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Degerli meslektaslarimiz,

Klinik immiinoloji Dernegi’mizin izmir-Cesme Sheraton Otelinde 12-15 Nisan 2017 tarihleri arasinda
gerceklestirecegi 3. Klinik immiinoloji Kongresi’ne sizleri davet etmenin sevincini ve gururunu yasiyoruz.

Kongre organizasyon komitemizin, dernek Uyelerimizden gelen gorus ile 6nerileri dikkate alarak hazirlamakta
oldugu bilimsel programi begeneceginizi umuyoruz.

Bu kongrede 6zellikle son bir-iki yil icinde saptanmis olan yeni primer immin yetmezlik etyolojilerine ve bunlarin
patofizyolojilerine ve klinik yansimalarina agirlik veriyoruz. Primer immiin yetmezlikler alanindaki kiresel
yenilikleri ulusal ve uluslararasi en yetkin agizlardan aktarmayi planliyoruz. Kongremizde bilimsel programimiza
zenginlik katacak tim konusmacilara simdiden cok tesekkir ederiz. Bu alanda yapmis oldugunuz bilimsel
¢alismalarinizi uzman kisilerle tartisma ortami bulabileceginiz kongremizde sizleri de aramizda gérmek istiyoruz.
Ozellikle aile hekimleri, cocuk sagligi ve hastaliklari ve

ic hastaliklari uzmanlari, allerji-immuinoloji uzmanlari ve asistanlari, romatoloji, infeksiyon hastaliklari, gogus,
hematoloji, onkoloji hastaliklarigibiimmunolojiileilgili disiplinlerde ¢calisan hekimlerimizi kongremize cagiriyoruz.

ik iki kongrede sloganimiz “Erken tani-Etkin tedavi” idi. Bu yil buna ek olarak “En yeniler, En son gelismeler”
diyoruz.

Kongremizi bu yil ilk ikisini yaptigimiz Antalya’dan izmir’e tasidik. ilkbaharda Cesme’nin Alacati’si, llica’si,
Marina’si, Ciftlikkoy’'t ve Dalyan’iile bize yeni bir heyecan ve enerji katacagina inaniyoruz. Agilis ve gala sosyal
aktivitelerinin yani sira opsiyonel sosyal aktiviteler de planlamaktayiz.

Birlikte bilimsel s6lene ve unutulmaz sosyal aktivitelere donecegini umdugumuz 12-15 Nisan 2017'de
yurdumuzun en giizel beldelerinden Cesme’de baslayacak 3. Klinik immiinoloji Kongresinde bulusma dilegi ile
sizleri bekliyoruz.

Sevgi ve saygilarimizla,
Prof.Dr.Necil Kuttkgller
Kongre Baskani
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KURULLAR
Klinik immiinoloji Dernegi Yonetim Kurulu

Dr. F. ilhan Tezcan (Dernek Baskani)
Dr.Necil Kitikguler (Kongre Baskani)
Dr.Aydan ikinciogullari
Dr.Mustafa Yilmaz
Dr.ismail Reisli
Dr.Caner Aytekin
Dr.Esin Figen Dogu

Diizenleme Kurulu (Organizasyon Komitesi)

Dr.Necil Kitukguller Dr.Esin Figen Dogu

Dr.F. ilhan Tezcan Dr. Ferah Genel
Dr. Aydan ikinciogullari Dr. Neslihan Edeer Karaca
Dr.Mustafa Yilmaz Dr. Glizide Aksu
Dr.ismail Reisli Dr. Nesrin Giilez

Dr.Caner Aytekin

Kongre Sekreterleri

Dr. Neslihan Edeer Karaca Dr. Ferah Genel
E-posta: neslihanedeer@gmail.com E-posta: ferahgen@yahoo.com
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Resim 1: Patern tanityan reseptorler ve aktivasyon yolaklari
TLR1 TLR2 hiicre membran:
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Resim 2: Toll-like reseptorler (Kaynak: International Journal of Inflammation, 2011)
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12 NiSAN 2017 CARSAMBA

12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMIR
KONGRE PROGRAMI

Baskanlar:
13.45-15.00 PRIMER iIMMUN YETMEZLiK HEMSIRELiGi KURSU Dr. ilhan Tezcan, Dr. ismail
Reisli
13.45-14.05 immiin sistemin yapisi ve galisma prensipleri Dr. Hasibe Artag
14.05-14.25 immiin yetmezliklerde laboratuvar testler Dr. Figen Dogu
14.25-14.45 SC ve IVIG tedavisi ve komplikasyonlari Dr. Suikrii Nail Giiler
14.45-15.00 Tartisma
15.00-15.30 Kahve molasi
15.30-17.45 | DOGALIMMUN SiSTEM Baskanlar;
) ) Dr. Demet Can, Dr. Ferah Genel
_ T -
15.30-15.45 D'ogal immiin §|stem elemanlari nelerdir? Dr. Mutlu yiiksek
Liste ve sematik tanimlama.
Toll-like reseptorler: genel tanim, ligandlari, anti-viral
15.45-16.15 immiinitede, anti-inflamatuvar ve otoimmiin yanitta Dr. Ferah Genel
rolleri
PRR’ler nelerdir? TLR disinda kalan diger PRR’ler.
16.15-16.45 Lectin-benzeri reseptorler ve digerleri. Fonksiyonlari ve Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
son gelismeler
16.45-17.15 NK hiicreleri ve immiin sistem rolleri Dr. Ayse Metin
17.15-17.30 Flowsitometrik NK sitotoksisite testi Dr. Oner Ozdemir
17.30-17.45 Tartisma
Dr. ilhan Tezcan,
18.15-18.30 Acilis Konusmalari Dr. Necil Kiltiikciiler
ACILIS KONFERANSI gfsiﬁ:lna'rr:ezcan
18.30-19.15 Heritable Disorders of Inmune Dysregulation: ) it et e
Mechanisms and Therapies Dr. Necil Katikculer
P Konferans: Dr.Talal Chatila
19.30 Acilis kokteyli
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Resim 3: Herpes simpleks ensefalitine yatkinlik yaratan molekiiler bozukluklar (J Exp Med. 2015)
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Resim 4: Monogenik otoinflamatuar hastaliklar (International Journal of Rheumatology, 2013)
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13 NiSAN 2017 PERSEMBE

12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMiR
KONGRE PROGRAMI
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09.00-10.30 | TLR SISTEMINDEKi PRIMER iMMUN YETMEZLIKLER Baskanlar:

Dr. Necil Kitlikgiler,

Dr. Yildiz Camcioglu
09.00-09.25 | Herpres simpleks ansefaliti etyopatogenezine giincel Dr. Necil Kutlikguler

yaklasim (TLR3, TRIF, TRAF3, TBK1 ve IRF3 defektleri)
09.25-09.50 | Myd88 ve IRAK4’e ek olarak stafilokoksik hastaliga yeni Dr. Yildiz Camcioglu
egilim: TIRAP (MAL) defekti
09.50-10.05 | Genome wide dissection of fulminant viral hepatitis Dr. Serkan Belkaya
10.05-10.15 | 1-Sozel sunum
10.05-10.15 | Akan hiicre 6lger ile CD55 eksikligi hastaligi taramasi Dr. ismail Ogiiliir ve Ark.
10.15-10.30 | Tartisma
10.30-11.00 | Kahve molasi
11.00-12.30 | PiY ve ROMATOLOIJi Baskanlar:
Dr. Oner Ozdemir,
Dr. Nesrin Giilez
11.00-11.30 | PiY ve otoimmiinite iliskisi Dr. Giizide Aksu
11.30-12.00 | PiY ve otoinflamatuvar hastaliklar Dr. Seza Ozen
12.00-12.30 | 2 - Sozlii sunumlar
12.00-12.10 | Kronik inflamatuvar artrit ve tedaviye direngli tirnak en- | Dr. Ezgi Ulusoy Severcan ve
feksiyonu ile seyreden interlokin-1 reseptor antagonist ark.
eksikligi (DIRA) tanisi alan iki olgu

12.10-12.20 | Gricelli sendromlu hastalarda hematopoetik kok hiicre Dr. Betiil Karaatmaca ve ark.
nakli: Hacettepe Deneyimi

12.20-12.30 | Tartisma

12.30-13.30 | Ogle yemegi

‘ immun_3_kitap.indd 9
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Resim 5: Kronik mukokutanéz candidiasise yatkinlk yaratan bozukluklar

Resim 6: Mikobakterilere konak yaniti (Immunological Reviews, 2015)
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12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMiR
KONGRE PROGRAMI

13 NiSAN 2017 PERSEMBE
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13.30-14.30 | Uydu Sempozyumu - Erkim ilag Baskan; Dr. ilhan Tezcan
. ; .. . . Dr. Joris Van Montfrans,
13.30-14.30 | Primer Immiin yetmezlik ve tedavi Utrecht, The Netherlands
. . . Baskanlar;

14.30-16.00 | MANTAR ENFEKSIYONLARI VE IMMUN SISTEM Dr. Safa Bans, Dr. Mehmet Kilig
14.30-15.00 | Candida enfeksiyonlarinda immiinolojik mekanizmalar Dr. ilhan Tezcan
15.00-15.15 | Candidaya egilimde yeni molekiil: STAT1 Dr. Neslihan E. Karaca
15.15-15.30 Izole CMC icin IL17RA, IL-17Fye ek olarak yeni egilim: Dr. Sevgi Keles

IL-17RC
15.30-16.00 | 3 -So6zel Sunumlar
15.30-15.40 STAT-1 mutasy?nu: Komblne.!mmun_yf!tmfazllk Klinigi ile Dr. Sanem Eren Akarcan ve ark.

seyreden Kronik Mukokutanoz kandidiyazis olgusu

STAT1 fonksiyon kazanim mutasyonu olan {i¢ olgunun
15.40-15.50 | klinik, laboratuvar 6zelliklerinin ve tedavi segeneklerinin | Dr. Safa Barig ve ark.

degerlendirilmesi
15.50-16.00 | Tartisma
16.00-16.30 | Kahve Molasi

Baskanlar:
16.30-18.00 | TUBERKULOZ iIMMUNITESI Dr. Ozden Sanal,
Dr. Giinseli Bozdogan

16.30-16.50 | Yeni bilgiler i1siginda tiiberkiiloz immiinopatogenezi Dr. Ergin Ciftgi
16.50-17.10 | TYK2-RORC eksikligine bagh tiiberkiiloza egilim Dr. Sebnem Kilig
17.10-17.30 .GATAZ- IRF8-I§G1§ ve yt?.nl tanlw!anan diger molekiiller- Dr. Caner Aytekin

in neden oldugu tiiberkiiloza egilim
17.30-18.15 | KONFERANS Baskan; Dr. Necil Kiituikgiiler
17.30-18.15 | Leukocyte adhesion deficiency: From | to IV Konferans: Dr. Amos Etzioni
18.15-19.15 | Poster saati
19.15 Deniz iiriinleri restorani (opsiyonel)

‘ immun_3_kitap.indd 11
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Resim 7: Nuclear factor kappa B (NF-kB)-aktivasyon yolagi (Journal of Allergy and Clinical Immunology 2013)

Resim 8: CTLA-4 trafigi (Science, 2015)

12
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3. KLINIK iIMMUNOLOJi KONGRESI
12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMiR
KONGRE PROGRAMI

14 NiSAN 2017 CUMA

09.00-10.30 | B HUCRELER VE CVID 3?_5233;,1 ikinciogullar
09.00-09.20 Cocuklarda CVID Dr. ismail Reisli
09.20-09.40 Eriskinde CVID Dr. Omiir Ardeniz
09.40-10.10 PIY ve malignite iliskisi Dr. Aydan ikinciogullari
10.10-10.20 | 4 - Sozel sunum
10.10-10.20 NIK defekti olan olgularda kemik iligi nakli sonuglari Dr. Sevgi Kostel Bal ve ark.
10.20-10.30 Tartisma
10.30-11.00 | Kahve molasi

. ) . Baskanlar:
11.00-12.00 IMMUN DISREGULASYON Dr. Tung Akkog, Dr. Elif Karakog

Aydiner

11.45-12.00 | 5 - Sozel sunum
11.45-12.00 Belirgin spinal inflamasyonla seyreden CTLA-4 olgusu aDrrI.(.Ceyda Tunakan Dalgig ve
12.00-14.00 | Ogle yemegi ve sosyal aktivite

immun_3_kitap.indd 13
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Resim 9: Agir kombine immiin yetmezlige neden olan genetik bozukluklar (Williams Hematology, 8th Edition)
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Resim 10: Kompleman sistemi (Periodontology, 2000)
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12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMiR
KONGRE PROGRAMI

14 NiSAN 2017 CUMA
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14.00-15.00 | Uydu Sempozyumu - Eczacibasi Shire Baskan; Dr. Necil Kiitiikgliler
e, . Dr. Omiir Ardeniz,
14.00-15.00 | Tirkiye’de subkutan tedavi yaklagimlari Dr. Sebnem Kilic
6 - Sozlii sunumlar (PiY de iilkemizde yeni yapilmaya
15.00-16.00 | 23sianan yeni nesil dizilenmis hedeflenmis gen yontemi | g o\ o 0 Necil Kiltiikgiiler
ile saptanan molekiiler bozukluklara ait degisik
merkezlerin ilk sonuglari)
Sik goriilen degisken immiin yetmezlikli (CVID) hastalar-
15.00-15.10 | da yeni nesil dizileme hedeflenmis gen yontemi ile Dr. Cagman Tan ve ark.
mutasyonlarin arastiriimasi: On galisma verileri
15.10-15.20 Primer antikor yetme.zllk I'!astalar!nda hastallg.a. sebep. | br. Sinem Firtina ve ark.
olan varyantlarin yeni nesil genetik tani paneli ile tespiti
Primer immiin yetmezliklerde yeni nesil Dizileme
15.20-15.30 | Hedeflenmis Gen yontemi ile molekiiler bozukluklarin Dr. Ayca Aykut ve ark.
arastiriimasi
Primer immiin yetmezliklerde Rutin tani deneyimi:
15.30-15.40 | 2010-2016 yillari Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Dr. Ozden Hatirnaz Ng ve ark.
Enstitiisii, Genetik Anabilim Dali Verileri
15.40-15.50 | Dort bildirinin tartisiimasi
RAG (Rekombinaz aktive edici gen) % defekti
15.50-16.00 | bulunanhastalarin klinik ve laboratuvar bulgularin Dr. Betiil Karaatmaca ve ark.
degerlendirilmesi: Hacettepe serisi
KONFERANS immiinolog goziiyle periodik ates Baskan; Dr. Metin Aydogan
16.00-16.30 .
sendromlari Konferans: Dr. Alisan Yildiran
16.30-17.00 | Kahve molasi
KONFERANS Baskan: Dr. ihsan Giirsel
17.00-17.25 interferonopatiler Konferans: Dr. Mayda Giirsel
KONFERANS
17.25-17.50 | Kompleman bozukluklarinda giincelleme,
yeni tanimlanan komplementopatiler Konferans: Dr. Ahmet Ozen
17.50-18.00 | Tartisma
18.00-18.10 | Akilciilag kullanimi Dr. ismail Reisli
18.10-18.25 | ESID Junior Aktiviteleri Dr. Esra Hazar Sayar
Dr. Sebnem Killig,
18.25-18.45 | PiY de Kayit Sistemi Dr. ilhan Tezcan,
Dr. Necil Kitlikgiler
19.30 Gala yemegi
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12-15 NiSAN 2017 SHERATON HOTEL CESME / iZMiR
KONGRE PROGRAMI

15 NiSAN 2017 CUMARTESI
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08.30-09.00 Sosyal Medya ve Klinik immiinoloji Dr. Biilent Karadag
09.00-10.00 | IMMUN YETMEZLIK VE GENETiK OTURUMU Bagkanlar; Dr. Fazil Orhan,
Dr. Mustafa Giileg
09.00-09.20 PiY de yenidogan taramasi Dr. Lale Satiroglu Tufan
09.20-09.30 7 - S6zlli sunum
09.20-09.30 Aglr.kom'bme |_m.mun yetmezlik hastalarinda TREC/KREC Dr. Yuk Yin Ng ve ark
analizleri ve klinik uyumun arastiriimasi
09.30-10.00 PiY de yeni nesil dizileme Dr. Ozgiir Cogulu
10.00-10.30 Kahve Molasi
10.30-11.15 | LATE BREAKERS Baskanlar; Dr. Koray Harmanci,
Dr. Can Oztiirk
10.30-10.45 Ug olgu esliginde zinc-finger defekti Dr. Sebnem Kilig
10.45-11.00 Tersten bakis: Stk USYE de PiY ve ITP hastalarinda iY Dr. Zafer Caliskaner
Yaygin degisken immiin yetmezlik ve siniflandirilmamis
11.00-11.15 antikor eksikligi olan hastalarda B lenfosit alt gru- Dr. Sait Karaman
plarinin 6nemi
KAPANIS OTURUMU - KONFERANS Baskanlar: Dr. ilhan Tezcan,
11.15-12.15 Inherited immunodeficiency, immune dysregulation, Dr. Necil Kitlikgiler

and targeted therapies

Konferans: Kaan Boztug

‘ immun_3_kitap.indd 17
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POSTER SUNUM NUMARALARINA

GORE POSTER BILDIRILERI
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Pc:\f‘t)er AbsNtcr)act Bildiri Baghgi Konu
P-001 111 Asi Susuna Bagl Poliomiyelit Gelisen Bir Bruton Hastaligi Vakasi | Antikor eksiklikleri
P-002 124 Yaygin degisken immiin yetmezlik tanisi ile izlenen bir hastada Antikor eksiklikleri
saptanan nadir bir molekiiler neden; CD27 defekti
P-003 131 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastada Antikor eksiklikleri
Hemsirelik Bakimi
P-004 142 TACI (trans-membrane activator and calcium-modulating Antikor eksiklikleri
cyclophilin ligand interactor - TNFRSF13B) gen mutasyonu:
OLGULARIMIZ VE DENEYIMLERIMIZ
P-005 143 Otozomal Dominant Kalitimli Niikleer Faktor Kappa B1 (NFkB1) | Antikor eksiklikleri
Mutasyonu ve Yaygin Degisken immiin Yetmezlik: Olgu sunumu
P-006 146 Yaygin Degisken immiin Yetmezlikli Vakalarimizin Klinik Antikor eksiklikleri
Ozellikleri
P-007 184 Selektif Ig M Eksikliginde Klinik Bulgular Antikor eksiklikleri
P-008 190 X'e Bagh Agammaglobulinemili hastada persistan atesle Antikor eksiklikleri
seyreden Coronavirus enfeksiyonu
P-009 191 Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tip 2 Tanisi Alan 17 Hastanin | Antikor eksiklikleri
Klinik ve Laboratuvar Ozelliklerinin Degerlendirilmesi
P-010 192 Yaygin Degisken immun Yetmezlik Nedeniyle Takip Edilen Antikor eksiklikleri
Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Ozelliklerinin Degerlendirilmesi
P-011 114 Primer immiin Yetmezlik Hastaliklarinda Periodontal Durumun Dogal immiinite
Degerlendirilmesi eksiklikleri
P-012 164 Kombine immun Yetmezlik Klinigi ve Sendromik Bulgularla Dogal immiinite
Basvuran VPS45 Eksikligi Olgusu eksiklikleri
P-013 98 Primer Hiimoral immun Yetmezlikli Hastalarimizda Otoimmiin Eriskinde immiin
Hastalik Sikhgi yetmezlikler
P-014 113 Kronik iirtiker nadir nedeni: immiin globulin eksikligi Eriskinde immiin
yetmezlikler
P-015 150 Yaygin Sigil ve Sekonder Maligniteler ile Seyreden Bir Olguda Eriskinde immiin
TMC8 Mutasyonu yetmezlikler
P-016 155 Enteropati ile Seyreden Primer immun Yetmezlik Hastalarinin Eriskinde immiin
Klinik, Laboratuar ve Patolojik Degerlendirmesi yetmezlikler
P-017 170 Gata 2 Eksikligi Tanimlanan Primer immun Yetmezlik Olgusu Eriskinde immiin
yetmezlikler
P-018 180 Solunum Yetmezligi Nedeni ile Hastaneye Yatirilan ve influenza Eriskinde immiin
Enfeksiyonu Saptanan Hastalarin Fenotipik Ozellikleri ve B yetmezlikler
Lenfosit Alttiplerinin incelenmesi
P-019 186 Sik ve Komplikasyonlu Seyreden Ust Solunum Yolu Enfeksiyonlari | Eriskinde immiin
Gegiren Hastalarda immun Sistemin Degerlendirmesi yetmezlikler
P-020 96 Gansiklovir Tedavisine Sekonder Notropeni Sonrasi Gelisen Fagositer
Kranial Abse Olgusu eksiklikler

immun_3_kitap.indd 19
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POSTER SUNUM NUMARALARINA

GORE POSTER BILDIRILERI

P-021 106 Erken infant D6neminde Monoartrit ile Prezente Olan Kronik Fagositer
Graniilomatoz Hastalik Olgusu eksiklikler
P-022 116 Kronik Graniilomatoz Hastalikta Beyin Absesi ve Graniilom Fagositer
Olusumu eksiklikler
P-023 185 Makrofaj Aktivasyon Sendromu ile tani alan Kronik Graniiloma- | Fagositer
toz Hastalik olgusu eksiklikler
P-024 86 ORAI1 mutasyonuna bagh direngli CMV enfeksiyonu, hipotoni ve | Hiicresel immiin
otoimmiinite ile prezente olan kombine immiin yetmezlik olgusu | yetmezlikler
P-025 94 Omenn Sendromu ile izlenen Olguda Bilateral Bébrek Sistin Hiicresel immiin
Taslari ve Mini-Pnl ile Tedavisi yetmezlikler
P-026 95 DOCK-8 mutasyonunda tekrarlayan otitis media zemininde Hiicresel immiin
gelisen squamoz hiicreli karsinom yetmezlikler
P-027 104 Hematopoietik K6k Hiicre Nakli Yapildiktan Sonra En Az iki Yil Hiicresel immiin
izlenmis Agir Kombine immiin Yetmezlik Olgularinin Klinik yetmezlikler
Ozelliklerinin, Laboratuvar Bulgularinin ve immiin
Rekonstitiisyonunun Degerlendirilmesi
P-028 129 Hematopoetik kék hiicre nakli sonrasi nefrotik sendrom gelisen | Hiicresel immiin
ADA eksikligi olgusu yetmezlikler
P-029 130 Erigkin yasta tani alan X'e bagh hipomorfik agir kombine immiin | Hiicresel immiin
yetmezlik yetmezlikler
P-030 140 Eski Gen Yeni Fenotip: ADA2 Eksikligi Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-031 144 Graniilomatoz cilt dokiintiileri ile bagvuran JAK3 mutasyonuna Hiicresel immiin
bagh AKIiY olgusu yetmezlikler
P-032 147 OR-Hiper IgE Sendromu:STK4 eksikligi olan 3 Olgu Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-033 151 Vaskiilit ile Seyreden Hipomorfik RAG1 Defekti Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-034 157 Kemik iligi Nakli Yapilan Agir Kombine immiin Yetmezlik Hiicresel immiin
Vakalarinda ikinci Nakil Nedeni: Otoimmiin Hemolitik Anemi yetmezlikler
P-035 158 DOCKS Protein Ekspresyonunun Akimsitometrik Olarak Hicresel immiin
Degerlendirilmesi yetmezlikler
P-036 161 Meningomyelosel, infantil nobet ve femur kirigi ile presente olan | Hiicresel immiin
bir immiin yetmeazlik olgusu yetmezlikler
P-037 163 Bronsiektazi ve Kronik Karaciger Hastaligi Gelismis CD40 Eksikligi | Hiicresel immiin
Olgusunda Basarili Kemik iligi Nakli yetmezlikler
P-038 165 Zap 70 eksikligi olan bir olguda agir otoimmiinite Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-039 166 Bes aylik eklem sisligi ile prezente olan bir kombine immiin Hiicresel immiin
yetmezlikli hastada Parvoviriis enfeksiyonu sonucunda gelisen yetmezlikler
eritroid seri hipoplazisi
P-040 167 DOCKS Eksikligi ile Takip Edilen Dort Hastada Kok Hiicre Nakli Hiicresel immiin
yetmezlikler
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P-041 176 Parsiyel DiGeorge Sendromu: Olgu Sunumu Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-042 177 AD-HIES: STAT3 Mutasyonlu iki Kardes Olgu Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-043 188 Parvovirus Viremisine Eslik Eden CD19, CD20 Diisiikl{igii Hiicresel immiin
yetmezlikler
P-044 195 Hiperimmiinglobulin E sendromu tanisi ile izlenen ii¢ olguda Hiicresel immiin
Zinc-finger-transkripsiyon-faktorii ZNF341 eksikligi yetmezlikler
P-045 125 Saglikli gocuklarda ve eriskinlerde lenfosit alt gruplari referans immiin yetmezlik
degerleri taramasi
P-046 154 Farkli immiinolojik hastaliklarda CD4+CD45RA+CD31+ naive T immiin yetmezlik
hiicre diizeylerinin degerlendirilmesi taramasi
P-047 93 Agir Kombine immiin Yetmezlikli Hastada immiin Rekonstitiisyon | Tiiberkiiloz
inflamatuar Sendrom (iRiS) immiinitesi
P-048 90 X’e bagh immiin yetmezlik-Poliendokrinopati-Enteropati (IPEX) immiindisregiilasyon
fenotipinde basvuran ve yeni tanimlanan LRBA defekti saptanan | bozukluklari
2 kardes olgu
P-049 118 Ailevi Akdeniz Atesi ve Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom immiindisregiilasyon
birlikteligi: Olgu sunumu bozukluklari
P-050 122 LRBA eksikligi tanisinda akan hiicre dlgerde protein ifadesi ve immiindisregiilasyon
abatasept tedavisi deneyimimiz bozukluklar
P-051 128 CTLA4 eksikligi: Ayni aileden farkli otoimmiin bulgularla tani alan | immiindisregiilasyon
iki olgu bozukluklar
P-052 135 LRBA Eksikligi: Farkl klinik prezentasyonla basvuran iki olgu immiindisregiilasyon
bozukluklar
P-053 136 Amlodipine Bagli Diseti Bliyiimelerinde Degisen Sitokin immiindisregiilasyon
Ekspresyonlari bozukluklar
P-054 145 intrakraniyal Kanamalarla Seyreden Otoimmiin Lenfoproliferatif | immiindisregiilasyon
Sendromlu Bir Vakanin Sunumu bozukluklari
P-055 152 Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS): Olgu Sunumu immiindisregiilasyon
bozukluklar
P-056 160 LRBA Protein Ekspresyonun Akimsitometrik Olarak immiindisregiilasyon
Degerlendirilmesi bozukluklari
P-057 173 IPEX Sendromu: Ayni Aileden Benzer Bulgulari Olan iki Olgu immiindisregiilasyon
Takdimi bozukluklar
P-058 85 iki Otozomal Resesif immiin Yetmezligin Birlikteligi: IL-12 immiinogenetik
Reseptor B1 ve Biotinidaz Eksikligi
P-059 929 Hedeflenmis Yeni Nesil Dizileme Yontemi ile Homozigot TACI immiinogenetik
Mutasyonu Saptanan Bir CVID Olgusu
P-060 117 Could MEFV mutation cause to Common Variable immiinogenetik
Immunodeficiency?
P-061 198 Nadir bir immiin yetmezlik nedeni: TFRC gen mutasyonu immiinogenetik
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P-062 92 Kolsisine Direngli Ailevi Akdeniz Atesi Olgularinin Kanakinumab | Otoinflamatuar
ile Basarili Yonetimi hastaliklar ve
Romatolojik
hastaliklar
P-063 189 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi'ndeki son iki yilik | Otoinflamatuar
HLA B27 pozitifligi ve hastaliklarla olan iliskisi hastaliklar ve
Romatolojik
hastaliklar
P-064 196 CRMO tanili olgularin degerlendirilmesi; tek merkez deneyimleri | Otoinflamatuar
hastaliklar ve
Romatolojik
hastaliklar
P-065 82 Kronik Graniilomatoz Hastalik ve X-Linked Trombositopeni Diger
Tanilan ile izlenen iki Hastada Refrakter Trombositopeni igin
ELTROMBOPAG Kullanilmasi
P-066 84 Kronik lenfositik I6semi gelisimi 6ncesinde yiizde gozlenen Diger
lenfomatoid papiillozis olgusu
P-067 87 intraven6z immunglobulin Tedavisi Alan Agir immiin Yetmezlikli | Diger
Hastalarda Yasam Kalitesi
P-068 88 intraven6z immunglobulin Tedavisi Alan immiin Yetmezlikli Diger
Hastalarda Ruhsal Durum Ozellikleri
P-069 97 Sik Enfeksiyon Gegirme Sikayeti ile Bagvuran Cocuk Hastalarda Diger
Klinik ve immunolojik Degerlendirme
P-070 101 Gastrointestinal Sistem Yakinmalari Olan Primer immiin Diger
Yetmezlikli Cocuk Hastalarin Endoskopik Degerlendirilmesi
P-071 102 inek Siitii Alerjisinde Desensitizasyoin ve Tolerans Diger
P-072 105 intravenéz immiinglobulin Replasmani Yapilan Primer immiin Diger
Yetmezlikli Olgularda Goériilen Yan Etkiler ve Etki Eden Faktorler
P-073 107 Saglikh peri-implant dokulara sahip ve peri-implantitisli implant1 | Diger
bulunan hastalarda peri-implant olugu sivisindaki TNF-a, IL-1,
IL-6, IL17 ve IL-10 seviyelerinin karsilastiriimasi
P-074 108 MALT1 mutasyonu saptanan 5 yasindaki hasta Diger
P-075 121 Cocuk Hastanesinde Hizli Yanit Sistemleri: Diger
Pediatrik Erken Uyari Sistemi
P-076 123 Kistik fibrozis hastalarinda ilag allerjileri Diger
P-077 127 Periferik Eozinofili Nedeni ile Cocuk G6giis Hastaliklari Boliimiine | Diger
Yonlendirilen Hastalarin Klinik ve Bronkoskopik Degerlendirilmesi
P-078 132 Subkutan immunglobulin Tedavisi ile ideal ve Koruyucu Diger
Diizeylerde Serum IgG Diizeyleri
P-079 134 Nefrotik Sendrom ve inek Siitii Allerjisi Birlikteligi: Tesadiif mii? | Diger
P-080 141 Primer immiin Yetmezlik Olgularinda Kemik iligi Nakli Sonrasinda | Diger
Tiroid Fonksiyonlari
P-081 148 inflamasyonun Fazla Oldugu Kistik Fibrozisli Hastada Diger
immunglobulin Tedavisi
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P-082 153 Piirin Niikleozit Fosforilaz Enzim Eksikligi olan iki Olgu Sunumu Diger

P-083 156 Kombine immiinyetmeazlik ile prezente olan iki Ataksi- Diger
telanjiektazi olgusu

P-084 159 Romatolojik bulgularla basvuran hastalarda anti beta2 Diger
glikoprotein 1 pozitifligi

P-085 162 Primer immiin Yetmezliklere Eslik eden Sekonder Sistemik Diger
Amiloidoz Vakalari

P-086 178 Hiper IgE sendromu — STAT3 defekti Diger

P-087 183 immiin yetmezlikli hastalarda subkutan immiinglobulin Diger
replasman tedavisinin degerlendirilmesi

P-088 199 Hiper igE sendromlu bir ¢ocuk olgu Diger
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[Abstract:111] [Abstract:111] [P-001]
Asi Susuna Bagl Poliomiyelit Gelisen Bir Bruton Hastaligi Vakasi

Nejla Serter Avcil, Sahin Guliyevl, Murat Tanyildiz1, Benan Bayrakgi1, Yasemin Ozsiirekgi2, Filiz Yetimakman1, Ali Biilent Cengiz2,
Deniz Ayvaz3, Haluk Topaloglu4

1Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

2Hacetepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Enfekiyon Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

3Hacetepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk immminolojisi Bilim Dali, Ankara

4hacatepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Nérolojisi Bilim dali, Ankara

6 yasindaki erkek hasta acil servise ates Okstriik burun akintisi gb Usye sikayetleri ile basvurmus. 1 hafta oral antibiyotik tedavisi
alan hastanin sikayetleri gerilemeyip mevcut sikayete kol ve bacaklarda gl kaybi eklenerek tekrar acil servise basvurmus. yapilan
kontroller ve cekilen MRG sinde servikomediiler bileske, mediilla oblangata ve tiim spinal kord boyunca diffliz kontraslanma gosteren
myelopati -miyelit ile uyumlu simetrikT2 hiperintansivitesinde artis saptanmis. Bruton Tirozin Kinaz (BTK) mutasyonu génderilen hasta
solunum kaslari tutulumu ve pnémoni sebebi le entiibe edilen hastaya 3 kez ekstiibasyon denendi. basari saglanamdigi i¢in 16. giinde
trakeostomi agilarak ev tipi ventilator regete edilen hastanin derin dykisiine bakildiginda sikayetleri baslamadan 6nce OPV asisi olan
kuzeni ile birglin sonrasi temas 6ykisi oldugu 6grenildi.

