15 yilhk takibinde gelismedi. TMP-SMX ile profilaksisine diizenli uymadi. Santral ve periferik tromboz ve inme
gecirmeyen hastanin nébeti olmasi nedeniyle gekilen beyin MR goérintlilemesinde anomali ve parankimde
patolojik sinyal izlenmedi.

Sonug

Genetik analizle hastada PIK3CD (c.1189G>A, p.Val397Met) mutasyonu saptandi. Suanda aylik IVIG tedavisi
ve endokrinopatilerine uygun tedavilerini (insulin, levotiroksin, fludrokortizon ve kalsitriol) almaktadir.
Tedavide sirolimus ve leniolisib de kullanilabilmektedir. Ancak standart tedavilere yanit vermeyen hastalarda
hematopoetik kdk hicre nakli distnudlmelidir.

Anahtar Kelimeler: APDS, CVID, endokrinopati, otoimmiunite, PIK3CD

[Abstract:0143] [PS — 052] [Dogal immiinite defektleri]

Dogustan Bagisiklik Kusuru Olan Eriskin Hastada Prenatal ve Postnatal Danismanlik Igin
Genetik Tani1 Sart Midir?

Aysu ilhan Yalaki!, Sevgi Bilgig Eltan2, Ahmet Ozen?, Elif Karakog-Aydiner?, Safa Baris?

IMersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji immunoloji Bilim Dali, Mersin

2Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Saglhk Bilimleri Enstitiisi
Pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dal ve Yiiksek Lisans/Doktora Programi, Jeffrey Modell Primer Immin
Yetmezlik Tani Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip Merkezi, Immiin Yetmezlik Uygulama ve Arastirma
Merkezi, Istanbul

GIRIS: Dogustan Bagisiklik Kusurlari (DBK) seyrek olmakla birlikte ciddi morbidite ve mortaliteye yol agmasi
nedeni ile erken tani konulmasi bliytk 6nem tasir. Akrabalarinda DBK olan bireylerde imminolojik
dederlendirmenin yapilmasi, bu hastalarin erken dénemde tani almasini ve bdylece erken ve hedefli tedavilere
ulasimi saglar. Bu olgu ile genetik tanisi henliz aydinlatilamamis DBK tanili erigskin hastada prenetal/postnatal
genetik danismanhdin ve cocukta erken dénemde klinik ve imminolojik dederlendirmenin énemini
vurgulamayi amacgladik.

Olgu: 38 yasinda erkek hasta, kronik siniizit, bronsiektazi, tlseratif kolit (UK), ve agamaglobulinemi tanilari
nedeniyle cocuklugundan beri takipli olup 8 yildir SKIG tedavisi kullanmaktaydi. Yapilan tiim ekzom
dizilemede, DBK iliskili herhangi bir genetik taniya ulasilamamisti. Hastanin 4 yasindaki kizi, 2,5 aydir siiren
mukussuz, kansiz ishal sonrasi basvurduklar pediatrik gastroenterolog tarafindan immiuinoglobulinlerinde
dusiklik farkedilmesi sonrasi klinigimize yodnlendirilmisti. Ozgegmisinde invitro fertilizasyon (IVF) gebelik ile
sorunsuz dogum 6ykisi mevcuttu, 6éyklstinde; yilda 7-8 defa, antibiyotik kullanimi gerektiren otit ve
ventilasyon tlipl operasyonu ile birlikte, asili olmasina ragmen hastane yatisi gerektiren agir rotavirts ishali
gecirdigi 6grenildi.. Hastanin fizik incelemesinde, tonsil dokusu goériilmedi ve ellerinde sidiller mevcuttu.
Laboratuarda; lenfopeni (900 hiicre/pL), hipogamaglobulinemi (IgG 338mg/dl, IgA 26mg/dl, IgM 53mg/dl)
CD3 ve CD4 T lenfopeni, ters donmiis CD4/CD8 orani, B lenfosit yoklugu, distk CD4+CD45RA+ ve RTE,
yiksek CD4+CD45R0 orani ile kombine immiin yetmezlik fenotipi saptandi ve TMP-SMX, 1VIG profilaksileri
baslandi.

Sonug: DBK tanisi alan hastalar spontan veya IVF gebelik planladiklarinda genetik danismanhk almali ve gocuk
sahibi olduktan sonra mimkin olan en erken silirede klinik ve imminolojik degerlendirme igin bu alanda
uzman hekimlere bagvurmalidir.

Anahtar Kelimeler: Dogustan badisiklik kusurlari, erken tani, genetik danismanhk
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[Abstract:0145] [PS — 054] [SCIG /IVIG]

Subkutan immunoglobulin kullanimi bilgilendirmesinde kaynak olarak YouTube
videolarinin incelenmesi

Makbule Seda Bayrak Durmaz, Nurgll Sevimli _
Sagdlik Bilimleri Universitesi Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Klinigi,
Diyarbakir

Giris: Internet ve sosyal medya, sadlik bilgisi arayan hastalar icin dnemli bir kaynak olmustur. YouTube™ ise
herkesin video ylkleyebildidi iletisim aracidir, fakat saglik calisanlari ve devlet kurumlari platformdaki bilgilerin
dogru ve kaliteli olup olmadigi konusunda kaygilar tasimaktadir (1,2).

Amag: Bu galismada, subkutan immunoglobulin (SCIG) kullanimi bilgilendirmesi ile ilgili YouTube’da yer alan
videolarin igerik ve kalitesini dederlendirmek amacglanmistir.

Yéntem: 06.02.2024 tarihinde YouTubeTM (http://www.youtube.com) sayfasinda arama gubuguna “How to
use subcutaneous immunoglobulin” ve “Subkutan Immunoglobulin nasil kullanilir” anahtar sézcikleri yazildi.
101 video iginden 30 video dederlendirme kriterlerini karsiladi. Videolarin dederlendirmesinde modifiye
DISCERN (mDISCERN), Kiiresel Kalite Olgedi (GQS) ve Hasta Egitim Materyalleri Dederlendirme Araci (PEMAT
A/V) kullanildi (2-4).

Bulgular: Calismamizda 26 farkli kanal tarafindan yayinlanan toplam 30 video kaydi incelendi. Icerik
Ureticilerinden 13’4 (%43.3) sadlik kurulusu, 13l (%43.3) TV/YouTube kanali, 3’ (10%) hasta dernedi, 1'i
(3.3%) ise ilag firmasi idi. Video igeriklerinin ortanca mDISCERN puani 4 (1-5), GQS puani 4 (2-5), PEMAT/A
ylizdesi %85 (25-100), PEMAT/V yizdesi ise %100 (33-100) olarak dederlendirildi. igerikler %73.3 oraninda
anlagsilabilir bulundu. Saghk kuruluslarn tarafindan ylklenen videolarin ortanca mDISCERN puani (p=0.006),
GQS puani (p=0.004) ve PEMAT/A yuzdesi (p=0.025) diger icerik Ureticileri tarafindan yltklenen videolara
gbre anlamli dizeyde ylksek saptandi (sekil-1). Bununla birlikte, video siresi ile mDISCERN puani (r=0.459,
p=0.011), GQS (r=0.406, p=0.026) ve PEMAT/A yiizdesi (r=0.401, p=0.028) arasinda pozitif korelasyon
ortaya konuldu. Tirkge olarak karsimiza gikan videolardan sadece 1 tanesi SCIG kullanimi ile ilgiliydi.

Sonug: Hastalara ve yakinlarina bu konuda anlasilir ve uygulanabilir bilgi vermek igin, bu alanda uzman
doktorlarin ve akademik kuruluslarin hazirlayacadi bilgilendirici videolara ihtiyag bulundugunu distinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Egitim, Subkutan immunoglobulin, Youtube

Sekil-1
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M Oiscern, p=0.006

WCQs, p=D.00s BPEMAT A, p=0.025

WPFEMAT U, p=0,509

Saghk kurulugu Digerlen Saglix kurulugu Digerlen
icerik Gretici Icerik retici

Saglik kuruluslar: tarafindan yiiklenen videolarin ortanca discern puani, GOS puani ve
PEMAT/A yiizdesinin diger videolar ile karsilagtiriimasi
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[Abstract:0146] [PS — 055] [Primer Immiin yetmezliklerde tedavi]

Noonan sendromlu olguda beklenmedik bas agrisi nedeni: Aseptik menenjit

Ece Tusliz Onata!, Hacer Efnan Melek Arsoy?, Ummugulsim Dikici!, Oner Ozdemir?
1Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dall
2Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Giris

Aseptik menenjit; akut gelisen, beyin omurilik sivisi (BOS) kilttriinde, Gram boyamasinda patojen
saptanamayan menenjiti tanimlar. intravenéz immunglobiilin (IVIG), ilaglar, maligniteler, otoimmiin
hastaliklar etyolojide rol oynayabilir. Noonan sendromu (NS) olan, yaygin dedisken immunyetmezlik (YDIY)
tanisiyla IVIG replasman tedavisi alan ve menenjit tablosu gelisen hastamizi sunuyoruz.

Olgu

Noonan sendromu tanili 15 yasindaki erkek hasta siddetli bas agrisi, ense sertligi ve subfebril ates
yakinmalariyla menenjit/ensefalit 6n tanisi ile hospitalize edildi. Bilinci acik, genel durumu iyi olan hastanin
santral goérintilemesi ve goz dibi muayenesi normaldi. BOS hiicre sayiminda hiicre goérilmedi, BOS
mikroprotein 75,4 mg/dL, BOS glukoz 58 mg/dL (kandal120 mg/dL) idi. Viral ve bakteriyel etkenleri iceren
genis menenjit PCR panelinde ve BOS kdiltirinde Greme olmadi. Hastanin semptomlarinin IVIG alimindan
sonraki iki gun iginde baslamasi, etkenin Uretilememesi ve laboratuvar bulgulariyla beraber hastada IVIG'e
bagh aseptik menenjit distnuldi. Hastanin takibinde sikayetleri geriledi, yatisinin yedinci giiniinde sifayla
taburcu edildi. Hastanin sonraki IVIG aliminda Griin ve Urindn konsantrasyonu degistirildi. Bununla beraber
Oncesinde premedikasyon (metilprednizolon 1mg/kg, feniramin maleat 1 mg/kg ve parasetamol 10 mg/kg)
uygulanarak IVIG verildi. Hastanin takibinde, IVIG alimi sonrasi bas agrisi aralikli olarak oldu fakat
antiinflamatuar tedaviye iyi cevap verdigi gézlendi.

Tartisma-Sonug

IVIG'in ates, bas agrisi, bulanti, kusma, miyalji, aritmi, anaflaksi ve aseptik menenjit gibi yan etkileri oldugu
bilinmektedir. Aseptik menenjit nadir goérilmektedir. Menenjit bulgulariyla basvuran immunyetmezlikli hastada
anamnezde IVIG alimi sorgulanmali, aseptik menenjit ayirici tanilar arasinda yer almalidir. Aseptik menenjit
gelisen olgularda diger IVIG alimlarinda trln degisikligi yapilmasi ve premedikasyon uygulanmasi akilci
goérinmektedir.

Anahtar Kelimeler: aseptik menenjit, intraven6z immunglobulin, Noonan Sendromu

[Abstract:0148] [PS — 057] [Kombine immiin yetmezlikler]

Bare Lenfosit Sendromu Tip 1 (TAPBP) Tanisi Ile Izlenen iki Olgu: iki Farkh
Prezentasyon

Ayse Metin?, Betll Karaatmaca?!, Funda Aytekin Glvenir!, Deniz Yilmaz!, Gokgen Dilsa Tugcu?, Guzin Cinel?,
Engin Altundag?

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Gogus Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

30ndokuz Mayis Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Samsun

GIRIS: TAP1, TAP2 ve Tapasin eksikligine bagll Bare lenfosit sendromu, nadir gériilen otozomal resesif gegisli
primer immin yetmezlik sendromudur.

HLA sinif I molekdilleri, vicuttaki tim gekirdekli hicrelerin ylzeyinde eksprese edilen, polimorfik
transmembran glikoproteinlerdir. HLA sinif I molekulleri hiicre igi antijenik peptitleri, sitotoksik T lenfositlere
(CTL) sunma ve Naturel killer(NK) hticreler, yd T hlcreleri gibi HLA sinif I baglanma reseptorlerini tasiyan
hicrelerin aktivitesini diizenleme roliine sahiptir. TAP1 ve TAP2 proteinlerinden herhangi birindeki mutasyon,
MHC sinif T aracili antijen sunumunda, hticre ici peptid antijenlerinin endoplazmik retikuluma tasinmasini
bozar. MHC sinif 1 eksikligi, Bare lenfosit sendromu gocukluk gaginda baslayan tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlarla ya da adolesan-genc eriskin donemde granitlomatéz cilt lezyonlari ile bulgu verebilir. Bugline
kadar TAPBP mutasyonu gosterilen az sayida hasta bulunmaktadir.

Metod: TAPBP geninde mutasyon saptanan 2 vakayi sunmaktayiz. Vakalarin klinik ve demografik dzellikleri ve
immunolojik tetkikleri Tablo 1'de 6zetlenmistir.

Bulgular: 1. hasta, 17 yas erkek, aylk IVIG profilaksisi ve azitromisin ile klinik bulgular stabil olarak
izlenmekte. 2. hasta, 17 yas kiz, lenfosittik insterstisyel pnémoni bulgulari ve EBV pozitifligi mevcut ( EBV PCR
kanda 898 kopya). IVIG ve bactrim-flukanazol profilaksisi yaninda pulse steroid alan hastaya Rituximab da
baslandi ancak 2. Kiirde anafilaksi gelisti.
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1

TARTISMA: TAPBP eksikligi, ciddi kronik sinopulmoner enfeksiyonlar ve grantilomatoz cilt tutulumu ile kendini
gosteren, nadir gorilen bir primer immin yetmezliktir. Tekrarlayan enfeksiyonlara bagli kronik sinopulmoner
komplikasyonlarda gok nadir de olsa MHC sinif I eksikligi de ayirici tanida akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Bare lenfosit sendromu, MHC Sinif 1, TAPBP

TAPBP eksikligi ile izlenen vakalarin klinik ve demografik 6zellikleri

Vaka 1 Vaka 2
Yas, cinsiyet 17 vas, erkek 17 vas, kadin
Bagvuru bulgulan Tekrarlayan pulmoner Tekrarlayan pulmoner
enfeksiyon, bronsicktazi, enfeksiyon, graniilomatoz
astim cilt lezyonu, lenfosittik
Semptomlann basglangic yasg1 | S yas 12 yas
IVIG tedavisi + +
Tam kan sayimi
Hg(g/dL) 15.7 11.5
WBC(/mm?) 6030 5380
ANS(/mm?) 3420 3680
ALS (/mm?) 1940 1220
PLT(/mm?) 259000 324000
Immunglobulinler
IgA (g/dL) 143 128
IgG(g/dL) 1350 1090
IgM(g/dL) 20 159
| 'ES! "WL) 17.8 5.8
Lenfosit alt gruplan
CD3 (%~/mm3) 62.4,1210 75.4,919
CD4 (%~/mm3) 44.7, 867 54.7, 667
CD8 (%~/mm3) 159.9, 386 23.5, 286
CD19 (%~/mm3) 14, 272 12.6, 154
CD16 + 56 (%-/mm3) 16.1, 312 8,98
Genetik TAPBP(NM_003190.5 TAPBP (NM_003190.5
c.312delA(p.Lys104fs*6) ), | |c.209-2A>G,splice side
homozigot I heterozigot novel varyant
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[Abstract:0149] [PS — 058] [Fagositer sistem bozukluklari]

DHR 123 Testinde Yeni Bir Subtipleme Parametresi; Floresans Geometrik Ortalamasi
(Gmean) ve Varyasyon Katsayisina (CV) Gore Sitimiilasyon Index (SI) Karsilastirmasi

Sinan Kitik, Huriye Celikzencir, Rabiya Nayir, Cagman Tan, Mustafa Yavuz Koker
Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Immiuinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

GIRIS

Kronik Grantlomatoz Hastalik (KGH) notrofil NADPH Oksidaz enzim fonksiyon bozukludu ile seyreden ve
Ozellikle gocuklarda gorilen bir primer immiin yetmezlik hastaligidir. KGH, etkilenen NADPH-oksidaz (nitesine
bagli olarak X-bagli veya otozomal resesif gecis gosterebilir. Kronik granlilomatoz hastalikta enfeksiyona
ajaninin (bakteri veya mantar) yikimi yeterince saglanamaz ve hastalarda enfeksiyon oldukca agir
seyredebilir. KGH tanisinda ¢cogunlukla nétrofilde Uretilen hidrojen peroksit varligi arastiriimaktadir. Bu amacla
siklikla basvurulan laboratuvar yontemi DHR-123 testidir. DHR 123 testinde forbol miristat asetat (PMA)
uyarimindan sonra nétrofilde olusan uyarim akim sitometri ile 6lgulir.

AMAC

Bu galismanin amaci, KGH tanisinda yaygin laboratuvar testi olan DHR 123 testinde farkli KGH subtiplerinde
olusan uyarim histogramlarinin karsilastirmasidir. Bu amacla akim sitometride olusan floresan degerlerinin
Varyasyon Katsayisi (CV), Geometrik Ortalamasi (Gmean, GM) dederinden elde edilecek sitimulasyon indexleri
(SI) leri kullanilacaktir.

METOT Calismada, KGH 6n tanisi alan hastalarda DHR 123 testi kullanilarak akim sitometride floresans GM ve
CV' dederlerine gore SI hesaplamalari yapildi.

BULGULAR DHR 123 testinde KGH olarak bulunan ve genetik tanida XL-KGH ve OR-KGH (p47 defekti) olan
hastalarin sonuglari geriye donik tekrar incelendi. OR-KGH (p47 defekti) olan hastada floresans Geometrik
Ortalamasi igin SIG: 6.3 ve Varyasyon Katsayisi igin SIV: 2.1 olarak bulunmustur. Molekdler tani ile
dogrulanmis X-CGD hastasinda ise uyarim histogram Geometrik Ortalamasi icin SIG: 1.8 ve Varyasyon
Katsayisi igin SIV: 1 olarak bulunmustur.

SONUGC

XL-KGH ve OR-KGH (p47 defect) ayriminda akim sitometri DHR verileri yardimci olabilir. Bu dogrultuda ileri
tani yontemlerine gecis agisindan SI, dogru yonlendirmeler sadlayabilir. Bu yolla XL-KGH ve OR-KGH (p47
defect) durumlarda sadece hedef gene ydnelik mutasyon taramasi yapilabilir.

Anahtar Kelimeler: Dhr 123, Kronik grantlomatdz hastalik, Sitimilasyon indeksleri
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ORNEKLERIN GM VE CV DEGERLERI
P47 GM CV

PMASIZ 561 30
PMA LI 3,538 63
X-CGD GM cCV
PMASIZ 1.116 34
PMA LI 2190 35

[Abstract:0151] [PS — 059] [Fagositer sistem bozukluklari]

Kemik 1ligi Nakli Sonrasi KGH Hastalarinda Kimerizm Durumunun DHR-123 Testi Ile
Izlenmesi

Huriye Celikzencir, Sinan Kutuk, Rabiya Nayir, Serife Nur Eren, Cagman Tan, Mustafa Yavuz Koker
ERCIYES UNIVERSITESI TIP FAKULTESI, IMMUNOLOJI ANABILIMDALI, KAYSERI

Kronik Granlilomatoz Hastalik (KGH) noétrofil NADPH Oksidaz enzim fonksiyon bozuklugu ile seyreden ve
Ozellikle gocuklarda gorilen bir primer immiin yetmezlik hastaligidir.Bu amagla siklikla basvurulan laboratuvar
yontemi DHR-123 testidir. DHR 123 testinde forbol miristat asetat (PMA) uyarimindan sonra notrofilde olusan
uyarim miktari akim sitometri ile 6lgulur.

Hematopoietik kok hlicre nakli (HKHN), KGH hastalar igin iyilestirici bir tedavi secenedidir. Son yillarda HKHN
ile hastalarin hayatta kalma oraninda artislar izlenmektedir. Bu nedenle kemik iligi nakli siirecinin tam tedavi
ile sonuglanmasi oldukga 6nemlidir.

AMAC

Calismamiz, KGH tanisi alan bir hastanin kemik iligi nakli sonrasi engrafment durumunun DHR Testi, ile
izlenmesi elde edilen verilerle kimerizm durumunun takibi hedeflenmistir.

YONTEM

kemik iligi nakli yapilan ancak kimerizm durumunun kontroli igin DHR testi planlanan X-KGH tanili erkek
cocuk hastadan ve saglikli kontrolden pk 6rneklerinden nétrofil izolasyonu yapilarak hiicreler PMA ile uyarildi
ve bekletildi.akim sitomettri ile dlguldu.

BULGULAR

DHR testinde stimilasyon indeksi(Si) verilerinin hasta ve saglikl kontrol érnekleri arasindaki referans
dederleri karsilastirildi.DHR-123 testi sonucunda HSCT yapilan hastada iki farkli uyarim karakterinde notrofil
popllasyonu oldugu goézlendi. Notrofil grubunda %90.75 hasta ve %9.25 uyariimis saglikh hiicre grubu oldugu
gdzlendi. Bu durum hasta engrafment kaybi olarak yorumlandi. Benzer sekilde monosit Gizerinden yapilan
analizde yaklasik %90 kimerizm kaybi oldugu goézlendi.

SONUC

X-KGH nakil sonrasi nétrofil kimerizmi akim sitometri ile izlenebilir. tekrarlayan enfeksiyon durumlarinda DHR
testi ile notrofil fonksiyonunun kontrol edilmesi hastaya 6nemli faydalar saglayabilir. Kemik iligi nakil hastalar
DHR-123 testi ile izlenmesi ve saglikli nétrofil grubunun %10 un altina distigd durumlarda hastalara
antimikrobial profilaksi uygulanmasi merkezimizce 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: dhr 123, fago test, immunyetmezlik
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[Abstract:0152] [PS — 060] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Eriskin Yasta Teshis Edilen Artemis Mutasyonu: Kombine immiin Yetmezligin Nadir Bir
Yiizi

Selim Kahraman, Fatih Ctlkesen, Sevket Arslan )
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari A.D. Imminoloji ve Alerji Hastaliklar B.D.

GIRIS

Artemis (DCLRE1C), homolog olmayan cift sarmal DNA kiriklarinin onarimi ve V(D)J rekombinasyon
suireglerinde kritik rol oynayan bir endontikleolitik enzimdir. Bu genin amorfik mutasyonlari, erken bebeklikte
T-B-NK+ tipi AKIY durumlarina neden olurken; hipomorfik mutasyonlar ise gesitli klinik tablolarla ortaya
cikabilmektedir. Bu olguda, ayni ailede tespit edilen Ggliincl Artemis mutasyonu tasiyan bir hasta
incelenecektir.

VAKA

19 yasindaki kadin hastanin, cocuklugundan bu yana ellerinde tekrarlayan sigil sikdyeti mevcutmus. Bu
nedenle mikerrer dermatoloji ve plastik cerrahi kliniklerine basvurmus, uygulanan farmakolojik ve cerrahi
tedavilere ragmen sigilleri tekrarlamis. Son iki yil icinde reklrren akciger enfeksiyonlar ve astim ataklar
yasayan hasta klinigimize basvurdu.

Hastanin aile 6ykustnde, direncli sigiller nedeniyle yapilan incelemeler sonucunda bir ablasinda DCLRE1C gen
mutasyonu tespit edilmis ve sonrasinda lenfoma gelisimi izlenmistir; bu durum hasta igin letal sonuglanmistir.
Diger ablasinda da el ve genital bélge sigilleri gozlemlenmis, DCLRE1C

mutasyonu dogrulanmis ve hasta takip altina alinmistir.

ilk degerlendirmede, hastanin parmak uglarindaki sigiller disinda fiziksel muayenede anormal bulgu
saptanmamistir. Hemogram ve biyokimya test sonuglari normal araliklarda sonuglanmistir. immunolojik
laboratuvar sonuglari Tablo-1'de yer almaktadir. Genetik incelemeler sonucunda DCLRE1C geninde homozigot
mutasyon tespit edilmistir.

TARTISMA

Artemis, V(D)J rekombinasyonu silrecinde baslatilan DNA cift sarmal kiriklarinin onariminda zorunlu olan bir
ekzonikleazdir ve T ile B hlicrelerinin olgunlasmasi igin gereklidir. Bu enzim, kromozom onarimi ve genomik
stabilite acisindan hayati 6neme sahiptir. Artemis genindeki mutasyonlar, antikor eksikliginden siddetli
kombine immin yetmezlige (SCID) kadar genis bir fenotip yelpazesiyle iligkilendirilir. Ayrica, bu hastalarda
radyosensitivite ve malignite gelisim riskinin arttigi bilinmektedir. Sunulan olgu, erigkin yasa ulasabilmis ve
kombine immin yetmezlik mutasyonu saptanmis nadir bir érnektir.

Anahtar Kelimeler: Artemis, Hipomorfik Mutasyon, Immiin Yetmezlik

Hastanin Laboratuvar Verileri

IgG (g/l) 15.8 CD3 (%) 57
IgM (g/l) 0.57 CD4 (%) 28
IgA (g/l) <0.26 CDS8 (%) 29

IgG1 (g/) 8.29 CD16-56 (%) 34
IgG2 (g/l) 1.9 CD19(%) 3

IgG3 (g/l) 0.789 CD27 (%) 4.2
IgG4 (g/) <0.06 Anti A- Anti B 1/8

71



10.koNGRES|

[Abstract:0153] [PS — 061] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Total Alopesi ile Basvuran IKBKG Mutasyonlu Bir Erkek Olgu

Burcu Ozkan Kirgin!, Behiye Sarikaya Ozdemir2, Abdiilkerim Kolkiran3, Elif Soyak Aytekin?
1Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Giris:

IKBKG geni, NF-kappaB (NF-kB) sinyal yolaginda rol alan IKK kompleksinin dizenleyici alt birimi olan ve
birgok immin, inflamatuar ve apoptotik yolakta gérev alan NEMO'yu kodlamaktadir. IKBKG geninde meydana
gelen mutasyonlar, cilt eklerinin anormal gelisimi, ter bezlerinin yoklugu ve agir enfeksiyonlar ile seyreden
Immin Yetmezlikli Ektodermal Displazi'ye (EDA-ID) neden olmaktadir. Erkek hastalarda NEMO'nun amorfik
mutasyonlari yasamla bagdasmazken, hipomorfik mutasyonlu erkek olgular nadiren bildirilmistir. Burada
IKBKG gen mutasyonlu erkek olgumuz sunulmustur.

Olgu:

On yasinda erkek hasta sag doklilmesi sikayeti ile basvurdu. Alti aylikken sag, kas ve kirpik dékilmesinin
basladigi, bebeklik doneminde tekrarlayan cilt yaralarinin oldugu, bes yasina kadar sik tst solunum yolu
enfeksiyonu gegcirdigi ve alti kez alt solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle hastanede yattigi, sik uguk
dykiisiniin oldugu ve dokuz yasinda hashimoto tiroiditi tanisi aldigi 6grenildi. Ozgecmisinde ebeveynler
arasinda akrabalik ve ailede immiin yetmezlik 6yklist yoktu. Fizik muayenede total alopesi, kas ve kirpiklerin
yoklugu, her iki el tirnaklarinda distrofik gériinim ve her iki ayak tirnaklarinda kalinlasma, distrofi ve sararma
mevcuttu. Laboratuvar incelemesinde tam kan sayimi dogal, serum immiinoglobulin dlizeyleri, lenfosit alt
gruplar ve TREC dlzeyi normaldi. Primer immin yetmezlik yeni nesil dizileme panelinde IKBKG
(NM_001099857) geninde ¢.549G>C p.(GIn183His) hemizigot mutasyon saptandi. Hasta NEMO/IKBKG
eksikligine badh, X'e baglh resesif hipohidrotik ektodermal displazi ve immin yetmezlik-1(EDAID1) tanisi ile
takibe alindi.

Tartisma:

IKBKG mutasyonu, ektodermal dokular meydana getiren hiicreleri ve belirli imminolojik sinyal yolaklarini
bozarak ektoderm dokularinin tam gelismemesine ve immiin yetersizlige sebep olmaktadir. Etkilenen erkek
hastalarin azalmis fakat tamamen yok olmamis NF-KB aktivasyonuna bagh olarak hayatta kaldidi
disindlmektedir.

Anahtar Kelimeler: IKBKG/NEMO mutasyonlari, immin yetmezlik, NF-KB

[Abstract:0154] [PS — 062] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Norogelisimsel bozuklugu ve BCL11B mutasyonu olan iki olgunun immiinolojik olarak
degerlendirilmesi: olgu sunumu

Ummigilstim Dikici!, Ece Ttstiz Onata!, Emre Kaplan?, Oner Ozdemir!
!Sakarya Universitesi Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali
2Sakarya Universitesi EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali

Giris: T lenfositlerin gelisimi sirasinda ylksek oranda eksprese edilen BCL11B, transkripsiyonel diizenleyici bir
proteindir. Néronal sistemin ve immiunitenin gelisiminde rol almaktadir. Cocuk néroloji polikliniginde konusma
bozuklugu, otizm, dismorfizm, nérogelisimsel gerilik nedeniyle takipli olup BCL11B mutasyonu saptanan ve
tarafimiza yonlendirilen iki hastamizi sunuyoruz.

Olgu 1: 14 yasinda kiz hasta. Serebral palsi ve epilepsi tanili, dismorfik yiz bulgulari olan hastanin genetik
incelemesinde BCL11B geninde heterozigot patojenik mutasyon saptanmasi lzerine tarafimiza yoénlendirildi.
Hastanin oykistinde sik hastalanma olmadigi, agir enfeksiyon gegirmedigi, hastane ve yogun bakim yatisinin
olmadigi 6grenildi. Imminolojik dederleri Tablo 1 ve Tablo 2'de gdsterilen hastanin tetkiklerinde CD19
dusiklugi ve IgE yiksekligi mevcuttu. Inhalan alerjen duyarlilidi olan hasta takibe alindi.

Olgu 2: 5,5 yas erkek hasta. Konusma geriligi ve otizm, beraberinde dismorfik yliz bulgular olan hastanin
genetik incelemesi sonucunda BCL11B geninde heterozigot muhtemel patojenik mutasyon saptanmasi lzerine
tarafimiza yonlendirildi. Hastanin dyklslinden gok sik hastalandigi, agir hastalik gegirmemekle birlikte yaz
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aylari da dahil olmak iizere sirekli Gist solunum yolu enfeksiyonu gegirdigi 6grenildi. immiinolojik
dederlendirmesinde CD4/CD8 oraninin ters déndugu, IgG2 ve IgG3 dederlerinin yasina gore dusik oldugu
gorilda (Tablo 1 ve Tablo2). Hasta takibe alindi.

Sonug: BCL11B mutasyonunun konusma gecikmesi, dismorfik ylz goérintisi ve T hicresi anormallikleri ile
birlikte, zihinsel gelisim bozuklugu yaptigi 6ngortlmektedir. Sendromik 6zellikleri olan kombine immun
yetmezlikler sinifinda yer almaktadir (1). Literatlirde sinirli sayida vaka serileri mevcuttur. Hastalarimizda ayni
proteinin eksikliginin, muhtemelen mutasyonun olusma seklinin farkli olmasi nedeniyle, farkh fenotiplere
neden oldugu gorilmektedir. Vaka serileriyle BCL11B proteininin imminite (zerine etkileri aydinlanacaktir.

Anahtar Kelimeler: BCL11B, immunyetmezlik, konusma geriligi

Olgularin hemogram ve lenfosit alt grup degerleri

Hgb Whbc Neu Lym PIt CD19 CD3 CD4 CD8 CD16+56
(o/dL  (/mm3) (/mm3)  (/mm3) % % % % %
?'9“‘ 138 7030 3510 2880 358000 6 881 311 469 25
Olgu-
; 93 12300 5410 5680 436000 18 763 213 476 23

[Abstract:0155] [PS — 063] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Avrupa ile Asya arasindaki cografyada yaygin degisken immiin yetmezlik hastalarinda
tanimlanan genetik defektler

Ayse Aygint!, Mehmet Geyik?!, Neslihan Edeer Karaca!, Asude Durmaz?, Glzide Aksu!, Ayca Aykut?, Necil
Kuttkeulert

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji BD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Genetik BD, izmir

Amag Materyal-Metod: Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), hipogammaglobulinemi ve tekrarlayan
bakteriyel enfeksiyonlarla karakterize heterojen bir hastaliktir. YDIY patogenezinde immiinolojik ve genetik
bozukluklarin rol oynadigi bilinmekle birlikte hastalarin cogunlugunda sorumlu genetik defekt
goOsterilememistir. Ek olarak YDIY genetik defektleri etnik ve cografik farkliliklar gostermektedir. Literatlirde
bolgesel genetik defekt dagilimini gésteren gok az calisma vardir. Bu calismada Ulkemizdeki dagilimi
belirlemek amaciyla ESID kriterlerine gére YDIY kesin tanisi alan 100 hastanin genetik analiz verileri
dederlendirilmis, hedeflenmis yeni nesil dizi analizi ((TNGS)264 gen) ve tim ekzom sekans (WES) /klinik
ekzom sekans (CES) yontemleri kullanilarak patojenik genlerin hangi oranda saptandidi, yeni mutasyonlar,
kullanilan genetik yéntemin etkinligi degerlendirilmistir.

Sonuglar: Hastalarimizda patojenik mutasyon saptanma orani %40'tir. TNGS yapilan 100 hastanin %35’inde
hastada hastalik yapici mutasyon saptanmistir. Geri kalan mutasyon saptanmayan 65 hastanin 15’ine WES
veya CES uygulanmis ve 5 tanesinde patojenik mutasyon saptanmistir. Saptanan 40 patojenik mutasyonun 22
tanesi daha 6nce tanimlanmis, 18 tanesi yeni tanimlanmis mutasyondu. Mutasyon saptanan genlerin dagilimi;
TACI (n=15), APRIL (1), BAFF-R(1), IL21R (1), STAT1 (3), TTC37 (1), PTEN (1), TRNT (1), IKZF1 (1), NFKB2
(2), PRKDC (1), MALT1 (1), MAGT1 (1), PLCG2 (3), PIK3CD (1), LRBA (3), TCF3 (3) seklindeydi.

Tartisma: YDIY’'de tanimlanan hastalik genlerinin sayisinin artmasiyla YDIY tanisinin bir semsiye tani oldugu
ve bu genetik mutasyonlarin cogunun farkli fenotipte bulgulara neden oldugu ortaya konmustur. Yaklasik 5-10
yil dnce YDIY genlerinin saptama orani%?10-15 dolayindayken ginimizde bu oran %40 lara ylkselmistir. En
yaygin genetik defekt %37,5 oraninda TACI olup digerleri benzer oranlardadir. Sonuglar toplumumuzun
etnik/genetik yapisinin gok genis bir dagihm gosterdigini de ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immin yetmezlik, TNGS, WES
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[Abstract:0156] [PS — 064] [Dogal immiinite defektleri]

STAT1 GOF Mutasyonu Olan Hastada Nadir Bir Komplikasyon; EBV Iliskili Diiz Kas
Tumorii

Mehmet Geyik, ilke Bas, Ayse Aygiin, Hatice Ceren Eser, Emine Ulgen, Neslihan Edeer Karaca, Gilizide Aksu,
Necil Katikguler _ _
Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Izmir

Giris: Sinyal donustirtcl ve transkripsiyon-1 aktivatori (STAT1), JAK-STAT yolu yoluyla hiicre blytmesini,
farklilasmasini, cogalmasini ve apopitozunu dizenlemede rol oynar. Heterozigot STAT1-GOF mutasyonlari olan
hastalar genellikle kronik mukokiitan6z kandidiyazisle ortaya cikar, ancak bazilarinda bakteriyel ve viral
enfeksiyonlar, otoimminite,lenfopeni,serebral anevrizmalar ve malignite riskinde artis gorulebilir. Orofarinks
epitel hicrelerini ve B lenfositlerini enfekte eden Epstein-Barr virlisi(EBV) B lenfositlerde yasam boyu latent
kalmayle malign déonisim kapasitesine sahiptir.

Olgu: 11 yasinda kiz, yenidogan déneminden itibaren tekrarlayan oral kandidiyazis, alt solunum yolu
enfeksiyonu ve ishal yakinmalariyla 26 aylikken tarafimiza basvurdu. Akraba evliligi ve kardes 6lum o6ykusu
mevcuttu.

Gelisme geriligi, kronik akciger hastalidi bulgulari olan olgunun incelemelerinde hipergamaglobulinemi
saptandi. Kompleman, IgE dlizeyi, asi yanitlari normal, otoantikorlar negatifti.Lenfosit alt gruplari, fagoburst
test, CD4+CD25+T hiicrelerinde Foxp3 ekspresyonu ve mitojenlere karsi in vitro T hilicre proliferasyon yaniti
normaldi. Pnémoni ve ishal ataklari nedeniyle diizenli intravenz immiuinoglobulin(IVIG) replasmani basglandi.
Genetik incelemede STAT1 geninde heterozigot(c.1154C>T,p.Thr385Met) T385M mutasyon saptandi.
Hematopoetik kdk hlicre nakli tam uyumlu donér olmamasi ve ailenin reddi nedeniyle yapilamadi.Ruxolitinib
tedavisine yan etkileri nedeniyle devam edilemedi. On yasinda glokom ve CMV retiniti gézlendi. Orbita MR'da
sag temporal kemik dlizeyinde kemik destriiksiyonu olusturan yumusak doku lezyonu,beyin cerrahi klinigince
yapilan kitle eksizyonunda litik destrtktif degisiklikler ve patolojik analizde EBV-iligkili dliiz kas timori
saptandi. Total eksizyon uygulanan olgunun onkoloji takibi devam etmektedir.

Sonug: STAT1 proteini immin yetmezlik, otoimminite ve kanseri birbirine baglayan kilit bir digum olarak
gbrev yapmaktadir. STAT1-GOF mutasyonlarini yasla birlikte enfeksiyonlar,otoimmitin hastaliklar ve malignite
riskini artirabilir. EBV-iliskili diiz kas tiimorleri nadir gorilse de, primer immun yetmezliklerde gorilebilecedi
akilda tutulmahdir. Erken HKHN 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: STAT1 GOF, EBV, dliz kas timoérd

[Abstract:0157] [PS - 065] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

22q11.2 Delesyon Sendromlu Olgularin Klinik, Laboratuvar ve Uzun Dénem Izlem
Sonuglari: 22 Yilhk Tek Merkez Deneyimi

Gokcan Oztiirk!, Sule Haskologlu!, Candan islamoglu!, Cansu Yéndem?, Kiibra Baskin!, Nazli Deveci!, Sevgi
Késtel Ball, Elif Ozsu3, Mehmet Ramoglu?, Mirag YildinmS, Nazan Cobanoglu®, Tanil Kendirli’, Hatice Ilgin
Ruhi8, Serdar Ceylaner®, Figen Dodu?!, Aydan ikinciogullan®

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagdhdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

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

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali, Ankara

6Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

7Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

8Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

%Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani ve Arastirma Merkezi, Ankara

22q11.DS, embriyogenezis sirasinda kromozom 22q11.2’de 3 megabaytlik bir bélgenin kaybi sonucu 3. ve 4.
farengeal arktan kdken alan timus, paratiroid, aortik ark, damak ve farenks anomalilerine neden olan en sik
mikrodelesyon sendromudur. Velokardiyofasiyel anomaliler, konusma ve 6grenme guigligli, enfeksiyonlar ve
dismorfik bulgularla karsimiza gitkmaktadir. Tanida ve uzun dénem izlemde multidisipliner yaklagim
gerekmektedir. Burada, 2002-2024 yillari arasinda 22q11.DS ile izledigimiz 43 hastanin klinik, imm{inolojik ve
uzun donem izlem Ozellikleri sunulmaktadir.
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Hastalarin (E:24/K:19) ortalama; tani yasi 3.12+4.47 yasti (0-19 yas), tanida gecikme 19.21+38.98 (0-216)
aydi, takip stiresi 57.13+£42.14 (8-167) aydi. Son 2 yildir 24/43 hastanin takipleri devam etmekteydi.
Konjenital kalp hastaligi (KKH) %32,6'sinda, sik enfeksiyon gecirme %23.3'linde, hipokalsemik nébet
%14’linde ilk basvuru bulgusuydu. Dismorfik ylz bulgular %88,4, KKH %69.8, norolojik ve gelisimsel
problemler (gelisim geriligi, otizm spektrum bozuklugu, 6grenme gicligl, davranis sorunlar) %58.1, immun
yetmezlik (1Y) %48,7, hipokalsemi %39.5, GIS bulgular ve biiyiime gelisme gerili§i %39.5 hastada mevcuttu.
CD3+ T hiicre distikligi %28.6 hastada, hipogamaglobulinemi %22.9 hastada gériildii. izlemde; KKH olan
hastalarin %37'sine diizeltici operasyon yapildi. 1Y bulgulari olanlarin %67.6'nde ve hipokalsemisi olanlarin
%80’'nde hipokalsemi de dlizelme oldu. %21'nin (9/43) takibinde en az bir kez yogun bakim ihtiyaci oldu.
7'sinde MV, 1'nde noninvaziv MV ve 1‘inde ayrica ECMO destedi almasi gerekti. KKH ve hipokalsemisi olan
hastalarin PYBU'ye yatis oranlar yiiksekti (p<0.05). izlemde kaybedilen hasta olmadi. IY bulgulari devam
eden hastalarda ileri yaslarda hematolojik komplikasyonlara (OIHA, ITP) daha sik rastlandi. Sik enfeksiyon
gecgirenlerin CD4+ T hicre sayilari anlamli dizeyde disukti. (p<0.05).

22g11.DS’nin uzun dénem izlem ve tedavisinin multidisipliner yaklasimla yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: sendromikbulgularlagidenimmuinyetmezlikler, digeorgesendromu,
velokardiyofasiyalsendrom, kojenitalkalphastaldi, hipokalsemi

[Abstract:0158] [PS — 066] [Kombine immiin yetmezlikler]

LRBA Defekti Olan Hastalarda Immiin Takip

Kevser Yilmaz!, Hacer Neslihan Bildik2, Dilan Inan!, Saliha Esenboga?, Aysegiil Akarsu?, Melike Ocak?, ilhan
Tezcan?, Deniz GCagdas Ayvaz?, Sevil Oskay Halagli

'Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitlst, Pediatrik Temel Bilimler Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

LRBA eksikligi, kombine immin yetmezliklerin otozomal resesif bir formu olup, hipogamagloblunemi,
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, goklu otoimmun bulgular ile iliskili ve siklikla inflamatuar barsak
hastaligina ve bazi vakalarda maligniteye yatkinlk ile iliskilidir. LRBA eksikligi, ayni zamanda bir immin
disregulasyon (dlizensizlik) hastalidi olarak da dederlendiriimekte ve LRBA eksikiligi hastalarinda azalmis Treg
(regulatuvar; dizenleyici T hicre) sayi ve fonksiyonunda azalma mevcudiyeti nedeniyle Tregopati’ler
(Tregopathies) igerisinde kabul edilmektedir. Bu gcalismada LRBA gen defekti olan hastalarda dizenleyici B ve
T hicre alt gruplannin yani sira folikliler yardimal T hticre (Tfh) ve Th17 hicre alt gruplarini analiz etmeyi
amagladik. Ikisinde malignite olan ve goklu otoimmiin bulgulari bulunduran toplam 10 hastay dederlendirdik
ve 15 adet saglikli kontrol olgusuyla karsilastirdik. Diizenleyici B hiicrelerinin, IL-10 salgilayan plazmablast
hicrelerine dogru carpiklik gosterdigini (kaydigini) bulduk. Malignitesi olan iki hastada diger hastalarla
kiyaslandiginda IL-10 salgilayan plazmablast hicrelerinin daha ytksek siklikta oldugunu gozlemledik. Bril
hicrelerinin ve bununla birlikte natural (dogal), superior (list) Treg, Th3 hiicrelerinin seviyelerinde anlaml bir
azalma tespit ettik. Saglikh 6rneklerle kiyaslandiginda hastalarin Tfh ve Th17 hiicre alt gruplarinda anlamli bir
dedisim gozlemlemedik. LRBA eksikligi gibi immin diizensizligi olan hastalarin immiin takibi, hastaligin
prognozu hakkinda fikir verebilir. Immiin diizensizligi olan hastalarda, IL-10 lireten plazmablast hiicrelerinin
analizi, malign hastalidin ilerlemesine yonelik hiicresel bir belirteg olabilir, ancak detayli bir analiz icin daha
bliylik hasta gruplarinin dederlendirilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: IL-10 ireten plazmablast hiicreleri, Immiin disregiilasyon hastlaliklari, Kombine Immiin
Yetmezlikler, LRBA defekti, Malignite
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[Abstract:0159] [PS — 067] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Jacobsen Sendromlu Bir Hastada Kanama Diyatezi Nedeni: Paris-Trousseau Sendromu

Tutku Baylan?, Sule Haskologlu!, Gékcan Oztiirk!, Candan Islamoglu!, Anar Salimov?, Nazli Deveci!, Yaren
Ayaz2, Sule Altiner3, Aydan ikinciogullaril, Figen Dogu?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Jacobsen Sendromu (JS), 11. kromozomun uzun kolundaki delesyona bagl olarak gelisen nadir bir
sendromdur. Yiz, kafatasi ve iskelette dismorfik 6zellikler, psikomotor retardasyon ve hematolojik
anormallikler de dahil olmak multisistemik bozukluklar ile karakterize bir kombine immun yetmezliktir.
Olgularin yarisinda, dogumdan itibaren trombositopeni gorilebilmektedir. Trombositler iginde birlesmis buylk
kirmizi alfa graniller gorilebilmektedir. Bu graniller kanama aninda degraniile olamamakta ve trombosit
disfonksiyonuna neden olmaktadir. Bu tabloya Paris-Trousseau Sendromu (PTS) denilmektedir. PTS'un JS’un
bir varyanti olabilecedi bildirilmistir. PTS saptanan JS’lu hastalarda yasam boyu hafif bir kanama egilimi
gorilmektedir. Burada, JS ve PTS birlikteligi olan bir hastamizi sunmaktayiz.

36 haftalik, 2350 gram dogan kiz bebek, ilk kez bes gunlikken sarilik, az emme nedeniyle basvurdugu
hastanede trombositopenisi saptanmis. Iintravendz immiinglobulin ve aferez trombosit destegi verilmis.
Trombositopeni nedeniyle 3 aylikken cocuk hematoloji bélimiine basvuran hasta dismorfik ylz bulgular (balik
agzi, ince Ust dudak, genis burun koku, hipertelorizm), ventrikiler septal defekti ve soy gegmisinde ebeveyn
akrabaligi olmasi nedeniyle primer immiin yetmezlikten siiphe edilerek bélimimize danisildi. Imminolojik
dederlendirmesinde; iimli nétropeni ve trombositopeni (49000/mm3, MPV:10,6-11,8fl) saptandi.
Imminoglobiilin diizeyleri, lenfosit alt gruplarn ve lenfosit aktivasyon yanitlari normal bulundu. Koagiilasyon
testleri normaldi. 22q11.2 delesyonu stphesi ile yapilan FISH analizinde 11q delesyonu saptandi. ]S tanisi ile
izleminde tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, sik burun kanamasi ve travma sonrasi ekstremitelerinde
kolay morarma yakinmalari oldu. Periferik yaymasinda trombositler icinde dev grandller izlendi, PTS olarak
dederlendirildi. Halen multidisipliner olarak takip edilmektedir.

JS’u dismorfik bulgular yaninda gesitli hematolojik bulgular ile karsimiza gikmaktadir. JSlu hastalarin periferik
yaymalarinin dikkatli incelenmesi ile trombositler icinde buyik kirmizi granullerin gértlmesi ile PTS
tanimlanabilir.

Anahtar Kelimeler: Jacobsen Sendromu, 11q delesyonu, Paris-Trousseau sendromu (PTS)

[Abstract:0160] [PS — 068] [Kombine immiin yetmezlikler]

ZAP70 Eksikligi Olan iki Hastada Basarili Hematopoetik Kék Hiicre Nakli (HKHN)

Gokcan Oztiirk, Sule Haskologlu, Candan Islamoglu, Tutku Baylan, Selin Seving, Anar Salimov, Burcu Sarigdl
Gimi, Can Akal, Selin Akyltz Oktay, Nazli Deveci, Aydan Ikinciogullari, Figen Dogu
Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: ZAP70 (Zeta Chain Associated Protein/ Zeta Zincir TCR iliskili protein kinaz) T hlicre reseptor sinyal
iletiminde gdrevli Syk ailesine ait bir tirozin kinazdir. ZAP 70, timusta pozitif ve negatif segilimde dnemli bir rol
alir ve aktive olduktan sonra T hicre proliferasyonu ve matlrasyonunu uyarir. ZAP70 eksikliginin lenfositoz,
CD8+ T hicre diuslikligi ve CD4+ T hiicrelerinde TCR-CD3 kompleksinde defektif sinyal iletimine neden
oldugu gésterilmistir. Ik iki yasta agir kombine immiin yetmezlik benzeri bulgularla bagvururlar. Lenf
nodlarinin varli§i ve akciger grafisinde timus gélgesinin olmasi tipik AKIY’den ayirt ettirir. CD3, CD4, B
hicreleri sayilari normal iken CD8+ T hucreler belirgin olarak disuktir. Lenfosit aktivasyon yanitlari
bozulmustur. Akim sitometri ile ZAP70 protein ekspresyonunun distikligi/yoklugu tanida yardimcidir. Tani
genetik analiz ile dogrulanmalidir. ZAP70 eksikliginde HKHN kiir saglayici tedavidir.

Materyal-Metod: Burada, ZAP70 eksikligi tanisi koyarak HKHN yaptigimiz 2 hastanin klinik, laboratuvar
Ozellikleri (Tablo 1)ve HKHN sonuglarini (Tablo 2) paylasmaktayiz.

Sonug: Adir kombine immun yetmezlik kliniginde olup; lenf nodlari ve timusu olan, periferik kan lenfositlerinde
CD8 T hiicre veya naive CD8 T hicre duslikliglu saptanan olgularda ZAP70 eksikligi ayirici tanida akla
gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: kombineimmuinyetmezlik, zap70, hematopoetik kdk hicre nakli
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Tablo 1: Hastalarmn klinik ve immiinolojik ozellikleri Tablo 2: HKHN iliskili 6zellikler ve
sonug

[Abstract:0161] [PS — 069] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Eriskin Yasta Sekonder Immiin Yetmezlik Gelisen Intestinal Lenfenjiektazi Olgusu

Filiz Sadi Aykan, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Eriskin Alerji ve Immdunoloji/ Konya

Giris-Amag:

Sekonder immun yetmezlik, altta yatan gesitli hastalik ve enfeksiyonlar, immunsipresif ajanlar ve
malignitelerden kaynaklanabilir. Daha nadiren protein kaybettiren enteropatiler gibi protein kaybina yol agan
bozukluklarin sonucunda goérilebilmektedir. Burada primer intestinal lenfenjiektazi ile iliskili hipoalbiminemi
ve hipogammaglobulinemi sonucu sekonder immin yetmezlik gelisen erigkin bir hasta paylasiimistir.

Olgu:

Hastamiz 66 yasinda kadin. Diyabetes mellitus, hipertansiyon, kist hidatik operasyonu ve herpes zoster
6ykusu olan hastanin 20'li yaslarda ylzde, karinda ve bacaklarda sislik sikayetleri baslamis, gesitli tani ve
tedaviler almis. 57 yasinda hipoalbiminemisi saptanmasi tzerine albimin replasmani baslanmis ve etyolojisi
arastirilmis (Albimin:2.7mg/dL). Eslik eden hipogammaglobulinemisi (IgG: 270mg/dL, IgM:34mg/dL)
nedeniyle immunolojiye yonlendirilmis. Ylzde ve ekstremitelerde 6dem, gastrointestinal semptomlari olan
hastada protein kaybettiren enteropati 6n tanisi ile bakilan gaytada alfa-1 antitripsin dlizeyi ylksek saptandi
(1630 mcg/gr). Sik enfeksiyon dykusi (yilda 5'den fazla atesli hastalik ve antibiyotik kullanimi) olan hastaya
intestinal lenfanjiektaziye bagl sekonder imminyetmezlik tanisi ile immiinoglobulin replasman tedavisi
baglandi, albimin replasmani kesildi. Semptomlar diizelen ve enfeksiyonlari kontrol altina alinan hastanin
immunglobulin replasman tedavisi ile takibine devam edilmektedir (IgG:7.7g/dL, albimin: 3.1mg/dL).
Tartisma ve Sonug:

Primer intestinal lenfanjiektazi nadir gorilmektedir. Genellikle yasamin erken donemlerinde teshis edilir.
Protein kaybi ile birlikte lenfosit kaybina da yol actigi bildirilmistir. Protein kaybinin gastrointestinal sistemden
atihmini géstermek igin alfa-1 antitripsin klerensi altin standarttir. 24 saatlik diskida al-antitripsin klirensinin
artmasiyla tani dogrulanir. Cogu hastada ortak klinik ¢zellik periferal 6demdir. Bazi hastalar immuinglobulin ve
lenfositlerdeki azalma nedeniyle tekrarlayan enfeksiyonlarla basvurabilirler. Nadir olmasina ragmen sik
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enfeksiyon geciren, direngli semptomatik hipoalbiminemisi olan hastalarda protein kaybettiren enteropatiye

bagli sekonder immun yetmezlik gelisebilecedi akilda bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Sekonder immin yetmezlik, intestinal lenfenjiektazi, alfa-1 antitripsin

[Abstract:0162] [PS — 070] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Normal Ortalama Trombosit Hacmi (MPV) ve Trombositopeni: Hala Wiskott- Aldrich
Sendromu Olabilir!

Sule Haskologlu?, Gékcan Oztiirk!, Kiibra Baskin?, Candan Islamoglu?, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari*
!Ankara Universitesi Tip Fakuiltesi, Cocuk Alerji Imminoloji Bilim Dali, Ankara
2SBU Van Egitim ve Arastirma Hastanesi, Van

Wiskott- Aldrich Sendromu (WAS); X’e bagh kalitim gdsteren, mikrotrombositopeni, egzama, tekrarlayan
enfeksiyonlar, malignite ve artmis otoimmuniteyle karakterize bir primer immin yetmezliktir.
Mikrotrombositopeni (MPV<7 fl) WAS igin glgli bir bulgu olmakla beraber bazi nadir WAS olgularda normal
MPV bildirilmektedir.
Biz de 1991-2023 arasinda tani alan 25 WAS'lu hastamizi retrospektif olarak inceledigimizde 4 hastanin ilk
tam kan sayilarinda MPV dederlerinin normal aralikta oldugunu saptadik (8.1- 10.6 fl). Tam kan sayimlarindan
once hastalarin higbiri trombosit destedi veya medikal tedavi almamisti. Takip eden tam kan sayimlarda da-
IVIG, trombosit replasmani yapilmadan 6nce- normal MPV dederlerinin ile birlikte trombositopenileri oldugu
ancak MPV degerlerinin giderek distiguni gozlemledik. Hastalarimizin klinik, tedavi ve trombositopeni iligkili
Ozellikleri Tablo 1'de sunulmaktadir.
Tartisma ve Sonug: Wiskott- Aldrich Sendromu’nda ilk tam kan sayimlarinda normovolemik trombositopeni
olabilmektedir. Trombositopenisi olan tim erkek bebeklerde MPV normal olsa bile WAS mutlaka akla
gelmelidir. Ozellikle aile 8ykiisli, egzama, rektal kanama, tekrarlayan enfeksiyonlari olan cocuklar WAS
acisindan dederlendirilmek lizere cocuk immiuinoloji merkezlerine yonlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: wiskottaldrichsendromu, ortalamatrombosithacmi, trombositopeni, mpv

tablol
Hasta | Tam | Ilk semptom WAS  oncesi | PLT (mm?) MPV (fL) | WAS | WAS tedavisi Prognoz
ne yast tani skoru
(ay)
H1 5 Dermatit, ishal | IPEX 33.000-67200 | 7.6-9.1 5 Tam vyumlu Yagtyor
kardegten, HKHN

H2 2 Dermatt, Kuzenlerde 40000-55.000 | 7.3-8.1 4 Tam uyumlu Yagryor
petesi WAS sykiisi kardesten, HKHN

H3 6 Rektal ITP, ISPA 19000-80.000 | 7.1-10.7 4 Eltrombapag. Yagryor
kanama, HKHN
petest. ekimoz

H4 YD Kanli  gaita, | Abisinde WAS | 35.000-68.000 | 7.3-8.3 B HKHN hazirligy Yagryor
egzama, petesi | Sykust

Normal MPV izlenen WAS bulgularinin ézellikleri
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[Abstract:0164] [PS — 072] [Primer Immiin yetmezliklerde tedavi]

Primer Immiin Yetmeazlikli Alti Hastada Cocuk Yogun Bakim Unitesi’'nde Yapilan
Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Sonuclar

Gokcan Oztiirk!, Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu!, Merve Havan2, Nazl Deveci!, Hasret Erkmen?, Kiibra
Baskin!, Hacer Ucmak?, Tanil Kendirli2, Aydan Ikinciogullaril, Figen Dogu!

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

Giris

Primer Immiin Yetmezlik (P1Y) hastaliklarinda taninin gecikmesi, basta enfeksiyonlar olmak lizere hayati tehdit
eden komplikasyonlara neden olmaktadir. Bu durum hastalarin Cocuk Yogun Bakim Unitelerine (CYBU)
yatirilarak tedavi edilmelerini gerektirmektedir. PIY tedavisinde koruyucu, destekleyici, spesifik ve kiratif
tedaviler yer almaktadir. HKHN, PiY'te kiiratif tedavi seceneklerinin basinda gelmektedir.HKHN'nin basarisinda
hastalik, donor tipi, hazirlama rejimi gibi cesitli faktérler Gnemli olmakla birlikte aktif enfeksiyon varligr nakil
basarisini belirleyen en 6nemli faktérdir.Aktif enfeksiyon ile HKHN yapilan hastalarda nakil basarisi
enfeksiyonsuz dénemde yapilan nakillere gére anlamli oranda dislktir. Biz burada, 2001-2023 yillari arasinda
PIY nedeniyle izledigimiz ve gesitli nedenlerle CYBU’ne alinan ve burada iken HKHN yapti§imiz alti hastamizin
klinik, laboratuvar ve tedavi sonuglarini sunmaktayiz.

Bulgular

Hastalarin besine Agir Kombine Immiin Yetmezlik (AKIY) ve birine GIMAPS tanisi konmustu. AKIY hastalarinda
tani yasi ortalama 8,2 aydi (5-10 ay).GIMAPS5 olgusuna 12 yasindaydi. Tum hastalarin pnédmonisi vardi. Dort
hastada ARDS gelismisti. HKHN dncesi ve sirasinda 5 hasta mekanik ventilatérde (MV) entibe olarak
izlenmekteydi, bir hasta ise noninvaziv MV destedi almaktaydi. GIMAP5 olgusunda niiks Hodgkin Lenfoma, bir
AKIY olgusunda poliomiyelit vardi. Bes hastaya tam uyumlu aile igi donérden, bir hastaya da haploidentik
dondérden HKHN yapildi. Sadece GIMAPS5 olgusuna hazirlama rejimi verildi. Engrafman gelismeyen dort hasta
goklu organ yetmezligi nedeniyle kaybedildi, iki AKIY hastasinda engrafman saglandi. Bu hastalarin poliklinik
takipleri devam etmektedir. CYBU'nde HKHN yapilan hastalarda nakil basarisi %33 olarak bulundu.

Sonug

Tani gecikmesine badli gelisen agir enfeksiyonlar PIY hastalarinin nakil sonrasi da en 6nemli mortalite
nedenidir. Yine de HKHN ile kiir sansi olan hastalarda CYBU’'nde olsalar bile bu tedavi denenmelidir.

Anahtar Kelimeler: hematopoetik kdk hicre nakli, primer immiin yetmezlik, yogun bakim

[Abstract:0165] [PS — 073] [Primer Immiin yetmezliklerde tedavi]

Primer Immiin Yetmezlikli (PIY) Hastalarda Trombopoetin Reseptor Agonisti Kullanimi

Sule Haskologlu!, Gékcan Oztiirk!, Merve Pul?2, Candan islamoglu?, Kiibra Baskin!, Nazli Deveci!, Hasret
Erken!, Can Akal!, Selin Seving!, Burcu Sariglil Cimi!, Tutku Baylan!, Anar Salimov?!, Figen Dogu?', Aydan
ikinciogullan?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

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

Giris-Amag: PiY'ler oldukga degisken bulgularla karsimiza gikmakla birlikte en yaygin klinik bulgular
tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiinite ve malignitelerdir. Trombositopeni, bircok PiY'de farkli patojenik
mekanizmalar nedeniyle sik rastlanan bir bulgudur. Ayrica PiY’lerde hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN)
sonrasinda da izlenebilmektedir. IVIG ve steroid immun aracili trombositopeninin ilk basamak tedavi
secenekleridir. Bu tedavilere yanit alinamadiginda trombopoetin reseptér anologlari (TRA) basariyla
kullanilmaktadir. Trombopoetin reseptoriine baglanan bu ilaglar JAK2/STATS yolagini aktive ederek
megakaryositlerin proliferasyon ve diferansiasyonunu artirarak trombosit sayisini yiukseltmektedir. TRA'lari
oral (eltrombopag) ve subkutan/IV (romiplastim) olmak tzere iki formda kullaniimaktadir. TRA’larinin en
6nemli yan etkileri trombotik/tromboembolik olaylardir. Bu galismada, trombositopeni tedavisinde TRA
kullandigimiz P1Y’li 18 hastanin, sonuclarinin retrospektif olarak dederlendirilmesi amaclanmistir.

Bulgular: Hastalarin (16E/2K), ortalama yaslari 7,7 yas (1y-18 y) idi. HKHN yapilan hastalarin (n:11/18)
tanilari, TRA kullanmadan 6nce aldiklari tedaviler, kullanilan TRA ajani, dozlari, kullanim sireleri, yanitlarinin
olup olmadidi, yanit zamani, yan etkiler, tromboz gen paneli analiz sonuglari, Tablo 1’de, HKHN yapiimayan
hastalarin (n:7/18) verileri ise Tablo 2’de sunulmustur. 11 hastada (%62) tam, 2 hastada (%11) kismi yanit
izlenirken 5 hastada (%27) yanit alinamadi. Bir hastada tedavinin ilk haftasinda gelisen transaminaz
ylksekligi nedeniyle ilag kesildi bu nedenle yaniti dederlendirilemedi. Yanit stresi ortalama 1,13 aydi (1-
5ay).Bir hastada gelisen yaygin serebrovaskiler tromboz karsilastigimiz en ciddi yan etkiydi.

Sonug: TRA'lar, ilk basamak tedavilere direncli trombositopenisi olan PiY’lerde ve HKHN sonrasinda
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kullanilabilecek etkin bir tedavi segcenedi olarak dederlendirilmistir.Bu tedavilere devam ederken, trombosit
sayilari kanamay 6nleyebilecek30.000-50.000/mm3 aralidinda tutulmali, 150.000-200.000/mm3’ln Ustline
cikilmamalidir.Hastalar, trombotik/tromboembolik olaylar, karaciger/bobrek fonksiyon bozuklugu ve rebound
trombositopeni gibi 6nemli yan etkiler yéninden yakin ve dikkatli izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: trombopoetin reseptér agonisti, eltrombopag, romiplastim, primer immun yetmezlik,
trombositopeni

[Abstract:0166] [PS — 074] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Fenotipi ile Gelen Olgularin Klinik, immiinolojik,
Genetik Ozellikleri Ve Izlem Sonuclarinin Degerlendirilmesi

Hatice Biisra Kiitiikcii!, Zehra Sule Haskologlu?, Sevgi Késtel Bal3, Candan islamoglu?, Kiibra Baskin2, Nazli
Demirbas?, Serdar Ceylaner?, Kaan Boztugd3, Aydan ikinciogullari2, Figen Dogu?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Bilim Dali

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali

3CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria
4Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi

Giris: Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), antikor yapiminda bozulma, hipogammaglobulinemi ve
tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize bir immin yetmezliktir. YDIY hastalarinin klinik spektrumu genistir.
Hastalarin heterojen klinik bulgular ile bagvurmalari, tani gecikmesine, gesitli komplikasyonlar ve organ
hasarina neden olmaktadir. Bu ¢alismada 20 yillik siirede kliniimizde tani alan YDIY olgularinin; klinik,
immiinolojik, genetik 6zellikleri ve prognozlarinin dederlendiriimesi amaglanmistir.

Gerecler Ve Yéntem: Ankara Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Allerji ve Immiinoloji BD'da 2002—2022 tarihleri
arasinda basvuran, ESID tani kriterlerine gore YDIY tanisi alan ve dosyalarina ulasilan 51 olgu retrospektif
olarak degerlendirildi.

Bulgular: Olgularin semptom baslama yasi median 3 yas(0,05-46), tani yasi median 11,08 yas(4-27,91) idi.
Ortalama tanida gecikme stiresi 6,20+4,94 yil saptandi. Hastalarda en sik goérulen klinik bulgular
sinopulmoner enfeksiyonlarlardi(%96). Enfeksiyon disi en sik gértlen klinik bulgu %41,1 oraniyla
lenfoproliferasyondu. Hastalarin %41,1'inde bronsiektazi, %31,4'inde otoimmun hastaliklar, %25,5'inde
alerjik hastaliklar, %21,6'sinda gelisme geriligi, %11,8'inde enteropati, %5,9'unda malignite mevcuttu.
Otoimmiin hastaligi olanlarda splenomegali gérillme orani(%53,3) anlamh sekilde yiiksek bulundu. izotip
dedisimi yapmis hafiza B hiicre orani bronsiektazisi olan olgularda anlamli distik bulundu(p=0,020). Malignite
gelisen olgularda, gelismeyenlere gére CD4+ deneyimsiz T hlcreler distk bulundu(p=0,006). 51 olgunun
40'1na genetik analiz yapildi ve %35‘inde genetik defekt saptandi. TACI 4, ICOS 2, NFKB1 1, NFKB2 2, CD40
1, CD40L 1, BTK 1, IL21 1, GIMAPS 1 olguda gbsterildi. izlemde GIMAPS5 defekti saptanan 1 olgu tedaviye
direngli NHL ile kaybedildi.

Sonug Ve Tartisma: YDIY olgulari gok gesitli klinik bulgularla karsimiza gelebilir. Bu hastalarda erken tani ve
tedavi hayat kalitesini artirabilir. Genetik defektin saptanmasi, imminpatogenezin daha iyi anlasilmasini
saglayacak, yeni tedavi seceneklerini glindeme getirecektir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immin yetmezlik, sinopulmoner enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon
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[Abstract:0167] [PS — 075] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Primer Immiin Yetmezligi Olan Hastalarinda Hastalik Aktivitesi ve Akciger Bulgularinin
Skorlama Sistemleri ile Degerlendirilmesi

Canan Caka!, Saliha Esenboga!, Berna Oguz?, Gdzde Ozer?, Nadira Cevik!, Ebru Yalcin3, Nagehan Emir3, Deniz
Dogru3, Ugur Ozgelik3, Nural Kiper3, Ilhan Tezcan?!, Deniz Cagdas!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dal

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi, Cocuk Gdglis Hastaliklari Bilim dal

Giris

Primer immun yetmezliklerde akciger tutulumu enfeksiyonla iliskili, immun disregilasyon aracili veya
neoplastik hastaliklarin olusumuyla iligkili olabilir.

Bu calisma ile LRBA, CTLA-4, PIK3CD, PIK3R1, NFKB1 veya NFKB2 gen mutasyonu olan ve akciger bilgisayarli
tomografisi (BT) gekilmis olan hastalarin pulmoner bulgularini gesitli skorlama sitemleriyle; hastalik aktivitesini
ise immun yetmezlik ve immun disregiilasyonda aktivite (IDDA) skoru ile dederlendirmeyi amacladik.

Metod

Klinigimizde takipte olan LRBA, CTLA-4, PIK3CD, PIK3R1, NFKB1 veya NFKB2 gen mutasyonu olan toplam 48
hasta galismaya dahil edildi. 27 hasta akciger BT'si ile dederlendirilmisti. En glincel BT gorintuleri iki radyolog
tarafindan birlikte ortak karar ile degerlendirilerek Hartmann ve Baumann skorlamalari kullanilarak skorlandi.
Hastalarin eslik eden bulgu ve komorbiditeleri igin IDDA skoru hesaplandi.

Sonuglar

Calismaya 48 hasta dahil edildi. Hastalara ait klinik ve demografik 6zellikler, hesaplanan skorlama sonuglari
Tablo 1’de verilmistir. Hastalarin ortanca skoru Hartmann metodunda 37 (0-179), Baumann metodunda 16
(0-50) olarak bulundu. Her iki skorlama metodunda elde edilen sonuglar arasinda anlamli korelasyon saptandi.
(CC:0,82, p<0,01) Hastalik aktivitesini degerlendiren ortanca IDDA skoru 31.38 (0-285) olarak hesaplandi.
Akciger BT'si ile dederlendirilen hastalarin ortanca IDDA skoru, BT’si olmayan hastalara gore istatistiksel
olarak anlamli daha yuUksekti (50.6 (4-285) vs. 23.4 (0-90), p<0.01)).

Tartisma

Standartlastirilmis BT skorlama ydntemleri PiY’li hastalarda akciger bulgularinin degerlendiriimesinde daha
sistematik ve tekrarlanabilir bir dederlendirme imkani saglar ve klinik takipte, tedavi yanitini degerlendirmede
kullanilabilir. IDDA skoru gibi PIY klinik fenotipinin belirlenmesine yardimci olan skorlama sistemleri PIY
hastalarinin yasam kalitesi, destekleyici bakim ihtiyaci ve hastalik yiku gibi sonuglar standartlastirilmis, nicel
bir tanimlama saglamaktadir, prospektif hasta kayit calismalarinda kullanimi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: baumann skoru, hartmann skoru, immiin diregiilasyon, interstisyel akciger hastalgi,
primer immuin yetmezlik

Sekil 1. Hartmann, Baumann ve IDDA skorlarinin median de%erleri

.
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Sekil 2. Hartmann, Baumeen ve DDA skorlanmn median defetlen
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Tablo 1. Hastalarin demografik ve klinik ozellikleri

Hasta sayis1
Erkek (%)
Yas, ortanca (en diislik- en yiiksek) yil

Hastaneye basvuru yas1 (en diistik- en yiiksek) yil

Tant yasi, ortanca (en diisiik- en yiiksek) yil
Akraba evliligi (%)
Aile oykiisii (%)

Tan1 dagilimi

LRBA eksikligi n(%)

CTLA4 Haployetmezligi n(%)
NFKB1 mutasyonu n(%)
NFKB2 mutasyonu n(%)
PIK3CD eksikligi n(%)
PIK3R1 eksikligi n(%)

Klinik bulgular
Otoimmiinite
Lenfoproliferasyon
Akciger komplikasyonu
GIS komplikasyonu
Malignite

Alerji

Akciger BT c¢ekilen hasta sayisi, n(%)
Harttman skoru ortanca (en diisiik-en yiiksek)
Baumann skoru ortanca (en diisiik-en yiiksek)

IDDA skoru ortanca (en diisiik-en yiiksek)

Tedavi(%)

e Antimikrobial proflaksi

o IVIG

e Abatacept

e Immunomodulatér tedavi

e Hematopoetik kok hiicre nakli

Eksitus(%)

48
27 (%56.3)
19 (5-63)
9 (0-60)

13 (2-61)
31 (%34.6)
21 (%43,8)
22 (45,8)
3(6,3)

5 (10,4)

17 (14,6)

8 (16,7)
3(6,3)

36 (%75)

35 (%72.9)
27 (%56.3)
25 (%52.1)
13 (%27.1)
13 (%27.1)

30 (%62.5)
40 (0-195)
15,5 (0-82)
31,38(0-285)
26 (%54.2)
44 (%91.7)
15 (%31.3)

40 (%83.3)
12 (%25)

4 (%8.3)

1

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI
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[Abstract:0168] [PS — 076] [Kombine immiin yetmezlikler]

Kombine Immiin Yetmezlik Vakasi:CARMIL2 Mutasyonu

Canberk Ipsir!, Ceren Ustiin2, ismail Yaz!, Giilnar Aliyeva2, Deniz Deniz Cagdas Ayvaz2

1Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi Enstitiisli, Pediatrik Temel Bilimler ABD, Immunoloji Bilim Dali Ankara
2Hacettepe Universitesi IThsan Dogramaci Cocuk Hastanesi,Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk
Immunoloji Bilim Dali Ankara

Capping Protein regulator and myosin 1 linker 2 (CARMIL2), hiicre iskeleti organizasyonunda ve hicre
migrasyonunda gorevli olan bir protein olup T hicrelerde CD28 sinyalinde énemli rol oynamaktadir. CARMIL2
eksikligi otozomal resesif gegisli bir kombine immin yetmezliktir.

Erken baslangigh inflamatuar bagirsak hastaligi (IBH) nedeniyle tedavi almakta olan 12 yasindaki kiz hastanin
6zgecmisinde 6 ayliktan itibaren kusma ve ishalinin basladigi ve 2 yasinda ishaline kan goérilmeye basladidi
bildirilmistir. Hasta 2 yasindayken ¢6lyak hastalijindan stiphelenmistir ve yapilan endoskopi sonucunda golyak
hastalidi tanisi almistir. Fakat glutensiz diyet uygulanmasina ragmen klinik bulgularda gerileme olmamistir ve
yapilan kolonoskopi sonucunda inflamatuar badirsak hastaligi tanisi almistir. Fizik muayenesinde, vicut
agirhgi:23 kg ve boy: 129 cm olarak tespit edilmis olup kilo aliminin IBH tedavisine baslamadan 6nce dlstk
seyrettigi tespit edilmistir. Ek olarak, hastanin tekrarlayan zona ve pnémoni 6ykisl olmasi nedeniyle atipik
kombine immiin yetmezlik olarak takibe alinmistir. Immiinolojik degerlendirmede Santral Memory CD4 +T
hiicre ve Temra CD4+T oranlan diistk olarak belirlenmistir. Lenfosit subsetlerinden sadece NK hiicre ylizdesi
(%?2) distk olan hastanin hafiza ve marjinal zon B hiicreleri azalma, naif B hiicrelerinde ise artis saptanmistir.
Erken baslangigh IBH olmasi, su gicedi nedeniyle yatis, tekrarlayan zona ve pnémoni 6ykulslnin olmasi ve
blUylime geriligi bulunmasi nedeniyle yapilan tim ekzom dizileme analizinde CARMIL 2 geninde homozigot
stop kodona neden olan mutasyon (c.1109C>A (pSer370Ter)) saptandi.

CARMIL2 eksikligi tekrarlayan bakteriyel, fungal ve mikobakteri enfeksiyonlari, sigiller, molluscum
enfeksiyonu, EBV iliskili lenfoproliferasyon ve atopi ile karakterizedir. CARMIL2 geninin neden oldugu klinik
tablo spektrumunun genisletilmesi acisindan bu vaka sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: CARMIL2, Kombine Immiin Yetmezlikler, Primer Immiin Yetmezlikler

[Abstract:0170] [PS — 077] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

WASP Mutasyonu Saptanan Bir Olgu Sunumu

Demet Hafizoglu?, Bilgen Isik?, Orhan Gozlikmez3

1Dértgelik Cocuk Hastanesi, Cocuk Allerji iImmiinoloji, Bursa
2y{iksek Ihtisas Hastanesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji, Bursa
3Sehir Hastanesi Genetik B6limu, Bursa

Giris: Wiskott-Aldrich sendromu (WAS), immin yetmezlik, trombositopeni ve egzamadan olusan karakteristik
bir triadi olan, X'e bagli kalitim gortlen nadir bir hastaliktir. Wiskott-Aldrich sendromu proteinini (WASP)
kodlayan gendeki bir mutasyondan kaynaklanir. Hastalik, siddetli fenotipten (klasik WAS) daha hafif
fenotiplere (X'e bagh trombositopeni (XLT) ve X'e bagli nétropeni) kadar dedisen genis bir klinik spektrum
gosterir.

Olgu: Alti aylikken Ust solunum yolu enfeksiyonu gegirmekte iken bakilan tam kan sayiminda, trombosit
dederleri dusiik olmasi nedeniyle cocuk hematoloji bélumiinde yatirilan hastanin MPV dederinde diistklik
gorilmesi ve verilen tedavilere ragmen trombositlerde ylkselme olmamasi nedeniyle immiinolojiye
yonlendirilmisti. Fizik muayenesinde; ciltte yer yer petesi ve ekimoz alanlari,sol zigoma bdlgesinde 3x4 cm lik
alanda atopik dermatiti vardi.Tetkiklerinde; Beyaz kiire sayisi: 9760/mm3, Mutlak nétrofil sayisi: 690/mms3,
mutlak lenfosit sayisi 5240/mm3, hemoglobin:10.8g/L, trombosit sayisi: 13000, ortalama trombosit hacmi
(MPV):5.8 dusukti. IgG:7.20 normal(IVIG tedavisi almig), IgA: 0.45 g/L normal, IgM:0.16g/L dislk, total
IgE: <18.4 lenfosit alt gruplan tetkikinde; CD3:%62.3, CD4:43.9, CD8:%12.8, CD19:%26 HLA DR:%?27.3
CD16/56:%9.7 Atopik dermatiti nedeniyle bakilan yumurta beyaz spesifik IgE klas 2 olarak sonuglandi. WAS
olarak takibe alinan hastaya 3 haftada bir 1vig tedavisi ve profilaktik antibiyotik baslandi. Donér taramasinda;
sadlikli erkek kardesleri ile HLA tam uyumlu bulundu.

Hastanin WAS tim gen analizi ekzon 1’de c.707>C p. Ser24Pro hemizigot olarak raporlandi. Anne ve
babasinda bu mutasyon saptanmadigindan de novo mutasyon olarak dederlendirildi. Hastanin izlemi ve tedavi
Onerilerinin tartisiimasi amaciyla sunulmustur.

Sonug: Hastanin klinik tablosuna gére uygun goérilen vakalarda kdk hlicre tedavisi uygulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Trombositopeni, Wiskott Aldrich Sendromu, X linked trombositopeni
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[Abstract:0173] [PS — 079] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Primer Immiin Yetmeazliklere Eslik Eden Romatolojik Bulgular

Berna Uzu_r_loé'llu, Necmi Can Yilksel, Emre Firat, Figen Celebi Celik, Nesrin Giilez, Ferah Genel
Izmir S.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris

Primer immiin yetmezlikler (PIY) immin sistemde etkili molekiillerin eksiklikleri ve/veya kusurlariyla
karakterize heterojen bir hastalik grubudur. Baslica klinik prezantasyonlari enfeksiyonlara yatkinlk, otoimmun
hastaliklar, alerji, inflamasyon, lenfoproliferasyon ve malignite edilimidir. PiY'de siklikla immiin disregiilasyon
olmasi nedeniyle romatolojik bulgularin da siklijinda artis gézlenmektedir. Calismamizda PiY’e eslik eden
romatolojik bulgusu olup romatolojik tani alan hastalar retrospektif olarak degerlendirmeyi amacladik.

Metod

Dr. Behget Uz SUAM Cocuk Immiinoloji poliklinigine 01.01.2003- 31.12.2023 tarihleri arasinda basvurup
genetik tanisi olan 258 hasta arasindan romatolojik bulgusu olan (artrit, vaskdlit, miyopati, sitopeni) 14’G
retrospektif olarak incelendi. Bu hastalarin tani yaslari, romatolojik semptomlarinin baslangig yaslari, klinik
ozellikleri, laboratuvar bulgulari, otoimminite ve genetik tetkikleri kaydedildi.

Bulgular

Calismaya dahil edilen hastalarin 9'u kiz 5'i erkek olup, %64’inde anne baba arasinda akrabalik vardi.
Hastalarin PIY tani yaslari ortalama 4 yas(+ 3,8) idi. Romatolojik semptomlar agisindan en sik basvuru
sikayetleri cilt bulgulan (dokintl, dermatit), halsizlik ve artralji iken romatolojik hastalik tani yasi ortalama
3,6 yas(x 3,2) idi. En sik eslik eden romatolojik hastaliklar romatoid artrit, vaskdlit, miyopati, diskoid lupus
eritematozus ve sistemik lupus eritematozustu. Romatolojik hastaliklarin eslik ettigi PIY hastalar X'e bagh
agamaglobulinemi (XLA)(n:2), YDIY(n:1), Faktor I eksikligi(n:2), CorolA defekti(n:1), ALPS(n:1), CTLA4
eksikligi(n:1), Dock2 eksikligi(n:1), HIES(n:1), IL 12 eksikligi(n:1), WDR1 eksikligi(n:1), IKZF1
delesyonu(n:1), NLRP1(n:1) eksikligi olarak tespit edildi.

Sonug

Son yillarda romatolojik hastaliklarin primer immun yetmezliklerle birlikteliginin gosteren literatlirde cok
sayida calisma vardir. Tani yaslari dedisken olmakla beraber bazi hastalarin PIY tanisindan énce romatolojik
hastalik tanisi aldigi dikkat cekmistir. Bu nedenle romatolojik bulgu gértlen hastalarin immunolojik acidan da
dederlendirilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: primer immin yetmezlikler, romatolojik hastaliklar, immin disregtilasyon

[Abstract:0174] [PS — 080] [Antikor eksiklikleri]

Selektif ve Parsiyel IgA Eksikligi Olan Hastalarimiz: Tek Merkez Deneyimi

Nuran Ozcifpci Ertudral, Cebbar Yildinmgakar, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Denizli

GIRIS

Selektif IgA eksikligi (sIgAE) toplumda en sik gériilen primer immiin yetmezlik olup gogunlukla
asemptomatiktir. Calismamizda, klinigimizde selektif veya parsiyel IgA (pIgA) eksikligi tanisi konulan
hastalarimizin 6zelliklerini arastirdik.

GEREC-YONTEM

Pamukkale Universitesi Cocuk Allerji&imminoloji Kliniginde 2017-2024 tarihleri arasinda sigAE ve pigAE
tanisi alan gocuklarin 6zellikleri dederlendirildi. Serum IgG ve IgM diizeyleri yasa gére normal olan >=4 yas
hastalarda serum IgA diizeyi yasa gére <-2SD olanlar pIigAE; <7 mg/dl olanlar sigAE olarak tanimlandi.

BULGULAR

Toplam 58 hastanin (n=32 kiz, %55,2) 32'sinde (%55,2) sigAE, 26'sinda (%44,8) pIgAE saptandi. Basvuru
yasi ortanca 6,75 yasti (5,08-12,2). Hastalarin 43’si (%82,7) sik enfeksiyon nedeniyle, 13U (%22,4) rutin
tetkikleri sirasinda, 2'si (%3,4) tekrarlayan lveit ve ¢dlyak sliphesi ile tetkik edilirken yénlendirilmisti.
Semptomatik hasta orani ve semptomlarin ortanca baslama yasi sigAE ve pigAE gruplarinda benzerdi
(sirasiyla %84,4 vs. %84,6; 4 yas vs. 4). Semptomatik hastalarin 30'unda (%51,7) sik USYE; 11‘inde (%19)
stk ASYE vard. Bir (%1.7) hasta MISC tanisi almisti. Ebeveyn akrabali§i 4 (%6,9) hastada; ailede immiin
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yetmezlik 2 (%3,4); allerjik hastalik 17'sinde (%29,3) vardi. Olgularin 29'una (%50) en az bir alerjik hastalik
(en sik astim %44 ve alerjik rinit %15,5); 3’line (%5,2) otommiin hastalik (Uveit, JIA, ITP); 3'line (%5,2) ise
kronik hastalik eslik ediyordu; hastalik oranlari sIgAE ve pIgAE gruplarinda benzerdi. Ortanca 39 ay (16,3-
63,5) takipleri boyunca hicbir hastada yaygin degisken immin yetmezlik saptanmadi.

SONUC

Sonuglarimiz merkezimizde sigAE ve pigAE tanisi konulan hastalarimizin %90’a yakininin semptomatik
oldugunu; eslik eden alerjik hastaliklarin literattire gére sik, otoimmiin hastaliklarin az oldugunu géstermistir.
Farklilik calismamizin referans merkezde yapilmasi ile iliskili olabilir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immiin yetmezlik, Parsiyel IgA eksikligi, Selektif IgA eksikligi

[Abstract:0175] [PS — 081] [Antikor eksiklikleri]

Geg Yasta Agamaglobulinemi Tanisi Alan Bir Olgu

Nuran C')zcifpci Ertudral, Cebbar Yildirnmgakar, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Alerji ve Imminoloji Bilim Dali, Denizli

GIRIS

Agamaglobulinemi, nadir ancak agir ve komplike seyredebilen bir antikor baskin primer immin yetmezliktir.
Belirtiler genellikle 6 ayliktan sonra ilk 2 yasta baslamakla birlikte, nadir de olsa geg baslangigh formlari
mevcuttur. Burada klinigimizde 7 yasinda agamaglobulinemi tanisi konulan bir olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Olgu: Yedi yasinda erkek hasta, 1 haftadir balgamli 6kstrik ve ates sikayetiyle bagvurarak pndmoni tanisiyla
hospitalize edildi. Oykisiinde son 6 aya kadar saglikl oldugu ve sik enfeksiyon gecirmedigi, ancak son 6 ayda
4 kere hastaneye yatis gerektiren akciger enfeksiyonu gegcirdigi 6grenildi. Ebeveyn akrabalidi, kardes 6lim
Oyklst yoktu. Fizik bakisinda VA:18 kg (<3p) Boy:115cm (3-10p) idi. Sag akciger belirgin olmak lzere
bilateral krepitan ralleri ve hafif comak parmadi saptandi. Tetkiklerinde mutlak lenfosit ve nétrofil sayilari
normal olup serum IgA: 2 mg/dL (70-303), IgG: 7 mg/dL (764-2134), IgM: 5 mg/dL(69-387), total IgE <1.0
kIU/L) bulundu. Toraks BT’sinde her iki akcigerde orta (st zonda buzlu cam dansiteleri, sag akciger (st lobda
apikal ve anterior segmente buygl 18x17 mm boyutunda yan yana iki adet ince duvarli hava kisti izlendi,
bronsektazi saptanmadi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda CD19 <%1 olup T ve NK hucreleri yasina gore
normal araliktaydi. Diizenli olarak 3 haftada bir IVIG replasman tedavisi baslanan hastanin daha sonra alinan
detayli aile dyklslinde 2 dayisinin diizenli olarak damardan bir tedavi aldigi 6grenildi. Hastamizin genetik
tetkikinde BTK geninde ekzon14 ¢.1238T>G(p.Phe413Leu) hemizigot mutasyon saptandi.

TARTISMA
Agamaglobulinemide nadiren semptomlarin silik ve hafif olmasi tani gecikmesine neden olabilir. Olgumuzun
6.5 yasina kadar asemptomatik olmasi ve son 6 ayda tekrarlayan enfeksiyonlar ile tani almasi dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: Agamaglobulinemi, Cocuk, Immiin yetmezlik
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[Abstract:0176] [PS — 082] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Ataksi-Telenjiektazi Tanili Olgularimiz

Nuran Ozcifgci Ertudral, Cebbar Yildinmgakar, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immiunoloji Bilim Dali, Denizli

GIRIS

Ataksi-Telenjiektazi (AT) toplumda 1:40.000-100.000 siklikta gérilen, sklera ve deride telenjiektaziler ve
erken cocuklukta baslayan ilerleyici ataksi ile seyreden OR gegisli nérodejeneratif bir primer immin
yetmezliktir. Burada klinigimizde AT tanisi alan i¢ hastamiz sunulmustur.

OLGULAR

OLGU 1: Ug ayliktan sonra tekrarlayan USYE sikayetiyle 2 yasinda klinigimize basvuran 7 yasinda kiz hastanin
Oykustnde 1 yasinda dengesiz ylrtimenin basladigi 6grenildi. Muayenesinde kilo/boyu <3p, ataksik ylriyls
ve skleralarinda telenjiektaziler gézlendi. Serum IgG:100 mg/dl (604-1941), IgM:81 mg/dl (71-235) IgA:2
mg/dl (26-296), AFP:172 ug/L saptanarak 3 haftada bir IVIG replasman tedavisi (IRT) verildi. Bes yasinda sol
tibiada hassas, sert, 1x1 cm palpabl lezyonu nedeniyle yapilan MR’da cilt alti yumusak dokuda olasilikla
telenjektatik olusuma ait gérinim vardi. ATM geninde heterozigot mutasyon saptand.

OLGU 2: Bir yasindan itibaren sik USYE/AGE sikayetiyle basvuran 14 aylik erkek hastanin éykiisiinde yiriirken
sik distagu, ablasinin AT tanisiyla tarafimizdan takipli oldugu 6grenildi. Muayenesinde agirlik 25-50p; boy 3-
10p idi. Serum IgG ve IgM yasina gére normal, IgA:2 (30-107) distktd. AFP:54,3 ug/L bulundu. Sik
enfeksiyon nedeni ile antibiyotik profilaksisi baslandi. ATM geninde heterozigot mutasyon saptandi.

OLGU 3: Sik USYE/ASYE nedeniyle yénlendirilen 5 yasinda erkek hastanin dykisiinde 33 haftalik dogdugu,
dogumda hipoksiye maruz kaldigi, cocuk nérolojiden serebral palsi tanisi ile takipli oldugu 6grenildi.
Muayenesinde kilo/boyu <3p, ataksik ylriyus ve skleralarinda telenjiektaziler, alt ekstremitelerde spastisite
mevcuttu. Serum 1gG:284 mg/dl (745-1804), IgM:914 (78-261), IgA:1 (57-282), AFP:133 ug/L bulundu. ATM
geninde heterozigot mutasyon saptandi.

TARTISMA
Ataksi-Telenjiektazi tanili hastalarimizin hepsinde sik enfeksiyon dyklsu olup IRT ile enfeksiyon sikliklari
belirgin azaldi. Bir hastamizda yumusak dokuda telenjiektatik kitle tespit edildi.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-Telenjiektazi, Cocuk, Immiin yetmezlik

[Abstract:0178] [PS — 083] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Primer Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tanisi Alan Hastalarin Klinik ve Laboratuvar
Ozelikleri: 20 Yillik Tek Merkez Deneyimi

Gokcan Oztiirk!, Hasan Fatih Cakmakli2, Sule Haskologlut!, Candan Islamoglu!, Talia Ileri2, Elif ince?, Sonay
Ozdemir3, Handan Dingaslan3, Nurdan Tagyildiz3, Emel Unal3, Figen Dogu!, Mehmet Ertem?, Aydan
ikinciogullan?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Ankara

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

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

GIRIS

Hemofagositik lenfohistiositoz (HLH), hiperferritinemi, sitopeni, yaygin damar igi koagllopati, karaciger ve
merkezi sinir sisteminin fonksiyonel bozukluklariyla karakterize, yasami tehdit eden hiperinflamatuar bir
sendromdur. Immiin sistemin dojumsal hatalar primer HLH’ye ve malignite, enfeksiyon gibi nedenler de
sekonder HLH'ye neden olmaktadir. Ates (%90-100), makuilopaptler ve/veya petesial dokintli (%10-60), kilo
kaybi ve irritabilite en sik gérilen semptomlardir. Tedavi altta yatan nedene ve tetikleyicilerin kontroliine
yonelik ve multidisipliner olmalidir.

AMAC

Biz de merkezimizde gocuk immiinoloji, cocuk hematoloji/onkoloji bélimlerince ortak takip etigimiz 24 primer
HLH hastasinin klinik ve laboratuvar 6zelliklerini ve sonuclarini retrospektif olarak dederlendirmeyi amacladik.
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BULGULAR

Hastalarin (15K/24E) basvuru yasi ortalamasi 21.81+33.59 aydi. Aile dyklisti %37.5'inde, %60.9'unda akraba
evliligi 6ykusu vardi. Fizik muayenede ates ve splenomegali tim hastalarda bulunmaktaydi. Ates suresi
ortalama 10 gindu (5-60glin). Dért hastada nérolojik tutulum saptandi. Pansitopeni %79, bisitopeni %30,
trombositopeni %100, anemi %91, nétropeni %83, lenfopeni %55 oraninda gorilda. Trigliserit ylksekligi
%96, hiperferritinemi % 100, hipofibrinojemi %61 oraninda saptandi. Uc hastanin kemik ili§i aspirasyonunda
hemofagositoz izlenmedi.. Genetik galisma yapilan 16 hastada en sik perforin ve UNC13D gen mutasyonlari
saptandi. %79.2'sine HLH 2004 tedavisi verilmisti, %58.2'inde tam remisyon saglandi. %46’sina HKHN
yapildi.10 hastanin ¢ocuk yogun bakim servisi gereksinimi ve mekanik ventilasyon ihtiyaci oldu. 4 hastaya
ekstrakorporeal tedavi yéntemlerinden en az biri uygulandi. Nérolojik tutulum olan hastalarda prognoz anlaml
olarak daha kétiyda. HKHN yapilan hastalarda yapilmayanlara gére yasam orani anlamli olarak daha ylUksekti.
(p<0.05).

SONUC

Primer HLH, erken tanisi konulmazsa 6limcil olabilen klinik bir sendromdur. Stiphe halinde tanisal ve genetik
testler yapilmali, tedaviye hizla baslanmali ve ilk remisyonda HKHN yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: primer hemofagositik lenfohistiyositozis, immun disregillasyon, familyal hemofagositik
lenfohistiyositozis, primer immin yetmezlik

[Abstract:0179] [PS — 084] [Dogal immiinite defektleri]

STAT1 GoF Tanih Hastada Nadir Bir Prezentasyon: Saf Eritroid Aplazi ile Es Zamanh
Otoimmiin Hemolitik Anemi

Merve Siileyman?, Candan islamoglu?, Sule Haskologlu!, Ahmet Gékcan Oztiirk!, Kiibra Baskin2, Hasret
Erkmen?, Burcu Sarigil Cimi!, Selin Seving!, Can Akal!, Anar Salimov?, Tutku Baylan!, Mehmet Kilig3, Figen
Dogu!, Aydan ikinciogullar?

1pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

2pediatrik immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Ankara

3pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Firat Universitesi Tip Fakiltesi, Elazi§

Giris

STAT1 geninin fonksiyon kazandirici (GoF) mutasyonlari; kronik mukokutandz kandidiyazis, otoimmunite ve
sik enfeksiyon ile karakterize nadir bir dogal immiin sistem hastaligina neden olmaktadir. Otoimm{n
sitopeniler ve agir enfeksiyonlar hastaligin seyrinde belirleyicidir.

Olgu

Yenidogan déneminden itibaren oral moniliazis, tip1 diabetes mellitus ve tekrarlayan enfeksiyonlar nedeniyle
izlenen hastada 5 yasinda aspergillus pnémonisi, immiin trombositopeni (ITP), otoimmin hemolitik anemi
(OIHA) ve hepatosplenomegali gelismis. Genetik analizinde heterozigot STAT1 GoF mutasyon tespit edilmis.
Imminsipresif tedavi plani igin klinigimize yénlendirilen hastanin geldiginde pnémoni, pansitopeni,
hepatosplenomegali ve hemofagositik lenfohistiyositoz klinigi mevcuttu. Steroid ve plazma degisimi tedavileri
ile bulgular dizeldi. JAK inhibitéra (Ruksolitinib) baslandi. Dért yil ciddi bir sorunu olmaksizin izlenen
hastanin; 10 yasindaki rutin kontrolinde hemoglobini 4,8 mg/dl dlglldiu. Belirgin hemoliz bulgulari olmayip
kemik iligi aspirasyonu saf eritroid aplazi ile uyumluydu. Pozitif Quantiferon testi nedeniyle ruksolitinib kesildi.
Takibinde OIHA ve ITP de gelisen hastaya plazma degisimi yapildi. IVIG, steroid, sirolimus, eltrombopag,
eritropoetin, trombosit ve eritrosit destekleri verildi. Balgam kdiltlirinde P.aureginosa ve non-tiiberkiiloz
mikobakteri tredi. Serumda A.flavus PCR pozitifti. Bu agamada yeni bir immunsupresif tedavi baglamak
miamkidn olmadi. Tam uyumlu donérid olmayan hastaya babasindan haploidentik kdk hicre nakli (HKHN)
yapilmasi planlandi.

Sonug

STAT1 GoF defektli hastalarda otoimmdunite yaninda saf eritroid aplaziye baglh anemi de goérilebilmektedir.
Imminsiipresyon ve enfeksiyonlara duyarlilik arasindaki hassas denge nedeniyle tedavileri oldukca zordur.
Agir sitopenileri veya enfeksiyonlari olan ve medikal tedavilere yaniti olmayan hastalarda HKHN
disindlmelidir.

Anahtar Kelimeler: STAT1 GoF defekti, dodal immin sistem hastaliklari, saf eritroid aplazi, HKHN, sitopeni
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[Abstract:0181] [PS — 085] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

ARPC1B Geninde Yeni Tanimlanmis Mutasyon ve Eslik Eden Kistik Fibrozis: Olgu Sunumu

Gamze Sonmez!, Canan Caka?, Ates Kutay Tenekeci!, Alp Kazancioglu?, Begiim Ozbek?, Saliha Esenboga?,
Deniz Cagdas Ayvaz?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Pediatrik Immunoloji Bilim Dal, Ankara

Giris: Aktin iligkili protein 2/3 kompleks alt birimi 1B (ARPC1B) genindeki mutasyonlar immun yetmezlik,
enfeksiyonlara duyarlilik, alerjik reaksiyonlar ve inflamasyonun bir arada bulundugu bir sendromla
iliskilendirilmistir. Etkilenen bireylerde farkli sekillerde prezente olabilmektedir. Bildirilen vakalar arasinda
siddetli enfeksiyonlar, egzama, tekrarlayan otitis media, deri vaskdlitleri, artrit, besin alerjisi, kronik CMV
enfeksiyonu, astim, hipotiroidizm ve kanama egilimleri gézlemlenmistir.

Olgu: 1 yasindaki kiz hasta, sepsisi dusinduren ates, kanl ishal ve kusma yakinmalari ile hastaneye
basvurdu. Hastaya IV amikasin, vankomisin ve sefotaksim tedavisi baslandi. Immunglobulin diizeyleri normal
olmasina ragmen annedeki antikorlar nedeniyle immin yetmezlik dislanamadi. Basvuru esnasinda eozinofilisi
mevcuttu (tablo 1). Yatisi sirasinda oral kandidiyazis tanisi aldi ve flukonazol tedavisi baslandi. Flukanozol
tedavisi ile birlikte hastanin yliksek olan eozinofil diizeylerinde dlisiis gézlendi. Kisa bir siire sonra Herpes
Zoster enfeksiyonuna bagl doktntuleri oldu ve eozinofil sayisi yeniden ytkseldi. Asiklovir tedavisiyle eozinofil
sayisinda azalma goérildi (figlr 1). Takibinde yliksek ates ile hastaneye basvurusu oldu. PCR sonucunda
sitomegalovirtis (CMV) DNA viral yliki 5149 kopya/ml olarak gdsterildi ve bir ay boyunca gansiklovir tedavisi
aldi. Hastanin WES analizinde ARPC1B geninde homozigot c.1081-5T > G mutasyonu ve CFTR geninde
heterozigot p.Leu997Phe ve p.Phel1052Val mutasyonlar saptanmistir. ARPC1B genindeki homozigot c.1081-5T
> G mutasyonu literattirde tanimlanmamistir ve hastamiz bu mutasyonu tasiyan ilk olgudur.

Tartisma ve Sonugc: Huicre iskeletinde gorev alan cesitli proteinlerin fonksiyon bozuklugu primer immun
yetmezliklere ve otoinflamatuvar hastaliklara sebep olabilmektedir. Literatlrde bildirilmis ARPC1B yetersizligi
olan hasta sayisi elliden azdir ve kabul edilmis tedavi yontemi olmamakla birlikte kemik iligi
transplantasyonunun basarili oldugu vakalar bildirilmistir. Biz de hastamiz igin kemik iligi transplantasyonu
planladik.

Anahtar Kelimeler: Aktin iskeleti, ARPC1B yetersizligi, primer immiin yetmezlik hastaliklari, hipereozinofili

Figiir 1.

1.0+ *
0.9-\
0.8+ *
0.7

4 06+

~

o 0.5

3 0.4+

“g__.{ 0.3+

2% 0.2+

'§§ 0.1

- 0.0

Ik ok Candida Albicans'a yonelik flukonazoliin baslangi¢ tedavisinden sonra eozinofil
sayisindaki azalmayr géstermektedir. Ikinci ok Herpes enfeksiyonu igin asiklovirin baslangi¢
tedavisinden sonra eozinofil sayisindaki azalmay1 gostermektedir. (Eozinofil sayisi igin
referans deger 0.02-0.58 olarak kabul edilmistir)
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Hastanin basvuru aninda laboratuvar degerleri

Tam Kan Sayimi
Hemoglobin (g/dl)
HCT

MCV (fl)

MCH (pg)

MCHC (%)

RDW (%)

PLT (x10%/uL)
WBC x(10%/uL)
Notrofil (x103/uL)
Eozinofil (x10%/uL)
Bazofil (x10%/uL)
Lenfosit (x10%/uL)
Immiinoglobulinler
1gG (mg/dl)

IgM (mg/dl)

IgA (mg/dl)

Total IgE (1U/ml)

Lenfosit alt gruplar1 (%)

CD3+

CD4+

CD8+
CD16+CD56+
CD19+

B-hiicre alt gruplar1 (%)

CD19 + CD27 +

CD19 + CD27 + IgD — (switched memory)
CD19 + CD27 + IgD — (marjinal zone) (%)
CD19 +CD27 — IgD + (naive)

CD19 + CD38+ CD21 low (active B)

CD19 + CD38+ high IgM — (plasmablasts)
CD19 + CD38+ high IgM high (transitional)
T-hiicre alt gruplar1 (%)

Olgiilen Deger Referans Degerler

9,4 9-14
32,1 28-42
92,5 77-115
27,1 26-34
29,3 29-37
16,9 11,5-16
237 150-450
27,05 6-17,5
6,04 1,04-7,2
0,94 0,02-0,58
0,14 0,01-0,07
8,07 2,14-8,99
1030 376-685
74,3 36-77
20,8 9-30

3,5 1,5-144
75 51-77

39 35-64

26 12-28

18 3-14

32 6-32

3.8 4,6-23,9
1,4 2,9-17,4
2,4 1,7-6,5
93,4 59,7-88,4
- 0,4-2,2
1,6 0,2-2,7
6,8 4,1-43,9

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI
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CD4+ CCR7+ CD45RA+ (naive TH) 72,4 57,1-84,9
CD4+ CCR7+ CD45RA — (central memory TH) 9 11,3-26,7
CD4 + CCR7 — CD45RA — (effector memory) 13,2 3,3-15,2
CD4 + CCR7 — CD45RA + (TEMRA) 51 0,4-2,6
RTE (CD4 + CD45RA + CD31 +) 79

CD8 + CCR7 + CD45RA + (Tc-naive) 16,8 28,4-80,6
CD8 + CCR7 + CD45RA — (Tc central memory) 2,7 1-4,5
CD8 + CCR7 — CD45RA — (effector memory) 30,7 6,2-29,3
CD8 + CCR7 — CD45RA + (TEMRA) 49,6 9,1-49,1

[Abstract:0182] [PS — 086] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Multisistemik Tutulum Yapan Bir Eriskin Gec Baslangich Kombine Immiinyetmezlik
Vakasi

Sevgi Colak!, Selcan Ozgiiclii2, Hakan Yesil?, ilkay Koca Kalkan?!, Zehra Sule Haskologlu3, Esin Figen Dogus3,
Kamile Aydan ikinciogullari3

1Ankara Etlik Sehir Hastanesi, immiinoloji ve Alerji Klinigi

2Ankara Diskapi Yildinm Beyazit E§itim Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji B8limi

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari ABD, Cocuk immiinoloji ve Alerji BD

Giris: Geg baslangigli kombine immuinyetmezlik, yaygin degisken imminyetmezlik ile uyumlu klinik ve
laboratuar bulgulara derin CD4 lenfopeni eslik etmesi ile karakterize, agir morbidite ve ylksek mortalite riski
olan bir antitedir.

Vaka: Bilinen epilepsi ve hipotiroidi tanilari olan 47 yasinda kadin hasta, kronik 6kstiriik ve akcigerlerde
parankimal nodiller, sik pndmoni ve antibiyotik kullanim 8yklsu olmasi nedeniyle immiuinolojik olarak tetkik
edildi. Serum immunglobulin (Ig) dizeylerinden IgG ve IgA dlclilemeyecek dlizeyde dustik, IgM 0,7 gr/I, total
IgE 1,4 IU/ml saptandi. Anti-HIV ve anti-Hbs negatifti. Akim sitometrik tetkiklerinde total lenfosit sayisi: 730,
lenfosit alt grup oranlar sirasiyla CD4 %25 (182), CD8 %58, CD19: %6, CD19+IgM-27+IgD- %1,1,
CD45RA+CD31 %7 saptandi. Lenfosit ve notrofil aktivasyon testleri normal olan hastada geg baslangigh
kombine imminyetmezlik dislntlerek 3 haftada bir intravendz immuinglobulin (ivig) tedavisi baslandi. Toraks
goruntilemesinde mediastinal patolojik LAP’lar, yaygin parankimal noduller ve sol akciger st lob santral
kesimde dlizensiz sinirh 4 cm kitle saptandi. Endoskopik ultrasonografi esliginde yapilan LAP ve bronsiyal
biyopsi sonuclarinda granilomatéz inflamasyon bulgular saptandi ve granitilomatéz lenfoid interstisyel akciger
hastaligi dislnuldi. Hasta periyodik akciger gortntilemeleri ve fonksiyonel testler ile yakin takibe alindi.
Izlemde derin nétropenisi gelisen hastaya kemik iligi biyopsisi yapildi. Halen hematolojik tetkikleri devam eden
hasta 3 haftada bir ivig ve trimetoprim-silfometaksazol profilaksisi altinda izlenmektedir.

Sonug: Erigkin yas grubunda gérece nadir saptanan geg baslangigh kombine imminyetmezlikler; sik ve agir
enfeksiyonlar, lenfopeni, malignite, lenfoproliferasyon, granilomatdz reaksiyonlar, immiindisreglilasyon ya da
otoimmdiinite ile prezente olabilirler. Ayrintil imminolojik dederlendirme tani koydurucudur ve hastalarin
multidisipliner yakin takibi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: granilom, imminyetmezlik, lenfopeni
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[Abstract:0183] [PS — 087] [Kombine immiin yetmezlikler]

Kabuki Sendromu ve GATA2 Eksikligi Birlikteligi: Olgu Sunumu

Bahri Can Duran, Erhan Bahadir, Caner Aytekin, Serap Ozmen _
Dr. Sami Ulus Gocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imm{noloji ve Allerji
BolimU, Ankara

Giris:

Kabuki sendromu tipik ylz anomalileri, yliksek/yarik damak, mental retardasyon, boy kisaligi, ve tekrarlayan
enfeksiyonlarla karakterizedir. Otozomal dominant KMT2D ve X'e bagli KZM6A gen mutasyonlari sonucu
gelisir. Distk immunglobulin diizeyleri ve antikor eksiklikleri en sik immunolojik bozukluktur. GATA2
hematopoetik gelisimde rol oynayan bir transkripsiyon faktorinadir. GATA2 eksikligi otozomal dominant
kalitim gosterir. Non-tliberkliloz mikobakteri, HPV (sidiller), EBV ve histoplazmoz enfeksiyonlari, alveolar
proteinozis, sensdrindral isitme kaybi, lenfodem ve MDS/AML ile karakterizedir. Zamanla monositopeni, B ve
NK hticre sitopenileri gelisir. Burada Kabuki sendromu ve GATA2 eksikligi birlikteligi olan bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu:

Motor mental retardasyon nedeniyle izlenen 2.5 yasindaki kiz hasta sik tst-solunum yollar enfeksiyonlari
nedeniyle klinigimize y®nlendirilmisti. isitme kaybi olan hastanin fizik muayenesinde viicut agirhgi -4.2 SDS,
boyu -1 SDS, bas-cevresi -5.6 SDS idi. Uzun palpebral fisslirler ile alt gdz kapaklarinin lateral béliminin
eversiyonu, kemerli kaslari, genis ve basik burun ucu, ylksek damak vardi. Serum IgG dlizeyi, CD3+CD16-
56- ve CD3+CD4+T hiicre sayilar diistk bulundu (tablo 1). Hastada bu bulgularla Kabuki sendromu
dusiinlldi. izlemde sol bacakta lenfédem gelisti (sekil 1). WES analizinde KMT2D geninde heterozigot,
patojenik c.16438_16441delAACT (p.Asn5480ValfsTer6) ve GATA2 geninde heterozigot, patojenik c.1019C>A
(p.Ser340Ter) varyantlar saptandi. Her iki varyant daha 6énce tanimlanmisti. Hastaya Kabuki sendromu ve
GATA2 eksikligi tanilari konuldu. TMP/SMX proflaksisi ile enfeksiyonlari kontrol altina alinan hasta gelisebilecek
yeni bulgular yéninden izleme alindi.

Sonug:

Primer immiin yetmezlikler (PIY) hastalik 6zelinde nadirdir. Ancak PiY’ler genel olarak degerlendirildiginde
disundldiginden daha sik gérilmektedir. Burada sunulan olguda oldugu gibi birbiriyle uyumsuz bulgularin
varliginda ikinci bir PIY/tek gen hastaligi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kabuki sendromu, KMT2D, lenfédem, GATA2

Olgunun laboratuvar bulgulan

Olgu Normal
BK (mm3) 9,570 4,000-12,000
TNS (mm3) 5,300 1,500-5,800
TLS (mm3) 3,110 1,500-3,000
19G mg/dl) 461 613-1,030
IgA (mg/dl) 41 26-80
IgM (mg/dl) 154 26-80
IgE (1U/ml) <4 <100
AntiHBs ¢)
Rubella 19G +)
CD3+CD16-56- (%, mm3) 50 (1,555) 55-79 (1,900-3,600)
CD3+CD4+ (%, mm3) 14 (435) 26-49 (600-2,000)
CD3+CD8+ (%, mm3) 30 (933) 9-35 (300-1,300)
CD3-CD16+56+ (%, mm3) 11 (342) 5-28 (200-1,200)
CD19+ (%, mm3) 31 (964) 11-31 (300-1,200)
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[Abstract:0185] [PS — 088] [Otoimmiin hastaliklar]

SOCS1 Mutasyonunun Yol Actigi Graniilomatéz Lenfositik Akciger Hastaligi ve
Inflamatuvar Bagirsak Hastaligi Benzeri Sendrom

Ates Kutay Tenekeci!, Canan Caka?, Gamze Sonmez!, Gllnar Aliyeva?, Ismail Yaz?, Saliha Esenboga?, Deniz
Cagdas Ayvaz?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar, Pediatrik Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

SOCS1 geni, immin sistemin dizenlenmesinde kritik bir rol oynar ve mutasyonlari gesitli otoimmdin
hastaliklarla ve lenfoproliferatif bozukluklarla iliskilendirilmistir. SOCS1 haploeksikligi, otozomal dominant bir
sekilde kalitilan ve sistemik lupus eritematoz, sedef hastalidi, célyak hastaligi ve tekrarlayan enfeksiyonlar gibi
farkl klinik belirtilerle ortaya gikabilen bir durumdur. Literatlirde su ana kadar 30 kadar hasta bildirilmistir.
Tedavi, hastanin belirtilerine 6zel olarak secilen imminomodulatér ilaglan igerir ve JAK-STAT inhibitorleri bu
alanda umut vaat eden tedaviler arasindadir. Bu vakada, otoimmolinite, lenfoproliferasyon ve siddetli
enfeksiyonlar nedeniyle dederlendirilen ve sonugta SOCS1 gen mutasyonu tespit edilen kadin bir hasta ele
alinmaktadir.

Olgu Sunumu

Cocukluk déneminden itibaren tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlar éykistne sahip olan 29 yasindaki
kadin hasta, 24 yasinda immunoglobulin diizeylerindeki eksiklikler nedeniyle common variable immune
deficiency (CVID) tanisi almigtir. Hastanin yaygin akciger sikayetleri izerine yapilan gérintlilemelerde hastaya
granulomatous and lymphocytic interstitial lung disease (GLILD) tanisi konulmustur. 25 yasinda, Anti-CCP
pozitifligi tespit edilerek romatoid artrit tanisi konulmus ve bu durum, etkin bir tedavi ile yonetilmistir. 27
yasinda, terminal ileit bulgular tespit edilen hastaya tosilizumab baslanmis ve bu tedavi olumlu yanit almistir.
Hastanin ayni zamanda hepatosplenomgelisi ve tekrarlayan pansitopeni éyklisi mevcuttur. Hastaya yapilan
tim ekzom dizileme analizi, SOCS1 geninde (c.494C>G, p.P165R) spesifik bir mutasyonu (haploeksiklik)
ortaya cikarmistir. Bu mutasyonun, hastanin klinik fenotipine katkida bulundugu daslnilmektedir.

Sonug ve Tartisma

Bu vaka raporu, CVID, SOCS1 gen mutasyonu ve es zamanl otoimmiun ve lenfoproliferatif hastaliklarin klinik
yonetimindeki karmasikligi ele almaktadir. Bu tir vakalar, otoimmn fenotiplerin tedavisi, immun yetmezligin
ybnetilmesi ve olasi malignitelerin izlenmesi gerektiren, 6zellestirilmis ve multidisipliner bir yaklasimi 6nemli
kilar.

Anahtar Kelimeler: CVID, GLILD, haployetmezlik, otoimmunite, SOCS1
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Figiir 1. SOCS1 haployetmezligine baglh aminoasit degisiminin gésterimi N-ter, N-terminal;
KIR, kinase inhibitory region; ESS, extended SH2 subdomain; SH2, Src homology 2 domain;
SOCS box, suppressor of cytokine signaling box domain. *Figiir NCBI verilerine uygun
cizilmistir. Tablo 1. Hastanin laboratuvar incelemeleri
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[Abstract:0186] [PS — 089] [immiin disregiilasyon hastahklari]

inflamatuvar Bagirsak Hastaligi ile Birlikte Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik
Fenotipinde LRBA Eksikligi Olgusu

Erhan Bahadir!, Bahri Can Duran?, Baran Erman?, Asuman Nur Karhan3, Serap Ozmen!?, Figen Dogu?, Caner
Aytekin!, Aydan Ikinciogullan*

1Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immuiinoloji ve Allerji
BolimU, Ankara

2Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitiisii, Can Sucak Translasyonel iImmiinoloji Arastirma Laboratuvari,
Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme B6limu, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immuiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

Giris:

LRBA eksikligi otozomal resesif kalitim gosteren, hipogamaglobulinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar,
lenfoproliferasyon, otoimmiinite, sitopeni ve enteropati ile seyreden immiuindisregilasyon hastaligidir. Burada
inflamatuvar badirsak hastaligi (IBH) ve yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY) fenotipi ile prezente olan,
LRBA eksikligi gosterilip ve abatacept tedavisi uygulanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

IBH tanili 3.5 yasindaki erkek hasta hipogamaglobulinemi ve tekrarlayan solunum-yollar enfeksiyonlari
nedeniyle klini§imize yénlendirilmisti. Hastanin ishal yakinmasi bir yasinda baslamis ve 3 yasinda iIBH tanisi
konulmustu. Kortikosteroid tedavisine iyi yanit vermedigi ve yan etkiler nedeniyle kesildigi 6grenildi. Anne-
baba arasinda akrabalik vardi. Fizik-mueyenede kilo azligi disinda patoloji saptanmadi. Immiinglobulin
dizeyleri dislik, izohemagglutinin titresi ve antikor yanitlari negatif, B hiicreleri ile izotip dénlisimi yapmis
hafiza B hicreleri diisik, CD38LowCD21Low B hicreleri ise ylksek bulundu (tablo 1). Hastaya bu bulgularia
YDIY tanisi konuldu, IVIG ve TMP/SMX proflaksisi baslandi. WES analizinde LRBA geninde homozigot, daha
once tanimlanmis patojenik c.2836_2839del (p.Glu946Ter) varyanti saptandi. LRBA eksikligi tanisi konulan
hastaya 15 mg/kg/2 haftada bir abatacept tedavisi baslandi. Hastanin ishali belirgin diizeldi ve kilo alimi
saglandi. Kontrol bagirsak biyopsisinde IBH ile iliskili bulgularin dizeldigi raporlandi. Ancak hastanin aralikli
ishal ataklar oldugu icin abatacept doz araligi agilamadi ve abatacepte bagh komplikasyon gézlenmedi. Olasi
hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN) igin aile igi doku gruplarn uygun verici bulunamadi ve akraba disi verici
taramasi baslatildi.