Anahtar Kelimeler: asi susu, B lenfosit eksikligi

[Abstract:124] [P-002]
Yaygin degisken immiin yetmezlik tanisi ile izlenen bir hastada saptanan nadir bir molekiiler neden; CD27
defekti

Hacer Neslihan Bildik1, Cagman Tan2, Betiil Karaatmaca2, Deniz Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1zonguldak kadin dogum ve ¢ocuk hastanesi, zonguldak
2hacettepe iiniversitesi ¢ocuk hastanesi pediatrik immiinoloji, ankara

GIRIS:

Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) hipogamaglobulinemi, antikor tretiminde eksiklik, tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize
olan bir primer hiimoral immin yetmezliktir. Tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ile birlikte izlemde otoimmiin, gastrointestinal
bulgular ve lenforetikiiler (en sik non-hodgkin lenfoma) malignite ortaya ¢ikabilmektedir.

VAKA SUNUMU

ilk kez 1 yasinda iken sik enfeksiyon gegirme sikayeti ile Hacettepe Universitesi immiinoloji béliimiinde degerlendirilen hastanin
tekrarlayan pnomoni, otit ve orbital selllit hikayesi mevcuttu. Anne ve baba arasinda 1. derece akrabalik olan hastanin erkek
kardesinin ates ve ndbet nedeni ile izlenip, 10 yasinda adrenoldkodistrofi tanisi ile kaybedildigi 6grenildi. Tetkiklerinde immiinglobulin
ve G subgrup degerlerinin ve asi yanitinin disik oldugu gorildi. Lenf nodu (inguinal) biyopsisi de yaygin degisken immiin yetmelik
(YDIY) ile uyumlu olan hastanin; 3 yasinda IVIG tedavisi baslandiktan sonra enfeksiyon sikhginin azaldigi, takiplerinde 13 yasinda
non-hodgkin lenfoma (NHL) tanisi aldigi, 1 yillik kemoterapi tedavisinin ardindan remisyona girip tedavisiz izleme alindigi 6grenildi.
YDIY tanusi ile izlemi sirasinda splenomegali ve sitopenisi devam eden hastanin bakilan EBV DNA diizeyleri de negatif bulundu. YDIiY
tanisi ile molekiiler analiz paneli ile degerlendirilen hastanin CD27 geninde homozigot defekt saptandi. Akim sitometrik olarak CD27
ekspresyonunun olmadigi gosterilen hasta CD27 defekti tanisi aldi.

SONUC ve TARTISMA:

Hastalarda en dénemli B lenfosit bulgusu hafiza B hiicre (CD27+) sayisinin diisiik olmasidir. YDIY’lerin yaklasik %10’unda molekiiler
genetik tani konulabilmektedir; tani konulanlarda ise LRBA %26, PIK3CD %26, CTLA4 %6.4, NFKB2 %5.3, PIK3R1 %4.8, CD27 %4.8, ICOS
%3.7, CD19 %3.7, IKAROS %3.2, IL21R %3.2, NFKB1 %1.6, IL21 %0.5 oranlarda bulunmustur. Bu hasta da panel ile degerlendirilmesi
sonucunda CD27 defekti tanisi almistir.

Anahtar Kelimeler: CD27 defekti, yaygin degisken immiin yetmezlik
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[Abstract:131] [P-003]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastada Hemsirelik Bakimi

Handan Gzdemir, Pinar Basar
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) antikor iiretiminde eksiklik, hipogamaglobulinemi ve tekrarlayan bakteriyel
enfeksiyonlarla karakterize heterojen bir hastaliktir. Gérilme sikligi 1/10.000-1/50.000 arasinda degismektedir. Bu hastalikta pek ¢ok
vicut sistemi etkilendiginden kapsamli bir hemsirelik bakimina gereksinim duyulmaktadir.

Olgu: 7 yasinda, sik tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve USYE nedeniyle hastaneye basvuran ve CVID tanisini alan 13 yasindaki erkek
hasta, tani aldigindan itibaren diizenli immunglobulin replasman tedavisi almig, aralikli olarak nétropenik ates nedeniyle yatirilarak
tedavi edilmistir. Notropenik ates ve rektal abse nedeniyle yapilan son yatisinda pansitopeni, ates, kulak agrisi ve akintisi mevcut
olan hastaya splenektomi ve kulak debritmani yapiimistir. izleminde solunum sikintisi gelisen hastaya bronko alveoler lavaj ve
perikardiyosentez yapilmis ve bu donemlerde hasta, cocuk yogun bakim nitesinde kisa sureli olarak izlenmistir. Hastanin yaklasik dort
ay slren adolesan servisindeki izleminde immdinglobulin replasmani, kan ve kan Grinleri transflizyonu, genis antibiyotik tedavisi ve
oksijen uygulamalari yapilmistir. Notropeni izolasyonunda izlenen hastanin agiz yaralarina yonelik ¢oklu agiz bakimi, perianal absesine
yonelik perianal bolge bakimi, enfeksiyon riskine yonelik diizenli dren ve kateter bakimi ve dekubit riskine yonelik sik pozisyon degisimi
yapilmistir. Hasta, yatisi boyunca monitdrize izlenmis, yakin vital bulgu, oksijen saturasyonu, agri, aldigi/cikardigy, kilo ve kanama takibi
yapilmistir. Hasta ve ailesine enfeksiyon riski, diisme riski, kanama riski, agiz bakimi ve beslenmesine yonelik egitimler verilmistir.
Perikardiyosentez uygulamasindan yaklasik bir ay sonra yeniden solunum sikintisi gelisen hasta, ¢ocuk yogun bakim {nitesine
gonderilerek mekanik ventilatore baglanmis, bir hafta sonra ex olmustur.

Sonug: CVID tanisi alan hastalara uygulanacak kapsamli bir hemsirelik bakimi hastanin izlem, tedavi ve bakim siirecinde énemli bir
konuma sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Hemsirelik Bakimi, Yaygin Dedisken immiin Yetmezlik

[Abstract:142] [P-004]
TACI (trans-membrane activator and calcium-modulating cyclophilin ligand interactor - TNFRSF13B)
gen mutasyonu: OLGULARIMIZ VE DENEYIMLERIMiz

Semiha Bahgeci Erdem1, Omer Akgal2, Sait Karaman2, Ay¢a Aykut3, Nesrin Giilez2, Ferah Genel2, Hikmet Tekin Nacaroglu4
1Cigli Egitim Hastanesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Departmani, izmir

2Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Departmani, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, izmir

4Medipol Universitesi Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji - immiinoloji, istanbul

Amag: TACI (trans-membrane activatorand calcium-modulating cyclophilinligandinteractor- TNFRSF13B) gen mutasyonlari, heterozigot
yada homozigot kalitimla Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (YDYi), hipogamaglobulinemi, otoimmiinite, lenfoproliferasyona yol
acabilmektedir. Bu calismada YDYi/siniflandiriimamis hipogamaglobulinemi (SH) tanisi ile izlenen ve TACI mutasyonu saptadigimiz
hastalari degerlendirmeyi amagladik.

Metod: Hastanemiz immiinoloji bélimiinde 2003-2016 yillari arasinda European Society for Immunodeficiencies kriterlerine gére
(www.ESID.org) YDIY/SH nedeniyle izlenen ve TACI mutasyonu saptanan 20 hastanin klinik 6zellikleri, laboratuvar verileri ve izlemde
gelisen komplikasyonlar retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Olgularin erkek kiz orani 15/5 olup, olgularin hepsinde basvuru semptomu enfeksiyondu. Ortalama yas, tani yasi, semptom
baslama yasi ve izlem siiresi sirasiyla 8,2+3,9, 4,6+3,4, 1,8+2,6, 2,1+1,6 yildi. Olgularin %70’i YDIY, %30’u SH tansi ile izlenmekteydi.
Bronsektazi, astim, kronik otit gibi komplikasyonlar %40’inda mevcuttu. Otoimmiinite, splenomegali, lenfoproliferasyon ve malignansi
gorilmedi. imminolojik degerlendirmelerinde IgG, M ve A ortalamalari sirasiyla 538+236; 61+41.5; 45.6+57.0 mg/d| idi. iki YDIY 1 SH
olguda Naif B hiicre (CD19+IgD+27-) yiiksek, nonswitch, switch (CD19+IgD+27+) memory B hicreleri dislk, diger olgularda yaslarina
uygun normal degerlerdeydi. iki olgunun mutasyonu homozigot olup ikisi de YDYI idi. En sik gériilen mutasyonun p.C172Y (%20)
oldugu gorulda.

Sonug: Cocukluk ¢aginda hipogamaglobulinemi ve YDIY tanisi ile izlenen olgularda TACI mutasyonu mutlaka arastirilmahdir. Ancak
lenfoproliferasyon, malignansi bu yas grubunda pek goriilmemekte, normal immunglobulin diizeyleri de saptanabilmektedir. Bu
sebeple TACI mutasyonu varligi klinik ve immiinolojik olarak benzer sonuglara yol agabilecek diger immunogenetik bozukluklardan
ayirici tanida isimize yarayabilecek ipuglarini yeterli vermemektedir. Ancak semptomatik hastalarin, bu mutasyona sahip aile tiyelerinin
saptanmasi ve uzun sireli izlemi morbidite ve mortalitenin 6nlenmesi icin yararl olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Hipogamaglobulinemi, TACI gen mutasyonu, Yaygin Degisken immiin Yetmezlik
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[Abstract:143] [P-005]
Otozomal Dominant Kalitimh Niikleer Faktér Kappa B1 (NFkB1) Mutasyonu ve Yaygin Degisken immiin
Yetmeazlik: Olgu sunumu

Omer Akgall, Sait Karaman1, Semiha Bahgeci Erdem2, Nesrin Giilez1, Ferah Genell
1Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Departmani, izmir
2Cigli Egitim Hastanesi, Cocuk Allerji-immiinoloji Departmani, izmir

Girig: NFKB1sinyal yolagi dogal ve adaptif immin cevabin regilasyonunda kritik dGnem sahiptir. Bu yolagin uygunsuz aktivasyonu
Lenfoma gibi malignite ile sonuglanabildigi gibi, fonksiyon kaybi ise primer immuin yetmezlikle sonuglanabilir. Son yillarda NFkB1 deki
mutasyonlarin Yaygin Degisken immiin yetmezlik (YDIY) sebebi olarak tanimlandigi gériilmektedir.Burada YDYi tanisi ile izledigimiz ve
NFkB1 geninde ilk olarak tanimlanan mutasyona sahip bir olgumuzu sunduk.

Olgu: 6 yas kiz olgu, 3 yasinda iken yilda yaklasik 20 kez Ust solunum yolu enfeksiyonu gegirme sikayeti ile basvurdu. Anne babasi
arasinda akrabalik yoktu ve kardese sahip degildi. Bliylime gelismesi yasina uygun olup yapilan fizik muayenesinde patolojik bulguya
rastlanmadi. Laboratuvar tetkiklerinde Hgb: 12,1 g/dl, beyaz kan hiicresi:10700/mm3, mutlak lenfosit sayisi: 7000/mm3, mutlak
no6trofil sayis1:2800/mm3, trombosit: 243 000/mm3, I1gG: 281 mg/dl (<-2SD), IgM: 33,5 mg/dl(<-2SD), IgA: 13,1 mg/dl(<-2SD) saptandi.
Tetanus, H. influenza B, difteri ve hepatit B agl yanitlari pozitif idi. Lenfosit alt grup dagilimi yagina uygun normal sinirlarda olan
olgunun T hiicre proliferasyon yaniti distiktli. Antibiyotik profilaksisi ile enfeksiyonlari devam eden olguya intravenz immunglobulin
tedavisi baglandi. YDIY etiyolojisinde yer alan TACI, ICOS, BAFF-R, CD19 genlerinde mutasyon saptanmadi. Cocuk sahibi olmak isteyen
ailerde preimplantasyon genetigi planlanmasi nedeniyle siirdiirilen genetik analizlerde NFkB1 geninde daha dnce tanimlanmamis ve
otozomal dominant kalitimla gegen heterozigot c.1477G>T ( p.Glu493) mutasyonu saptandi. Ayni mutasyona anne de sahipti.

Sonug: ilk olarak 2001 de YDIY sebebi olarak tanimlanan NFkB1 mutasyonlari ¢ok degisik immiin yetmezlik ya da immiindisregiilasyon
klinigi ile karsimiza ¢ikabilmektedir. Bu nedenle olgumuz vasitasi ile NFkB yolagindaki defektlerin bekledigimizden daha sik aklimiza
gelmesi gerektigini disinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Niikleer Faktér Kappa B1 (NFkB1) Mutasyonu, Yaygin Dedisken immiin YetmezIik

[Abstract:146] [P-006]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlikli Vakalarimizin Klinik Ozellikleri

Oner Ozdemirl, Nihat Atahan Kanbur2
1Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ABD, Sakarya

Giris

Yaygin degisken immiinyetersizlik (YDIY); bozulmus B hiicre diferansiyasyonu sebebiyle immunoglobulinlerin sentezinde yetersizlik
ile karakterize primer immiin yetersizlik durumudur. YDIY tanisi; serum IgG konsantrasyonunda belirgin dusiklik, IgA ve/veya IgM
konsantrasyonunda dusikllk, asilara zayif yanit veya yanitsizlik, tanimlanmis bagka bir immiinyetersizlik durumu olmamasi bulgular
ile konulur. Burada farkl klinik bulgularla seyreden YDIY vakalarimizin klinik ve laboratuar bulgularini degerlendirecegiz.

Hastalar ve Yontemler
10 adet YDIY tanili vakalarimizin kliniginin yaninda immiinoglobiilin degerleri, 1gG alt gruplari, flow sitometrisi, asi (pnémokok, hepatit
B) sonrasi spesifik antikor yaniti ve Anti-A, Anti-B, Anti-D titraji (isohemaggliitinin) degerleri g6z 6niinde bulunduruldu.

Bulgular

Hastalar 6 erkek ve 4 kizdan olusurken yas ortalamasi yaklasik olarak 13 yil idi. Vakalar ele alindiginda birinde Alport Sendromu, 1
olguda tekrarlayan meningoensefalit, birinde bronsiektazi ve atopik dermatit, 3 olguda astim, 1 olguda tekrarlayan pnémoni, 1 olguda
bronsiektazi, 1 olguda astim ve bronsiektazi, 1 olguda tekrarlayan siniizit ve nefrolitiyazis gibi degisik klinik cesitlilik gdze carpmaktayd.
Vakalarin klinik olarak %40’ astim, %30’u bronsiektazi,%10’u tekrarlayan meningoensefalit,%10" u atopik dermatit, %10’ u Alport
sendromu, %10’ unda tekrarlayan sinlizit mevcuttu.

Sonug

YDIY hastaliginin klinik gériiniimiinin gesitlilik géstermesi ve hastalarin farkli uzmanlik alanlari tarafindan degerlendirilmeleri sebebi
ile tani genel olarak ge¢ konulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immiin yetersizlik, brongiektazi, astim, meningoensefalit
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[Abstract:184] [P-007]
Selektif Ig M Eksikliginde Klinik Bulgular

Merve Kog Yekediiz1, Elif Kelestemur1, Burak Aslum2, Sevgi Bal3, Candan islamoglu3, Sule Haskologlu3, Figen Dogu3,
Aydan ikinciogullari3

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ABD Alerji immunoloji BD

Girig: Selektif 1gM eksikligi, nadir gériilen asemptomatikten ciddi enfeksiyonlara kadar degisen klinikle prezente olabilen, alerjik
hastaliklarin ve otoimm{nitenin eslik edebildigi bir disgamaglobulinemi formudur.

Bu calismada, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji-immunoloji polikliniginde selektif Ig M eksikligiyle takip edilen
hastalarimizin klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Yontem: Ocak 2014-Aralik 2016 tarihleri arasinda sik enfeksiyon gegirme sikayeti ile poliklini§imize basvuran, tetkiklerinde antikor
eksikligi bulunan tum hastalar taranarak; selektif IgM eksikligi saptanan 28 hasta galismaya dahil edildi. Hastalarin demografik
ozellikleri, klinik ve laboratuvar bulgulari degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya alinan hastalarin 18'i( %64,2) erkek, 10'u(%35,8) kadin olup, median yaslari 7.3 (4.1-17) yildi. En sik basvuru
nedeninin enfeksiyon (% 51,7) oldugu belirlendi. Hastalarin % 42’sinde yilda sekizden fazla lst solunum yolu enfeksiyonu olup,
%39’unda otit, %18’inde pndmoni, %4’linde kronik ishal dykiisii mevcuttu. Hastalarin %60,7’sinde allerjik rinit veya astim disiindiiren
solunumsal bulgular kaydedildi. Bu grubun %30,7’sinde inhaler alerjen duyarliligi saptandi. Olgularin %35,7’inin dykiistinde gegirilmis
egzema veya Urtiker 6ykusi vardi. Otoimmun hastalik, lenfoproliferasyon bulgusu saptanmadi.

Sonug: Tekrarlayan enfeksiyon ile gelen olgularda IgM diizeyinde distiklik saptandiginda Selektif IgM eksikligi akla gelmelidir. Bu
olgularda alerjik hastaliklar klinik tabloya eslik edebilir.

Anahtar Kelimeler: alerjik hastaliklar, antikor eksiklikleri, selektif IgM eksikligi

[Abstract:190] [P-008]
X’e Bagh Agammaglobulinemili hastada persistan atesle seyreden Coronavirus enfeksiyonu

Begiim Aydiner, Mohammad Naim Forogh, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali immiinoloji Unitesi, Ankara

Giris

X’'e bagl agammaglobulinemia(XLA) B lenfosit maturasyonunda duraklama ile giden antikor eksikligidir.Coronaviruslar zarfli,ssRNA+
virlislerdir.USYE/ASYE,barsak enfeksiyonlarina yol acar.Burada kronik ates,bogaz agrisiyla basvuran XLA hastasinda persistan
coronavirus enfeksiyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Vaka

10-yasindaki erkek hasta uzun siireli ates nedeniyle sevk edilmisti. Kronik atesle basvurusundan iki hafta énce karin agrisi, istahsizlk,
ates, agiz icinde yara sikayetleriryle basvurdugunda lokositoz(24000htcre/ul), CRPylksekligi (49mg/dl)bulunmustu. Kultirlerinde
treme olmamis, antibakteriyel tedaviye ragmen atesi devam etmisti. Bagvurusunda tonsillerinde eritem, eksuda farkedilen
hastanin; I6kosit sayisi:10500/ul, CRP:7.94 mg/dl, ESR-29mm/sa idi. Akciger grafisinde hilar lenf bezlerinde blyume,akciger sag alt
lobunda retikuler infiltrasyon gorildi. Yatirilan, sulbaktam,ampisilin,klaritromisin baglanan hastanin solunum yolu viral panelinde
CoronavirusOC43\HKU1 saptandi.

Akraba olmayan anne-babadan dogan hastanin, 4-ayliktan sonra sik ates, 6-aylikken pnémoni, sik USYE/ASYE, agizda yaralari olmus.20-
aylikken degerlendirmesinde panhipogamaglobulinemi,CD19/CD20 ekspresyonunun olmamasi,Btk mutasyonu saptanmasi Uzerine
XLA tanisi ald1,IVIG tedavisi baslandi. Hastanin kiz kardesinde ayni donemde kisa siireli gribal enfeksiyon gegirmisti.

Tartisma

Viral enfeksiyonlar XLA’da daha az gorilmektedir,ancak enterovirtslere duyarlilik vardir. Coronavirus enfeksiyonu cogunlukla
respiratuvar ve gastrointestinal sistemi tutmakta,spesifik IgAantikorlari enfeksiyon etkeninin nétralizasyonunda rol oynamaktadir.
Hicresel imminite viral enfeksiyonda 6nemli rol Ustlendigi icin humoral immin yetmezliklerde g¢ok ciddi viral enfeksiyonlar
gorilmemektedir.Normal immiunite varliginda Coronavirus enfeksiyonu 3gilinliik inkiibasyon periyodundan sonra yaklasik 1hafta
slrer.Vakada ates 3hafta slirmis,oral aftoz lezyonlar goriilmus,kizkardeste ayni donemde benzer semptomlar daha hafif, 1 haftayla
sinirli kalmistir.Vakada Coronaviriis enfeksiyonuna bagli uzun siireli ates olmasi hastalik seyri boyunca diger virls gruplarina karsi da
yatkinlikta artis olabilecegini duslindiirmektedir.XLAhastalarinda farkl viruslere yonelik ¢alisma yapilmasinin enfeksiyonun etkenini
aciklamak icin yardimci olabilecegi diisiintilmustir.

Anahtar Kelimeler: XLA, Coronavirus, Ates
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[Abstract:191] [P-009]
Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tip 2 Tanisi Alan 17 Hastanin Klinik ve Laboratuvar
Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Aysegiil Akarsul, Deniz Cagdas Ayvaz2, Tuba Turul Ozgiir2, Anne Durandy Torre3, Ozden Sanal2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

3institut Image,Paris

GIRIS: Hiperimmiinglobulin M (HIGM) sendromu somatik hipermutasyon bozuklugu ile birlikte olan veya olmayan immiinglobulin
class-switch rekombinasyon (CSR) defekti sonucu olusan heterojen bir genetik bozukluktur. IgG ve IgA diizeylerinde dusuklikle birlikte
IgM diizeyi normal veya artmistir. Alti alt tipi vardir; CD40L, Activation-Induced Cytidine Deaminase (AID), Uracil DNA glycosylase
(UNG), CD40, Nuclear Factor B Essential Modulator (NEMO) kodlayan genlerde mutasyon ve defektif genin belirlenememis oldugu tip
4 HIGM.

Materyal-Metod: 1985-2016 yillari arasinda Hacettepe Universitesi immiinoloji Béliim{i’ne basvuran HIGM sendromu tanisi olan 46
hastadan AID mutasyonu saptanan 17 vakanin klinik ve laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi.

Sonug: Hastalarin bulgulari Tablo 1’de 6zetlenmistir. 12 aileden toplam 17 hastanin 12’si tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon sikayeti
ile basvurdu. iki vaka kardesinde HIGM sendromu tanisi olmasi nedeniyle tarama yapilirken saptandi. iki vaka agir enfeksiyon (ensefalit,
menenjit) sonrasi, bir vaka da otoimmiin hastalik nedeniyle arastirilirken tani aldi. Hastalarin gegirdigi enfeksiyonlar sirasiyla pnémoni
(%76), otitis media (%52), sinlizit (%52), ishal (%35), menenjit (%23), apse (%17), tiiberkiiloz (%11) olarak saptandi. Ayrica bir hasta
herpes ensefaliti gegirdi. Otoimmun hastalik olarak artrit (%35), Hashimato tiroditi ve kronik aktif hepatit saptandi. Tim hastalar IVIG
ile yasamlarina devam etmektedir.

TARTISMA: Hastalarda literatlirde goruldigi gibi agir ve tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, lenfoid doku hiperplazisi ve
otoimmiin hastaliklara yatkinhk oldugu gorilmustir. HIGM sendromu tanili hastalar tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar,
firsatgl enfeksiyonlar, nétropeni, otoimmiin hastaliklar ve kansere yatkinlik gosterir, ancak AID mutasyonu olan hastalarda firsatgi
enfeksiyonlar ve malignansi bildirilmemistir.

Daha onceki verilerden farkli olarak hasta serimizde cilt apsesi gelisimi ve bagvuru 6ncesi tiiberkiloz enfeksiyonu hikayesi mevcuttur.

Anahtar Kelimeler: AID mutasyonu, hiperimmiinglobulin M, hipogamaglobulinemi

Tablo1. Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri

Hasta sayisi 17
Kadin/Erkek 6/11

[ . T

Tani yasi (median)

9 yil (15ay-26yas)

Sikayet baslangic yasi (median)

4 yil (3ay-26yas)

Akrabalik

14/17 (%82)

Tani IgG (mg/dl) (median)

52,4 (<33-401)

Tani IgM (mg/dl) (median)

841 (327-1860)

Tani IgA (mg/dl) (median)

7 (<6,67-404)

Tani IgE (IU/ml) (median)

2 (<1-31,9)

Enfeksiyonlar

Pnoémoni, otitis media, sinlzit, gastroenterit, menenjit, apse, tiberkiiloz,
herpes ensefaliti, moniliazis, onikomikoz, konjunktivit, idrar yolu enfeksiy-
onu

Bronsiektazi

4/17 (%23)

Lenfoid doku hiperplazisi

3/17 (%17)

Otoimmuin hastaliklar

7/17 (%41)
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[Abstract:114] [P-010]
Yaygin Dedisken Immun Yetmezlik Nedeniyle Takip Edilen Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Ozelliklerinin
Degerlendirilmesi

Aysegiil Akarsul, Deniz Cagdas Ayvaz2, Ozden Sanal2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

GIRIS: Yaygin Degisken immin Yetmezlik (YDIY) bilinen primer immiin yetmezlikler icerisinde en sik semptomatik olan gruptur ve
toplumda 1:25.000 siklikta goriilur. Diger hipogamaglobulinemi sebepleri dislanmis, serum 1gG degerinde disuklik (<2SD) ile birlikte
IgA veya IgM dizeylerinde dustklik, spesifik antikor yanitinda yetersizlik olan hastalarda sikayetler daha erken baslasa bile dort
yasindan sonra YDIY tanisi konulabilir. Hastalarin ¢ogunda sinopulmoner enfeksiyon hikayesi vardir. Ayrica otoimmiinite, lenfoid
hiperplazi, granilomatoz infiltrasyonlar, malignite gorulebilir.

Materyal-Metod: 1985-2016 vyillari arasinda Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Béliimi’nde izlenen YDIY tanisi alan 112
hastanin klinik ve laboratuvar ozellikleri degerlendirildi.

Sonug: Hastalarin bulgulari Tablo 1’de 6zetlenmistir. Basvuru sikayetlerinin tekrarlayan solunum sistemi enfeksiyonlari (74 hasta),
otoimm{n bulgular (22 hasta), kronik ishal (18hasta), agir enfeksiyon (11 hasta) oldugu goériildi. En sik enfeksiyon pnémoni (%80), en
sik Uretilen mikroorganizmalar H.influenza, S.pneumonia, giardia ve H.pylori olarak saptandi. izlemde hastalarin %38’inde otoimmiin
hastaliklar, %25’inde lenfoproliferasyon, %12,5’'inde malignansi gelisti.

TARTISMA: Yaygin Degisken immiin Yetmezlik tanili hastalar sik enfeksiyondan otoimmiin hastaliklara uzanan genis bir yelpazede
klinik bulgular ile basvurabilir. Respiratuvar ve gastrointestinal sistem en sik tutulan sistemlerdir. Hastalarda malignansi gelisim riski
de yiiksek oldugu icin bu agilardan yakin takip edilmelidir

Anahtar Kelimeler: brongiektazi, CVID, hipogamaglobiilinemi, otoimmiin hastaliklar, yaygin degisken immun yetmezlik

Tablo1. Hastalarin Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri

[ . T

Hasta sayisi 112
Kadin/Erkek 42/70
Tani yasi (median)(yil) 12,5 (4-72)
Sikayet baslangi¢ yasi (median) 3 yil (1 ay-66 yas)
Akrabahk 43/112 (%38)
Tani IgG (mg/dl) (median) <=16 yas 339 (<4,84-820)
>16 yas 234 (<33,8- 744)
Tani IgM (mg/dl) (median) <=16 yas 30 (<4,47-285)
>16 yas 19 (<4,17-243)
Tani IgA (mg/dl) (median) <=16 yas 21 (<6,67-515)
>16 yas 5,3 (<6,67-474)
Tani IgE (IU/ml) (median) <=16 yas 2,1 (<1-57)
>16 yas <1 (<1-122)
Bronsiektazi 43/112 (%38)
HSM-LAP 28/112 (%25)
GiS ile ilgili hastaliklar Gastrit 14/112 (%12,5)
Colyak hastahig 8/112 (%7)
iBH 4/112 (%3)
Otoimmun hastaliklar Sitopeni 13/112 (%11)
Romatolojik hastalik 13/112 (%11)
Deri (vitiligo,alopesi) 7/112 (%6)
Otoimmuin hepatit-kolanjit 4/112 (%3)
Allerjik hastaliklar 6/112 (%5)
Malignansi 14/112 (%12,5) (11/14 lenfoma)

GIiS: Gastrointestinal sistem, HSM: Hepatosplenomegali, LAP: Lenfadenopati, iBH: inflamatuvar bagirsak hastaligi
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[Abstract:114] [P-011]
Primer immiin Yetmezlik Hastaliklarinda Periodontal Durumun Degerlendirilmesi

Buket Acarl, Deniz Caddas Ayvaz2, Cagman Tan2, Yagmur Deniz ilarslan1, Cansu Ozsin Ozler3, Betiil Karaatmaca2, Pinar Giir
Cetinkaya2, ilhan Tezcan2, Ezel Berker1

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

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Pedodonti Anabilim Dali, Ankara

Amag

immiin yetmezlige neden olan hastaliklar, antijenlere karsi yeterli bir imminoinflamatuvar yanit verilmesini engelleyerek sistemik
infeksiyonlara neden olurlar. Periodontal hastaliklarda digeti iltihabinin siddetini belirleyen faktdr yine immiinoinflamatuvar yanittir.
immiin yetmezlik hastaliklarinda periodontal dokularda dis kayiplarina kadar gidebilecek siddetli iltihabi yanitin olusturdugu yikim
mekanizmalari etkili olmaktadir. Bu mekanizmalar, periodontal patogenezde 6nemli rol oynayan notrofiller, Th1,Th2 hiicreleri,
monosit/makrofaj sistemi, Th 17 grubu hiicreler ve bunlardan sentezlenen sitokinlerden olusmaktadir.