Sonug:

Primer immun yetmezliklerde genetik tani hasta yonetimini radikal bigcimde dedistirmektedir ve genetik tani
yasamsal 6neme sahiptir. LRBA eksikliginde abatacept tedavisi otoimmiinite ve lenfoproliferasyon lizerine
oldukga etkili iken enteropati tizerine her zaman yeterli etkin olmayabilir. Bu hastalarda HKHN disuntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Abatacept, inflamatuvar bagirsak hastalidi, LRBA, yaygin degisken immin yetmezlik

Olgunun laboratuvar bulgulan

Olgu Normal
BK (mm3) 12,680 4,000-12,000
TNS (mm3) 7,180 1,500-5,800
TLS (mm3) 4,480 1,500-3,000
PLT (mm3) 322,000 150,000-450,000
1gG mg/dl) 237 722-1,037
IgA (mg/dl) <6.7 46-91
IgM (mg/dl) 26 50-121
IgE (1U/ml) <4 <100
Anti A titresi )
AntiHBs )
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Rubella IgG )

Kizamik I1gG O]

VZV IgG )

Pnémokok IgG (mU/ml) 115 >250
CD3+CD16-56- (%, mm3) 73 (3,270) 55-79 (1,900-3,600)
CD3+CD4+ (%, mm3) 45 (2,016) 26-49 (600-2,000)
CD3+CD8+ (%, mm3) 26 (1,164) 9-35 (300-1,300)
CD3-CD16+56+ (%, mm3) 18 (806) 5-28 (200-1,200)
CD19+ (%, mm3) 5 (224) 11-31 (300-1,200)
HLA-DR+ (%, mm3) 14 (627) 18-38 (400-1,500)
CD4+CD45RA+CD31+ (%, mm3) 44 (887) 55-74 (544-1,516)
CD19+IgM-CD27+IgD- (%) 1.6 6.5-29
CD19+IgM-CD27+IgD+ (%) 5 7.2-30
CD19+IgM+CD27-1gD+ (%) 57 67-89
CD19+CD38LowCD21Low (%) 36 1.1-6.9

PHA ile lenfoproliferatif yanit

CD3+CD25+ (%) 65 43-97
CD3+CD69+ (%) 65 45-100
DHR/Burst test normal

[Abstract:0187] [PS — 090] [Antikor eksiklikleri]

TCF3 mutasyonu iliskili Nadir Bir Hipogammaglobulinemi Olgusu

Cebbar Yildinmgakar, Nuran Ozciftci Ertugral, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Denizli

Giris: B lenfositlerin gelisimi ve fonksiyonu ile iligkili EL12 ve E47 proteinlerini kodlayan bir transkripsiyon
faktori olan TCF3 (transkripsiyon faktéri 3) proteinini kodlayan gende mutasyonlar antikor baskin primer
immn yetmezlik tablosuna neden olabilmektedir. Burada, sik hastalanma nedeni ile klinigimize basvuran,
hipogammaglobulinemi ile TCF3 mutasyonu saptadigimiz bir olguyu nadir goriilmesi nedeni ile sunduk.

Olgu: Dért buguk yasindaki erkek hasta, sik enfeksiyon gecirme nedeni ile klinigimize basvurdu. Oykisiinde 6
ayhktan itibaren sik enfeksiyon gegirdigi, son 1 yilda enfeksiyon sikligin artarak ayda en az bir kez ylksek ates
ile birlikte oldugu 8grenildi. Hic agir enfeksiyon gecirmemisti. Oz/soy gecmisinde miadinda 2830 gr dogdudu,
ebeveyn akrabaligi veya kardes 6lium 6yklsi olmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde boy ve kilosu yasina ve
cinsiyetine goére normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde mutlak lenfosit ve nétrofil sayilari yasina gére normal olan
hastanin serum IgG: 423 mg/dl (745-1804,-2sds:598); IgM:58 mg/dl (78-261,-2sds:50); IgA: 53 (57-282,-
2sds:38), Total IgE 0,2 IU/ml saptandi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda B, T ve NK hiicreleri yasina gére
normaldi. Asilara karsi spesifik antikor yanitlari ve izohemaglitinin titresi pozitifti. Genetik tetkiklerinde TCF3
geninin 16. ekzonunda (c.1357 G>A, p.A453T), 9. ekzonunda (c.635 C>T, p.A212V) heterozigot mutasyon
saptandi. Sik enfeksiyon 6yklsi nedeni ile dizenli olarak IVIG replasman tedavisi ve antibiyotik profilaksisi
baslanan hastanin takiplerinde enfeksiyon sikligi ve siddeti belirgin olarak azaldi. Takiplerinde IgG dlizeyi
yasina goére normal aralikta seyretti

Sonug: Literatlirde oldukga nadir goriilen TCF3 mutasyonlari ile iligkili olarak agammaglobulinemi ve yaygin
dedisken immin yetmezlik olgulari bildirilmistir. Olgumuz B lenfosit hiicre sayilarinin normal oldugu,
semptomatik bir hipogammaglobulinemi vakasi olup literatiirde nadir olmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: TCF3, Hipogammaglobulinemi, CVID
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[Abstract:0188] [PS — 091] [Antikor eksiklikleri]

izole IgM Eksikligi Tanili Hastalarimizin Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi

Cebbar Yildinmcakar, Nuran Ozciftci Ertugral, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Denizli

Giris

izole igM eksikligi (IIgME) nadir gériilen bir primer immiin yetmezliktir (PIY). Calismamizda, klinigimizde
1IgME tanisi almig hastalarimizin dzelliklerini sunmayi amacladik.

Gereg-Yontem

Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji&kimmiinoloji Kliniginde 2017-2024 tarihleri arasinda IigME tanisi almis
hastalarimizin klinik ve laboratuvar 6zellikleri retrospektif olarak degerlendirildi. Sekonder
hipogammaglobulinemi nedenleri dislanmis, spesifik bir PIY tanisi olmayan, serum IgG ve IgA diizeyleri yasina
gére normal olup serum IgM diizeyi yasa gdre <-2SD veya alt sinirin <%10 olan hastalar IIgME olarak
tanimlandi.

Bulgular

Tani kriterlerine uyan toplam 36 hastanin 11'i (%30,6) IgM dlizeyinin yasa gore <-2SD; 25'i (%69,4) alt
sinifn <%?10’u olmasi ile IiIgME tanisi aldi. Hastalarin 28'i (%77,8) erkek olup basvuru yasi ortanca 5,1 (2,8-
8,5) yildi. Hastalarin 32'si (%88,9) sik hastalanma sikayeti ile; 4’4 (%11,1) ise baska nedenle tetkik edilirken
tani almisti. Semptomatik hastalarin sikayetlerinin baglama yasi ortanca 24 (9-48) aydi; 22'sinde (%61,1) sik
USYE, 1'inde (%2,8) sik otit 8ykiisii olup higbiri agir enfeksiyon gecirmemisti. Hastalarin 20’sinde (%55,6)
eslik eden alerjik hastalik (%52,8 ile en sik astim); 10‘unda (%27,8) kronik hastalik olup; 3’lGinde (%8,3)
konjenital bébrek anomalisi; 2’sinde (%5,5) mitral kapak problemi; 1’inde (%?2,7) paratiroid adenomu, 1’inde
(%2,7) hipogonadotropik hipogonadizm vardi. Higbirinde lenfopeni, ndétropeni, eozinofili, trombositopeni
yoktu. Bir (%2,7) hastada CD19; 1 hastada (%2,7) CD16-56 sinirda disiik izlendi. izohemaglutinin titresi
bakilabilen 12 (%33,3) hastanin 8 (%66,6)’i pozitifti. Antibiyotik profilaksisi 2 (%5,5) hastaya verildi.

Sonug

Bulgularimiz, IIgME hastalarinin neredeyse %90’inin semptomatik oldugunu ve alerjik hastaliklarin hastalarin
yarisindan fazlasina eslik ettigini gdstermistir. Erkek gocuklarda daha sik saptanan IigME’de, malignensi siklig
literattre goére disuk bulunmus; otoimmin hastalik ise higbirinde gértlmemistir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksiklikleri, cocuk, primer immuin yetmezlik, izole IgM eksikligi

[Abstract:0189] [PS — 092] [Dogal immiinite defektleri]

Heterozigot TLR3 Mutasyonu Olan Olguda Direngli EBV Viremisi

ilke Bas, Emine Ulgen, Neslihan Edeer Karaca, Glzide Aksu, Necil Katukguler
Ege Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immunoloji Ana Bilim Dali, Izmir

GIRIS:Toll benzeri reseptérler (TLR'ler), dogal immiin sistemin parcasi olan mikrobiyal antijenleri taniyarak
yanit veren, hicre ylzeyi/ici molekullerdir. Cift sarmalli RNA(dsRNA) senséri TLR3, birgok virltise karsi konak
savunmasina aracilik eder. Tedaviye direngli Epstein-Barr(EBV) viremili, TLR3 heterozigot mutasyonu olan
olgu sunulmustur.

Olgu: Onyedi yas erkek hasta; iki yasindan beri yineleyen otitis media ve alt solunum yolu enfeksiyonlari
(ASYE) nedeniyle 10 yasinda basvurdu. Ozgecmis ve soygecmisinde ek dzellik yoktu. Bagvuruda sag kulakta
kronik siiplratif otit ve 2cm hepatomegali mevcuttu. immiinoglobulin dizeyleri yasa gére yiiksek, tam kan
sayimi, biyokimya, lenfosit alt gruplari normaldi.(Tablo1) Takibinde aralikli oral vezikuler lezyonlar ve
bakteriyel ASYE’ler gdzlendi. Viral serolojisinde EBV-DNA 3202 kopya/ml olmasi Gzerine valgansiklovir
baslandi. Hedeflenmis yeni nesil dizi analizinde TLR3 geninde heterozigot c.889C>G(p.Leu297Val) varyanti
saptandi. 15 yasinda belirgin kilo kaybi ve ses kisiklidi nedeniyle basvurusunda yapilan bronkoskopide
saptanan kitle patolojisi benign laringeal nodul olarak sonuglandi.Toraks ve karin BT'de en bliyligu 3,5cm’e
ulasan mezenterde ve mediastende multipl lenf bezleri izlendi.Kemik iligi aspirasyon biyopsisi normaldi.Akut
faz reaktanlar negatifti. Ailenin reddi nedeniyle mediastinal lenf nodu biyopsisi yapilamadi. Direngli EBV
viremisiyle izleminde supraklavikuler lenfadenomegali gelismesi lGizerine yapilan eksizyonel biyopside
NSHL(noduler sklerozan klasik hodgkin lenfoma) saptandi.

Sonug: TLR3, dsRNA’lari taniyarak transkripsiyon faktorlerini aktiflestirir. EBV tarafindan kodlanan
RNAnin(EBER) viral sensort TLR3; sinyallemeyi indtkler. Bu durum dodgal imminitenin EBER kaynakl

96



10.koNGRES|

aktivasyonunu ve TLR3 mutasyonuna bagl immuinopatolojik nedenleri agiklayabilir. Direngli EBV enfeksiyonu,
PIY’lerde malignite riskini arttirmaktadir. TLR3 eksikliginde tekrarlayan herpes ensefaliti ve viral pnémoni
olgular literatlirde bulunmaktadir. Olgumuz TLR3 eksikligi olup, ensefalit ve adir viral pnémoni yasamaksizin,
direngli EBV zemininde gelisen lenfoma olgusu olmasi nedeniyle énemlidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, TLR, lenfoma

Hastanin basvuru aninda laboratuvar bulgulari, yapilan tetkik sonuclari
Referans degerler

Hasta (ortalama + SD)
BKH (mm3) 6570 4500-13500
ANS (mm3) 3110 1500-8000
ALS (mm3) 2180 1500-6800
Hb (gr/dl) 12.5 11.6-15.5
PLT (mm3) 328.000 150.000-350.000
Ig G (mg/dl) 2020 1088 + 239
Ig A (mg/dl) 108 124 + 46
Ig M (mg/dl) 58 104 + 49
Total Ig E (1U/ml) 36 <100
C3 (mg/dl) 164 90-180
C4 (mg/dl) 20 10-40
CD3+T hiicreleri (%)(hiicre/mm3) 69.9 58-82
CD19+B hiicreleri (%) (hlicre/mm3) 9.3 10-30
CD3+CD4+Th hiicreleri (%) (hiicre/mm3) 36 26-48
CD3+CD8+Tc hiicreleri (%) (hiicre/mm3) 31 16-32
CD3-CD16 56+ NK hiicreleri (%) (hiicre/mm3)  15.5 8-30
CD3+HLA-DR+ aktif T hiicreleri (%)
(hiicre/mm3) 6 8-28
TCR ofy/CD3+ T hiicreleri (%) 97
TCR y8/CD3+ T hiicreleri (%) 3
Fago-Burst Testi %99
CD11a, CD18, CD15s Normal
T hiicre proliferasyon testi Normal
Direct coombs +2
ANA (Anti Niikleer Antikor) 1/80 grantiler
Tiimor markerlar1 (CEA, CA 125, CA19-9, CA Negatif

15-3, AFP, PSA)

Hastanin Gastroenteroloji ve Goglis Hastaliklar1
Bulgular
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Gluten sensitif enteropati?

Gastrointestinal endoskopi EBER: Negatif

(Colyak Antikorlar1 (Doku transglutaminaz Ig A,

Anti deamidated IgA, Anti endomisyum Ig A) Negatif
Gastroozofageal reflii sintigrafisi Normal
DLCO (Karbonmonoksit diflizyon kapasitesi

ot e Normal
Ol¢iimii)

Solunum Fonksiyon Testi Normal

Bronsektazi ve subsegmental

Toraks Tomografisi (BT) (2016) atelektazi

Moraxella catarrhalis ve

Balgam kiiltiirti Haemophilus influenzae
nontipb

Aile Genetik Sonuglari

Anne Normal

Baba TLR3 heterozigot c. 889C>G
(p.Leu297Val)

Tablo 1

[Abstract:0190] [PS — 093] [Antikor eksiklikleri]

Agir Egzema ile Basgvuran Nadir Bir Primer Immiin Yetmezlik Olgusu: PIK3R1 Mutasyonu

Cebbar Yildinmcakar, Nuran Ozciftci Ertugral, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Denizli

Giris: Fosfatidilinositol 3-kinaz (PI3K), fosfatidilinositoliin inositol halkasini ve ilgili bilesikleri 3-prime
pozisyonunda fosforile eden, lenfosit fonksiyonlarinda gorev alan bir lipit kinazdir. PIK3R1 genindeki
heterozigot mutasyonlar p85a ekspresyonununda azalmaya yol agarak sik enfeksiyon ve otoimmunitenin eslik
ettigi bir antikor baskin primer immiin yetmezlik tablosuna yol acar. Burada, agir egzema ile bagvuran;
hipogamaglobulinemi ile birlikte PIK3R1 mutasyonu saptanan bir olgu nadir olmasi nedeni ile sunulmustur.
Olgu: On iki aylik erkek hasta, 4 ayliktan sonra yanaklarinda baslayan, sonrasinda sagh deri, gévde 6n yuzu,
kol ve bacak ekstansor ylzlerine yayilan, kasintili, tedaviye direncgli, enfekte, adir egzema nedeni ile tetkik
edildi. Oz ve soy gegmisinde miadinda 4270 gr dogdugu, ebeveyn akrabaligi veya kardes 6lim dykiisi
olmadidi, sik/agir enfeksiyon gegirmedigi 6grenildi. Boy ve kilosu yasina gére normaldi. Laboratuvar
tetkiklerinde sitopenisi saptanmayan hastanin mutlak eozinofil sayisi:2280 Ku/I idi. Serum 1gG:265 mg/dI
(381-1221,-2sds:381); IgM:30 mg/dl (46-159,-2sds:34); IgA: 13 (17-69,-2sds:12) yasina gore disuktd.
Total IgE: 20 IU/ml idi. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda T, B lenfosit ve NK hiicre sayilan yasina goére
normaldi. Genetik tetkiklerinde PIK3R1 geninin 4.intronunda (c.502+1G>C, rs773461483) heterozigot
mutasyon saptandi. Takiplerinde egzemasina y6nelik topikal tedavilerle birlikte 10 ay boyunca araliklara IVIG
replasman tedavisi verilen hastanin son 10 aydaki kontrollerinde IgG dlizeyleri yasina gére normal aralikta
olup halen klinik ve laboratuvar olarak yakin takip edilmektedir.

Sonug: Cocukluk caginda, adgir veya tedaviye direngli egzema, primer immin yetmezlikler igin énemli bir isaret
olabilir. Literatirde PIK3R1 mutasyonu saptanan olgularda tekrarlayan enfeksiyon, lenfoproliferasyon,
sitopeni, malignite ve gelisim geriligi bildirilmis olup olgumuz, agir egzema ile basvuran infant olgu olmasi
bakimindan dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: Hipogammaglobulinemi, Egzema, Infant, PI3K, PIK3R1
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[Abstract:0192] [PS — 094] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Mide Adenokanser Saptanan Bir Immiin Yetmezlik Olgusu

Bilge Tekin Ala!, Hilmi Erdem Simbdil!, Glzin (")zd_enz, Hiseyin Ali Oztiirk!, Fatih Necip Aricit
!SBU Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi I¢ Hastaliklar Klinigi
2S5BU Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi I¢ hastaliklari Immuinoloji ve Alerji Klinigi

Giris: Yaygin dedisken immuin yetmezlik (CVID), eriskinde en sik gorilen semptomatik primer immun
yetmezliktir. Klinik belirtiler heterojen olup, tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlar, otoimmdunite, akciger ve
karaciger hastaliklari, enteropati, graniilomat6z hastaliklar ile bagvurabilir. Hastalar ayni zamanda
noninflamatuar durumlar, lenfoid malignensiler ve diger malignensiler ile prezente olabilirler. CVID
hastalarinda mide kanseri sikliginin artmis oldugu gésterilmis olup en sik epitelyal timor mide
adenokanseridir.

Olgu: 36 yasinda erkek hasta, dahiliye poliklinigine sik enfeksiyon gecirme nedeniyle basvurdu. Bilinen
sistemik hastaligi olmayan hastanin anamnezinde yaklasik 2 yildir 2 ayda bir olmak Uzere zatlrre gegirdigi, 3
yildir gtinde yaklasik 6-7 kez olan, kan icermeyen civik diskilamasi oldugu 6grenildi. Fizik muayenede hasta
kasektik gériinimde idi. Ele gelen lenfadenomegali, organomegali saptanmadi. Gegmis verilerine bakildiginda
demir eksikligi anemisinin olmasi, toraks BT'sinde infiltrasyon goriilmesi lizerine hastadan rutin tetkiklerinin
yaninda Cdlyak otoantikorlari, immunglobulinler (Ig), endoskopi ve kolonoskopi, batin USG istendi. Hastanin
tim Ig’leri dusik gelmesi Gzerine ileri inceleme ve tedavi amaciyla servise yatirildi. IVIG verilmesinden sonra
yapilan endoskopide moniliyazis 6zefajiti, mide distalinde Ulsere vejetan kitle saptandi ve biyopsiler alindi.
Patoloji sonucu mide az diferansiye adenokarsinom olarak sonuglandi. Yapilan endoskopik ultasonografide
midenin tim katmanini invaze eden tomoral doku ve perigastrik lenf nodlar izlendi. Hastaya neoadjuvan
kemoterapi sonrasi total gastrektomi yapildi. Adjuvan kemterapi sonrasi hastada kiir saglandi. Hasta onkoloji
takiplerine devam etmektedir. Immiin yetmezlik agisindan ayda bir IVIG tedavisi siirmekte olup olasi nakil
acisindan kardes taramalar planlandi.

Sonug: Tekrarlayan, alisiimisin disinda uzayan, atipik enfeksiyonlarda, persistan diyarede primer immin
yetmezlik akilda tutulmahdir. Ozellikle gec tani alan immiin yetmezlik olgularinda artmis malignite riskinden
otard hastalar takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: iIimmin Yetmezlik, Tekrarlayan enfeksiyon, Mide Adenokanser

[Abstract:0194] [PS — 095] [Kombine immiin yetmezlikler]

Kombine Immiin Yetmezlik Fenotipine Yol Acan Baffr Kusurlari

Selda Kagar!?, Baris Ulum?, Begiim Gicek?, Ismail Yaz2, Ceren Irmak?, Hilal Unsal?, Saliha Esenboga?, Deniz
Cagdas? ._ |

1Zonguldak Bulent Ecevit Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Zonguldak
2Hacettepe Universitesi Tip Faklltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: B hiicresi aktive edici faktor (BAFF), B lenfosit uyaricisi bir sitokindir. BAFF'In reseptdriine (BAFFR)
baglanmasi sag kalim lzerinde etkilidir. BAFFR TNFRSF13C geni tarafindan kodlanir.

OLGULAR

Olgu 1: 38 yas erkek hasta, lenfoproliferasyon, immin trombositopenik purpura, hemolitik anemi, Evans
sendromu tanilariyla takip edildi. Aksiller ve inguinal lenfadenopatileri gelisen hastanin lenf nodu eksizyon
biyopsisi florid folikiler hiperplazi ve kemik iligi biyopsisi normoseliiler kemik iligi olarak sonuglandi. Hastaya
intravenéz immiinglobulin (iVIG), steroid tedavisi verildi ve splenektomi yapildi.

Olgu 2: 1 yas 7 aylk erkek hasta, neonatal sepsis, CMV viremisi, hiperbilirubinemi, biyime ve gelisme
geriligi olan hastaya gansiklovir ve aylk IVIG tedavisi baslandi. izlemde I8kositozu ve juvenil miyelomonositik
I6semi gelisen hastada ek olarak myeloid malignensi iliskili PTPN11 exon 3 ¢ 179G >Tp.G60 V heterozigot
mutasyonu bulundu.

Olgu 3: 10 yas erkek hasta, aralikli tekrarlayan ates ataklari olan, eslik eden doékiintl, kusma, karin agrisi,
artrit, oral afti olmayan hasta multisistem inflamatuar sendrom tanisiyla (MIS-C) IViG tedavisi aldi. MEFV
mutasyonu bulunmayan hastanin klinigi FMF ile uyumlu bulunup kolsisin ile izlem planlandi.

Sonug: BAFFR genindeki mutasyonlar, BAFFR eksikligine neden olur ve gelisim agsamalarinda immattir B
hicrelerinden matlr B hicrelerine gegiste blokaja yol acar. B hiicre lenfopenisi ve hipogamaglobulinemi ile
sonuglanir. TNFRSF13C genindeki polimorfizmler, immiin yetmezlik, otoimmiunite ve B hicreli lenfomali
hastalarda tanimlanmistir. TNFRSF13C geninde polimorfizm saptanan ¢ olgumuz immiunolojik agidan
dederlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: BAFFR, Genetik polimorfizm, Immiin yetmezlik
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KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

Hastalarin immiinolojik ve Genetik Bulgulari

TAM KAN SAY IMI
Hemoglobin (g/dl)

Lokosit (/mm3)

Mutlak lenfosit sayis1 (/mm3)
Mutlak nétrofil sayisi (/mm3)
Mutlak Eozinofil sayisi (/mm3)
Trombosit (/mm3)

SERUM ' .
IMMUNGLOBULINLERI
IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

1gG (mg/dl)

Total Ig E

LENFOSIT ALT GRUPLARI
CD3

CD4

CD8

CD16+56 (NK)

CD19

TNFRSF13C genetik (BAFFR)
varyant

cDNA

Aminoacid

Type

OLGU 1

17,8 (10,2-12,7)

11800 (4860-
13180)

7000 (1250-5770)
3800 (1600-8290)
100

13000 (189000-
394000)

278 (139-378)
267 (88-322)
1050 (913-1884)
3,35 Ul/ml

%77 (56-84)
%21 (31-52)
%54 (18-35)
%4 (3-22)
%15 (6-23)

C.475C>T
p.H159Y

missense

OLGU 2

7.3 (10,2-12,7)
13900 (4860-13180)

7500 (1250-5770)
4000 (1600-8290)
700

207000 (189000-
394000)

89,3 (13-72)
332 (33-154)
1150 (294-1165)
18 Ul/ml

%68 (51-77)
%33 (35-56)
%33 (12-23)
%11 (3-34)

%17 (11-41)

€.191_192delGCins
p.G64V

missense

OLGU 3

12,2 (10,2-12,7)
6100 (4860-13180)

3300 (1250-5770)
2300 (1600-8290)
100

379000 (189000-
394000)

111 (62-390)
76,4 (54-392)
1140 (842-1943)
37,8 Ul/ml

%77 (60-76)
%40 (31-47)
%30 (18-35)
%11 (4-17)

%10 (13-27)

c.475C>T
p.H159Y

missense
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[Abstract:0195] [PS — 096] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Kronik Cilt Lezyonlari ile Basvuran Eriskin Hastada Saptanan TAP2 Eksikligi

Ceren Ustu_n, Canan Caka, Ismail Yaz, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immdunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: MHC sinif 1 eksikligi, HLA sinif 1 molekdillerinin ekspresyonunda azalma ile karakterize otozomal resesif
gecisli nadir bir immun yetmezliktir. TAP1, TAP2, TAPBP ve beta-2-mikroglobulin genlerinde mutasyon sonucu
meydana gelir. Cocukluk caginda veya daha ileri donemde akciger enfeksiyonlari ve ciltte NK hiicreden zengin
granlilomat6z lezyonlarla bulgu verir. Granlilomat6z lezyonlarin otoreaktivite sonucu olustugu
didsunidlmektedir.

Olgu: 45 yasinda erkek hasta 15 yildir olan bacak ulserleri sikayetiyle basvurdu. Oykiisiinde kronik bacak
Ulserleri nedeniyle antibiyotik ve hiperbarik oksijen tedavisi aldidi, UGlserin skar birakarak iyilestigi 6grenildi.
Deri Ulserlerinden alinan biyopsilerde nekrobiyozis lipoidika ve granilom saptandi. Cocukluk déneminden beri
tekrarlayan akciger enfeksiyon OykisU olan hastanin toraks BT’sinde bronsiektatik gortinim saptandi.
Psikiyatri b6limiince yapilan zeka testinde IQ: 64 sonuglandi. immunolojik tetkiklerinde lenfopeni,
hipergamaglobulinemi (IgG ve IgA yliksek) ve CD 8 dusukligi mevcuttu (Tablo 1). HLA ABC %63 saptandi.
MHC sinif 1 eksikligi tanisiyla IVIG (400mg/kg, ayda bir) replasmani basglandi. Grantlomatoz cilt lezyonlarina
yonelik tedavisine adalimumab eklendi. Hastaya yapilan WES sonucunda TAP2 geninde homozigot c.1837C>T
(P.Q613) varyanti saptandi, Sanger dizileme ile dogrulandi.

Tartisma: Primer immun yetmezliklerde cilt tutulumu hastalarin %32’'sinde ilk basvuru bulgusu iken, izlemde
hastalarin %48-55'inde en az bir cilt bulgusu ortaya cikmaktadir. Bu cilt bulgulari enfeksiy6z olabilecedi gibi
alerjik, otoimmin/inflamatuvar veya lenfoproliferatif/malign olabilir. Granilomatéz lezyonlar fagositer sistem
hastaliklari, kombine immin yetmezlikler gibi pek ¢cok PiY’de ortaya cikabilir. Bugiine kadar literatiirde
yalnizca 12 TAP2 eksikligi olan hasta rapor edilmistir. Literatiirde tanimlanan hastalara gére daha geg
prezentasyon yasl ve mental retardasyonun eslik etmesi dikkat gekicidir, TAP2 eksikligi nedeniyle gelisen
santral sinir sistemi enfeksiyonunun sonucu olup olmadiginin arastiriimasi planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: Cilt lezyonlari, granilom, immin yetmezlik, TAP2 eksikligi

Sekil 1: Bilateral alt ekstremitede ekstremiteyi tam tur cevreleyen sar1 akintinin eslik
etti

i bazi alanlarn protrude goriiniimlii iilsere plaklar mevcut
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Tablo 1: Laboratuvar bulgulari

Hemaoglobin 11,2 gr/dL (10,7-13,4)
Lokosit 7,8 x10°3/pL (4,3-11)
Lenfosit 1,09 x10°3/uL (0,97-3,96)
Notrofil 6,3 x10°3/pL (1,63-7,55)
Trombosit 364 x1073/uL (206-369)
Lenfosit alt gruplari % (% ref.)

CD3+ T hiicre 48 (56-84)

CD4+ T hiicre 40 (31-52)

CD8+ T hiicre 8 (18-35)

CD19+ B hiicre 18 (3-22)

CD16+56 NK hiicre 29 (6-23)

HLA ABC 63

HLA DR 31

Immiinoglobulinler (Ig) mg/dL

IgG 1900 (913-1884)

IgM 92,5 (88-322)

IgA 770 (139-378)

IgE (ul/mL) 112

EBV DNA :

CMV PCR negatif

NBT 100

[Abstract:0196] [PS — 097] [Dogal immiinite defektleri]

influenza A pnomonisi sonrasi multisistemik inflamasyon ile seyreden bir olgu: ZNFX1
eksikligi

Zeynep Ispir!, Zeynelabidin Oztiirk?, Sultan Goéncii2, Semanur Ozdel3, Elif Soyak Aytekin?
1Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji-Alerji B8lumi, Ankara

2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Yogunbakim Unitesi, Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Romatoloji BolimU, Ankara

GIRIS: ZNFX1 eksikligi nadir gériilen ve agir viral enfeksiyonlarla (influenza, RSV, parainfluenza, COVID-19)
seyreden bir dogal immun sistemi defektidir. Hastalarda viral enfeksiyonlar sonrasi kontrol altina alinamayan
multisistemik inflamasyon gelismektedir. Ginumuze kadar 18 olgu bildirilmis olup mortalite %70'tir.

Olgu: 20 aylik kiz hasta, 6kstrik ve solunum sikintisi yakinmalari nedeniyle basvurdugu merkezden yogun
bakim ihtiyaci olmasi nedeniyle hastanemize sevk edildi. Ozgecmisinde 7 aylikken pnémoni nedeniyle
hastanede yattigi, o dénemde yapilan imminolojik tetkiklerinin (serum immiinglobulin diizeyleri, lenfosit alt
gruplari, RTE, DHR) normal oldudu, taburculuk sonrasi devam eden sitopeni nedeniyle kemik iligi aspirasyonu
yapildigi fakat normal saptandidi, soygegmisinde ebeveynler arasi akrabalik oldugu ve 4 aylik kiz kardesinin
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pnémoni nedeniyle kaybedildigi 6grenildi. Gelis fizik muayenesinde takipneikti ve oksijen satiirasyonu %75 'ti.
Takibinde kardiyopulmoner arrest olmasi nedeniyle resusitasyon yapilarak enttbe edildi. Akciger grafisi ARDS
ile uyumlu olan hastaya vankomisin, seftriakson, prednol tedavileri baslandi. Solunum yolu viral PCR'Inda
Influenza A saptanmasi lizerine tedaviye oseltamivir eklendi. Yatisinin 10. giiniinde hasta venovenéz ECMQ’ya
alindi, 10 gtin sonra ECMO’dan cikarildi. ECMO sonrasi tekrar ARDS klinigi gelisti. Tum ekzom dizileme
analizinde ZNFX1 geninde homozigot patojenik mutasyon (NM-021035.3, ¢.3982C>T (p.GIn1328Ter))
saptandi. Direncli atesi, sitopenisi, ferritin ve trigliserid ylksekligi olan hastada hiperinflamasyonu kontrol
altina almak igin anakinra baslandi ve hiperinflamasyon kontrol altina alindi. Hasta su anda trakeostomi ile ev
tipi mekanik ventilatérde izlenmektedir. 8 yasindaki kardesinden hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) plani
vardir.

TARTISMA: Olgumuz Turkiye'de rapor edilen ilk ZNFX1 eksikligi olan olgudur. ZNFX1 eksikliginde
multisistemik inflamasyona bagli mortalite oldukga ytiksektir, bu nedenle erken donemde HKHN
planlanmalhdir.

Anahtar Kelimeler: ZNFX1, multisistemik inflamasyon, agir viral enfeksiyon

[Abstract:0197] [PS — 098] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom veya Benzeri Bulgular ile Bagvuran Hastalarin in
Vitro Apoptoz Testi ile Degerlendirilmesi

Kiibra Bayram Ozdag!, Saliha Esenboda?, Sevil Oskay Halacli®, Hacer Neslihan Bildik?, ilhan Tezcan?, Deniz
Cagdag?

Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk_Saéllg"Jl ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Faklltesi Cocuk Immdunoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Faklltesi Cocuk Sagligi Enstitlisii, Cocuk Immdinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris ve Amag

Otoimmin lenfoproliferatif sendrom (ALPS) Fas-FasL iliskili apoptozun bozulmasi sonucu benign ve kronik
lenfoproliferasyon immiin aracil sitopeni ve lenfoma riskinde artis ile karakterize bir hastaliktir.Hastaligin
patogenezinde apoptozda eksiklik/bozukluk 6nemli bir mekanizmadir.

Bu calismanin amaci, ALPS veya benzeri bulgular ile bagvuran hastalari in vitro apoptoz testi ile
dederlendirerek testin tanisal acidan kullanilabilirligini analizetmektir.

Yéntem

Calisma popiilasyonu, Subat 2022-Ocak 2023 arasinda HUTF Cocuk Immunoloji Bilim Dalina basvuran, alti
aydan uzun sureli enfeksiyon/malignite ile agiklanamayan lenfadenopati ve/veya splenomegali; sitopeni
ve/veya immindisregllasyonla iliskili oldugu diistnilen birden fazla otoimmin hastaligi olan veya vitaminB12
yliksekligi nedeniyle bagvuran hastalardan DNT orani %?2.5'in tzerinde olan 20 hastadan olusmaktadir. Hasta
grubu ve 20 saghkh kontrol in vitro apoptoz testiyle degerlendirildi.

Bulgular

Calismaya dahil edilen hastalarin ortanca tan yasi 11(2.5-37)yil, %70’i erkekti. Hastalarin %75‘inde
otoimmunite, %60'Inda lenfoproliferasyon, %35‘inde enfeksiyon ve %10’unda allerjik hastalik
bulunuyordu(Tablo 1). Hastalar ALPS tani kriterleri agisindan dederlendirildiginde 11 hasta olasi ALPS, 9 hasta
ALPS benzeri hastalik olarak degerlendirildi(Sekil 1). iki hastada in vitro apoptoz testi kusurlu bulundu. Bu
hastalardan birinde ALPS’ye neden olan FAS homozigot mutasyon ve digerinde de ALPS benzeri hastalik klinigi
gosteren Caspase 8 homozigot mutasyonu saptandi. Genetik inceleme yapilan alti hastada Caspase 8,
FAS,FASLG,Caspase 10 ve CTLA-4 eksikligi saptandi. Mutasyon saptanan alti hastanin dérdiinde in vitro
apoptoz testi normal bulundu(Tablo 2).

Tartisma ve Sonug

In vitro apoptoz testinin, genetik olarak kesin ALPS tanisi olan hastalarda normal sonuclanmasi, bu testin
kisitlihklarina dikkat cekmekte ve hastaligin kesin tanisi igin yeni calismalara ve genetik analize ihtiyag
oldugunu ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: ALPS, immindisregiilasyon, in vitro apoptoz, double negatif hlcre
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Sekil 1

20

Calismaya dahil edilen hastalarda degerlendirilen ALPS kriterlerinin dagilimi

Tablo 1
Hasta sayis1 (n) 20
Yas, ortanca (¢eyreklerarasi) 11 y1l (IQR: 6.25-14 y1l)
(min-max) (2.5 y1il — 37 y1l)
Semptom yasi, ortanca (¢eyreklerarasi)(min-max) 35 yil (IQR: 2.12-8.75 yil)
(0—-29 y1l)
Tan1 yasi, ortanca (¢eyreklerarasi) 8.25 y1l (IQR:3.62-13.5 y1l)
(min-max) (1 y1il =36 y1l)
Cinsiyet (erkek) % (n) %70 (14)
Akrabalik oykiisii % (n) %25 (5)
o

gasyurujau.lgularl % (n) %75 (15)

toimmiinite
L . %60 (12)

enfoproliferasyon o

. 035 (7)

Enfeksiyon %10 (2)
Alerjik hastalik >
Malignite

Hastalarin demografik ve klinik ozellikleri
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[Abstract:0198] [PS — 099] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Nedeni Bilinmeyen Ates ile Basvuran Hastada Saptanan CD27 Eksikligi ve Erken
Rituksimab Kullaniminin Yasamsal Onemi

Ceren Ustiin, Alp Kazancioglu, Ismail Yaz, Saliha Esenbogda, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Imminoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: CD27 eksikligi, TNF slper ailesine ait protein olan CD27'deki mutasyonlar sonucu olusur. CD27;
CD70'e baglanan, T hticre aktivasyonu sirasinda ko-stimtilasyonda gérevli molekildiar. CD27/CD70 yolaginin,
CD8+T hiicreler basta olmak lizere eksprese olduklari hicrelerin gogalmasini, sagkalimini, hafiza hlicre
gelisimini ve sitotoksik etkilerini arttirir. CD27 eksikliginde, EBV iliskili hemafagositoz, lenfoproliferasyon ve
maligniteye yatkinhk goralar.

Olgu: 6 yasinda kiz hasta, uzamis ve nedeni bilinmeyen ates sikayetiyle basvurdu. Son 3 yildir aralikl ates ve
karin agrisinin oldugu, 1 yil 6énce apendektomi yapildigi ve patolojisinde EBV+lenfoid hicreler saptandigi
o6grenildi. Ebeveynleri arasinda akrabalik olan hastanin takipne, hepatosplenomegali ve yaygin lenfadenopatisi
vardi. Sitopeni, CD8+T hiicre ylksekligi saptanan hastada EBV iliskili lenfoproliferatif stireg nedeniyle
hemofagositik sendrom (HFS) disinildi (Tablo 1). HFS'ye yonelik IVIG ve pulse steroid ile sitopenisi geriledi,
ates ve hepatosplenomegali devam etti. Immunmodiilatér tedavi olarak siklosporin baslandi. Asiklovir
tedavisiyle EBV-DNA kopya sayisi disen hasta taburcu edildi. EBV iliskili HFS’ye yonelik Ritliksimab (haftada
bir,375mg/m2) 4 hafta verildi. Lenfadenopati ve hepatosplenomegali bulgulari belirgin geriledi. Aile igi uyumlu
verici saptanmayan hastaya akraba disi hematopoietik kok hicre nakli(HKHN) planlandi. HKHN'ye kadar
Rituksimab protokolinlin ayda bir verilmesi planlandi. Hastanin WES sonucunda CD27 geninde homozigot
€.232C>T(p.R78W) varyanti saptandi, Sanger dizilemeyle dogrulandi.

TARTISMA: Nedeni bilinmeyen, persistan ates durumunda EBV gibi viral enfeksiyonlar arastiriimalidir. EBV'ye
yatkinlkla giden pek ¢ok PIY bulunmaktadir. CD27 eksikliginde, hipogamaglobulinemi ve hafif EBV
enfeksiyonundan tekrarlayan siddetli enfeksiyonlar, malignite, HFS gibi dedisken klinik tablolar gorulebilir.
Kalici EBV viremisi ve buna bagh B hicresi hiperplazisi, polimorfik B hlicresi lenfoproliferatif bozukluklari ve
lenfoma riskinde artis olmasi nedeniyle HKHN'ne kadarki siirecte Rituksimab tedavisi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: CD27 eksikligi, EBV, hemofagositoz, ritliksimab

Tablo 1: Laboratuvar bulgulari

Tam kan sayimi1

Hemoglobin (g/dL) 6,1 (10,7-13,4)
Lokosit (/mm3) 3900 (4300-11000)
Lenfosit (/mm3) 2200 (970-3960)
Notrofil (/mm3) 1300 (1663-7550)
Trombosit (/mm3) 47000 (206000-369000)
HFS Kriterleri

Trigliserit (mg/dL) 238 (<150)
Fibrinojen (mg/dL) 93.5 (180-350)
Ferritin(ug/L) 557 (11-307)

CRP (mg/dL) 82.1 (<b)

Albumin (g/dL) 2.1 (3.4-5.4)
Immiinoglobulinler mg/dL (Ref.)

IgG 622 (745-1804)
IgM 124 (78-261)

IgA 32 (57-282)
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IgE (ul/mL) 5,2

Lenfosit Alt Gruplar1 %

CD3+ T hiicre 89 (60-76)

CD4+ T hiicre 30 (31-47)
CD8+ T hiicre 53 (18-35)
CD19+ B hiicre 8 (13-27)
CD16+56 NK hiicre 2 (4-17)

EBV DNA 346946 kopya/ml
CMV PCR negatif

DNT 7

[Abstract:0200] [PS — 100] [Antikor eksiklikleri]

Bagisiklik Sisteminin Dogustan Bozukluklari ve Eslik Eden Psikiyatrik Semptomlar

Emre Firat, Berna Uzunoglu, Necmican Ylksel, Figen Celebi Celik, Nesrin Glilez, Ferah Genel
Saéllk Bilimleri Universitesi Dr Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Imminolojisi Ve Alerji Hastalklari Klinigi, Izmir

Giris-Amac: Bagisiklik sisteminin dodustan bozukluklari(BDB'ler), enfeksiyona karsi artan duyarllik ve immun
disregulasyon ile karakterize edilen nadir genetik bozukluklardir. BDB’lerin énemli fiziksel sonuglarina karsilik,
klinik ve hasta tarafindan bildirilen biyopsikososyal sonuglar ve bu bireylerin psikolojik olarak nasil uyum
sagladigi hakkinda c¢ok az bilgi bulunmaktadir. Ancak Di George sendromu, interferonapatiler, Kabuki
Sendromu, PI3K/Akt/Mtor yolagini etkileyen immun yetmezlikte otizm spektrum bozukludu, cesitli derecelerde
motor mental retardasyon gibi psikiyatrik semptomlarin da eslik ettigi artik bilinmektedir. Bu oldukga yeni
bilgiler 1siginda hastalarimizi var olan psikiyatrik semptomlar agisindan retrospektif degerlendirmeyi
amacladik.

Metod: Calismaya Aralik 2005-Aralik 2023 tarihleri arasinda hastanemizin Cocuk immiinolojisi Polikliniginde
BDB tanisiyla takip edilen ve Cocuk Psikiyatri Poliklinigine basvuran 35 olgunun klinik ve laboratuvar bulgulari
dederlendirildi.

Bulgular: Olgularin %60" erkek, %40’ kiz ve ortanca yas 5 (4-13)idi.En sik goérilen BDB tanilari sirasiyla;
siniflandirlmamis hipogamaglobunemi (%65,7), yaygin dedisken immiin yetmezlik (%14,3), Di George
Sendromu (%8,6) idi. Psikiyatrik olarak dederlendirildiginde %28,6'sI dikkat eksikligi ve hareket bozuklugu,
%29'u konusma geriligi, %14,3'U anksiyete bozuklugu, %8,6'sI otizm spektrum bozuklugu, %8,6’si orta veya
agir motor mental retardasyon tanisi almisti. Psikiyatriye en sik basvuru sikayeti %40(14) ile konusma
geriligiydi. Olgularin %57,1'i tedavisiz izlem veya konusma terapisi ile takip edilmekteydi ve %42,9'u ise
antidepresan,psikositumulan gibi farmakolojik tedaviler almaktaydi.

Sonug: BDB olan hastalarda néropsikiyatrik semptomlar, bozulmus néronal gelisim veya néroinflamasyon
sonucu karsimiza gikabilir. Bu konuda farkindaligin artmasinin, psikiyatrik durumlarin erken taninmasi ve
yonetimi acisindan faydali olacagini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Bagisiklik sistemi, DEHB, immiin yetmezlik, Otizm, Psikiyatrik semptomlar
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[Abstract:0201] [PS — 101] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Milier Tuberkiilozla Basvuran Bir Hastada PAX1 Eksikligi: Zenginlesen Hastalik
Spektrumu

Ceren Ustiin, Ismail Yaz, Saliha Esenboda, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Imminoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Embriyogenez sirasinda timus, tonsiller, paratiroid bez ve orta kulak gelisimini saglayan faringeal
poslarda ve timik epitelyal hiicrelerde eksprese edilen PAX1, Paired Boz transkripsiyon faktoéri ailesinin bir
Uyesidir. Timik epitelde PAX1 ekspresyonu, T-hticresi olgunlagsmasi icin uygun bir ortam yaratir. Otozomal
resesif PAX1 mutasyonlari, dismorfik yiz 6zellikleri, kulak anomalileri, isitme kaybi, vertebra ve omuzda
iskelet malformasyonlari ile giden Otofasiyoservikal Sendrom Tip 2 (OTFCS2) ile sonuglanir. Hastalarda T-
B+NK+ AKIY gérilir ve timus transplantasyonu gerekir.

Olgu: 16 yas erkek hasta, balgamli dksiiriik ve kilo kaybi sikayetiyle bagvurdu. Oykisiinden sikayetlerinin iki
aydir oldugu, akciger grafisinde sag akciger Ust lobda kaviter lezyonun saptandidi, akciger tliberktlozu
tanisiyla anti-tliberkiloz tedavi baslandigi 6grenildi. Tedavinin onuncu glintinde anafilaksi gegirmesi nedeniyle
hastanemize yonlendirilen hastanin ebeveynleri arasinda akrabalik, fizik muayenesinde sag akcigerde raller,
akciger grafisinde kaviter lezyon ve hilar lenfadenopatisi (Sekill) vardi. Balgam kiltirinde Mycobacterum
bovis (remesi saptandi. immunolojik tetkiklerinde lenfopeni ve hipergamaglobulinemi mevcuttu (Tablo1).
izlemde bas agrisi olan hastanin kraniyal MRG’sinde kronik parotit saptandi. Sjégren sendromu (ENA SS-A,SS-
B3+,ANA2+) tanisiyla plaquenil baslandi. Hastaya tanisal amagh yapilan WES sonucunda PAX-1 geninde
homozigot c.686C>A (p.A229E) varyanti saptandi, Sanger dizilemeyle dogrulandi.

TARTISMA: Mikobakteriyel enfeksiyonlarda altta yatan kronik granilomatéz hastalik, kombine immin
yetmezlikler ve IL12/IFNgama yolak bozukluklari gibi PiY’ler olabilir. Mikobakterilere karsi dogustan gelen
hatalarin ele alindidi bir calismada; OR-FOXN1, OR-PAX1, OD-STAT3 DN, OD-STAT3 GOF ve OD-STAT1 GOF
olan hastalarda mikobakteriyel hastaliklarin IFN-y'ya bagli immiinitenin bozulmasiyla agiklanabilecegi
belirtilmistir. Literatlirdeki hastalara gére geg prezentasyon yasi ve sendromik 6zelliklerin eslik etmemesi
yonilyle hastamiz dikkat gekicidir. Muhtemelen mutasyonun daha hafif seyirli klinik bulgulara neden olmasi ile
aciklanabilecedi distnulmustir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, PAX1 eksikligi, tiberkiloz

Sekil 1:

Sag akciger iist ve orta zonda konsolidasyon, atelektazi ve icerisinde kaviter alanlarin da
bulundugu konsolidasyon (beyaz ok). Sol akciger orta zonda hilus diizeyinde kiigiik bir
konsolidasyon alant ve igerisinde kaviter goriiniim (sol hiler lenfadenopati-siyah ok).
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Tablo 1: Laboratuvar bulgulari

Hemoglobin
Lokosit
Lenfosit
Notrofil

Trombosit

Lenfosit Alt Gruplar

CD3+ T hiicre
CD4+ T hiicre
CD8+ T hiicre
CD19+ B hiicre
CD16+56 NK hiicre

Immiinoglobulinler (Ig)

19G

IgM

IgA

IgE (ul/mL)

NBT

DHR

EBV DNA

CMV PCR
Lenfosit aktivasyon
T hiicre paneli

B hiicre paneli

12,1 gr/dL (10,7-13,4)
5,9 x10°3/uL (4,3-11)
0,8 x10"3/uL (0,97-3,96)
4,2 x10"3/uL (1,63-7,55)
277 x1073/uL (206-369)
%

76 (56-84)

43 (31-52)

29 (18-35)

7(3-22)

15 (6-23)

mg/dL

3040 (913-1884)

256 (88-322)

403 (139-378)

419

%100

Normal

Negatif

Negatif

Normal

1

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

Santral memory T hiicre diistikliigii, efektor memory T hiicre yiiksekligi

Switch memory B hiicre diisiikltigii, naif B hiicre yiiksekligi
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[Abstract:0202] [PS - 102] [Otoimmiin hastaliklar]

Otoimmiin sitopenili cocuklarda immiin sistemin dogustan kusurlari

Raziye Burcu Taskin?, Ezgi Topyildiz2, Ilke Bas?, Neslihan Edeer Karaca?, Glizide Aksu3, Necil Kiitiikciiler3,
Deniz Karapinar®

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Romatoloji Bilim Dali, iZMIR

2Ege Universitesi Tip Fakdltesi Pediatrik Allerji Immiinoloji Bilim Dali, iZMIR

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi Pediatrik Romatoloji ve Pediatrik Allerji Immiinoloji Bilim Dali, iIZMiR

4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Hematoloji Bilim Dali, iZMIiR

Primer immiin yetmezlikler (PIY) ya da Immiin sistemin doustan kusurlari tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterize olsa da immun reglilasyonun kaybi otoimmoiniteyi baskin klinik tablo haline getirebilir.
Tekrarlayan, tedaviye direncli otoimmiin sitopeni (OIS) bazi hastalarin ilk klinik basvurusu olabilir.
Calismamizin amaci klingimizde PIY tanisiyla izlenmekte olan olgular arasinda OIS olan hastalarin demografik,
klinik ve laboratuar 6zelliklerini tanimlamaktir. Calismaya 1994-2023 yillari arasinda klinigimizde PIY tanisiyla
izlenmekte olan 562 hastanin dosyalari retrospektif olarak incelenerek, izlemleri siiresince otoimmiin sitopeni
gelistirmis 34 hasta dahil edildi. Bu hastalarin demografik verileri, klinik bulgular, laboratuar sonuglari ve
immunmodulator tedavileri ve tedavi yanitlar hasta dosyalarindan kaydedildi. Hastalarin demografik ve
laboratuar bulgulari PIY kategorisine ve OIS tipine gére karsilastirildi.

PIY tanisi ile izlenen 562 hastanin %6’sinda (s=34) OIS tespit edildi. Hastalarin 12’sinde (%35.5) otoimmiin
hemolitik anemi (OIHA), 8 (%23.5) hastada immiin trombositopenik purpura (ITP) ve 14’Unde (41.2%) Evans
sendromu vardi. Erkek kiz orani 2.4 idi. OIS, hastalarin %50’sinin (s=17) ilk basvuru klinigi idi.
Lenfoproliferasyon %56 hastada tespit edildi. Evans sendromu (p=0.004) ve lenfoproliferasyon (p=0.005),
Immin disregiilasyon hastaligi grubunda daha sikti. CD8+T lenfosit orani Evans sendromu olan hastalarda
ITP'li hastalara gore daha yiiksekti (p=0.011). OIS igin IVIG ve veya steroid ile ilk basamak tedavi alan 33
hastanin 23'linde (%68) tedaviye yanit alinamadi. Tedaviye yanitsiz hastalarin %89,5'inde lenfoproliferasyon
(p=0,007), %92,9'unda immiin disregllasyon hastaligi tanisi (p=0,021) tespit edildi. Otoimm{n sitopeni, eslik
eden tekrarlayan enfeksiyonlar olmaksizin PIY'lerin ilk bulgusu olabilir. Bulgulanmiz OIS ile bagvuran
hastalarda eglik eden lenfoproliferasyon ve birinci basamak imminmodlator tedavi yanitsizhidinda altta yatan
PIY siphesi akilda tutulmasinin tanida gecikmeleri 6nleyebilecegini desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: immin sistemin dogustan kusurlari, otoimmiin sitopeni, pediatri

[Abstract:0203] [PS — 103] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

ICF Sendromu: Klinik, Immunolojik ve Sitogenetik Analiz

Ceren Ustiin!, Aysegiil Akarsu?, Zeynep Geng Ozbay?, Pelin Ozlem Simsek Kiper3, Saliha Esenbogal, Ayse
Metin4, Eda Utine3, Deniz Cagdas?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dal, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

4Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dal, Ankara

Giris: Immiin yetmezlik, sentromerik instabilite ve fasiyal dismorfizm (ICF) sendromu nadir gériilen otozomal
resesif gegisli kombine immun yetmezliktir. DNMT3B, ZBTB24, CDCA7 ve HELLS genlerindeki mutasyonlara
bagh dort tipi vardir. Klinik 6zellikler benzerdir; tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlari, cilt ve sindirim
sistemi enfeksiyonlari, fasiyal dismorfizm bulunur. Immiinoglobulin seviyelerinde azalma, 1, 16 ve bazen 9.
kromozomlarin sentromerleri gevresinde yeniden diizenlemeler saptanir.

Method: Calismada, son on yilda basvuran ICF sendromlu hastalarin klinik, immiuinolojik ve sitogenetik
Ozellikleri retrospektif incelendi.

Bulgular: Calismada dokuz ICF sendromlu hasta dederlendirildi. Kadin/erkek orani 2/7 idi. Sekiz hastada
akraba evliligi vardi. Semptomlarin baslangig yasi ve genetik tani yasi sirasiyla 3 ay (0-8 ay) ve 9 yil (0,25-37
yas) idi. Izlemde bir hasta (H1) sepsis nedeniyle kaybedildi. Bes hasta sentromerik instabilite testi, dérdi
genetik analiz ile tani aldi. Hastalarin klinik ézellikleri Tablo 1'de verilmistir. izlemde tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyon sik goruldii (%88.8). Hastalarin yarisindan fazlasinda (5/9) sik enfeksiyon ve antikor eksikligi
nedeniyle ICF tanisi almadan 6nce IVIG tedavisi baslanmisti. H1 ve H2'de ylizdeki dismorfik bulgulara ek
olarak skolyoz, mandibular ankiloz ve gelisimsel kalga displazisi gibi sendromik bulgular saptandi. H2 ve H6'da
kraniyal MRG'de subkortikal nodliler heterotopiler ve serebellar tonsiller ektopi gibi beyinde yapisal anomaliler
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mevcuttu. H7'de biyopsi gerektiren bir karaciger kitlesi, H9'da aplastik anemi ve sklerozan kolanjit nedeniyle
gelisen karaciger sirozu vardi.
Sonug: ICF sendromu birden fazla organi etkileyen cesitli bulgulari icerir. Yz dismorfizmi ve immin
yetmezlige ek olarak, hastalarimizda saptanan iskelet deformiteleri ve merkezi sinir sistemi anomalileri ICF
sendromu ile iliskili embriyolojik gelisimsel anomaliler olabilir. Ayrica, gastrointestinal sistem ve hepatobiliyer
sistem de etkilenebilir.

Anahtar Kelimeler: ICF sendromu, kombine immin yetmezlik, sentromerik instabilite

Tablo 1: Hastalarin klinik ve laboratuvar bulgular:

Semptom
larin
basladigi
yas (ay)
Tan1 yas1
(y1l)
Cinsiyet

Ebeveyn
akrabalig
1

Klinik
ozellikler

Enfeksiy
on

H1

13

Erkek

Frontal
bossing,
mikrogn
ati,
retrogna
ti,
hipertel
orizm,
diiz
burun
kopriisii,
isitme
kaybi,
uveit,
skolyoz,
mandib
ular
ankiloz

Tekrarla
yan
pnomon
I,
gastroen
terit,

H2

Yenidog
an

0,25

Erkek

ICF

sendrom
u kardes
hikayesi

hipertel
orizm,
epikanta
I
kivrimla
1, diisiik
kulaklar

makrogl|
0SSi;
MR
bulgular
1:
subkorti
kal
nodiiler
heteroto
piler

Tekrarla
yan
pnomon
I,
Salmon
ella

H3 (A1) H4 (A1) H5

8

10

Erkek

Hipertel
orizm,
diiz
burun
kopriisii,
dolikose
fali

NA

Yenidog
an

5

Erkek

ICF

sendrom
u kardes
hikayesi

hipertel
orizm,
diiz
burun
koprist,
dolikose
fali,
sindaktil
i

Tekrarla
yan
pnomon
i, CMV
pnomon
isi,

8

5

Kadin

Frontal
bossing,
hipertelo
rizm,
diiz
burun
kopriisii,
epikanta
I
kivrimla
r,
bilateral
gelisims
el kalca
displazis
I
kapiller
malform
asyon

Bronsiol
it,
USYE,
oral aft
lezyonla
I1

H6

Yenido
gan

4

Erkek

Kaba
yuz
hatlar,
mental
retardas
yon,
Kraniya
| MR
bulgula
I1:
Ektopik
ndrohip
ofiz,
kortikal
fokal
atrofi,
serebell
ar
tonsille
r ektopi

Tekrarl
ayan
pnomo
ni,
gastroe
nterit,

H7

Yenidogan

2

Erkek

Hipertelorizm,
diiz burun
kopriisii, uzun
parmaklar,
splenomegali,
trombositopeni,
ndtropent,
lenfopeni,
gastrit,
pankolit,
karaciger
nodiilleri

Tekrarlayan
pnomoni,
Pneumocystis
carinii
pndmonisi

H8 H9
8 8
8 37

Erkek Kadin

+ +
a[ diz
diizle burun
Zr;lze kopriisii
Aplastik
burun anemi
l:t?p i karacige
r sirozu
Tekrarla
Br(.)ns yan
folit pnomoni
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IgG
(mg/dL)

igM
(mg/dL

IgA
(mg/dL

IgE
(IU/L)

Lenfosit(
/mm3)

CD3 (%)

CD4 (%)

CDS (%)

CD19
(%)

CD16+5
6 (%)

Lenfosit
transform
asyon
test

Lenfosit
aktivasyo
n

[YE,
USYE

540
(745-
1804)

6,04
(78-
261)

27,9(57-
282)

NA
1137

93 (56-
84)

40 (6-
23)

62 (31-
52)

3 (6-23)

1(3-22)

Diisiik

NA

gastroen

teriti,
USYE

510
(304-
1231)

5,3(32-
203)

204(7-
123)

<1

2220

88 (53-
84)

37 (35-
64)

56 (12-
28)

4 (11-
41)
4 (4-18)

Normal

NA

1170*
(764-
2134)

12(69-
387)

<6,67(7
0-303)

<1

3500

82 (49-
76)

36 (28-
47)

49 (16-
30)

11 (13-
27)
3 (4-17)

NA

NA

bronsiol
it, [YE

1270*
(745-
1804)

9,9(78-
261)

<6,67(5
7-282)

2,9
5300

76 (56-
75)

NA

NA

18 (14-
33)
NA

NA

NA

681*
(745-
1804)

8,4(78-
261)

45,3(57
282)

NA

2700

70 (56-
75)

36 (28-
47)

25 (16-
30)

18 (14-
33)
5 (4-17)

Normal

NA

orta
kulak
iltihabu,
perianal
apse,
inflama
tuar
bagirsa
k
hastalig
1, MVP

241
(640-
2010)

7,04(69
-387)

12,4(70
-303)

1,1

3600

80 (56-
75)

19 (28-
47)

46 (16-
30)

1 (14-
33)

16 (4-
17)

NA

NA

573* (604-
1941)

4,5(71-235)

<6,67(26-296)

<1

400

88 (53-75)

57 (28-47)

42 (16-30)

4 (16-35)

4 (3-15)

NA

NA
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1160

(764-
2134)

5(69-
387)

<6,67
(70-
303)

1,2

1100

78
(56-
75)

36
(28-
47)
34
(16-
30)
19
(14-
33)
2 (4-
17)

NA

Norm
al

1270*
(463-
1006)

7,2(46-
159)

<6,67(1
7-69)

<1

300

89 (56-
75)

24 (28-
47)

61 (16-
30)

7 (14-
33)

4 (4-17)

NA

Diisiik
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H: Hasta, A: Aile IYE: Idrar Yolu Enfeksiyonu, USYE: Ust Solunum Yolu Enfeksiyonu,
MRG, Manyetik Rezonans Goriintiileme, NA: Not Available, MVP: Mitral Valv Prolapsus *
1VIG tedavi sonrast ** Lenfosit aktivasyon testi CD25 ve CD69 ekspresyonunun flow
sitometrik analizi ile, lenfosit proliferasyon testi ise H3 timidin kullanilarak
gergeklestirilmistir.