Bu ¢alismanin amaci; konjenital nétropeni, |6kosit adezyon defekti, hiper-IgE sendromu, kronik graniilomatoz hastalk gibi primer
immun yetmezlik durumlarinda periodontal durumun degerlendirilmesi ve diseti olugu sivisinin sitokin profilinin belirlenmesidir.
Yontem

Arastirmaya yaslar 2,5-27 arasinda degisen 47 birey (yas ort. 10,64 * 0,79) dahil edilmistir. Konjenital notropeni, |6kosit adezyon
defekti, hiper-IgE sendromu, kronik granilomat6z hastalk, 1gA eksikligi gibi immiin yetersizlik teshisi konulmus hastalar ¢alisma
grubunu, sistemik olarak saglikli bireyler kontrol grubunu olusturmaktadir. Periodontal dokularin degerlendirilmesinde klinik atagman
kaybi (KAK) ve sondlamada kanama (SK) indekslerinden yararlaniimistir. Bunlara ek olarak immdn-inflamatuvar yanitin regiilasyonunda
rol oynayan sitokinlerin degerlendirilmesi igin; diseti olugu sivisi (DOS) 6rnekleri standardize stripler araciligiyla toplanmistir. Bu
orneklerdeki sitokin diizeyleri uygun ¢oklu tahlil kiti (25 plex panel) ve ELISA (IL-33) kitleri kullanilarak degerlendirilecektir.

Bulgular

Primer immun yetmezIligi olan hastalarda DOS hacmi ve SK degeri, kontrol grubuna gére daha ylksek bulunmustur (p<0,05). Ayrica,
hasta bireylerin ebeveynlerinin akraba evliligi orani da saglikli gruptan daha fazladir (p<0,05). Her iki grup arasinda klinik atagman
kaybi agisindan anlamh farklilik bulunmaktadir; kontrol grubunda klinik atagman kaybi gézlenmemistir.

Sonug

Primer immiin yetmezlik durumlarinda, periodontal dokularda inflamasyon varligi ve siddetinde belirgin artis gdzlenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, periodontal iltihap, sitokin

[Abstract:164] [P-012]
Kombine immun Yetmezlik Klinigi ve Sendromik Bulgularla Bagvuran VPS45 Eksikligi Olgusu

Candan islamoglul, Sevgi Ball, Sule Haskologlul, Deniz Giiloglul, Senem Kogak1, Kaan Boztug2, Esin Figen Dogul,
Aydan ikinciogullari1

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

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences

VPS45 eksikligi hayati tehdit eden enfeksiyonlar, G-CSF’e yanitsiz nétropeni, ilerleyici myelofibrozis, nefromegali ile karakterize nadir
gorilen bir primer immun yetmezliktir. Bazi tiplerinde sendromik ytiz gériinim{, gelisme geriligi, optik sinir hipoplazisi gibi bulgular
eslik edebilmektedir. Bu ¢alismada kombine immun yetmezlik klinigi ile prezente olan genetik inceleme sonucu VPS 45 mutasyonu
tanisi alan bir vaka sunulmaktadir.

Olgu:

15 glinlikken emmeme, aglamada azalma, ses kisikligi sikayeti ile dis merkeze basvuran hastada ciddi notropeni, lenfopeni (CD8
lenfopenisi), sag kulakta isitme kaybi saptanmis, hasta 2 aylikken zap 70 eksikligi 6n tanisi ile klinig§imize basvurmustu. Hastanin
soygecmisinde es akrabaligl ve 4 aylikken enfeksiyon nedeni ile kaybedilen kardes oykisi oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde
belirgin alin gérinimi, badem seklinde palpebral fisstrler, burun koki basikhg, yiiksek damagi; hipotonisitesi ve bilateral horizontal
nistagmusu olan hastada biyume ve gelisme geriligi saptandi. Laboratuar tetkiklerinde agir notropeni, lenfopeni (6zellikle CD8
lenfopeni) ve anemisi mevcuttu. Lenfosit alt gruplarinda CD3 sayisi normalken CD3+CD8+ hiicre sayisinda belirgin diistkliik saptandi.
T hicre aktivasyonu dugsitik bulundu. Kombine immun yetmezlik dislinilen hastaya TMP-SMX proflaksisi ve IVIG destegi baslandi.
izleminde perianal abse, orbital abse geciren hastaya nétropenisi nedeni ile G-CSF tedavisi baslandi. G-CSF tedavisine yanitsiz olan
hastada anemi ve trombositopenide derinlesme izlendi. Yapilan genetik analizde VPS 45 geninde homozigot c.712G>A;p.E238K
mutasyonu saptanan hastaya aile i¢i doku grubu taramasi baslatildi; ancak uyumlu vericisi saptanmadi.

Sonug:
G-CSF’e yanitsiz nétropeni, lenfopeni (CD8 lenfopenisi), ilerleyici myelofibrozis, nérolojik bulgular, gelisme geriligi varliginda VPS45

eksikligi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Agir nétropeni, CD8 lenfopenisi, sendromik gériiniim
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[Abstract:98] [P-013]
Primer Hiimoral immun Yetmezlikli Hastalarimizda Otoimmiin Hastalik Sikhgi

Emre Emrel, Tugba Songiil Tat1, Veli Yazisiz2, Mustafa Ender Terzioglul
1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji-Allerji BD, Antalya
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ hastaliklari Anabilim Dali, Romatoloji-immiinoloji BD, Antalya

GIRiS

Himoral immin yetmezlikler antikor Giretiminde yetersizlik nedeni ile olugan hastaliklar olup, B lenfositlerde molekiiler defekt veya B
ve T lenfosit etkilesiminde yetersizlikten dolayi gelisirler.(1)

Yaygin degisken immiin yetmezlik(CVID) ve Bruton agamaglobulinemisi 6zellikle solunum vyollari ve gastrointestinal sistemde
enfeksiyonlarla seyreden ve yaklasik %10-30 hastada otoimmiin hastaliklarinda eslik edebildigi bazi durumlarda ilk bulgusu olabilecegi
humoral immun yetmezliklerdir.(2,3,4,5) Bu otoimmiin hastaliklar igerisinde ensik hematolojik hastaliklar otoimmin hemolitik anemi,
immiin trombositopeni(iTP), pernisiydz anemi yer almakta olup romatoid artrit, otoimmiin tiroidit, vitiligo vs. goriilebilmektedir.
(6,7,8) Bu retrospektif analizde primer hiimoral immiin yetmezlikle takip ettigimiz hastalarimizda otoimmin hastalik sikligini tespit
etmeye calistik.

YONTEM

Analize i¢ Hastaliklari immunoloji&Alerji klinigimizde CVID ve Bruton tanisiyla takip edilen 16 hasta dahil edildi. Hastalarin tanilari
European Society for immunodeficiencies’in giincel CVID ve Bruton Agamaglobulinemisi tani kriterlerine gére konuldu.(9) Bu tani
konurken sekonder immin yetmezlik nedenleri ekarte edildi.

BULGULAR

Hastalarin bazal demografik ve klinik dzellikleri tablo 1’de gésterilmistir. CViD tanisiyla takip edilen 10 hastanin 6 tanesinde (%60)
otoimmiin hastalik mevcuttu. Bunlardan 3 (inde ITP(%30), 2’sinde romatoid artrit(%20), 1’inde sjdgren, raynaud fenomeni ve myastenia
gravis (%10) mevcuttu. Bruton tanisiyla takip edilen 6 hastanin 3’iinde (%50) otoimmiin hastalik mevcuttu. 1’inde ITP (%16.6), 1’inde
Ulseratif kolit (%16.6), 1’inde hipoparatiroidi (%16.6) mevcuttu.

SONUG

Otoimmiin hastaliklar ile primer hiimoral immiin yetmezliklerin birlikteligi artik iyi bilinmektedir. ilk bulgu olarak gériilebilecegi gibi
hastalik seyrinde de agiga ¢ikabilmektedir. Bu nedenle hem geng yasta otoimmiin hastalik tanisi almis,sik enfeksiyon gibi klinikleri 6n
planda olan hastalarin ve hem de Himoral immiin yetmezlikli hastalarin otoimm{in hastalik gérulebilme riskleri agisindan izlenmesinin
faydali olacagi dusliniimistir

Anahtar Kelimeler: bruton agamaglobulinemi, cvid, immiin yetmezlik, otoimmiinite

Tablo1: Hastalarin bazal demografik ve klinik 6zellikleri

Ozellikler Bulgular
CVID Tanili Hastalar

Yas (ort + SD) (yil) 35.7+13.25
Kadin (n) (%) 7 (%70)
Erkek (n) (%) 3(%30)
Otoimmun hastalik eslik edenler (n) (%) 6 (%60)
BRUTON Tanili Hastalar

Yas (ort £ SD) (yil) 31+8.41
Erkek (n) (%) 6 (%100)
Otoimmun hastalik eslik edenler (n) (%) 3 (%50)
Tum hastalar

Yas (ort £ SD) (yil) 33.9+11.59
Kadin (n) (%) 7 (%43.75)
Erkek (n) (%) 9 (%56.25)
Otoimmun hastalik eslik edenler (n) (%) 9 (%56.25)
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[Abstract:113] [P-014]
Kronik iirtiker nadir nedeni:immiin globulin eksikligi

Emel Atayik
Saghk Bilimleri Universitesi Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi Eriskin Allerji ve immiinoloji

immiin sistem bozukluklari kronik Grtikerin nadir nedenleri arasinda yer almaktadir. Giiniimiizde klasik tedavilere yanit alinamayan
kronik urtikerli hastalarda omalizumabin etkinligi yeterince kanitlanmistir. Yillardir Urtiker tanisi ile takip edilen, etyolojide immun
sistem patolojileri oldugu disliniilen ve omalizumab ile basarili sekilde tedavi edilen 2 olgu sunulmustur. Olgu 1:46 y erkek hasta 6
yildir Urtiker tanisi ile dizenli antihistaminik kullanmasina ragmen steroid kullanimi gerektirecek urtiker ataklari olmasi nedeniyle
basvurdu. Etyolojiye yonelik; Kan sayimi, biokimya, CRP, C3, C4, direkt coombs, TFT ve otoantikorlari, idrar ve parazit inceleme normal,
ANA negatif, hepatit ve HIV markerlari negatif, IgA ve M normal, IgE ise 274 1U/mL, IgG 6.27g/I (IgG1 2.01g/I iken 1gG2,1gG3, IgG4 N)
idi. 1gG dlstklugl saptanan hastanin dykisiinde immiin yetmezlik agisindan enfeksiyon oykiisi ve sik antibiyotik kullanimi yoktu.
Urtikeri devam eden hastaya omalizumab aylik 300 mg baslandi. Tedaviye tam yanit alinan hasta 1 yildir Urtiker sikayeti olmadi ve
IgG distkligu nedeniyle takip edilmektedir. Olgu2:67 erkek hasta yaklasik 20 yildir kronik Grtiker tanisi ve diizenli antihistaminik
tedaviye ragmen siddetli kasinti ve arada olan kizariklik nedeniyle basvurdu. Etyolojiye yonelik yapilan tetkiklerinde patolojik olarak
IgG2 (1.21g/1),IgM (0.15g/1) ve A (0.55g/1) dustik saptandi IgE ise 134 IU/mL idi. Yine bu hastanin éykisi ve klinik bulgulart immiin
yetmezlik agisindan uyumsuzdu ve takibe alindi. Urtiker sikayetleri nedeniyle omalizumab aylik 300 mg olacak sekilde basland.
Tedaviye tam yanit alinan hastanin 3aydir irtiker sikayeti yok ve diisiik degerleri nedeniyle takiptedir. immiin sistem patolojileri
de kronik Urtiker olasi nedenlerinden biridir. Kronik Urtiker etyolojisinden bagimsiz bu hastalarinda omalizumab tedavisinden fayda
gordigl gozlemlendi.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, kronik iirtiker, omalizumab

[Abstract:150] [P-015]
Yaygin Sigil ve Sekonder Maligniteler ile Seyreden Bir Olguda TMC8 Mutasyonu

Saliha Esenbogal, Deniz Caddas1, Sibel Ersoy Evans2, Kaan Boztug3, ilhan Tezcan1
1Hacettepe Universitesi, Cocuk immunoloji Béliimii, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Anbilim Dali, Ankara

3Viyana Universitesi, Pediatri ve Adolesan Sagldi Béliimii, Viyana

Giris: Sigiller, HPV tarafindan olusturulan ve sik gorilen benign vasifli virusun tetikledigi timorlerdir. Farkli dokulariimukoza veya
cilt) tutma 6zellikleri ve onkojenik potansiyellerine gére 100’den farkl gesitte HPV genotipi vardir. Agir, tedaviye direngli sigilleri olan
bireylerde primer immiin yetmezlikler mutlaka akla gelmelidir.

Olgu: 25 yasinda kadin hasta, erken gocukluktan beri olan ve ylziinde, gz gevresinde, kollarinda ve gévdesinde yerlesim gosteren
yaygin sigiller nedeniyle basvurdu. Baglangicta lezyonlarin diiz, kirmizimsi kahverengi oldugu, kasintinin olmadigi, gévde 6nyuzu, eller
ve dizlerde yer aldigi, 15 yasindan sonra ise verriikdz olmaya basladiklari, zamanla sigillerin boyutunda artis olmasi nedeniyle ¢ok
sayida biyopsi alindigi ve ilk alinan biyopsi sonuglarinin epidermodisplasia verrisiformis olarak raporlanmasina ragmen kontrollerde
skuamoz hicreli karsinom ve Bowen Hastaligina donistigl 6grenildi. Lezyonlar tedaviye direngli ve yiz bolgesinde yerlesim
gosterenler destriktif karakterli oldugu icin 10 yillik takip slresinde tekrarlayan defalar lezyonlarin cerrahi rezeksiyonu gerektirmistir.
Soygecmisinde anne ve baba arasinda akrabalik bulunmadigi, ancak 23 yasindaki kizkardesinde benzer yakinmalar oldugu, erkek
kardeslerinden birininde benzer lezyonlarin tiim vicudunu kaplamasi, géz gevresindeki lezyonlar nedeniyle entlikleasyon yapildigi ve
25 yasinda exitus oldugu 6grenildi.

Hasta ve kiz kardesinden Avusturya Viyana Universitesi'ne génderilen DNA érneklerinde TMC8 geninde homozigot splice site variant/
mutasyon saptandi.

Tartisma: Epidermodisplasia verrisiformis 1922’de tanimlanmis, kiitan6z HPV’ye yatkinlikla giden nadir genodermatoz olup OR gegis
gostermektedir. infantil dénemden itibaren prezente olabilir. %30-70 oraninda malign transformasyon gésterebilir.

Anahtar Kelimeler: HPV, sigil, TMC8 mutasyonu
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[Abstract:155] [P-016]
Enteropati ile Seyreden Primer immun Yetmezlik Hastalarinin Klinik, Laboratuar ve Patolojik Degerlendirmesi

Fatma Omiir Ardeniz1, Asuman Camyarl, Nalan Giilsen Ozgelik Unal2, Basak Doganavsargil Yakut3, Murat Sezak3, Fatma Diisiiniir
Giinsenl, Hasibe Aytag¢l

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi immunoloji ve Alerji B.D

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Gastroenteroloji B.D

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Patoloji A.D

Giris:

Klinigimizde takipli enteropati ile seyreden 6 adet primer immun yetmezlik (PiY) olgusu irdelenmistir.

Bulgular:

Olgularin laboratuar bulgulari tablo 1'de 6zetlenmistir.

Tartisma- Sonug:

Enteropati ile seyreden 6 hastanin 1 i bagvuru esnasinda enteropati klinigine sahiptir. 5 hastanin izlemi sliresince enteropati tablosu
gelismistir.

4 hastada CMV antijenemisi izlenmistir. Hastalarin 2 sinde dokuda CMV antijeni pozitif bulunmustur. 2 hastada cryptosporodium, 1
hastada 2 ayri donemde bakilan gaita kiltiriinde tetrasiklin duyarli Camphylobacter coli saptanmis ve doksisiklin verilmistir. Olguda
H pylori pozitif saptandi. Gaita 6rnekleri multiplex real-time PCR metoduyla taranmis ve 1 hastada adenovirus ve rotavirus serolojisi
pozitif bulunmustur.

Literatiirde GIS tutulumuyla seyreden PiY’li hastalarda giardia dnemli bir patojen olarak bildiriimekteyken olgularimizda giardiazis
saptanmamistir.

2 hastada patolojik degerlendirmede ¢olyak benzeri enteropati ile uyumlu bulgular saptanmis, 1 hastada gliitensiz diyete yanit
alinabilmistir. Diyete yanitsiz olguda sirayla oral budesonid, rifaksimin tab ve modiilen mama denenmistir. Patolojik degerlendirmede
lenfoid topluluk saptanan olgularda Bcl-2, CD20, CD23, CD3, CD5, Cyclin D1, Ki67, Sitokeratin AE1/AE3, MUM-1, PAX5, CD30, TdT,
CD10, CD138, IgA boyamalari yapildi. Olgularin endoskopik ve patolojik degerlendirme sonuglari tablo 2’de sunulmustur

Patolojik degerlendirmede, CVID zemininde gelisen enteropatilerin inflamatuar barsak hastaliklariyla ayiriminda, lamina propriada
plazma hicrelerinin yoklugu ve IgA boyanmasinda eksiklik olusu uyarici olmalidir. Boylece tanida gecikmeler onlenebillir. Ancak
literatlirde CVID ve vill6z atrofi zemininde Colyak hastaliginin tanisiigin yegane kriter gliitensiz diyet ile histolojik iyilegme varligi olarak
rapor edilmistir. Ek olarak HLADQ2 ve DQ8 pozitifligi de yardimci bir kriterdir. Literatiirde kortikosteroidlerin (6zellikle budesonid)
inflamasyonun azaltilmasinda etkili oldugu bildirilmisse de bizim olgumuzda budesonide yanit alinamamistir.

@ Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, enteropati, Clyak @
Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5 Olgu 6
Tablo 1
CMV PCR (kanda) Neg Neg Poz Neg Poz Neg
CMV dokuda Neg Poz Neg Poz
Camphylobacter Poz Neg Neg Neg Neg Neg
Isosporodium Neg Neg Neg Neg Neg Neg
Cryptosporodium Neg Neg Neg Neg Neg Neg
Giardia Neg Neg Neg Neg Neg Neg
Norovirus Neg Neg Neg
Rotavirus Neg Neg Poz Neg
Adenovirus Neg Neg Poz
Enterovirus Neg Neg
Albumin 3,8 3,7 4,6 4,2 2 3,7
Prealbumin 12 14 13
Fekal A1AT 104
Serum A1AT 210
VitA 323 365 64 526 261
Vit E 11,4 8,1 5 9,1 3,5 9
VitD 66 57 75 27 47 18
Vit B12 546 474 798 225 283 418
Folat 6,95 14,91 5,62 17,48 10,73 >20
Fe 13 23 29 56 35 31
TDBK 364 274 314 398 456 290
Ferritin 21,95 134 13,12 17,2 14,65 37,95
K 4,2 2,9 3,2 4,2 4,1 4
Ca 9,1 8,2 8,6 7,5 7,7 8,3
P 3,5 2,8 4,31 2,82 3,2 1,7
Mg 1,68 1,55 1,37 1,4 1,39 1,72
Zn 49 50 62 77
u 1 103 106 Olgularin Iabora_tuarvbulgulan. A.?AT:'aIfa 1 antitripsin,
TDBK:total demir baglama kapasitesi
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[Abstract:170] [P-017]
Gata 2 Eksikligi Tanimlanan Primer immun Yetmezlik Olgusu

Fatma Omiir Ardeniz1, Hasibe Aytac1, Bengii Gerceker Tiirk2, Ayca Aykut3, Nur Akad Soyer4, Selen Bayraktaroglus,
Asuman Camyarl

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali,Alerji immiinoloji Bilim Dal

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,Dermatoloji Ana Bilim Dali

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali,Hematoloji Bilim Dali

5Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,Radyoloji Ana Bilim Dali

Girig: GATA2, olgunlasmamis hematopoetik hiicrelerin farklilasmasi i¢in gerekli bir transkripsiyon faktortudir. GATA2 eksikligi olan
hastalarda en sik rastlanan klinik tablolar; MDS,siddetli viral enfeksiyonlar (HPV, HSV; EBV, CMV, Pox virus), nontiiberkiiloz mikobakteri
enfeksiyonlari, pulmoner alveolar proteinozis, solid organ timérleri (HPV,EBV ye bagli), kronik lenfédem, ven6z tromboz, endokardit,
isitme kaybi,hipotiorididir.

Olgu: Pustiler psoriazis nedeniyle yatmakta olan olgu sik ve ciddi enfeksiyon dykuslyle klinigimize refere edildi. 25 yasinda ates,
halsizlik ve yilda 30 kg kayip nedeniyle yapilan tetkiklerinde pansitopeni, yaygin lenfadenopati ve hepatosplenomegali saptanmis,
splenektomi sonucunda; tiim dalagi tutan, yaygin kazeifikasyon nekrozu gosteren graniilom yapilarinda tlberkiloz basili goriilmis.
Kemik iligi aspirasyonunda Mycobacterium tuberculosis liremis. Miliyer tiiberkiloz tanisiyla 14 ay antitliberkiloz tedavisi verilmis.
2013-2016 arasinda pndmoni nedeniyle ¢ok defa hastaneye yatis oykisli mevcut. 2015’de HRCT bulgulariyla sarkoidoz tanisi
almis.2016" da ates ylksekligi ve mediastinal lenfadenopatiler nedeniyle yapilan lenf nodu biyopsisinde nekrotizan granilomatoz
lenfadenit saptanmis, ikinci kez antitberkiloz tedavisi baglanmis. Hastanemizde yatisi sirasinda,ylizde ve genital bélgede Molloskum
kontagiozum saptandi.Akim sitometride monositopeni tespit edildi, B ve T hiicre oranlari ve absolut B ve T hiicre sayilar diisik
olmasina ragmen immunglobulinleri normal sinirlarda, hatta Ig G1’ in normalin Ustlinde oldugu goriildi. Kemik iligi biyopsisinde hipo
selltilarite,dismegakaryopoez belirlendi.Hastada GATA2 mutasyonu (c.1186C>T missense) saptandi.

Tartisma: Literatiirle uyumlu olarak, hastada monositopeni, B ve T lenfopeni, NK hiicre eksikligi, Herpes viriis enfeksiyonu,Molloskum
kantagiozum, MDS tespit edildi.Sitogenetik analiz devam etmektedir.Literatlirde artmis nontliberkiloz mikobakteri enfeksiyonu
bildirilmektedir ancak farkli olarak olgumuz Mycobacterium tuberculosis ile basvurmustur.Hasta kemik iligi transplantasyonu igin
hazirlik asamasindadir.

Anahtar Kelimeler: GATA2, Miliyer tiiberkiiloz, psériazis

immﬁnOIojik Laboratuvar Deg"erlendirmesi Bazal immiinolojik Laboratuvar Degerlendirmesi Tanida (2016) Referanslar
1gG (mg/dI) 1700 650-1600
1gG1 (mg/dl) 1240 291-1000
1gG2 (mg/dl) 183 196-537
1gG3 (mg/dl) 59 24-124
IgA (mg/dl) 112 40-350
1gM (mg/dl) 92 50-300
IgE (1U/ml) 19 0-100
CD19/ CD20/CD22(absolut say1/%) <14/<1 100-500
CD3 (absolut sayi/%) 448/32 700-2100
CD3+CD4+ (absolut sayi/%) 98/7 300-1400
CD3+CD8+(absolut sayi/%) 182/13 200-900
CD3-CD16+56+ (absolut say1/%) 84/6 90-600
IgD+CD27-(Naive B)(%) 29 42.6-82.3
IgD+CD27+(IgM+memory B) )(%) 12.7 7.4-32.5
1gD-CD27+(Switched memeory) (%) 27 6.5-29.1
CD21-CD38- (CD21 low) )(%) 34 0,8-7,7
IgM++lgD++CD38++(Transisyonel) )(%) 0 0,6-3,5
Plasmoblast)(%) 15 0.4-3.6
NAIVE CD4+ (CD3+CD4+lerde)
(CD62L+CDA45RA+))(%) 8.4 7.6-37.7
TCM (45RA-CD62L+))(%) 45 10.4-30.7
TEM (45RA-CD62L-))(%) 46 2.3-15.6
TEMRA (45RA+CD62L-))(%) 0.9 0-1.5
Naive CD8+(CD45RA+CD62L+))(%) 29 5.7-19.7
TCM CD8+(CD45RA-CD62L+))(%) 22.3 1.5-10.3
TEM CD8+(CD45RA-CD62L-))(%) 28.5 1.1-9.2
TEMRA CD8+(CD45RA+CD62L-))(%) 19.8 0.7-7.8
CD45RO (CD3+CD4+))(%) 85 30-57
T Hucre Proliferasyon Testi normal
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[Abstract:180] [P-018]

Solunum Yetmezligi Nedeni ile Hastaneye Yatirilan ve influenza Enfeksiyonu Saptanan Hastalarin Fenotipik
Ozellikleri ve B Lenfosit Alttiplerinin incelenmesi

Nursel Calik Basaran1, Cagman Tan2, Lale Ozisik1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, ic Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji Unitesi, Ankara

Giris: Influenza, ¢oklu kronik hastaliklari olan erigkinlerde sik goriilen ve bazilarinda solunum yetmezligine yol agan bir enfeksiyondur.

Amag: Bu ¢alisma ile influenza enfeksiyonu nedeniyle solunum yetmezligi gelisen eriskin hastalarda lenfosit alt gruplarinin bakilmasi
amagclanmistir.

Yéntem: Hacettepe Universitesi Hastaneleri i¢ Hastaliklari Anabilim Dal’nda yatirilan ve solunum yetmezligi olan ve solunum yolu
drneklerinde influenza A veya B antijeni pozitif saptanan hastalarin fenotipik 6zellikleri ve B lenfosit alt gruplarina bakilmistir. ileri
¢alismalar devam etmektedir.

Sonuclar: Hacettepe Universitesi Hastaneleri i¢ Hastaliklari Anabilim Dali’nda yatirilan ve solunum yetmezligi olan ve solunum yolu
drneklerinde influenza A veya B antijeni pozitif saptanan 19 hastanin demografik verileri, klinik &zellikleri kaydedilmis ve B lenfosit
alt grup tayini yapilmistir (Tablo). Bu kriterlere gore tani alan 19 hastanin ortanca yasi 73 (34-96 yas) idi ve 15 ‘i kadindi. Hastalarin 17
tanesinde influenza A pozitif, ikisinde A ve B pozitif saptandi. Hastalarin {iciinde invazif, dérdiinde invazif olmayan mekanik ventilasyon
ihtiyaci vardi. Ug olgu exitus oldu. Hastalarin fenotipik 6zellikleri ve B lenfosit alt tipleri tabloda 6zetlenmistir. U¢ olguda agir lenfopeni
nedeniyle alt tip analizi yapilamadi. On iki olguda lenfopeni saptandi. Dokuz hastada toplam B lenfosit sayisi duslkti. Switch memory
B hiicre sayisi 3 olguda dlsik saptanirken 6 olguda belirgin yiiksek bulundu. Marjinal zone B hiicre sayisi 14 olguda ve naif B hiicre
sayisi 6 olguda dlsiik saptandi.

Yorum: influenza enfeksiyonunda lékopeni hastalarin biiyiik cogunlugunda mevcuttur. Elde edilen B lenfosit verileri gegirilmekte olan

enfeksiyon sonucunda gelisebilecegi gibi, konak immiinitesindeki mevcut eksikligi gdsteriyor olabilir. Hastalarin uzun dénem izlemleri
ve farkli immiinolojik caligmalari planlanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: eriskin solunum yetmezligi, influenza, B lenfosit alttipi

37

‘ immun_3_kitap.indd 37 @ 20.03.2017 22:31:55 ‘

[ . T



1 _____TEEEEn ® (I [ [T

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

[Abstract:180] [P-018] Tablo

Solunum yetmezligi ile hastanede takip edilen influenza enfeksiyonlu hastalarin zellikleri ve B lenfosit alt gruplari.