[Abstract:0204] [PS — 104] [Eslik eden baska bulgular1 olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Kabuki Sendromu ve Epigenetik Histon Modifikasyonu 1liskili Diger Sendromik Immiin
Yetmezliklerin Incelemesi; Kombine Immiin Yetmezlik Fenotipi

ilayda Aydin, Ismail Yaz, Sevil Oskay Halagl, Saliha Esenboda, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Basta Kabuki Sendromu(KS) olmak lizere yaygin degisken immiin yetmezlik(YDIY) fenotipinde prezente
oldugu bilinen, COMPASS(Complex Proteins-Associated with Setl) benzeri protein kompleksi ve histon
metilasyonu Uzerinden epigenetik diizenleme ile heterojen fenotipte prezente olan Wiedemann-Steiner(WS),
Kleefstra-2(K2) gibi sendromik immin yetmezliklerin incelenmesi amaglanmistir.

On (g Kabuki, iki K2 ve bir WS sendromu tanilari ile takipli 16 hastanin klinik 6zellikleri ve laboratuvar verileri
retrospektif olarak derlenmistir.

Hastalarin %63’lnde(n=10) en sik lenfopeni olmak lizere sitopeniler;%56'sinda(n=9) hipogamaglobulinemi;8
hastanin ikisinde lenfosit aktivasyonunda yetersizlik mevcuttur. T-B alt grup incelemesinde hastalarin gogunda
Naif B ylksek, Switch Memory B hicreler diisiik, Naif CD4+T 9 hastanin 8’inde distik iken, Efektdr T ve
TEMRA(CD4+) hastalarin timiinde ylUksek, TREC 4’linde dislk saptanmistir. Folikliler T hiicre dlzeyleri 5
Kabuki sendromu hastasinda calisiimis olup kontrol grubu ile ortalamalar arasinda anlamli farkhlik
saptanmamistir. Otoimmunite yaygindir(%56,n=9). Hastalarda tekrarlayan pnémoni, Herpes Simplex
enfeksiyonu,Varicella Zoster pnémonisi,EBV enfeksiyonu, tekrarlayan sigil, viral ensefalit, Zona ve Parvoviris
enfeksiyonu oykdileri mevcuttur.

Histon metilasyonu/demetilasyonu bu sendromlardaki KMT2D,KDM6A,KMT2A,KMT2C protein eksiklikleri
nedeniyle aksamakta, COMPASS benzeri protein kompleksi Gzerinden epigenetik diizenleme bozulmakta ve
immiuinglobulin izotip degisimi, CD-40, JAK-STAT, Toll-like reseptor ve B hiicre reseptor yolaklari
etkilenmektedir. Literatlirle uyumlu olarak hasta grubunun B hicre farklilasmasinda bozulma ve
hipogamaglobulinemi dikkat cekmektedir. Fakat tanimlanan humoral immin yetmezligin yaninda bazi
hastalardaki agir ve direncli viral enfeksiyon 6ykdleri, T hiicre ylizdeleri ve TREC distkltgu, lenfosit
aktivasyonunda bozulma T hiicre yetmezligine; artmis efektér CD8+T hlicre sayisi, otoimmuin hastaliklar
immundisregulasyona isaret etmektedir. Bu heterojen prezentasyonda kombine immiin yetmezlikle uyumlu
veriler elde edilmistir. Bu bilgiler isiginda hasta yénetiminde takip-tedavi planlarinin gézden gegirilmesi 6nem
arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Epigenetik, Histon, Kabuki, Lenfopeni
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Kombine immiin Yetmezlik Fenotipi

KOMBINE iIMMUN YETMEZLIK OZELLIKLERI

Agir Enfeksiyon
n=10

Lenfopeni
n=7

Naif T hiicre
dusuklagi
Aile bireyinde n=8
benzer oyki

n=3

Kabuki, Kleefstra-2 ve Wiedemann-Steiner Sendromu tanili 16 hastanin kombine immiin
yetmezlik fenotipi ile uyumlu bulgularini gésteren dairesel grafik. n; hasta sayisi

[Abstract:0206] [PS — 105] [immiin disregiilasyon hastahklari]
STAT1 GOF Olan Bir Hastada Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Deneyimi

Burcu Sangiil Cimi?, Sule Haskologlu!, Nazli Deveci!, Hasret Erkmen?, Candan islamoglu?, Kiibra Baskin?,
Merve Aydogan2, Meltem Yiiksel Kurt?, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullan®

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

STAT1 GoF (sinyal iletici ve transkripsiyon faktori 1 fonksiyon kazanimi) mutasyonlari kronik mukokitanéz
kandidiyazis, enfeksiyonlar, otoimmiinite, sitopeni, malignite gibi farkl kliniklerle karsimiza gelmektedir.
Antifungal, antibakteriyel profilaksiler, intravendz immunglobilin (IVIG) ve JAK kinaz (JAK) inhibitdri-
ruxolitinib tedavileri dnerilmektedir. ilk yapilan HKHN’lerde %40 civarinda basan saglanmisken, JAK-
inhibitorlerinin képri tedavi olarak kullanildigi hastalarda HKHN basarisi %91’e ulagmistir. Burada, STAT1 GoF
mutasyonu nedeni ile izlendigimiz ve basarili HKHN yapilan bir hastamizi sunmaktayiz.

Olgu:

21 yasinda kiz hasta, yenidogan déneminden itibaren tekrarlayan oral moniliazis sikayeti ilk kez bir yasinda
klinigimize basvurdu. izleminde hipotiroidisi ve tekrarlayan enfeksiyonlara bagh bronsiektazisi gelisti.
Antifungal tedaviye ilave olarak antibakteriyel profilaksi ve IVIG baslandi. 2018 yilinda (15y) genetik
analizinde STAT1 geninde GoF heterozigot mutasyon saptandi. Ruxolitinib tedavisi baslanmasi planlandi,
ancak aile tedaviyi kabul etmedi. 19 yasinda iken eritroid aplazisi gelisti. Bu asamada ruxolitinib baslandi
ancak yanit alinamadi ve kesildi. Haftalik eritrosit transflizyonu ihtiyaci olan hastanin ayrica pnémonileri ve
kandida 6zefajiti olmasi lzerine nakil acisindan dederlendirildi. Aile ici tam uygun donéri olmayan hastaya,
akraba disi HLA 9/10 uyumlu vericiden hazirlama rejimi (treosulfan, fludarabin, tiotepa ve ATG) verilerek
HKHN yapildi. Nakil sonrasi +14. ayinda olan hasta tam donér kimerizmi ile izlenmektedir.

Sonug:

STAT1 GoF mutasyonu olan hastalarin izlemlerinde; sitopeniler ve inflamatuar barsak hastaldi
gelisebilmektedir. Jak inhibitérleri hedeflenmis tedaviler olarak kullanilmaktadir. Ancak her hastada etkili
dedildir. HKHN, konvansiyonel tedavilere yanit vermeyen ilerleyici, yasami tehdit eden sorunlari olan segilmis
vakalarda alternatif ve basaril bir tedavi secenegi olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: HKHN, Ruxolitinib, STAT1-GoF
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[Abstract:0208] [PS — 106] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

IL2-RG Eksikligine Bagh Agir Kombine Immiin Yetmeazlik’li (AKiY) iki Aylik Hastada
Diffiiz Buiyiik B Hiicreli Lenfoma

Burcu Sarigiil Cimi?, Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu!, Ahmet Gokcan Oztiirk!, Nazli Deveci!, Hasret
Erkmen?, Selin Seving!, Can Akal!, Seda Kaynak Sahap?, Isinsu Kuzu3, Emel Unal4, Nurdan Tagyildiz4, Figen
Dodu!, Aydan ikinciogullar!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

3Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Patoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

Giris: IL-2 reseptor gama zincir eksikligi, T ve NK hcrelerin gelisiminin durmasina neden olarak X’e bagli
gegis gosteren AKIY’le sonuclanmaktadir. Solunum ve gastrointestinal sistemde agir viral ve firsatgi
enfeksiyonlar, moniliazis ve bluytme geriligi gibi bulgularla karsimiza gelmektedir. Lenfoproliferatif hastalik ilk
basvuru bulgular arasinda degildir. Burada IL-2RG eksikligine bagh AKIY nedeniyle hematopoetik kék hiicre
nakli (HKHN) planlanan ve hazirlik asamasinda lenfoma saptanan bir olgumuzu sunmaktayiz.

Olgu: Bir aylikken kusma ve ishal sikayetleriyle basvurdugu hastanede dizanteri ve inek siti protein alerjisine
bagh proktokolit olarak dederlendirilmis. Sikayetlerinin devam etmesi lizerine gocuk immuinoloji uzmanina
basvurmus. Soy gegmisinden dayisinin IL2-RG defekti nedeniyle HKHN yapildigi 8grenilmis. AKIY siiphesi ile
yapilan immunolojik degerlendirmelerinde; TLS:1120/mm3, panhipogammaglobiilinemi, lenfosit alt grup
analizinde CD3+CD16-CD56-: %3(51-79), CD19+: %80(14-44), CD3-CD16+CD56+: %10(5-23), RTE:
%0(>%>50) saptanmasi lizerine T-B+ AKIY tanisi konmus. HKHN icin tarafimiza yénlendirilen hastanin nakil
oncesi taramalari yapilirken batin usg’de karaciger sol lobda ve toraks tomografisinde torakal bélgede
paramedililler kitleye rastlandi. Torakal bolgedeki kitlenin biyopsisinde diffiiz bliylik B hiicreli lenfoma saptandi.
Dokuda ve serumda EBV-PCR negatifti. Alti doz rituksimab, dliisiik doz siklofosfamid+vinkiristin kemoterapileri
verildi. Kemoterapi sonrasi kitlede kigclilme olmazken CMV reaktivasyonu, agir rotavirlis ve covid-19
enfeksiyonlari gegirdi. Tam uyumlu dondéri olmayan hastaya bu asamada; hazirlama rejimi verilmeksizin,
GvHH profilaksisi icin post-transplant siklofosfamid rejimi verilerek babasindan haploidentik HKHN yapildi.
Nakil sonrasi 3.ayinda olan hastada tam T hiicre kimerizmi saglandi.

Sonug: IL-2RG eksikligi olan AKIY olgularinda lenfoma nadiren bildirilmistir. Ciddi enfeksiyonlarla seyreden
hastalarda klasik kemoterapi protokollerini kullanmak mimkiin olamamaktadir. Bu hastalarin lenfomalar cogu
zaman HKHN sonrasi elde edilecek yeterli ve iyi bir engrafman sonrasi dizelmektedir.

Anahtar Kelimeler: AKIY, HKHN, Lenfoma

[Abstract:0209] [PS — 107] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Kayseri Yoresinde Doku Tipleme Laboratuvarina Basvuran Bireylerde HLA Allel
Dagiliminin Incelenmesi

Rabiya Nayir, Oznur Korkmaz, Mustafa Yavuz Koker i
Doku Tipleme ve Transplantasyon Immiunolojisi Laboratuvari, Erciyes Universitesi Tip Fakltesi, Kayseri.

Amag: HLA genleri 6. Kromozomda yerlesik bulunan ve MHC olarak adlandirilan genetik kompleks tarafindan
kodlanir. Baslica HLA haplotipleri sinif I ve sinif II alellerinden olugur. HLA genleri ylksek polimorfizm
gosterirler ve gesitli etnik gruplarda farkli HLA allel dagilimi ile karsimiza gikar. Bu durum poplilasyon genetigi
ve karakterizasyonu agisindan anlamhdir. Galismamizda Erciyes Ayse Aygln

Universitesi Doku Tipleme Laboratuvarinda tanimlanan alellerin frekansinin degerlendirilmesi ve bdlgesel HLA
profili gikarmayi amagladik.

Yéntem: 2021-2024 tarihleri arasinda Erciyes Universitesi doku tipleme laboratuvarina basvuran ve yiiksek
¢O6zunarluklt HLA allel taramasi yapilan 7906 bireyin sistemde kayith verileri 6zel bir kayit yazilimi (TDHLA) ile
incelenmistir. Bu bireylerden alinan periferik kan érneklerinde yeni nesil dizileme yéntemi ile HLA-A, B, C, DR1
ve DQB1 alelleri doku tipleme verileri elde edilmistir. Bu veriler kullanilarak bélgemizdeki HLA Sinif I ve HLA
Sinif II molekdllerinin en sik gorilen alellerinin frekanslar tespit edilmistir.

Bulgular: Verilerin analizi sonucunda HLA Sinif I'de en sik bulunan alleler; A*02:01, A*24:02, A*01.01,
B*51:01, B*35:01,B*35:03, C*04:01, C*06:02, C*12:03. HLA SiniflI'de en sik bulunan alleler;
DQB1*03:01,DQB1*03:02, DQB1*02:02, DRB1*11:04, DRB1*07:01, DRB1*11:01 seklindedir. (Sekil 1)
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Sonug: Heterojen etnik alt gruplarin da bulundugu bélgemizde laboratuvarimiza basvuran ve ylksek
¢o6zUnarluklt HLA allel taramasi yapilan kisilerde en yaygin allellerin ulusal kayitlarla paralel oldugu
anlasilmistir. Bu durum unrelated kemik iligi verici taramalarinda doku tipleme laboratuvar kayitlarinin da
taranmalara eklenmesinin lokal bazda bir rezerv olabilecegini ve eslesme ihtimalinin mimkun olabilecegini
gOstermistir. Toplum genetigi yoninden doku tipleme laboratuvarindaki bu datalarin islenmesi ve allel
sikliginin boélgesel dagiliminin bilinmesi, 6zellikle kemik iligi ve organ nakilleri ile ilgili durumlarda ve donér
taramalarinda yol gosterici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: HLA, Allel Frekansi, Doku Tipleme Laboratuvari

Sekil 1

Sik Gorulen HLA Sinif I ve Sinif 1l
Allelleri

FREKANS
o o
oy %)

ALLEL

DQB1*03:01 m C*04:01 A*02:01 A*24:02 B*51:01
DQB1*03:02 DRB1*11:04 C*06:02 A*01.01 C*12:03

DRB1*07:01 = DQB1*02:02 » DRB1*11:01 m B*35:01 B*35:03

En Stk Goriilen HLA Sinif I ve Sinif Il Allellerinin Frekans Tablosu

[Abstract:0213] [PS — 109] [Kombine immiin yetmezlikler]

Tekrarlayan enfeksiyonlar, trombositopeni, otoimmiinite ve alerji ile prezente olan
kombine immiin yetmezlik: ARPC1B eksikligi

Figen Celebi Celik!, Ozgen Soy6z2, Berna Uzunoglul, Necmi Can Yiiksel!, Emre Firat!, Nesrin Giilez!, Ferah
Genel!

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dali

2Bakirgay Universitesi Cigli E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

Aktin ile iligkili protein 2/3 kompleks alt birim 1B (ARPC1B) eksikligi, son yillarda tanimlanan, tekrarlayan
enfeksiyonlar ve trombositopeni ile karakterize kombine immin yetmezlige neden olan dogustan gelen
bagisikhk kusurudur. ARPC1B eksikligi olan hastalarda eozinofili, kolit, vaskiilit ve siddetli dermatit gibi immn
disregilasyon bulgular bildirilmistir. Bu bildiride ARPC1B gen mutasyonu olan, klinik heterojenite gosteren,
ayni aileden 2 olguyu sunmay! amagladik.
Olgu-1:
On sekiz yasinda kiz hasta, 18 aylhktan beri tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari, astim ve egzema
oykusi nedeniyle, 6 yasinda iken poliklinigimize bagvurdu. Belirgin eozinofilisi, 1limli trombositopenisi, IgA
ylksekligi, IgM dlstkltigl, CD4+ ve CD8+ lenfopenisi mevcuttu. Genetik analizinde anlamli mutasyon
saptanmadi. Tekrarlayan akciger ve sagli deri enfeksiyonlari, IVIG replasman tedavisine ve antibiyotik
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profilaksilerine ragmen kontrol altina alinamayan hastaya, 10 yasinda iken akraba digi donérden KIiT
uygulandi, %100 kimerizm ve immunolojik dlizelme saglandi. Genetik analizi 2023 yilinda tekrar
dederlendirilen hastada ARPC1B mutasyonu oldugu tarafimiza bildirildi.

Olgu-2:

Birinci derece kuzen evliliginden dodan, olgu-1‘in kuzeni olan 2 aylk erkek hasta, gec neonatal sepsis, sebat
eden ihmli trombositopenisi, belirgin eosinofilisi, yaygin egzemasi, inek sitl proteini iliskili proktokolit ve
enterokolit sendromu 6ykUlisi nedeniyle basvurdu. Hipergamaglobulinemisi ve CD4+ lenfopenisi mevcuttu.
Birinci olguya benzer bulgulari oldudu icin antibiyotik profilaksileri ve IVIG replasman tedavisi baslandi, KIiT
planlandi. izlemde IVIG ve pulse steroid tedavilerine ragmen trombositopenisi derinlesen, immiin hemolitik
anemisi gelisen hastaya sirolimus tedavisi baslandi.

Sonug olarak; sebat eden trombositopenisi olan olgularda tekrarlayan cilt ve solunum yolu enfeksiyonlari,
alerjik reaksiyonlar, astim veya otoimmuinite eslik etmesi durumunda ARPC1B mutasyonuna bagh, aktin
defekti iliskili kombine immin yetmezlikler akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Aktin, alerji, ARPC1B, kombine immin yetmezlik, trombositopeni

[Abstract:0215] [PS — 111] [Otoimmiin hastahklar]

SLE ile Prezente Olan Primer Immiin Yetmezlikler

Gizem Koken?, Glilnar Aliyeva?, Begiim Cigek?, .ismail Yaz?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?
1Gazi Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Immunoloji Bilim Dal

Giris: Primer immin yetmezlikler (P1Y), enfeksiyonlara yatkinhgin yaninda, immindisregiilasyonun bir bulgusu
olarak lenfoproliferatif ve/veya otoimmiin hastaliklar seklinde kendini gésterebilir. Immiin yetmezligin altinda
yatan immuin kusurlar, immun toleransin indliksiyonunu veya slrdirtlmesini etkileyip otoimminiteye neden
olabilir.

Bu calismada sistemik lupus eritematozus (SLE) ile prezente olan, PiY agisindan yapilan klinik, laboratuvar ve
genetik dederlendirmeler sonucunda immiin sistem hastaliklari saptanan, biri yetiskin toplam bes olgu
sunulmustur.

Olgu-1: Tekrarlayan pnémoni klinigi olan, hipogamaglobulinemisi ve CD4 lenfositopenisi bulunan hastaya
izlemde immunoglobulin replasman tedavisi (IgRT) baslandi.

Olgu-2: Sik enfeksiyon klinigi bulunmayan, bazal immiinolojik tetkikleri normal olmakla birlikte C4 kompleman
dusukligu olan hasta monogenik SLE acisindan izleme alindi.

Olgu-3: Tekrarlayan pnémoni klinigi olan ve hipogamaglobulinemisi tespit edilen yetiskin hastaya yaygin
degdisken immiin yetmezlik (YDIY) tanisi ile IgRT tedavisi baslandi.

Olgu-4: Lenfoma nedeni ile kardes 6lim 6ykisl bulunan; tekrarlayan pnémoni klinidi ile birlikte yaygin
sidilleri ve direncli oral aftéz lezyonlari bulunan hastada STK4 defekti tespit edildi.

Olgu-5: SLE tanili kardes 6lim 6yklsi bulunan ve tekrarlayan, adir seyreden makrofaj aktivasyon sendromu
(MAS) ataklar olan hastada IKZF1 defekti tespit edildi. Kemik iligi transplantasyonu (KIiT) yapilan hasta
izleminde exitus oldu.

Tartisma: Daha 6nce yapilan calismalarda PIY ve SLE’ye yatkinlk yaratan ortak genetik defektler arasinda
TYK2, TNFAIP3, TERT, RNASEH2C, RASGRP1, MBL, LYST, IRF7, IRF8, IRAK1, IL10, IL12B, IKZF1 ve BACH2
defektleri tanimlanmistir. SLE'nin monogenik formundan sorumlu olan, basta C1Q eksikligi olmak Uzere tek
gen defektleri de siklikla gocuk hastalarda bildirilmistir. SLE semptom ve bulgulari ile bagvuran; 6zellikle erken
baslangigli, aile 8ykiisii ve rekiirren enfeksiyon klinigi olan hastalarin altta yatan PIY agisindan arastiriimasi
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: genetik calisma, primer immin yetmezlik (P1Y), sistemik lupus eritematozus (SLE)
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Tablo 1. Hastalarin klinik ve laboratuvar ozellikleri

Olgu-1 Olgu-2 Olgu-3 Olgu-4 Olgu-5
Yas/Cinsi .
yet 11 yas/E 8 yas/K 41 yas/K 18 yas/E Exitus/K
Akrabalik Var Yok Var Var Var
Semptom
baslama 10 yas 6.5 yas 16 yas 8 yas 10 yas
yasi
Tani yas1 10 yas 7 yas 17 yas 8 yas 11 yas
s S Vaskiilitik Vaskiilitik
| Vaskillitik Otommin - gepinni sisil,  dokiintii, malar
Klinik dokiintii, ) hemolitik anemi, . .
Ates, artrit, direncli oral aft, ras, lupus
prezentas tekrarlayan | friti tekrarlayan krarl Friti
on pndmoni, lupus Upus nefriti pnémoni, lupus tekrar ayan nefritl,
y nefriti I\/i AS nefriti ’ pnémoni, lupus  tekrarlayan
: nefriti, MAS MAS ataklari
é‘ll_léde Yok Var Yok Yok Var
Pansitopeni, Trombositopeni Hipogamaglobuli Pansitoneni Pansitoeni
Laboratuv Hipogamaglobuli , nemi, . P I buli pent,
ar nemi, CD4 C4 C3ve C4 Hlpqgamag obull ﬁ.‘g Vlf C4 |
bulgular1  lenfositopeni, hipokomplemen hipokomplemente ?f)m" CMVPCR te'ﬁf: omplemen
CMV PCR (+) temi mi

Hidroksikloroki
Hidroksiklorokin, n, sistemik
sistemik steroid, steroid,

Hidroksiklorokin, Hidroksikloroki

sistemik steroid,  n, sistemik Hidroksiklorokin,

Tedavi | oRT. steroid, flsé?rmlrlftiesri?rgb IgRT, TDP, G- siklofosfamid,
siklofosfamid siklofosfamid gR b CSF belimumab,
IgRT, KIT
Genetik 9 . . Degerlendirilme Patojenik varyant . .
defekt Degerlendirilmedi di tespit edilmedi STK4 defekti IKZF1 defekti

[Abstract:0216] [PS — 112] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Hastanede Yatan Primer Immiin Yetmezlik Hastalarinda Enfeksiyon Etkenleri — 2022-
2023 Yili Dagilimi

Ceren Ustiin!, Gizem Kdken2, Saliha Esenboga?, Alparslan Alp3, Deniz Cagdas!
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dal, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi, Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Girig: Enfeksiyonlar, primer immiin yetmezlikli (P1Y) hastalarda en sik gériilen komplikasyonlardir.
Enfeksiyonlar, PIY seyrinde dnemli morbidite ve mortalite nedenidir. Viral, bakteriyel, fungal ve mikobakteriyel
ajanlar enfeksiyonlara ve hastaneye yatisa neden olabilir. Bu calismanin amaci, PIY hastalarinda saptanan
viral, bakteriyel ve fungal enfeksiyon etkenlerinin dagilimini degerlendirmektir.

Yéntem: Calismaya Eylil 2022-Eylil 2023 arasinda yatakli serviste takip edilen PIY hastalari dahil edilmistir.
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Demografik ve klinik veriler retrospektif olarak kaydedildi. Yatis sirasinda kultir ile tanimlanan
mikroorganizmalar, solunum yolu viral panelde (SYVP) PCR ile izole edilen viriisler, kan CMV ve EBV-DNA
sonuglari dederlendirildi.

Bulgular: GCalisma kapsaminda 138 hastanin 172 hastane yatisindaki enfeksiy6z etkenler dederlendirildi.
Hastalarin %56,5'i erkekti, enfeksiyon dénemindeki yasi 6.5 yildi (3ay-63 yil). En sik kombine immin
yetmezlik (%40.5) tanili hastalar izlendi (Tablo1). Hastalarin %46'sinda antibiyotik profilaksisi, %55'inde IgRT
ve %13'Unde imminosupresif/imminomodilatér tedavi kullaniimis olup 17 hasta HKHT sonrasinda takip
edilmistir. Hastanede yatis silresi ortanca 18 gindu(3-190). En sik pnémoni (%52) tanisiyla hastane yatisi
olurken, sepsis (%11) ve CMV viremisi (%11) diger sik nedenlerdi. SYVP'de en sik humanrhinovirus (%32)
saptandi(Sekill). Calismaya dahil edilen hastalarin tani ve takipleri sirasinda %15'inde kan CMV ve %2,3'linde
EBV pozitifligi gbzlenmistir. Hastalarin %14’linde kan kultiriinde, %6,4'Unde kateter klltlrinde bakteri izole
edilirken, en sik izole edilen bakteriler ve fungal patojenler Sekill’de gdsterilmistir. Hastalarin %15'inde
tuberklloz kultdrleri yapilmis ancak etken izole edilememistir.

Sonug: Enfeksiyonlar PIY tanili hastalarda hastaneye yatis sikligini artirmaktadir. Bu nedenle enfeksiyon
nedeniyle yatirilarak izlenen hastalarda PIY olasilii akilda tutulmalidir. Olasi enfeksiyon ajanlarinin
6ngorilebilmesi nedeniyle bu galisma planlanmis olup hastalarin hastaneye yatis sirelerini azaltmak icin etkin
tedavi verilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Enfeksiyon, immun yetmezlik, mikroorganizma, virus

Sekil 1

Soldaki sekilde aerob kiiltiirlerde saptanan bakteriyel ve fungal mikroorganizmalarin
dagilimi, sagdaki sekilde solunum yolu viral patojenlerinin dagilimi

Tablo 1: Hastalarin tamlarma gore dagihim

Tam Say1 (%)
Kombine immiin yetmezlik 56 (%40.5)
Antikor eksiklikleri 40 (%29.4)
Sekonder antikor eksiklikleri 15 (%11)
Immiindisregiilasyon 14 (%10.2)

Dogal immiin sistem hastaliklar1 13 (%9.5)
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[Abstract:0217] [PS — 113] [Otoinflamatuar hastahiklar]

Ayni Hastalik Farkli Klinik: A20 Haplo Yetersizligi

Merve Siileyman!?, Sule Haskologlu?, Nazh Deveci!, Candan islamoglu?, Hasret Erkmen?, Tutku Baylan?, Kiibra
Baskin2, Can Berk Leblebici3, Sadiye Ekinci3, Timur Tuncali3, Figen Dogu?!, Aydan Ikinciogullarn?

1pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

2pediatrik immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

3Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

Giris: A20; NF-KB sinyalizasyonunu, NLRP3 aktivasyonunu ve kaspaz-1'i inhibe eden hiicre igi sinyal
molekiladir. TNFAIP3 (timor nekrozis faktor alfa ile indiklenen protein-3) geni tarafindan kodlanir. Bu
gendeki fonksiyon kaybettirici heterozigot mutasyonlar; tekrarlayan ates, oral/genital Ulserler, poliartrit ve
otoimmunite ile seyreden nadir bir otoinflamatuvar hastalik olan A20 haplo-yetersizligine neden olur. Hastalar
genetik tanidan dnce PFAPA, Behcet ve SLE gibi tanilarla izlenebilmektedir.

Olgu 1: 19y, K. Alti yasindan itibaren ayda bir, (¢ gun stren ates, bodaz agrisi, eklem agrisi sikayetleri
baglamis. Sekiz yasinda HSP gecirmis. Tekrarlayan oral Ulserleri olan hastaya, 13 yasinda karin adrisi, eklem
ve bel agrisi ataklari nedeniyle FMF dusuntlerek kolsisin baslanmis. 15 yasinda tekrarlayan genital Ulserleri
baslamis. Ataklar sirasinda steroid ve NSAIi‘dan yarar gérmiis. WES analizinde TNFAIP3 geninde heterozigot
mutasyon saptanmasi Gzerine klinigimize basvurdu.

Olgu 2: 14y, E, Ug ayhktan itibaren tekrarlayan siddetli herpes labialis enfeksiyonlari nedeniyle sekiz yasinda
tarafimiza basvurdu. Immiinolojik incelemelerinde; aralikli nétropeni ve IgG diistkligl tespit edildi. Antiviral
ve antibakteriyel profilaksi baslandi. Takibinde sol ayak bileginde agri ve sabah tutuklugu gelisti. Romatoloji
takibine alindi. WES analizinde hasta ve annesinde TNFAIP3 geninde heterozigot mutasyon saptandi.

Olgu 3: Olgu 2'nin annesi, 38 y, K. Cocukken agir herpes labialis enfeksiyonlari gegiren hasta 10 yildir
romatoid artrit nedeniyle NSAII ve siilfasalazin tedavileri almaktaydi. Babasinin da romatizmal hastalik
nedeniyle izlendigi ve hastalik komplikasyonu ile kaybedildigi 6grenildi.

Sonug: A20 haplo-yetersizliinde, ayni mutasyonu tasiyan aile Gyelerinde bile farkl klinik 6zellikler gérulebilir.
Tedavi bireysel olup NSAIi, glukokortikoid, kolsisin, biyolojik ajanlar ve immiinsupresifler kullaniimaktadir. OD
kalitim 6zeligi nedeniyle genetik danisma ve aile taramasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: A20 Haplo-yetersizligi, TNFAIP3 geni, otoinflamatuar hastalik, Behget, artrit

[Abstract:0218] [PS — 114] [Eslik eden baska bulgular olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Ayni Merkezden Ug¢ Bloom Sendromlu Olgunun Klinik ve Genetik Ozellikleri

Hilal Karabad Citlak!, Ayberk Tlirkyllmaz?, Hakan Kot!, Kiibra Adanur Saglam?, Fatih Sultan Mehmet Koc?,
Alper Han Cebi2, Nalan Yakici!, Gulay Karagtizel*, Erol Erduran3, Fazil Orhan?

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

4Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji ve Metabolizma Bilim Dali

Giris-Amag: Bloom sendromu (BS) (OMIM #210900) BLM genindeki varyasyonlardan kaynaklanan bir
kromozomal kirik sendromudur. Biz bu galismada iki farkli aileden toplam Gg BS olgusunun klinik ve genetik
Ozelliklerini sunmay! amagliyoruz.

Metod: Olgulara CNV (Copy Number Variation) analizi iceren Tium Ekzom Dizileme (WES) testi ve SNP-array
yapildi.

Bulgular: Birinci ve ikinci olgular sendromik boy kisaligi nedeniyle arastirilan ayni zamanda
hipogamaglobulinemisi olan akraba ebeveynlerden 8 ve 9 yaslarinda iki erkek kardesti. Uglincii olgu akraba
ebeveynleri olan immiin yetmezlik 6n tanisina yénelik arastirilan 5 yas erkek olguydu.Uc olguda da biiyiime
gelisme geriligi, mikrognati, hipo-hiper pigmente cilt lezyonlari, tekrarlayan enfeksiyon 6ykisul ve
hipogamaglobulinemi vardi. Iki hastada karakteristik sendromik yiiz bulgulan, fotosensitivite ve kelebek ras
gériinimi, 1 hastada aktinik keratoz vardi(Resim 1). iki hasta hipotiroidi, bir hastada antenatal hidronefroz ve
fimozis vardi.Bir hastada dikkat eksikligi ve hiperekativite bozuklugu bulunmaktaydi. Birinci ve ikinci olgularda
yapilan WES testinde CNV analizinde BLM geninde daha 6nce literatlirde bildiriimemis ekzon 2-3 homozigot
delesyonu siiphesi saptandi ve SNP-array ile dogrulandi. Ug numarali olguda WES testinde daha énce tanimli
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patojenik BLM (NM_015202.4) c.2643G>A, p.W881* homozigot varyasyonu saptandi. U¢ numarali olgu, 3
yasindayken preklrsor T hiicreli lenfoma tanisi almisti ve 7 yasindayken bu sebeple ex oldu.

Sonug: Sendromik bulgulara sahip immin yetmezlik hastalarinin malignite riski dahil multidisipliner takip ve
yonetimi igin genetik taniya ydnelik test edilmeleri 6nemlidir. Genetik tanida WES ile beraber CNV analizinin
kullanilmasi tani basarisini arttirabilir.

Anahtar Kelimeler: BLM geni, Bloom Sendromu, Immiin Yetmezlik

Resim 1

Karakteristik Yiiz Goriintimii Olan Bloom Sendromlu Olgular
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[Abstract:0219] [PS — 115] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Cocukluk Cagi Interstisyel Akciger Hastaliklarinda inflamatuar Belirtegler, Pilot Calisma

Mina Hizal!, Sevil Oskay Halach?, Halime Nayir BlyUksahin!, Blsra Ciftcier?, Kevser Yilmaz2, Nagehan
Emiralioglu Ordukayal?, Saliha Esenboda?, Deniz Cagdas Ayvaz?, Ebru Yalgint, Deniz Dogru?, Diclehan Orhan3,
Ugur Ozgelik!, Nural Kiper?, Feyzi Ilhan Tezcan2

1Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Gégis Hastaliklari Bilim Dali

2Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Patoloji Unitesi

Amac: Cocukluk cadi interstisyel akciger hastaliklari (chILDs), altta yatan etiyolojisi henliz tam olarak
anlasilmamig, nadir ve heterojen bir hastalik grubunu temsil eder. Hastalidin altinda yatan inflamatuar
bozukluklarin roli hala belirsizdir. Bu alandaki cocuklarda yapilan galismalar sinirhdir ve henliz hedefe yénelik
tedaviler bulunmamaktadir.

Yontemler: Hacettepe Cocuk Gogus Hastaliklari'nda gerceklestirilen galismamizda, 20 chILDs hastasi ile yas ve
cinsiyet agisindan eslesen 19 kontrol hastalari tizerinde prospektif bir inceleme yapildi. Periferik kan
mononUkleer hiicreleri akis sitometrisi yontemi kullanilarak degerlendirildi, T regtlator hlicreler (anti-CD4,
anti-CD25, anti-CD127), IL-10 ve TGFB'nin Treg htcre iginde 6lgimu yapildi. ILCs 1, 2 ve 3, anti-CRTH2, anti-
CD161, anti-c-Kit ve anti-NKp44 antikorlar kullanilarak karakterize edildi. T yardimci hiicre-17 (TH-17)
hicreleri, anti-CD4, anti-CCR6 ve anti-IL17A antikorlar kullanilarak tanimlandi. Elde edilen veriler, klinik ve
gorinttleme ozellikleriyle karsilastirildi.

Bulgular: Hastalarin 11'i kiz, 9'u erkek idi. TH17, ILCs, T regulatér hiicreler, IL-10 ve TGFB dlizeyleri arasinda
istatistiksel olarak anlaml bir fark tespit edilemedi. Ancak, hastalar alt gruplara gore ayrildiginda ILC2 dederi
fibrozis ile seyreden grupta anlamli sekilde diistik bulundu. Solunum fonksiyon testleri ve klinik parametrelerle
yapilan analizlerde ise belirtecler arasinda istatistiksel olarak anlamli bir korelasyon bulunmadi.

Sonug: Calismamiz, nadir gorilen chILDs hastaliklarindaki inflamatuar parametreleri detayli bir sekilde
inceledi ve kontrol grubu ile karsilastirdi. Ayrica, cocukluk gagi interstisyel akciger hastaliklarinda daha énce
incelenmemis olan innate lenfoid hicreleri ilk defa dederlendirdi ve ILC2 degerinin fibrozis dominat grupta
diistik bulundu. Ancak, calismamizin sonuglarinin anlamlihdini daha iyi anlayabilmek icin hem bronkoalveolar
lavaj 6rneklerinden alinan verilerle desteklenmesi hem de daha genis bir hasta grubunda tekrarlanmasina
ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: interstisyel akciger hastaliklari, innate lenfoid hlicre, cocuk

[Abstract:0221] [PS — 117] [Antikor eksiklikleri]

Mikrositik anemi, humoral immiin yetmezlik ve otoinflamatuvar sendromla sonuglanan
brallelik trntl mutasyonlari

Ayse Aygin?, Gluzide Aksu?l, Enise Avcl Durmusalioglu?, Esra Isik?, Nihal Karadas3, Necil Kuttikgller?, Neslihan
Edeer Karaca!l

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji BD, Izmir

2Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Genetik BD, izmir

3gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji BD, Izmir

GIRIS: tRNA niikleotidiltransferaz1(TRNT1), terminal sitozin-sitozin-adenozin(CCA) triniikleotidlerinin tim
olgun tRNA'lara eklenmesini katalize eden bir enzimdir. TRNT1'in bilesik heterozigot varyantlari, Bhicresi
immin yetmezligi, periyodik atesler ve gelisimsel gecikme(SIFD) sendromu(OMIM #616084) ile birlikte
sideroblastik anemiye yol acgabilir. Yaygin klinik 6zellikleri arasinda sideroblastik anemi ve
hipogammaglobulineminin yani sira bu bozuklugun enerken semptomlarindan biri olan tekrarlayan ates
ataklar yeralir.

Olgu: Akraba olmayan saglikli ebeveynlerden dogan 7 yasinda bir kiz cocugu 6 ayliktan beri tekrarlayan ates,
eritrosit inflizyonu gerektiren anemi ve tekrarlayan enfeksiyonlar ile bagvurdu. Gelisim basamaklari normaldi.
Ailenin Gglincl cocuguydu. Agabeyi de boy kisaligina ek olarak benzer klinik ve laboratuvar bulgular ile
bolimumuz tarafindan takip edilmisti. Frontal bossing, kirilgan kizil saglar, solukluk ve hepatosplenomegali
vardi. Laboratuvar incelemelerinde mikrositik hipokromik anemi, hipogamaglobulinemi ve Bhiicre lenfopenisi
saptandi. Diuzenli IVIG replasman tedavisi baslandi. Takip sirasinda, enfektif birneden olmaksizin akut faz
reaktanlarinin belirgin sekilde ylkseldigi tekrarlayan febril ataklar nedeniyle gok sayida hastaneye yatis
gerekti. Bu ataklara ishal ve oral aftéz lezyonlar eslik ediyordu ve bu yaygin otoinflamatuar fenotip steroid ve
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kolsisin tedavilerine yanit vermiyordu. Tim ekzom diziliminde TRNT1 geninde, her ikisi de ekzon8'de olmak
Uzere c.1220T>C (p.Leu407Pro)vec.915T>A (p.Asp305Glu) bilesik heterozigot mutasyonlari tanimlamistir.
Diger organ sistemlerinin ileri tetkiklerinde retinitis pigmentosa, sensorindral isitme kaybi, kardiyomiyopati ve
nefrokalsinoz dislanmistir. Etanercept haftada bir baslandi ve atesataklarinda belirgin bir gerileme gézlendi.
Sonug: Cocukluk cagi TRNT1 hastalii/SIFD, IUIS(Primer Immiin Yetmezlik) siniflandirmasinda antikor
eksiklikleri grubunda yer almaktadir. TRNT1'deki mutasyonlar fenotipik heterojenite géstermektedir. Bu
hastalarda Ustiiste binen immtn yetmezlik ve otoenflamatuar fenotipi anlamak icin ayrintili calismalara ihtiyac
vardir. Erken tani, hastalarin tedavilere hizl birsekilde erismesini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, etanercept, IVIG, TRNT1 mutasyonu

[Abstract:0226] [PS — 118] [Dogal immiinite defektleri]

Homozigot Piezol Gen Mutasyonu Olan Vakanin Klinik Takibi ve Degerlendirmesi

Anil Isik!, Canan Caka?, Alp Kazancioglu?, Ceren Ustiin2, Gulnar Aliyeva?, Saliha Esenboga?, Deniz Nazire
Cagdas Ayvaz?

1Hacettepe Universitesi, Gocuk Saghg Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dal, iImminoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiltesi, Cocuk Saghigi Enstitiisii, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Piezo proteinleri hiicrelerde genis capta Uretilir ve mekanosensitif katyon kanal polipeptitleri olarak
tanimlanmiglardir. +1 ve +2 dederlikli katyonlara karsi gegirgen katyon kanallari olarak islev gorir.
Piezo1'deki mutasyonlar kalitsal kserositoz, konjenital lenfatik displazi, demir metabolizmasindaki degisiklikler
ve sitmaya karsi direng ile iliskilendirilmistir.

Kliginimize basvurmus, ebeveynleri arasinda akrabalik bulunan ve kiz kardesinde hemolitik anemi tanisi olan,
prenatal USG’de intrakranial kist saptanan 5 yasindaki erkek hastanin ilk kez yenidogan déneminde solunum
sikintisi olmasi nedeniyle degerlendirildiginde derin anemisi (Hb: 6.6 g/dl) saptanmis, eritrosit slispansiyonu
verilmis. Takibinde hastane enfeksiyonu kaynakh oldugu dlslintilen menenjit gelisen hastanin periferik kan
yaymasinda hafif polikromazi, anizositoz, gdzyasi hicreleri, makrositoz gortlmus. Direkt ve indirekt Coombs
negatif saptanmis. G6PD ve pirlivat kinaz enzim dizeyleri normal sonuglanmis. Kronik nonsferositik hemolitik
anemi, konjenital diseritropoez distnllen, yenidogan doneminden sonra transflizyon ihtiyaci olmayan
hastanin izlemde sik otit ve tonsillit gecirmesi nedeniyle degerlendirildiginde nétropenisi ve
hipogamaglobulinemisi saptandigi icin immi{inoloji bolim takibinde trimetoprim-sulfametaksazol proflaksisi
baslanmis. Adenoidektomi ve bilateral kulak zarina ventilasyon tupu yerlestirilen hasta takipte tekrarlayan
ates acisindan izlenmis, bogaz kiltirlerinde (ireme saptanmamis, periodik ates hastaliklari agisindan
dederlendirilmistir. Romatoloji bélimiince bakilan MEFV gen analizinde mutasyon saptanmamis, PFAPA ve
otoinflamatuar hastaliklar agisindan takibi devam etmektedir. Ayrica sekundum ASD " si olan, kaba motor
gelisiminde gerilik ve malnitrisyon tanilar ile enteral Grin destedi almaktadir. 4.5 yasinda pnémoni tanisi ile
yatinlan hastanin IVIG tedavisi ayda bir 400 mg/kg olacak sekilde devam edilmektedir.

Hastanin genetik analizde Piezol geninde homozigot c.427G>A/p. Ser1425Asn dedisimi saptanmistir. Bu
genin anemi, nétropeni ve hipogamaglobulinemi olan bu hastanin klinik bulgularini, acikladigi dlistiniims,
kemik iligi yetmezligi grubunda bir hastalik olarak degerlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Hipogamaglobulinemi, IVIG, kemik iligi yetmezligi, mekanosensitif katyon kanali, Piezo1l

[Abstract:0227] [PS - 119] [Eslik eden bagka bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Nadir bir olgu: Griscelli sendromu
Muhammed Furkan Erden, Oznur Dodar, Mehmet Yavuz Ozbey, Nejdet Karabey, Gokhan Ozel, Sikri Nail

Guner, Ismail Reisli, Sevgi Keles
Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Griscelli sendromu hipopigmentasyonun eslik ettigi bir sendrom olup, bu hastalarda alta yatan genetik defekte
bagli olarak immun yetmezlik ve/veya norolojik defisitleri gorilebilmektedir. Griscelli sendromu tip 2 - GS2,
kismi albinizm, nétropeni, trombositopeni ve hemofagositik lenfohistiyositoz ile karakterize otozomal resesif
bir durumdur. Hastalar mantar, viral ve bakteriyel enfeksiyonlara karsi hassastir.

Olgu
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13 aylk kiz hasta USYE semptomlari ve antibiyotik kullanimi sonrasi alerji sikayetleri ile dis merkeze
basvurmus ve kil rengi sac rengi sebebiyle Griscelli Sendromu acisindan arastirilmak Uzere tarafimiza
yoOnlendirildi. Hastanin sag mikroskopisinde melanozomlarin dagihminda dizensizlik izlendi. Genetik
incelemede de Griscelli Sendromu ile iliskili RAB27A geninde defekt saptandi. Sik enfeksiyon gegirme ve sik
antibiyotik kullanim 6ykUsil olan hasta imminolojik acidan takibe alindi.

Sonug

Gorlntlleme ve laboratuvar tetkiklerinin etkinliginin giderek arttigi gintimizde fizik muayene ve hastanin
dikkatli bir gézle incelenmesi dnemli bir tani koyma araci olabilir ve tanisal testlerin planlanmasinda bize yol
gosterir.

Anahtar Kelimeler: Genetik, griscelli sendromu, glimis grisi sag rengi

Resimla, Resim 1b

Tablo1: Laboratuvar incelemeleri

Tam kan sayimi PKL (%)

Beyaz kiire (/mm?) 15630 CD3+ 72
Hb (gr/dl) 11,3 CD3+4+ 52
Plt (/mm3) 487000 CD3+8+ 15
ANS (/mm?) 3410 CD19+ 17
ALS (/mm?) 10700 CD16-56 7,6
IgG (mg/dl) 740 RTE 68,73
IgA (mg/dl) 47,7  HafizaB 2,81
IgM (mg/dl) 54,2

IgE (1U/ml) <18,1
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[Abstract:0228] [PS — 120] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Nadir Goriilen Konjenital Sendrom: DEGCAGS Sendromliu Olgu Sunumu

Taha Yasin Akin, Nezihe Nefise Ulug, Nagihan Iskender, Ismail Ozanli, Isil Eser Simsek, Metin Aydogan
Kocaeli Universitesi Tip Faklltesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji

GIRIS

DEGCAGS sendromu, Zinc Finger Protein 699(ZNF699) geninde mutasyonla karakterize dismorfik yiz
ozellikleri,global nérogelisimsel gecikme,bliyiime gelisme geriligi,multisistemik anomaliler ile karakterize
otozomal resesif bozukluktur. Tekrarlayan enfeksiyonlarin eslik edebilecedi bildirilmis olup, bildirilen olgularin
immunolojik tanilar belirsizdir.Olgumuzla, birlikteligi genetik veri tabaninda bildirilmemis, ZNF699 geninde
mutasyon saptanan yaygin dedisken immun yetmezlik(CVID)vakasi sunulmustur.

OLGU

Yedi yasinda erkek hasta, 1,5 yasindan beri olan tekrarlayan (st ve alt solunum yolu enfeksiyonu,otitis media
ve eksterna nedeniyle poliklinigimize basvurdu.0zgegmisinde;term, spontan vajinal yolla 3550 gr dogan
hastanin solunum sikintisi nedeniyle 20 gin yenidogan yogun bakim Gnitesinde yatis 6ykus(
mevcuttu.Noérolojik gelisiminde, ylrimesi 22 aylikken olmustu,dil gelisimindeki gerilik igin konugsma terapisini
halen almaktaydi.Soy gegmisinde; anne baba sag saglikliydi, 1.derece kuzen evliligi mevcuttu.Antropometrik
Olcimleri; boy:112cm(SDS:-2,07), adirlik:17 kg(SDS:-2,4) idi.Hastanin yapilan fizik muayenesinde kaba yliz
gorinimu,kalin kas yapisi,belirgin burun képrist,buytk kulaklar,uzun filtrum, ince Ust dudak, genis agiz
yapisi, mikrognati, retrognati, yliksek kemerli damak ve bozulmus dis yapisi, retraktil testis, ayaklarda 2. ve
3. parmaklarda sindaktilisi mevcuttu, diger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuvar incelemelerinde anemi,
lenfopeni, IgM dusltklugu, IgG2 ve 1gG4 dusiukligl, CD19 ve CD20 dusikligi saptanan hastanin izleminde
IgG diizeylerinde de diisiis saptandi (Tablo 1). izleminde tekrarlayan pyojenik enfeksiyonlar devam eden,
toraks tomografisinde bronsiektazik dedisiklikler saptanan hastaya CVID tanisiyla kotrimaksazol profilaksisi ve
IVIG tedavisi baslandi. Dismorfik 6zellikleri olan, bliyime gelisme geriligi, global nérogelisimsel geriligi, iskelet
anomalisi, gastrodzefageal refllisi ve anemisi bulunan hastaya genetik analiz yapildi. Tim gen analizinde
ZNF699 mutasyonu saptanan hasta DEGCAGS Sendromu tanisi aldi.

SONUC

Immun yetmezlik tablolarinin konjenital sendromlarin bir komponenti olabilecedi unutulmamali, dismorfik
bulgular ve multisistemik tutulum varliginda genetik yonlendirmesi mutlaka yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital Sendrom, DEGCAGS sendromu, CVID, ZNF699

Resi1}1_ 1: Hastanin dismorfik yiiz ozellikleri
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Tablo 1: Hastanin basvuru esnasinda ve izlemindeki kan sonuc¢lari
Basvuru Sirasindaki Tetkikleri Degeri -2 SDS sinir1 izlemdeki Tetkikleri Degeri -2 SDS siniri

WBC (x109) 7,26 WBC (x109) 2,24
LENF (x109) 1,25 LENF (x109) 11

HGB (gr/dl) 11 HGB (gr/dl) 8,5

MCV (fL) 79 MCV (fL) 81

PLT (x109) 130 PLT (x109) 300

IgA (mg/dl) 130 49 IgA (mg/dl) 132 39
IgM (mg/dl) 41 44 IgM (mg/dl) 37 33
IgG (mg/dl) 625 591 19G (mg/dl) 490 683
IgE (U/ml) 4,5 IgE (U/ml) 6

CD19 (%) 1,01 10 CD19 (%) 0,71 10
CD20 (%) 15 11 CD20 (%) 074 11

*SDS: Standart Deviasyon * WBC:White Blood Cell *HGB:Hemoglobin *LENF:Lenfosit
*MCV:Mean Corpuscular Volume *PLT:Platelet *Ig:Immunoglobulin *CD:Cluster of
Differentiation

[Abstract:0229] [PS — 121] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Chediak-Higashi Sendromunda erken teshis ve hematopoetik kok hiicre naklinin 6nemi

Muhammed Furkan Erden, Oznur Dogar, Mehmet Yavuz Ozbey, Nejdet Karabey, Gékhan Ozel, Hiiseyin
Tokg6z, Mustafa BlyUlkavci, Sukrd Nail Guner, Ismail Reisli, Sevgi Keleg
Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

GIRIS:

Chediak-Higashi sendromu (CHS), ciltte ve sacta hipopigmentasyon veya okllokiitandz albinizm, kanama
diyatezi, tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar ve nérolojik bozukluklar ile karekterize olup, otozomal resesif
kalitim gdsteren nadir gériilen bir hastaliktir.Ozellikle kemik iliginde, myelositer seri hiicrelerinde dev
intrasitoplazmik grandllerin varhdi tani koydurucudur. Tedavide vakit kaybedilmeden allojeneik hematopoietik
kodk hiicre nakli(HSCT) yapilmalidir. Burada erken tani ile kék hicre naklinin 6nemini vurgulayan, ikisi akselere
fazda UG¢ CHS olgusunu sunmaktayiz.

OLGU 1:

Dogumdan sonra solunum sikintisi nedeniyle hastanede takip edilen hastanin periferik kan yaymasinda dev
graniller gozlendi.Kemik iligi aspirasyonunda miyeloid seri igerisinde gok sayida iri bazofilik graniller izlendi.
Gri renkte sa¢ mevcuttu. Anne-baba arasinda akraba evliligi olan hastada LYST gen defekti
gosterildi.Hepatosplenomegalisi ve kanamaya edilimi olmayan olgunun stabil dénemde oldugu distntldi.6
ayhkken HSCT yapilan hasta yasamini hastaliksiz devam ettirmektedir.

OLGU 2:

Dogumdan itibaren tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari olan hastada anne-baba arasinda akraba
evliligi mevcuttu.Hepatosplenomegalisi olan hastanin kemik iligi incelemesinde hemofagositoz saptandi.
Yapilan periferik yaymasinda l6kositlerde dev graniller gorildi. Hasta Hemofagositik lenfohistiositoz(HLH)
olarak dederlendirildi ve tedavisine baslandi. LYST gen defekti gosterilen, akselere fazda takip edilen hasta 1.5
yasinda kaybedildi.

125



10.koNGRES|

OLGU 3:

Dogumdan itibaren tekrarlayan akciger enfeksiyonlari olan hastada gri sa¢ gorintimi ve periferik yaymasinda
gorulen dev grantller nedeniyle CHS dlstnuldi.Anne-baba arasinda akraba evliligi olan hastada
hepatosplenomegali mevcuttu.Yapilan genetik incelemede LYST gen defekti gosterildi.Akselere fazda takip
edilen hasta 6 yasinda kaybedildi.

Sonug: Sacta ve ciltte pigmentasyonu azalmis, sik enfeksiyon geciren ve grantlositlerde dev azurofilik
sitoplazmik inklizyonlar saptanan hastalarda CHS dusunulmelidir. Kesin tani genetik olarak konulmakta ve
tani alan hastalar vakit kaybedilmeden kdk hiicre nakline yénlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Chediak-Higashi Sendromu, hematopoetik kék hicre nakli, LYST, okilokutanéz albinizm

Tablo 1: Olgular ve Laboratuvar Bulgular

OLGU 1 OLGU 2 OLGU 3
Yas 2 Yas 1,5 Yas 6 Yas
Cinsiyet Erkek Kiz Erkek
Tanm Yast 0 Ay 1,5 Yas 1 Yas
Aile Oykiisii Var Yok Yok
Tekrarlayan Enfeksiyonlar Var Var Var
HLH Gelisimi Yok Var Yok
Norolojik Disfonksiyon, Diger Komplikasyonlar Var Yok Yok
Gri Sa¢ Rengi Var Var Var
Akraba Evliligi Var Var Var
CD3% 68 60 51
CD4% 36 36 15
CD8% 31 20 35
CD16-CD56% 13 2,4 17
CD19%% 59 36 34
IgG(mg/dl) 268 1440 1090
IgA(mg/dl) 89 124 72,6
IgM(mg/dl) 34,3 953 49,7
IgE(1U/mL) 17,1 33,6 155
WBC(/mm3) 8760 8160 2710
ANS(/mm3) 1890 290 410
ALS(/mm3) 4930 7060 1320
HGB(gr/dl) 9,8 9,6 10,7
PLT(/mm3) 578000 146000 368000
LYST Gen Mutasyonu c4776, Trpl592 c¢5272,5278dup Trpl592
HSCT HSCT abisinden Yok HSCT basarisiz
Sonug Canli Olii Olii
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[Abstract:0230] [PS — 122] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

0-18 Yas Arasi Anal Apse Tanili Hastalarin Klinik Ve immiinolojik Ozelliklerinin
Degerlendirilmesi

Isilay Turan, Selami Ulas, Sezin Naiboglu, ilke Yildirim, Giilsah Kalay, Nermin Kapci, Burcu Cil, Kiibra Yirgin,
Ahmet Sert, Meryem Ozcelik, Cagla Karavaizo§lu, Serdar Al, Pinar Gékmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy,
Cigdem Aydogmus

SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Iimmunolojisi ve Alerji Bilim Dali

Perianal apse, cocuklarda yaygin gérilen bir hastaliktir,6zellikle farkl yerlerde tekrarlayan perianal apsesi olan
cocuklarda altta yatan immin yetmezlik,inflamatuvar bagirsak hastalidi gibi predispozan faktorleri arastirmak
gerekmektedir. Ayni yerde tekrarlayan perianal apsesi olan alti ayin altindaki cocuklarda perianal fistll gibi
hazirlayici anatomik bir bozukluk olabilir. Calismamizda ¢ocukluk yas grubunda perianal apse tanisi alan
olgularin klinik ve laboratuvar bulgularinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Gereg ve Yontemler: Nisan 2020-Temmuz 2023 tarihleri arasinda Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk
Immunolojisi ve Alerji klinigine ayaktan basvuran veya konsiilte edilen perianal apse tanili hastalarin tibbi
kayitlari, arastirmanin amaclar dogrultusunda retrospektif incelendi.