Olgu | Yas | Cinsiyet | Komorbid Sonug influenza | MV ihti- lenfosit CD19+ CD19+27+IgD- | CD19+C- CD19+CD27-IgD+
sayisi hastalik tipi yaci %,n (h/ %,n (h/ (Switch mem- | D27+IgD+ (Naive B)%,n (h/
Micl) Micl) ory B) Marjinal Z B) Micl)
%,n (h/Micl %,n (h/Micl)
1 63 K HT Taburcu A Nasal NT NT NT NT NT
oksijen
2 81 E Temporal Halen A NIMV NT NT NT NT NT
arterit yatiyor
3 34 K yok Taburcu A+B Nasal J 24 20 40 10 49
oksijen (1344) (258) (103) 1 (26) (126)
4 78 K KKY, KAH Taburcu A Nasal 21(1617) | 17 22 5 70
oksijen (327) (71,9) (16,3) 1 (229)
5 65 E KOAH,KKY Taburcu A Ventiiri 18 14 50 o 5
(936) 4 | (153) 4 | (76) T (8) ¥
6 82 K KOAH,KKY Taburcu A NIMV NT NT NT NT NT
7 67 K Astim Taburcu A Nasal 31(3193) | 18 37 14 43
oksijen (575) (213) (80) (247)
8 89 K KOAH Taburcu A Nasal 16 (992) 6 68 1 o
oksijen NA (59) 4 (40) (5) 4
9 73 K yok Taburcu A Nasal 23(1403) | 9(126) d | 35(44) 2(2,5) 4 57(72) 4
oksijen J
10 83 |K KKY, remi- Exitus A NIMV- 21(1512) | 19(287) | 17(49) 1 72 (207) 9(26)
syonda meme IMv J
karsinomu
11 94 K Esansiyel trom- | Taburcu A+B Nasal 13 (910) 7 (64) 35(22) 18(11.5) 4 23(15) 4
bositoz oksijen J
12 95 K KBH Taburcu A Nasal 34 (2584) | 32 (826) 4(33) 91 (751,6) 3(24,7)
oksijen
13 9% | K KOAH Exitus A iMmv 4(1040) | 12(125) | 16(20) 13(16) 4 60 (75) 4
N
14 66 K DM, KKY Exitus A NIMV 20(1780) | 8(142) 12 (17) 4(6) 4 80 (114)
N2
15 68 E AF Halen A NIMV- 20(1200) | 9 (108) 28 (30) 3(3) 4 64 (69) \
yatiyor IMv
16 8 | K )Y Halen A NIMV- 8(432) 4 | 14(60) 7(4) 4 2917) 4 62(37)
yatiyor Mv
17 67 K DM Taburcu A Nasal 27 (1620) | 14 (227) 14 (32) 7(16) 4 77 (175)
oksijen J
18 59 K KOAH, Behget h | Taburcu A Nasal 14 (1280) | 15(183) 53(97) 1 28 (51) 15(27) 4
oksijen J
19 63 E KOAH Taburcu A NIMV- 15 (960) 6(57,6) 36 (20,7) 16 (9,2) v 46 (26,4) 4
IMv NE

NT:not tested KOAH: Kronik obstriiktif akciger hastaligi; KKY: konjestif kalp yetmezligi; DM: diabetes mellitus; HT: hipertansiyon; KAH:
koroner arter hastahgi; IMV:invazif mekanik ventilasyon; NIMV: non-invazif mekanik ventilasyon; K:kadin; E:erkek.
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[Abstract:186] [P-019]
Sik ve Komplikasyonlu Seyreden Ust Solunum Yolu Enfeksiyonlari Gegiren Hastalarda immun Sistemin
Degerlendirmesi

Ramazan Ugar, Sadan Soyyigit, Gokhan Aytekin, Muaz Bayram, Ahmet Zafer Caliskaner
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, immunoloji ve Alerji hastaliklari BD

Giris: Primer immun yetmezliklerde en sik gériilen enfeksiyonlarin (ist solunum yolu enfeksiyonlari (USYE) oldugu bilinmektedir fakat
sik ve tekrarlayan USYE gegiren hastalarin ne kadarinda immiin yetmezlik oldugu belirsizdir.

Yéntem: Bu calisma Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi Kulak Burun Bogaz Hastaliklari polikliniginden yénlendirilmis
olan ya da dogrudan imminoloji ve Alerji Hastaliklari Poliklinigine bagvurmus USYE hastalarinda gerceklestirildi. Calismaya alinma
kriterleri sik USYE, medikal tedavi direngli ve operasyon endikasyonu konan USYE olarak belirlendi. Bu hastalarda yapilmis olan
immunolojik testler retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Calisma kriterlerine uyan toplam 147 eriskin hasta tespit edildi. 6 hasta Yaygin Degisken immun Yetmezlik, 15 hasta selektif
IgA Eksikligi tanisi almisti. Ayrica 42 hastada da takibi gereken, klinik olarak anlamli en az bir immun bozukluk tesbit edilmisti.

Sonug: Sik ve komplikasyonlu (ist solunum yolu enfeksiyonu gegiren bireylerin sekonder nedenler dislandiktan sonra Primer immiin
Yetmezlik agisindan immiinolojik olarak degerlendirilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Antikor, Komplikasyon, Primer immiin Yetmezlik, Ust solunum yolu enfeksiyonu

[Abstract:96] [P-020]
Gansiklovir Tedavisine Sekonder N6tropeni Sonrasi Gelisen Kranial Abse Olgusu

Murat Cansever1, Elif Nurdan Gzmansur2, Alper Gzcan3, Zehra Filiz Kahraman4, Tiirkan Patiroglul

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk immunoloji BD, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Kayseri

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD, Kayseri
4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji AD, Kayseri

Giris

NG&tropeni, mutlak nétrofil sayisinin (MNS) 1500/mm3’ in altina diigsmesine denir. N&tropeninin agirligi MNS ile direk iliskilidir.
Konjenital nedenler primer, akkiz nedenler sekonder nétropeni nedenlerini olusturur. Bu bildiride CMV pnoménisine bagli solunum
yetmezligi ve entlibasyon ihtiyaci olan bir hastada Gansiklovir tedavisine sekonder gelisen agir nétropeni ve buna sekonder olusan
kranial abse olgusunu sunulmustur.

Olgu

Olgumuz 32 yasindaki annenin ilk gebeliginden C/S ile 3900 gr olarak dogmus, 4 aylik oldugunda ilk olarak 6kstirik ve solunum sikintsi
sikayeti ile yatirilarak bronkopndmoni tedavisi baglaniimis. Solunum yetmezligi ilerleyen hastanin entiibasyon ihtiyaci olmus. Solunum
yolu etken panelinde CMV(+) gelmesi Gzerine CMV PCR ¢alisilip yiiksek kopya pozitif olmasi tizerine tedavisine Gansiklovir eklenilmis.
ilk yatis degerleri ve &nceki degerlerinde nétropeni olmayan hastada gansiklovir tedavisinin 21.giiniinde derin nétropeni gelismis.
Mekanik ventilatorde izlemi esnasinda konviilziyon gegiren hastanin beyin tomografisin de apse ile uyumlu goértinim izlenilmis..
Laboratuvar tetkiklerinde; Hemogramda anemi ve nétropeni disinda 6zellik yoktu, immunglobulinler ve Lenfosit Paneli yasina uygun
degerlerdeydi (Tablo 1). Fago test normaldi. Primer Nétropeni etyolojisini ekarte etmek amaciyla yapilan kemik iligi aspirasyon
degerlendirilmesinde matirasyon arresti izlenmedi. Alti haftalik hemogram takibinde siklik patern izlenmedi. Notropeni etyolojisine
yonelik ¢ahisilan B12 vitamini, Folik asit, ANA, Direkt Coombs ve metabolik tetkikleri normaldi.

Takiplerinde nétropeni kendiliginden duzeldi ve bu durum gansiklovir kullanimina sekonder ndtropeni ve entiibasyon gibi ilave risk
faktorlerinin varliginda buna bagli kraniyal abse olarak degerlendirildi.

Sonug

Sekonder nétropeni, primer nedenlere gore ¢ok daha sik karsilastigimiz bir durum olup, ilave risk faktorleri olsun olmasin hayati
komplikasyonlara yol agabilir.

Anahtar Kelimeler: Gansiklovir, Kranial Abse, Sekonder Nétropeni

WBC (mm3) | Hb (gr/dl) | PIt (mm3) ANC (mm3) | ALC (mm3)

Hemogram 4500 9,5 445000 470 3360
9600 10,2 355000 4550 4700
IgG IgM IgA IgE Eosinofil
(mg/di) (mg/di) (mg/di) (mg/di) % /(mm3)
immunglobulinler | 609 17,3 5,81 18,5 0,9/100
CcD3 CD4 cD8 CcD19 NK

(%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3
Lenfosit Paneli 69,7/3275 | 39,6 /1861 | 252/1184 | 22,8/1071 | 5/235

Tablo 1. Hemogram, immunglobiilinler ve Lenfosit Paneli
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[Abstract:106] [P-021]
Erken infant D6neminde Monoartrit ile Prezente Olan Kronik Graniilomatéz Hastalik Olgusu

Murat Cansever, Tiirkan Patiroglu
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk immunoloji BD, Kayseri

Giris

Kronik grantlomat6z hastalik (KGH), nikotinamid adenin dintkleotit fosfat (NADPH) oksidaz sistemindeki defektler sonucu gelisen,
yineleyen ve hayati tehdit eden enfeksiyonlar ve sekonder granilom olusumu ile karakterize heterojen, genetik primer immin
yetmezlik hastaligidir.

KGH, NADPH oksidaz sistemindeki dort farkli gen mutasyonu sonucu gelisir (gp91phox, p22phox, p47phox ve p67phox).

Akciger, deri, lenf nodlari ve karaciger en ¢ok tutulan organlardir. Tani; tibbi hikaye, klinik bulgular ve notrofil fonksiyon testleri ile
konulur ve genotiplendirme ile kesinlestirilir.

Guncel tedavi yontemleri; antibiyotik ve antifungal profilaksi, interferon-gamma profilaksisi, akut enfeksiyonlarin ve enflamatuvar
komplikasyonlarin tedavisi hematopoetik kok hiicre nakli ve gen tedavisini kapsar.

Bu bildiri de aligilanin disinda artrit prezentasyonu ile bagvuran KGH olgusu sunulmak istenilmistir.

Olgu

Olgumuz 30 glinliikken sol el isaret parmaginda sislik sikayeti ile basvurdu(Resim A). Hasta; 29 yasindaki anneden 39 haftalik,3550 gr
dogmus. Anne-Baba teyze ¢ocuklariidi. Gobegi 7 giinliikken diismis. Fizik muayenede; karaciger 1-2 cm palpe, sol el isaret parmaginda
sislik, kizariklik ve hassasiyet saptanildi(Resim B). Parmagindaki inflamatuar artriti olan olguda KGH igin dihidro-rodamin testi ¢alsildi
ve stimilasyon indeksi %3,5 (bozuk) olarak raporlandi(Tablo1). Lékosit adhezyon defekti igin bakilan CD11-CD18 sonucu normaldi.
izleminde artrit bélgesinde apse formasyonu gelisti(ResimC). Apse materyali kiiltiiriinde Serratia Marcescens iiredi. intrvedz antibiotik
tedavisi ile apse formasyonu iyilesti (Resim D).

Genetik analiz sonucu; NCF2 geninde nonsense mutasyon (p67phox mutasyonu) bulundu(Resim E).

Sonug

KGH klinikte aligilanin disinda farkli klinik bulgular ile prezente olabilir. Bu nedenle farkli klinik prezentasyonlar da klinik yaklagimda
unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: KRONiK GRANULOMATOZ HASTALIK, MONOARTRIT

Tablo 1. Hemogram, immunglobiilinler ve Fago test

WBC (mm3) | Hb (gr/dl) | Plt (mm3) ANC (mm3) | ALC (mm3)
Hemogram 31580 11,1 642000 22290 4410
1gG IgM IgA IgE Fago Test )
(mg/dI) (mg/dI) (mg/dI) (mg/dI) stimulasyon Indeksi(%)
immunglobulinler | 795 126 5,81 18,5 3,5

[Abstract:116] [P-022]
Kronik Graniilomatoz Hastalikta Beyin Absesi ve Graniilom Olusumu

Serkan Filiz1, Bilge Aldemir Kocabas2, Dilara Fatma Kocacik Uygunl
1Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Klinigi, Antalya
2Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi, Antalya

Giris: Kronik granllomatoz hastalik (KGH), oksidatif patlama ve stperoksit yapimindan sorumlu

nikotinamid adenin dintkleotit fosfat (NADPH) oksidaz enzim sistemindeki defekte bagli olarak gelisen, yasami tehdit edici, katalaz
pozitif bakteri ve mantar infeksiyonlari, graniilom olusumuyla karakterize heterojen primer immun yetmezlik hastaligidir.

Olgu: 8 yasinda kiz hasta, ates, ishal ve akut faz reaktanlari ylksekligi nedeniyle yatirildi. Kronik Graniilomatoz Hastalik tanili (p22
phox subgrup) fakat diizenli takibe gelmeyen hasta son 2 aydir aralikli ates, basagrisi, ishal nedeniyle dis merkezde yatirilip antibiyotik
tedavileri almis. Tedavi sirasinda sikayetlerde gerileme olsa da ates yakinmasi devam etmis. Olgu ates etyolojisi nedeniyle yatirildi.
Cocuk Enfeksiyon ve Gastroenteroloji ile konsilte edildi. Kan, kalturd, idrar kiltlra, BOS kiltird negatif idi. Kemik iligi aspirasyonu
enflamasyon ile uyumlu idi. Beyin, Toraks, Abdomen MRI’da sol serebral hemisferde 7.5x6mm ¢apinda nodiiler lezyon ve gevresinde
hiperens goriinim saptandi. Serebral abse-granilom? benzeri lezyon agisindan Beyin Cerrahisi ile konsulte edildi. Vankomisin-
Meropenem ve varikanozol tedavisi baslandi. Kolonoskopi kronik kolit ile uyumlu idi. Bos kiiltliri mantar i¢in negatif, Kriptokok
ve Aspergillus antijeni negatif saptandi. AARB ve BOS’da mantar kiiltiirG ve tuberkiloz kiiltliri negatif saptandi. Tedavi 6 haftaya
tamamlandi. Akut faz reaktanlarinda gerileme gordiliirken kontrol beyin MR’Inda lezyonda ve aktivitesinde gerileme gozlendi. Beyin
cerrahis, enfeksiyon hastaliklari takibinde Tedavisinde TMP-SMX, INF-y profilaksisi ve varikanazol olacak sekilde devam ediliyor, aktif
yakinmasi yok.

Sonug: Bu ¢alismamizda beyinde mantar enfeksiyonu ve graniilom benzeri olusumu nedeniyle takip edilen bir vaka sunulmustur

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatoz Hastalik, mantar, graniilom
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[Abstract:185] [P-023]
Makrofaj Aktivasyon Sendromu ile tani alan Kronik Graniilomat6z Hastalik olgusu

Hasan Kapakli1, Elif Halat2, Giiliizar Giirhan2, Esra Hazar Sayar1, Siikrii Nail Giiner1, Biilent Atas3, Sevgi Keles1, Yavuz Kéker4,
ismail Reisli1

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

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadigi ve Hastaliklari AD, Konya

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

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji AD, Kayseri

Giris: Kronik graniilomat6z hastalik (KGH), nikotinamid adenin dintkleotit fosfat (NADPH) oksidaz sistemindeki defektlere bagh
olarak gelisen, tekrarlayan ve yasami tehdit eden enfeksiyonlar ve artmis enflamatuvar yanita baglh granilom olusumu ile karakterize
heterojen, kalitsal primer bir immiin yetmezlik hastaligidir. Kronik granilomat6z hastalik, NADPH oksidaz sistemindeki dort farkli gen
yapisindaki mutasyona bagh gelisir (gp91phox, p22phox, p47phoxve p67phox).

Amag: Olgularin gogu erken yasta enfeksiyonlarla bagvurmakta ve tani almakta olmasina ragmen bazi olgular rezidlel aktivite nedeniyle
daha geg¢ yaslarda tani alabilmektedir. 16 yasinda tani alan olgumuz buna dikkat ¢cekmek igcin sunulmustur.

Olgu: Acil servise ates, karin agrisi ile bagvuran ve pyelonefrit nedeniyle yatirilan 16 yasinda kiz hastanin takibinde artralji, pansitopeni
gelismesi nedeniyle kemik iligi aspirasyonu yapildi. Malignite ekarte edilen hastanin ateslerinin sebat etmesi, akut fazlarinin ylksek
seyretmesi, eslik eden aftlarinin olmasi nedeniyle sistemik jlivenil idiopatik artrit ve makrofaj aktivasyon sendromu distiniilen hastaya
buna yonelik tedavi baslandi. Anne ve baba arasinda akraba evliligi olan hastanin 4 aylikken ishal ve ates nedeniyle kaybedilen kardes
dykiisii mevcuttu. Oykiisii derinlestirildiginde, 3 ayliktan itibaren 7 yasina kadar ates, ishal, kusma nedeniyle sik hastane basvurusu
oldugu, iki kez febril nobet gecirdigi, 8 yasinda ARA gegcirdigi, son 3 yildir aralikli eklemlerinde sislik, agri, ates oldugu, 4-5 yildir aksiler
bolgede, kasiklarda, perianal bélgede skar birakarak iyilesen lezyonlarin oldugu égrenildi. immiinolojik testlerinde fagoburst testi
diisik saptanan hastanin genetik analizinde NCF1 geninde Exon2’de GT delesyonu saptandi.

Sonug: Kronik granlilomatdz hastalikli hastalarin bir kisminin mevcut rezidlel aktivite nedeniyle daha hafif klinikle seyredebilecegi
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatéz Hastalik, Fagoburst

[Abstract:86] [P-024]
ORAI1 mutasyonuna bagh direngli CMV enfeksiyonu, hipotoni ve otoimmiinite ile prezente olan kombine
immiin yetmezlik olgusu

Neslihan Edeer Karacal, Sanem Akarcanl, Elif Azarsiz1, Heredia Jimenez Raul2, Giizide Aksul, Kaan Boztug2, Necil Kiitiikgiiler1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, izmir
2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Viyana, Avusturya

Kalsiyum immiin sistem hucrelerinin aktivasyonunda ikinci mesajci olarak énemli rol oynamaktadir. ORAI1 ve STIM1 genlerindeki
homozigot mutasyonlarin neden oldugu kanalopatilerde NFAT aktivasyonu ve Ozellikle IL2 gibi sitokinlerinlerin Giretiminde bozukluk
ortaya ¢tkmaktadir. Bu hastalarda T hiicre immiin yetmezligi, otoimmiinite, nonprogresif miyopati ve anhidrozis gorulebilmektedir.
On aylik kiz olgu hastanemize yenidogan déneminden itibaren sik enfeksiyon yakinmasi ile basvurdu. Aralarinda akrabalik belirtiimeyen
ancak ayni kéyden olan anne babanin yasayan ikinci ¢ocugu olarak 33 haftalik dogan olguda 6zellikle 3 ayliktan sonra tekrarlayan idrar
yolu enfeksiyonu, ishal, gansiklovir tedavisine direngli CMV viremisi ve 8 aylik iken saptanan immiin hemolitik anemi ve trombositopeni
oykisl mevcuttu. Fizik muayenede agirlik, boy ve bascgevresi <3 persantildi ve yaygin hipotoni saptandi. Laboratuar incelemelerinde
ihmh anemi, lenfositoz, hipergammaglobulinemi, anti-niikleer antikor ve direkt coombs test pozitifligi saptandi. T, B ve NK hiicre sayisi
normal olup oransal olarak CD3+CD8+ T hucreleri (%5) dusik ve PHA ile uyariimis in vitro T hiicre proliferatif yaniti yetersizdi. T (+)
agir kombine immiin yetmezlik tanisi ile olguya antibiyotik ve antifungal proflaksi ile kék hicre nakli agisindan hazirliklara baglandi.
Gansiklovir, ardindan foskarnet ve CMV hiperimmunglobulin tedavisine ragmen CMV DNA pozitifligi yiiksek olarak devam etti. Olgu
izleminin 4. ayinda sepsis ve dissemine intravaskiiler koagulasyon tablosunda kaybedildi. Molekiiler genetik incelemelerde ORAI1
geninde missense homozigot R93W mutasyonu ilk kez olarak saptandi.

Bu olgu direngli CMV enfeksiyonu, otoimmiinite, hipotoni, normal T hiicre sayisi ve mitojenlere bozulmus lenfosit proliferasyon
yaniti olan olgularda ORAI1 defektine bagli kombine immiin yetmezligin vurgulanmasi amaciyla sunulmustur. Erken tani ve erken
hematopoetik kok hiicre nakli yasam kurtacidir.

Anahtar Kelimeler: ORAI1, CMV enfeksiyonu, hipotoni
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[Abstract:94] [P-025]
Omenn Sendromu ile izlenen Olguda Bilateral Bébrek Sistin Taglari ve Mini-Pnl ile Tedavisi

Murat Canseverl, Seda Coskun2, Numan Baydilli3, Musa Karakiikcii4, Tiirkan Patiroglul

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk immunoloji BD, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nefroloji BD, Kayseri

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Uroloji AD, Cocuk Uroloji BD, Kayseri

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD, Kayseri

Giris

Omenn Sendromu otozomal resesif gecis gosteren, bliyiime geriligi, hepatosplenomegali, lenfadenopati, inat¢l daire ve rekiirren
siddetli enfeksiyonlarla karakterize kombine immun yetmezligin agir bir formudur.

Sistiniri bobrekten dibazik aminoasitlerin (sistin, lizin, arjinin, ornitin) tekrar reabsorbe edilememesi sonucu goriilen otozamal resesif
gecisli bir hastaliktir. Hiperkalsiuri, hipositraturi ve hiperurikozuri gibi baska metabolik durumlar sistinuri’ ye eslik edebilir, boylelikle
karma bilesimli taslarin olusumuna yol agabilir. Bu bildiride daha 6nce literatlirde sunulmayan Omenn Sendromu ve bilateral sistin tasi
olgusunun tani ve tedavisi sunulmustur.

Olgu

Olgumuz 32 yasindaki anneden 38 haftalik olarak 3050 gr olarak dogmustur. Ailenin ikinci gocugudur ve prenatal ve postnatal problemi
olmamistir. Halsizlik ve beslenme bozuklugu sikayeti ile basvuran 2 aylik hastanin muayenesinde; kiiglik gene (Resim A), tim viicuda
eksfolyatif eritrodermik dékiintileri (Resim A ve B), hepatomegali izlenildi. Rutin tetkiklerinde eosinofili, lenfopeni, Ig E ylksekligi
tespit edildi (Tablo1). Lenfosit panelinde T lenfosit ylksekligi ve B lenfositlerin ileri derecede duslikligu izlendi (Tablol1). Kemik iligi
nakli igin yapilan &n tetkiklerde batin tomografisinde bilateral bébrek taslari tespit edildi (Resim C). Cocuk Urolojisi tarafindan bilateral
ayni seansta mini-perkutan nefrolitotomi (mini—PNL) operasyonu yapildi. Tas numunesi analiz sonucu sistin tasi olarak raporlandi
(Resim E).

Sonug

Otozomal resesif gegis gdsteren iki ayri antite olan Omenn sendromu ve sistiniiri ve sistin tasi, daha dnceden literatiirde bildirilmemis
bir birliktelik gdstermektedir. Omenn sendromumda bildirilen gen defektlerinin birinde sistin-trozin aminoasit dizilim degisikliginin,
olasisistin tasi olusumundaki roll olabilecegi heniiz bilinmemektedir. Omenn sendromlu olgularda erken donemde sistin tagi yoniinden
arastirilmasi erken tani ve tedavi agisindan akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Omenn Sendromu, Sistin Tasi

Tablo 1. Hemogram, immunglobiilinler ve lenfosit paneli
WBC (mm3) | Hb (gr/dl) | Plt (mm3) ANC (mm3) | ALC (mm3)
Hemogram 6540 12 592000 2270 900
1gG IgM IgA IgE Eosinofil
(mg/di) (mg/di) (mg/di) (mg/di) % /(mm3)
immunglobulinler | 171 24,5 5,81 1270 41,7 /2610
cD3 CD4 CD8 CD19 NK
(%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3) | (%)/(mm3
Lenfosit Paneli 56,8/511 34,6/311 |20,8/187 09/8 29,9/ 269
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[Abstract:95] [P-026]
DOCK-8 mutasyonunda tekrarlayan otitis media zemininde gelisen squaméz hiicreli karsinom

Ayse Senay Sasihiiseyinoglul, Derya Ufuk Altintasl, Mustafa Yilmaz1, Mahir Serbes1, Dilek Dogruell, Atil Bisgin2
1Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana

Girig: DOCK-8 mutasyonu azalmis T ve B hiicre sayilari, eozinofili, egzema, artmis Ig E ile karakterize otozomal resesif gegisli, maligniteye
yatkinligin artti§i kombine immin yetmezliktir. Mukoza ve epidermisteki tekrarlayan enfeksiyonlar maligniteye predispozan
faktorlerdir. Burada tekrarlayan otitis media sonucu squamoz hiicreli karsinom gelisen DOCK-8 mutasyonlu hasta sunulmustur.

Olgu: Pnomoni ve Ig M disukligi nedeniyle basvuran hastanin 7 ayliktan itibaren egzamasinin oldugu, yaklasik 10 kez enfeksiyon
nedeniyle hastaneye yattigl ve 5 yasindan beri pekgok kez otitis media tanisi aldigi 6grenildi. Fizik muayenede viicudunda yaygin
ekskorie papliller, yer yer eritemli skuamli papiiller ve dinlemekle bilateral krepitan ralleri mevcuttu. KBB muayenesi dogal bulundu.
Yapilan tetkiklerde periferik kanda eozinofil sayisi 2300/mm3 (% 18) IgE yasina gore yuiksek (2001U/ml), 1IgM yasina gore dusiik (13 mg/
dl) saptandi. ilk bagvuruda lenfosit alt gruplari normal olan hastaya IVIG replasmani baslandi. Takibinin 4. yilinda ilk kez CD4 T orani
%22,4, Ig E 1005 1U/ml 8l¢iilmesi tizerine yapilan genetik analizde DOCK-8 geninde homozigot mutasyon saptand. iki yil takiplerine
gelmeyen hastanin bu siire zarfinda bir kulak operasyonu gecirdigi 6grenildi. Takibinin 9. yilinda pirilan kulak akinti olan hasta KBB
tarafindan opere edildi. Bu tedaviden yaklasik 1,5 yil sonra hasta ajitasyon, sag gozde ice kayma sikayetleri ile bagsvurdu. Menenijit,
mastoidit, vendz sinlis trombozu, temporal osteomiyelit tanilariyla hastaneye yatirildi. Taburcu olduktan 45 giin sonra sag kulakta
akinti nedeniyle KBB poliklinigine basvuran hastanin dis kulak yolunda bulunan granulom dokusundan biyopsi 6rnegi squamoz hiicreli
karsinom olarak raporlandi.

Sonug: DOCK-8 muatsyonu saptanan hastalarda tekrarlayan enfeksiyon zemininde malignite gelisebilcegi akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: DOCK-8, otitis media, squaméz hiicreli karsinom

[Abstract:104] [P-027]
Hematopoietik Kok Hiicre Nakli Yapildiktan Sonra En Az iki Yil izlenmis Agir Kombine immiin Yetmezlik
Olgularinin Klinik Ozelliklerinin, Laboratuvar Bulgularinin ve immiin Rekonstitiisyonunun Degerlendirilmesi

Duygu Demirtas Giiner1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Tuba Turul2, Baris Kuskonmaz3, Duygu Ugkan Cetinkaya3, Ozden Sanal2,
ilhan Tezcan2

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Agir kombine immiin yetmezlik (AKiY), hem hiicresel hem de hiimoral immiiniteyi etkileyen, T lenfositlerin gelisim ve/veya
fonksiyonunda ve antikor yapiminda bozukluk ile giden kalitsal primer immiin yetmezliklerdir. Tim AKIY tiirleriicin kesin tedavi secenegi
hematopoietik kék hiicre naklidir (HKHN). Bu calisma; HKHN’den sonra uzun siire izlenmis AKIY hastalarinda immiin rekonstitiisyonu
degerlendirmek ve HKHN basarisinda etkili olan faktorleri belirlemek amaciyla yapilmistir.

Yontem:

1994 ile 2013 tarihleri arasinda AKiY nedeniyle HKHN yapildiktan sonra en az iki yil izlenmis olan 44 hastanin bagvurularindaki ve son
kontrollerindeki klinik ve laboratuvar bulgulari retrospektif olarak incelendi.

Bulgular:

Hastalarin basvuru yasi 5 ay (0-25 ay) ve transplantasyon yasi ortancasi 7,1 ay (23 giin-32,8 ay) idi. Hastalara HKHN yapildiktan sonra
gecen slre 8,7 yil (2-21 yil) olarak bulundu.

Son kontrolde; hastalarin %90,9’unun absoli lenfosit sayisi, %95,5’inin CD3, %88,1’inin CD4 ve %97,6’sinin CD8 sayisi normal saptandi.
Hastalarin %94,6’sinda fitohemaglutinin, %94,3’(inde konkanavalin A ve %91,2’sinde iyonomisin ile lenfosit proliferasyon yaniti normal
bulundu.

B+ AKIY hastalarinda CD19 sayisi belirgin olarak daha iyi saptandi (p<0,001). Hastalarin sadece %44,5’inde CD19 sayisi normal
saptanmasina ragmen hastalarin ¢ogunda aylik intravendz immdinglobulin (IVIG) tedavisinin kesilebilmis oldugu gorildi (32 hasta,
%72,7). intravenéz immiinglobulin tedavisi kesilmis hastalarin %70,6’'inda serum immiinglobulin (Ig)A ve %56,3’linde 1gG dizeyi
normal bulundu.

Son kontrolde B- ve B+ imminofenotipleri arasinda T hicre sayilari, IVIG replasman tedavisi alma oranlari, Ig diizeyleri ve antikor
yanitlari arasinda farklilik olmadigi gérildu.

Sonug:

Hematopoietik kdk hiicre naklinden sonra en az iki yil ge¢mis olan hastalarin >%90’inda T hiicre rekonstitisyonun gergeklestigi ve
%72,7’sinin IVIG replasman tedavisinin kesilmis oldugu gorildu.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, hematopoietik kék hiicre transplantasyonu, immiin rekonstitiisyon
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[Abstract:129] [P-028]
Hematopoetik kok hiicre nakli sonrasi nefrotik sendrom gelisen ADA eksikligi olgusu

Ayca Kiykim1, Ercan Nain1, Elif Karakog Aydiner1, Safa Baris1, Michael Hershfield2, Giilsiin Karasu3, Akif Yesilipek3, Ahmet Ozen1,
Harika Alpaya4, Isil Barlan1

1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dal, istanbul

2Duke University School of Medicine, Rheumatology and Immunology, Durham

3Bahgesehir Universitesi, Pediatrik Hematoloji Bilim Dali, istanbul

4Marmara Universitesi, Pediatrik Nefroloji Bilim Dali, istanbul

Adenozin deaminaz(ADA) eksikligi; kalitimsal nadir bir piirin metabolizmasi bozuklugudur. Enzim eksikligi sonucu biriken toksik
metabolitler immiin sistemde bozukluga neden olur. Klasik fenotip agir kombine immiin yetmezlik(AKiY) ile uyumlu olarak dogumdan
itibaren tekrarlayan firsatgi enfeksiyonlar ve bilyiime gelisme geriligi ile kendini gosterir. Tedavi edilmediginde yasamin ilk yilinda 6limle
sonuglanir. Bu nedenle erken tani gerektirir. Uzun donem kalici tedavisi hematopoetik kdk hiicre naklidir(HKHN). ADA eksikligi olan
olgularda mezangial sklerozis ve hemolitik iremik sendrom olgu bazinda tanimlanmis olup mekanizmasi tam olarak bilinmemektedir.
Akraba evliliginden dogan 2 yasinda erkek hasta, 40 gunliikken baslayan 6ksurik, hirilti ve kusma nedeniyle basvurdu. Pnémoni ve
agizda gegmeyen pamukguk tanilariyla primer immiin yetmezlik agisindan tetkik edildiginde T-B-NK- AKiY tanisi aldi. ADA enzim diizeyi
sifir saptanan hastanin molekiiler incelemesi sonucu ADA geni 9. ekzonda homozigot missens mutasyon goriildi (c.245G>A, R282Q).
Bes aylikken tam uyumlu akraba digi vericiden kemik iligi nakli yapildi. Nakil sonrasi 1. ayinda deri dékintisu ile bulgu veren akut
GVHD tablosu steroid ve siklosporin ile hizlica kontrol altina alindi. Nakil sonrasi 18. ayinda anazarka tarzinda yaygin 6dem ile bagvuran
hastada hipoalbliminemi ve proteiniri saptanmasi Uzerine nefrotik sendrom tanisi kondu. Renal biyopsi sonucu mezangial skleroz
saptandi ve steroid tedavisi ile bulgulari geriledi.

Nefrotik sendrom HKHN sonrasi GVHD’nin geg bulgusu olarak nadiren gorulebilir. Bildirilen olgularin gogunlugunda 6ncesinde kronik
GVHD tablosu mevcutken, kronik GVHD olmadan izole nefrotik sendrom da HKHN sonrasi bildirilmistir. Bu olgularin patolojilerinde
%60 oraninda siklikla membrandz nefropati gortulmustir. ADA olan olgularda renal fonksiyonlarda bozulma diger kombine immin
yetmezliklere gore daha sik oldugundan olgularin bu agidan yakin takibi onerilir.

Anahtar Kelimeler: ADA eksikligi, hematopoetik kék hiicre nakli, nefrotik sendrom

[Abstract:130] [P-029]
Eriskin yasta tani alan X’e bagh hipomorfik agir kombine immiin yetmezlik

Ayca Kiykim1, Sinem Firtina2, Ercan Nainl, Safa Baris1, Miige Sayitoglu2, Elif Karakog Aydinerl, Ahmet Ozen1
1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul
2istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, istanbul

Klasik fenotipteki agir kombine immiin yetmezlik (AKiY) tanisi alan hastalar yasamin ilk yilinda bilyiime gelisme geriligi ve hayati tehdit
eden agir enfeksiyonlarla bagvurur. IL-2 reseptér gamma (IL2RG) gen mutasyonu tasiyan X'e bagl AKIY akraba evliliginin nadir oldugu
tlkelerde en sik gériilen AKIY formudur. Gamma zinciri T, B ve NK hiicrelerinin gelisimi ve islevlerinde temel rol alan bir grup sitokinin (
IL-2, IL-4, IL-7, IL-9, IL-15 ve IL-21) sinyal ileten alt birimini olusturur. Klinik 6zellikleri daha hafif olan, siklikla “leaky” veya “hipomorfik”
AKIY olarak tanimlanan bir grup kombine immiin yetmezlik tanili hasta bildiriimistir. Burada IL2RG promoter bélgede hipomorfik
mutasyonu olan ve yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) fenotipinde seyreden 29 yasinda bir erkek hasta sunulmustur. Ug yasindan
sonra tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlarla seyreden, 13 yasinda sol pndmonektomi ve sag akciger lobektomi gegiren hasta 22
yasinda klinigimize basvurmus ve YDIY &n tanisiyla intravenéz gammaglobulin yerine koyma tedavisi baslanmistir. Akim sitometride
erken timik 6ncu hiicrelerinde (RTE) duslikliik, NK lenfopenisi olan hastanin molekiler incelemesinde IL2RG geni promoter bolgesinde
mutasyon saptanmistir.

Ozellikle NK lenfopenisi, RTE diisiikligii olan, ebeveynlerinde akrabalik olmayan erkek bireylerde klinik fenotip hafif olsa dahi IL2RG
mutasyonu dusltnilmelidir. Erken tani, kalici organ hasari baslamadan enfeksiyonlari kontrol altina almak ve hastalari hematopoetik
kok hiicre nakline yonlendirmek agisindan dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, hipomorfik AKiY, IL2RG
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[Abstract:140] [P-030]
Eski Gen Yeni Fenotip: ADA2 Eksikligi

Sevgi Késtel Ball, Esin Figen Dogul, Ugur Sahin2, ipek Kuzu3, Kaan Boztud4, Onder Arslan2, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji Bilim Dali, Ankara

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

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

Giris: Genetik bilimindeki gelismeler, primer immiin yetmezliklerde (PiY) genetik taniyi kaginilmaz kilmis; tanimlanmis genlerin bilinen
fenotiplerinin degismesine neden olmustur. ADA2 eksikligi ilk olarak geng yasta inmeyle seyreden vaskdlit tablosuyla tanimlanmis
olmakla birlikte, son donemlerde vaskdlit olmayan hastalarda izole hipogamaglobulinemi etkeni olarak bildirilmistir. Burada EBV iliskili
lenfoma ve hipogamaglobulinemi bulunan bir eriskin hastada ADA2 eksikligi sunulmaktadir.

Olgu:

32 yasinda kronik hepatit B tanisiyla izlenen kadin hasta, yaygin lenfoadenopati ve hepatosplenomegali nedeniyle arastirildig
hematoloji kliniginde EBV’ye ikincil periferik nodal T hiicre lenfoma ve hipogamaglobulinemi saptanmasi Uzerine klinigimize
yonlendirildi. Soygegmisinde akraba evliliginin olmasi, laboratuvar bulgularinda lenfopeni ve hipogamaglobulinemi saptanmasi,
EBV’ye ikincil lenfoma gelismesi nedeniyle PiY yéniinden degerlendirildi. Lenfosit altgrup analizi, B hiicre altgruplari normal olup;
fitohemagliitininle lenfosit aktivasyon yaniti diisiiktii. Hastaya ivig replasmaniyla birlikte kemoterapi protokolii baslandi. izlemde
kemik iliginde hemofagositoz gelisen hastada remisyon saglanamadi ve hasta kaybedildi. Postmortem yapilan yeni nesil DNA dizi
analizinde homozigot CECR1 mutasyonu saptandi.

Sonug:

Bu olgu, EBV’ye ikincil lenfomayla seyreden PiY tablosuyla bildirilmis ilk ADA2 eksikligidir. Yeni nesil dizileme tekniklerinin PiY tanisinda
daha sik kullanilmasiyla birlikte ADA2 eksikliginin klinik spektrumu daha da farklilasacaktir.

Anahtar Kelimeler: ADA2, lenfoma, EBV, CECR1

[Abstract:144] [P-031]
Graniilomatoz cilt dékiintiileri ile basvuran JAK3 mutasyonuna bagh AKiY olgusu

Esra Ozek Yiicell, Adem Karbuz2
1SB Okmeydani Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Hastaliklari,istanbul
2SB Okmeydani Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari,istanbul

JAK3 mutasyonu tiim agir kombine immiin yetmezlik (AKiY) ’lerin %7-14’inde gériilmektedir ve T-B+NK- immiinfenotip ile karakterizedir.
Genellikle ilk bir yasta gelisme geriligi, sik enfeksiyon, inatgi ishal gibi bulgularla basvururlar. Ancak literatiirde atipik prezantasyonlar
ile bagvuran olgu bildirimleri giderek artmaktadir. Granuldmatoz cilt bulgulari ise simdiye kadar bir hastada bildirilmistir.

Akraba evliligi olan giftin Gglincl gocugu olan (g yas kiz hasta tarafimiza bir yildir devam eden tiim viicutta olan kasintisiz, hiperemik
zeminli dokintl yakinmasi ile hasta basvurdu. Hastanin klinik dykistinde sik enfeksiyon anamnezi yoktu. Yapilan cilt biopsisinde
nekroz alaniigeren granilomatoz iltihabi reaksiyon- graniilomatdéz tiiberkdiloid reaksiyon saptandi. Dokuda PAS ve EZN boyamalarinda
ozellik yoktu, mikobakteri icin PCR negatif saptandi. Aglik mide suyu incelemesinde aside rezistan bakteri bulunmamasina ragmen
Quantiferon pozitif bulunmasi lizerine hastaya antitliberkiiloz tedavi baslandi. Cekilen Toraks BT de spesifik enfeksiyon bulgusu yoktu,
havalanma artigi ve mozaik patern mevcuttu. Hastanin bakilan immuinoglobulin degerleri normal, DHR testi normaldi. Lenfopenik
olan hastanin immiinfenotiplemesinde T-B+ NK- AKIY ile uyumlu bulgular saptandi. CMV PCR negatifti. Hastaya asiklovir, bactrim
profilaksisi, 0.5 gr/kg/doz ti¢ haftada bir IVIG baslandi. Genetik incelemede JAK3 geninde stop kodona sebep olan homozigot mutasyon
saptand. Aile taramasinda tam uyumlu akraba vericisi olan hasta kemik iligi nakli (KIT) yapiimak iizere ilgili merkeze yénlendirildi.

Sik enfeksiyon gecirme disinda atipik bulgular ile basvuran hastalarda JAK3 mutasyonu gibi AKiY’e neden olan genetik defektlerin
ayirici tanida dusinilmesi ve immunolojik degerlendirmenin oncelikli yapilmasi, bu hastalarin erken dénemde tani almasini ve tek
kiiratif tedavi secenegi olan (KiT) yapilma imkanini saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: AKiY, JAK3
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[Abstract:147] [P-032]
OR-Hiper IgE Sendromu:STK4 eksikligi olan 3 Olgu

Hasan Kapakli1, Sevgi Keles1, Esra Hazar Sayar1, Siikrii Nail Giiner1, Sergio Rozenweig3, ismail Reisli1, Thalal Chatila2,
Luigi Notarangelo3

1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Konya

2Harvard Tip Fakiiltesi, Boston Cocuk Hastanesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali

3Amerika Ulusal Allerji ve Bulasici Hastaliklar Ensitiisii, Cocuk immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali

Giris: Hiper IgE Sendromu(HIES) tekrarlayan solunum yolu, cilt, fungal enfeksiyonlar, egzema, ylksek IgE diizeyi ile karakterize bir
immun yetmezliktir. STAT3 genindeki mutasyonlar OD formuna; DOCK8, STK4, PGM3 genindeki mutasyonlar ise OR formuna neden
olmaktadir. Burada OR-HIES klinigiyle gelen, akim sitometri ile DOCK8 protein ekspresyonu normal saptanan ve genetik analizlerinde
STK4 mutasyonu tesbit edilen ikisi kardes li¢ hasta sunulmustur.

Olgu 1 ve 2:ilk iki olgu 10 ve 12 yaslarinda iki kardes olup, iki hastanin da basvuru sikayeti egzema, tekrarlayan pnomoni, otit ve
oral herpetik lezyonlardi. iki kardesin de serum IgE diizeyleri (sirasiyla 1100 1U/ml, 3750 1U/ml) yiiksekti. Yardimci T hiicre oranlari
(%21 ve %24) normala yakin, absolu degerleri (147/mm3 ve 360/mm3) dustkti. Hastalarda tekrarlayan herpes enfeksiyonlari ve
CD4 lenfopenisi olmasi nedeni ile DOCK8 eksikligi disuniildi. Akim sitometrik analizlerinde DOCK8 protein ekspresyonlarinin normal
bulunmasi lzerine diger OR-HIES agisindan genetik analiz icin sekanslama yapildi ve STK4 geninde exon 10 da gergeve kaymasi
mutasyonu saptandi.

Olgu 3:Uglincii olgu 6 yasinda kiz hastaydi ve bir yasindan itibaren egzema, sik tekrarlayan kulak enfeksiyonu ve ishal sikayetleri vardi.
Serum IgE (364 IU/ml) duizeyi ylksek olan hastanin belirgin CD4 lenfopenisi ve absolii degerinde dusuklik (%9, 360/mm3) mevcuttu.
Akim sitometrik analizinde DOCKS protein ekspresyonunun normal olmasi tizerine diger OR-HIES agisindan yapilan sekanslamada STK4
geninde exon 9 da ¢ergeve kaymasi mutasyonu saptandi.

Sonuc: DOCKS eksikligi tilkemizde en sik (%80) goriilen OR-HIES olup bunu STK4 eksikliginin takip ettigini disinmekteyiz.Ozellikle DOCKS
eksikligine benzer klinik 6zellikleri tasiyan ve protein ekspresyonu normal olan hastalarda STK4 eksikliginin akilda bulundurulmasi
gerekliligini vurgulamak amaci ile olgularimiz sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Primer immun Yetmezlik, Hiper IGE, STK-4

[Abstract:151] [P-033]
Vaskiilit ile Seyreden Hipomorfik RAG1 Defekti

Ekim Taskiran1, Hafize Emine S6nmez2, Deniz Cagdas4, Can Kosuk¢u3, Ezgi Deniz Batu2, Saliha Esenboga4, Rezan Topaloglu5,
Diclehan Orhané, Yelda Bilginer2, Mehmet Alikasifoglul, Seza Gzen2, ilhan Tezcan4

1Hacettepe Universitesi, Tibbi Genetik Béliimii, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Romatoloji Béliimii, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Saglik Bilimleri Enstitiisii, Biyoinformatik Béliimii, Ankara

4Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Béliimii, Ankara

S5Hacettepe Universitesi, Cocuk Nefroloji Béliimii, Ankara

6Hacettepe Universitesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Rekombinasyon aktivasyon geni 1 veya 2 (RAG1/2) bozukluklari klasik agir kombine immiin yetmezliklere(AKiY) neden olabilecegi gibi,
hipomorfik mutasyonlar sonucu tekrarlayan enfeksiyonlarin yani sira otoimmiinite, lenfoproliferasyon, malignitelerle seyreden atipik
AKIY ortaya cikabilir.

Burada akciger kanamasi, dijital nekroz ve parmak amputasyonu gibi vaskdliti distindiren klinik 6zelliklere sahip, anne ve baba
arasinda akrabalik bulunan 5.5 yasinda bir hasta sunulmus olup, RAG1 ‘deki hipomorfik mutasyon saptanmistir. Doku biyopsisinde
nekrotizan arterit gorillp, poliarteritis nodoza uyumlu oldugu bildirildi. Laboratuvar degerlendirmesinde akut faz reaktanlari yiiksek,
immiinglobulin seviyeleri normal, T ve B hiicrelerde lenfopeni saptandi. Atipik AKIY tanisi ile yapilan tim ekzon dizilemede RAG1'de
homozigot bir p.Arg699Trp (c.2095C> T) mutasyonu tespit edildi. Hastaya Siklofosfamid, azatioptrin, kortikosteroid tedavilerine ek
olarak intravendz immunoglobulin tedavisi baglandi.

Sonug olarak, atipik vaskulit prezentasyonu bulunan hastalarda 6zellikle akrabalik 6ykiisii varsa genetik kusurlar ve immiin yetmezlikler
diistiniilmelidir. immiinyetmezlik ve vaskiiliti olan hastalarda tedavi dikkatle planlanmalidir. ek zordur. Farkh klinik sunumlara sahip
hastalarin raporu fenotip hakkindaki bilgileri ve benzer hastalarin tedavisi deneyimimizi artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: hipomorfik RAG1 mutasyonu, vaskiilit, immiinyetmezlik
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[Abstract:157] [P-034]
Kemik iligi Nakli Yapilan Agir Kombine immiin Yetmezlik Vakalarinda ikinci Nakil Nedeni:
Otoimmiin Hemolitik Anemi

Merve Siileyman1, Hasan Basri Cagh2, llgaz Geng2, Betiil Karaatmaca3, Alisan Yildiran4, Deniz Nazire Cagdas3, Feyzi ilhan Tezcan3
1Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagldi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Unitesi, Ankara

40ndokuz Mayis Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Unitesi, Samsun

Agir kombine immiin yetmezlik (AKiY); hiicresel immiinitede eksiklik ile karakterize, siit cocuklugu déneminde kék hiicre nakli (KiT)
yapilmazsa 6limciil seyreden bir hastaliktir. AKIY tanili hastalarda otoimmiin bulgular %17’ lere varan oranda goriilmektedir. Otoimmiin
hemolitik anemi (AHA) ise hastanin kendi eritrosit antijenlerine karsi spesifik antikorlarin olustugu ciddi seyirli bir hastaliktir. Bu yazida
RAG 2 eksikligi nedeni ile KT yapilan izlem sirasinda agir AHA gelisen bir vaka sunulmaktadir.

Hasta 2 aylikken AKIY (T-B-NK+) tanisi almis, 6 aylikken babasindan KiT yapilmistir. KiT sonrasi 6. ayda AHA gelismis, bu nedenle ¢ok
kez hastaneye yatis gerekmis, sik eritrosit transfiizyonu ihtiyaci olmus, pulse steroid ve iViG tedavileri almis, LDH yiiksekligi ve direkt
Coombs pozitifliginin devam etmesi lizerine plazmaferez tedavisi uygulanmistir.

6 yasindan beri haftada 2 kez rituksimab ve 3 haftada bir IVIG tedavisi alan hastanin; son 6 ayda 5 kez yatisi olmasi tzerine tedavisine,
otoimmiin hastalik icin siklofosfamid ve mikofenolat mofetil eklenmistir.

Direncli AHA tanisi ile izlenen hastaya HLA 10/10 uyumlu kiz kardesinden 2. kez KiT yapilma plani yapilmistir.

Agir kombine immiin yetmezlik; siit cocuklugu déneminde KiT yapilmazsa 6liimciil seyreden morbidite ve mortalitesi yiiksek bir
hastalik olup pediatrik aciller icerisinde degerlendirilmektedir. Ulkemizde akraba evliliklerinin sik olmasi nedeni ile 1/10000’e varan
oranlarda gériilmektedir. AKIY nedeni ile KIT yapilan hastalarin ge¢ dénem otoimmiin komplikasyonlari igin ¢oklu immiinsupresif
kullanimi ve transplantasyon tekrari gerekebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, kék hiicre nakli, otoimmiin hemolitik anemi

[Abstract:158] [P-035]
DOCKS Protein Ekspresyonunun Akimsitometrik Olarak Degerlendirilmesi

Tugba Esra Pekcandanoglu, Seyma Celikbilek Celik, Selda Keyik, Mehmet Ali Karaselek, Sevgi Keles,
Esra Hazar Sayar, Hasan Kapakli, Siikrii Nail Giiner, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

DOCK8 (Dedicator of cytokinesis 8) 200kD buyukliginde 48 ekzondan olusan, hiicre migrasyonu, adhezyonu, proliferasyonunda
ve hiicre iskeletinin yeniden diizenlenmesinde rol alan, DOCK180 ailesinin 11 proteininden birisidir. Bu gende olusan mutasyonlar
egzema, tekrarlayan enfeksiyonlar, alerji, maligniteye egilim ve serum Ig E yUksekligi ile karakterize bir immin yetmezlik tablosuna yol
agmaktadir. Kesin tani mutasyonun goésterilmesi ile konulmaktadir. Fakat genin buyukliGgi disindldiginde sonuca ulagsmak zaman
almakta ve bu durum tedavide gecikmeye yol agmaktadir. Akim sitometrik veya westtern blot ile protein varligginin degerlendirilmesi
ise son donemlerde kullanilan yontemlerdir. Literatlirde bildirilen mutasyonlarin ikisi hari¢ hepsinin protein kaybina neden oldugu
gosterilmistir. Bu durum bu yontemlerin givenilirligini gdostemektedir. Burada kinigiizde son iki yildir akim sitometrik yontemle DOCK8
protein ekspresyonunun degerlendirme sonuglari sunulmustur.

Yontem ve Sonuglar: Kasim 2016- Subat 2017 tarihleri arasinda DOCKS8 eksikligi 6n tanisi ile klinigimize 16 olgu basvurdu. Hasta
ve ebeveynlerinin ornekleri es zamanl saglikli kontroller kulanilarak intraseliler indirek boyama yontemi ile DOCK8 protein varlig
agisindan degerlendirildi. Hastalarin 4’tntiin hem B hem de T hicrelerinde DOCK8 proteini tesbit edilemedi. Ebevenlerde protein
ekspresyonu ise hastadan belirgin olarak yliksek fakat kontrolden duslkta.

Hicre icinde DOCKS8 protein varliginin akim sitometri veya western blot yontemi ile gosterilmesi hastalara erken tani ve tedavi
sansi vermektedir. Ayrica aile iginde tasiyicilari da bu yontemle belirlemek mimkindir. Bu sebeple klinik olarak stipheli olgularda
akim sitometrik yontemle DOCKS8 protein ekspresyonunun degerlendirilmesinin erken tani ve tedavi agisindan faydali olacagini
dislinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: DOCKS, Hiper IgE Sendromu, Primer immiin Yetmezlik

47

‘ immun_3_kitap.indd 47 @ 20.03.2017 22:31:55 ‘

[ . T



1 _____TEEEEn ®

KLINIK iMMONOLOJI
=sKONGRESI

[Abstract:161] [P-036]
Meningomyelosel, infantil nébet ve femur kingi ile presente olan bir immiin yetmezlik olgusu

Nesrin Reislil, Esra Hazar Sayar2, Tiilin Cora3, ismail Reisli2

1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya
3Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, Konya

Giris: Di George sendromu, embriyogenezis sirasinda 22q11.2’de yaklasik 3 megabaytlik bir bolgenin kaybi nedeni ile ortaya ¢ikan
bir mikrodelesyon sendromudur. insidansi yaklasik 1/4000’dir. Cok gesitli klinik tablolar ile karsimiza gikabilen bu hastalarin cogunda
hafif ve orta diizeyde immiin yetmezlik s6z konusu iken biiyiik bélimiinde kardiyak anomali vardir. Hipoparatiroidi, hipotiroidi, damak
anomalileri, dismorfik yliz gérinimu ve 6grenme guglugu daha sik rastlanan bulgular iken bobrek, goz ve iskelet sistemi defektlerine
daha az rastlanir.

Olgu: iki yasinda kiz hasta, 17 aylikken sik enfeksiyon gecirme nedeniyle basvurdu. Oykiisiinde meningomyelosel nedeniyle yenidogan
doéneminde opere oldugu, 4 aylikken nébet gecirdigi ve antiepileptik baslandig, 1 yasindan itibaren 2 kez alt solunum yolu enfeksiyonu
nedeniyle yatirildigi, 15 aylkken femur kingi gelistigi ve algiya alindigi 6grenildi. Soy gegmisinde annede 3 dusuk oldugu 6grenildi,
annede mental gerilik mevcuttu. Fizik muayenesinde kaseksi, hipotonisite, diisiik gbz kapagi, billéz burun, mikrognati, diisik kulak
saptandi. Laboratuvar tetkiklerinde; ndtropeni, lenfopeni, hipokalsemi gézlenmedi. IgM dusiikligu, Total T, yardimci ve sitotoksik T
hiicre oranlari oldukga distikti. FISH analizinde 22q11/22q13.3 bélgesine ait delesyonu saptanan ve tekrarlayan alt ve Ust solunum
yolu enfeksiyonlari olan hastaya antibiyotik proflaksisi ve IVIG replasmani baglandi.

Sonug: Olgumuz, Di George Sendromu vakalarinin her zaman kardiyak anomali ve hipokalsemi ile erken donemde gelmeyebilecegini,
stk enfeksiyon 6ykiisi ve dismorfik bulgulari olan vakalarda bu sendromun akilda tutulmasi gerektigini vurgulamak igin sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Di George Sendromu, Sendromik immiin YetmezIik

[Abstract:163] [P-037]
Bronsiektazi ve Kronik Karaciger Hastaligi Gelismis CD40 Eksikligi Olgusunda Basarili Kemik iligi Nakli

Candan islamoglu, Sevgi Bal, Sule Haskologlu, Meltem Arikan, Esin Figen Dogu, K. Aydan ikinciogullari
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Hiper IgM sendromu Tip 3 olarak da bilinen CD40 eksikligi, otozomal resesif gecis gosteren, kombine immiin yetmezlik klinigi ile
seyreden bugline kadar 17 hastada tanimlanmig nadir bir primer immin yetmezlik hastaligidir. Bu ¢alismada CD40 eksikligi tanisi alan,
bronsiektazisi ve tekrarlayan kist hidatik enfeksiyonuna bagli kronik karaciger hastaligi gelismis bir vakada basarili hematopoetik kok
hicre nakli sunulmaktadir.

Olgu:

12 yasinda kiz hasta pnémoni nedeniyle yatirildig1 dis merkezde serum immunglobulin degerlerinin disik bulunmasi lizerine primer
immiin yetmezlik dntanisiyla klinigimize yénlendirildi. Oykiisiinden; kiigtikligiinden beri tekrarlayan pnomoni ataklari ve intravenéz
antibiyotik alma hikayesi oldugu, 4 yasinda ve 8 yasinda iken kist hidatik enfeksiyonu nedeni ile opere edildigi, 1 ay dnce pnémoni
nedeniyle yatisi sirasinda pnomocystis carinii enfeksiyonundan siiphelenildigi, akciger gorintiilemesinde sag (st ve orta lobda
bronsiektazi saptandigi, karaciger enzim ylksekliginin kronik karaciger hastali§ina baglandigi 6grenildi. Soygecmisinde es akrabaligi
mevcuttu. Hastanemizde yapilan tetkiklerinde flow sitometri ile CD40 ekspresyonu saptanamayan hasta CD40 eksikligi tanisi aldi.
Karaciger biopsisinde minimal-hafif siddette inflamasyon bulgulari saptandi. Tetkik sonuglari ile birlikte tekrarlayan kist hidatik
enfeksiyonlarina sekonder kronik karaciger hastaligi olarak degerlendirildi. Aile i¢ci doku gurubu taramasinda babasi ile tam uyumlu
oldugu saptanan Treosulfan 42 g/m?, Fludarabine 150 mg/m? den olusan hazirlama rejimi verilerek babasindan periferik kék hiicre
nakli yapildi. Nakil sonrasi hastanin +12. gliniinde tombosit,+18. glinlinde myeloid engraftmani oldu. Su anda +57. glinlinde olan hasta
%98 dondr kimerizmi ile izlenmektedir.

Sonug:

Hiper Ig M sendromlarinin kombine immun yetmezlikle giden tiplerinde hematopoetik kok hiicre nakli tek kiratif tedavi segcenegidir.

Anahtar Kelimeler: Hiper Ig M Sendromu, Brongsiektazi, Kronik Karaciger Hastaligi
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[Abstract:165] [P-038]
Zap 70 eksikligi olan bir olguda agir otoimmiinite

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

Girig: ZAP-70 eksikligi tekrarlayan viral, bakteriyel ve firsatgi enfeksiyonlarla seyreden bir kombine immin yetmezlik tipidir. ZAP70
T hicre aktivasyonu igin gerekli sinyal iletim molekullerinden biridir. Burada otoimmiin hemolitik anemi, immiin trombositopenik
purpura, T hiicreli ‘buylk hiicreli graniilositik [6semi’ (TCLGL) gelisen ZAP-70 eksikligi tanisi alan kombine immiin yetmezlikli bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu: Aralarinda akrabalik bulunan anne-babanin 1 yasindaki erkek gocugu direngli otoimmiin hemolitik anemi, immin
trombositopenik purpura, rekirren otit ve 6kstirik nedeniyle basvurdu. Trombositopeni, otoimmiin hemolitik anemi (direct Coombs
+3) ve splenomegalisi (3 cm), intrakraniyal kanamasi saptanan hastaya rituksimab verildi, 2,5 yasindayken splenektomi yapildi, ancak
fayda gormedi. Bakilan immiinolojik testlerde disik CD4, yiksek CD8 ve CMV pozitifligi saptandi (Tablo 1). Gansiklovir tedavisi ve
direngli trombositopeni icin IVIG’le plazmaferez tedavileri aldi. Bisitopeni icin yapilan kemik iligi aspirasyonunda (KiA) eritroid hipoplazi
saptandi. Klonalite testinde T hiicre reseptoriigamma bolgesinde (TVG5+J17 and VGC2+J17) oligoklonalite saptandi. TCLGL tanisi alip
4 kir kemoterapi aldi, izlemde jeneralize eritemat6z makilopapular dokiintl gelismesi Gzerinde yapilan deri biyopsisinde graft versus
host disease (GVHD) ile uyumlu perivaskiiler CD3 ve CD8 pozitif T lenfositler gorilda. Takibinde agir sepsis nedeniyle entiibe edilen
hasta kaybedildi. Yapilan molekiler analizi ZAP-70 eksikligiyle uyumlu bulundu.

Tartisma/Sonug: Otoimmin sitopeni ve hematolojik maligniteler, rekiirren bakteriyel ve viral enfeksiyonlar, lenfopeni ve anormal
lenfosit altgrubu analizi olan hastalarda PiY diisiiniilmelidir. ZAP-70 bilinenin aksine vakamizda da gériildiigi gibi disiik CD4 seviyesi,

[ . T

otoimm{in ve malign hastaliklarla da prezente olabilir.

Anahtar Kelimeler: ZAP 70, T hiicreli ‘biiyiik hiicreli graniilositik I6semi’ GVHD

Hastanin demografik ve klinik bulgulari
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Semptolarin baglangig yasi (ay) 10

Bagvurudaki ya (ay) 3

Bagvurudaki ya (ay)

Enfeksiyonlar Otitis media, pnémoni
Tam kan sayimi (CBC)

Hemoglobin (g/dl) 7*

Lékosit (/mm?) 4500

Trombosit (/mm?) 47000*

Absolii lenfosit sayisi (/mm?) 1100 (1700-6900)
Absolii nétrofil sayisi (/mm?3) 3100

Serum immunglobiilinleri

IgA (mg/dI) 152 (26-296)

19G (mg/dl) 3560 (604-1941)
IgM (mg/dl) 161 (71-235)
Total IgE (IU/ml) 24,7

Lenfosit subsetleri (%/sayi) (/ul)

cD3

83%/913 (43-76%) (900-4500)

cD4 18%/198 (23-48%) (500-2400)*
cp8 64%/704 (14-33%) (300-1600)
CD16-56 6%/66 (4-23%) (100-1000)*
cp19 10%/110 (14-44%) (200-2100)*

Lenfosi transformasyonu

Kontrole gére diisiik

Mutasyonu

Missense ZAP 70 mutasyonu
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[Abstract:166] [P-039]
Bes aylik eklem sisligi ile prezente olan bir kombine immiin yetmezlikli hastada Parvoviriis enfeksiyonu
sonucunda geligen eritroid seri hipoplazisi

Pinar Giir Cetinkaya, Aysegiil Hicdurmaz, Hakan Altindad, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dal

Giris: Parvovirus B19 eritroid onciillerde replike olan DNA virtsidir. Cocuklarda siklikla karakteristik dokiintliyle prezente olmaktadir.
Artropati, gegici aplastik kriz ve saf kirmizi kiire aplazisi (PRCA) gérilebilir. Tedavi; kan transfiizyonuna ilaveten kroniklesen vakalarda
immunsupresifler; immin yetmezligi olanlardaysa IVIG'dir. Burada Parvovirtise bagli PRCA igin IVIG tedavisi alip diizelen kombine
immun yetmezlik vakasi sunulmustur.

Olgu: Anne-babasi akraba olan, ikiz esi 5 aylikken CMV pndmonisinden kaybedilmis 17 yasinda erkek hasta ayak bileklerinde sislik,
yliziinde solgunluk sikayetiyle bagvurdu. 5 ayliktan beri tekrarlayan pnémoni, gegirilmis CMV enfeksiyonu nedeniyle arastirilip KiY
tanisiyla ayda bir 400 mg/kg’dan IVIG almaktaydi. 12 yasindayken hepatosplenomegaliyle basvurdugunda Hodgkin lenfoma tanisiyla 6
kiir ABVD/COPP kemoterapisi almis, 4 yildir tedavisiz izlenmekteydi.