Bulgular: Perianal apse tanisi alan 59 hastanin 48 (%81.4)'G erkek, 11 (% 18.6)’si kizdi.Yas ortalamalari
17,80 £ 30.64 aydi (1-180). Hastalarin 25 (%42.3)'U alti aydan klgulktl. Hastalardan 1 (%1.7)’si eksik asili
idi. Diger hastalarin hepsi (%98.3)'l tam aslli idi. Arastirmaya dahil edilen hastalarin 52 (%88.1) ‘inin blylme
gelisme geriligi yok iken 7 hastanin (%11.9) ise vardi. Hastalarin 47 (%79.7)'sinin tekli apsesi varken 12
(%20.3)’Unln apsesi ¢oklu idi. Hastalarin 23 (%39.0)'Inin ayni yerde tekrarlayan perianal apse 6ykulsid vardi.
Bu hastalarin 11 (%47.8)'ine perianal fistil tanisi ile fistlilektomi uygulandi. Cocuk gastroenterolojiden
konsllte edilen hastalarin 3 (%5.1)’i inflamatuar barsak hastaligi tanisi aldi. Primer immun yetmezlik
arastirilan hastalarimizdan birisi HAX1 gen defekti, ikincisi hiper IgM sendromu (CD40 ligand eksikligi) tanisi
almis olup tim hastalarin % 3.38’ ini olusturmaktadir.

Sonug: Perianal apse gocuklarda sik gortilmekle birlikte hastaligin yonetiminde ve tedavisindeki veriler
yetersizdir. Bliyime gelisme geriligi, akraba evliligi, ailede primer immun yetmezlik 6ykist olan hastalarda ilk
perianal apse ile basvursalar dahi primer immun yetmezlik mutlaka arastinimahdir.

Anahtar Kelimeler: perianal apse, primer immun yetmezlik, inflamatuar barsak hastaligi, perianal fistul

[Abstract:0231] [PS — 123] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Primer Immiin Yetmezlikte (PiY) Erken Tani Nasil Gelistirilebilir: I. italyan-Tiirk ortak
Calistay! ve Sonuglan

Aydan ikinciodullari, Figen Dodu?, Valentina Guarnieri2, Sule Haskologlu!, Chiara Allegrini2, Candan
Islamoglu!, Nazl Deveci?, Seda Altiner3, Betiil Ozdel Oztiirk3, Selin Seving!, Can Akall, Gékcan Oztiirk!, Omiir
Ardeniz*, Deniz Cagdas Ayvaz®, Gllsan Sucak®, Dilsad Mungan3, Sevim Baybek3, Roberto Crea’?, Sinan
Aktolga’, Chiari Azzari?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Floransa Universitesi, Anna Meyer Cocuk Hastanesi Immiinoloji Bélimii, Ankara, Tirkiye

3Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, G6§iis Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Klinik immunoloji Bilim Dali,
Ankara, Turkiye

4Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Dahiliye Anabilim Dali, Alerji ve Klinik imminoloji Bilim Dali, Ankara, Turkey
SHacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

6Hacettepe Universitesi, Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara, Tirkiye
7Kiiresel Tibbi Isler, Kedrion SpA, Castelvecchio Pascoli, Lucca, italya

Bu Galistay; Floransa Universitesi Anna Meyer Cocuk Hastanesi immiinoloji Bélimii ile Ankara Universitesi
Cocuk Immiinoloji-Alerji Bilim Dali'nin is birligi ile her iki (ilkenin pediatrik ve yetiskin klinik immiinoloji
uzmanlarinda PIY farkindahgini ve bilgi diizeyini belirlemek; erken taniyi gelistirmek ve geg taninin éniindeki
engelleri kaldirmak igin egitim ve arastirma olanaklarini degerlendirmek amaglari ile 18 Kasim 2023'de
Ankara’da, gocuk hastanemizin akademik yerleskesinde gergeklestirildi. Calistaya gocuk ve eriskin immdinoloji-
alerji yan dal asistanlari, uzman ve hocalardan olusan 50 hekim katildi.

1) PiY’de tani: Neredeyiz? bashkli ilk oturumda AKIY'de yenidodan taramasi ile her iki tilkede cocuk ve erigkin
yas grubu PIY hastalarinda erken tanida gelinen son nokta ele alindi. 2) interaktif grup calismalari: Neye
ihtiyacimiz var? Nasil yapalim? bashkl ikinci oturumda katiimcilar ic gruba ayrildi. ilk grupta gocuk, ikinci
grupta eriskin hekimlerin tani, tedavi ve izlemde yasadiklari sorunlar, egitimlerine katki olusturacak o6neriler
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dederlendirildi. Uclincli grupta sadlik otoriteleri, hasta kuruluslari ve PIY merkezlerinin sorumlulari erken tani,
tedavi ve izlemde karsilasilan sorunlara iliskin ¢c6ziim 6énerilerini sundular.

3) Kapanista onceki oturumlarda éne cikan ortak éneriler tim katihimcilar ile paylasildi.

Sonuc olarak bu ilk ortak calistayda italya ve Tirkiye'de PIY'li hastalara hemen hemen benzer sartlarda
tani/tedavi olanagi sunan hekimler arasinda iletisim ve is birliginin arttinimasi hedefi kabul gérda. EJitim ve
arastirma olanaklarinin desteklenmesi, yan dal asistanlarina ydnelik yaz okullari ve rotasyon programlarinin
dizenlenmesi, online vaka toplantilarinin gergeklestiriimesi, ileri tani testleri ve tedavi yéntemlerine yénelik
kilavuzlar hazirlanmasi, biytliyerek eriskin yasa gecen PIY hastalarinin cocuk immiinoloji uzman ve
kliniklerinden eriskin hekim ve kliniklerine gecisine yonelik hassas ve kavrayici protokollerin hazirlanmasi
kararlastirildi.

Anahtar Kelimeler: Primer Immiin Yetmezlik Farkindaligi, AKIY yenidogan taramasi, Tiirk italyan isbirligi

[Abstract:0232] [PS — 124] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Nadir Bir Immun Yetmezlik Olgusu

Reyhan Gimisburun?!, Onurcan Yildinm?!, Bilge Arslan Arslant?, Sabay Akbas!, Ceyda Tunakan Dalgig?,
Neslihan Karaca?, Safa Baris3, Omiir Ardenizl

1Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Alerji ve Immiunoloji Bilim Dali, izmir, Tirkiye

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dal, izmir, Tiirkiye

3Marmara Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve imminoloji Bilim Dali, Pendik, istanbul,
Tarkiye

Giris: Primer immin yetmezlik(P1Y) hastalarinda erken tani, erken tedavi olanagi sadlayarak hastahga bagh
komplikasyonlari ve 8lim{ &nlemeye yardimci olabilir. Klinigi PIY’le uyumlu ve genetik analizinde Makrofajda
eksprese edilen gen 1(MPEG1) varyanti saptanan bir olgumuzu sunmayi amagcladik.

Olgu: 21yas/E/EXT., 6aylikken hipospadiastan opere. 3-5yas Evans sendromu, 9yas tonsillektomi, 11yas VZV
pndmonisi, 13yas kronik urtikeri mevcut hasta hipoglobulinemileri saptanmasi Uzerine pediatrik immunolojiye
yonlendirilmis. Otoimmin hemolitik anemi( 3 kez agdir hemolitik kriz ile pulse steroid, mikofenolat mofetil,
sirolimus, rituksimab), molloskum contagiosum, akcigerde multipl granilomatéz noddller, mediastinal LAM,
bronsektazi, depresyon, mastoidit, isitme kaybi, epididimit, hepatosplenomegali(hepatosteatoz), osteoporoz,
kronik diyare(cryptosporidium spp. Ookistleri, 3 kez nérovirus tipl+, 6zefagusda yogun aftdz lezyonlar, kronik
gastrit, kolonda lamina propriada plazma hticresi yoklugu) tanilariyla takipte olan hasta 20 yasinda acile
bulanti-kusma-denge bozuklugu sikayetiyle bagvurdu. FM: serebellar testler bozuk, ataksi mevcut. Akut
serebellit 6n tanisiyla eriskin immiunolojiye yatisi yapildi. Hastanin laboratuvar, radyolojik sonuglari tablo 1'de
sunulmustur. Yurtdisi genetik laboratuvarina daha énce gonderilen sonugclari son klinigi paylasilarak tekrar
dederlendirilmesi istendi ve G6PD, PYGM, SOD3 genlerinde patojen mutasyonlar bildirildi.
Otoimmiin/enfektif/toksik/metabolit cerebellit 6n tanisiyla génderilen kan ve BOS tetkikleri normal sinirlarda
saptandi. Takibinde pansitopeni ve KCFT bozuklugu derinlesen hasta Kibx ve KCbx istemedi. Ajitasyonlar
artan hasta ailesi ve kendi istedi ile tedavisi diizenlenerek taburcu edildi. 10 ay sonra acile 2 haftadir sliren
ates, nefes darlidi, ishal yakinmalariyla geldi. ARDS 6n tanisiyla YBU interne edildi. Polimikrobiyal bilateral
pndmoni, solunum yetmezligi, sepsis, pansitopeni, GIS kanamasi ile 20 giin sonra exitus oldu.

Sonug: PIY klinigi ve imminolojik dzelliklere sahip tim hastalarin erken yasta genetik testlerin yapiimasi
hayati 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: MPEG1 varyanti, G6PD eksikligi, Immin yetmezlik, Cerebellit
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KLINIK iMMUNOLOJI

KONGRESI

Tablo 1.
Test Referans Aralig: Sonug Test Referans Araligr [ Sonug
SGOT(AST) (U/L) <35 34 Lékosit (x10*3/MM3) 45-11 2030
SGPT(ALT) (U/L) <45 23 Ngtrofi] (x10°3/MM3) 18-727 1430
ALKALEN FOSFATAZ (U/L) | 40-129 125 Lenfosit {x10°3/MM3) 1-48 230
GGT (U/L) <55 32 Monosit (x1043/MM3) | 0-Q8 350
T.PROTEIN (G/DL) 54-83 51.8 Egzinofil (x10%3/MM3) | 0-045 10
ALBUMIN (G/DL) 3.5-32 344 | Bazofil (x10"3/MM3) 0-02 0
URE (MG/DL) 10-50 234 Eritrosit (x10°3/MM3) 452-58 3690
KREATININ (MG/DL) 07-313 0.71 Hemoglobin (G/DL) 135-125 116
LDH (U/L) 135-225 222 Hematokrit (%) 415-504 351
Demir ({ug/D1) 59-158 60 Trombosis (x1073/MM3) | 150 - 450 84.00
TDBK (ug/Dl) 228-428 242 B 12 Vitamini {ng/L) 157 - 866 367

| Ferritin 30- 400 198 Folik 35id (ug/L) 389-268 6.27
Direct Coombs G6PDH U/gHh 7-20

DIFUZYON MRG

Bilateral serebellar pedinkiiler dizeyinde T2-FLAIR hiperintens lezyonlar izlenen olguda bulgular altta

yatabilecek sistemik bir hastalik tutulumuna ait olabileceg! gibi serebellite de ait olabilir. Olgunun bu
agxdan Klinik ve lab, korelasyony Snerilir.

Bilateral serebellar pedikillarden hemisferere dogru uzanan T2A-FLAIR hipgerintens alanlarda onceki
incelemeye kiyasia benzer morfoloji ve boyutta olup bulgular gncelike toksik:metabolik tutuluma bagh
degerlendiriimigtir bu lokalizasyonlarda kolin/pag orans artmis olup olas enfeksivez-enflamatuar
surecler ekarte edilemez perfizyonel arts s3ptanmamisuc.Rider bulgular bir dneeki mrg He benzerdir.
HRCT Mediastands en buylginin kisa aksi subkaringl duzeyde yaklasik 13.5 mm olglien lenf bezieri
izlenmigtir. Perikardiumel en belirgin yerinde antesiorda yakiagik olarak §.5 mm'ye ulagan efuzyon sivisi
gozlenmistir. Akclger havalanma ve damarlanmasinin degerlendiriimesinde manifest ppnemonik
infiltrasyon bulgusu saptanmamistir.

Karaciger normal boyuttadir, Karaciger parankimi kaba heterojen izlendiRalak boyutu 16 cm olup

Portal ¥en renkli Doppler

USG ve Abdomen USG normalden blyuktdr. Parankim vapssi normaidic.Portal ven 18 mm,, spienik ven 10mm., superior
mezenterik ven (SMV) 12 mm. ¢apindadir, Bu damariarda akim yonlen hepatapedaldic, PHT bulgulan
ve Kr, Karaciger hastahg) bulgulan

Yuzeyel Doku USG Bilateral aksilla ve inguinaide en biyTkleri sag inguinalde 23°4 mm ofan kanlanmas: ve morfolojisi
resktif lehine degerjandirlen multipie LAM izlendi

Genetik Analiz PYGM HGNC:5726 chrll §4747273 GT G 0,0001153 35 0 frameshift c.2262del

SOD3 HGNC-11181 chrd 24800212 C G 0,02251 3047 39 missense c.6910>G
G6PD HGNC:4057 chrX 154532403 C G 0,000005488 1 0 missense ¢.1485G>C
MPEG1 Chr11 59211618 G C 0.00002407 7 0 stop-gained (encodes Perforin-2)

[Abstract:0235] [PS — 125] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

CNV Analizinde 16q24.3 lokusunda 6.5 Mb Duplikasyon Saptanan Primer Immiin
Yetmezlik Olgusu

Reyhan Glmusburun?, Onurcan Yildirnm?!, Metehan Karakog?, Sinan Sahillioglu?, Ceyda Tunakan Dalgic!, Ayca
Aykut3, Asude Durmaz3, Nilay Danis?, Ilgin Yildirrm SimsirS, Omir Ardeniz?

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

4Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi I¢c Hastaliklari Anabilim Dali,izmir

SEge Universitesi Tip Fakiltesi, Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, izmir

Giris: Kopya sayisi varyasyonlarin (CNV), genetik kaynakli hastaliklara katkisi son yillarda iyi bilinmektedir.
Gelisimsel gecikme, zihinsel yetersizlik, kisa boy ve spesifik olmayan dismorfik 6zellikler ile klinigimize
basvuran bir primer immun yetmezlik(PIY) olgusu sunuyoruz.

Olgu: 25 yas/K, 32. gebelik haftasinda erken membran riiptiirii nedeniyle sezeryanla dogan hastanin
dogumda aspirasyon 6yklisi mevcut. Bebeklikte beslenme glcligl, yumusak damakta asir mobilite,
laringomalazi 6yklsu olan hastanin 9 yasinda vezikolreteral reflli, sag bobrek atrofisi saptanmis. Sik Ust/alt
solunum ve idrar yolu enfeksiyonlari 12 yasina kadar devam etmis. 10 yasinda sag paraovarial-paravezikal
bélgede 3.5*%5.5cmlik LAP? eksizyonu yapilmis ve ilk 24 saatte bilateral pnémoni gelismis. Patoloji sonucunda
germinal merkezlerin progresif transformasyonu olarak kabul edilmis ancak noduler lenfosit predominant

129



10.koNGRES|

HL(NLPHL) kuskusu ile 3 ay araliklarla takibi planlanmis.14 yasinda boyun BT: 1.6*2.1cm dizgln konturlu
LAM, bilateral servikal gcok sayida 1cm LAM; 19 yasinda Batin USG: hepatomegali(18cm)(grade 3
hepatosteatoz) sag ilik 5.2 cm ve sag inguinalde 5.1 cm LAM. 22 yasinda submandibuler LAP tru-cut biopside
NLPHL(CD20(+), 30 vel5(-)) saptanarak R-CHOP protokoll uygulanmis. 24 yasinda KCFT yksekligi devam
eden hastadan KCBX: Granillomatoz hepatit (toksik hepatit) olarak dederlendirilmis. Takipte olan hastanin
panhipoglobulinemisi saptanmasi Uizerine tarafimiza yonlendirilmis. KT éncesinde ve glincel
panhipoglobulinemik olan hastaya primer immin yetmezlik diisiinilerek IVIG tedavisi baslandi. WES
analizinde, HGVS 16q22.3-q24.3 lokusunda 17487KBP boyutunda duplikasyon saptandi. Basvuru sirasindaki
fizik muayene, tim laboratuvar, gérintiileme ve genetik sonuglar tablol de verilmistir.

Sonug: PIY’ de tani verimliliginin artinlmasi amaciyla CNV dikkate alan genetik degerlendirme segeneklerinin
dederlendirilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kopya sayisi varyasyonlari, Duplikasyon, Immiin yetmezlik

Tablo 1.

Test Referans Arakn Somec Test Referans Arahm Somug

SGOTASD (V1) <35 1 Tokom G I NG 23-11 210

SGPT(ALT) (UL) <45 40 Matasl (x10"30DL5) 18-27 4930

ALKALEN FOSFATAZ (UL) | 40-129 ) Lenfosit (x10°3 D) 1-48 1360

GGT (UL) <55 140 Mopgsit (x10°30D.5) 0-08 370

TPROTEIN (GDL) 64-32 569 Eczmosl (x10733.03) 0.043 o)

ALBUMIN (GDL) 35-52 412 Bazofil (x10°3NDME) 0-02 10

URE (MGDL) 10- 50 22 Exitrosit (x10°3 MAG) 452-39 4030

KREATINDY (MGDL) 07-13 Hamgozlobin (GDL) 133-15 101

LDH (UL) 135 - 225 ﬁl Heneanirit (%) 415304 316

PTHugl 1543 $0.66 Txpmbosi (10 3A0ME) | 150830 225.000

Kalsivum me di 86102 B 12 Vitamsni (g='L) 97 - 866 317

Fosfor me'dl 2343 303 Eolik aud (usL) 80-268

25-OH yit D zgimnl 20-30 31 ACEUL -52 83

GHusl 0.13-5.68 in IGF p=L 130 343

Flauzdl 0.89-1.76 134 Azt-1P0 [Uml <54 7.1

TSEmUL 027-32 695 ANA 0130

Fizk muayene: Mental retasdasyon. mikzognatl. pednartnk tmaklar, yuvarlak yiz, hsaﬂmmce dudak, aynk gogis,
bacaklarda X-ban mevcut. Az kelimeh kasa cimlelerle iletiyim kuruluyor. Sklerz bevaz géruninmde.
Strabismnz meveut. 0.25 astigmat ve 0,50 miyop var. Gézlitk kullamyor. Denn mmmwga’ kot
altinda 2cm ele gelivor. Dilzgin kenarh, ymnsak, Dalak kot altinda 3 cm ele gehvor

LAP Patoloji LENF NODULU, EKSIZYONEL BIYOPSI, SUBMANDIBULER, SOL, KONSULTASYON; NODULER
LENFOSIT PREDOMINANT HODGKIN LENFOMA (ICD-0: 96593

KCBx Portal inflamagyon hafif Hicre natiri) Lenfositik Inflamatuar infiltratta plazma hiicre belirginlif vok Intsrfaz
hepatiti Var. Rejenerasyon bulgulan Var rozet olusumu Var hepatosit kordonlannda kalinlasma Var. Izole

Var TANI GRANULOMATOZ HEPATIT

Endoskop: m alserler leem\'ot m m iler: derecede Gdemli. Korpus ve antnun

mkozalan 85 clarek sdemlsve b alserlenEndoskopk etematas,
PARER equt-hx KRO\'IKGASTRIT}» DE
‘l‘erunml mm 5 om ik segmentings mukoza grapiiler, bx alnd). pap kolonda mukoza yer yer
granller gorumumde, b alnd). Inyersyonda anal kanalda intemal hemorpidier mexsut Endoskonik
mmwmmmm &sﬂmmﬁn\u‘ Knpt distorsiyony vok
wmmsu lenfositoz olafan sayida Aktif Eozinofilik infiltrasyon var seyrek
enflamasvon vok AKTIF KRONIK IL TER.\!]N-\LILEL'M

Abdomen USG Kancxgerbowtuutm; 175 o, ve parankam ekosu hepatosteatoza sekonder grade 1 artmagter. Dalak
bovutlan arteugtr (15 x 5 cm) Saz babrek atrofik gorinimdedir

Yuzeye!l ve Boyym LISG | Her ika taraf gkzller ve mgumnal bolgede patolojik gorimamde lenf nodu (LAP) gozlenmed:. Kromik: atrofik
it

HRCT Sas*usammlmsammmmmmmwmmm

azal segmentte milimetnk bovutiu nonspesifik sunp!
DEXA Nomal
GENETIK NGS: 16q’4 3 lokusunda 6.5 Mb Duphhsvon(chrlﬁ 83635803-90142573)
¢ Analiz ile kesmiestinlmiztir HGVS 16922.3-924.3 Iokusunda 17487 KBP boyutunda 211

gen(OMIM 58) kazang
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[Abstract:0236] [PS — 126] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Kabuki Make-Up Sendromu: Olgu Sunumu

Reyhan Gimisburun?, Onurcan Yildirnm?!, Mustafa Ozdemir?, Ceyda Tunakan Dalgic!, Metehan Karakog?, Ayca
Aykut3, Ilgin Yildirim Simsir4, Omir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

4Ege Universitesi Tip Fakdiltesi,Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, izmir

Giris: Kabuki make-up sendromu(KMS), nadir bir nérogelisimsel bozukluktur. Karakteristik yliz gérinimda,
psikomotor ve dil alaninda gerilik, iskelet anomalileri, kriptorsidizm otoimmin sitopeni, hipoplastik sol kalp
sendromu, osteoporoz, Interstisyel nodiiller ve primer immun yetmezlik(PIY) tanilariyla takip ettigimiz KMS tip
1 hastayi sunuyoruz.

Olgu: 25 yas/E, dogumunda mekonyum aspirasyon oyktlisi ve bebekliginde beslenme gulicltigi, sik pnémoni,
antibiyotik kullanimi olan hasta 4 yasinda ylrimeye baglamis, konusmasi ¢ok geg olmus. 7 yasinda klinik
olarak kabuki make up sendromu tanisi almis ancak dizenli olarak takibi olmamis. 3 yil 6nce pnédmoni
tanisiyla tetkik edilirken otoimmin hemolitik anemi tanisi konularak steroid, 4 doz rituksimab tedavisi almis.
Son bir yildir sik enfeksiyon ve pndmoni tanisiyla tarafimiza basvurdu. Akrabalik déykiisi yok ancak annesinin
hala gocuklari engelliymis vefat etmisler ama detayini bilmiyor. G2P2A0K0Y2(g1l:hastamiz, g2 17 yas sag-
saglikh). Fizik muayene, laboratuvar ve géruntiileme sonuglari Tablo 1'de verilmektedir. Genetik olarak
KMT2D(chr12-49049834 c.3754C>T(p.Arg1252), heterozigot, Patojenik) mutasyonu saptanmistir.

Sonug: KMS’da hastalarin %60-73'linde PIY ve otoimmiin bozukluklar ortaya gikarken %58
hipogamaglobulinemi ve %80 IgA eksikligi gortldigu rapor edilmektedir. Ne yazik ki olgumuzda da oldugu
gibi klinik yénetim semptom odakli kalmaktadir. KMS’de bircok PIY gibi multidisipliner yaklasim hastalik yiki
ve yasam kalitesi Uzerindeki etkisini vurgulamak istiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Kabuki Make-Up Sendromu, immiin yetmezlik, OIHA

Tablo 1.
Sonug Test Referans Arah@n | Somug

Test

SGOT(AST) (UL) 19 Lakosit (x10"30D\3) 45-11 1300

SGPT(ALT) (UL) 23 x10°3ADM3) 8-12 S

ALKALEN FOSFATAZ (UL) 118 Lenfosit (x10*3MM3) -43 2

GGT (UL) ] Monoait (x10"3MM3) -08 67

TPROTEIN (GDL) ] Egzinofil (x10°3MM3) 0-045 80

_eumm&m 45 Bazofil (x10°300DM3) 0-02 0
| URE MG/DL) 15 Eritrosit (x10"3ANM3) 432-39 6010
| KREATININ (MG/DL) 057 Hemoglobin (GDL) 135-173 13.2
| LDH(UL) _ 83 Hematokrit (9¢) 415-30.4 4.1
GSPDH U'gHb .3 Trombesit (x10°3ANDM3) 150 - 450 220.000
[ Haptogiohulin myal 50| G RET 0513 211
| T testesteron nzdl 333 GHugL 0.05-247 0.1
| _ACTH (Sabah) p2/T. 3l Kartizol (Sabah) ug/dl, 4.82-1035 137
FSHUL 188 LHUL 1.7-86 948
Ostradiol (E2) zg’L 353 Sematomedin-C IGF-1) 135-328 794
L
Prolaktia ng/mL. 2622 -E“lﬁ-'l'PO, Ant-TG, TSH, Diomal
FT4

Pexiferik kan yaymas Bit porusl -atinik lenforoonesifer hicreler zoriid, pormekrom, anizesitoz. paikilositez,
hleniind«

Fizik Muayene lwmmn kur Iy s tam vor, ann hareketli).
Boy;1.56, kilo:55kg, Biyik belirgin kulak, diyuk kulak, antevert kulak, preswyililer pitti
igitme kayby, gézde wzun paipehral fisii, pitozis, l\nkh;hr burusda ¢ékek burus ucy,
lasa kolumells, agizda aynik digler ve yilsek damak. Dizmorfik olarsk sol skapula ve gogus
Bizasinda zona sekeli oldugu Sgrenilen hipopigmente yama ve lezyon, surtinda akneiform
lezyonlan mevcut. jimekomasti? lipomasti, Genital musvenesinde prepisyum mevcuttur,
Wmmhsuohnbnumh«mmammmame&w KBBblhsmdl
konkalax bilateral hipextroafik serdz alant: izlendt Nazofsrenks bakin ola2an Adsnoid
mmwwmmwm un&mbuud&nﬂxiﬂm
APIAL DN takese. od Masteid ¢ yeti Fags b Quatarsgks bakis
olagan post nezal sedz akmn ~ . Goz muay inde; primer pozi da grteforik T'F vok gh
serbest WWIOnhhm Wmu sz\'dm opuxakupk dmm
bakisinda retina vapesik, bilateral optik disk inferior )

TRavERRINiR.aueRding, ack gonkospese anlamsiz mchsmmmwmx--m
htmkmdamucrhnd- duyu ve serehella DIRRAR keopere dedil pp-- . KVS
degerlendi nde EX R TY 1' SPAB:25 mmHe elobal LV hinokinerzisi LVEF 0652

DEXA Servikotorakal lnmber bdu...m Eeguosa) volge :Osteoporoz , Skakyeg fle wyuniu hethangi bir

| zorunien wlenmemeitedy.

Batm USG Karzager nomsal boyie ve paapiom yapismdady; kitle izlewmedi. Dalak boyutian }3.3 om okp
normake Gt umindadyr, pazanidind sormal gonimindedst

Yizeyel Doku USG HEMMM\!WWEMMN gorimznde lenf nodu (LAP)

HRCT ummhnugungmzmml,numbmmmmm&umm

alanda erede subkaninal dizeyde hilusy belirgm LAM
izlenumektedic. Sag tst lob auerior kesimi kompwhupenda psikardion komyulugunda yaklagik
3, ‘x. mMWWMmmmmmmmmmmm

. Her iki akciZerde kronik hava yolu hastahin bulzulan yamsya banlan iziende
geliyen bazilan da takipte gerleyen asingt flnanonlar (eafehstudy stregien digindirmelted:r).
Ek olarak akciZer paraniiruinde. cok sayida b coZu 533k milimetrik parankineal nodisler
goriinim. Altta yatabilecek granilomassz lenfotik intertinyml paimoni yonunden kugku
tanmaktadir.
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[Abstract:0238] [PS — 127] [Fagositer sistem bozukluklari]

53 yasinda kronik graniilomatdz hastalik tanisi alan olgunun klinik ve laboratuvar
ozellikleri

Ozdenur Kuzu!, Ismahan Celep?, Sevda Titen Dal?, Deniz Cagdas?
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Kronik grantilomatoz hastalik(KGH), yasami tehdit eden bakteriyel ve fungal enfeksiyonlarla karakterize, nadir
gortlen bir primer immin yetmezliktir. KGH, nikotinamid adenin dinikleotid fosfat(NADPH)oksidaz
kompleksinin alt birimlerini kodlayan bes genden

herhangi birinde meydana gelen mutasyonlardan kaynaklanir. Fagositler hticre ici

organizmalan oOldiirmek igin gerekli olan reaktif oksijen radikallerini GUretemez ve kontrolsliz inflamasyon,
granilom olusumuna yol acabilir. Bati toplumlarinda kalitim, adirlikh olarak X'e baglh(%?70) iken Glkemizde
otozomal resesif(OR) kalitim daha siktir. KGH ¢ogunlukla gocukluk déneminde(5 yasindan once) teshis edilir,
ancak OR gecisli daha hafif vakalar, geg cocuklukta veya yetiskinlikte tani almaktadir. 53 yasinda KGH tanisi
alan olgunun klinik ve laboratuvar 6zellikleri sunulmustur.

Olgu

Cocukluk doneminde tuberkiloz gegirdigi, 22 yasindan itibaren astim, 35 yasindan itibaren KOAH tanisi ile
takipli oldugu, tekrarlayan pnémoni, iki kez pulmoner tromboemboli(PTE) ve PTE'ye sekonder perikardit
Oykusi oldugu 6grenilen, oral aft ve onikomikoz sebebi ile sik hastane bagvurulari olan 53 yasinda kadin
hasta, immiuinoloji bélimine konsiilte edildi.

Oncesinde gekilen akciger tomografilerinde bronsiektazi bulgulari olan hastanin yapilan

tetkiklerinde lenfopenisi, IgE ve IgA yuksekligi mevcuttu. Nitroblue Tetrazolium(NBT) testi

negatif(%0) sonuglanan hastaya yapilan Dihidrorodamin(DHR) testinde uyariima

gerceklesmemesi tGzerine KGH tanisi konuldu. Trimetoprim-silfametoksazol proflaksisi

baslanan hasta, bakilan Aspergillus fumigatus spesifik-IgE pozitifligi nedeniyle alerjik

bronkopulmoner aspergillozis (ABPA) acisindan gogis hastaliklarina konstllte edildi ve

antifungal tedavi baslandigi 6grenildi.

Sonug

KGH, nadir bir primer immin yetmezliktir. Yonetiminde, enfeksiyonlara karsi korumak ve

enfeksiyon sikligini azaltmak icin antimikrobiyal ve imminomoduilator tedaviler kullanilir.

Kemik iligi nakli, 6zellikle geng yasta tani alan bireylerde basarilidir. Yetiskin poptilasyonda

KGH'nin teshis edilebilecedine dair farkindalidgin artmasi, erken tani ve profilaktik

antimikrobiyallerin baglanmasi agisindan faydal olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Dihidrorodamin testi mIU/ml, Kronik grantlomatdz hastalik, NADPH oksidaz kompleksi,
Nitroblue Tetrazolium testi
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Laboratuvar sonuclari
Tablo 1. Hastamn bboratuvar bulgulan

TamKan Saynm
Hb (g/dL) |13

Lakost (/ul) 4360

Mutlak Notrofil Sayss (/ul) | 3470

Mutiak Lenbsit Saypst (/) \ 980 *

Mutiak Eoznofl Sapa (/i) [ 20

Tromb ost (A2l ) | 207000

Akut Faz Reaktanlan

Sedanentasyon(rm/saat) | 48*

CRP (mgfdL) , 3,0
imeiinoglobulinler @1.)

igA [ 5,97 (1,39-378)"
I ’ 11.2(0.13-18,84)
g i1,12(n,35:.3,22)
Total IgE (ULAmi) | 679

Lenfosit alt grup lan (%)

CD3+ 48 (56-34) *
CD3+CD4+ | 26 (31-52)*
CD3+CD3+ 20 (13-35)
CD16+56+ ‘ 29 (03-22)*
CD19+ | 20 (06-23)

Anti Hbs (mIU/ml) 15.3

Anti-B , 17128

NBT | %40 »*

DHR Uyanlma yok **

[Abstract:0239] [PS — 128] [Fagositer sistem bozukluklari]

G6PC3 Eksikligine Bagh Agir Konjenital Nétropeni: Ug Vaka Sunumu

Yiiksel Kavas Yildiz!, Emel Ozylirek?, Sule Biyiik Yaytokgil!, Ahmet Cevdet Ceylan3, Emine Vezir

1Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Iimmunolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi, Ankara, Tirkiye
25aglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji Bélimii, Ankara,
Tarkiye

3Bilkent Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimi, Ankara, Tlrkiye

4Ssaghk Bilimleri Universitesi, Ankara EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerjik Hastaliklar
Klinigi, Ankara, Turkiye

Giris

Adir konjenital notropeni tip 4, Glukoz-6-fosfat katalitik alt Ginite 3 (G6PC3) genindeki mutasyonlardan
kaynaklanan nadir bir otozomal resesif durumdur. Fenotip, dedisken siddette nétropeni ve eslik eden
anomalilerden olusur. Burada G6PC3 eksikligi olan klinikleri farkli, nétropenileri olan 3 kardes hasta
sunulmustur.
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Olgular

On bir yasindaki erkek hasta, tekrarlayan anjioddem nedeniyle klinigimize yénlendirildi. Oykiisiinden yanak ve
dudaklarda aralikh sislikler yasadigi, bu sisliklerin oral aft lokalizasyonlariyla uyumlu oldugu belirlendi. Anne
baba arasinda akrabalik olan hastanin annesinde ve diger kardeslerinde de tekrarlayan oral aft 6ykusi
saptandi. Hastanin notropeni agisindan 2 yildir dis merkezde takip edildigi, ek tedavi almadigi, hastaneye yatis
gerektirecek bir enfeksiyon gegirmedigi belirlendi. Oral aftlari ve aft bolgelerinde yumusak doku 6demleri
mevcuttu. Mutlak nétrofil sayisi (MNS) 380 idi. Altl haftalik kan sayimi dederlendiriimesinde MNS dederinin
500°Un altinda oldugu gozlendi. Genetik analiz sonucu G6PC3 (NM_138387.4):¢.508C(p.His170Tyr) homozigot
muhtemel patojenik varyant olarak tespit edildi. Takip vizitlerinde tekrarlayan anal apse nedeniyle gocuk
cerrahisi polikliniginde takip edildigi, drenaj ve oral antibiyotik tedavileri aldigi 6grenilen, agir nétropenisi olan
hastaya G-CSF tedavisi 5mcg/kg/gin baslandi. 5 ve 15 yaslarinda olan 2 kardesinin de ndtropeni agisindan dis
merkezde takip edildigi, 5 yasindaki erkek kardesinin tekrarlayan kabizlik, karin agrisi sikayetlerinin ve yaygin
dis clrtklerinin oldugu ogrenildi. 15 yasindaki kiz kardesinde tekrarlayan oral aft harici bulgu yoktu.
Kardeslerinin genetik analiz sonuclari beklenmektedir.

Sonug

G6PC3 eksikligi sendromik ya da sendromik olmayan fenotiplere ve heterojen seyre sahip bir hastalktir.
Siddetli konjenital noétropenisi olan her hastada olasi bir G6PC3 eksikligi dlistintlmelidir. Klinik penetrans
degdisken oldugundan ve hicbir genotip-fenotip belirlenmediginden her hastanin ihtiyaglari
bireysellestirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Agir konjenital nétropeni, G6PC3 eksikligi, primer immun yetmezlik

[Abstract:0240] [PS — 129] [Kombine immiin yetmezlikler]

Sistemik hastalik komponenti olan Primer Immiin Yetmezlik olgu sunumu

Gilnar Aliyeva, Saliha Esenboga, Begliim Cigek, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immiinoloji BD, Ankara

GIRIS: Primer immiin yetmezlikler (P1Y) hasta fenotiplerinin karmasik olmasi nedeniyle klinik zorluklari olan
kalitsal hastaliklardir. Az sayida gen hem hiicrenin metabolik fonksiyonlari hem de PIY ile iliskilidir. B hiicreli
lenfoma/l6semi 11B (BCL11B) néronlarin, lenfosit hicrelerinin farkilasmasina ve migrasyonuna katilan bir
transkripsiyon faktértdir; ayni zamanda Bcl11b CD4 + T hiicresi mitokondriyal aktivitesini ve metabolik stresi
Onlemek icin gerekli Mcl1 ekspresyonunu uyarir. Bcl11lb kaybi T hiicresi eksikligine neden olurken ayni
zamanda mitokondriyal fonksiyona da zarar verir ve klinikte nérogelisimsel bozukluk, konusma gecikmesi,
dismorfik ylz gérinimu ile iligkilendirilmistir.

Olgu: On sekiz yasinda erkek hasta,13 yasinda tarafimiza petesi ve trombositopeni sikayeti ile basvurdu.
Oykiisiinden 2.5 yasindayden adir sucicedi enfeksiyonu nedeniyle yatirilarak takip edildigi, 1 yasindan beri
astim, 6 yasindan beri kronik ITP, hafif mental gerilik tanilariyla takipte oldugu 6grenildi. Anne baba arasinda
akrabalik olan hastanin fizik muayenesinde boy kisaligi (boy: 144cm (3-10), dismorfik yliz gérinim
mevcuttu. Immiinolojik tetkiklerinde IgE yiiksekligi, CD8+ T hiicre yiiksekligi, naive ve santral memory T
hlicre, TREC, switch memory B hiicre dustkltigt, efektor memory T hiicre ve TEMRA hiicrelerinde ytkseklik
saptandi. Hastaya kombine immin yetmezlik tanisi ile immunglobulin replasman tedavisi baslandi. Tim
ekzom dizileme analizi (WES) sonucunda BCL11B geninde c.2121 del G/p.Y 808fs*15 varyant ve TNFRSF13B
(TACI) geninde heterozigot c.2016>T/p.R67S varyant saptandi. Hastada saptanan TACI varyantinin klinik
bulgulara katkisi olan ek bir faktér olarak degerlendirildi.

Sonug: BCL11B gen defekti sendromik kombine immiin yetmezlikler bashgi altinda siniflandiriimaktadir.Bu
olguda BCL11B'ye ilaveten TACI varyant birlikteliginin daha karmasik bir fenotipe neden oldugu
dusunlilmustir. Proteinin immun sisteme etkisi hakkinda daha ayrintili molekiler galismalar gereklidir.

Anahtar Kelimeler: BCL11B, TNFRSF 13B, metabolik hastalik, primer immin yetmezlik
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Tablo 1.Hastanin laboratuvar ozellikleri

Tam Kan Sayimi

Hb (g/dL)

Lokosit (/ul )

Mutlak Noétrofil Sayist (/ul)
Mutlak Lenfosit Sayis1 (/ul )
Mutlak Eozinofil Sayis1 (/ul)
Trombosit (/ul )
Immiinoglobulinler (mg/dL)
IgA

19G

IgM

Total IgE (Ul/ml)

Anti Hbs

Lenfosit subsetleri(%)
CD3+

CD4+

CD8+

CD16+56+

CD19+

T hiicre Paneli

CD4+ Hiicre orani

Naive T Hiicre (CD4+CCR7+CD45RA+)

Santral Memory T hiicre(CD4+CCR7+CD45RA-)
Efektér Memory T hiicre(CD4+CCR7-CD45RA-)

Temra (CD4+CCR7-CD45RA+)
TREC(CD4+CD31+CD45RA+)
CD8+ Hiicre orani

Naive Tc

C.Memory Tc

E.Memory Tc

temra Tc

B hiicre paneli

CD19+Hiicre orani

CD20+Hiicre orani

16.5(13.5-16.9)
7.03 (3.91-10.9)
4.00 (1.8-6.98)
2.23 (1.26-3.35)
0.29(0.03-0.59)
72(166-308)

77(67-433)
998(835-2094)
55.7 (47- 484)
244(1-165)
1.93 negatif

85 (56-84)
40 (31-52)
40 (18-35)
4 (3-22)
8 (6-23)

35 % (29-59)
20,4 % (57-84)
4.6 % (11-26)
66.3%(3-15)
8.6%(0.4-2.6)
14%(31-81)
429%(19-29)
10.6%(28.4-80.6)
0.5%(1.0-4.5)
6.29%(6.2-29.3)
82.8%(9.1-49.1)

8%(6-23)
8%

1

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI
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Memory B hiicre (CD19+CD27+) 23.8%(17-46)
Switch Memory B hiicre (CD19+CD27+IGD-) 6%(8-27)
Marjinal Zone B hiicre (CD19+CD27+1GD+) 17.8%(7-23)
Naif B hiicre (CD19+CD27-1GD+) 70,8 % (48-79)
Aktive B hiicre (CD19+CD38-CD21 LOW) 19 % (1-10)
Plazmablast (CD19+CD38 HIGH IGM-) 2.8%(0.4-2.4)

Transitional B Hiicre (CD19+CD38 HIGH IGM HIGH) 2.7%(0.9-5.7)
Lenfosit Aktivasyonu

CD25 80(66-98)
CD69 76(70-83)

[Abstract:0241] [PS — 130] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Akut Bobrek Yetmezligi ile Basvuran PLCG2 eksikligi olan bir olgu

Ridvan Selen?, Elif Soyak Aytekin!, Arslan Bayram?, Evra Celikkaya3, Nergiz Oner*
1Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji-Alerji Bélimi, Ankara

2Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik BolimU, Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Bolimu, Ankara

4Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BolimU, Ankara

Giris: Fosfolipaz C gama 2 (PLCg2),B lenfositler ve NK hicreler dahil bircgok hematopoietik hicrede hiicresel
tepkileri kontrol eden pleiotropik bir sinyal moleklidir.PLCG2'nin otozomal dominant defektlerinde antikor
eksikligi,immundisregllasyon ve otoinflamasyon ile seyreden (PLAID) ve APLAID sendromlari
tanimlanmistir.Ayrica hastalarda mikobakteriyel enfeksiyon, mantar enfeksiyonlari ve viral enfeksiyonlara
yatkinlik ile sitopeni de rapor edilmistir(1).

Olgu: On Uc¢ yasinda kiz hasta iki haftadir olan halsizlik,bulanti,kusma ve nefes darligi sikayetleri ile
basvurdu.0zgecmisinde 6zellik olmayan hastanin ebeveyn arasinda akrabaligi yoktu.Fizik muayenesi
olagandi.Laboratuvar ve gorintiileme sonucu akut piyelonefrit ve akut bobrek yetmezligi ile uyumlu olan
hastaya antibiyoterapi ve BFT takibine baslandi. Takiplerinde kusma,karin agrisi ve atesi olan hastanin
kreatinin dederlerinde 1,59'dan 1,99 artis gézlenmesi lizerine yapilan bobrek biyopsisi tliblilointerstisyel nefrit
ile uyumlu saptandi.

Tam kan sayiminda anemi ve l6kopeni immiuinolojik degerlendirmesinde 1gG:726(907-1958), IgA:40(96-
465),IgM:32(83-282) dislik ve total IgE:2,8 gozlendi. Lenfosit alt gruplari ve RTE normal fakat sinif degisimi
yapmis B hiicreleri dusik (%4.6, 8-23),naif B hiicreleri ylksek(%86.4, 52-82) saptandi. Kemik iligi
aspirasyonunda malignite bulgusu yoktu. Antibiyotik tedavisi altinda atesi devam eden hastaya IL-1 inhibitéra
(anakinra) ve ndtropeni nedeniyle G-CSF baslandi.Anakinra’nin 4. guniinde bisitopenide diizelme
gbzlenmemesi nedeniyle pulse steroid (metilprednizolon) ve sonrasinda idame prednizolon (1 mg/kg/gin)
baslandi.Es zamanh immiunglobin replasman tedavisi verildi.Pulse steroid sonrasi takiplerinde bisitopeni ve
bdbrek fonksiyon testleri diizeldi.Primer immin yetmezlik yeni nesil dizileme panelinde PLCG2 geninde
c.1781G>A heterozigot mutasyon gdzlendi.Hasta bir yildir immiinglobulin replasman tedavisi ile semptomsuz
takip edilmektedir.

Sonug: PLCg2 mutasyonlu hastalarda otoimmunite,tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar,agir viral ve
mikobakteriyel enfeksiyonlar gibi genis klinik bulgular gérulebilmektedir.Olgumuz sitopeni nedeniyle
literatlirde nadir tibUlointerstisyel nefritli ilk olgu olma 6zelligine sahiptir.

Anahtar Kelimeler: PLCG2 heterozigot mutasyonu, tibllointerstisyel nefrit, immin disregilasyon
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[Abstract:0242] [PS — 131] [Antikor eksiklikleri]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik tanisi alan IKZF1 mutasyonuna sahip olgu

Muajde Tuba Codirli, Ummugulsiim Dikici, Ece Tustiz Onata, Oner Ozdemir
Sakarya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji Immdunoloji Bilim Dali

Giris: Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), predispozan faktérlerin yoklugunda gec baslangigl
hipogamaglobulinemi ile karakterizedir. Cogu vakada genetik neden bilinmemektedir. IKZF1 hiicre
dongustinin devamliligini ve hiicre sag kalimini kontrol eden, genlerin ekspresyonunu diizenleyen bir
transkripsiyon faktéri olan IKAROS proteinini kodlar. Lenfosit gelisiminde ve farklilasmasinda kritik rol
oynayan IKAROS ailesindeki mutasyonlar YDIY dahil olmak iizere genis bir immiinolojik ve klinik fenotip
yelpazesiyle iliskilidir.

Amac: Klinigimize sik alt solunum yolu enfeksiyonu (ASYE) nedeni ile tetkik edilen ve immunglobulin
dederlerinin diisiik saptanmasi (izerine YDIY tanisi alan 17 yasindaki erkek hastayi sunmayi planladik. Bu
hastayla iligkili genetik mutasyon, immdunolojik ve klinik sonug verileri degerlendirildi.

Olgu: 17 yasinda erkek hasta. 2 sene 6nce baslayan tekrarlayan ASYE tanisi ile hastane yatiglarinin olmasi
izerine Cocuk Alerji Immiinoloji kliniginde degerlendirildi. Anne-baba arasinda 2. dereceden akraba evliligi
olan hastanin kardeslerinde ve ailede benzer 6ykl yoktu. Basvuru sirasinda tam kan sayiminda
Lenfosit:3600mm3, Notrofil:4800mm3, IgG<1.43mg/dl, IgM:22mg/dl, IgA:6.6mg/dl, IgE<19.4mg/dI, Anti-
Hbs:0.74, Anti-Rubella IgG:8.1 IU/mL, Anti-A/Anti-B:Negatifti. Lenfosit alt grubu sonuglari CD19:2%,
CD3:66.2%, CD4:13.3%), CD8:46.3%, CD56:14.2% olarak saptandi. Hastaya YDIY tanisi ile IVIG replasmani
baslandi. Yeni Nesil Dizileme ydntemi (Clinical Exome Sequencing) ile IKZF1 geninde hg19:Chr7:50450367
exon 5 c551G>A p.(Arg184GlIn) lokasyonunda missense rs869312885 varyanti heterezigot olarak saptandi.
OMIM veri tabaninda otozomal dominant kalitilan YDIY ile iliskilendirildi.

Tartisma: Literatirde diinya capinda 37 aileden 26 farkli mutasyonun saptandigi IKAROS ile iligkili hastalik
tanisi alan 90 hasta bildirilmistir. IKAROS mutasyonlarina sahip daha fazla sayida hastayla yapilacak
gelecekteki calismalar genotip ve fenotip korelasyonlarinin, patofizyolojisinin, penetrasyonunun
tanimlanmasina ve IKAROS ile iliskili hastaliklar icin daha iyi hedeflenmis klinik yonetimin gelistirilmesine
yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: IKAROS, IKZF1 mutasyonu, yaygin dedisken immun yetmezlik

Tablo-1. Hastanin immiinglobulin degerleri ve antikor yanitlar

19G mg/dl 1gA mgfdl IgM mg/d Anti- Anti Rubella IgG Anti-A/

(830- (46.5- (75- IgE .
1820)* 221)* 198 5)* HBS (IU/mL) Anti-B
25.01.23 Negatif  Negatif .
(Basvuru) <143 6.6 22 <194 (0.74) (8.1) Negatif
01.03.24
(IVIG 838 5.9 <18 <19
sonrasi)

*Aksu G, Genel F, Koturoglu G, Kurugol Z, Kiitiik¢iiler N. Serum immunoglobulin(IgG,
IgM, 1gA) and IgG subclass concentrations in healthy children: a study using nephelometric
technique. The Turkish Journal of Pediatrics 2005; 47: 19-24

137



10.koNGRES|

[Abstract:0243] [PS - 132] [Kompleman eksiklikleri]

Herediter Anjiyoodemin Farkh Bir Sunumu

Ezgi S6nmez, Sait Yesillik, Ozgiir Kartal _
GULHANE EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI

GIRIS

Herediter anjioédem (HAE) otozomal dominant bir hastalik olup,C1 esteraz inhibitor proteini

eksikligine bagh gelisir. HAE, 3 sekilde siniflandirilir;Tip 1:C1-inh protein eksik

form,Tip 2:C1-inh disfonksiyonel form ve Tip 3:C1-inh normal olan bazi mutasyonlar ile

tespit edilen form.Normal bir C1-INH fonksiyonundan kaynaklanan Tip 3 HAE fizyopatolojisi tam olarak
anlasilamamustir. Tip 3 HAE in Gstrojen seviyelerinin ylikselmesiyle sonuclandidi, bununda aktive faktor 12
seviyelerini arttirdidi ve bu alt tipte gorilebilen cesitli baska mutasyonlara sahip oldugu goésterilmistir. Bu
yazida HAE tip 3 e benzemekle birlikte ailesinde anjiyoddem 6yklsi bulunmayan, kisa sireli bradikinin
antagonisti tedavisine iyi yanit veren bir anjiyo6édem olgusunu sunuyoruz

VAKA

40 yasinda kadin hasta 3 yildir dénem dénem devam eden, genellikle menstural siklusa

denk gelen, minér travmalar (ayakta uzun sitire durmak,uzun yuriyUsler) ile tetiklenen tek

tarafli ylizde, gézde ve dudaklarda anjiyoddem ataklari ile basvurdu.Odeme eslik eden

kasinti ya da herhangi bir cilt lezyonu yoktu. 48-72 saat siiren anjiyoddem antihistaminiklere ve sistemik
steroide yanit vermemekteydi. HAE’e yonelik yapilan C1 esteraz inhibitéri diizeyi, C1 esteraz fonksiyonu,
kompleman C3 ve C4 dlizeyleri normaldi. Bir sonraki anjiyo6dem ataginda hastaya oral antihistamin ve steroid
tedavisi verildi. Hastanin atak sirasinda sikayetleri gegmemesi Gizerine bradikin reseptér antagonisti (30 mg/.)
tek doz subkutan olarak uygulandi. Hastanin sikayetleri 30 dk igerisinde azalmaya basladi 1 saat iginde gecti;
ikinci bir doz uygulanmadi. Tip 3 HAE igin genetik testler istendi.

SONUC

Tip 3 HAE'e klinik ve tedavi yaniti olarak bire bir uyan ama genetik mutasyon

saptayamadigiz, klinikten ve tedaviden taniya vardigimiz bir vakayi sunduk.

Anahtar Kelimeler: Bradikinin, C1 inhibitor, Herediter Anjiyoédem, Genetik

[Abstract:0244] [PS — 133] [Fagositer sistem bozukluklari]

Sendromik Notropeni Nedeni: Hermansky-Pudlak Sendromu Tip 2

Hasret Erkmen, Anar Salimov, Can Akal, Selin Seving, Tutku Baylan, Nazli Deveci Demirbas, Candan
Islamoglu, Sule Haskologlu, Figen Dogu, Aydan ikinciogullari

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim
Dali, Ankara, Tlrkiye

Giris: Hermansky-Pudlak sendromu (HPS), okiilokitanéz albinizm, trombosit granil defektine sekonder
hemorajik diyatez ve immin yetmezlik ile karakterize, nadir gérillen otozomal resesif bir hastaliktir. HPS’nin
11 alt tipi tanimlanmistir. HPS-tip 2, ciddi nétropeni ve tekrarlayan enfeksiyonlarla seyreder. Burada, HPS-tip
2 tanisi konulan 4 aylik bir erkek hastaylr sunmaktayiz.

Olgu: Aralarinda akrabalik olmayan anne babanin ikinci cocuklari olarak miadinda, 2500 gr C/S ile dogan
erkek bebek. Erken neonatal sepsis nedeniyle yatarak tedavi almis. Takibinde bir ay stiren moniliazisi olan
hastanin rutin g6z muayenesi sirasinda nistagmusu ve atesi saptanmis. Tam kan sayiminda nétropenisi olmasi
Uzerine febril nétropeni tanisiyla yatirilarak iv antibiyotik tedavisi baglanmis. Okulokitandz albinizmi olan
hasta, bakilan IgG ve IgM’sinin distk olmasi Gizerine primer immiin yetmezlik stiphesiyle tarafimiza danisildi.
Imminolojik degerlendirmesinde; TNS: 90/mm3, IgG: 268 (304-1231), IgA: <26 (7-123), IgM: 24 (32-203)
Olglldu. Periferik kan lenfosit alt grup analizi, RTE dizeyi, lenfosit aktivasyonu ve burst testleri normal
saptandi. Genetik analizinde AP3B1 geninde ekzon 19-20’de homozigot delesyon saptanan hastaya HPS-tip 2
tanisi konularak GCSF baslandi. Takibinde febril nétropeni nedeniyle bir kez daha yatarak tedavi aldi. GCSF
tedavisi altinda baska ciddi bir sorunu olmadi. HPS-tip 2 hastalarinin izleminde hemofagositik lenfohistiyositoz
(HLH) tablosu da gelisebilmektedir. Bu durum akilda tutularak tani aninda donér taramasi baslatilmali ve HLH
gelismesi durumunda hematopoetik kok hiicre nakli (HKHN) agisindan dederlendirilmelidir.

Sonug: Nistagmus, okilokitanéz albinizm ve nétropeni ile basvuran hastalarda ailevi hipopigmentasyonla
seyreden PIY’ler akla gelmelidir. HPS-tip 2’deki nétropeni GCSF tedavisine iyi yanit vermektedir. HLH gelisen
olgularda HKHN &6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Notropeni, okllokltan6z albinizm, Hermansky-Pudlak sendromu
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[Abstract:0246] [PS — 134] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

ADAM17 Eksikligi Olan Bir Olguda Ustekinumab Kullanimi

Can Akal!, Sule Haskologlu!, Nazli Deveci Demirbas!, Gokalp Bolkent?, Hasret Erkmen?, Tutku Baylan!, Anar
Salimov!, Figen Dogu!, Kaan Boztug3, Aydan Ikinciogullar!

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim
Dali, Ankara, Tlrkiye

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara, Tirkiye

3Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases (LBI-RUD), Viyana, Avusturya

Giris: ADAM17 (a disintegrin and metalloproteinase domain 17), epitel gelisiminde ve inflamatuar stireglerin
kontrollinde anahtar rol oynayan énemli bir enzimdir. Homozigot mutasyonlar cilt lezyonlar, inflamatuar
badirsak hastaligi, kombine immin yetmezlik, malignite, nérodejenerasyon ve fibrozise neden olmaktadir.
ADAM17 eksikliginde gozllebilir TNF-alfa artisinin yol agtigi desmoglein hasarina bagh ciddi cilt lezyonlarinini
nedenidir. Burada ADAM17 eksikligi tanisi konulan, tekrarlayan adir cilt lezyonlari nedeniyle ustekinumab
tedavisi kullanilan 14 yasinda bir kiz hastayi sunmaktayiz.

Olgu: Aralarinda akrabalik olan anne babanin ikinci gocugu olarak dogan kiz hasta, 10 gunlikken baglayan
ozellikle kivrim yerlerinde olan kizariklik, saglarinin uzamamasi, tirnaklarinda kalinlasma ve renk degisikligi
sikayetleriyle 4 yasindayken basvurdugu dermatoloji kliniginden primer immiin yetmezlik stiphesiyle danisildi.
Fizik muayenesinde boy kisaligi, obezite, ylnsl sag, sagh deride dermatit, daginik-sert kaslar, aksiller,
inguinal ve perianal bélgede kizariklik, papllopUstiler yaralar, blefarit, el ve ayak tirnaklarinda onikolizis ve
diskolorasyon mevcuttu. iImmiinolojik degerlendirmesinde; IgG,A,M diizeyleri normal, total IgE diizeyi: 2942
KUA/mI(0-200), prick testinde duyarlilik saptanmadi. Periferik kan lenfosit alt gruplari, lenfosit aktivasyonu,
Burst, FOXP3 ekspresyonu normaldi, RTE %35 saptandi. HIES skoru 20 hesaplandi. Genetik analizinde
ADAM17 geninde Exon 18-19°da homozigot delesyon saptandi. Profilaktik antibiyotik ve subkutan
immiuinoglobulin tedavisi ile cilt enfeksiyonlari siklidinda azalma olmakla birlikte metisilin direncli S.aureus,
P.mirabilis ve K.pneumonia enfeksiyonlari oldu. Cok kez yatarak IV antibiyotik ve antifungal tedaviler aldi. Cilt
lezyonlarinin kontrol edilmemsi nedeniyle ustekinumab tedavisi baslandi. Bes doz tedavi sonrasi lezyonlarda
belirgin iyilesme goéraldi.

Sonug: Ustekinumab, IL12/23 sitokinlerinin p40 subtinitine baglanarak antiinflamatuar etki géstermektedir.
Direncli psoriazis vakalarinda basarih sekilde kullanilan ustekinumabin ADAM17 eksikligindeki cilt lezyonlarinin
tedavisinde etkin bir secenek oldugu gorialmistir.

Anahtar Kelimeler: ADAM17 eksikligi, kombine immun yetmezlik, dermatit

[Abstract:0247] [PS — 135] [Otoimmiin hastaliklar]

Tekrarlayan Enfeksiyon ve SLE ile Basvuran Hastada IFIH1 Gen Mutasyonu

Mehmet Can Balkan!, Canan Caka?, Ismail Yaz?, Saliha Esenboga?, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?
IHacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Gocuk _Sat_jhg";l ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Tip 1 interferon Uretiminde rol alan antiviral helikaz genlerinden biri olan interferon induced with
helicase C domain 1(IFIH1) antiviral savunmada énemlidir ve Tip 1 interferon sinyalizasyonunu artirir. IFIH1
geninin etkilenmesi Aicardi-Goutieres sendromu ve Singleton-Merten sendromu gibi tipl interferonopatiler ve
sistemik lupus eritematozus (SLE) gibi otoimmiin ve otoinflamatuvar durumlar ortaya cikabilir.