Son basvurusunda solukluk/eklem sikayeti nedeniyle bakilan tetkiklerinde; hemoglobin 4,9 g/dl, C-reaktif protein 7 mg/L, eritrosit-
sedimentasyon-hizi 21 mm/saat, Parvovirus PCR 49939574244 kopya/mL idi. Hemoliz bulgusu, trombositopeni, I6kopeni yoktu;
retikllosit sayisi disikti. 2 kere eritrosit transflizyonu; ardindan 1. giin 1 gr/kg, 3 glin boyunca da 500 mg/kg/giin IVIG verildi.
Hemoglobini 4 gliniin sonunda 10,5 g/dl’ye yiikseldi. Sonrasinda haftalik 400 mg/kg IVIG’le izlendi. PCR 1293 kopya/mL’ye gerileyince
IVIG 2 haftada bir devam edildi. 4. ayin sonunda PCR 378 kopya/mL, hemoglobin 14,3 g/dl idi. IVIG tedavisi 2 haftada bir 400 mg/kg
olacak sekilde diizenlendi, Parvovirus PCR negatiflesen kadar 2 haftada bir verilmesi planlandi.

Tartisma/Sonug:

immiinsiiprese hastalarda akut gelisen anemide “Parvoviriis B19” enfeksiyonu 6zellikle disiinilmelidir. imminsiiprese hastalarda
relapslari ve kroniklesmeyi engellemek igin IVIG tedavisinin diizenli olarak Parvoviriis DNA’sinin negatiflesene kadar verilmesi gerektigi
gosterilmistir. Hasta sayisi vaka raporlari ile sinirli oldugundan etkin tedavi igin belirlenmis standart bir protokol bulunmamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Parvoviriis, Kombine immiin yetmezlik, IVIG, Saf eritroid seri hipoplazisi

Hastanin demografik 6zellikleri ve laboratuvar parametreleri

Semptomlarin baslangig yasi (giin) | 15

[ . T

Bagvuru yasi (ay) 5

Enfeksiyonlar Rekiirren pnémoni

Tam kan sayimi (CBC) Parvoviriisenfeksiyonubaglangicinda/Son vizit(3 ay sonra)
Hemoglobin (g/dl) 4,9/14,2

Lékosit (/mm?) 4800/7700

Trombosit (/mm?) 480000/235000

Absolii lenfosit sayisi (/mm?)

1700 (1300-2800)/2000 (1300-2800)

Absolii nétrofil sayisi (/mm?)

3000/5200

Serum immiinoglobiilinler

IgA (mg/di) 162 (139-378)
19G (mg/d) 1350 (913-1884)
IgM (mg/d) 25,8 (88-322)
Total IgE (IU/ml) <1,00
Lenfosit subset (%/sayi) (/ul)
CcD3 88 (55-83)

1490 (700-2100)
CD4 22 (28-57)

308 (300-1400)
cD8 64 (10-39)

1088 (200-900)
CD16-56 1(7-31)

17 (90-600)
€D 19 8(6-19)

136 (100-500)
TCR alfa-beta 76%
TCR gamma-delta 11%
CD 45 RA 35%
CD 45 RO 70%

Lenfosit transformasyonu

Kontroliin 1/3ii

Mutasyon Saptanamadi
Serum CMV PCR ilk gelis (5 aylikken)/Son vizit (17 yas)
£n 342 kopya/mL/Negatif
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[Abstract:167] [P-040]
DOCKS Eksikligi ile Takip Edilen Dort Hastada Kok Hiicre Nakli

Merve Siileyman1, Biilent Baris Kuskonmaz2, Deniz Nazire Cagdas3, Ozden Sanal3, Duygu Uckan2, Feyzi ilhan Tezcan3
1Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagldi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Hematoloji Unitesi, Ankara
3Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Unitesi, Ankara

DOCKS eksikligi; primer immiin yetmezlik(PiY) olan hiperimmiinglobulin E sendromunun otozomal resesif formudur. Hastalarda
tekrarlayan enfeksiyonlar, yiksek IgE seviyeleri, eozinofili, atopik dermatit, astim ve gida allerjisi goriilmekle birlikte malignite orani
%17’ye varmaktadir. Bu hastalar icin tek kiiratif tedavi secenegi kok hiicre naklidir(KiT).

Bu calisma; DOCKS eksikligi olan, HLA uyumlu kardeslerinden Mart 2011 ve Mayis 2014 tarihleri arasinda KiT yapilan, yaslari 1,5, 6,8,
7,8 ve 15,8 olan 4 hastayi igermektedir.

Hastalar klinik olarak degerlendirildiginde; egzema ve solunum yolu enfeksiyonu hepsinde olup 3 hastada gida alerjisi, 2 hastada
molluscum contagiosum ile bronsektazi, 1 hastada giardiazis, sklerozan kolanjit, portal hipertansiyon, inflamatuar bagirsak hastalgi,
1 hastada ise AML mevcuttu.

Hazirlik rejimi olarak 3 hastada busulfan temelli miyeloablatif rejim, AML gelisen 1 hastada ise melfalan, fludarabin ve anti-timosit
globilin(ATG) kullanildi. Graft versus host hastaligi profilaksisi igin siklosporin A ve metotreksat kullanildi. Hastalar tek kisilik hepafiltreli
odalarda yatislari siiresince izlendi; asiklovir, trimetoprim sulfametoksazol, flukonazol profilaksileri ile iVIG tedavisi aldilar.
Transplant sonrasi donemde; tim hastalarda engraftman gergeklesti. 3 hasta sag kalirken AML gelisen hasta kaybedildi.

Hastalarin IgE diizeylerinde diislis goriildi, egzema ve molluscum contagiosum tamamen diizeldi. Gida allerjisinin 2 hastada diizeldigi
gorildi. Sklerozan kolanjiti olan hastada karaciger fonksiyon testleri normal sinirlarda izlendi, inflamatuar bagirsak hastaligina iliskin
bulgular kayboldu. Bronsektazisi olan hastalarda akciger ile ilgili komplikasyonlar gérilmedi.

Sonuc olarak; DOCKS eksikligi olan hastalar icin KiT tek kiratif tedavi secenegidir. Bu nedenle komplikasyonlar gelismeden, miimkiin
olan en kisa zamanda KiT planlanmalidir. PiY de KiT icin ideal hazirlik rejimi heniiz tanimlanmamis olmakla birlikte miyeloablatif rejim
kullaniminin basarili sonuglar dogurdugu gorilmustir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS8 eksikligi, kék hiicre nakli

[Abstract:176] [P-041]
Parsiyel DiGeorge Sendromu: Olgu Sunumu

@ Ziilfikar Akelmal, Ayse Derya Bulus2, Deniz Giiloglu3 @
1Ankara Kegiren Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Ankara
2Ankara Kegiren Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi Bilim Dali, Ankara

DiGeorge sendromu, noral krest gelisim ve migrasyon defekti sonucu ortaya ¢ikan bir tablodur. Klasik olarak; dismorfik yliz gériinim{,
damak defektleri, hipoparatiroidi, kardiyolojik anomaliler, timus hipoplazisi ve 6grenme gii¢ligi gibi bulgularla taninsa da, farkh
tablolarla da prezente olabilir. Burada belirgin dismorfik bulgusu olmayan bir olgu sunulmaktadir.

6.5 yasindaki kiz cocuk, tekrarlayan pnémoni ve vizing ataklari nedeniyle Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari poliklinigine getirildi.
Oykisii derinlestirildiginde, ortalama yilda 5-6 defa 6ksiriik, hirilti, nefes darligi ve ates yakinmalari oldugu, yenidogan déneminden
beri hipokalsemi ile izlendigi, kalsitrol ve kalsiyum destegi aldigi, ayni zamanda 6grenme gugligl icin 6zel egitim aldigi 6grenildi.
Fizik degerlendirmesinde, gelisimi normal, belirgin dismorfik bulgusu yoktu. inspeksiyonda biilbéz burun ve gocugun iletisim kurmada
isteksizligi dikkati cekti. Laboratuvar degerlendirmesinde; toplam lenfosit sayisi 1924 /mm3, serum kalsiyum 9.6 mg/dL, fosfor 5.6 mg/
dL, parathormon diizeyi 10 pg/dL idi. immiinolojik tetkiklerinde serum IgA diizeyi 169 mg/dL (70-303), IgG 1021 mg/dL (764-2134),
IgM: 65 mg/dL (69-387) ve total serum IgE 8.6 IU/ml idi. Periferik kan lenfositlerinde CD3, CD4, CD8 ve CD19 ylzdeleri yasina gore
normal aralikta, fitohemaglutinin ile uyariimis lenfosit aktivasyon yaniti disik saptandi (CD3+CD25+: % 63 (46-88) ve CD3+CDCD69+:
% 41 ( 50-76)). FISH incelemesinde 22q11.2 ‘de delesyon saptanan hasta parsiyel DiGeorge sendomu tanisi ile takibe alindi.

DiGeorge sendromu her zaman tipik klinik bulgularla prezente olmayabilir. Klinik bulgularin gesitlilik gosterdigi bu sendrom hipokalsemi,
o6grenme glicliigu, tekrarlayan enfeksiyonlar, konjenital kalp defekti gibi klasik bulgulardan bir veya ikisinin birlikte oldugu durumlarda
da akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge sendromu, hipokalsemi, biilb6z burun
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[Abstract:177] [P-042]
AD-HIES: STAT3 Mutasyonlu iki Kardes Olgu

Esra Hazar Sayarl, Hasan Kapakli1, Yesim Arslan2, Sevgi Keles1, Siikrii Nail Giiner1, Talal Chatila3, ismail Reisli1
1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji immiinoloji BD, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Pediatri AD, Konya

3Harvard Medical School, Division of Immunology, Boston, USA

Giris: Hiper IgE sendromu(HIES),IgE yiiksekligi,egzema,tekrarlayan cilt abseleri ve solunum yolu enfeksiyonlari ile karakterize primer
immin yetmezliktir.Otozomal dominant formu STAT3 mutasyonuna bagl gelisir ve ek olarak bag dokusu,iskelet,vaskiiler ve dental
anomaliler eslik edebilir.

Amag: Klinigimize HIES klinigiyle bagvuran ve STAT3 mutasyonu saptanan olgu ve klinik bulgulari gelismeden ayni mutasyon saptanan
kardesi sunuldu.

Olgu 1:11 yas kiz hasta,klinigimize 5 yasinda iken 6 ayliktan itibaren olan viicutta kasinti,kizarikhk, dékuntd,sirtta,bas bolgesinde ve
gluteal bolgede tekrarlayan yaralar ile basvurdu. Alerji ilaglarina kismi yanit oldugu ifade edilen hastanin degerlendirmesinde, cilt
kurulugu,gluteal bélgede dermatit,Ig E yiiksekligi (1280 1U/ml) saptandi.Cilt biyopsisinde eozinofil varliginedeniyle atopik dermatit olarak
degerlendirildi.Cilt prick testlerinde duyarhlik saptanmadi.Oykiisiinde tekrarlayan bronsitleri olan hastaya inhaler steroid,antibiyotik
proflaksisi baslandi.IgE degerinde yasla birlikte artis gbzlenen, tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu, cilt abseleri olan,Hiper IgE
skoru 33 olan hastada Hiper IgE Sendromu diistinlildi. Genetik analizde STAT3 (Exon 13: ¢.1151, T-- >A) mutasyonu saptandi.

Olgu 2:3 yasinda kiz hasta,ilk olgunun kardesi olan hasta ablada saptanan mutasyon nedeniyle 3 aylikken degerlendirildi.1 aylikken
yanaklarda dokilntisi oldugu,cildiye tarafindan lokal steroid baslandigi ve geriledigi 6grenildi.3 aylikken alina tetkiklerinde IgE degeri
normaldi fakat eozinofilisi mevcuttu. Cilt prick testinde yumurta beyazi ve sarisina alerji saptandi. HIES 18 olan hastaya ailede saptanan
mutasyon nedeniyle genetik analiz yapildi ve ablasi ile ayni STAT 3 mutasyonu saptandi.Takiplerinde IgE degerleri 20.900 IU/ml’ye
kadar yUkselen,tekrarlayan bronsiyolitleri olan hasta yumurta eliminasyon diyeti,antihistaminik,nemlendirici,antibiyotik proflaksisi ile
takip edilmektedir.

Sonug: Hastalar alerji polikliniklerine egzema,besin alerjisi ile basvurup takiplerinde IgE degerlerinde yiikselme saptanan hastalara
Hiper IgE skoru yapilarak,Hiper IgE Sendromu agisindan da degerlendirilmeleri gerekliligini vurgulamak igin sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgE Sendromu, STAT3, Egzema

[Abstract:188] [P-043]
Parvovirus Viremisine Eslik Eden CD19, CD20 Disukliagi

Kamil Sardarli, Fadime Yigit, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Parvovirus b19 Parvoviridia ailesine ait olup, solunum, yakin temas, transplasental yollarla bulasabilir.

immiinkompetan kisilerde eritema infeksiyozum, ates, nezle, gastrointestinal semptomlara sebep olabilir. Eriskinlerde kiiciik eklemleri
tutan simetrik artropati, hemolitik hastaligi olanlarda gegici aplastik kriz, nétropeni ve trombositopeniye sebep olabilir.

Olgu: Ug aydir araliklarla 40*'ye ¢ikan atesi olan 13 yasindaki kiz hastanin antibakteriyal tedaviye ragmen atesi diismemis. Nedeni
bilinmeyen ates acisindan arastirilmak icin hastanemize basvurdugunda Hb 5.6 g/dl, ESH 96 mm/saat, CRP 4.39 mg/dl olan hastaya
eritrosit slispansiyonu verilmis. BOS, idrar, gaita kilturlerinde ireme olmadi, periferik kanda bakilan Parvoviriis PCR sonucu pozitif
bulundu, kemik iligi biyopsisi yapildi. Kemik iligi materyalinde Parvoviriis PCR pozitif bulundu.

Hastanin yatisi sirasinda sag dirseginde artrit; dizlerinde agri vardi. Daha sonra dizlerinde, el bileginde artrit gelisti. WBC 10-20.000/
mm3 ve lenfosit diizeyi 700-3700/mm3 arasinda seyreden hastanin lenfosit altgruplarinda CD19, CD20 dusukluginiin parvovirusa
ikincil olabilecegi distinuldi.

Hastanin gezici artriti icin prednizolon baslandi. Iimmiinomodiilatuar dozda IVIG tedavisi verildi. Tedaviden sonra ESH, CRP’ninde
diizelme olan hasta taburcu edildi. CD19, CD20 degerleri 2yil icinde normale ulasti, eklem agrisi tekrarlamadi.

Tartisma: Hipogamaglobulinemi bircok sebebe sekonder olarak karsimiza gikabilmektedir.

Hastamizda hipogamaglobulinemi ile CD19, CD20 diizeylerindeki disuklik Parvovirus enfeksiyonuyla eszamanl gorilmds, takipte
dizelmistir. Bu nedenle bulgularin Parvovirus enfeksiyonuna sekonder immiin supresyona bagh ortaya ¢iktigi distinulmdstir.

Anahtar Kelimeler: B hiicre baskilanmasi, Parvovirus b19
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[Abstract:195] [P-044]
Hiperimmiinglobulin E sendromu tanisi ile izlenen ii¢ olguda Zinc-finger-transkripsiyon-faktorii
ZNF341 eksikligi

Siikrii Cekig, Yasin Karali, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin
Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

Girig: Bu ¢alismada; hiperimmiinoglobulin E sendromu fenotipik 6zelliklerini tasiyan ve ZNF341 defekti gdsterilen olgularin incelenmesi
amagclanmistir.

Materyal-Metod: Calismaya anne babalari arasinda 1. derece kuzen evliligi olan 3 kiz kardes alindi. Veriler olgularin dosyalari geriye
donuk taranarak elde edildi.

Bulgular: Olgu 1, 36 yasinda, olgu 2 ve olgu 3 ise sirasiyla 27 ve 17 yaslarinda idi. Prematirite nedeniyle eks olan bir erkek kardeg
disinda ailede bilinen hastalik 6ykusii yoktu. Egzama ve tekrarlayan deri enfeksiyonlari her ¢ olgunun ortak basvuru yakinmasi iken,
fenotipin en agir oldugu olgu 1’de bunlara ek olarak; sol iliopsoas apsesi, tekrarlayan deri herpes enfeksiyonlari, sik otit, isitme azlg
ile sik alt ve list solunum yolu enfeksiyonlari vardi. Fizik muayenede; yaygin egzama ve yiiksek damak her Ug¢ olguda, makrognatizm
olgu 1 ve 2 de, maksiller hipoplazi ve isitme azligi ise sadece olgu 1’de saptandi. Patolojik laboratuvar bulgulari olgu 1’de; total IgE
yuksekligi (13916U/L), IgG2 eksikligi (186mg/dl), CD4 dusukligu (%19), CD8 yuksekligi (%64), olgu 2’de; total IgE yuksekligi (2507U/L),
IgM disuklGgu (54.8mg/dl), olgu 3’de ise; total IgE yiiksekligi (4578U/L) ve eozinofili (700/mm3) idi. Olgularin genetik incelemeleri
sonucunda ZNF341 geninde ekson 8’de homozigot nonsens mutasyon saptandi (c.1156C>T)( Grimbacher lab). Ogu 1’e IgG alt grup
eksikligi ve tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar nedeniyle intravenéz imminoglobulin baslandi. Olgu 1’de 4 yil 6nce sol nazal
kavite yerlesimli malign kiiglik hiicreli timor saptandi.

Tartisma ve Sonug: Bu ¢alisma zinc finger defekti ile hiper IgE sendromu iligkisini gosteren Tirk hastalardaki ilk ¢galismadir. Benzer
genetik ve gevresel 6zelliklere sahip olsalar da olgularin fenotipik 6zellikleri oldukga degiskenlik gdsterebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgE, zinc finger, ZNF341

[Abstract:125] [P-045]
Saglikl gocuklarda ve eriskinlerde lenfosit alt gruplari referans degerleri

Ozge Bescil, ismail Ogiiliirl, Dilek Cicekkékiil, Ayca Kiykim1, Ercan Nainl, Perran Boran2, Eren Ozek3, Ahmet Ozenl, Safa Baris1,
Elif Karakog Aydiner1

1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul

2Marmara Universitesi, Sosyal Pediatri Bilim Dall, istanbul

3Marmara Universitesi, Neonataloji Bilim Dali, istanbul

Girig: Lenfositlerin immiinfenotiplemesi immun yetmezlik, lenfoproliferatif hastaliklar ve otoimmun hastaliklar gibi immunolojik ve
hematolojik hastaliklarin tanisinda, siniflandiriimasinda ve seyrini 5ngérmede 6nemli bir yer tutmaktadir. Cevresel faktorler, antijenik
uyarilar, etnik farkhliklar, ginimuzdeki asilama programlari ve laboratuvar bazindaki degiskenliklerden etkilenen bu hiicrelerin her
yas grubu icin dogru ve giincel referans ylizde oranlarinin ve mutlak degerlerinin bilinmesi patolojik durumlarin belirlenmesi agisindan
hayati 6nem tasimaktadir.

Gereg-Yontem: Galismamizda saghkli, hastanemize basvuran bebek, ¢cocuk, adolesan ve personel ¢alismamizin evreni olarak segildi.
Literatlrdeki yayinlar incelenerek omir siresinin 10 yas araligina bolinmesini takiben t tablosundan faydalanarak biyik adetler
kanuna gére minimum katilimci sayisi grup basina 30 olarak belirlendi. Galismamiza toplam 297 kisi alindi. Gruplar toplam sayi, yas ve
cinsiyetlerine gore homojen bir dagilim gosterdi. Katiimcilardan alinan érneklerden tam kan sayimi ile es zamanli olarak akan hiicre
oOlgerile T, B ve NK hiicre oranlari belirlendi ve T, B lenfosit alt hiicre tipleri analiz edildi.

Bulgular: Bulgularimiz degerlendirildiginde belirlenen yas araliklarina ait lenfosit alt gruplarinin ylizde oran ve mutlak degerler igin
referans araliklari tablolar egliginde ve persentilleri grafikler esliginde olusturuldu.

Sonug: Bulgularimiz genel olarak énceki ¢alismalarla benzerlik gostermekle beraber lenfosit alt gruplari kapsaml olarak, lilkemize
0zgl, pratik kullanima elverisli ve tiim yaslara ait veriler elde edilerek burada ilk kez sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiinfenotipleme, lenfosit, mutlak deger, referans deger, yiizde oran
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[Abstract:154] [P-046]
Farkli immiinolojik hastaliklarda CD4+CD45RA+CD31+ naive T hiicre diizeylerinin degerlendirilmesi

Sanem Akarcan, Elif Azarsiz, Neslihan Edeer Karaca, Mehmet Durmuscan, Birgiil Ergiin, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir

Timopoezin gergeklestigi yer olan timus yasla birlikte involusyona ugrasa da yetiskin hayatta fonksiyonu devam eder. T hiicrelerdeki
TCRyeniden diizenlenmesi sirasinda sitoplazmaya salinan “T-cell receptor excision circles” (TRECs), timustaki Giretim yetenegi hakkinda
bilgi verir. CD4+CD45RA+CD31+ naive T hiicreler yasla birlikte sayilari azalmakla birlikte yliksek TREC diizeylerine sahip olan “recent
thymic emigrant” (RTE) hiicrelerdir.

Ege Universitesi Pediatrik immiinoloji Laboratuvar’nda 2016 yilinda ayrintili lenfosit alt gruplarinin calisildigl 66 hasta (38 erkek,
28 kiz) incelendi. Yakinma yasi 15.7+29.1 (0-156), basvuru yasi 29.7+40 (0-197), test yasi 37.1+45.9 (0-240) aydi. Degerlendirilme
nedenleri tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari (%43.9), dokinti/alopesi (%10.6), kardiyopati (%7.6), norolojik bulgular (%7.6),
buyime geriligi/kronik ishal (%6.1), sepsis (%6.1), hematolojik bulgular (%6.1), ates (%4), lenfadenopati/abse (%3), digerleriydi (%4).
Hastalarin %66’sinda sik enfeksiyon mevcutken; %67.2’sinde hospitalizasyon, %29.7’sinde yogun bakim gereksinimi olmustu. Klinik
ve laboratuvar verilere gére tanilar: Kombine immin yetmezlik (%31.8), humoral immun yetmezlik (%25.8), kardiyopati (%12.1),
metabolik hastalik (%7.6), genetik sendromlar (%6.1) ve digerleriydi (%15.2).

CD31+naive T hiicre-RTE oran ve sayisi ile yas arasinda negatif korelasyon mevcuttu. Sik enfeksiyonu olan hastalarda RTE daha diislikt.
Kardiyopati grubunda CD3 humoral ve kombine immiin yetmezlik gruplarina goére; RTE ise humoral immun yetmezlik grubuna gore
daha dislkti. Humoral ve kombine immiin yetmezliklerde CD3 benzerken, RTE kombine grupta daha distiktl. Opere olan kardiyopatili
hastalarda olmayanlara goére CD3 ve RTE daha distkt.

CD31+naive T hiicre oranlari 6zellikle kombine immiin yetmezliklerin tanisinda yararl ve akimsitometre ile kolay calisilabilen bir
parametre olarak TREC e alternatif olarak kullanilabilir. Ozellikle kardiyopatili ve kombine immiin yetmezlikli homojen hasta gruplariyla
yapilacak prospektif, daha genis calismalara gereksinim vardir.

Anahtar Kelimeler: kombine immiin yetmezlik, CD31, recent thymic emigrant

[Abstract:93] [P-047]
Agir Kombine immiin Yetmezlikli Hastada immiin Rekonstitiisyon inflamatuar Sendrom (iRiS)

Dilara Fatma Kocacik Uyguni, Vedat Uygun2, Hayriye Daloglu3, Seda Irmak Oztiirkmen3, Giilsiin Tezcan Karasu4, Volkan Hazar4,
Akif Yesilipek2

1Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk immiinoloji ve Alerji Béliimii

2Bahgesehir Universitesi Medical Park Antalya Hastanesi, Pediatrik Kemik iliGi Nakil Unitesi

3Medical Park Antalya Hastanesi, Pediatrik Kemik iligi Nakil Unitesi

4Bahgesehir Universitesi Medical Park Géztepe Hastanesi, Pediatrik Kemik iligi Nakil Unitesi

immiin Rekonstitiisyon inflamatuar Sendrom (Immune reconstitution inflammatory syndrome, iRiS) cogunlukla HIV infekte
hastalardaki antiretroviral tedavi sonrasi immun yeniden yapilanma déneminde ortaya ¢ikan bir sorundur. Agir kombine immun
yetmelikli (AKiY) hastalarda kemik iligi transplantasyonu (KiT) sonrasi daha &nce belirti gdstermemis firsatgi enfeksiyonlar sonrasi
da karsimiza cikabilmektedir. Bu sunuda KiT ve Donér Lenfosit inflizyonu (DLi) sonrasi IRIS gelisen AKiY’li olguyu sunmayi amacladik.
iRiSin neden olarak gelistigi tam olarak anlagilamamisken calismalarin bir kismi T hiicre iliskili nedenleri 6ne siirerken, digerleri sitokin
ve non-T hiicreleri suglamaktadir. Bizim olgumuzda gelisen reaksiyon T hiicre iligkili nedenlere destekler niteliktedir. BCG asili olgularda
KiT ve DLi sonrasi iRiS gelisebilecegi akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: iRiS, Kombine immiin YetmezIlik, Transplantasyon
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[Abstract:90] [P-048]
X'e bagh immiin yetmezlik-Poliendokrinopati-Enteropati (IPEX) fenotipinde basvuran ve yeni tanimlanan
LRBA defekti saptanan 2 kardes olgu

Neslihan Edeer Karacal, Sanem Akarcanl, Ezgi Ulusoy1, Elif Azarsiz1, Ayca Aykut2, Ozgiir Cogulu2, Funda Ozgeng1,
Deniz Karapinar1, Yesim Aydinok1, Eleonora Gambineri3, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiilerl

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

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

3”Anna Meyer” Children’s Hospital, Department of Haematology-Oncology, BMT Unit, Floransa, italya

Lipopolisakkaride duyarli beige-benzeri protein (LRBA) hematopoetik, noéral, gastrointestinal ve endokrin gibi bircok dokuda
eksprese olan sitozolik proteindir. Genetik defektlerinde lenfositlerde reseptor internalizasyonunda, T ve B hiicre aktivasyonunda,
immunglobulin sentezinde bozukluklar olabilmektedir. LRBA eksikliginde hipogammaglobulinemi, inflamatuar barsak hastaligi benzeri
enteropati, otoimmiinite, hepatosplenomegali goriilebilmektedir.

Aralarinda ikinci derece akrabalik olan anne-babanin ikinci ¢ocugu olarak dogan ve ilk kez 3.5 yasinda iken 1 yasindan itibaren
baslayan kronik ishal yakinmasi ile basvuran olgudaki pozitif bulgular biyime geriligi, lenfoproliferasyon, hepatosplenomegali,
hipogammaglobulinemi, direkt coombs test pozitifligi, kronik glomerilonefrit, kompanse hipotiroidi, kolon biopsisinde kriptit ve kript
abseleriydi. Olgu X’e bagl immiin yetmezlik-poliendokrinopati-enteropati (IPEX) sendromu 6n tanisi ile izleme alindi ve dizenli IVIG
replasmani, antibiyotik, antifungal proflaksi ve kortikosteroid tedavisi diizenlendi. incelenen FOXP3 geninde mutasyon saptanmadi.
ilk olgudan yaklasik 4 yil sonra hastanemize bagvuran 8 yasindaki erkek kardesindeki pozitif patolojik bulgular ise 1 yasindan itibaren
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu, lenfoproliferasyon, hepatosplenomegali, immiin hemolitik anemi ve immiin trombositopenik
purpura, proteiniri, duodenit ve aralikli ishaldi. Olgularin klinik verileri Tablo-1’'de gdsterilmektedir.

Her 2 erkek kardeste ekzom sekans analizinde LRBA geninde prematiire stop kodona neden olan homozigot c.2496C>Ap.Cys382*
mutasyonu saptandi. Anne babanin heterozigot oldugu gosterildi.

LRBA defekti ozellikle tekrarlayan enfeksiyonlar, kronik ishal, otoimmunite, hepatosplenomegali ile ortaya ¢ikan bir hastalik olup
yaygin degisken immiin yetmezlik, IPEX sendromu ve otoimmiin lenfoproliferatif sendrom 6n tanisi ile izlenen olgularda da mutlaka
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: LRBA, otoimmiinite, enteropati, endokrinopati

LRBA eksikligi saptanan 2 olgunun klinik verileri

[ . T

Olgu 1 Olgu 2

Yas 10 11
Semptomlarin baslangig yasi 1 1
Dismorfik bulgu Diisiik kulak, hipertelorizm | (-)
Biiyiime-gelisme geriligi (+) (-)
Tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari | (+) (+)
Hepatosplenomegali (+) (+)
Lenfoproliferasyon (+) (+)
Endokrin tutulum Hipotiroidi (-)
Gastrointestinal tutulum Kolit ve duodenit Duodenit

Renal tutulum

Kronik glomeriilonefrit

Fokal segmental glomeriiloskleroz

Otoimmiin hemolitik anemi/

(-)

(+)

trombositopeni

Direkt coombs test pozitifligi 2+ 3+

19G 464 mg/dl 1020 mg/dI
IgM 77 mg/dl 226 mg/dI|
IgA <6 mg/dI| 62.3 mg/dl
IgE 0,12 kU/L 0,01 kU/L
CD3 % 87 76

CD19 % 4 21
CD3+CD4+% 59 35
CD3+CD8+% 24 33
CD3-CD16/56+% 4,3 2
CD3+CD4-CD8-TCRaf3+% 0,39 0,7
CD4+CD25+Foxp3+% 1,38 0,7
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[Abstract:118] [P-049]
Ailevi Akdeniz Atesi ve Otoimmun Lenfoproliferatif Sendrom birlikteligi: Olgu sunumu

Sultan Aydin Kéker1, Nesrin Gulez2, Frédéric Rieux Laucat3, Ferah Genel2, Canan Verginl, Cappucine Picard4

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ve Cerrahisi E.A.H, Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali

2SBU Dr. Behget Uz Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ve Cerrahisi E.A.H, Alerji immiinoloji Bilim Dali, izmir

3Paris Descartes Sorbonne Paris Cité University, Imagine Institute, Laboratory of Inmunogenetics of Pediatric Autoimmunity,
Necker Hospital for Sick Children, Paris, France

4Claude Bernard Lyon 1 UniversityDepartment of Pathology, Hépital Femme-Mére-Enfant, Hospices civils de Lyon, France;

Otoimmun lenfoproliferatif sendrom (ALPS), lenfositlerin hiicre ylizey reseptori Fas-Fas ligand etkilesmesini indUkleyen ve lenfosit
apoptozisini saglayan genlerdeki kalitsal mutasyonlar sonucu malign olmayan lenfadenopati, hepatosplenomegali, otoimmun sitopeni
bulgulari ile ortaya gikan nadir genetik bir bozukluktur.