Olgu: 12 yasinda kadin hasta tekrarlayan enfeksiyon nedeniyle Hacettepe UTF Cocuk Immiinoloji Bélimi'ne
bagvurdu. Oykisiinden 15 giinliikken pnémoni ve idrar yolu enfeksiyonu; 3 yasindayken sucicedi nedeniyle
hastanede yattigi; 6 yasinda IgA ve IgG dusukligi saptanip trimetoprim-sulfametakszol (TMP+SMX)
profilaksisi baslandigi, takipte oral ve genital aft, sitopeni, eklemlerde sislik, malar rash, fotosensitivite
sikayetleri ve gegirilmis pankardit nedeniyle arastirilirken 9 yasinda sistemik lupus eritamatozus (SLE) tanisi
konularak hidroksiklorokin ve glukokortikoid tedavisi baslandigi, akciger tiiberkiilozu teshisi konularak 9 ay
antitliberkiloz tedavi verildigi, 11 yasinda astim tanisi konuldugu ve inhaler tedavi baslandigi 6grenildi. Anne
ve babasi arasinda akrabalik yoktu. Fizik muayenesinde obezite, karin cildinde mor renkli strialar vardi.
Imminolojik tetkiklerinde hipogamaglobulinemi mevcuttu. Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID) &n tanisi
ile intravendz imminoglobulin, TMP-SMX ve flukonazol profilaksisi baslandi. 15 yasinda gastrointestinal
semptomlar nedeniyle bagvurdudu dis merkezde H. Pylori iliskili pangastrit tanisi aldi. 19 yasinda yapilan
kolonoskopide Ulserler saptanarak, SLE'nin gastrointestinal sistem tutulumu olarak dederlendirildigi 6grenildi.
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1 KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

Su an 21 yasinda olan hastanin yapilan WES analizinde IFIH1 geninde c1232T>C/p.I411T missense
heteroizgot varyant saptandi, Sanger dizileme ile dogrulandi.

Sonug ve Tartisma: SLE multifaktoriyel etyolojisi olan sistemik bir otoimmiin hastaliktir. Monogenik lupusa
neden pek ¢ok genetik bozukluk tanimlanmistir. IFIH1 geni SLE patogenezinde rol aldidi bilinen, monogenik
lupus nedenlerinden biridir.

Anahtar Kelimeler: IFIH1, SLE, CVID

Hastanin laboratuvar sonuclari

Degerler aR;f{(f;ﬂS
Hemoglobin (g/dL) 10,8 11.5-15.5
Lokosit (/mm3) 5000 5000-13.000
MLS (/mm3) 1100 1000-5000
MNS (/mm3) 3300 2000-8000
MES (/mm3) 0 100-1000
Trombosit (/mm3) 185.000 138:888
IgA (mg/dL) 76,1 67-433
IgG (mg/dL) 395 835-2094
IgM (mg/dL) 95,3 47-484
Total IgE (Ul/mL) 8,84
Anti HBs (mIU/mL) Negatif
cD3 %89/979 o0 16/000-
CD4 %40/440 S
cD8 %44/484 1535198
CD16+56 %2/22 4-17/44-187
CD19 %6/66 T 2T
ANA(Anti-niikleer antikor) 1/160(Graniiler patern)
Anti ds DNA Negatif
C3 Kompleman 124 79-152
C4 Kompleman 22 16-38
ANCA Negatif
Anti kardiyolipin antikor IgM Negatif
Anti kardiyolipin antikor 1gG Negatif
DHR Normal
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PMA ile uyan diisiik (1,79) Con A ile

Lenfosit Transformasyon uyari 2,41, PHA ile 4,83

T ve B lenfosit alt gruplari

CD4+ Hiicre orani %30 29-59
Naive T Hiicre (CD4+CCR7+CD45RA+) %44,3 57-84
Santral Memory T 0

hiicre(CD4+CCR7+CD45RA-) nl4 11-26
Efektor Memory T hiicre(CD4+CCR7- 0 i
CD45RA-) %33,4 3-15
Temra (CD4+CCR7-CD45RA+) %8,2 0.4-2.6
TREC(CD4+CD31+CD45RA+) %31 7-100
CD8+ Hiicre orani %30 19-29
Memory B hiicre (CD19+CD27+) %10,4 17,5-46,5
Switch Memory B hiicre 0 i
(CD19+CD27+IGD-) %56 8,3-27,8
Marjinal Zone B Hiicre 0 i
(CD19+CD27+IGD+) 4,8 7238
Naif B hiicre (CD19+CD27-1GD+) %78,6 46,4-79,7
Aktive B hiicre (CD19+CD38-CD21 LOW)  %1,1 1,6-10
Plazmablast (CD19+CD38 HIGH IGM-) %0,4 0,4-2,4
Transitional B Hiicre (CD19+CD38 HIGH 0

IGM HIGH) %0.2 0.9-5,7
Lenfosit Aktivasyon Testi

CD3+CD25 81 66.9-98
CD3+CD69 81 70.6-83.2
CD25. 83 46.3-88.5
CD69 87 50.3-75.6
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[Abstract:0249] [PS — 137] [immiin disregiilasyon hastahklari]

IPEX Sendromu: Cok Merkezli Calisma Sonuglari

Ismail Yaz!, Sevil Oskay Halaclil, Baris Ulum?, Saliha Esenbogal, Hacer Neslihan Bildik!, Melike Ocak!, Ayse
Metin?, Deniz Cagdas!

1Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immiinoloji B6liimii, Ankara

2Bilkent Sehir Hastanesi Pediatrik immiinoloji B&limi, Ankara

Immiin disregiilasyon, poliendokrinopati, enteropati, X'e bagli gegisli (IPEX) sendromu, regilatér T (Treg)
hicrelerinin fonksiyon bozuklugu ile karakterize, nadir bir primer immiin yetmezliktir. IPEX sendromu, X
kromozomunda FOXP3 genindeki hemizigot mutasyonlardan kaynaklanir. Bu calismada IPEX tanisi alan dokuz
hastanin farkh klinik ve immunolojik bulgularini sunulmaktadir.

Treg hiicre ylzeyindeki FOXP3 seviyesini 6lcmek icin akim sitometrik analiz yapilmistir. Tim ekzom dizileme
ile genetik analiz yapilmistir (n=6, %67). Sanger sekanslama ile aile segregasyonu ve konfirmasyon
yapilmistir.

Hastalarin tani anindaki ortanca yasi 2 (0,5-20) yildi. Hastalarin %67’'si (n=6) ilk 36 ay icinde IPEX tanisi
almistir ve 2 (%?22) hastanin ebeveynleri akrabaydi. En yaygin klinik bulgular; enfeksiyonlar ve alerji (n=7,
%?78) olup, bunlar otoimminite (n=6, %67), enteropati (n=4, %44) ve lenfoproliferasyon (n=3, %33) takip
etmistir. Ik basvuruda hastalarin iglinde atipik klinik ve laboratuvar bulgulari gériilmistir. Bir hasta SLE ve
sinif IV lupus nefriti ile prezente olmustur. Bir hastanin AKIY’i diisiindiiren lenfosit subsetleri (CD3: %4, CD4:
%3, CD8: %1, CD19: %81, CD1656: %13) vardi. Bir hasta ise sadece hipogamaglobulinemi ile bagvurmustur.
Tani aninda 3 (%33) hastada |6kopeni ve/veya notropeni, 4 (%44) hastada lenfopeni mevcuttu. Hastalarin
%33'Unde (n=3) hafif eozinofili varken, %22'sinde (n=2) orta derecede eozinofili vardi. Sekiz aileden dokuz
hastada FOXP3 geninde bes farkli varyant karakterize edilmistir. Hastalarin (gl (%33) kaybedilmistir. Dort
hastaya (%44) hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) yapilmistir.

IPEX sendromunda hastalik seyri oldukca degisken oldugunda tanisal zorluklar yasanmaktadir. Hastalarin
erken ayirici tanisi hastaligin yonetiminde kritik 6neme sahiptir ve genetik dederlendirme aile calismalari ve
genetik danismanlik igin bir temel saglar.

Anahtar Kelimeler: FOXP3, IPEX, immun disreglilasyon, tim ekzom dizileme

[Abstract:0251] [PS — 138] [Antikor eksiklikleri]

PTEN Hamartoma Tiimor Sendromu (PHTS) Tanih iki Olgu

Caner Aytekin?!, Erhan Bahadir!, Bahri Can Duran?, Deniz Glloglu Bayrakoglu?, Figen Dogu?, Aydan
ikinciogullari

IDr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim
Dali, Ankara

PI3K/AKT/mTOR yolagdi hiicre biyimesi, proliferasyonu ve sag kaliminda anahtar diizenleyicidir. Bu yolagin
aktivasyonu PIK3& enzim kompleksi tarafindan baslatilir. PIK38 enziminin asin fonksiyon gérmesine yol agan
mutasyonlar enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon, otoimmunite ve lenfoma ile karakterize aktive fosfoinositid 3-
kinaz d sendromuna (APDS) neden olur. Fosfataz ve tensin homologu (PTEN) ise bu yoladi inhibe eder.
Otozomal dominant kalitim gésteren PTEN mutasyonlarinda PTEN islev kaybi olur ve mTOR/AKT yoladi asiri
aktiflesir ve APDS benzeri bir tablo olur (ADPS-L). PTEN eksikliginde APDS’den farkl olarak makrosefali,
gelisimsel gerilik, lipomlar, hemanjiomlar, GIS polipleri ve cesitli organ kanserleri gériiliir. Bu dzelliinden
dolayl PTEN hamartoma timoér sendromu (PHTS) olarak da tanimlanmaktadir. Burada daha 6énce
tanimlanmamig PTEN mutasyonlar tasiyan iki olgu sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: BCG-itis, hipogamaglobulinemi, lipom, PTEN
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Olgularin klinik ve laboratuvar bulgular:

Yas

Klinik 6zellikler

TNS (mm3)

TLS (mm3)

1gG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dI)

IgE (1U/ml)

CD3+CD16-56- (%)

CD3+CD4+ (%)

CD3+CD8+ (%)

CD3-CD16+56+ (%)

CD19+ (%)

CD4+CD45RA+ (%)

CD4+CD45R0+ (%)
CD19+IgM+IgD+CD27- (Naive B) (%)
CD19+IgM-1gD+CD27+ (Marginal zone B) (%)
CD19+IgM-IgD- CD27+ (Switched memory B) (%)
CD38lowCD21low (Aktive B) (%)
CD4+CD45RA+CD31+ (RTE) (%)
PHA ile lenfoproliferasyon
CD3+CD25+ (%)

CD3+CD69+ (%)

PTEN mutasyonu

Tedavi

Olgu 1

4 ay

Makrosefali
Ambigus genitalya
Adrenal yetmezlik
Gelisimsel gerilik
Lipom

Oral monilyazis
BCG-itis
Tekrarlayan ASYE
2,200 (1,500-8,500)
16,000 (4,000-13,500)
109 (280-666)

8 (5-39)

35 (19-94)

<4

48 (51-79)

18 (31-54)

30 (10-31)

14 (5-23)

27 (14-44)

17 (25-45)

6 (6-21)

93.5 (82-95)

4.7 (2.5-8.7)

0.8 (0.3-9.0)
1(0.5-2.9)

53 (63-81)

42 (52-94)
40 (48-85)

Heterozigot

olas1 patojenik
€.1346dup (N449Kfs*22)

IVIG TMP/SMX
INH + RIF + EMB
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Olgu 2

2 yas

Makrosefali
Gelisimsel gerilik
Araknoid kist
Lipom
Tekrarlayan ASYE

2,400 (1,500-8,500)
3,680 (3,000-9,500)
414 (613-1030)

26 mg/dl (26-80)
44 mg/dl (58-126)
21

52 (55-79)

30 (26-49)

18 (9-35)

9 (5-28)

34 (11-31)

23 (20-41)

11 (8-42)

75.5 (54-88.4)

6.6 (2.7-19.8)

9.3 (4.7-21.2)

5.6 (1.7-5.4)

57 (57-79)

58 (43-97)
58 (45-100)

Heterozigot
olas1 patojenik

c.72del (P25Lfs*37 p)
IviG
TMP/SMX

TNS: total lenfosit sayisi, TNS: total notrofil sayisi, ASYE: alt solunum yolu enfeksiyonu
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[Abstract:0252] [PS — 139] [Antikor eksiklikleri]

Alerjik Rinit ile Basvurup Hipogammaglobulinemi Tanisi Alan Bir Olgu

Merve Erkoc!, Leyla Gevirmel, Giizin Ozden2 _
1Adar].a Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Alerji Hastaliklari, Adana
25.B.U. Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Hastaliklari, Adana

Giris

Imminoglobulin-E (IgE) eksikligi; enfeksiyonlara, sinopulmoner hastalia, alerjik olmayan hava yolu
hastaligina, immun yetmezlige, otoimminiteye ve maligniteye karsi artan duyarhhkla iliskili olabilmektedir.
Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), IgG alt sinif eksiklikleri, selektif IgA eksikligi, ataksi-telanjiektazi ve
agammaglobulinemi gibi birgok imm(in yetmezlige dislik serum IgE seviyeleri eslik edebilmektedir.
Rinokojuktivit ile bagvuran ve total IgE dederi dlslik saptanmasi lizerine hipogammaglobulinemi tanisi alan bir
hastayl sunmayl amacgladik.

Olgu

Yirmi iki yasinda erkek hasta 4-5 aydir araliksiz devam eden rinokonjuktivit klinigi ile poliklinigimize basvurdu.
Yapilan prik testinde histamin:8x8mm, negatif: menfi, ev tozu:2x2mm olmasi lGizerine total IgE ve spesifik IgE
istendi. Hastaya nazal kortikosteroid ve peroral antihistaminik tedavisi baslandi. Ev tozu spIgE dederi pozitif
olarak saptandi ancak total IgE dederinin diisiik olmasi nedeniyle istenen IgG-A-M dederleri de disluk
saptandi. Kontrol amagli génderilen immunoglobulinler tekrar distk gézlendi ve yapilan protein
elektroforezinde gama bandi mevcut dedildi. Hasta enfeksiyonlar agisindan sorgulandiginda sik enfeksiyon
tariflememekteydi. Hastada anne-baba akrabaligi mevcut olmayip, ailede immin yetmezlik 6ykisi de yoktu.
Hastadan genetik test planlandi. Hastanin laboratuvar dederleri Tablo-1'de yer almaktadir.

Sonug

Hastalar siklikla enfeksiyonlar ile hipogammaglobuliemi tanisi almakta ancak alerji klinigi ile gelip total IgE
distkligu mevcut olan hastalarda da hipogammaglobulinemi disunilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Alerji, rinit, immunoglobulin-E, hipogammaglobulinemi

Tablo 1: Hastanin laboratuvar degerleri

Lenfosit (/mcl) 1400
19G (g/L) 3,1
IgA (g/L) 0,15
IgM (g/L) 0,1
IgE (1U/mL) 3

Ev tozu spesifik IgE (KIU/L) 0,620
B lenfosit (%) 18,6
CD4 T lenfosit (%) 28,56
CD8 T lenfosit (%) 34,92

Switched memory B lenfosit (%) 21,38
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[Abstract:0253] [PS - 140] [SCIG /IVIG]

%20 Subkutan Immunglobulin Replasman Tedavisi Alan Primer Immiinyetmezlikli
Hastalarin Degerlendirilmesi

Ummiigilstim Dikici, Oner Ozdemir .
Sakarya Universitesi EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Hastaliklarn Bilim Dal

Giris-Amag: Primer immuinyetmezlikli hastalarda enfeksiyonlarin yénetiminde immunglobulin replasman
tedavisi (IgRT) hayati &neme sahiptir. IgRT farkli metotlarda, farkli preparatlarla uygulanabilir. %20 subkutan
immunglobulin (skig) preparati 7-10 ginde bir kez evde uygulanabilmektedir. Calismamizda %20 skig tedavisi
alan hastalarimizin kliniklerini ve tedaviye uyumlarini degerlendirmeyi amacladik.

Yéntem: Sakarya Universitesi Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Hastaliklar
Bolimi’'nde %20 skig tedavisi alan 14 hastanin klinidi, %20 skig’e gegme nedeni, uygulanan inflizyonlarda
gorilen yan etkiler geriye donlik olarak dederlendirildi.

Sonuglar: 14 hastanin 9'u kiz, 5'i erkek idi. Hastalarin yas ortalamasi 11,7 (min:5,2 - max: 19,5) yas idi.
Hastalarin birisi Ataksi Telenjiektazi, birisi Hiper IgM sendromu, 12’si yaygin dedisken immunyetmezlik
tanisiyla igRT almaktaydi. Hastalarin 6'si intavendz immunglobulin (ivig) tedavisinden, 6’si konvansiyonel skig
(%10 ivig preparatiyla) tedavisinden, 2'si kolaylastirilmis skig’den (k-skig) %20 skig tedavisine gegti.
Hastalarda yan etki olarak en sik infiizyon yerinde kizariklik (rash) gérildi (%19,7). ivig tedavisinden gecis
yapilan hastalar evde tedavi almanin konforlu oldugunu, tedavinin kisa slirdigtint bildirdi. Konvansiyonel skig
tedavisinden gegis yapan hastalar, eski uygulamada ignenin belirli agiyla cilde yerlestirilmesi gerektigi igin
yanlis uygulama yapma endisesi tasidiklarini belirtti. Ayni hastalar %20 skig uygularken dik agiyla ignenin
batirilmasinin ve pompayla uygulama yapilmasinin cok rahatlik sagladigini ifade etti. K-skig’den gegis yapilan
2 hasta, aylik uygulamada inflizyon yerinde ¢ok daha fazla sislik ve agrn olustugunu, haftalik uygulamanin bu
anlamda gok konforlu oldugunu belirtti.

Tartisma: IgRT'nin subkutan uygulanmasi hasta konforunun saglanmasi, is giicii kaybinin ve okul
devamsizliginin azaltmasi agisindan 6nemlidir. Gelisen bilim ve teknoloji ile birlikte skig tedavisi daha glvenilir
ve ulasilabilir olmakta, uygulamasi kolaylasmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immunglobulin replasman tedavisi, primer immunyetmezlik, subkutan immiuinglobulin

[Abstract:0255] [PS - 142] [SCIG /IVIG]

Subkutan immiinglobulin tedavisi alan bir hastada lokal yiizeyel reaksiyon: Olgu sunumu

Hilal Tirkben Polat!, Serap Dursun?, ismail Reisli2

INecmettin Erbakan Universitesi, Seydisehir Kamil Akkanat Saglik Bilimleri Fakiltesi, Hemsirelik Esaslari
Anabilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji ve
Immiinoloji Bilim Dali, Konya

Giris: Primer immin yetmezlik tedavisinde intravendz (IVIG) veya subkutan (SCIG) yolla imminoglobulinler
uygulanmaktadir. Hastanin tedaviye uyumu ve tedavinin dogru uygulama teknikleri ile yapilmasi prognozu
etkileyen 6nemli faktorlerdendir. SCIG tedavisi, uygulama hakkinda egitim alan ebeveynler tarafindan evde
yapilabilmektedir. Bu olguda SCIG tedavisi alan hastanin evde SCIG uygulamasi sonrasi olusan ylzeyel sislik
ve kizarikhk reaksiyonu ele alinmistir.

Olgu: 6.5 yasinda Di-george Sendromu tanisi ile yaklasik 5 yildir takip edilen kiz hastanin SCIG tedavisi 15
glin araliklarla planlanmisti. Hastanin tedavisi 12 aydir evde uygulama hakkinda egitim almis anne tarafindan
yapilmaktaydi. Evde annesi tarafindan sag abdominal bélgeye uygulanan SCIG tedavisi sonrasi uygulama
alaninda sislik ve 6dem ile devam eden ylizeyel reaksiyon olusunca, hastanin annesi hemen klinik sorumlusu
hemsiresine telefon ile ulasti. Klinik hemsiresi tarafindan uygulama bélgesinin fotografini istenerek hastanin
30 dakika dinlenmesi 6nerildi. Kizariklik ve sislik gegmez ya da artar ise acil servise basvurmasi istendi.
Oneriler sonrasi olusan reaksiyon 30 dakika icerisinde kaybolunca hasta reaksiyon sonrasi ertesi giin klinige
davet edildi. Uygulama bélgesinde herhangi bir sorun olmadigi gériildii ve anneye SCIG uygulamasi ile ilgili
tekrar egitim verildi.

Sonug: SCIG tedavisinin evde yapilmasi zaman, maliyet ve hastaneye yatis konularinda ebeveynlere ve
cocuklara kolaylk saglamaktadir. Evde tedavi esnasinda olusabilecek komplikasyonlarda ebeveynlerin
danismanlik alabilecedi saglik personeline hizli ulasabilmesi 6nemlidir. SCIG tedavisini evde uygulayan
ebeveynlere sirekli egitimler verilmesi 6nerilir.

Anahtar Kelimeler: SCIG, Ylizeyel Reaksiyon, Ebeveyn Egitimi
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[Abstract:0256] [PS — 143] [SCIG /IVIG]

Subkutan Immiinglobulin Tedavisi Sirasinda Gelisen Seffaf Katater Bant Alerjisi: Olgu
Sunumu

Gizem Nur Kati!, Serap Dursun?, ismail Reisli2

INecmettin Erbakan Universitesi, Seydisehir Kamil Akkanat Saglk Bilimleri Fakiiltesi, Hemsirelik Esaslari
Anabilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakdltesi, Cocuk Iimmiinoloji ve Alerji Anabilim Dali, Konya

Girig: Primer immuin yetmezlik tanili gocuklarin tedavisinde intravenéz (IVIG) veya subkutan (SCIG) yol ile
imminoglobulin tedavisi uygulanmaktadir. Bu olguda, SCIG tedavisi alan bir cocuk hastada tedavi sirasinda
gelisen seffaf katater bant alerjisinin sunulmasi amaglanmistir.

Olgu: 13 aylik erkek hastaya 3 haftada bir 4 gram alacak sekilde IVIG baslanmisti. ilk uygulamadan sonra IV
yolun hasta igin uygun olmamasindan dolayi! SC yol ile uygulanmaya devam edildi. Hastaya 15 gin arayla 2
doz (2 gr) SCIG tedavisi uygulanmistir. Hastaya uygulanan SCIG sirasinda ciltte 7x7 cm lik bir kizariklik
meydana gelmistir. Hastada seffaf katater banttan kaynakli kizariklik olustugu distnulerek bant gikarildi ve
gdzlendi. Bant cikarildiktan sonra 30. dakikada kizariklik azaldi ve birinci saatte ise kizariklik tamamen
kayboldu. Sonraki SCIG uygulamalarinda ise betafix ile sabitlenen bdlgede herhangi bir kizariklik meydana
gelmedi.

Sonug: SCIG uygulamasi esnasinda seffaf katater bant kullanimina bagh olarak temas eden cilt bolgesinde
reaksiyon meydana gelebilir. Bu ylizden hemsireler, uygulama bdlgesini herhangi bir alerjik reaksiyon gelisme
ihtimaline karsi gézlemlemelidir. Hastanin ailesine de uygun tespit materyalinin kullaniimasi konusunda
bilinglendirmeli ve egitim vermelidir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, Subkutan immunoglobulin, Seffaf katater bant alerjisi

[Abstract:0257] [PS — 144] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

Streptococcus pneumonia, Staphylococcus aureus ve Pseudomonas aeruginosa ile
Invaziv Bakteriyel Enfeksiyon Gegiren Cocuklarda IRAK4 ve MYD88 Genlerinde Mutasyon
Varhginin Arastirilmasi

Zeynep Gokce Gayretli Aydin!, Begiim Cicek?, Ozlem Karapinar?, Deniz Cagdas Ayvaz3

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar Bilim Dal

2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghg Enstitiisii Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dali immiinoloji Bilim Dali
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Bilim Dali

Giris

Invaziv bakteriyel enfeksiyonlar steril viicut sivilarinin bakteri ile enfekte olmasidir. Menenjit, bakteriyemi,
sepsis, septik artrit, osteomyelit, plevral ampiyem, derin doku ve organ abseleri invaziv bakteriyel
enfeksiyonlar arasinda yer almaktadir. IRAK4 ve MyD88 eksikligi olan hastalarda, Streptococcus pneumoniae
ve Staphylococcus aureus ile invazif bakteriyel enfeksiyonlara karsi segici yatkinlik olusmaktadir.

Materyal metot

Bu calismada Streptococcus pneumonia, Staphylococcus aureus ile invaziv bakteriyel enfeksiyon geciren
hastalarda primer immun yetmezlik tarama testlerine ek olarak IRAK-4 ve MyD88 genlerinde mutasyon
varligininin arastirilmasi amaclanmistir.

Sonuglar

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Servisinde izlenen 15 hasta calismaya dahil
edildi. Hastalarin yedisi (% 46,7) kizdi. Hastalarin ortanca yas dederi 48 ay (min-maks:2,5-130 ay) idi.
Hastalarin altisi (% 40) komplike parapndmonik efiizyon, dordi (% 26,7) septik artrit, doérdi (% 26,7) kan
akimi enfeksiyonu, biri (% 6,7) akut bakteriyel menenijit idi. izole edilen etkenlerin 10'u (%66,7) S.
pneumonia, besi (%33,3) S. aureus idi. Calismaya dahil edilen hastalarin yedisinde IRAK-4 geninde
heterozigot varyant tespit edildi (c.1282 G>A heterozigot, rs4251545 exon 11 Ala428Thr; biri c.1172 G>A
heterozigot rs55944915 exon 10 Arg391His), MyD 88 geninde herhangi bir varyant saptanmadi. IRAK-4
varyantlari polimorfizm olarak degerlendirildi.

Tartisma

IRAK-4 eksikligi OR gegisli olmasina ragmen; heterozigot IRAK4 polimorfizminin klinikle korelasyonunu ortaya
koymak icin daha ileri fonksiyonel ve genetik calismalara ihtiyag vardir. invaziv pnémokokal ve stafilokokkal
hastalidi olan cocuklar, altta yatan bir PIY icin dederlendirilmelidir. Bu ¢ocuklarin ayirici tanisinda ozellikle
IRAK-4 ve MyD88 eksiklikleri gibi etkene spesifik immun yetmezlikler g6z 6niinde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: invaziv bakteriyel enfeksiyon, IRAK-4 eksikligi, MyD88 eksikligi
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[Abstract:0258] [PS — 145] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Agir Kombine Iimmiin Yetmezligi Taklit Eden Siddetli immiinosiipresyona Yol Acan Zorlu
Bir Malrotasyon Sunumu

Jana Fathelbab!?, Deniz Cagdas?, Dicle Canorug3, Berna Oguz*, Fatih Andiran®

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immdinoloji Bilim Dali,
Ankara; Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Hacettepe Universitesi, Ankara

3ihsan Dogramaci Gocuk Hastanesi, Hacettepe Universitesi, Ankara; Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi,
Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

5ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Hacettepe Universitesi, Ankara; Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi,
Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

Amag: Sepsis gibi hayati tehdit eden komplikasyonlari dnlemek igin malrotasyonun volvulus ile hizli bir sekilde
taninmasi gereklidir.

Giris: Malrotasyon, embriyonik gelisim sirasinda superior mezenterik arter etrafinda eksik veya hic ddnmeme
sonucu ortaya ¢ikan barsaklarin anormal konumlanmasidir. Yaygin semptomlar arasinda safra kusmasi ve
akut bagirsak tikanikligi bulunur.

Olgu: Bu calismada, malrotasyon ve midgut volvulusu olan, sepsis ile komplike olan ve agir kombine immun
yetmezlik (AKIY) dntanisi ile sevkedilen iki aylk bir kiz hasta sunulmustur. Dogumdan alti giin sonra ishal,
kusma, uyusukluk ve emzirmede azalma ile basvurdu. Sepsis sliphesi nedeniyle antibiyotik almasina ragmen,
karin siskinligi, safra kusmasi, kotllesen ishal ve kilo alamama gelisti. Lenfopeni, lenfosit alt kiimesi
anormallikleri (tablo 1), pozitif rotaviriis PCR ve Klebsiella pndmonisi ve Staphylococcus epidermidis
kiltirlerinin yani sira kalicl ishal ve tekrarlayan kusmaya dayanarak, hastanin tanisi AKIY ile uyumlu gérildi.
Karin grafisinde intestinal obstriiksiyonu dlstndurilen sol alt kadranda genislemis barsak halkalari ve sag
hemiabdomende intraluminal gazda azalma saptandi (Sekil 1A). Ust gastrointestinal sistem serilerinde orta
barsak malrotasyonu ve volvulusu gésteren duodenojejunal bileske ve duodenum ve proksimal jejunumda
tirbuson bulgusu izlendi (Sekil 1B ). Ameliyat raporunda yaygin yapisikliklar, intestinal perforasyon ve nekrotik
segmentler saptandi.

Sonug: Klinisyenler sepsis, immuin supresyon ve surekli safrali kusma ile basvuran hastalarin ayirici tanisinda
volvulus ile malrotasyonu g6z éninde bulundurmalidir. Midgut malrotasyonu ve volvulus sepsise neden
olabilir. Bu hastada ince barsak perforasyonu yerini septik klinik tabloya birakmistir. Sepsise bagli kemik iligi
supresyonu immdunsipresyona ve SCID ile uyumlu genel bulgulara yol agmistir. Bu nedenle, sepsis ve
imminosupresyonun, malrotasyon ve volvulus semptomlarini maskelemis oldugu disinulebilir.

Anahtar Kelimeler: malrotasyon, volvulus, agir kombine immuin yetmezlik, sepsis
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KLINIK iMMUNOLOJI
1 - KONGRESI I

Sekil 1: A: karin radyografisinde intestinal obstriiksiyonu diisiindiiren sol alt kadranda
genislemis barsak halkasi ve sag hemi-abdomende intraluminal gazin azaldigi goriildii; B:
Ust gastrointestinal serilerde omurganin sag tarafinda anormal ve diigiik konumlu
duodenojejunal bileske (ok), duodenum ampuliinden (DB) daha diisiik, duodenum ve
proksimal jejunumun tirbuson bulgusu ile intestinal malrotasyon ve midgut volvulus ile
uyumlu sivrilme (*) izlendi;, C&D: Mezenter etrafinda 360 derece dondiiriilmiis perfore ve
iskemik ince bagirsagin cizimleri ve rezeke edilmis apendiks.
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Tablo 1. Malrotasyonlu hastanin immiinofenotipik bulgulari

Tam kan sayimi

Hemoglobin (g/dL) 7.1(9.4-13)

Beyaz kan hiicresi (/mm3) 19400 (7200-18000)
Trombositler (/mm3) 208000 (150000-400000)

ALC (/mm3) 900 (3400-7600)
ANC (/mm3) 16500 (>1500)
AEC (/mm3) 200 (<600)
Immiinoglobulinler (Ig)

IgA (mg/dL) 29.9 (9-30)

IgG (mg/dL) 1210 (376-685)
IgM (mg/dL) 39.9 (36-67)

Toplam IgE (1U/mL) 111 (0-90)
Lenfosit alt gruplari

CD3 (%-#(/mL)) 48 (53-84) — 432 (2500-5500)
CD4 (%-#(/mL)) 39 (35-64) — 351 (1600-4000)
CD8 (%-#(/mL)) 26 (12-28) — 234 (560-1700)
CD16-56 (%-#(/mL)) 32 (4-18) — 288 (170-1100)
CD19 (%-#(/mL)) 29 (6-32) — 261 (300-2000)
CD45RO (%) 29%

CD45RA (%) 54%

[Abstract:0259] [PS — 146] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

22q11.2 Delesyonlu Olgularda Otoimmunitenin Degerlendirmesi

Ezgi Topyildizl, Ezgi Topyildizl, Selime Ozen Boluk2, Ayse Aygunl, Nesrin Gulez2, Neslihan Edeeer Karacal,
Ferah Genel2, Guzide Aksul, Necil Kutukculerl

1 Ege University Faculty of Medicine, Department of Pediatric Immunology, Izmir, Turkey

2 SBU Izmir Behcet Uz Children’s Education and Research Hospital, Izmir, Turkey

Giris: DiGeorge sendromu (DGS) en sik gérilen mikrodelesyon sendromu olup, 22q11.2 delesyonu sonucu
ortaya cikar. Etkilenen vakalarda gézlenen otoimmiunitenin gelisim mekanizmasi net olarak bilinmemekte
birlikte gorilme orani yaklasik 10% dolayindadir. Bu galismada DGS hastalarimizda otoimmuinite
dederlendirilmesi ve altta yatan immiinolojik mekanizmalarin aydinlatiimasi amaglanmistir.

Materyal-Metod: Ege Universitesi Tip Fakiiltesi ve SBU Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi E§itim ve
Arastirma Hastanesi'nde Cocuk Iimmiinoloji Bilim Dali'nda izlenen 22q11.2 delesyonlu 35 hasta ve 20 kontrol
grubu calismaya dahil edilmistir. Hastalarin demografik verileri, klinik 6zellikleri, laboratuvar incelemeleri
kaydedilmis, hasta ve kontrol gruplarinin lenfosit alt gruplar dagilimlari, Anti-T, Anti-M, RF, D.coombs, Liver
profil, ANA, pANCA-cANCA, ANA antikorlari, NKT, naive, memory ve aktif Th hiicrelerde CD4+25+FOXP3
(Treg) ve FAS-FASL ekspresyonlari, aktif Th, Tc ve Treg hilicrelerde CTLA-4 ve CD28 ekspresyonlari
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calisiimistir.

Bulgular: Hasta grubunun %48,6'sI kiz, %41,4'4 erkekti. Yas ortalamasi 84,4+75,83 aydi. Tani aninda T hcre
eksikligi %54,3'inde mevcutken, %42,9'lunda asi yanitlari defektifti, %14,2’sinde anlamh olarak NKT
ylizdelerinin dlslk oldugu (p: 0,005), total, memory ve aktif Treg hlicrelerin azaldidi (sirasiyla p dederleri:
0,036, 0,006, 0,008), aktif t helper hiicrelerde CTLA-4 expresyonunun arttigi (p: 0,001), sitotoksik aktif T
hlcrelerde ve naive T helper hilicrelerde FAS expresyonunun arttidi (sirasiyla p degerleri: 0,007, 0,029)
bulunmustur.

Tartisma: Galismamizda 22q11 delesyonlu hasta ve kontrol gruplari karsilastiriimis; otoantikor tretimi, NKT ve
Treg hicreler ve immin sistem hcrelerinde CTLA-4 ve FAS-FASL expresyonlari dederlendirilmis ve DGS
hastalarinda otoimmtiniteye edilim ve engelleyici mekanizmalar arasinda dengenin otoimmuniteye sinirli egilim
seklinde oldugu gorilmustar.

Anahtar Kelimeler: CTLA-4, DiGeorge, FAS-FASL, FOXP3, Otoimmolnite

[Abstract:0261] [PS — 148] [Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler]

NK HASTALIGINDA FcyRIIIA GEN POLIMORFiZMLER]

Serkan Kiiccliktiirk!, Mehmet Ali Karaselek?, Ercan Kurar3, Siikrii Nail Giiner?, Sevgi Keles?, ismail Reisli2
1Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman
2Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim ve Alerji Bilim Dali, Konya
3Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Konya

Dogal 6ldurtct hicreler (NK), organizmay! enfeksiyonlara ve kansere karsi korumada rol oynayan hcrelerdir.
NK hicrelerinin say1 veya fonksiyonunda bozukluk(lar), NK hiicre eksikligi/bozuklugu (NKD) olarak
adlandirnlmaktadir. Bu galismada, klinik olarak NKD duslntlen hastalar FcyRIIIA gen mutasyon(lar)u agisindan
arastiriimasi amacglandi.

Calismaya Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji ve Allerji poliklinigine basvuran 10
hasta ve 7 sadlikh bireyden olusan kontrol grubu dahil edildi. Tim hasta ve kontrollerden yeni nesil dizileme
yontemi ile FcyRIIIA gen mutasyonlar arastirildi.

Bu calismada FcyRIIIA geninin, NGS ile gergeklestirilen tim gen analizi ile ekzon 4 ve ekzon 3'de
polimorfizmler tespit edilmistir. Ekzon 4’deki (rs396991; g.161514542 A>C; p.F176>V) polimorfizm bitin
hastalarda tespit edilmistir. Ekzon 3'de (rs10127939; g.161518333 A>C, A>T; p.L66H) tespit edilen dedisiklik
butin hastalarda farkli genotipde bulunmustur. NGS sonuglarinin analizleri sirasinda ekzon 1 ile ekzon 2 ile
arasindaki intron 1 bolgesi ile 6zellikle ekzon 1'de fazla sayida polimorfizm oldugu dikkat cekmistir.

FcyRIIIA geni ile ilgili tespit edilen polimorfizmler Turkiye poptilasyonunda yapilmis ilk degerlendirme
niteliginde olup, NK hiicre arastirmalari alaninda yapilacak yeni calismalara isik tutmasi beklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: FcyRIIIA, NK, NK alt grup, Sitotoksisite

[Abstract:0262] [PS — 149] [Dogal immiinite defektleri]

interl6kin-17F Mutasyonu Saptanan Olgunun Klinik Ve Laboratuvar Ozellikleri

Sevda Tiaten Dal', Gizem Koken?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas!
1Hacet._tepe Universitesi Cocuk Imr_ni]noloji Bilim Dali, Ankara, Tlrkiye
2Gazi Universitesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris

Interldkin 17 (IL-17), T yardimci (Th) 17 hiicre alt kiimesinin oldukga yeni bir sitokin ailesidir ve IL-17A, IL-
17B, IL-17C, IL-17D, IL-17E ve IL-17F olmak Uzere alti Gye igerir. Bu aileden, her ikisi de 6p12'de bulunan IL-
17A ve IL-17F benzer biyolojik islevlere sahiptir ve proinflamatuar yanitlan indikledikleri gosterilmistir.

Olgu
Tekrarlayan abseler ve IgE yiksekligi nedeniyle immiinoloji bélimiine konsiilte edilen 17 yasindaki erkek
hastanin 6yklstinden 5 ginlikken sacli deride iltihapli lezyonlar nedeniyle hastane yatisi oldugu, 5 aylktan 15
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yasa kadar 3 kez anal bolgede, 3 kez ensede, 1 kez sol memede ve 5 kez yliziinde apse giktigi ve her
defasinda antibiyotik tedavisi aldidi, 1 kez abse kultiriinde Staphylococcus aureus uredigi 6grenildi. 4 yil 6nce
baslanan Trimetoprim-Sulfometoksazol profilaksisi ile abse sikliginda azalma ve olusan abselerin boyutlarinda
kliglilme mevcuttu. Tetkiklerinde IgE ylksekligi, IgA ve IgM dusikligu saptandi. Fizik muayenesinde,
yanaklarinda nodulokistik lezyonlari, gobek cevresi ve kulak arkalarinda egzemasi, uyluk st kisimlari ve
kasiklarinda mantar lezyonlari mevcuttu. Soygegmisinde akrabalik 6ykusi yoktu. Yapilan Klinik Ekzom
Dizileme analizinde heterozigot IL-17F mutasyonu(c.345C>A) saptandi. Hastanin annesinde de tekrarlayan
vajinal mantar enfeksiyonu 6ykisi mevcuttu ve yapilan Sanger analizinde heterozigot IL-17F
mutasyonu(c.345C>A) saptandi.

Sonug

IL-17 yolundaki patolojilerin kronik mukokutanéz kandidiyaz, egzema ve stafilokok enfeksiyonlarina neden
oldugu bilinmektedir. Ancak bu hastalarda bazal immuinolojik testlerde patoloji tespit edilemeyebilir. Erken
tani icin molekiler genetik calismalardan yararlaniimalidir.

Anahtar Kelimeler: Iinterl6kin 17, kronik mukokutanéz kandidiyaz, stafilokok enfeksiyonu, egzema

Hastanin laboratuvar ozellikleri

Tam Kan Sayimi

Hb (g/dL) 13,1
Lokosit (/ul ) 5200
Mutlak Nétrofil Sayisi (/ul) 3100
Mutlak Lenfosit Sayisi1 (/pl ) 1600
Mutlak Eozinofil Sayisi (/ul) 80
Trombosit (/ul ) 224000
Akut Faz Reaktanlar

Sedimentasyon(mm/saat) 2 (0-20)
CRP (mg/dL) 0,17 (0-0,8)

Immiinoglobulinler (g/L)
IgA

19G

IgM

Total IgE (Ul/ml)
Lenfosit alt gruplari (%)
CD3+

CD3+CD4+
CD3+CD8+

CD16+56+

CD19+

Anti Hbs (mIU/ml)
Anti-B

NBT

DHR

1,07 (1,39-3,78)*
9,14 (9,13-18,84)
38,4 (0,88-3,22)*
2059*

74 (56-84)
40 (31-52)
30 (18-35)
11 (03-22)
14 (06-23)
185,5
1/64
%100

normal
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[Abstract:0263] [PS — 150] [Otoinflamatuar hastahklar]
Nadir Bir Dogustan Bagisiklik Kusuru: TBK 1 eksikligi

Yasin Karali, Zuhal Karali, Hillya Kése, Yagmur Hazal Oguzkaya, Gézde Ozkan, Sara Sebnem Kilig
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immiuinoloji Bilim Dali, Bursa

Giris:

TBK 1 eksikligi kronik sistemik otoenflamasyon (poliartrit, vaskdlit, dokuntli), nérokognitif gelisme geriligi ve
herpes simpleks ensefalitine yatkinlik ile karakterize dogustan badisiklik kusurudur. Burada TBK 1 eksikligi
tanisi alan olgu sunulacaktir.

Olgu:

Bes aylik erkek olgu ilk kez 2 aylikken baslayan tekrarlayan ishal, ates yuksekligi, ciltte dokianti olmasi ve sik
hastaneye yatirilarak sistemik antibiyotik tedavisi uygulanmasi nedeniyle klinigimize bagvurdu. Fizik
muayenesi; gévdede ve sirtta yaygin makiiler ve vezikiilopistiiler tarzda cilt dékiintiileri vardi. Izleminde
néromotor gelisiminde gerilik gelisti. Oz gecmisinde dzellik yoktu. Soy gecmisinde anne ve baba arasinda 1.
derece kuzen evliligi vardi. Laboratuvar bulgularinda; WBC: 17.9 10 9/L, NEU: 8.13 10 9 /L, LENF: 6.79 10 9
/L, HGB:10,7 g/dL, PLT: 488 10 9 /L ve kan biyokimyasi normaldi. immuinolojik tetkiklerinde IgG: 1470 g/L,
IgA: 229 g/L, IgM: 192 g/L ve lenfosit alt gruplari CD3: %46, CD4: %29.7,CD8: % 8.9,CD4/CD8: 2,4,CD19:
%?36,4,CD16-CD56+: %16,6,Switched B cells: %0.6, Naive B cells: %26,4 idi. Deri punch biyopside
I6kositoklastik diffiz inflamasyonla uyumlu bulgular saptandi. CD8 disukligl ve sik tekrarlayan enfeksiyonlar
nedeniyle immuinoglobulin replasman tedavisi baslandi. Genetik tetkikinde TBK1 geninde c.922C>T
p.Arg308Ter homozigot nonsense mutasyon saptandi. Olguya yaklasik 1.5 yillik izleminde cok defa ciltte
dokintd, ishal ve ates yiksekligi nedeniyle yatirilarak sistemik tedavi uygulandi. Klinik bulgular kontrol altina
alinamayan olguya 22 aylikken akraba disi tam uyumlu dondrden HSCT yapildi. Nakil sonrasi 4. ayda ise ani
gelisen serebral infarkt sonucu ex oldu.

Tartisma:
Immin yetmezlikle birlikte otoenflamasyon bulgulari olan, néromotor gelisiminde gerilik saptanan ve herpes
enfeksiyonlarina yatkinligi olan olgularda TBK 1 eksikligi de dustntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: TBK 1 mutasyonu, immin yetmezlik, otoenflamasyon

Cilt ve Radyolojik Bulgular
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[Abstract:0264] [PS — 151] [Primer Immiin yetmezliklerde tedavi]

ZNFX1 Eksikligi Olan Hastada Influenza A Nedeni ile PARDS Gelismesi Sonrasi ECMO,
CVVHDF ve Anakinranin Primer Immiin Yetmezlik Hastasina Kemik iligi
Transplantasyonu Icin Koprii Tedavisi Olmasi

Sultan Géncii?, Ozlem Saritas Nakip?, Elif Soyak Aytekin2, Abdulkerim Kolkiran3
LEtlik Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

Bir yas 8 aylik kiz hastanin bronkopnomoni tanisi ile dis merkezde takip edilirken solunum sikintisinin artmasi
uzerine entube sekilde etlik sehir hastanesi gocuk yogun bakimina sevki yapilan hastanin 6zgecmisinde
gestasyonel diyabeti olan 36 yasindaki anneden 34 hafta 2300 gr olarak dogmus 17 glin yenidogan yogun
bakimda 5 gln entlibe bir sekilde solunum ve oksijen destegi alma 6ykusul, 10 aylikken pnomoni tanisi ile 21
gun hastane de yatis 6ykisi mevcut. Soygecmisinde anne ve baba teyze cocuklar bir kardesi konjenital kalp
hastaligi ve pnémoni ile 4 aylikken kaybedilmis.

Hastaya gelisinde derin hipoksiye bradikardinin de eslik etmesi lizerine 2 dakika kardiyopulmoner resuisitasyon
uygulandi. Mekanik ventilator ayarlari yapilarak mayisi ve seftriakson vankomisin baslandi. Influenza a pozitif
gelmesi ile oseltamivir tedavisi verildi.Takibinin 8. ginliinde konvensiyonel mekanik ventilasyon ile agir
hipoksisi olan hasta yliksek hizda titresimli ventilasyona gegildi. Bu durumda da derin asidozda kalan hasta
ekstrakorporal membran oksijenizasyonu (ECMO) ya alindi. idrar gikisi iyi olmayan ve inflamasyon belirtegleri
ylksek seyreden hastaya sirekli renal replasman tedavisi de baslandi. Hastanin gonderilen tim ekzon
sekansinda ZNFX1 mutasyonu saptanmasi ve yapilan kemik iliginde hemofagositozlarin gérilmesi
hepatomegali hipertrigliseridemi trombositopeni ve anemi gorilmesi ile hiperinflamasyonu kontrol amagli
anakinra baslandi. Bu destek tedavileri ile ECMO un 10. GinlUnde hasta ECMO dan ayrilabildi. Bir aydir
mekanik ventiasyon destedine ihtiyaci olan hastaya trakeostomi acildi. Takibinde inflamasyon belirtecleri
azalan ve idrar cikisi olan hastadan renal replaman tedavisi de kesildi. Hasta icin tecrubeli kemik iligi nakli
yapilan merkez ile iletisim saglayarak hastanin ev tipi mekanik ventilatorden aralikli ayrilir vaziyette
yogunbakim servisinden taburculugu planlandi.

Anahtar Kelimeler: ZNFX1 Eksikligi, Hiperinflamasyon Tedavisi, Primer Immin Yetmezlik, ECMO, Siirekli
Renal Replasman Tedavisi

[Abstract:0265] [PS — 152] [Kombine immiin yetmezlikler]

Atopik Bulgular, Hiponatremi ve Nobet ile Bagsvuran Hastada Ayirici Tani: DOCKS8 eksikligi

Tayyip Erdem Cotur?, Saliha Esenboga?, Canan Caka2, Sevda Tiiten Dal?, Giilnar Aliyeva2, Ceren Ustiin2, Nalan
Yakici3, ibrahim Halil Oncel4, Selman Kesici®, Rahsan Gécmen®, Deniz Cagdas Ayvaz?2

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Iimmiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Karadeniz Teknik Universitesi, Cocuk Immuiinoloji Bilim Dali, Trabzon

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

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

6Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris

Uygunsuz ADH Sendromuna bagh hiponatremi, pulmoner enfeksiyonlar, maligniteler veya santral sinir
sistemi(SSS) patolojileri gibi cesitli hastaliklarda ortaya cikabilir. EBV, agir CMV, varisella-zoster enfeksiyonlari
da uygunsuz ADH sendromuna neden olabilir. Kombine immiin yetmezlikler(KIY) viral enfeksiyon ve
otoimmiun SSS tutulumuna neden olup nadiren uygunsuz ADH sendromuyla basvurabilir.

Olgu Sunumu

1 yas 5 aylik erkek hasta biling bulaniklidi ve nébet sonrasi entlibe edilerek hastanemize sevk edilmistir.
Oykisiinden aralikh cilt lezyonlari ve solunum sikayetlerine yonelik steroid kullandidi, son giinlerde huzursuz
oldugu ve ailenin aktarda yaptirdidi bitkisel karisimi icirdikleri ve cilde strdtkleri; dogdugundan beri egzema
ve coklu besin alerjisi oldugu, son 1 yilda 5 kez bronsiolit ve 2 kez pndmoni nedeniyle yatirilarak tedavi
edildigi 6grenildi. Ebeveynleri akraba olan hastanin muayenesinde viicudunda yaygin eritemli makulopaptler
doklintl, kafa derisinde pullanma ve egzema, akcigerlerinde ral ve ronkusleri mevcuttu. Eozinofil ve total IgE
yuksekligi, T hiicre lenfopenisi, yetersiz lenfosit aktivasyonu saptanan hastaya kombine immiin yetmezlik
tanisiyla IVIG tedavisi baslandi, aile igi verici taramasi baslatildi. Destek tedavileri verilen hastanin Kranial MR’i
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ototimmiin ensefalitle uyumlu olarak degerlendirildi. Yiksek doz IVIG ve steroid, sonrasinda rituksimab
tedavisi uygulandi. WES analizinde DOCKS8 geninde homozigot mutasyon saptandi. Otoimmin ensefalite
yonelik verilen tedaviler altinda SSS bulgularinda progresyon gézlenmesi nedeniyle HKHN yapilamadi.
Sonug ve Tartisma

Agir atopi bulgulari ve yiiksek IgE dederleri olan hastalarda DOCKS8 eksikligi basta olmak lizere KIY akilda
tutulmalidir. DOCKS8 eksikliginde enfeksiyonlar, vaskdlitik tutulum, otoimmunite SSS bulgularina neden
olabilir. Hastada ortaya cikan SSS tutulumu otoimmun ensefalit olarak dederlendirilse de kullanilan
immuidnmodulatuvar tedaviler altinda progresyon gdéstermesi etken izole edilememekle birlikte SSS
enfeksiyonlarini ekarte ettirmemektedir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS8 Eksikligi, Hiponatremi, Otoimmun Ensefalit, Uygunsuz ADH Sendromu

Hastalarin laboratuvar, goriintilleme ve patoloji sonuglari

Tam kan sayum

Hemoglobin (g/dL) 9.1 10.1-125
Lokosit (/mm?) 15620 4000-10.000
MLS (/mm?) 229 1500-7800
MNS (/mm’) 11050 1200-7200
MES [/mm?) 3250 0-800
Trombosit {/mm?) 153.000 150.000-450.000
immiinoglobulinler (mg/dL)

IgA 746 30-107
IgG 675 605-1430
IgMm 81.2 66-228
Total IgE (UI/mL) 5016

Anti HBs (miU/mL) 21.24 pozitf

Lenfosit alt gruplan (% )

b3 %41 48-76

D4 %14 32-51

co8 %23 14-30
CD16+56 %1 315

cD1° %57 16-35
CDASRA orani (Kan) 52

CDASRO 35

HLA DR 53

HLA ABC oram (Diger) 100

DHR Normal

DOCKS ekspresyonu Dusuk

Lenfosit aktivasyonu

CD3+CD25+ %37 52.4-957
CD3+CD6S+ %39 47.9-848
CD25 %41 86.9-99.8
CD&9 %51 £1.2-918
€3 Kompleman (g/L) 1.14 09-1.8

C4 Kompleman (g/L) 0.551 0104
Otoimmiin viral ensefalit  negatif

paneli

EBV DNA[Kopya/ml) Negatif Negatif
CMV virlls ylikii 5470

(Kopya/ml)

JC virtis negatif

BK virlis negatif
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[Abstract:0267] [PS — 154] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Down Sendromu ve Kabuki Sendromu Hastalarinda NK Hiicre Alt Gruplarinin ve
Reseptorlerinin Analizi: On Calisma

Gamze Kiibra Cetin!, Saime Sik!, Mehmet Ali Karaselek!, Seyma Celikbilek Celik!, Tugce Duran3, Serkan
Kiicguiktiirk4, Selin Ugrakli2, Siikrii Nail Giiner!, Sevgi Keles!, ismail Reisli?

INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali, Konya

3KTO Karatay Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

4Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dal, Karaman

Kabuki ve Down sendromlu hastalarda bagisiklik sistemi dedisken sekilde etkilenebilmekte ve tekrarlayan
enfeksiyonlar ile karsilasilabilmektedir. Dodal 6ldurtict (NK) hicreler, dogal immun sistemin énemli bir
elemani olup, bu galismada, Kabuki ve Down sendromlu hastalarda, NK hiicre alt gruplar ve reseptor
ekspresyonlarinin dedgerlendirilmesi amaglandi.

Calismaya, bir Kabuki (23 yas), iki Down sendromlu hasta (2 ve 10 yas) ve bir saglikl kontrol (8 yas) dahil
edildi. NK hticre seleksiyonu, periferik kan monontkleer hiicrelerinden negatif seleksiyon yéntemiyle MACS
Separator kullanilarak gergeklestirildi. Saflagtirilan CD56+ NK hiicrelerinden, NK hiicre alt gruplarinin analizi
akan hicre olger araciliiyla, NK hiicre reseptor (TIGIT, NKPR1A, CD96, CD94, NKG2A, NKG2D, NKP30,
NKP44, NKP46) mRNA gen ekspresyonlari ise gergek zamanli polimeraz zincir reaksiyonu (gPCR) yontemi ile
analiz edildi.

CD56+ NK hiicreler %82 oraninda saflikla elde edildi. NK hicre alt gruplarinin(CD56bright, CD56dim) oranlari,
Down sendromlu hastalarda(%5.1, 67.7), Kabuki sendromlu hastada(%13.4, 52.0), kontrolde ise(%5.4, 56.1)
olarak belirlendi. Down sendromlu hastalarda, saglkl kontrole oranla NK hiicre pozitif ve negatif
reseptorlerinin up-regtile oldugu goézlemlendi. Kabuki sendromunda ise saglkl kontrole oranla NK hiicre
aktivasyon reseptérlerinden NKP30, NKP44, NKP46, NKG2A ve NK hucre inhibisyon reseptdrlerinden
NKPR1A'nin down-reglle oldugu tespit edildi.

Bu calisma Kabuki ve Down Sendromlu hastalarda NK hicre alt gruplari ve reseptér ekspresyonlari konusunda
yapilmis ilk calisma olma 6zelligindedir. ilk verilerimiz Down sendromunda NK hiicre reseptérlerinin aktif
oldugunu ve Kabuki sendromunda ise, reseptdr ekspresyonlarinin dedisken 6zelliklere sahip olabileceklerini
disindlrmustar.

Anahtar Kelimeler: Akim sitometri, Down sendromu, Kabuki sendromu, NK hiicre, gPCR

NK hiicre reseptorlerinin qPCR analizi

oW _ Koerre Kahaki Koalrol

NP
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[Abstract:0268] [PS — 155] [immiin disregiilasyon hastahiklari]
Kronik Graniiloma_tiiz Hastalik Benzeri Klinik ile Prezente Olan Protein Kinaz C Delta
(PKC3) eksikligi: Iki Kardes Olgu

Caner Aytekin?, Bahri Can Duran!, Erhan Bahadir!, Baran Erman?, Deniz Giloglu Bayrakoglu3, Figen Dogu3,
Aydan Ikinciogullan3

1Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immuiinoloji ve Allerji
BolimU, Ankara

2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi Enstitiisii, Can Sucak Translasyonel immiinoloji Arastirma Laboratuvari,
Ankara

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

Protein kinaz C delta (PKC3) dodal ve edinsel badisiklikta yer alan gesitli yolaklarda rol oynayan bir protein
kinazdir ve PRKCD geni tarafindan kodlanir. PKCd eksikligi otozomal dominant gegcisli, tekrarlayan
enfeksiyonlar, EBV enfeksiyonu, lenfoproliferasyon, ANA ve antidsDNA pozitifligi, SLE ve IgG disUkligu ile
karakterize immundisregullasyon hastaligidir. Otoimmdnitenin yani sira, PKC3 eksikligi olan hastalarda mantar,
bakteri veya virlslerle tekrarlayan enfeksiyonlar tanimlanmistir. Hastalarin fungal ve bakteriyel enfeksiyonlara
yatkinliginin fagosit hiicreleri tarafindan reaktif oksijen tlrlerinin tGretiminin bozulmasina bagh oldugu
gosterilmistir. Bu yénuyle PKCd eksikligi ve kronik granilomatoz hastalik (KGH) klinik olarak ortisir. Burada
baslangicta KGH tanisi konulan, otoimmin hastaligi olmayan ve daha sonra homozigot PRKCD mutasyonu
gosterilen iki kardes olgu sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Enfeksiyon, DHR, kronik graniilomatéz hastalik, PRKCD

DHR/Burst test
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1 KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

Olgularin klinik ve laboratuvar bulgular:

Olgu 1 Olgu 2
Cinsiyet Kiz Erkek
Yas 18 yas 22 yas
Semptomlarin baglama yas1 8 ay 8 yas
KGH tan1 yas1 8 yas 12 yas
PKCo eksikligi tan1 yast 16 yas 20 yas
Ebeveyn akrabaligi (+) (+)

Aksiller apse/BCG-itis

(M. tuberkiilosis

kompleks)

Abdominal LAP’ler Servikal, inguinal, abdominal

Klinik ézellikler Tekrarlayan pndmoni  LAP’ler

Fungal pnémoni Pulmoner tiiberkiiloz
Bronsiektazi Tekrarlayan pndmoni
Kronik akciger
hastalig1
COVID-19 enfeksiyonu
TNS (mm3) 3,420 (3,000-5,800) 3,860 (3,000-5,800)
TLS (mm3) 1,350 (1,500-3,000) 1,910 (1,500-3,000)
1gG (mg/dl) 2,090 (944-1505) 776 (944-1505)
IgA (mg/dl) <5 (65-176) 319 (65-176)
IgM (mg/dl) 207 (86-175) 228 (86-175)
IgE (1U/ml) <4 <4
CD3+CD16-56- (%) 68 (58-82) 63 (58-82)
CD3+CDA4+ (%) 33 (26-48) 35 (26-48)
CD3+CD8+ (%) 35 (16-32) 25 (16-32)
CD3-CD16+56+ (%) 20 (8-30) 21 (8-30)
CD19+ (%) 9 (10-30) 15 (10-30)
CD4+CD45RA+ (%) 9 (16-40) 11 (16-40)
CD4+CD45R0O+ (%) 24 (8-26) 27 (8-26)
CD19+IgM+IgD+CD27- (Naive B) (%) 55 (51.3-82.5) 52 (51.3-82.5)
g/OD)19+IgM-IgD+CD27+ (Marginal zone B) 2 (4.6-18.2) 7 (4.6-18.2)
gD19+IgM-IgD- CD27+ (Switched memory 9 (8.7-25.6) 8 (8.7-25.6)
) (%)
CD38lowCD21low (Aktive B) (%) 3(2.7-8.7) 19 (2.7-8.7)
Double negatif T hiicre (DNT) (%) 0.4 (<2.5) 0.5 (<2.5)

PHA ile lenfoproliferasyon
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CD3+CD25+ (%) 72 (46-89) 69 (46-89)
CD3+CD69+ (%) 70 (50-76) 67 (50-76)
DHR/oksidatif burst test Cok diistik (SI: 2.2) Cok diisiik (SI: 4.1)
ANA (+) (+)
AntidsDNA (+) )
Otoimmiin hastalik Yok Yok
PRKCD mutasyonu ?2(%07?;%0; (G366E) cHifr;s];O?zclio/tx (G366E)
TMP/SMX TMP/SMX
Tedavi !tre_tkonazol !tra}konazol
IVIG IVIG

KGH: kronik graniilomatoz hastalik, LAP: lenfadenopati, SI: stimiilasyon indeksi, TNS: total
lenfosit sayisi, TNS: total notrofil sayisi

[Abstract:0269] [PS — 156] [Dogal immiinite defektleri]

PRIMER IMMUN YETMEZLIKLERDE MIYELOID KOKENLI BASKILAYICI HUCRE ON
CALISMASI

Selin Udrakh!, Seyma Celikbilek Celik?, Gamze Klbra Cetin?, Mehmet Ali Karaselek?, Serkan Kicguktlirk3,
Saime Sik?, Tugce Duran?, Sikri Nail Gliner?, Sevgi Keles?, ismail Reisli2

INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Anabilim Dali, Konya
3Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman

4KTO Karatay Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

Miyeloid tlrevli baskilayici hiicreler (MDSC), saglikli kisilerin periferik kanlarinda dislik oranlarda bulunabilen
ancak hastalik durumlarinda sayilar degiskenlik gosterebilen monontikleer ve polimorfoniikleer miyeloid
hiicrelerden kdken alan heterojen hiicre grubudur. Literattirdeki galismalar MDSC'lerinin kanser gelisimi ve
prognozu lzerinde yodunlasmaktadir. Primer immiin yetmezlikli (P1Y) hastalarda bu hiicrelerin ve alt tiplerine
ait bilgiler son derece sinirlidir.

Calismaya Down sendromu (n=3), Kabuki sendromu (n=2), GATA2 eksikligi (n=2), Brutonu (n=2) olan 9
hasta ve 11 kontrol dahil edildi. Alinan kan drneklerinden periferik kan mononukleer hicreleri izole edildi.
MDSC'lerin akan hicre 6lger ile immin fenotiplemesinde HLADR(Immu-357), CD11b (Bearl), CD15 (80H5),
CD14 (RM052), CD66b(80H3), CD33(P67.6) monoklonal antikorlari kullanilarak ylizey boyamasi yapildi.
Normal dagilmayan verilerimiz igin nonparametrik testlerden Mann Whitney U testi Jamovi programi
yardimiyla uygulandi. Dederler ortanca ve Q1-Q3 geyreklikler olarak ifade edildi. p dederi <0,05 anlamli olarak
kabul edildi.

MDSC’lerin ortanca oranlar hasta grubunda kontrole gére anlamli olarak yiksek bulundu(p=0,014). MDSC alt
tiplerinden polimorfonikleer-MDSC (PMN-MDSC) (p<0,006) ve mature PMN-MDSC hicreler (p<0.02) ise
kontrol grubunda hastalara gére yutksek bulundu. Monositik-MDSC (M-MDSC) ve immature PMN-MDSC
hlicrelerde gruplar arasinda anlamh farkliliga rastlanmadi.

Bu 6n calismada MDSC ortancalari PIY grubunda kontrol grubuna gére yiiksek bulunmustur. Verilerimiz,
MDSC’lerin PIY’de immiindisregiilasyonun gdstergesi olarak kullanilabilecedini desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: MDSC, primer immin yetmezlik, immundisregilasyon
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[Abstract:0270] [PS — 157] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Coklu Gida Duyarliligi Olan Hastalarda Immun Yetmezlik ve Mast hiicre hastaliklarinin
sikliginin arastirilmasi

Fikriye Kalkan, Sait Yesillik, Fevzi Demirel, Ezgi S6nmez, Yasemin Akgiil Balaban, Mustafa ilker inan, Ozgir
Kartal
Gulhane Egitim Ve Arastirma Hastanesi

GIRIS: Gida alerjisi, gidaya karsi advers reaksiyonlar olarak tanimlanmistir. Gida alerjisi ciddi morbiditeye
neden olabilir ve bazi durumlarda yasami tehdit eden anafilaksi ile sonuglanabilir. Yetiskinlerde kanitlanmis
gida allerjisi sikhdi %0,8-3,7 arasindadir. Yetiskinlerde gida allerjisi cok sik rastlamadigimiz bir durumdur.
Coklu gida allerjisinin yaninda ayni zamanda ilag alerjisi,alerjik rinit,astim,atopik dermatit gibi baska alerjik
hastaligi da olan hastalar immun yetmezlik ve mast hlicre hastaliklari acisindan degerlendirildi.
Materyal-Metod: Coklu allerji 6ykisu olan 12 hasta dederlendirildi.Coklu gida allerjisi saptanan hastalarin
dosyalari retrospektif olarak tarandi

Bulgular: Hastalarin 7 si kadindi.(%58.3)Hastalarin hepsinde 2 den fazla gida allerjisi mevcuttu. 6 hastada
lateks alerjisine bagl polen gida sendromu mevcuttu. 4 hastada ayni zamanda ilag allerjisi mevcuttu. 2
Hastada ayni zamanda astim mevcuttu. 12 hastaya bakilan immun yetmezlik incelemesinde,1 hastada
I1gG:533,IgA:12 ile diustik saptandi. Kalan 11 hastanin IgG, IgM ve IgA dederi normal dederler arasindaydi.
Lenfosit alt gruplarina bakildigindan,2 hastada CD16-CD56 dederi dlistik saptandi. Mast hlicre hastaliklari
agisindan hastalarin triptaz degerine bakildi. Hastalarin mast hiicre hastaligi acisindan REMA skoru ile
dederlendirildi. REMA skoru 2 ve (izerinde olan 7 hasta Hematoloji ile konsiilte edildi. Hastalara C-KiT
mutasyon analizi yapildi. Tim hastalarin C-KIT mutasyon analizi normal saptandi ve yakin takibe alindi.
Sonug: Yetiskin hastalarda kanitlanmis coklu gida allerjisi ve bunun yaninda bagka alerjik hastaligi da varsa
immun yetmezlik agisindan dikkat edilmelidir. Ayrica Masta hiicre hastaliklari acisinda da mutlaka tetkik
edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: gida allerjisi, mast hlicre, immun yetmezlik

[Abstract:0271] [PS — 158] [Antikor eksiklikleri]

Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi: 385 Olgunun Klinik ve Immiinolojik
Bulgularinin Degerlendirilmesi

Emine Ulgen?, Giince Bulgurcu?, ilke Bas!, Guzide Aksu?, Necil Kitikgller!, Neslihan Karaca®
lEge Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immdunoloji Bilim Dal
2Ege Universitesi Tip Faklltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal

Giris: St gocugunun gecici hipogamaglobulinemisi(SCGH), immunglobulin Gretiminin matiirasyonunda
gecikmeyle ortaya gikan, patofizyolojisi belirsiz olan yaygin bir immun yetmezliktir. Genellikle 3 yasina kadar
duzelir.

Gereg-YOntem: En az 12 aydir izlemde olan, takip sirasinda farkli zamanlarda alinan en az 3 6rnekte g ana
immunglobulin izotipinden bir veya daha fazlasinin yasa gére normalin 2 standart sapmasi (SD) altinda olan
hastalarin tibbi dosyalar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Bu galismaya toplam 385 SCGH hastasi (125 kiz, 260 erkek) dahil edildi. Hastalarin ortalama
basvuru yasl 22,1+£12,5 aydi. Hastalarin cogu tekrarlayan enfeksiyonlarla basvurdu. Egzema, besin alerijisi,
tekrarlayan cilt apsesi diger bulgulardi. Baslangic medyan IgG, IgM ve IgA seviyeleri sirasiyla 456 mg/dl, 68
mg/dl ve 25 mg/dl idi. Atopi siklidi %13 idi. Hastalarin %10'unda hipogamaglobulinemiye ek olarak nétropeni
de gobzlendi. IgG dizeylerinin normale ulasma yasi ortalama 56,2+32,3 aydi. N6étropenisi olan hastalarin daha
erken yaslarda normal IgG ve noétrofil diizeylerine (es zamanh) ulastigi gozlendi. Alerjik semptom tipinin
normallesme yasi zerinde istatistiksel olarak anlamli bir etkisi oldugu izlendi; hisiltili hastalarda bu siire
53,7+29,1 ay, egzema ve besin alerjisi olanlarda ise 31,2+16,2 aydi.

Sonug: Geriye donuk bir tani olan SCGH igin nétropeni ve/veya egzemanin birlikteligi daha erken iyilesme
yasinin éngoérilmesi acgisindan bir ipucu olabilir. Bu konularin agikliga kavusturulmasi icin daha ileri
arastirmalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Hipogamaglobulinemi, immiinglobulin, Siit cocugu
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[Abstract:0272] [PS — 159] [Otoinflamatuar hastahiklar]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastada ishal ve Kilo Kaybi ile
Prezente Olan Camplyobacter jejuni Enfeksiyonu

Gilnar Aliyeva!?, Saliha Esenboga?l, Ceren Ustiin!, Selda Kacar!, Eda Tosun?, Lale Ozisik?, Cagkan Inkaya3,
Deniz Cagdas!

1Hacettepe Universitesi, Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Dahiliye Anabilim Dali, Ankara, Tirkiye

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Ankara,
Turkiyet

GIRIS

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), immiinoglobulin tiretiminin kusurlu oldudu, en sik gériilen
semptomatik PIY'dir. YDIY genetik ve immiinolojik dzelliklerle tanimlanan ¢ok sayida farkl hastaliktan olusur,
ancak temel klinik 6zellik tekrarlayan enfeksiyonlar ve immindisregilasyon bulgularidir. Enfeksiy6z etkenler
arasinda Giardia, Norovirus, Astrovirus, CMV, nadiren Campylobacter jejuni yer alir.

OLGU SUNUMU

Elli sekiz yasinda erkek hasta, Uc¢ yildir aralikh olan ishal ve 2 ayda 10 kg kaybi olmasi nedeniyle basvurdu.
Oykisiinden 15 yil 6nce ITP tanisi aldigi ve steroid, rituksimab tedavileri verildigi, tekrarlayan akciger
enfeksiyonu nedeniyle tetkik edilince YDIY tanisi aldigi ve IVIG tedavisi baslandidi, 4 yildir astim ile takipte
oldugu égrenildi. Anne ve babasi ayni kdydendi. Fizik muayenesinde 6zellik yoktu. Ishal etyolojisine yonelik
yapilan endoskopik biyopsisinde CMV koliti tespit edildi. Gansiklovir tedavisine ragmen ishal diizelmeyen ve
kilo ahmi saglanamayan hastanin Ust GIS endoskopik biyopsisinde Célyak hastali§i benzeri bulgular saptandi.
Kan kultturtiinde Campylobacter jejuni Gremesi oldu. Glutensiz diyet ve uygun antibiyotik tedavisi ile
semptomlari diizeldi. Immiinolojk tetkiklerinde lenfopeni, agamaglobulinemi, CD4 T hiicre diisiikligi ve B
hicre yoklugu (Tablo 1) saptandi. IVIG tedavisine ragmen IgG dlizeyi disik seyreden hasta amiloidoz
acisindan dederlendirildi, negatif saptandi. BTK ve LRBA ekspresyonu normal saptandi. WES sonucunda SYK
geninde heterozigot c.242 C>T varyanti saptandi. CD247 geninde heterozigot varyant saptandi ve Colyak disi
gluten hassasiyetine neden olan HLA DQ?2 alleli pozitif bulundu.

TARTISMA

SYK, immin inflamasyonu kontrol eden birgok hiicrede sinyal iletiminden sorumlu sitoplazmik kinazdir. SYK
geninin otoimmiunite ve inflamasyonda 6énemli roll vardir. Hastada saptanan diger gen varyantlarinin da
klinige katki sagladigi distintlda.

Anahtar Kelimeler: YDIY, enteropati, kronik ishal, Campylobacter jejuni

Tablo 1.Hastanin laboratuvar ozellikleri

Tam Kan Sayimmi

Hb (g/dL 9.7(13.5-16.9)
Lokosit (/ul ) 2.88(3.91-10.9)
Mutlak Notrofil Sayist (/ul) 1.38 (1.8-6.98)
Mutlak Lenfosit Sayist (/ul ) 1.24(1.26-3.35)
Mutlak Eozinofil Sayis1 (/ul) 0.04(0.03-0.59)
Trombosit (/ul ) 79(166-308)
CRP (mg/L) 21.2(<5)
Sedimentasyon (mm/saat) 21 (0-20)
Immiinoglobiilinler (mg/dl)

IgA mg/dl <26.1 (139-378)
1gG mg/dl 391 (913-1884)
IgM mg/dI <18.4 (88-322)
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Total IgE (UI/ml) 65 (1-165)
Anti Hbs 270.73 pozitif
Lenfosit subsetleri (%)/mutlak sayilar
96 (56-84)
Ch3+ 1190 (1000-2200)
15 (31-52)
Cha+ 186 (530-1300)
69(18-35)
CDg+ 855 (330-920)
CD16+56 3(3-22) /37 (70-480)
CD19+ 0(6-23)/0 (110-570)

[Abstract:0273] [PS — 160] [Otoinflamatuar hastahklar]

Ailevi Akdeniz Atesi Tanili Cocuklarda Atak ve Atak Arasi Donemde Gasdermin-D Gen
Ifadesi, Serum IL-1B Ve IL-18 Diizeylerindeki Degisimin Arastiriimasi

Ismail Yaz!, Pinar Ozge Avar Aydin?, Dilan inan?, Zeynep Birsin Ozgakar?, Sevil Oskay Halagl!, Deniz Cagdas3
1Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii Cocuk Immiinoloji Bélimi, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Imminoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Ailevi Akdeniz atesinde(AAA) pirin-kaspaz-1-Gasdermin-D yolagi inflamazom yanitinin olusumunda
kritik 6nemdedir. Buna karsin, hastalik ataklarinda gasdermin-D gen ifadesindeki degisim bilinmemektedir. Bu
calismanin amaci, AAA ataginda GSDMD gen ifadesindeki degisiklikleri ve serum IL-1B ve IL-18 ile olan
iliskisini arastirmaktir.

Yontem: 16 AAA tanili hasta atak ve atak arasi donemde gortldi. Kontrol grubu olarak 10 saghkh ve 8 akut
enfeksiyon nedenli atesi olan gocuk dahil edildi. Gasdermin-D gen ekspresyonu RNA izolasyonu sonrasi gergek
zamanl-PCR ile, serum IL-1p ve IL-18 dlizeyleri ELISA ile dlguldd.

Bulgular: AAA grubunda gasdermin-D gen ifadesinin atak doneminde atak disi doneme kiyasla 10 katin
Gzerinde arttigi (p=0.007), serum IL-1B ve IL-18 seviyelerinin benzer oldugu goérildi. Gasdermin-D ifadesi
akut faz reaktanlari (AFR; r>0.5, p<0.01) ile iliskili bulundu. Gasdermin-D ile serum IL-1p ve IL-18 seviyeleri
ile anlamli iliski gérilmedi. Kolsisin kullanan AAA hastalarinda atakta serum IL-1B ve IL-18 anlamli derecede
daha dlslktl (p=0.043, p=0.044). AAA grubunda atak arasi donemde saglikhi kontrollere kiyasla gasdermin-
D ifadeleri benzer (p=0.500), serum IL-1B ve IL-18 anlamli dizeyde yiksekti (p=0.016, p=0.008). Atesli
kontrol grubunda, viral enfeksiyonu olan cocuklarda, serum IL-1B, IL-18 ve GSDMD ifadelerinde AAA atagina
yakin diizeylerde artis belirlendi.

Sonug: AAA ataginda Gasdermin-D gen ifadesinde 6nemli bir artisin gérilmesi, hastaligin patogenezindeki
islevsel rolini vurgular. Bu inflamatuvar molekillerin akut viral enfeksiyonlarda AAA atagina yakin dizeylerde
artis gosterdigi gorilmiis olup bu konuda daha ayrintili galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: ailevi Akdeniz atesi, otoinflamasyon, gasdermin-D
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[Abstract:0274] [PS — 161] [Kombine immiin yetmezlikler]

Yeni Bir TNFRSF9 Delesyonunun Neden Oldugu Kombine Immiin Yetmezlik Olgusu

Baris Ulum, Canan Caka, isma}il Yaz, Saliha Esenboda, Deniz Caddas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Tlrkiye

Giris

TNFRSF9, TNF reseptor siper ailesinin bir Gyesi olan ve CD137 veya 4-1BB olarak da bilinen bir ylzey
proteinidir. Ozellikle aktivasyon sonrasi T hiicrelerinde, dogal éldiiriici (NK) hiicrelerde ve bazi dendritik
hiicrelerde ifade edilir. TNFRSF9 ve onun ligandi, T hlicrelerinin aktivasyonu ve yasam suiresinin uzatiimasi gibi
6nemli immuanolojik islevlerde rol oynar.

Olgu

Sekiz yasinda erkek hastanin {ic buguk yasindayken ates, ishal, halsizlik sikayetleri baslamis. ilki bes yasinda
COVID-19 pndémonisi nedeniyle, sonrasinda (i¢ kez daha pnémoni tanisi ile yatirilarak tedavi edilmis. Yedi
yasinda hemoptizi gelismis, toraks bilgisayarli tomografisinde bronsiektazi saptanmis. Direngli ates,
hepatosplenomegali ile bagvurdugunda pansitopeni, ferritin, trigliserid ve crp yiksekligi saptanan,
hemofagositik sendrom olarak dederlendirilen, EBV DNA kopya sayis! yliksek saptanan hastataburculuktan bir
ay sonra direngli ates, splenomegali ve lenfadenopati olmasi nedeni ile tekrar hastaneye yatirildi. EBV DNA
245.000 kopya sonuglanmasi Gizerine Rituksimab tedavisi baslandi, Splenomegali ve lenfadenopatileri belirgin
olarak gerileyen, CMV PCR 4600 kopya saptanan hastada yapilan tim ekzom analizinde TNFRSF9 geninde
mutasyon saptandi, kék hicre nakli planlandi, aile icinde HLA tam uyumlu verici olmamasi nedeni ile
akrabadisi donoér taramasi bagslatildi.

Yeni nesil dizileme (YND) analizi ile TNFRSF9 geni ekzon 2,3,4,5 ve 6 da delesyon saptanmistir. MLPA
calismasi ile delesyon igin hasta homozigot, anne ve baba tasiyici olarak bulunmustur.

Sonug

TNFRSF9'un bagisikhk sistemi izerindeki etkilerini ve tedavi potansiyelini daha iyi anlamak, 6zellikle kanser
gibi kompleks hastaliklarin tedavisinde yeni stratejilerin gelistiriimesine katki saglayabilir. TNFRSF9 geni ekzon
2,3,4,5 ve 6 da delesyon saptanan hastamizda, calismamiz ile, karmasik bir hastaligin ¢6zliilmesinde WES
teknolojisinin yararliligini vurgulanmistir ve immiunolojik agidan dederlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: TNFRSF9, Kombine Immiin Yetmezlik, Yeni nesil dizileme (YND)

Laboratuvar tetkikleri

Parametre Son Referans Parametre Son Referans
onuy Degerler onue Degerler
Hemoglobin (gr/dl) 7,4  10,7-13,4 Memory B hiicre (%) 10 13-47
ot Switch Memory B
A - -
Lokosit (1073/ul) 3,08 4,31-11 hiicre (%) 10 8,3-27
Lenfosit (1043/ul) 1,60 0,97-3,96 1(\%”1“31 Zone B Hilere 7.23
Nétrofil (1073/ul) 0,87 1,63-7,55 Naif B hiicre (%) 41  51-82
Eozinofil (103/pl) 0,08 0,03-0,52 Plazmablast (%) 24 0,665
Trombosit (10°3/u) 37 206-369 g;“smonal BHicre 59 4413
Ig A (mg/dl) 26,1 70-303 Naive T Hiicre (%) 27,4  57-84
Santral Memory T
Ig G (mg/dI) 760  764-2134 hitere (%) 18,3  11-26
Efektor Memory T
Ig M (mg/dI) 2210 69-387 hitere (%) 53,2  3,3-152
Ig E (1U/ml) 563 1,31-165 TEMRA (%) 09 9,349
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CD3 (%) 91 60-76 TREC (%) 41 31-81
CD4 (%) %66 31-47 CD25 64 66-98
CD8 (%) %23 18-35 CD69 70 70-83
CD16/56 (%) %3  4-17 CD3-CD25 64 46-88
CD19 (%) %3 13-27 CD3-CD69 66 50-75
C45RA (%) %30 NBT 100

C45R0 (%) %61 DHR Normal

CMV Viriis yiikii (kemik iligi) 3041 HLA ABC (%) 100

Kopya/ml

EBV DNA (kemik iligi) 79919 HLA DR (%) 7

Kopya/ml

[Abstract:0276] [PS — 163] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Geriatrik bir sekonder immiin yetmezlik etiyolojisi: Protein kaybettiren enteropati

Salih Afsin!, Ceyda Tunakan Dalgig!, Reyhan Gimisburun!, Kasim Okan?!, Onurcan Yildirim?!, Ragip Fatih
Kural!, Nalan Giilsen Unal?, Fatma Omir Ardeniz!, Girsel Kavlak

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Klinik immiinoloji Bilim Dali

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklan Anabilim Dali, Gastroenteroloji Bilim Dali

Giris: Protein kaybettiren enteropati,barsak yolu ile lenfositlerin de kaybina sebep olarak sekonder immin
yetmezlik tablosu ile sonuglanmaktadir.ileri yasta tani alan olgu sayisi literatiirde nadir olmasi sebebiyle
geriatrik protein kaybettiren enteropati olgusu sunmaktayiz.

Olgu: 30 yildir Tip 2 DM tanili 71 yas erkek,6ykisinde yirmili yaslarda baslayan alt ekstremitede, skrotumda
ve karin bélgesinde, 6nce intermittan sonra persistan,gode birakan 6deme eglik eden globulin disukligl
olmasi Gzerine immin yetmezlik poliklinigimize yonlendirilmis.15 yildir sivi ve kopikli gaita cikisi ve 30°lu
yaslardan itibaren hastaneye yatis gerektiren akciger enfeksiyonu da eslik etmekteydi.Lenfopeni
(lenfosit:1830/uL;CD19+#:50/uL, CD3#:487/uL, CD4#:268/uL, CD8#:201/uL, CD16+56#:1125/uL) ),
hipoproteinemi(albumin/globulin:20.6/17.7 g/L),hipolipidemi (T.kol:126mg/dl,trigliserid:73 mg/dl)ve
hipokalsemi (PTH:55, D vit:8ng/ml,Ca:7.3 mg/dl) gozlenen olguda renal ve hepatik sebepler dislandi (24
saatlik idrarda protein: 0.33 g/giin). Hipoalbuminemi yaninda izole IgG eksikligi(IgG:3.55 mg/dl, IgA:2.3
mg/dl, IgM:0.37 mg/dl) varlidi ile intestinal protein kaybi 6n tanisi ile bakilan gaitada alfa-1 antitripsin yuksek
(>3600ug/g) saptanan olgu protein kaybettiren enteropati olarak dederlendirildi. Gaitada kalprotektin
atiminda artis (177mg/kg, referans <70mg/kg) ve serum amiloid-A (62.8mg/L, referans<6.4 mg/L) ylksekligi
sebebi ile list GIS endoskopi ve kolonoskopi yapilarak mukoza normal izlendi, inflamatuar barsak hastaliklar
dislandi. Genetik analizde TAS1R3(6nemi bilinmeyen varyant) ve MEFV(patojenik) genlerinde heterozigot
mutasyon saptandi. Lenfosit akim sitometresinde B lenfopeni saptananolguya protein kaybettiren enteropatiye
sekonder immun yetmezlik tanisi konularak replasman dozunda (400-800 mg/kg/21 giin) IVIG ve beraberinde
albtmin ile dilretik tedavisi, barsaktan lipidlerin ve yagda gézlinen vitaminlerin kaybini 6nlemek amaciyla orta
zincirli yag asidi replasmani ve octreotide baslandi.

Sonug: Primer immun yetmezlik olgularinda hipogamaglobulinemi yaninda hipoalbuminemi,eslik eden
patolojiler olmadikca gézlenmemektedir. ileri yasta ortaya ¢ikan hipogamaglobulinemi ve hipoalbuminemi
birlikteliginde sistemik hastalik etiyolojisi arastiriimahdir.

Anahtar Kelimeler: sekonder immun yetmezlik, protein kaybettiren enteropati, geriatri, calprotektin
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[Abstract:0277] [PS — 164] [Antikor eksiklikleri]

Pediatrik siniflandirilmamis antikor eksikligi olgularinin seyri ve b hiicre alt gruplarn

Necmi Can Yiksel!, Sait Karaman?, Emre Firat!, Berna Uzunoglu!, Figen Celebi Celik!, Nesrin Gilez?!, Ferah
Genel!

{zmir Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklar Ve Cerrahisi E§itim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Aleriji
Klinigi

2Manisa Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi

Giris-Amag

Avrupa Immiin Yetmezlikler Dernegdi (ESID) klinik tani kriterleri ile siniflandiriimamis antikor eksikligi tanisi
alan pediatrik olgularin klinik spektrumu oldukga heterojen olup izlemde gegici hipogammaglobulinemi tanisina
ulasacak hastalarin 6ngérilmesi icin arastirmalar yapilmaktadir. Calismamizin amaci siniflandiriilmamis antikor
eksikligi tanisi alan olgularin izlem sireci iginde klinik ve immunolojik seyrini degerlendirmek ve B lenfosit alt
gruplari ile iliskisini degerlendirmektir.

Yéntem

Calismaya 2016-2017 yillari arasinda ESID tani kriterlerine gore siniflandiriimamis antikor eksikligi tanisi alan
dért yas Gizeri 28 olgu en az 7 yil boyunca izlendi. izlem baslangicinda ve sonunda olgularin B lenfosit alt
gruplan gahsildi. Olgularin klinik ve laboratuvar 6zellikleri ile son immunolojik tablolari dederlendirilerek
iyilesen, ayni taniyla izlemi sliren veya farkli immunolojik taniya evrilen hastalar belirlendi. Bu siirecte
immiinglobulin replasmani ihtiyaci varliginin izlem sonu tani ile iliskisi degerlendirildi.

Bulgular

izlem sonucunda olgular dederlendirildiginde 13 hastanin(%46.4) imminolojik dederlerinin dizeldigi, 12
hastanin(%42,8) siniflandiriilmamis antikor eksikligi ve 3 hastanin(%10,8) IgA veya IgM eksikligi olarak
devam ettigi gérildi. Imminglobulin replasmani ihtiyaci yéniinden dederlendirildiginde immiinglobulin
replasmani alan olgularda izlem sonu iyilesme orani % 37.5 iken, replasman almayan olgularda % 58.3 olarak
saptandi, ancak fark istatistiksel olarak anlamli bulunmadi (p>0.05). Iyilesen ve siniflandirilmamis antikor
eksikligi devam eden olgularin gerek tani baslangicindaki gerekse izlem sonu B hicre alt gruplari
karsilastirildiginda benzer sekilde gruplar arasinda anlaml fark tespit edilmedi.

Sonug

Siniflandiriimamis antikor eksikligi tanisi alan olgularda izlemde iyilesecek hastalar ile hipogamaglobulinemisi
devam edecek hastalar arasinda ayrim yapilmasini saglayacak net bir belirte¢ halen bulunmamaktadir. Bu
nedenle bu olgularda uygun tedavinin zamaninda belirlenerek yakin klinik izlem ile immunolojik
parametrelerinin takibi gok énemlidir.

Anahtar Kelimeler: B hiicre altgruplari, Hipogamaglobulinemi, Siniflandiriimamis

[Abstract:0278] [PS — 165] [Otoimmiin hastahklar]

TREG ve FOXP3 SONUGCLARININ OTOIMMUN HASTALIKLARLA ILisKisi

Baris Ulum, Canan Caka, isma]il Yaz, Deniz Cagdas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Tlrkiye

FoxP3 (forkhead box P3), 6zellikle diizenleyici T hiicreleri (Treg) icinde ifade edilen bir transkripsiyon
faktortdir. Badisiklik sisteminin dizenlenmesi ve otoimmiin hastaliklarin 6nlenmesi agisindan merkezi
roldedir. Treg hucreleri, inflamasyonu kontrol altinda tutar, badisiklik toleransini saglar ve otoimmi{in
hastaliklar ile kronik inflamatuar durumlarin 6nlenmesinde kilit bir role sahiptir.FoxP3 eksikligi veya islev
bozuklugu, IPEX (immin disregllasyon, poliendokrinopati, enteropati, X'e bagl) sendromu gibi ciddi
otoimmun hastaliklara yol acabilir. Treg hucre degerlendirilmesi IPEX, LRBA ve CTLA4 eksikligi gibi
otoimmunite ile giden genetik hastaliklarda hastaliklarda taniya yardimci olmaktadir. Bu calismada coklu
otoimmunitesi olan hastalarda Treg ve foxp3 duzeyleri degerlendiriimistir.

Hastalar

Klinigimize son 6 ay iginde immin disregilasyon, aplastik anemi, IPEX 6n tanisi ile bagvuran 21 hastanin Treg
sonuglari degerlendirilmistir. Hastalarin demografik ve klinik bulgulari Tablo 1'de 6zetlendi. Alti hastada
otoimmuniteye hipogamaglobulinemi ya da lenfopeni eslik ettigi, bes hastada otoimmliniteye sik ve agir
enfeksiyon 6ykusU eglik ettigi, dort hastaya multiple otoimminite ve diger 4 hastaya kronik ishal 6ykisU
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nedeni ile Treg testi istenmisti. Bireylerde Treg ve Foxp3 ifade dlizeyleri farklilik géstermektedir. Genetik
defekt calisiimamis olan bu hastalarda calisma bulgularina gére, dort hastada FoxP3 ekspresyonu kontrol
grubuna gore dustk, diger dért hastada FoxP3 ifadesi kontrol grubuna gore fazlaydi. Treg hiicre sayisi dort
hastada kontrol grubuna gore fazla, Gic hastada kontrol grubuna gére azdi.

Sonug

Immiin sistem disregiilasyonunun ve otoimmin hastaliklarin etkilerini incelemek icin ve genetik taniya
yardimci olmasi agisindan degerlendirme yapilmistir. Treg analizi, bagisiklik sistemi lzerindeki etkilerini ve
6nemini daha iyi anlamak, otoimmun hastaliklarin yénetimi ve tedavisi igin yeni stratejilerin gelistirilmesine
olanak taniyabilir.

Anahtar Kelimeler: TREG, FOXP3, Otoimmin hastaliklar

HASTALARIN iMMUNOLOJIK BULGULARI
Tablo 1. Hastalarin demografik ve Kiinik Ozellikleri

Hasta L, N 21
Yag, ortanca (en digik- en yUksek) 11 (1-44) wl
Akrabakk Sykisd, n{%) 8(%42.1)
Otoimmdin hastalk, n{%) 17 (%89.5)
e Tip 1 Diabetes mellitus 4(%19)
e Immun trombositopenik purupura 3(%14.2)
o Otoimmiin hemolitik anemi 3(%14.2)
o Alopest 3(%14.2)
o Colyak hastakg 2(%9.1)
«  Hashimoto Tiroiditi 2(%9.1)
e Romatoid artrit 2(%9.1)
o Otoimmdn ndtropeni 1{%4.7)
o Sistemik Lupus Eritematorus 10647
o  Otoimmin hepatit 14%4.7)
1{%4.7)
¢ Viligo 1{%4.7)
o Psbrlazis 1{%4.7)
Otoantikor pozitiflegi, n{%) 14 (%73.6)
*  Antinlkieer antikor (ANA) 10 (%47.6)
o Anti-tirold peroksidaz 4(%19)
o Anti-glladin 3(%14.2)
e Anti-tiroglobulin 2(%9.5)
|_Lenfopeni, n(%) 2 (%)

HASTALARIN IMMUNOLOJIK BULGULARI

Kontrol | Hasta FoxP3/ Kontrol Kentrol . | Hasta Treg / Kontrol
FoxP3 FoxP3
P1 2,1 16 0,76
P2 13 16 123
P3 1 10,8 7.7 1,40
[ e =0 BV =——rliz=Asg==li=y y === 168
PS 1 6 77 1,28
s i 9,7 7,7 1,26
P? 21 48 48 53 1,10
P8 n‘a w 1 162 53 206
& ﬁ 114 118 1,04
P10 | 94 76 081 n 149 135
I T B B = BT T | 217
A B | 2 = = e = “
P13 9.4 11,5 1,22 8 63 1,27
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[Abstract:0279] [PS — 166] [immiin disregiilasyon hastahklari]

Bruton agammmaglobulinemi olgusunda nadir bir ates etiyolojisi: Es Zamanh Sarkoidoz
ve Kronik Osteomyelit

Esra Guler!, Ceyda Tunakan Dalgig!, Reyhan Gumisburun?!, Melek Mutlu?, Kasim Okan?, Figen Yargucu Zihni?,
Ayca Aykut3, Hiseyin Kaya?, Hiiseyin Aytac Erdem®, Meltem Tasbakan?, Fatma Omiir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali,immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Romatoloji Bilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Ortopedi Anabilim Dali, izmir

5Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali, Izmir

Giris: Bruton agammaglobulinemisi olgusunda, ates ytksekligi ve pannikdilit ile bulgu veren kronik non-
bakteriyel osteomyelit ve sarkoidoz benzeri klinik varligini sunmaktayiz.

Olgu: 32 yas erkek,3 yasinda Bruton Agammaglobunemisi tanisi almis.Adustos 2023 tarihinde artralji ve
Bilateral tibiada eritema nodosum baslamis.29 yasindan itibaren iridosiklit, tretral akinti ve penil lezyon
sebebiyle antibiyotik kullanim 6ykuist olan olgunun tibiadaki agrilarina eslik eden inflamatuar karakterli bel ve
bilateral periferik eklem ve blylik eklem agrilar olmaktaymis.Akut faz yanitlar ylksek saptanan olgunun
batin ve toraks goériintilemelerinde enfektif odak saptanmadi.Deri biyopsisi pannikilit patolojik olarak
dogrulandi. Siddetli bacak agrisi tarifleyen ve ates yiksekligi donemlerinde pannikilit lezyonlar Ust ve alt
extremiteye yayilan olgunun Sag kruris MRG'de sag tibia diafizinde intrameddiller alanda uzun segment diffiiz
sinyal ve kontrastlanma artisi saptanan olguda osteomiyelite/neoplastik bir infiltrasyona stiphesi olmasi
lzerine yapilan sag tibia kemik biyopisisinde yag nekrozuna (kronik osteomyelit-osteonekroz) saptandi.Glinde
2 defa periyodik atesi olan olgunun kdltlrlerinde de herhangi bir enfeksiyon odagi saptanmamasi sonucu
(Mikoplazma,Riketsiya/borrelia/tularemi/coxiella serolojisi negatif) otoinflamatuar ates 6n tanisi ile 2gr/kg
1VIG uygulandi.Ampirik olarak genis spektrumlu antibiyoterapi ve (piperasilin/tazobaktam ve levofloksasin)
ylksek doz IVIG ile ates ve pannukdlit lezyonlar regrese oldu.Otoinflumatuar genetik paneli RNASEH2B olasi
patojen,NLRP12 patolojik etkisi bilinmeyen varyant, MEFV benign varyant olarak sonuglandi.Akciger disi
sarkoidoz olarak degerlendirilerek salazopyrin, kolsisin ve deltacortil ile izleme alindi.Radyolojik yeniden
degerlendirmesinde kronik osteomyelit ile uyumlu olmasi uzerine 2 hafta ampirik iv ampisilin sulbaktam ve 4
hafta amox-klav -siprofloksasin kombinasyon tedavisine alindi.Sonug: Otoinflamatuar kemik bozukluklari
(kronik, non-enfeksiytz osteomiyelit) naive immiin sisteminin anormal aktivasyonundan
kaynaklanir.Literatlirde, Bruton agammaglobulinemisinde es zamanli sarkoidoz benzeri tutulum ve non-
enfeksiyon osteomyelit varlidi ilk kez sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: bruton agammaglobulinemisi, osteomiyelit, pannikulit

[Abstract:0280] [PS — 167] [Dogal immiinite defektleri]

Griscelli Sendromu

Cigdem El

Hatay Mustafa Kemal Universitesi, Pediatri Anabilim Dali, Hatay

GUmustmsl sag rengi ve acik ten rengine sahip 3,5 yasindaki hastanin rekirren akciger enfeksiyonlari,
hepatosplenomegali, pansitopeni ataklarina sahipti. Sacglarin 1sik mikroskopi ile incelenmesinde kil gévdesi
boyunca diizensiz dagihm gosteren karakteristik pigment granil agregatlari izlendi. Periferik yaymada
granilositler icinde dev graniller saptanmadi. Deri biyopsisinde blylk hiperpigmente bazal melonositler ve
bunlara komsu seyrek pigmentli keratinositler gézlendi. Sag telinin 151k mikroskobik géruntisiinde; sag
gbvdesi boyunca pigment kiimeleri saptandi. Bu klinik ve laboratuar bulgulara dayanilarak Griscelli Sendromu
tanisi konuldu. Hasta, hastaligin hizlanmis bir fazi sirasinda pnémoni gecirmekteydi. Hasta antibiyoterapi,
inhaler tedavi ve destek tedavi ile akut donemi atlatti. Hastanin mevcut durumu dizelip vitalleri stabillestikten
sonra hasta kemik iligi transplantasyonu amaciyla KiT yapilan bir merkeze sevk edildi.

Anahtar Kelimeler: Griscelli Sendromu, Kemik iligi transplantasyonu, Pnémoni
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resim 1

[Abstract:0281] [PS — 168] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda COVID-19 Enfeksiyonu

Hinkar Seyrek, Caner Aytekin )
Dr. Sami Ulus Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji
Bolumu, Ankara

Giris-Amag:

Primer immiin yetmezliklerin (PIY) COVID-19 enfeksiyonuna farkh klinik yanit gésterdigi ve hastalik grubuna
gore seyrinin asemptomatik hastaliktan fatal hastalija kadar genis bir spektrumda seyrettigi bilinmektedir. Bu
calismada, farkli PiY alt gruplarindaki hastalarda COVID-19'un klinik seyri, komplikasyon ve prognoz
Ozelliklerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Gereg-Yontem:

Bu calismaya 01.03.2020-30.07.2022 tarihleri arasinda PIY tanili ve solunum PCR ile kanitlanmis COVID-19
enfeksiyonu tanisi almis 0-25 yas arasindaki hastalar alinmistir. Hastalar PIY fenotiplerine gére siniflandirilip,
COViID-19 enfeksiyonu klinik derecesi NIH kriterlerine gére derecelendirildi. Hastalarin verileri retrospektif
olarak hastane elektronik kayit sistemindeki dosyalarindan incelendi.

Bulgular:

Calismaya alinan 110 hastanin 68’'i (%61.8) erkek, 42'si (%38.2) kiz, ortanca yas 9 (0-25) idi. Yas grubu
olarak dért kategoriye ayrilan hastalarda yasla birlikte hastalik sikhdinin arttigi saptandi (sekil 1). PiY
tanilarina gére en sik baskin olarak antikor eksiklikleri grubu idi (83; %75.5) (tablo 1). Hastalarin 8'i (%7.3)
asemptomatik, 92'si (%83.6) hafif, 5'i (%4.5) orta, 4’4 (%3.6) adir ve 1'i (0.9) kritik hastalik siddetinde idi.
Hastalarin 19'u (%17.3) hastaneye yatirilarak tedavi edilmisti. Hastaneye yatanlarin 8’i (%42) antikor eksikligi

167



10.koNGRES|

grubundandi. Yatan hastalarin 3’linde (%15.8) yogun bakim ihtiyaci olmustu ve 1 hasta kombine immi{in-
yetmezlik, 1 hasta agammaglobulinemi, 1 hasta APECED tanili idi. Sadece APECED tanili bir hasta kaybedildi

(%0.9). Hastalarin 8’de (%7.3) long covid semptomlari vardi.

Tartisma:

COVID-19'un seyri altta yatan PIY tipine gére de§ismektedir. COVID-19 enfeksiyonunun yasla birlikte
sikliginin arttidi, antikor eksikliklerinde daha sik goruldtigu ve antikor eksikliklerinin hastaligi daha siddetli

gegirdikleri sonucuna varilabilir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, COVID-19, primer immun yetmezlik

Tablo 1. Hastalarin primer immiin yetmezIlik tanilari

Hiicresel ve hiimoral immiiniteyi etkileyen immiin yetmezlikler

RAGTI eksikligi
Unklasifiye KIY

Sendromik veya ek 6zelliklere sahip kombine immiin yetmezlikler

DiGeorge sendromu

POLA-1

ICF tip 2

HIES (STAT3-0OD)

Baskin olarak antikor eksiklikleri
Agammaglobulinemi

Yaygin degisken immiin yetmezlik
SH3KBP1 eksikligi (CINSS)
Infantin gecici hipogamaglobulinemisi (6n tani)
Selektif IgA eksikligi

Selektif IgM eksikligi

Parsiyel IgA eksikligi

IgG alt grup eksikligi

Unklasifiye hipogamaglobulinemi
Immiindisregiilasyon hastaliklar:
UNC13D

APECED

ALPS

CTLA4

PRKCD

Fagositer sistem say1 ve/veya fonksiyon bozukluklari

Agir konjenital ndtropeni

1
83 (75.5)
5

3

1

16

18

12

.

1

20

7 (6.4)

(5.5)

g o kO N DN
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Kronik graniilomat6z hastalik 1
Yapisal ve dogal immiinite bozukluklari 1(0.9)
IRAK-4 eksikligi 1
Kompleman eksiklikleri 2 (1.8)
C3 eksikligi 1
Belirlenemeyen 1
Toplam 110

Sekil 1. Hastalarin yas gruplan

<2 yas
16; 14%

2-6 yas
22; 20%

7-12 yas
24; 22%

[Abstract:0282] [PS — 169] [Kombine immiin yetmezlikler]

Nadir Bir Immiin Yetmezlik: STK4 Eksikligi

Gozde Q;kan, Yasin Karali, Sara Sebnem Kilig Gliltekin, Hilya Kdse
Uludag Universitesi Tip Fakultesi

GIRIS

Serin/treonin kinaz 4 (STK4), T hlicresi homeostazisi, otofaji, apoptozunda anahtar transkripsiyon faktorleri
olan forkhead box proteinl (FOXO1) ve FOXO03'lin aktivitesi igin gereklidir. STK4 eksikligi, insan papilloma
virGsiiniin neden oldugu molluskum kontagiosum, kutanoz sidiller ile birlikte erken baslangich tekrarlayan
enfeksiyonlar ve otoimmin komorbiditelerin gortldigl otozomal resesif kombine immiin yetmezliktir. Burada
yaygin ve tedaviye yanit vermeyem molloscum kontagiosum bulgulari ile prezente olan STK4 eksikligi tanisi
alan hasta sunulacaktir.

OLGU

Sekiz yasinda kiz hasta 2 aydir devam eden sistemik ve lokal asiklovir tedavilerine yanit vermeyen yaygin
molluscum lezyonlari ile tarafimiza basvurdu. Ozgecmisinde sik/ciddi enfeksiyon gecirme sikayeti yoktu. 2
yildir atopik dermatit tanisi ile takip edilmekte idi. Soy gegmisinde akraba evliligi mevcuttu. Ailede benzer
sikayeti olan, immun yetmezligi olan yoktu. Fizik muayenesinde gévde sirt ekstremitelerde yaygin molloscum
uyumlu cilt bulgular disinda sistem muayeneleri dodaldi. Laboratuvar bulgulari; Tam kan sayiminda lokosit
sayisl 4,990 10*9/L,no6trofil 2,770 10*9/L lenfosit sayisi 1,150 10*9/L idi. Ig G,A,M yasa gére normal, total
IgE 85 saptandi. Lenfosit alt gruplarinda CD3 ve CD8 normal, CD4 lenfopenisi mevcuttu. B hlicre alt gruplari
normal ylzde ve sayida idi. Hastaya sidofovir tedavisi baslandi. 5 kir tedavi sonrasi hastada klinik iyilesme
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gorulmedi. WES analizinde STK4 geninde homozigot varyant saptandi. CD4+ FOXP3 %3.1 saptandi. Hastaya
imminglobulin replasman tedavisi baslandi. Tedavi ile lezyonlari tamamen geriledi.

SONUC

Hastamizda tedaviye direncgli yaygin molluscum lezyonlari, CD4 lenfopenisi, atopik dermatit 6yklist ve akraba
evliligi immun yetmezlik diistindtiren bulgular idi. Hastamizda oldugu gibi atipik ve tedaviye direncli molloscum
lezyonlar olan hastalarda STK4 eksikligi de ayirici tanida mutlaka disintimelidir.

Anahtar Kelimeler: Kombine immun yetmezlik, STK4 eksikligi, molluscum kontagiasum

[Abstract:0283] [PS — 170] [Kombine Immiin Yetmezlikler]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda Hematopoietik Kok Hiicre Nakli Oncesi ve Sonrasinda
Bacillus Calmette Guerin (BCG) Asisi Morbiditesi

Selin Seving!, Sule Haskologlu!, Ahmet Gokcan Oztirk?, Tutku Baylan!, Candan Islamoglu!, Figen Dogu?,
Aydan Ikinciogullar!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

Giris: Primer immiin yetmezlikli (PiY) hastalarda, BCG asisi lokal (BCG'itis) ve yaygin enfeksiyonlara
(BCG'osis) neden olabilmektedir. Ozellikle kombine immiin yetmezliklerde ve diger kombine immiin
yetmezliklerde Hematopoietik Kok Hucre Nakli (HKHN) sonrasi immin sistemin yeniden yapilandiriimasi
sirasinda 8nemli morbidite ve hatta mortaliteye neden olmaktadir. Bu calismada, PIY nedeniyle HKHN
yaptigimiz hastalarda, nakil 6ncesi ve sonrasi BCG asisi iliskili komplikasyonlar gelisen 53 hastanin izlem ve
tedavi sonuglarinin sunulmasi amaclanmistir.

Yontem: 2004-2023 yillan arasinda HKHN yapilan ve BCG asisi iliskili komplikasyonlari olan 53 hastanin
klinik, anti-ttiberkiloz tedavi 6zellikleri ve sonuglari retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Ortanca HKHN yasi 23,3 ay (3-180 ay), nakil sonrasi ortanca izlem siresi 79 aydir. 32 hastaya
AKIY, 21 hastaya KIiY tanisiyla HKHN yapildi. 34‘tine tam uyumlu, 29’una haploidentik vericiden nakil yapildi.
30 hastaya hazirlama rejimi verildi. 12 hastada tanida BCG'itis mevcuttu Dokuz hastaya HKHN &ncesinde
tlberkiloz profilaksisi uygulandi. HKHN sonrasi ortalama +31. glinde (2-240 giin) BCG'itis goéruldi. Hastalarin
8’'inde dissemine hastalik (BCG'osis) gelisti. Anti-tluberkiloz tedavi ile enflamasyon bulgularn gerilemeyen
dokuz hastada steroid tedavisi kullanildi. Yine medikal tedavilere yanit alinamayan 17 hastaya cerrahi
eksizyon yapildi. 33 hastada tedaviye ikincil yan etki gérildi. Ortalama anti-tiberklloz tedavi sitresi 11,2 ay
(1-30 ay) olup, ortalama remisyon siresi 10,1 aydi (15 gin-36 ay). Remisyon sonrasi bes hastada BCG'itis
tablosu tekrarladi. BCG'itis veya anti-tiiberkilloz tedavi komplikasyonlarina ikincil sebeplerle kaybedilen hasta
olmadi.

Sonug: PiY'lerin heniz yenido§an tarama programlarinda olmadi§i lilkemizde BCG asisi yapilmadan &énce

bebeklerin klinik bulgularinin, aile dykulerinin ayrintih olarak sorgulanmasi BCG asisi iliskili komplikasyonlari
6nlemede yardimci olabilir.
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[Abstract:0284] [PS — 171] [Fagositer Sistem Bozukluklari]

Cocukluk Caginda Kronik Notropeni: Klinik, Laboratuvar ve Genetik Ozellikler

IMerve Evgin, 2Sule Haskologlu, 2Sevgi Kdstel Bal, 2Candan Islamodglu, 2Avniye Kiibra Baskin, 3Aysenur Oztirk,
4Baran Erman, SLale Tufan, 6Serdar Ceylaner, ’Kaan Boztud, 2Figen Dodu, 2Aydan Ikinciogullari

1Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

2Cocuk Immiinoloji-Alerji Bilim Dal, Cocuk Sadhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara Universitesi Tip
FakUltesi, Ankara

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

4 Hacettepe Universitesi Cocuk Saghg Enstitiisii, Can Sucak Translasyonel imminoloji Arastirma Laboratuvari,
Ankara

5Adli Genetik Laboratuvari, Adli Tip Anabilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

6intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi

7CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria

Giris: Notropeni (TNS:<1500/mm3) cocuklarda sik gorilen bir laboratuvar bulgusudur. Altta yatan nedenler
son derece heterojendir. Konjenital ve edinsel nedenlere (beningn nedenler, otoimmin bozukluklar,
enfeksiyonlar, ilaglar ve maligniteler) bagh gelisebilir.

Gereg ve Yontem:

Ocak 2013-Aralik 2023 yillan arasinda Cocuk Immiinoloji-Alerji Bilim Dali PoIiinniginde nétropeni nedeniyle
dederlendirilen 0-18 yas arasi 171 hastanin dosyasi retrospektif olarak taranmistir. Immun sistemin dogumsal
bozukluklari veya malignitesi olan hastalar calismaya dahil edilmedi.

Bulgular:

Hastalarin (86K/85E) medyan yas! 7 aydi (15giin-35y), medyan izlem slresi 30 aydi (1ay-240ay). %12,4'nde
akrabalik 8ykiisii vardi. Nétropeni ile deerlendirdigimiz hastalarda; ates %42,1, USYE semptomlar %32,4,
ishal %12,4, abse %10,2 ve sepsis %8 en sik basvuru sikayetleriydi. %27'sinde rutin kontrollerde ndétropeni
saptanmisti. %16’sinda (n=28) konjenital nétropeni (KN), %75'nde (n=128) edinsel ndtropeni (EN) tanisi
kondu. %9'nda (n=15) etiyoloji belirlenemedi. Ortalama notrofil sayisi KN’de 390/mm3 (min-maks:0-
800/mm?3), EN'de 630/mm?3 (100-1400/mm3). KN’lilerin 9'unda HAX1, 4'inde EFL1, 4'inde glikojen depo tip
1, 3’Unde VPS45, 2'sinde ELANE, 1'inde Schwahman-Diamond Sendromu, 1l’'inde WHIM, 1‘inde G6PC3 ve
1'nde JAGN1 mutasyonu saptandi. iki hastada bilinen KN genlerinde mutasyon saptanmadi. EN’in etiyolojileri
dederlendirildiginde; %55 enfeksiyon, %10 miyelokateksis, %10 siklik nétropeni, %8 nutrisyonel nedenler,
%7 benign ailesel nétropeni, %6 preeklamptik anne bebedi, %3 prematiriteye, %1 maternal ilag kullanimina
bagh oldugu gorlldiu. Enfeksiyona sekonder EN’lerde nétropeninin ortalama diizelme slresi 6 aydi.

Sonug: KN’si olan hastalarda noétrofil sayisi genellikle 500/mm3‘iin altindadir. EN’lerin en sik nedeni
enfeksiyonlar olup, nétropeninin dizelmesi aylari bulmaktadir. Etiyolojik arastirma yaparken notrofil sayisi,
klinik bulgular ve enfeksiyon etkenin gdsterilmesi tanida en énemli yol gdstericilerdir.

Anahtar Kelimeler: nétropeni etiyolojisi, konjenital nétropeni, edinsel nétropeni
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[Abstract:0100] [SS - 001] [Kombine immiin yetmezlikler]

MHC Sinif II Eksikligi: Tiirkiye'den Genis Bir Kohortta Klinik Bulgular, Immiinolojik ve
Genetik Ozellikler

Zeynep Giileg Koksal!, Sevgi Bilgic Eltan!, Asena Pinar Sefer!, Ezgi Topyildiz2, Ahmet Sezer3, Figen Celebi>,
Sevgi Keles#, Aylin Ozhan Kont®, Hatice Betiil Gemici Karaaslan?, Zuhal Karali®, Elif Arik1?, Esra Ozek Yiicels,
Leman Tuba Karakurt!!, Melek Yorgun Altunbas!, Ahmet Ozen!, Elif Karakog Aydiner!, Derya Ufuk Altintas3,
Ferah Genel5, Ayca Kiykim’, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin®, Ozlem Cavkaytar!l, Omer Akcal!2, Mhc Ek Calisma
Grubu??, Safa Baris!

IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, istanbul

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, izmir

3Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, Adana

4Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, Konya

5Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Eg§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana
Bilim Dali, izmir

6Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Ana Bilim Dali, Mersin

’Cerrahpasa Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, istanbul

8{stanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Ana Bilim Dali, istanbul

9Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve imminoloji Ana Bilim Dali, Bursa

10Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Ana Bilim Dali, Gaziantep

istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Ana Bilim Dali, istanbul

12MHC ek galisma grubu

Giris: Major Histokompatibilite Kompleksi Sinif II (MHC-I1I) eksikligi, antijen sunan hlicrelerde HLA sinif 11
antijen ifadesinin yoklugu ile karakterize edilen dogustan gelen bir immin yetmezlik bozuklugudur. Bu durum,
CD4+ T hicrelerine antijen sunumunun bozulmasiyla birlikte kombine immUin yetmezlige yol acar.
Hematopoetik kdk hticre nakli (HKHN), bilinen tek tedavi yéntemidir.

Amag: MHC-II eksikliginin klinik, imminolojik ve genetik 6zelliklerini belirlemeyi amagladik.

Yoéntemler: Tlrkiye'den yapilan bu gok merkezli calismaya, MHC-II eksikligi tanisi konmus 35 hasta dahil
edildi. Her hasta igin klinik ve immiunolojik veriler toplandi. Immuinofenotipleme ve MHC-II ifadesini belirlemek
igin akis sitometrik analizler yapildi.

Bulgular: Semptom baslangicindaki ortanca yas 4 ay (IQR: 2-6) ve tani konma yasinin ortanca yas 7 ay (IQR:
3.5-13) idi. Hastalarin 31'inde akraba evliligi mevcuttu. En yaygin klinik semptomlar arasinda pnémoni, ciddi
enfeksiyonlar ve kronik ishal yer aliyordu. En sik gérilen mutasyonlar sirasiyla RFXANK (n=9), RFX5 geni
(n=8), CIITA (n=4) ve RFXAP (n=2) olarak belirlendi. En dikkate deger imminolojik bulgular arasinda MHC-II
(HLA-DR) ifadesinin yoklugu (n=33, %94.3) bulunurken, hastalarin %91.4'inde azalmis CD4+ T hiicreleri ve
%65.7'sinde artmis CD8+ T hucreleri vardi. HKHN 19 hastada uygulandi ve bunlardan 8'i hayatta kaldi
(%42.1).

Sonug: Bu calisma Tirkiye'den MHC-II eksikligi hastalarini iceren en genis hasta kohortu olup bu hastalik
Ulkemizde nadir dedildir. Tim yas gruplarinda kombine immin yetmezligin ayirici tanisinda dtstntlmelidir.
HKHN, halen kabul edilmis tek kiratif tedavidir. Kohortumuz, genetik olarak RFXANK mutasyonlarinin
yayginlidgini vurgulamaktadir. Etkilenen aileler igin genetik danismanlik ve aile planlamasi temel klinik
uygulamalardir.

Anahtar Kelimeler: CD4+ T lenfositopeni, Hematopoetik kék hlicre nakli, MHC-II eksikligi, RFXANK
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[Abstract:0104] [SS — 002] [SCIG /IVIG]

Primer immiin yetmezlikli olgularda subkutan immiinoglobulin replasman tedavisinin
etkinliginin, yan etki profilinin ve hasta memnuniyetinin degerlendirilmesi

Canan Caka, Saliha Esenboga, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz, Feyzi ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali

Giris:

Primer immiin yetmezlik (PIY) tanili hastalarda immiinoglobulin(Ig) replasman tedavisi (IgRT) eksik olani
yerine koymak amaciyla uygulanir, intravenéz veya subkutan yolla uygulanabilmektedir. Iki uygulamanin
farkli avantaj ve dezavantajlari vardir.

Bu calisma ile klinigimizde subkutan IgRT uygulanan PIY’li hastalarda tedavi etkinligi, yan etkileri ve
memnuniyetini dederlendirmeyi planladik.

Method

Hastanemiz Pediatrik immiunoloji bélimiinde 2015-2023 yillan arasinda subkutan IgRT’si baslanmis olan 112
hasta galismaya dahil edildi. Hastalara ait medikal bilgiler elektronik kayitlar ve hasta dosyalarindan elde
edildi. Yan etkiler ve tedavi memnuniyetini degerlendirmek (izere anket uygulandi.