OLGU

Onyedi yasinda kiz olgu ilk olarak 1,5 yasinda iken karin sisligi, yiziinde yaralar, tekrarlayan ates, lenfadenomegali ve biylime geriligi
nedeni ile basvurmus ve glikojen depo hastaligl distiniimus ancak saptanmamis. Bu evrede tekrarlayan ates ve aftlari nedeni ile
bakilan MEFV mutasyon analizinde V726A heterozigot mutasyon saptanarak kolsisin tedavisi baslanan ve kismi yanit alinan hasta 13
yasinda immiinoloji ve hematoloji poliklinigine bagsvurdu Soyge¢misinde ebeveynlerinde 1. derece akrabalik digsinda 6zellik yoktu. Fizik
muayenesinde biyime gelisme geriligi, servikal bilateral lenfadenomegali, hepatosplenomegali, laboratuvar incelemesinde; anemi,
notropeni, hipergamaglobuliemi mevcut direk coombs testi, ¢oliyak antikorlari, infeksiyoz nedenler negatif bulundu. Karaciger ve
kemik iligi biyopsilerinde malignite saptanmadi. Flow sitometrede double negatif T lenfosit %9,6 idi. Serum vitamin B12 2000 pg/
mL’den, IL10 dlzeyi yuksekti. Lenfadenopatisi, hepatosplenomegalisi, artmig DNT, hipergamaglobulinemi, artmis vitamin B 12, IL10
diizeyi ve lenf nodu biyopsisi lenfoproliferatif hastalik bulgusu ile uyumlu olmasi nedeniyle bakilan genetik tetkikinde heterozigot FAS
mutasyonu (p.E261K (c.781G>A) saptandi. Halen minimal prednisolon tedavisi ile 4 yildir remisyonda takip ediliyor., akraba evlilikleri
nedeni ile glikojen depo hastaliklari primer immiin yetmezlikler gibi genetik hastaliklarin yogun oldugu tlkemizde ALPS gibi ciddi
morbidite yaratan hastaliklarda mutlaka akla gelmeli Ailevi Akdeniz Atesi gibi lenfadenopati ile seyreden ve ulkemizde gok yiiksek
taslyicilik oranina sahip otoinflamatuar hastaliklarin koinsidans ile varolabilecegi ve klinik bulgulari karistirabilecegini de unutmamaliyiz.

Anahtar Kelimeler: Otoimmiin lenfoproliferatif sendrom, FAS mutasyonu, Ailevi Akdeniz Atesi

[Abstract:122] [P-050]
LRBA eksikligi tanisinda akan hiicre 6lgerde protein ifadesi ve abatasept tedavisi deneyimimiz

ismail Ogiiliirl, Ayca Kiykim1, Ercan Nainl1, Ayper Somer2, Ayla Giiven3, Safa Baris1, Ahmet Ozen1, Elif Karakog Aydiner1
1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul

2istanbul Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, istanbul

3Géztepe Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri Klinigi, istanbul

Amag: Lipopolysaccharide-responsive beige-like anchor (LRBA) inhibitor bir protein olan CTLA4’ln hiicre ylzeyinde ifade edilmesinde
rol oynar. Yakin zamanda tanimlanmis olan LRBA eksikligi imm{in yetmezlik ve otoimmuniteye yol agar ve tanisi mutasyon analizi ve
protein ifadesinin belirlenmesiyle konur. Kisith sayidaki LRBA eksikligi hastasinda CTLA4 agonisti olan Abatasept tedavisinin basarili
oldugu bildirilmistir. Bu ¢alismada, LRBA mutasyonu saptanan hastalarimizda akan hucre o6lger ile hiicre ici LRBA protein ifadesi
degerlendirilmis ve Abatasept’in klinik etkinligi arastiriimistir.

Gereg-Yontem: LRBA eksikligi olan bes hasta ve alti saglikli kontrol galisildi. Periferik kan mononiikleer hiicreler (PKMH)’de forbol
miristat asetat (PMA) ve ionomisin ile uyaranli ve/veya uyaransiz olarak LRBA ifadesi 6lclildi. Ortalama florasan yogunlugu farki
(AMFI) hesaplandi. Abatasept kullanan tg¢ hastada klinik yanit degerlendirildi.

Bulgular: Uyaransiz durumda AMFI saglikh kontrollerde ortalama 2449 iken LRBA hastalarinda 4,8+2,8 olarak &lcildi. iki hasta ve
bir saglikli kontrolde eszamanl uyaransiz ve uyaranh élglimlerin karsilastiriimasi sonucu elde edilen degisime bakildiginda; uyaransiz
durumda AMFI degeri Hasta-3 (H3)'de 4,8, H4’de 4,6 ve saglikli kontrolde 20,1 saptanirken, uyaranli durumda bu deger H3’de 20,8,
H4’de 19 ve saghkl kontrolde 49,6 bulundu. Bir yillik Abatasept tedavisiyle H2’de ates ve alt solunum yolu enfeksiyon sikliginin azaldigi
goruldi. Alti aylik Abatasept tedavisi sonrasinda H3’de alopeside ve lenfoproliferasyonda gerileme ve H4'de ise splenomegalide
kiigilme gozlendi.

Cikarimlar: Akan hicre 6lger ile LRBA ifadesinin degerlendirilmesi hizli ve kolay bir ydntem olup mutasyon tanili hastalarimizda etkin
ve glivenilir sonug vermistir. Kisa donemde Abatasept tedavisinin bazi bulgular tzerine yararh etkisi goriilmekle birlikte uzun dénem
¢alismalarina ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Abatasept, hiicre igi, LRBA, protein ifadesi
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[Abstract:128] [P-051]
CTLAA4 eksikligi: Ayni aileden farkh otoimmiin bulgularla tani alan iki olgu

Ayca Kiykim1, Safa Baris1, Ercan Nainl, Elif Karakog Aydiner1, Bodo Grimbacher2, Talal A. Chatila3, Ahmet Gzen1
1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dal, istanbul

2Freiburg University, Center of Chronic Immunodeficiency University Medical Center, Freiburg

3Harvard Medical School, Division of Immunology, Boston Children’s Hospital and Department of Pediatrics, Boston

Heterozigot mutasyonlara bagli CTLA4 yari yetmezlik (haploinsufficiency) hastaliginda farkl siddette klinik bulgular tanimlanmistir.
Burada ayni aileden farkli fenotipte iki CTLA-4 eksikligi olgusu sunulmaktadir.

Olgu 1: Yirmi bes yasinda kadin hasta coombs pozitif hemolitik anemi, lenfopeni, hipogammaglobulinemi, tekrarlayan siniizit, EBV
iliskili tek tarafl tonsiller hipertrofi ve tonsillektomi 6ykisu ile bagvurdu. Farkli immunosupresif tedaviler altinda izlenen hastada
yakin zamanda basagrisi nedeniyle beyin MRl incelemesi yapildi ve sinyal degisiklikleri saptandi. BOS bulgulari lenfosit infiltrasyonu ile
uyumlu bulundu.

Olgu 2: Olgu 1’in annesi olan 60 yasindaki hastanin klinik degerlendirmesinde tekrarlayan sintzit éykusi oldugu, bir yili agkin stredir
devam eden ishal yakinmalari bulundugu ve otoimmiin tiroidit nedeniyle takip edildigi 6grenildi. Tetkiklerinde IgM ve IgA distklGgu
ve hafif lenfopeni saptandi.

Bu ailede molekuler etiyolojiyi belirlemek amaciyla Olgu 1’de panel sekanslama yéntemi ile genetik inceleme yapildi ve CTLA-4 geni,
2. ekzonda daha d6nce bildirilmemis heterozigot (g.204735425 C>T, p.Q76X) mutasyonu saptandi. Hedeflenmis gen sekanslamasi ile
tarandiginda annede (Olgu 2) de ayni heterozigot mutasyon bulundu.

Aile hikayesi sorgulandiginda Olgu 1’in kaybedilen bir kiz kardesi oldugu 6grenildi. Olgu 1 ile benzer sekilde bu kardesin de
hipogammaglobulinemi ve agir lenfopenisi oldugu, bronsektazi ile izlendigi ve 26 yasindayken solunum yetmezligi nedeniyle
kaybedildigi 6grenildi. Genetik analiz icin DNA 6rnegi olmadigi icin kaybedilen kardesin genetik tanisi belirlenemedi.

CTLA4 yari yetmezlik hastaligl potansiyel olarak yasam tehdit edici agir otoimmiin bozukluklarla seyreden bir hastalik olup degisken
agirlikta klinik bulgulara yol agabilir. Bu nedenle erken tani ve zamaninda uygun tedavinin baslatilabilmesi amaciyla aile taramasinin
onemini vurgulanmak istedik.

Anahtar Kelimeler: CTLA4, haploinsufficiency, otoimmunite, Treg

[Abstract:135] [P-052]
LRBA Eksikligi: Farkh klinik prezentasyonla basvuran iki olgu

Esra Hazar Sayarl, Ersin Sayar2, Aylin Yiicel3, Hasan Kapakli1, Sevgi Keles1, Siikrii Nail Giiner1, Bodo Grimbacher4, ismail Reisli1
1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji immiinoloji BD, Konya

2Konya Egitim ve Arastima Hastanesi, Pediatrik Gastroenteroloji Klinigi, Konya

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

4University Medical Center Freiburg, CCl — Center for Chronic Immunodeficiency, Germany

Giris:LRBA eksikligi,otoimmunite ile seyreden primer immun yetmezliklerden bir tanesidir. Tekrarlayan enfeksiyonlar,inflamatuvar
bagirsak hastaliklari (IBH) ve otoimmiin hastaliklara yatkinlik,erken baslangigli hipogamaglobulinemi goriilebilen 6zellikler olup,klinik
prezentasyon sekli her hasta igin farkl olabilmektedir.Literatiirde hipogammaglobulinemi olmaksizin sadece artritle bagvuran olgular
oldugu gibi sadece tekrarlayan enfeksiyonlarla prezente olan olgular da bildirilmistir. Burada klinigimize farkli bulgularla basvuran iki
olgu,bu hastalarin klinik prezentasyonlarindaki degiskenliklere dikkat gekmek amaci ile sunulmustur.

Olgu 1:10 yasinda kiz olgu,2 yildir devam eden diz ekleminde sislik ile basvurdu.Oykiisiinde 9 aylikken tip 1 diyabet tanisi aldigi,5
yasinda siddetli ishalinin basladigi ve Célyak tanisi aldigi fakat diyetten fayda gérmedigi 6grenildi.immiinolojik tetkikleri normal olan
hastanin tipl diyabet ve IBH'nin olmasi nedeni ile LRBA protein ekspresyonunun olmadigi gosterildi.Genetik analizinde ekzon 23’te
homozigot ¢ergeve kaymasi mutasyonu tespit edildi.

Olgu 2:iki yasindaki kiz olgu 8 aylikken ishal, karinda sislik,beslenmeyi reddetme,kilo alamama,6demle basvurdu.Fizik muayenesinde
buyume geriligi mevcuttu.Hipoalbuminemisi olan hastanin endoskopik biyopsi 6rnegi Colyak ve eozinofilik kolit ile uyumlu idi.
immiinolojik tetkiklerinde IgG, IgM disiik,IgA ve IgE normal,gida prik testi ve inek siti spesifik IgE negatifti.inek sttii ve Célyak
icin diyete ragmen hastanin semptomlarinda gerileme olmayinca immin supresif tedavi baslandi.IBH tablosunun olmasi lzerine
akim sitometri ile LRBA protein ekspresyonunun disiik oldugu goésterildi. Genetik analizde LRBA geninin 12. ekzonunda homozigot
mutasyonu saptandi.

Sonug: Her iki olgunun baslangigta Colyak tanisi almasi ilgi ¢ekici olup Colyak tanisi stipheli olan hastalarda LRBA eksikliginin akilda
bulundurulmasi gerektigini gostermektedir.LRBA biiylik bir gen olup 57 ekzondan olusmaktadir.Bu nedenle genetik taninin konulmasi
zaman almaktadir. Stipheli hastalarda akim sitometri ile LRBA protein ekspresyonunun varliginin degerlendirilmesi taninin erken ve
hizli konulmasini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: LRBA, immiin disregiilasyon, Primer immiin yetmezlik
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[Abstract:136] [P-053]
Amlodipine Bagli Diseti Bliyiimelerinde Degisen Sitokin Ekspresyonlari

Siddika Selva Siime Kesirl, Ezel Berker2, Yagmur Deniz ilarslan2, Buket Acar2, Cagman Tan3, Ozlem Ozer Yiiceld, Sibel Elif Giiltekin4,
ilhan Tezcan3

1Kirikkale Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, Kirikkale

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

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali,Ankara

4Gazi Universitesi Dis Hekimligi Faliiltesi, Oral Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Girig: Kalsiyum kanal blokori olan amlodipin diseti biyumelerine neden olmaktadir. Ancak, hangi mekanizmalar ile diseti dokusunda
fibrotik buyimelere neden oldugu bilinmemektedir. Farkli dokularda gelisen fibrotik degisikliklere Th1/Th2 ve Th17 hucrelerinin
neden olabilecegi bildirilmistir. Bu ¢alismanin amaci, Th1/Th2 ve Th17 hicrelerinden salinan sitokinlerin amlodipine bagh diseti
buyumelerinde immiinohistokimya ve ELISA teknikleri ile incelenmesidir.

Yontem: Arastirmaya diseti blylimesi olan 34 birey dahil edildi. Calisma gruplari amlodipine bagh blylimeleri (n=12), inflamatuvar
diseti bayumeleri (n=10) ve kron yiikseltme (kontrol grubu) endikasyonu olan bireyler (n=12) ile olusturuldu. Hastalarin timiinden
klinik periodontal indeksler alindi; kan ve diseti olugu sivisi (DOS) érnekleri toplandi. Gingivektomi operasyonu ile doku 6rnekleri elde
edildi. IL-17A, IL-10, IL-13 ve IFN-y’nin diseti dokularinda ekspresyon seviyelerini belirlemek amaciyla doku kesitleriimmunohistokimya
yontemi ile boyandi. Her bir kesit i¢in dokuda pozitif boyanan inflamatuvar hiicrelerin ylizdesi hesaplandi. ELISA teknigi ile serum ve
DOS o6rneklerinde sitokin diizeyleri belirlendi.

Bulgular: Doku kesitlerinin analizinde IL-17A ekspresyonunun amlodipin drneklerinde (%80.69) kontrol grubuna (%42.42) gére artmis
oldugu gozlendi (p<0.001). inflamatuvar diseti biiylimesi gdzlenen grupta (%66) amlodipin grubuna gére daha az IL-17A ekspresyonu
saptandi (p<0.05). Enyiiksek IFN-y ekspresyonu (%70.6) kontrol grubu kesitlerinde gézlenirken, amlodipin ve inflamatuvar biiylimelerde
elde edilen degerler sirasiyla %67 ve %51olarak bulundu. Doku kesitlerinde IL-10 ve IL-13 diizeyleri karsilastirildiginda, gruplar arasinda
anlamh bir farkhhk gézlenmedi. Serum ve DOS 6rneklerinde ELISA analizleri devam etmektedir.

Sonug: Pro-inflamatuvar bir sitokin olan IL-17A’nin, in vitro sartlarda fibroblastlardan kollajen ve TGF-B sentezini artirdigi bilinmektedir.
IL-17A’nin amlodipin grubunda artmis olmasi, ilaca bagh diseti bliylimelerinde etken bir faktér oldugunu disiindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Amlodipin, diseti biiyiimesi, sitokinler

[Abstract:145] [P-054]
intrakraniyal Kanamalarla Seyreden Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendromlu Bir Vakanin Sunumu

Oner Ozdemir, Nihat Atahan Kanbur
Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali, Sakarya

Girig: Otoimmuin lenfoproliferatif sendromu (ALPS), lenfositlerin hiicre yiizey reseptori Fas (CD95)’in ligandi olan FasL ile etkilesmesiyle
tetiklenen ve lenfosit apoptozisini saglayan genlerdeki kalitsal mutasyonlarla dolagimdaki otoreaktif hiicreler ve lenfoid kitlede artisa
neden olan bir hastaliktir. Burada tekrarlayan intrakraniyal kanama sonucu vefat etmis olan nadir bir ALPS vakasi sunacagiz.

Vaka: ALPS tanili 14 yasinda kiz hasta ellerde ve ayaklarda kasilma, gozlerini bir yere sabit olarak dikme sikdyetiyle getirildi. Alti
ayhkken agiz igerisinde diizelmeyen pamukgukla beraber tarti aliminda azalma ortaya ciktigl, tekrarlayan dermatofit enfeksiyonlari
gecirdigi, her ay en az 1 kez akut bronsit atagi gecirdigi 6grenildi. 5 yasinda burun ve idrardan kan gelmesi tzerine yogun bakima
yatirilarak eritrosit ve trombosit siispansiyonu ile transfiize edildigi, ayni yil igerisinde 1 kezde pnémoni nedeniyle yogun bakimda
yattigl ve 8 yasinda da intrakraniyal kanama nedeniyle 10 glin yogun bakimda yattigi 6grenildi. Sekiz yasinda sik enfeksiyon gecirmesi,
lenfadenopati, trombositopeni sebebiyle lenfoma ve immin yetmezlik 6n tanilari distunilerek ileri tetkikler yapilmis. O dénemde
yapilan laboratuvar incelemesinde trombosit sayisi: 33.100 /mm3, IgA:39 mg/dI, IgG:3259 mg/dI, IgM:73 mg/dI, direkt coombs pozitif,
CD 19:%0,92, CD4:%21, CD8:%59, CD4/CD8:0,33, ve DNT:>%7.86 bulunmustu. Son yatisinda yapilan laboratuvar incelemesinde
trombosit sayisi: 23.600 /mm3, PT, aPTT, ve INR normaldi. Hasta 1 saat icerisinde 2 kez tonik-klonik ndbet gegirdi. Bu sirada yapilan
goz dibi muayenesinde intrakraniyal kanama bulgulari tespit edildi. Hastanin aktif kanamasi devam etmis olup tiim destek tedavileri
yapilip trombosit slispansiyonu, eritrosit stispansiyonu ve IVIG verilmesine ragmen vefat etmistir.

Sonug: ALPS vakalarinda trombositopeniye bagh intrakraniyal kanamalara rastlanmaktadir fakat trombosit sayisi: 23.600 olmasina
ragmen gorulebilmesi dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom, trombositopeni, intrakraniyal Kanama
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[Abstract:152] [P-055]
Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS): Olgu Sunumu

Anar Gurbanovl, Batuhan Yekel, Can Akall, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS), kronik, malign olmayan lenfoproliferasyon ve otoimmiinite ile karakterize, ¢ocuklarda
nadir goérilen bir hastaliktir. Normal lenfosit apoptozisini saglayan FAS (CD95), FAS-Ligand, Caspase 10, Caspase 8 genlerinde
meydana gelen mutasyonlarin, apoptozis defektine neden olarak, hastaligin patogenezinde rol oynadigi gosterilmistir. Lenfadenopati,
hepatomegali, splenomegali, otoimmiin hemolitik anemi, idiyopatik immin trombositopeni, nétropeni bu hastalarda en sik goriilen
bulgulardir. Periferik kanda CD4-CD8- T hiicrelerinde artma, hipergamaglobulinemi, lenf bezi veya dalakta bu hiicrelerin gésterilmesi
tani koydurucu ozellikleridir.

Halsizlik ve dokiintl yakinmalariyla basvuran 8 yas 5 aylik erkek olgu, ileri derecede splenomegali ve agir trombositopenisi nedeniyle
arastirilmis, etiyolojiye yonelik enfeksiy6z veya malign bir neden bulunamamistir. Ancak 1 yasindan itibaren dalak buyukligi, CD4-
CD8- T hiicre orani yiksekligi saptanmistir. Olgu, bu bulgularla ¢ocukluk déneminde nadir gorilen ALPS tanisi ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Apoptozis, FAS, otoimmun lenfoproliferatif sendrom

[Abstract:160] [P-056]
LRBA Protein Ekspresyonun Akimsitometrik Olarak Degerlendirilmesi

Selda Keyik, Tugba Esra Pekcandanoglu, Seyma Celikbilek Celik, Mehmet Ali Karaselek, Sevgi Keles, Esra Hazar Sayar, Hasan
Kapakl, Siikrii Nail Giiner, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji immiinoloji BD, Konya

LRBA yaklasik 300kD biiytkligliinde hematopoetik, noral, gastrointestinal ve endokrin hiicreleri iceren bir ¢ok hiicrede ekprese edilen,
sitozolik bir proteindir. Hem B hem T hem T hiicrelerinde eksprese olup apopitoz, otofaaji, hiicre igi vezikiil vezikil trafigini diizenler.
LRBA geniise 57 ekzondan olusan biiyik bir gendir. Bu gende olusan mutasyonlar sonucu proteinin yapisi ve fonksiyonu bozulmakta ve
baskin olarakimmiin disreglilasyon ve erken baslangigli enteropatiye sebep olan bir primerimmiin yetmezlik tablosu olusmaktadir. Kesin
tani mutasyonun gosterilmesi ile konulmaktadir. Fakat mutasyon analizine sayili merkezde bakilmaktadir. Son donemlerde hastalara
hizli tani almasi amaci ile akim sitometrik veya western blot yontem ile LRBA proteininin varligl degerlendirilmeye baslanmstirBurada
kinigiizde son iki yildir akim sitometrik yontemle LRBA protein ekspresyonunun degerlendirme sonuglari sunulmustur.

Yontem ve Sonuglar: Kasim 2016- Subat 2017 tarihleri arasinda immiindisregilasyon veya erken baslangicl inflamatuar barsak hastalig
on tanisiile 15 olgu klinigiimize basvurdu. Hasta 6rnekleri es zamanli saglikli kontroller kulanilarak intraselller indirek boyama yontemi
ile LRBA protein varligi acisindan degerlendirildi. iki olguda LRBA protein ekspresyonunun olmadigi gézlendi.

LRBA eksikligi degisken klinik ve labaratuvar bulgulari olan bir immiin yetmezliktir. Hastalarin degisken klinikleri nedeniyle taniya
yardimci hizli tani yéntemlerine ihtiyag vardir. Akim sitometrik yontemle LRBA protein ekspresyonunun degerlendirilmesinin genetik
analiz igin hasta seg¢iminde hizh bir yontem oldugunu diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: LRBA, immiin disregiilasyon, Akim sitometri
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[Abstract:173] [P-057]
IPEX Sendromu: Ayni Aileden Benzer Bulgulari Olan iki Olgu Takdimi

Ayca Burcu Oksiiz1, Mehtap Haktanir Abul2, Deniz Cagdas Ayvaz3, Halil Tuna Akarl, Baris Kuskonmazd4, Duygu Uckan Cetinkaya4,
ilhan Tezcan3

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

2Trabzon Kanuni Egitim ve Arastirma Hastanesi, Trabzon

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari,Pediatrik immunoloji Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari,Pediatrik Hematoloji Bilim Dali, Ankara

GIRiS
Immiin-disregtilasyon/poliendokrinopati/X-linked (IPEX) sendromu sistemik otoimmdin bir hastaliktir. Kronik diyare-atopik-dermatit-
endokrinopatiyle karakterizedir. Genellikle infantil dénemde baslayan direngli diyare, insulin bagimh diyabet, atopik dermatit vardir.

OLGU-1

Bir yasindayken dokintiyle basvurmus, atopik dermatit, ¢oklu besin allerjisi oldugu saptanmis, sik enfeksiyon (tekrarlayan ishal,
pnémoni), hepatomegali, proteinirisi olan hasta enfeksiyéz/metabolik yonden incelenmis, sevkedilmisti. Eozinofili, IgE yuksekligi
vardi, Ig A, G ve M, lenfosit alt-gruplari, NBT normaldi. Bébrek biyopsisiyle mezangiyal proliferatif glomerilonefrit saptandi. Toraks
BT’de mediastinal lenf nodlarinda biyiime, reaktif karakterde aksiller lenf nodu mevcuttu, sarkoidoz, tiiberkiiloz distiniildi. Lenf nodu
biyopsisinde viral enfeksiyonlara bagh gorilen reaktif immuinoblastik hiicreler vardi. Bronkoalveolar lavaj incelemesiyle mikobakteri
yoktu, ARB negatifti. Primer immiin yetmezlik(PiY) agisindan izlendi. Pnémoni-ARDS’yle entiibe edildi. izlemde birinci-motor-néron
bulgulari gbzlenen hastanin kraniyal MR’da bazal gangliyonlarda kanama odaklari, kortikal nekroz alanlari vardi.Norolojik sekeli olan
hasta Pnomoni-ARDS’yle 3,5 yasinda kaybedildi.

OLGU-2

12-aylik erkek hasta, 3-aylikken ates, 6ksurik sikayetiyle bagvurdugunda hiperglisemisinin saptanmasiyla erken baslangich tip-1 DM
tanisi aldi. Atopik dermatit, tekrarlayan ishal ve pnédmoni, Coombs pozitif hemolitik anemi, serum IgE yiksekligi, eozinofili, coklu besin
allerjisi, IgE yuksekligi ile takip edilip kaybedilen erkek kardes 6ykisi olmasi nedeniyle hastada IPEX Sendromu diisiintldii. FOXP-3 gen
defekti saptanan hastaya HLA tam uyumlu 9 yasindaki kiz kardesinden kék hiicre nakli yapildi, tam remisyon saglandi. izlemde insiilin
ihtiyaci azaldi.

SONUG

Bu calismada IPEX tanisiyla yapilan nakilden fayda goren hastayla benzer bulgulari olup tani konulma siirecinde kaybedilmis iki kardeg
vaka ele alind1. ilk vakada IPEX Sendromu’nun tanisal 6zelliklerinin mevcut olmamasi tanida zorluga yolagmistir. immiin disregiilasyonla
giden PiY’ler arasinda erkek hastalarda IPEX, tanisal bulgular olmasa da akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: FOXP3, IPEX, immiindisregiilasyon, Otoimmiinite, Primer immiin Yetmezlik

[Abstract:85] [P-058]
iki Otozomal Resesif immiin Yetmezligin Birlikteligi: IL-12 Reseptor B1 ve Biotinidaz Eksikligi

Dilek Dogruell, Fatma Derya Bulut2, Mustafa Yilmaz1, Neslihan Gnenli Mungan2, Derya Ufuk Altintas1
1Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immunoloji ve Alerji B.D., Adana
2¢ukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma B.D., Adana

Giris

Mikobakteri enfeksiyonlarina karsi mendelian yatkinlik (MSMD) hastaliginda en sik gériilen otozomal resesif kalitim gosteren IL-12RB1
eksikligi nadir bir hastaliktir. Hastaligin spektrumu bolgeselden yaygin BCG enfeksiyonuna kadar degismektedir. Otozomal resesif
herediter bir hastalik olan biotinidaz eksikligi ise organizmada biotin déngislinii bozarak metabolik asidoz, cilt ve norolojik bulgularin
yanisira T hilicre fonksiyon bozuklugunun géruldigi bir hastalik tablosuna yol agar

Olgu

Yenidogan tarama programinda biotinidaz enzim aktivitesinde dusukliik saptanan, anne-baba arasinda akrabalik olan 1 aylik kiz hasta
hastanemiz Cocuk Metabolizma poliklinigi tarafindan takibe alindi. Serum biotinidaz enzim aktivitesi 2,39 U/L (3,8-13,3) saptandi.
Serum aminoasit, agilkarnitin profilleri ve idrar organik asit analizi normaldi. Biotinidaz eksikligi agisindan yapilan analizde p.D444H
(c.1330G>C)/p.L69Hfs*24 (c.196_197dupCATC) kompound heterozigot mutasyon saptandi. Hastaya 5 mg/glin dozunda biotin tedavisi
baslandi. Semptomsuz takip edilen hasta 6 ay sonra sol aksiller alanda 2x2 cm siglik ve BCG skarindan purilan akinti sikayeti ile tekrar
hastanemize getirildi. Tiberkilin testi pozitif (12x13 mm) saptanan hastaya izoniazid, rifampisin, ve etambutol tedavisi baslandi. Hasta
IL-12RB1 eksikligi agisindan degerlendirildi. IL-12RB1 geninde ¢.783+1G>A homozigot mutasyon saptandi. Tedavisine interferon gama
eklendi.

Tartisma

Klinik bulgularin tek bir hastalik ile agiklanamadigi akraba evliliginin yiksek oranda goruldigu ulkelerde iki herediter hastaligin
birlikteligi gdz 6nlinde tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: biotin eksikligi, immiin yetmezlik, herediter hastalik, IL12R81 eksikligi
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[Abstract:99] [P-059]
Hedeflenmis Yeni Nesil Dizileme Yontemi ile Homozigot TACI Mutasyonu Saptanan Bir CVID Olgusu

Cagman Tan1, Aysegiil Akarsul, Begiim Ozbek1, Pinar Giirl, Riza Kéksal Ozgiil2, Deniz Cagdas Ayvaz1, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Pediatrik Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali

Transmembran Aktivatér ve Kalsiyum Modiilatér ve Siklofillin Ligand interaktdr (TACI) molekiilli, B lenfosit farklilasmasinin farkli
basamaklarinda, B hiicrelerinin homeostazisi ve yasamini kontrol eden timor nekrozis faktor reseptori stper ailesinin (TNFRSF13B) bir
tyesidir. TACI, hem B lenfositlerin, hem de aktive T lenfositlerin yiizeyinde eksprese olur ve TACI resept6rii BAFF (B cell activating factor)
baglantili ligand APRIL (A Proliferation-Inducing Ligand)’a baglanir. TACI molekiliini kodlayan TNFRSF13b geni, 17. kromozomun kisa
kolunda (17p11.2) yer alir, 5 ekzondan olusur ve 293 aminoasitlik proteini kodlar. Birinci dereceden akrabalik olan anne ve babanin 3.
¢ocugu olan 36 yasindaki hasta tekrarlayan akciger enfeksiyonu, artrit ve eritema nodosum bulgulariile klinige basvurdu. Hastada ITP,
zona ve herpes enfeksiyonlari, kardesinde gegirilmis Gullian-Barre Sendromu, annesinde selektif IgA eksikligi, babasinda Ewing sarkom,
hepatoseliler karsinom olan hastada hipogamaglobulinemi ve antikor cevapsizligi saptandi. Hedeflenmis NGS (Yeni Nesil Dizileme) ile
hastada TNFRSF13B geninde homozigot C104R mutasyonu tespit edildi. CLO4R mutasyonu TACI molekiliintin ekstraseliiler bolgesini
etkilemektedir. Bu mutasyonun klinik tabloyu agiklayabilecegi dustndldi. Yeni nesil dizileme ile 264 geni kapsayan galismada bu
klinik ile iliskili bagka bir varyasyona rastlanmadi.Bélimiimuzde yeni nesil dizileme galismalari ile primer immun yetmezlikli hastalarin
genetik defektlerinin hizla saptanarak rasyonel tedavi yaklasimlari saglanmasi amaglanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: NGS, CVID, TACI, Primer immiin Yetmezlik

[Abstract:117] [P-060]
Could MEFV mutation cause to Common Variable Immunodeficiency?