Sonuglar

Hastalarin demografik, klinik 6zellikleri, yan etki dagihmi, memnuniyet diizeyleri ve memnuniyet nedenleri
Tablo1’de verilmistir Tablo 1’de verilmistir. Hastalarin tani dagiimi Sekil 1 de verildi. Ortanca tedavi dozu 450
mg/kg’di. Hastalarin tedavi sirasinda son bir yildaki ortanca gukur IgG diizeyi 938 mg/dL idi. Hastalarin son bir
yilda ortalama 6 kez hastane basvurusu, bir kez oral antibiyotik ile tedavi gerektiren enfeksiyon 6yktsi ve hig
intravendz antibiyotik ihtiyaci olmadigi gorilda. Takipte 11 hastada (%9.8) tedavi kesildi (4 hastada uygulama
zorlugu nedeni ile, 2 hastada agir enfeksiyon, 1 hastada alerjik reaksiyon nedeniyle IV tedaviye gegcildi, 2
hastanin IgRT ihtiyaci kalmadigdi igin tedavi kesildi.

Tartisma

Literatlirle uyumlu olarak subkutan IgRT’nin, iv. IgRT’den daha az sistemik yan etkiye sebep oldugu, yalnizca
hafif lokal reaksiyonlara sebep oldugu gorilmuistir. Bu avantaji ile beraber daha kisa inflizyon siresi, gekilme
etkisine sebep olmamasi, daha esnek bir uygulama semasi saglamasi nedeniyle hasta memnuniyetinin yiksek
oldugu gorulmustur. Enfeksiyon sikhidinin ve hastane yatis ihtiyacini belirgin azalmis olmasi ile tedavi
etkinliginin de iv. IgRT ile benzer oldugu ortaya konulmustur.
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Anahtar Kelimeler: subkutan immunoglobulin, intravenéz immunoglobulin, yan etki, primer immun
yetmezlik

Sekil 1. Hastalarin tan1 dagilimlarn

m Antikor ekskikliii ® Kombine immiin yetmezlikler ® Immiin disregulasyon & Diger

Hastalarin tani dagilimi antikor eksikligi (n=71), kombine immiin yetmezlik (n=28),immiin
disregiilasyon (n=3), otoinflamatuar hastalik (n=4),fagositer sistem defekti (n=2),
mitokondrial hastalik (n=1), innate immiin sistem defekti (n=1) seklindeydi.
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Tablo 1. Hastalarin demografik ve klinik ozellikleri ile yan etki ve memnuniyet

durumlar

Cinsiyet (E/K)

Yas (median/IQR)
Basvuru yas1 (median/IQR)
Tan1 yas1 (median/IQR)

Tan1 gecikmesi (median/min-max)

Antibiyotik proflaksisi n(%)

Immiinomodulator tedavi n(%)

Yan etki n(%)

Sclg tercih etme sebebi
Kendi Tercihi
Doktorun Onerisi

Memnuniyet derecesi
(median/min-max)

Memnuniyet Sebebi

64 /48

24 /13.2-38 yil
10/2,25-30 il
13/4-30 yil
9,5/0-168 ay

24 (%21.4)

e Bactrim n=11

» Azitromisin n=10
* Amoksisilin n=5
* Flukonazol n=4

« Asiklovir n=3

» Tobramisin n=2

* Posokanazol n=1

« Steroid n=10

» Siklosporin n=6

« Rituksimab n=6

* Azotiopurin n

» Miikofenolat mofetil n=5
* Omalizumab n=4

40 (%37)

» Uygulama yerinde kizariklik n=23
* Uygulama yerinde agr1 n=23

» Uygulama yerinde sislik n=21
* Kaygi n=9

» Uygulama yerinde yanma n=6
* Uygulama yerinde sizint1 n=2
 Dokiintli n=2

* Bas agris1 n=1

* Kas agris1 n=1

* Eklem agris1 n=1

* Tromboz n=1

49 (%45.4)
59 (%54.6)

8 /3-10

* Daha az hastaneye gelmek durumunda kaldigim i¢in n=58
+ Isimden/Okulumdan daha az izin aldigim i¢in n=39
* Sistemik yan etkisi az oldugu i¢in n=33
* Daha az enfeksiyon yasadigim i¢in n=20
* Tedavi giiniim yaklastiginda halsizlik yorgunluk gibi
durumlar yasamadigim i¢in n=18
* Kendi kendime yetebildigimi hissettigim i¢in n=15
* Lokal yan etkisi az oldugu i¢in n=13
» Kendimi daha 6zgiir hissettigim i¢in n=12
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Son 1 y1l ¢ukur IgG (mg/dl)

(median/(min-max) 938 (350-2120)

Son bir yilda hastaneye basvuru

(median/min-max) 6/0-30
Son bir yilda oral antibiyotik kullanma

. : 1/0-12
(median/min-max)
Son bir yilda IV antibiyotik kullanma

: : 0/0-4
(median/min-max)
Exitus 6 (%5.4)

[Abstract:0136] [SS — 003] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Primer Immun Yetmezlik hastalarinda inflamatuar bagirsak hastaligi ve iliskili genetik
mutasyonlar

Tugba Onalan, Fatma Arzu Akkus, Mehmet Emin Gerek, Fatih Célkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Immunoloji ve Alerji Immunoloji Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: Primer immun yetmezlik (PIY) hastalarinda erken yasta baslayan inflamatuar barsak hastald
(IBH) ilk bulgu olabilmekle birlikte bazi PIY hastalarinda IBH eriskin désnemde baslayabilmekte ya da ¢ocukluk
cagindaki bulgular siddetlenerek devam edebilmektedir. Calismamizda klinigimizde takipli PIY hastalarinin
inflamatuar barsak hastaligi ile iliskili gen mutasyonlarinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yéntem: Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin immunoloji ve Alerji Hastaliklari kliniginde 2019-
2024 arasinda PIY nedeniyle takip edilen olgulardan inflamatuar barsak hastaligi tanisi almis
olanlarindemografik verileri ve genetik mutasyonlari hasta dosyalarindankaydedilmistir.

Bulgular: IBH tanisi almis 19 PIY hastasinin ortalama yaslar 37.6+12.1 olup 5'i kadin
cinsiyetti(%26.3).Genetik patoloji tanimlanabilen 10 hastada NCF2, CD19, LRBA, ATM, NLRC4, TNFRSF13B,
Bruton, IL10RA genlerinde mutasyonlar tespit edilmistir (Tablo 1).

Sonug: Primer immun yetmezliklerde inflamatuar barsak hastaligi, etkilenen genin fonksiyonuna goére farkh
mekanizmalara bagh gorulebilmekte ve farkl yaklasimlar gerektirmektedir. IL10 sinyal yolunun etkilendigi
hastalarda yada LRBA ve CTLA4 mutasyonlarinda goruldigia gibi, inflamasyon down reglilasyonundaki kusurlar
hiperinflamasyona yol agabilecedi gibi CVID'de olasi mekanizma olarak bozulmus T-hlicresi homeostazi ve
mukozal plazma hiicresi eksikligi bagirsak inflamasyonunun gelisiminde rol oynayabilir. IBH’a neden olan
immunolojik gen defektlerinin belirlenmesi, barsak bariyerinin karmasik mekanizmalarini aydinlatabilmesi yani
sira tedaviyi yonlendirme konusunda énemli bir basamaktir.

Anahtar Kelimeler: inflamatuar barsak hastaligi, Crohn, Ulseratif kolit, immun yetmezlik
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Demografik veriler ve eslik eden mutasyonlar

Hasta Yas Cinsiyet Hastalik IBH Mutasyon saptanan
No gen
1 36 Kadmm Kronik Graniilomatéz Hastalik E;Isiiratlf NCF2
2 31 Kadim CDI19 eksikligi Crohn CD19
3 45 Kadin  CVID benzeri hastalik Crohn LRBA
4 40 Erkek  Ataksi Telenjiektazi Crohn ATM
5 20  Erkek NLRC4 iliskili otoinflamatuar Crohn NLRCA4

sendrom
6 33 Erkek Hiper IgD Sendromu Crohn MVK
7 56 Erkek CVID E;fi‘;ra“f TNFRSF13B
8 19 Erkek CVID pseraif TNFRSF13B
9 34 Erkek  IL10 defisiti Ulseratif ) 105

kolit

19 29 Erkek  X'e bagli agammaglobulinemi Eollsit;ratlf BTK
CVID:Yaygin degisken immun yetmezlik, VUS:Klinik onemi bilinmeyen varyant,
IBH:Inflamatuar barsak hastalig

[Abstract:0144] [SS — 004] [Kombine immiin yetmezlikler]

Aktive Fosfoinositid 3-Kinaz 8 Sendromu Tanili Hastalarin Klinik Ozellikleri Ve Seyri-
Marmara Deneyimi

Necmiye Oztiirk!, Ezgi Yalcin Glingéren?, Melek Yorgun Altunbas!, Salim Can!, Razin Amirov!, Selcen Bozkurt!?,
Esra Karabiber?, Sevgi Bilgig Eltan3, Safa Baris®, Ahmet Oguzhan Ozen3, Elif Karakog Aydiner3

!Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immunoloji ve Alerji
Bilim Dali, Istanbul

2Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Alerji Klinigi, istanbul

3Marmara Universitesi, Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Saglhk Bilimleri Enstitisi
Pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dal ve Yiiksek Lisans/Doktora Programi, Jeffrey Modell Primer Immin
Yetmezlik Tani Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip Merkezi, Immiin Yetmezlik Uygulama ve Arastirma
Merkezi, Istanbul

Giris: Aktive fosfoinositid 3-kinaz delta sendromu(APDS);fosfoinositid-3-kinaz &'nin(PI3Kd) p110d& katalitik alt-
birimini kodlayan PIK3CD genindeki fonksiyon kazanim mutasyonlari (APDS1) veya p85a dizenleyici alt
birimini kodlayan PIK3R1 genindeki mutasyonlar (APDS2) sonucu ortaya ¢ikan otozomal dominant olarak
kalitilan dogumsal bagisiklik kusurudur(DBK). Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, kronik Herpes
enfeksiyonlari, non-maling lenfoproliferasyon, otoimmiinite, gastrointestinal bulgular ve artmis malignite riski
ile karakterizedir. Tedavide IgRT, antimikrobiyal profilaksi, rapamisin, hematopoietik kék hicre nakli ve son
dénemde selektif PI3Kd inhibitdrleri hedeflenmis tedavide 6nem kazanmistir.

Yéntem: APDS(n=7)hastalarimizin klinik 6zellikleriyle APDS’nin dogdal seyri, immiinolojik ve genetik 6zellikleri,
tedavileri ve yanitlari retrospektif olarak hasta kayitlarindan elde edilmistir.

Bulgular: 4-APDS1, 3-APDS2 hastasi(5K/2E)calismaya alindi. Hastalarin glincel yasi ortanca
21,3ay(IQR:18,7)idi. Ortanca semptom baslangig yasi, immunoloji merkezine basvuru yasi, genetik tani yasi
ve takip sireleri sirasiyla 36(IQR:43,5),72(IQR:119),96(IQR:99) ve 145ay (IQR:181)idi. Hastalarin en sik
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basvuru nedeni tekrarlayan USYE/ASYE(n=7)ve lenfoproliferasyondu(n=7).izlemde tekrarlayan USYE/ASYE ve
lenfoproliferasyon hastalarin tamaminda gortliirken sirasiyla diger bulgular otoimmunite(n=5),blylme
gelisme geriligi(n=4),enteropati (n=4) ve maligniteydi(n=3). Hastalarimizda en sik gériulen malignite B hicreli
lenfomaydi (%42).Immunolojik degerlendirmede lenfopeni, IgA disikligl, IgM yiiksekligi, CD4/CD8 oraninin
ters dénmesi, CD8 RA/RO oranlarinda bozulma, CSMB ve UCSMB hiicre sayilarinda disuklik 6éne ¢cikmaktaydi.
TUm hastalara IgRT ve antimikrobiyal profilaksisi baslanmisti; 5 hasta otoimmunite, lenfoproliferasyon
nedeniyle immiinosupresif tedaviler (rapamisin, steroid, mikofenolat mofetil)almisti. Iki hasta difiiz bliyiik B
hicreli lenfoma nedeniyle kemoterapi alirken bir hasta izlemde kaybedildi.

Sonug: Klinik bulgularinin cesitliligi ve zaman igerisinde dedisimi sebebiyle APDS tanisinda gecikmeler
olabilmektedir. Hastalarda erken tani; morbidite ve mortaliteyi 6nlemek acisindan 6nemlidir ve bu konuda
hedeflenmis tedaviler umut vericidir.

Anahtar Kelimeler: APDS, lenfoproliferasyon, PIK3CD, PIK3R1

[Abstract:0147] [SS — 005] [Eriskinde immiin yetmezlikler]

Eriskin Cagda Takipli Bruton Agammaglobulinemi Olgu Serisi: Uciincii Basamak Referans
Immiinoloji Merkezi Deneyimi

Ragip Fatih Kural!, Ceyda Tunakan Dalgi¢c!, Reyhan Gumusburun!, Kasim Okan?, Onurcan Yildirnm?, Hatice
Serpil Akten!, Meryem Demir?, Gillhan Bogatekin3, Sinem inan4, Mehmet Soylu®, Fatma Omiir Ardeniz!, Melek
Mutlu

1Ege Universitesi Tip Fakiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim dali, Alerji ve Imminoloji Departmani

2fstanbul Kartal Dr. Litfi Kirdar Sehir Hastanesi, Alerji ve Immiinoloji Departmani

3Sakarya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Alerji ve immiinoloji Departmani

4Izmir Bayrakli Sehir Hastanesi, Alerji ve Immiinoloji Departmani

5Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Mikrobiyoloji Anabilim Dali

Giris:

X-linked agammaglobulinemi (XLA); BTK genindeki mutasyonlardan kaynaklanan B hlicre maturasyon
defektidir. Erigkin kliniklerinde XLA ile takipli olgu sayisi kisith olup Glkemizden eriskin imminoloji merkezine
ait deneyim literatlirde henliz sunulmamistir. Bu galismadaki amacimiz, klinigimizde takipli XLA olgularinin
demografik, klinik dzellikleri ve genetik bulgularini sunmaktir.

Gerekge ve Yontem

2000-2023 yillari arasinda Ege Universitesi Tip Fakiltesi i¢ Hastaliklari Imminoloji Bilim Dali'nda XLA tanisi ile
takip edilen 11 olgu retrospektif olarak immdinoloji hasta takip dosyalar kullanilarak dederlendirildi.

Bulgular:

XLA tanili 11 hastanin ortalama tani yasi 4.6 yil; semptom baslangici ve tani arasindaki ortalama gegen sire
3.8 yil olarak belirlendi. Tim olgularda pnénomi en sik prezentasyon (en sik patojen Haemophilus influenzae
tip b ve non- tip b, n=7) sekliydi. Enfektif tutulumlar; 1’er olguda gézlenen bakteriyel menenjit, osteomiyelit,
echovirlis 11'e bagli paralitik hastalik, miyoperikardit ve agir covid-19 pndmonisi olarak belirlendi.
Otoimmiinite 4 olguda ITP, inflamatuar barsak hastaligi (IBH) benzeri enteropati, sarkoidoz, liveit ve artrit;
gastrointestinal tutulum ise 3 olguda olmak lizere IBH benzeri enteropati (n=1) ve karaciger sirozu (n=2)
olarak belirlendi. Bir olguda amiloidoz ve buna bagh kronik bébrek yetmezligi mevcuttu. Ayrica periferik
flowsitometride 6 hastada NK hiicre sayisi azalmisti. Bir olgu septik soka bagl exitus olup 10 hastanin
takiplerine devam edilmektedir. Hastalara ait diger ise 6zellikler tablo 1 de gosterilmistir.

Sonug: Bu galisma ile XLA olgularinin eriskin gaga ait verilerini ve komplikasyonlarini ortaya koymaktayiz.
Yakin literatirde XLA’da T hiicre kompartmanlarinda kantitatif ve kalitatif defektler gosterilmesi nedeniyle XLA
olgularin takibindeki organ tutulumlarini erken tespiti, ydnetimi ve kiratif tedaviler agisindan (transplantasyon
ve gen tedavileri) degerlendirilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: agammaglobulinemi, bruton, immun yetmezlik
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Table 1: XLA hastalarinin klinik ozellikleri
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nodozum, IBH: Inflamatuvar bagirsak hastaligi, NHR: Nodiiler Rejeneratif Hiperplazi, KC-
S.: Karaciger sirozu, KBH: Kronik bobrek hastaligi, Hib: Haemophilus influenzae tip b
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[Abstract:0163] [SS — 006] [Kompleman eksiklikleri]

Herediter Anjioodem Kohortu; Tek Merkez - Marmara Deneyimi

Ezgi Yalcin Glingbren?, Esra Karabiber?, Sevgi Bilgic Eltan3, Melek Yorgun Altunbas!, Salim Can?, Razin
Amirov!, Necmiye Oztiirk!, Selcen Bozkurt!, Ahmet O§uzhan Ozen3, Safa Barig3, Elif Karakog¢ Aydiner3
IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Imminoloji ve Alerji
Bilim Dali, Istanbul

?Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Gégiis Hastaliklari Anabilim Dali, Eriskin Immiinoloji ve Alerji Bilim Dall,
Istanbul

3Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Saghk Bilimleri Ensitiis,
Pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali ve Yiiksek Lisans/Doktora Programi, Jeffrey Modell Vakfi Primer
Immin Yetmezlik Tani Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip Merkezi, Immiin Yetmezlik Uygulama ve
Arastirma Merkezi, Istanbul

Herediter anjiyo6dem(HAE) nadir kalitsal bir hastaliktir.Ekstremite,karin,genital bélge,yiiz ve st solunum
yollarinda olusan anjiyoédem ataklari yasam kalitesinde bozulmaya ve 6limcil sonuclara yol
acabilir.Calismamizda,Marmara Imminoloji ve Alerji Unitesi'nde izlenen 30 pediatrik ve eriskin HAE hastasinin
demografik ve klinik 6zellikleri,hastalik aktivitesi ve yasam kalitesi verileri sunulmustur.

30 HAE hastasinin,25'i(%83.3)HAE Tip-1, 4’0(%13.3) HAE Tip-2 ve 1'i(%3.3) HAE Tip-3 tanisi
almistir.Ortanca yas 26.5(min-maks:2-56),ortalama semptom baslangig yasi 6(min-maks:1-26),tani
gecikmesi median 5(min-maks:0-25)yildir.En geng tani alan hasta aile éyklisi nedeniyle asemptomatik iken 2
yasinda tani aldi.Yirmi hastanin(%67)aile 6yklsl vardi ve 10 hastada(3 aile)larengeal 6dem nedeniyle élen
aile bireyi vardi.Aile taramasi ile asemptomatik tani alan hasta orani %6.7idi.Yanlis tanilar;alerjik
hastaliklar,Ailevi Akdeniz Atesi ve akut apandisit idi.Ekstremite ataklari en yaygin olaniydi(%100),bunu
karin,ylz-boyun,larengeal-farengeal ve genital ataklar izledi.Ekstremite ataklari nedeniyle hastane basvurusu
nadirdi,en sik larengeal ataklar nedeniyle gériliyordu.Hastalar prodromal belirtiler olarak
kasinti,hassasiyet,karincalanma ve sicaklik,tetikleyiciler olaraksa,hafif travma ve duygusal stres rapor
etmislerdi.Akut ataklar icatibant(28/29) ve pdC1-INH(9/29) ile tedavi edilmistir.Yedi hasta uzun streli
profilaksi almis,dérdl danazol,ikisi pdC1-INH ve kisa stireli profilakside tim hastalara pdC1-INH
dnerilmistir.iki hastada uzun sireli profilaksi igin traneksamik asit baslatiimis,fayda saglamadigi igin
kesilmis,bir hasta uzun streli profilaksi olmadan izlenmekteyken diger hastada C1-esteraz inhibit6ri
profilaksisine gegilmistir.Hastalara anjiyoddem aktivite skoru(AAS),anjiyoédem yasam kalitesi anketi(AE-
QolL)ve anjiyoddem kontrol testleri(AECT) uygulanmistir.Cinsiyet ile tani gecikmesi arasinda korelasyon
bulunmamakla birlikte,cinsiyet ile AAS,AECT ve AE-QoL arasinda orta derecede negatif korelasyon
saptandi(r=-0.497).

Calismamizda hastalarda ortalama 5 yil tani gecikmesi ve %67pozitif aile 6yklisiine ragmen tarama ile
asemptomatik tani alanlarin sadece %6.7 olmasi dikkat gekiciydi.HAE erken tani ve hedeflenmis tedavilerle
sag kalim orani ve hayat kalitesi ylksek olan nadir bir kalitsal hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: anjioodem yasam kalitesi, herediter anjioédem, larenks atagi

[Abstract:0172] [SS — 007] [Kombine immiin yetmezlikler]

Agir Kombine Immiin Yetmezlik Tanisiyla Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Yapilan ve En
Az 2 Yih Tamamlanan Olgularin Uzun Donem Izlem Sonuclarinin Degerlendirilmesi

Zeliha Arslan Ozdemir!, Nazli Deveci Demirtag?, Hasret Erkmen?2, Zehra Sule Haskologlu2, Candan Islamoglu?,
Deniz Bayrakoglu3, Avniye Kiibra Baskin4, Sevgi Késtek Bal®, Caner Aytekin®, Baran Erman?’, irem Kar8, Ezgi
Ozalp Akin®, Serdar Ceylaner!®, Kaan Boztug®, Aydan ikinciodullari2, Esin Figen Dog§u?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Bilim Dali,Ankara, Tirkiye

2Ankara Universitesi Tip fakiltesi, Pediatrik imminoloji ve Alerji Bilim Dali,Ankara, Tlrkiye

3Ankara Universitesi Tip fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji ve Alerji Bilim Dali,Pediatrik Immuiinoloji
Laboratuvari,Ankara, Tlrkiye

4Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immuiinoloji ve Alerji Bilim dal,Ankara, Tirkiye

5St.Anna Cocuk Kanser Arastirma Enstitisu, Viyana, Avusturya

6Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve
Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi,Ankara,Tirkiye

’Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Imminoloji ve Alerji Bilim dali, Can Sucak Translasyonel
Imminoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara, Tirkiye

8Ankara Universitesi, Biyoistatistik Ana Bilim Dali,Ankara, Tirkiye
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°Ankara Universitesi Tip fakiiltesi, Gelisimsel Pediatri Bilim Dali, Ankara, Tirkiye
10Intergen Genetik Tani Merkezi,Ankara,Tlrkiye

Giris: Adir kombine immiin yetmezlik(AKIY) T, B ve bazen de NK hiicrelerin eksik veya islevsiz oldugu bir
primer immun yetersizliktir. Tani konulup klratif tedavi uygulanmadigi takdirde hastalarin %95'i ilk iki yasta
hayatlarini kaybederler.

Amac-Ydntem: Bu calismada, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Bilim dalinda
1997-2021 yillari arasinda AKIY nedeniyle HKHN yapilan ve en az 2 yili tamamlanan hastalarda uzun dénem
immunrekonstitiisyon sonuclarinin, kronik ve geg etkilerin retrospektif olarak degerlendirmesi amaclanmistir.
Bulgular: Calismaya 56 olgu dahil edilmistir. Ortalama tani yasi 4 (0-15 ay), HKHN yasi 7 (1-36 ay) aydi. En
stk immunfenotip T-B-, en sik genetik defekt de RAG1/2 olarak tespit edildi. Olgularin 30°una tam uyumlu
kardes/aile ici, 24'line haploidentik, 2’sine akraba disi tam uyumlu dondérlerden nakil yapildi. Olgularin
%71,4't hazirlama rejimi (HR) almadi. 56 olgudan 5'i iki yildan sonra kaybedildi. izlem siiresi 10,25 yildi (3-
26yi1l). T hicre rekonstitisyonun olgularin %85,7’sinde saglandidi ve 5, 10 ve 11-20 yil takiplerinde
rekonstitlisyonun strdigu goraldi. HR alanlarin %85,8'inde, HR almayanlarin %69,1’inde B hiicre
rekonstitlisyonunun saglandidi ve Ig destedinin kesildigi saptandi. Kronik ve geg etkiler dederlendirildiinde en
stk nérolojik sorunlara rastlandi. Nakil dncesi enfeksiyonu olanlarda nérolojik sorunlar daha sik gorulda
(p<0.05). Kronik ve geg etkilerle; nakil yasi, son kontrolde CD3+ T hiicre sayisi, HR alip/almama arasinda
iliski saptanmadi. Dis, cilt, endokrin, isitme ile ilgili sorunlar ile genetik defekt arasinda iliski saptanmadi.
Otizm spektrum bozuklugu tanisi konan 4 olgunun 3’Unde IL2yc defekti oldugu gérulda.

Sonug: AKIY’de HKHN en énemli hayat kurtaric tedavidir. Enfeksiyon gelismeden yapilan nakillerde kronik ve
gec komplikasyonlar daha az goérilmektedir.

Anahtar Kelimeler: A§ir Kombine immiin yetmezlik, Kok Hiicre Nakli, Uzun Dénem Izlem

[Abstract:0210] [SS — 008] [Primer immiin yetmezliklerde genetik testler]

Yaygin Degisken Immiin Yetersizliklerde Tiim Genom Metilasyon Degisimlerinin
Incelenmesi

Begiim Isikgil!, Sevgi Eltan Bilgic?, Yiicel Erbilgin3, Asl Kutlu4, Hatice Betil Gemici Karaaslan®, Esra Ozek5,
Ayca Kiykim5, Hillya Yilmaz®, Safa Baris?, Elif Karakog Aydiner2, Muhlis Cem ArS, Ahmet Oduzhan Ozen2, Miige
Sayitoglu3, Sinem Firtina’

istinye Universitesi, Lisansisti Egitim Enstitiisii, Tibbi Biyoloji ve Genetik Bolim, Istanbul, Tirkiye
2Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Dahili Tip Bilimleri Bélimi,
Istanbul, Tirkiye

3istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye
4istinye Universitesi, Miihendislik ve Doga Bilimleri Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Anabilim Dall,
Istanbul, Tirkiye

Sistanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji
ve Immuiinoloji Bliimi, istanbul, Tirkiye

6istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bélimdi,
Istanbul, Tirkiye

7Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul, Tirkiye

Primer immin yetersizliklerin igerisinde en sik gorilen gruplardan olan yaygin dedisken immin yetersizlikler
(YDIY); bashca B hiicre kaynakli hiimoral bagisiklik elemanlarinin sayica ya da fonksiyonel olarak etkilenmesi
sonucu olusan hipogammalobulinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiinite, yetersiz agi yaniti, solunum ve
gastrointestinal sistemde bakteriyel enfeksiyonlara artan duyarhlik ile karakterize hastalik grubudur.
Glnimiizde genis kapsamli genetik tani seceneklerinin ulasilabilir olmasina ragmen, YDIY hastalarinin biiyiik
bir cogunlugu molekiler taniya sahip degildir. Hastalarin sadece %2-10’unda monogenik kalitim modelinin
gorilmesi, hastaligin patogenezinde bircok genetik faktoriin sebep oldugu poligenik kalitim ve/veya epigenetik
faktorlerin sebep oldugu disunllmektedir. Bu calismada, daha 6nce tim ekzom ya da klinik ekzom dizileme
ile genetik tanisi koyulamamis YDIY hastalarindaki tim genom metilasyon degisimlerinin incelenmesi
amagclanmistir. Hastalardan (n=11) ve kontrollerden (n=3) alinan periferik kan 6rneklerinden akim sitomettri
yontemi ile B hiicreleri izole edilmis, bu hiicrelerdeki metilasyon dedisimleri tiim genom metilasyon-array
yontemi ile arastinlmistir. Calismamizda ayrica iki gift kardes olgular dahil edilmis, aralarindaki epigenetik
dedisim incelenmistir. Yapilan biyoenformatik analizler sonucunda hastalarda artmis metilasyon paterni tespit
edilirken, B hiicre reseptoér sinyalizasyonu, T hicresi kostimulasyonu, lenfosit aktivasyonunun ve antijenik
uyarana inflamatuar yanitta gérevli generin metile oldugu bulunmustur. En fazla etkilenen hipermetile olan
yolaklar NF-KB, PI3K-mTOR ve en fazla hipometile olan yolak ise Jak-STAT yolagidir. Farkh klinige sahip
eslenik kardeslerde de farkli metilasyon materni oldugu goralmustir. Epigenetik dizenlemeler, hiicre
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aktivasyonu, farklilasmasi ve immun yanitin diizenlenmesi gibi birgok noktada etki etmektedir. Calismanin
sonucunda immun sistem yanitinda rol oynayan master yolaklarin epigenetik disregtilasyona ugradigi
gérilmektedir. Multifaktdriyel bir hastalik olarak tanimlanan YDIY patogenezinde epigenetik degisimlerin
hastaligin klinik seyri ile iliskili olabilecedi dustnulmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetersizlik, Metilasyon, Antikor yetersizlikleri, Epigenetik

[Abstract:0214] [SS — 009] [Primer immiin yetmezliklerde genetik testler]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda Genetik Tani Arastirmasi: Can Sucak Laboratuvari
Deneyimi

Umran Aba?, Can Sucak Ynd Konsorsiyumu?, Baran Erman!
Hacettepe Universitesi Can Sucak Laboratuvari
2Can Sucak YND konsorsiyumu

Giris: Primer Immiin Yetmezlikler (PIY) heterojen bir hastalik grubu olup, enfeksiyonlara yatkinlik, malignite,
alerji ve immun sistemin regulasyon bozuluklari ile karsimiza gikmaktadir. Bati toplumlarinda yaklasik olarak
1:10000 oraninda gorilirken, tlkemiz gibi akraba evliliklerinin yaygin oldugu toplumlarda gorilme sikliginin
daha yiksek oldugu bilinmektedir. PIY vakalarinin biiyiik cogunlugu otozomal resesif kalitimli monogenik
hastaliklardir. Immiin yetmezlikli hastalarin optimal ydnetimi icin genetik taninin belirlenmesi &nemlidir. Son
on yilda, genetik taramalarda yaygin olarak kullanilan yeni nesil dizileme y&ntemleri, PIY'deki genetik taniy
blyuk o6lclide kolaylastirmistir. Bu yontemlerin ortaya cikmasiyla, bagisiklik yetmezliklerine neden olan
genlerin tanimlanmasinda gozle goérulir bir artis yasanmistir. Bugtin, badisiklik yetmezliklerine neden olan
yaklasik 500 farkl genetik bozukluk tanimlanmistir. Bu calismada, Can Sucak Translasyonel Iimmiinoloji
Arastirma Merkezi'nden genis bir PIY hastasi kohortunun genetik tarama sonuglarini sunuyoruz.

Yéntem: Hastalarin periferik kanindan izole edilen DNA &rneklerinde tim ekzom dizileme ile genetik tani
arastirildi. Calismaya toplam 303 hasta dahil edildi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 303 hastanin 6 tanesinde immin yetmezlige neden oldudgu distnulen ve
daha 6nce tanimlanmayan genetik defektler bulundu. Kalan toplam 297 hastanin verilerinde ise: 122 hastada
immin yetmezligi agiklayan genetik varyantlar tespit edildi (%41.07). Toplam 64 farkl bilinen PIY geninde
saptanan varyantlarin 52 tanesi daha 6nce literatlirde bildirilmeyen yeni genetik kusurlardi.

Tartisma: PiY’lerin genetik tanisi igin kullanimi tim diinyada oldukga yayginlasan yeni nesil dizileme
yontemleri bir ¢gok laboratuvarda rutin kullanim halini almistir. Fakat elde edilen sonuglar hastalarin klinik,
immunolojik ve demografik heterojeniteleri nedeni ile oldukga gesitlilik géstermektedir. Tlrkiye’den 300'den
fazla hastanin dahil edildigi, genis bir hasta kohortunda gerceklestirilen bu calismanin literatlre katki
sunacadini diasltintyoruz.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, yeni nesil dizileme, genetik tarama
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Sekil 1. Hastalarin ve saptanan varyantlarin ozellikleri

B Tt runter of pasens

A B
400~ B Dognosed patens
ayy b - 38 o
B sco@ 30 -4
8 CO 108 ‘
£ PADCVD )
W ~R0 25 v 04
M PHASOCYTE DEFRCT (22 3
B MNATE NMUNE DEFECT (17 S

[ AUTORFUANNATORY DSCRDER vty 00 |
0 oneEr l
et ! ;F J o
- . >
& Q." g ,Ff $

-

» - Neve aarn

00

#

x
St of e
5
1

-

=00 Viveerioe Nowenne iv/Del Sohoe ae  OWY

B romengon
W s
Bl om2ypous

B T et of paterts

8E B Dugrosed paterts
ZUYlé A AN 20 S0 AD AD A 2D

E‘h'ﬁ
" b o Bagroms

L « S
i : i i T g & 2 & 5 287 4
Nusrives of varones s £F K
£ 27
-
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[Abstract:0220] [SS — 010] [Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik kombine
Immiin yetmezlikler]

Ataksi-Telanjiektazi Tanili Hastalarin Genetik Sonuclarinin Degerlendirilmesi

Ceren Ustiin!, Recep Saglam?, Ismail Yaz!, Saliha Esenbogda?, ilhan Tezcan!, Deniz Cagdas!
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immdinoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Ataksi-telanjiektazi (A-T), otozomal resesif kalitilan, ilerleyici serebellar ataksi, okulakutanéz
telanjiektazi, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve malignitelere yatkinlikla giden hiimoral ve hicresel
immunitenin etkilendigi nadir gortilen norodejeneratif bir hastaliktir. Ataksi-telanjiektazi mutasyonu (ATM),
11.kromozomda (11q22-23) haritalanmistir. ATM proteinindeki mutasyonlar sonucu DNA gift sarmal
kiriklarinin onariminda gorilen kusur temel patogenezi olusturur. A-T insidansi 40.000-100.000 dogumda
yaklasik 1-3'tlr. Bu galismanin amaci A-T tanili genetik mutasyonu bilinen hastalarin klinik ve immuinolojik
ozelliklerini dederlendirmektir.

Yontem: A-T tanili genetik mutasyonu bilinen hastalarin demografik 6zellikleri, klinik ve laboratuvar bulgulari,
genetik analiz sonucu retrospektif incelendi.

Sonug: Calisma kapsaminda genetik tanisi bilinen A-T tanili 37 hasta dederlendirildi. Hastalarin %54,1'i kiz
olup, calisma aninda yas 14,5 yil (3-36), tani yasi 5 yil (0,5-16,1), tani gecikmesi 3,3 yil (0-15,3)idi.
Hastalarin %70’inde ebeveynler arasinda akrabalik mevcuttu. Ailede A-T 6ykisl %48,6'sinda vardi. Basvuru
aninda en sik semptom ataksi (%97,3) olup, hastalarin %29,7'sinde sik enfeksiyon mevcuttu. Hastalarin
%>51,4'Unde lenfopeni, %43,2'sinde hipogamaglobulinemi saptandi. Serum alfa-fetoprotein diizeyi ortalama
128.4 + 143.1ng/dL idi. Hastalarin takibinde %24,3'l0 IgRT, %57,1'i antibiyotik profilaksisi ile izlendi. izlemde
8 hasta (%21,8) tekerlekli sandalyeye bagimli olup, 5 hastada (%13,5) malignite gelisti. Non-Hodgkin
lenfora tanili bir hasta exitus oldu. Genetik WES analizleri incelendiginde en sik c.6188G>A (%32) ve
c.3576G>A (%16) geninde homozigot mutasyon saptandi, Sanger dizileme ile dogrulandi(Tablo1). Hastalarin
%?24'linde bilesik heterozigot mutasyon mevcuttu.

Tartisma: A-T multisistem tutulumu nedeniyle kétl prognoza sahip olmakla birlikte tedavisi zordur. Progresif
serebellar nérodejenerasyon igin spesifik tedavi mevcut dedildir. Molekiler genetik testlerin kullanilabilirligiyle
birlikte presemptomatik tarama, 6nleme, prenatal ve preimplantasyon genetik tani ve tedavinin yani sira
prognoz igin faydali olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telenjiektazi, genetik, prenatal tani, prognoz
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KLINIK iMMUNOLOJI

+ KONGRESI
Tablo 1: Hastalarin genetik mutasyon sonuclari
Hasta | Cinsiyet | Akrabahk | Aile Genetik sonucu Mutasyon tipi
swrasi | sykaso

1 Erkek Var Yok ¢.6082 C>T Homozigot

2 Kadin Var Var 63576 G>A Homozigot

3 Erkek Var Var 5.3576 G>A Homozigot

4 Kadin Yok Yok ¢.2921+1G>A ve ¢.7449G>A Bilesik heterozigot
5 Erkek Var Var 8977 C>T Homozigot

6 Kadin Yok Var 63576 G>A Homozigot

7 Kadin Yok Var 66040 A>G ve ¢.5260-5264 Bilesik heterozigot

del AGAT

8 Kadin Var Var £.8124 T>A Homozigot

9 Kadin Var Var C8124 T>A Homozigot

10 Kadin Var Var ¢.6188 G>A Homozigot

11 Kadin Var Var 6188 G>A Homozigot

12 | Kadin Yok Yok 3576 G>A Homozigot |
13 Erkek Var Yok 6.2921+1G>A Homozigot

14 Erkek Var Yok .6137+4 A>G Homozigot

15 Erkek Var Yok ¢.6451 A>G Homozigot

16 Erkek Yok Yok ¢.5979 del T ve ¢.6415 G>T Bilesik heterozigot
17 Kadin Yok Var 62250 G>A ve ¢.7788 G>A Bilesik heterozigot
18 Erkek Var Yok 6188 G>A Homozigot
19 Kadin Yok Yok €. 2465 T>G ve c.742 T>G Bilesik heterozigot
20 Erkek Var Yok 63576 G>A Homozigot

21 Kadin Var Var 461141 G>A Homozigot

22 Kadin Yok Yok c.976 A>G ve ¢.5932 G>T Bilesik heterozigot
23 Kadin Var Var 63576 G>A Homozigot

24 Kadin Var Var €.3576 G>A Homozigot

25 Erkek Var Yok . 6047A>G Homozigot

26 Erkek Var Yok 6, 2554 C>T ve 4958 A>C Bilesik heterozigot
27 Erkek Yok Yok C.6040 G>T ve ¢.6095+1G>A Bilesik heterozigot
28 Kiz Var Var C.6188G>A Homozigot

29 Erkek Var Yok ¢.4744delA ve c.6188G>A Bilesik heterozigot
30 Erkek Yok Yok ¢.6188 G>A Homozigot

31 Kiz Yok Yok ¢.3576 G>A Homozigot

32 Kiz Var Yok 63576 G>A Homozigot

33 Kiz Var Var 63576 G>A Homozigot

34 Erkek Var Var 6.3576 G>A Homozigot

35 Kiz Var Var ,3626_3627delTT Homozigot

36 Erkek Var Var £.3626_3627delTT Homozigot

37 Erkek Var Yok . 7788G>A Homozigot
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[Abstract:0248] [SS — 011] [Otoinflamatuar hastahklar]

Farkhl Klinik Semptomlaria Basvuran ADA2 Enzim Eksikligi: 5 Olgu Sunumu

Nalan Yakici!, Nergiz Kendirci!, Hakan Kot!, Hilal Karabag Citlak!, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Ayberk
Turkyillmaz?, Halil Kazanasmaz3, Erol Erduran®, Mukaddes Kalyoncu3, Mige Glindoddu®, Fazil Orhan?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji B.D.Trabzon, Tirkiye
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik B.D.Trabzon, Tirkiye

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji B.D.Trabzon, Tiirkiye

4Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji B.D.Trabzon, Tiirkiye
SMemorial Bahcelievler Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji B.D. Istanbul, Tirkiye

ADA?2 eksikligi (DADA2), molekdler olarak tanimlanan ilk monogenik vaskulit sendromudur. Vaskilopati ve
yasami tehdit eden iskemik ve/veya hemorajik inme DADA2'nin 6zelliklerindendir. Vasklilit ve inflamasyon
birgok organi etkileyebilir. Bu da farkli sistem bulgularinin ortaya gikmasina neden olabilir. Burada biribirinden
farkh semptomlarla basvuran ve 3 farkl genetik mutasyon saptanan 5, ADA2 eksikligi vakasi sunmay!
amacladik.

Olgul: 14 yas, erkek hasta. Bir aydir devam eden halsizlik ve istahsizlik sikayetiyle basvuran hastanin fizik
mu ayenesinde hepatospleneomegali ve servikal lenfadenopati; tetkiklerinde ise bisitopeni vardi.Hastanin
yapilan lenf nodu biyopsisi,Castleman Hastaligi olarak raporlandi. Kemoterapi protokoll baslandi.Ancak
kliniginde diizelme olmayan hasta cocuk alerji immunoloji bolimiine konsulte edildi.Genetik analizinde, CECR1
homozigot c.144dupG mutasyonu saptandi.Segregasyon analizinde saglikl anne ve babanin varyasyonu
heterozigot olarak tasidiklari gosterildi. Aile taramasinda olgumuzun sikayeti olmayan (Olgu2-0OIlgu3) iki
kardesinde de homozigot mutasyon saptandi. Her ikisinde de immuinglobulin M dlizeyi ve asi yanitlar disiktd.
Hastaya HSCT yapildi.

Olgu4: 13 yas, erkek. Son 3 yildir bacak adrilari,eklem agrilari,ylirimede zorluk ve sik akciger enfeksiyonu
sikayeti ile geldi.Notropeni ve lenfopenisi mevcuttu.IgM diizeyi dlsikti. ToraksBT:Bronsiektazi ile uyumluydu
ve hastaya lobektomi yapildi. Anne baba teyze gocuklari idi.Olgunun genetik analizinde, CECR1 homozigot
c.139G>A(p.G47R) mutasyon saptandi.Hastaya Etanercept tedavisi baslandi.

Olgu 5: 10 yas, kiz hasta.Hastanin okulda aniden gérme kaybi ve biling degisikligi ortaya gikmis.Oncesinde sik
hastalanmadigi, kronik bir rahatsizhginin olmadig§i égrenildi. Nétropeni, lenfopeni yoktu.Immunglobulinleri
normal sinirlardaydi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu. CECR1 geninde homozigot c.753G>A (p.P251P)
mutasyon saptandi.Hastaya Etanercept tedavisi baglandi.

Sonug: ADA?2 eksikligi,sadece vaskiilit bulgulari ile bagvurabilecegi gibi,vaskilit olmaksizin saf kirmizi kiire
aplazisi, nétropeni,aplastik anemi, lenfopeni ve trombositopeni gibi hematolojik bulgularla da karsimiza
cikabilir.

Anahtar Kelimeler: ADA2 eksikligi, vaskilopati, sitopeni

[Abstract:0254] [SS - 012] [Otoimmiin hastaliklar]

Alopesi ve Dogumsal Bagisiklik Hatalari

Gilnar Aliyeva', Duygu Gilseren?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas!
'Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk imminoloji BD, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Dermatoloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris

Alopesi, lokalize veya yaygin sag kaybi ile karakterize, genellikle skar birakmayan genellikle immun aracili bir
durumdur. Alopesi etyolojisinde hem genetik hem de cevresel faktérler rol oynamaktadir. AA'nin gértlme
sikligi yaklasik %0,1-0,2'dir ve yasam boyunca insanlarin yaklasik %?2'sinde Alopesi Areata (AA) gelistigi
saptanmistir (1). Dogumsal Bagisiklik Hatalarindan (IEI) immundisregllasyonla giden imminyetmezlikler ve
dogal immin sistem bozukluklarinda alopesiye daha sik rastlanir. En sik olarak otoimmin poliendokrinopati-
kandidiyazis-ektodermal distrofide (APECED), bunun disinda NFKB2 eksikligi, FOXN1 eksikligi gibi immn
yetmezliklerde alopesi goértlebilir.

Hasta ve Metod

Dogumsal badisiklik hatalarina ek olarak, 2000-2024 yilinda, alopesi areata ve totalis saptanan toplam 10
hastanin demografik bilgileri, klinigi, laboratuvar bulgulari ve genetik dederlendirme sonuglari Tablo 1 ve 2'de
sunulmustur.

Bulgular

Calismaya alinan vakalarin 7’'si erkek, 3’U kiz idi. Hastalarin median yasi 17(4-42yas) idi. Klinikde eslik eden
diger bulgular, hasimoto, sinopulmoner enfeksiyonlar, astim ve kronik 6ksliriik, adrenal yetmezlik, tirnak
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distrofisi, vitiligo, sitopeni, boy kisalidi, lenfadenopati, bronsektazi ve atopik dermatit, ates ve moniliazisti.
Laboratuvarda daha ¢ok hipogamaglobulinemi géze carpan sonug olarak gortldi. On hastadan 6'si Kombine
immiin yetmezlik tanisi aldi, 3 hastaya KIT yapildi ve hastalarin 8'i IVIG, antibyotik profilaksisi altinda izlendi.
Dort hasta immunmodulator tedavisi aldi.

Tartisma ve sonug

Alopesi areata ve totalis olan hastalar immin yetmezlikler agisindan dederlendirildi. Bizim calismamizda %80
oraninda immin yetmezlik saptandi ve hastalara farkli tedavi alternativleri sunma sansi ortaya cikti.

Anahtar Kelimeler: Alopesia Areata, AKIY, YDIY, dojumsal bagisiklik hatalari

Tablo 2.Hastalarin klinik ozellikleri
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Tablo 1.Hastalarin demografik ve genetik mutasyon ozellikleri

Cinsiyyet

Hast /

a No
yas

1 Erkek/7
yas

5 Erkek/5
yas

3 Kadin/17
yas

4 Erkek/8
yas

5 Erkek/18
yas

5 Erkek/21
yas

7 Erkek/35
yas

8 Kadin/37
yas

9 Kadin/42
yas

10 Erkek/4
yas

Akrabali
k

Alopesi
semptom

yast

6

11

Yenidoga
n

10

Siniflama

AKIY

AKIY

YDIY

Immiindisregiilasyo
n

Immiindisregiilasyo
n

Immiindisregiilasyo
n

Kemik iligi
yetmezlikleri

Immiindisregiilasyo
n

Genetik mutasyon

Artemis defekti

Artemis defekti

NFKB2 mutasyonu

DNASE
heterozigot+EGFL7
mutasyonu

LRBA defekti

Patojenik varyant
yok

APECED+Diskerato
z konjenita

Kemik iligi
yetmezligi

Carmil 2 defekti

Patojenik varyant
yok

KLINIK iMMUNOLOJI

- KONGRESI

Tedavi

IVIG, TMP-SMX,
KIiT (5.5 ay)

IVIG, DPCP
KIT 3.

IVIG, siklosporin,
euthyrox, genkort,
symbicort

IVIG, baktrim,
euthyrox, triflukan,
prograf, amlodis,
dideral, enapril

IVIG, abatacept,
baktrim, enapril,
DPCP

KIiT (16 yas

Seretide,
Singular,Xolair, L
tiroksin, DPCP

Levotiron, Impetex

IVIG,
medroksiprogestero
n asetat

IVIG, antibyotik
profilaksis

IVIG,MMF, Genk

Kaynaklar 1. Pratt CH, King LE Jr, Messenger AG, Christiano AM, Sundberg JP (2017)
Alopecia areata Nat Rev Dis Primers 3:17011. https://doi.org/10.1038/nrdp.2017.11
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[Abstract:0260] [SS — 013] [Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb)]

Klinik Veriler Esliginde Makine Ogrenmesi Destekli Primer Immiin Yetmezlik Varliginin
Tahmini: JMF Kriterlerine Alternatif Bir Model

Ali Sahin?, Huseyn Babayev?, Fadime Ceyda Eldeniz3, Yahya Gul3, Mehmet Ali Karaselek3, Alaaddin Yorulmaz?,
Sikri Nail Giler3, Sevgi Keles3, Ismail Reisli3

1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya, Tirkiye

2Swiss Institute of Allergy and Asthma Research (SIAF), University of Zurich, Davos, Switzerland

3pediatri Anabilim Dali, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya,
Tarkiye

4Pediatri Anabilim Dali, Selguk Universitesi Tip Fakiltesi, Konya, Tirkiye

Giris-Amac: Makine 6§renmesi algoritmalan kullanarak primer immin yetmezlik (PIY) tahmini igin Jeffrey
Modell Foundations (JMF) 10 uyarici bulgusuna alternatif metodoloji gelistirmektedir.

Metodoloji: Genetik tani almis 100 PIY hastasi ve 200 saglkl kontroli calismamiza dahil ettik. Katiimcilarin
JMF ve JMF disi klinik 6zelliklerini retrospektif dederlendirdik. Python kodlama dilinde alti farkl makine
o6grenmesi algoritmasiyla (Decision Tree, k-NN, Lojistik Regresyon, Random Forest, Naive Bayes, Support
Vector Machine) sadece JMF kriterleri ve JMF/IMF disi klinik verileri kullanarak 12 farkh makine 6grenmesi
modeli gelistirdik. Makine 6grenmesi modellerinin performans metriklerini degerlendirmek icin dogruluk,
sensitivite, spesifite, F1 ve AUC dederlerini hesapladik.

Sonuglar: Gelistirdigimiz makine 6grenmesi modellerinden en yliksek performansla galisan tic modeli
(Support Vector Machine, Lojistik Regresyon ve Random Forest) dederlendirdigimizde JMF/IMF disi klinik
veriler ile gelistirdigimiz modeller sadece JMF kriterleri ile gelistirdigimiz modellerden daha yliksek dogruluga
sahiptir. (Model Dogrulugu: 0.98, 0.98, 0.97 vs. 0.92, 0.92, 0.90) JMF/IMF disi klinik veriler ile gelistirdigimiz
makine 6grenmesi modelleri sadece JMF kriterleri ile gelistirilen modele gore daha yliksek AUC degerine
sahiptir. (AUC: 1.00, 1.00, 0.95 vs. 0.97, 0.97, 0.90)

Tartisma: JMF uyaria kriterleri, PIY tanisina yénelik bir puanlama sistemi olarak kullaniimaktadir. JMF
kriterlerinden en az 2 puan alan hastalarin PIY acisindan dederlendirilmesi énerilmektedir. Veri setimiz, JMF
kriterleri bakimindan incelendiginde, PIY grubunun %?12.2'sinin en az iki parametreyi karsilamadigi
gérilmastir. Ayrica, PIY olmayan sadlikh kontrollerin %6.5'inin iki veya daha fazla JMF kriterini karsiladigi
tespit edilmistir. Gelistirdigimiz makine 6grenimi modellerinden en basarili olani (Support Vector Machine), PIY
vakalarinin %7.14'in{ yanlis dederlendirmekte ve saglikl kontrollerde %0 oraninda PIY varligi
belirlemektedir.

Anahtar Kelimeler: Makine Ogrenmesi, Primer Immin Yetmezlik, Klinik Veri, Jeffrey Modell Foundations
Uyarici Kriterler
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Makine 6grenmesi modellerinin performans metriklerinin 1s1 haritasi.

Pedoemance Meatncs of ML Models Heatmap

Accuracy
- 0%
Sonsthaty »
Speahonty
)20
NPV
085
Dpy
F1 Score ~080
Youden Indax
07s
ALK
> - > » 2 - 5 - 5 - 5
e ¢ & & & pr. ¢ + < £ B
& & & & & !
& K o o F oF of oF o o e o
N { - 3 o ¥
& S & B & < & & & Al 5 ®
& & b ¢ A & e
& \\.\‘ & )é‘ o o
: "3 k) =
- ~ > >
& & N & & 3

Makine 6grenmesi modellerinin performansini degerlendirmek icin olusturdugumuz ist
haritasi. (NPV: Negative Predictive Value, PPV Positive Predictive Value, DT: Decision
Tree, k-NN: k-Nearest Neighbour, LR: Lojistik Regresyon, RF: Random Forest, NB: Naive
Bayes, SVM: Support Vector Machine JMFws: Jeffrey Modell Foundations warning signs,
non-JMFcd: non-Jeffrey Modell Foundations warning signs clinical data)

[Abstract:0266] [SS — 014] [Primer immiin yetmezliklerde tedavi]

Hematopoetik Kok Hiicre Nakli (HKHN) Yapilan Primer Immiin Yetmezlik (P1Y)
Hastalarinda Mezenkimal Kok Hiicre Tedavisi

Candan Islamoglu, Sule Haskologlu, Figen Dogu, Aydan Ikinciogullari
Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji-Allerji Bilim Dal

Giris: Mezenkimal kok hiicreler; kendini yenileme yetenedi ve yonll diferansiasyon potansiyeli olan non-
hematopoetik kék hiicrelerdir. Imminregiilasyon saglayip; doku onarim ve rejenerasyonunda gérev yaparlar.
Allojeneik HKHN sonrasinda hayati tehdit edebilen ciddi bir komplikasyon olan steroide direngli GVHH (Graft
Versus Host Hastaligi) tedavisinde ilk segenek olarak kullanilabilmektedir.

Amac-Metod: Bu calismada Ankara Universitesi’/nde 2011-2023 yillar arasinda PIY tanisi ile HKHN yapilan ve
GVHH gelisen olgularda mezenkimal kok hiicre tedavisinin sonuglari retrospektif olarak degerlendirildi.
Bulgular: Calismaya 28 hasta dahil edildi. 11'ine AKIY, 1‘ine LAD, 13’Gne KIY, 3’0 immiin disregiilasyon tanisi
ile HKHN yapilmisti. 11 olguda MRD, 8 olguda MUD, 2 olguda MMUD, 7 olguda MMRD kullanirak HKHN yapildi.
Kok hlicre kaynadi 17 hastada periferik kok hlcre, 11 hastada kemik iligiydi. GVHH proflaksisi icin 12 hastada
CSA, 10 hastada CSA ve MMF, 1 hastada takrolimus, 5 hastada takrolimus ve MMF verildi. 10 hastada cilt, 8
hastada intestinal, 6 hastada hem cilt hem intestinal, 3 hastada karaciger GVHH mevcuttu. 15 hastada grade
3-4, 13 hastada grade 1-2 GVHH saptandi. Hastalarin hepsine ilk tedavi olarak steroid tedavisi basglandi ve
ona yanit alinamazsa mezankimal kdk hiicre inflizyonu verildi. Toplam 72 mezenkimal kdk hiicre infliizyonu
verilmisti. Mezenkimal kdk hiicre nakli sonrasinda 11 (%39.3) hastada tam remisyon, 9 (%32.1) hastada
kismi remisyon izlenirken; 8 (%28.6) hastada hi¢ yanit alinamadi. Olgularda mezenkimal kdk hiicre tedavisine
bagh yan etki izlenmedi.

Sonug: Mezenkimal kék hilicre tedavisi steroide direngli GVHH tedavisinde etkili olabilecek bir tedavi
secenedidir. Diger GVHH tedavisinde kullanilan ilaglarin aksine belirgin bir yan etki gézlenmemesi en 6nemli
avantajidir.

Anahtar Kelimeler: Primer Immin Yetmezlik, Hematopoetik Kék Hiicre Nakli, Graft Versus Host Hastalig
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[Abstract:0275] [SS — 015] [Kombine immiin yetmezlikler]

A New Approach to CRISPR/Cas9 Genome Editing of ARTEMIS Variant DCLRE1C Gene
(c.194C>T; p.T651I) Mutation: Preliminary Report

Tudce Duran?!, Mehmet Ali Karaselek?, Burak Dagdelen3, Serkan Klicgliktlirk?, Selin Ugrakli®, Saime Sik?,
Gamze Kiibra Cetin2, Seyma Celikbilek Celik?, Siikrii Nail Giiner?, Sevgi Keles?, ismail Reisli?

IDepartment of Medical Genetics, Medicine Faculty, KTO Karatay University, Konya, Tlrkiye

2Department of Pediatric Immunology and Allergy, Meram Medicine Faculty, Necmettin Erbakan University,
Konya, Turkiye

3Department of Medical Biology, Medicine Faculty, Selguk University, Konya, Turkiye

4Department of Medical Biology, Medicine Faculty, Karamanoglu Mehmetbey University, Konya, Turkiye
SDepartment of Medical Microbiology, Meram Medicine Faculty, Necmettin Erbakan University, Konya, Turkiye

Artemis, a complex protein, is encoded by the DNA Cross Link Repair 1C (DCLRE1C) gene and it is involved in
V(D)J recombination, which causes diversity in the T cell receptor and immunoglobulins and it plays an
important role in the repair of double-strand DNA breaks (DSB). Patients with ARTEMIS deficiency usually
present with severe combined immunodeficiency (SCID) and cellular radiosensitivity, but hypomorphic
mutations can cause milder phenotypes (leaky SCID). DCLRE1C gene ¢.194C>T mutation plays an important
role in T and B cell development and non-homologous end joining (NHEJ)-mediated DNA repair mechanism.
CRISPR/Cas9 is an effective gene editing tool with broad applications for the prevention or treatment of
numerous diseases. It depends on CRISPR (Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats) as a
bacterial immune system and plays as a gene editing tool. This study aimed to edit c.194C>T mutation using
the CRISPR/Cas9 to provide possible permanent and effective treatments by eliminating the genetic mutations
that cause the development of ARTEMIS disease. Based on this, single guide RNAs (sgRNAs) and donor DNA
(ssODN) sequences were designed with benchling software, taking into account the PAM sequences in the
target region. sgRNAs targeting the mutation site were cloned into CRISPR plasmid vectors (pX459v2.0-
eSpCas9, pCAG-eCas9-GFP-U6-gRNA) and transformed into DH5a bacteria to create a plasmid library. The
confirmed plasmids were transfected into CD4+T cells of ARTEMIS patients by electroporation, and cells
emitting GFP+ fluorescence were visualized by fluorescence microscopy. In conclusion, our study presents a
considerable contribution to gene therapy approaches for gene therapy of SCID.

Keywords: Artemis, SCID, DCLRE1C, CRISPR/Cas9
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45 | Dr. Gulbu Uzel 99 | Dr. Zehra Aycan

46 | Dr. Gulderen Yanikkaya Demirel 100 | Dr. Zeliha Arslan Ozdemir
47 | Dr. Gulnar Aliyeva 101 | Dr. Zeynep Gileg Koksal
48 | Dr. Gunseli Bozdogan 102 | Hem. Birsel Kiiglikersan
49 | Dr. Guzide Aksu 103 | Hem. Emel Dilek

50 | Dr. Hasan Can Cengiz 104 | Hem. Feride Ozkan

51 | Dr. Hasibe Artag 105 | Hem. Serap Dursun

52 | Dr. Hatice Mutlu 106 | Hem. Sevgi Altay

53 | Dr. ibrahim Halil Oncel 107 | Hem. Zehra Caferoglu
54 | Dr. ilhan Tezcan
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