Alisan Yildiran1, Seyhan Kutlug1, Mehmet Halil Celiksoy1, Engin Altundag2, Omer Salih Akar2, Gonul Ogur2
1Department of Pediatric Inmunology-Allergy, Ondokuz Mayis University, School of Medicine, Samsun, TURKIYE
2Department of Pediatric Genetic, Ondokuz Mayis University, School of Medicine, Samsun, TURKIYE

Familial Mediterranean Fever (FMF) is the most common monogenic autoinflammatory disease and is distinguished from others
with response to colchium. Common variable immunodeficiency (CVID) is a clinically and genetically heterogenous primary
immunodeficiency disease characterized with hypogammaglobulinemia. Actually, defined genes in CVID reaches to 24 however, these
mutations are only a small part of all CVID patients. MEFV mutation is not between these mutations yet.

In this retrospective evaluation, 82 patients were compared in four groups. In FMF+CVID group, there were 21 patients that responded
to colchium and genetically defined as FMF, also were diagnosed as CVID according to ESID criteria and responded well to IVIG
therapy. In FMF+common/severe infection group, there were 13 patients that have MEFV mutation and some findings of CVID but
have not needed to IVIG therapy yet. In R202Q+CVID group, there were 22 patients diagnosed as CVID and responded well to IVIG
therapy, all of these patients have R202Q mutation. In CVID group, there were 20 CVID patients responded well to IVIG therapy that
have no clinical FMF disease and MEFV mutation.

Exclusion criteria were dysmorphic findings, congenital abnormalities or syndromes, other well-defined primary immunodeficiency
syndromes, at least sixth months follow-up and being unsuitable to CVID criteria of ESID.

This patient series that have mostly CVID disease and MEFV mutation suggest that MEFV mutation could be related with CVID
pathogenesis.

Keywords: Common variable immunodeficiency, Familial Mediterranean Fever, MEFV mutation
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[Abstract:198] [P-061]
Nadir bir immiin yetmezlik nedeni: TFRC gen mutasyonu

Ezgi Burgagl, Nigar Samedoval, Dilek Dogruell, Derya Ufuk Altintasl, Mustafa Yilmaz1, Mahir Serbes1, Senay Sasihiiseyinoglul,
Giilsah Duyuler1, Atil Bisgin2

1Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji B.D.

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik B.D.

GIRiS

Kombine immun yetmezlik, farkli genetik nedenlere bagli ortaya gikabilmektedir. TFRC geni, T ve B hiicrelerinin proliferasyonunda
gorev alan, hiicre igine transferine bagli demir alimini saglayan TfR 1 proteinini kodlar. Burada,daha &nce literatiirde bir hastada
bildirilmis TFRC genindeki homozigot mutasyonun neden oldugu kombine immun yetmezlikli olgu sunuldu.

OLGU

3 yas erkek hasta, bliylime gelisme geriligi, tekrarlayan ishal, bisitopeni hastanemize sevk edildi. Anne ve babasi liclincli dereceden
akraba, diger kardesleri saglikliydi. iki ayliktan beri iki kez ishal, i¢ kez akciger enfeksiyonu nedeniyle yatarak tedavi gérmiisti. Fizik
muayenesinde; servikal milimetrik lenfoadenopati, yaklasik 3 cm splenomegali, umblikal herni tespit edildi. Laboratuvar tetkiklerinde
Hb: 7,7 gr/dl, WBC: 11x1000/I, Plt: 22000/ idi. Periferik yaymasinda atipik hiicre yoktu. immunglobulin degerleri yasina gére normal
sinirlardaydi. Lenfosit alt gruplarindan CD4 diizeyi diisiik bulundu(24,4%). Hastanin takiplerinde kontrol immunglobulin tetkilerinden
IgA yasina gore dislik bulundu. Kombine immun yetmezlik agisindan hedeflenmis gen paneli ¢alisiimis olup, negatif sonuglanmasi
sonrasl hastadan ve anne-babasindan tiim ekzom sekanslama yapildi. Hasta ve anne-babasindan trio olarak yapilan tim ekzom
dizi analizi sonucunda hastada TFRC geninde yeni homozigot p.lle281Met (c.843A>G) mutasyonu saptandi. SIFT, PolyPhen2 ve
MutationTaster ile yapilan in-siliko analizlerde patolojik olarak siniflandirilan ve hastalik ile iliskilendirilen mutasyon anne ve babada
heterozigot oldugu gosterilerek teyit edildi. Hasta, halen takip edilmekte diizenli intravendz immunglobulin tedavisi almaktadir.
TARTISMA

Olgumuzda TFRC homozigot mutasyonu daha dnce tanimlanmamis bir mutasyon olup, literatiirde bugtine kadar sadece tek bir olguda
TFRC iligkili immun yetmezlik bildirilmistir. Olgumuz hem bu yeni mutasyon nedeniyle hem de ender gorilen bir immun yetmezlik
olmasi nedeniile literatiir agisindan 6nemli bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Kombine immiin yetmezlik, TFRC gen mutasyonu

[Abstract:92] [P-062]
Kolsisine Direngli Ailevi Akdeniz Atesi Olgularinin Kanakinumab ile Basarili Yonetimi

Sanem Eren Akarcan, Giizide Aksu, Afig Berdeli, Neslihan Edeer Karaca, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

Ailevi Akdeniz Atesi (AAA) tekrarlayan ates ve serozit bulgulariile karakterize, sik gérilen bir otoinflamatuvar hastaliktir. Pirin proteinini
kodlayan MEFV genindeki otozomal resesif mutasyonlar artmis interldkin -1 beta (IL-1B) iiretimi yoluyla abartili inflamatuvar yanita
neden olur. Kolsisin atak sikligini ve siddetini azaltir, amiloidozu &nler.

Tolere edilen “maksimum” kolsisin dozuyla 3 ay boyunca ayda en az bir atak gegiren ve atak aralarinda akut faz reaktanlari ylksek
kalan hastalar kolsisine direngli olarak tanimlanir. Tum hastalarin %5-10 ‘nu olusturan bu vakalarda inflamasyon IL-1 inhibisyonu
yapan ilaglarla kontrol edilebilir.

Klinigimizde izlenen 4 direngli olgudaTirkiye’de bu endikasyonda kullanimi Saglik Bakanligi iznine tabi olan Kanakinumab ile elde
edilen sonuglar 6zetlendi.

Hastalar 7-17 yas araligindaydi. iki hastada M694V homozigot, bir hastada M694V/V726A bilesik heterozigot, bir hastada V726A
heterozigot mutasyon mevcuttu. Hastalarin higbirinde proteiniiri mevcut degildi. iki hastaya maksimum tolere edilen dozda kolsisin
ile sik ataklar; iki hastaya ise kortikosteroid kullanimi gerektiren tekrarlayan plevral ve perikardiyal effiizyon nedeniyle kanakinumab
baslandi.

Hastalarin tedavi 6ncesi akut faz reaktan yuksekligi mevcuttu (Ortalama ESR: 16.5 mm/saat, CRP: 8.1 mg/dL, SAA: 592,7 mg/dl).
Kanakinumab 4 haftada bir (>40 kg: 150 mg/doz; <40 kg 4 mg/kg/doz) subkutan uygulandi. Tedaviye bagl bir yan etki gozlenmedi.
Altinci ay sonunda ataksiz olan hastalarin akut faz reaktanlari geriledi (Ortalama ESR: 7 mm/saat, CRP: 0.2 mg/dL, SAA: 3.1 mg/dl).
Kanakinumab kolsisin ile kontrol edilemeyen AAA vakalarinda iyi ve giivenli bir alternatif tedavi yontemidir ve ilkemizde AAA'nin
endikasyonlar igine alinmasi hastalar igin fayda saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Ailevi akdeniz ategi, IL-1, kanakinumab
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[Abstract:189] [P-063]
Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi’ndeki son iki yillik HLA B27 pozitifligi ve hastaliklarla olan iliskisi

Emine Emel Kogman1, Salih Cetiner2, Filiz Kibar1, Akgiin Yaman1
1Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali, Temel immiinoloji Bilimi, Adana
2Cukurova Universitesi Saglik Hizmetleri Meslek Yiiksekokulu, Tibbi Hizmetler ve Teknikler Ana Bilim Dali, Adana

HLA B27, MHC sinif | ailesinin bir Gyesidir. HLA B27’nin Anterior liveit ve Seronegatif spondiloartropatiler (Ankilozan Spondilit, Reaktif
artrit, Psoriatik artrit, inflamatuvar barsak hastaligi ile birlikte sakroileit, Juvenil idiopatik artrit) ile iliskisi uzun zamandir bilinmektedir.
Diger romatolojik hastaliklarla ve behget hastaligiyla birlikteligiyle ilgili olgular varsa da tam bir iliski kanitlanmamistir. Bu ¢galismada HLA
B27 pozitifligine eslik eden hastaliklar degerlendirilmistir. Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi’nde, 2015-2016 yillari arasinda
farkli kliniklerden merkez laboratuvari/imminoloji birimine génderilen HLA B27 testi; HLA B27-FITC/HLA B7-PE monoklonal antikorlari
kullanilarak Flow Sitometri cihazinda (Navios Flow Cytometer, Beckman Coulter, USA) degerlendirilmistir. HLA B27 istemi yapiimisg
toplam 4210 hasta ¢alismamiz kapsamina alinmistir. Bunlarin 626’si (%14.87) HLA B27 testi pozitif bulunmustur. Hastalik dagihmlari;
291 Ankilozan spondilit (AS), 69 spondilopati/enflamatuvar spondilopati/sakroileit, 42 iridosiklit, 17 romatoid artrit (RA), 15 Jivenil
romatoid artrit (JRA), 10 optik nevrit, 9 psoriatik ve enteropatik artropati (PEA), 9 behget hastaligi (BH), 7 herediter amiloidoz (HA), 3
sjégren sendromu, 2 lseratif kolit (UK), 2 skleroderma ve 1’er tanesi de multipl skleroz (MS), ¢élyak, fibromiyalji, endoftalmi, allerjik
astim, sistemik lupus eritematozusdur. Ancak hastalarin bir kisminda bazi hastaliklarin birlikteligi dikkati cekmistir. Ornegin; 4 hastada
PEA/AS, 2 hastada behget/HA birlikteligi mevcuttur. 1’er hastada da Behget/Spondilopati, sjogren sendromu /spondilopati, JRA/HA,
¢olyak /JIRA, behget /IRA, MS - AS ve RA- HA birlikteligi saptanmustir. Yapilan galismalarda herediter amiloidoz ve HLA B27 birlikteligiyle
ilgili bir veri olmamasi sebebiyle, calismamizda 7 hasta olmasi dikkatimizi gekmistir. Bélgemizde sikga gorilen ailevi akdeniz atesi (AAA)
amiloidozla seyredebilen bir hastaliktir. Amiloidozla seyreden Ailevi Akdeniz atesiyle HLA B27 birlikteligi arastiriimalidir.

Anahtar Kelimeler: HLA B27, Herediter amiloidoz, Ankilozan spondilit, iridosiklit

[Abstract:196] [P-064]
CRMO tanili olgularin degerlendirilmesi; tek merkez deneyimleri

Yasin Karali1, Siikrii Ceki¢c1, Funda Aydemir2, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin1
1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Bursa
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Bursa

Giris: Kronik rekiren multifokal osteomyelit (CRMO) kronik, tekrarlayici, steril inflamatuvar lezyonlarla karakterize nadir gorilen
otoenflamatuvar bir hastaliktir.

Materyal-Metod: Calismaya Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dalinda CRMO tanisiyla takip edilen 4 olgu
alindi. Veriler olgularin elektronik dosyalari taranarak elde edildi.

Bulgular: Olgularin yaslari 5 ile 13 arasinda degismekteydi ve kiz erkek orani 3/1 idi. iki olgu bacak ve ayak agrisi, ayak ucuna basamama
ile, bir olgu bel ve kalgca agrisi ile, bir olgu ise ates, kilo kaybl, kalga, diz, bacak agrilari ve sabah tutuklugu ile bagvurdu. Laboratuvar
incelemesinde tim Olgularin tam kan sayimi ve kan biyokimyalari normaldi. C- reaktif protein bir olguda yuksek iken (1,51mg/dl)
diger olgularda normaldi. Eritrosit sedimentasyon hizi 5 -36 mm/sa arasinda degismekteydi. Anti nikleer antikor bir olguda 1/100
dilisyonda pozitif diger olgularda negatif saptandi. CRMO; bir hastada tibia, bir hastada kalkaneus ve talus, bir hastada her iki femur,
bir hastada ise sakrum ve pelvisin iskion kolu yerlesimliydi. Bir olguda CRMO ve myozit birlikteligi saptandi. Tim olgulara baslangi¢
tedavisi olarak non steroid antiinflamatuar ilag (NSAIi) baslandi. izlemlerinde yeterli yanit alinamadigi icin NSAIi tedavisine bir olguda
etanercept, iki olguya ise adalimumab eklendi. NSAIi ve anti TNF tedavileri sonrasi olgularin yakinmalari kontrol altina alind.
Tartisma ve Sonug: CRMO; etyolojisi bilinmeyen, nadir, enfeksiyéz olmayan enflamatuvar bir kemik hastaligidir. Ozellikle cocuklar ve
geng ergenlerde uzun kemiklerin ve omurganin metafizlerini etkiler. CRMO kronik kemik agrisi ve antibiyotik tedavisine yanit vermeyen
osteomiyelitin ayirici tanisinda akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: CRMO, anti TNF, ¢ocuk
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[Abstract:82] [P-065]
Kronik Graniilomatéz Hastalik ve X-Linked Trombositopeni Tanilari ile izlenen iki Hastada Refrakter
Trombositopeni icin ELTROMBOPAG Kullaniimasi

Ayse Metin1, Hakan Giivenirl, Ay¢a Yozgat2, Dilek Kacar2, Nese Yarali2, Namik Ozbek2

1Ankara Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari
Klinigi, Ankara

2Ankara Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Klinigi,
Ankara

GIRIS: Tedaviye direngli immiin trombositopeni tedavisinde son yillarda trombopoetin reseptdr agonistlerinin kullaniimasi giindeme
gelmistir. Eltrombopag oral uygulanan, nonpeptid yapida trombopoetin reseptor agonistidir. Bu ¢alismada kronik ganilomat6z hastalik
(KGH) ve X-linked trombositopeni (XLT) tanilari ile izlenen iki hastada, standart tedavilere direngli trombositopenide eltrombopag
tedavisinin etkinligi sunulmaktadir.

Olgu-1:11 yas, erkek hasta; 6 aylikken boyunda sislik ve ates yakinmasiyla basvurdugunda, BCG asisi sonrasi lenfadenit ve 4,5 aylikken
anal abse nedeniyle tedavi edildigi, anne ve babasinin akraba oldugu 6grenildi. NBT testi ile KGH tanisi kondu. 5 yasindan itibaren
tekrarlayan purpura ve ekimoz gelisen hastanin, trombosit sayisi 5000/uL’ye indi. IVIG, steroid ve ritiiksimab tedavilerine ragmen,
trombosit sayisi yukseltilemedi. Eltrombopag, 50 mg/giin olarak baslandi. 8 aydir bu tedavi ile izlenen hastanin son trombosit sayisi
217000/uL’dir ve kanama epizodlarinda azalma gozlenmistir.

Olgu-2:11,5 yas erkek hastanin 6ykusiinden; 2,5 aylikken ekstremitelerinde dokintl sikayeti oldugu, trombosit sayisi 10000/pL
oldugundan akut ITP distntldigl, 2,5 ayliktan itibaren tekrarlayan otit gegirdigi, anne ve babasinin akraba oldugu 6grenildi. Erkek
kardesinde Wiskott-Aldrich Sendromu (WAS) oldugundan, WAS dusinilerek hastanemize gonderildi. 1 yildir devam eden diseti
kanamasi olan hastanin, trombosit sayisi 17000/uL’ye kadar azaldi. Dis merkezde, steroid, IVIG ve ritiiksimab tedavileri aldig1 6grenildi.
Hastanin genetik analizinde; WAS proteinini (WASP) kodlayan gende erken ekzonlarda missens mutasyonu (Ekzon 2: c.G275A;
p.Val5Met) tespit edildi. Zhu skoru 2 olarak hesaplanan hasta bu verilerle; WAS degil, XLT olarak degerlendirildi. Hastaya Eltrombopag
50 mg/gln olarak baslandi. 6 aydir bu tedaviyle izlenen hastanin son trombosit sayisi 91000/uL’dir ve kanama epizodlarinda azalma
gozlenmistir.

Sonug: Standart tedavilere refrakter trombositopenisi olan hastalarda, eltrombopag tedavisinin etkin oldugu gorilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Eltrombopag, Kronik Graniilomatéz Hastalik, X-Linked Trobositopeni, Wiskott-Aldrich Sendromu

[Abstract:84] [P-066]
Kronik lenfositik I6semi gelisimi 6ncesinde yiizde gozlenen lenfomatoid papiillozis olgusu

Sibel Dogan1, Nilgiin Atakan1, Aysen Karaduman1, Gonca Elgin1, Sibel Ersoy Evans1, Ozay Gékéz2
1Hacettepe Universitesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

53 yasinda kadin hasta ylizde kizarik kasintili i¢i su dolu kabarciklar nedeni ile bagvurdu. Dermatolojik muayenede alin yiiz orta
hat ve ¢enede boyun V’sine kadar yayilan eritemli vezikil ve papillerin oldugu goruldi. Lezyonlardan yapilan yuzeyel deri biyopsi
incelemesinde demodeks negatif olarak degerlendirildi. Hastanin tam kan sayimi ve periferik yaymasinda I6kositoz, lenfositoz ve
eozinofili saptandi. Total IgE seviyesi 6134 U/ ml (1,31-165) olarak bulundu. Graniilomat6z rozasea, anjiolenfoid hiperplazi ve eozinofili
ve lenfomatoid papiillozis 6n tanilariile alinan biyopsinin histopatolojik incelemesinde CD68 pozitif histiyositlerin yanisira CD30 pozitif
hiicrelerin varligi nedeni ile lenfomatoid papiillozis yéniinden degerlendirilmesi uygundur seklinde raporlandi. Onerilen metotreksat
tedavisini almayan hastaya 10 ay sonra kronik lenfositik 16semi (KLL) tanisi konuldu. Yiz bolgesinde lenfomatoid papiillozis oldukga
nadir bir antitedir. Bu olguda bu nadir antitenin devaminda KLL gelisimi gbzlenmistir.

Anahtar Kelimeler: kronik lenfositik I6semi, lenfomatoid papiillozis
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[Abstract:87] [P-067]
intravendz immunglobulin Tedavisi Alan Agir immiin Yetmezlikli Hastalarda Yagam Kalitesi

Neslihan Edeer Karacal, Binay Kayan Ocakoglu2, Fevzi Tuna Ocakoglu2, Ezgi Ulusoy1, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiiler1,
Serpil Erermis2

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali Romatoloji ve immunoloji Bilim Dali, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk ve Ergen Psikiyatrisi Anabilim Dali, izmir

AMAGC

Primer immiin yetmezlikler seyrek gériilmesine karsin ciddi morbidite ve mortaliteye yol agmaktadir. Ulkemizde de PiY’li cocuklarin
yasam kalitesini belirten bir calismaya rastlanmamistir. Calismamizda, IVIG tedavisi alan PiY’li cocuklarda yasam kalitesinin Juvenil
idiopatik Artrit (JIA) tanili cocuklarla ve saglikh kontrollerle karsilastiriimasi amaglanmistir.

YONTEM-GERECLER

Calismamiza Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali Romatoloji ve immunoloji Bilim Dali Poliklinigi
takipli 44 PiY’li hasta, Romatoloji Polikliniginde takipli 32 hasta 30 saglikh kontrol alinmistir. Olgularin yasam kalitelerini belirlemek
amaciyla ebeveynlerine Cocuklar igin Yasam Kalitesi Olgegi (CIYKO)- Ebeveyn Formu verilmistir. Hasta grubu igin CIYKO - Cocuk Formu
verilmistir.

BULGULAR

CIYKO-cocuk 6lgeginde, 3 grup arasi dlgek toplam puani, fiziksel saglik, duygusal islevsellik, okul islevselligi, psikososyal toplam
puani agisindan anlamh farklilik bulunmustur. Sosyal islevsellik agisindan 3 grup arasinda farklilik bulunmamistir. Anneler tarafindan
doldurulan CIYKO toplam puani, fiziksel saglk, duygusal islevsellik, okul islevselligi, psikososyal saglik puani agisindan 3 grup arasinda
farklihk bulunmustur. Tim alt test skorlarinin PIY ve JiA grubunda farkli olmadigi saptanmistir. PIY ve JIA grubunun tiim alt test
skorlarinin kontrollerden farklh oldugu saptanmistir.

SONUC

PiY ve JIA’ll hastalar yasam kaliteleri agisindan benzer &zellikler géstermektedirler. Literatiirde Zebracki ve arkadaslari, calismamiza
benzer sekilde PiY ve JIA’llarin yasam kalitesi skorlarinin benzer oldugunu, saglikli kontrollerden ise daha diisiik oldugunu belirtmislerdir.
Calismamizda yasam kalitesi skorlari, yas ve cinsiyetle iliskisiz bulunmustur. Sonug olarak, hastalik agirlik diizeyi ve hastalikla iliskili bazi
faktorlerin yasam kalitesini bazi alanlarda orta derecede etkilemesi, JIA’ll hastalarla benzer bulunmasi, kronik hastalik varliginin tek
basina, hastalikla iliskili faktorlerden daha fazla oranda yasam kalitesini olumsuz yonde etkiledigini diisindirtmetedir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk ve ergen, intravenéz immunglobulin tedavisi, kronik hastalik, primer immun yetmezlik, yasam kalitesi
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[Abstract:88] [P-068]
intravendz immunglobulin Tedavisi Alan immiin Yetmezlikli Hastalarda Ruhsal Durum Ozellikleri

Binay Kayan Ocakoglul, Fevzi Tuna Ocakoglul, Neslihan Edeer Karaca2, Ezgi Ulusoy2, Giizide Aksu2, Necil Kiitiikgiiler2,
Serpil Erermis1

1Ege Universtesi Tip Fakiiltesi Cocuk ve Ergen Psikiyatrisi Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagldgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Romatoloji ve immunoloji Bilim Dali, izmir

AMAGC

Primer immiin yetmezlikler (PiY) seyrek gériilen bir hastalik grubu olmakla birlikte ciddi morbidite ve mortaliteye yol agmasi nedeniyle
klinik ve epidemiyolojik agidan 6nem tasir.

PiY’li cocuklarin psikososyal gelisiminin, kendilik algisi, kisilerarasi iliskiler ve sosyal aktivitelerinin etkilenmesi beklenmektedir. Bu
populasyonda psikopatolojiyi degerlendiren galismalar kisitlidir. Bu nedenle, IVIG tedavisi alan PiY’li gocuklarda ruhsal durum ézellikleri,
Juvenil idiopatik Artrit (JiA) tanili cocuklarla ve saglikli kontrollerle karsilastirilmistir.

YONTEM-GERECLER

Calismamiza Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali Romatoloji ve immiinoloji Bilim Dali Poliklinigi
takipli 44 PiY’li hasta, Romatoloji Polikliniginde takipli 32 hasta ve 30 saglikh control (SK) alinmistir. Psikiyatrik tanilari saptamak
amaciyla Okul Cagi Cocuklari icin Duygulanim Bozukluklari ve Sizofreni Gériisme Cizelgesi Simdi ve Yasam Boyu Sekli uygulanmistir.

BULGULAR

Psikopatoloji gériilme orani PiY’lilerde %70,45, JiA’lilarda %62,5, SK’lerde %23,3’diir. Gruplar arasinda psikopatoloji gériilme oranlari
arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmustur (X2=14,69, p<0,01). PiY’liler ve JiA’lilar arasinda ise fark bulunmamistir (X2=0,094,
p=0,759). PiY ve JIA gruplarinda en sik gériilen psikiyatrik tanilar Depresif Bozukluk, Anksiyete Bozukluklari olmustur. Depresif
bozukluklar agisindan PiY ve JiA gruplari arasinda istatiksel olarak fark bulunmamistir (X2=0,142, p=0,706).

SONUGLAR

Literatiirde yalnizca bir calismada, PiY’liler, JiA’lilar ve saglikl kontrollerle karsilastirilmig, anksiyete ve depresyon diizeyleri daha yiiksek
bulunmustur. Bizim ¢alismamizda ise hem PiY grubu hem de JIA grubu saglikli kontollerden sadece depresif bozukluklar agisindan
farklihk gdstermistir. PiY ve JIA’ll hastalarda ruhsal hastaliklarin gériilme oranlarinin benzer oldugu saptanmistir. Kronik hastalikla

yasamak, hastalikla iligkili faktorlerden bagimsiz olarak ruhsal hastaliklarin gérilme sikligini arttirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk ve ergen, kronik hastalik, primer immiin yetmezlik, psikiyatrik hastalik, psikopatoloji
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[Abstract:97] [P-069]
Sik Enfeksiyon Gegirme Sikayeti ile Basvuran Cocuk Hastalarda Klinik ve immunolojik Degerlendirme

Murat Canseverl, Elif Nurdan Gzmansur2, Alper Ozcan3, Tiirkan Patiroglul

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk immunoloji BD, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Kayseri

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari AD, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD, Kayseri

Giris

Ailelerin ‘Her zaman hasta’ olarak ifade ettigi cocuklar, hekimler icin sik karsilasilan ve ¢6ziim bekleyen sorunlarin basinda gelir. Bu
¢alismada klinigimize sik enfeksiyon gegirme sikayeti ile bagvuran 130 hasta da etyolojik nedenler irdelenmis ve sonuglari sunulmak
istenilmistir.

Materyal ve Metod

immunoloji klinigine 6 aylik dénemde sik enfeksiyon gegirme (yilda 10’dan fazla) sikayeti nedeniyle basvuran 130 hastada etyolojik
nedenler degerlendirilmistir.

istatiksel Analiz

Verilerinin degerlendirilmesinde istatiksel metod olarak SPSS 22.0 programi, normallik testleri shaphiro-wilk testli histogram ve Q-Q
grafikleri, gruplar arasinda farklilik igin indipendent T-testi kullaniimistir.

Bulgular

Galismaya alinan 130 hastanin 39 (%30)’ unda ailede ve kendisinde atopi 6ykisu, 20(%15)’ inde tani konulmus gastroosefagial refli
oykisi, 10(%7,5)'inde tani konulmus adenoid vegetasyon 6ykusi, 43(%33)’Ginde pasif sigara maruziyeti saptanildi.

Tartisma

Ailelerde bliylik endiseye neden olan sik enfeksiyon gegirme ve ‘her zaman hasta’ ifadesi sik karsilasilan ve ¢6zim bekleyen bir
sorundur.

Tekrarlayan enfeksiyon sikayeti olan g¢ocuklar 4 grup altinda (1-Normal gocuk, 2-Atopik gocuk, 3-Kronik hastaligi olan gocuk, 4—
Bagisiklik sistem bozuklugu olan ¢ocuk) degerlendirilmektedir.

1) Normal Cocuk: Bu grupta ki gocuklarin % 50’sinde altda yatan belirgin bir nedenin olmadigi goralir.

2) Atopik Cocuk: Tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarin % 30’unu atopik hastalikli cocuklar olusturur.

3) Kronik Hastalikli Cocuk: Tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarin % 10’unu kronik hastalikli cocuklar olusturur.

4) immun Yetmezligi Olan Cocuk: immiun sistemin kompleks bir yapisi olup, yetmezliginde olusan klinik tablo tekrarlayan enfeksiyonlu
¢ocuklarin yaklasik %10’unu olusturur.

Sik enfeksiyon nedeniyle basvuran hastalarda ¢alisma verilerinde gorildugi Gizere sadece allerjik ve immunolojik problemler degil,
altda yatan diger nedenlerinde sorgulanilmasi ve arastirilmasi gerektigi gorilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Sik Enfeksiyon Gegirme, immunolojik Degerlendirme
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[Abstract:101] [P-070]
Gastrointestinal Sistem Yakinmalari Olan Primer immiin Yetmezlikli Cocuk Hastalarin Endoskopik
Degerlendirilmesi

Giilin Hizall, Deniz Cagdas Ayvaz2, Hayriye Hizarcioglu Giilsen1, Hasan Ozen1, inci Nur Saltik Temizell, Hiilya Demir1, ilhan Tezcan2,
Aysel Yiicel

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Gastroenteolojisi Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, immunoloji Bilim Dali, Ankara

Girig ve amag

Gastrointestinal sistem (GIS) primer immiin yetmezlik (PiY) hastalarinda en sik etkilenen sistemlerden birisidir. Gastrointestinal sistem
semptomlarinin detayli degerlendirilmesi, PIY hastalarinda komplikasyonlarin énlenmesi ve 6zgiin tedavilerin planlanabilmesi icin
onem tasimaktadir.

Bu calismada GiS yakinmalari olan PiY hastalarinin klinik, endoskopik ve patolojik bulgularinin degerlendirilmesi planlanmistir.

Metot

GiS semptomlari olup ézofagogastroduodenoskopi ve kolonoskopi yapilan 0-18 yas arasi PiY hastalari retrospektif olarak ¢alismaya
alind.

Sonuglar

Calismaya alinan 21 hastanin 7'si (%33.3) kombine immiin yetmezlik, 5'i (%23.8) kronik granulomat6z hastalik, 3’ yaygin degisken
immin yetmezlik, 2’si (%9.5) kronik mukokiitanoz kandidiazis, 1'i (%4.8) hiperimmiinglobulin M sendromu, 1’i hiperimmiinglobulin E
sendromu, 1'i IL-10R eksikligi ve 1’'i de IL-12 reseptor eksikligi idi.

En sik GiS semptomu kronik ishaldi (%85.7). PiY tani yasi 2.4 + 0.7, endoskopi yasi 5.9 + 0.9 yildi. Dért (%19) hastanin biyopsisinde
enfeksiyon (CMV, giardia ve kandida) saptandi. 13 hastanin (%61.9) kolon biyopsisinde inflamatuvar barsak hastaligi (iBH) benzeri kolit
ile uyumlu bulgular gérildi. Bu hastalarin biri asemptomatik olup akut faz yiiksekligi nedeniyle endoskopi yapilan kronik grantlomatéz
hastalikli bir cocuktu. IBH benzeri kolit saptanan 13 hastanin 4’ii (%30.8) immiin supresif tedaviye yanitsizdi, 5 hastada (%38.5) kismi
yanit alindi. Toplam 5 hastaya hematopoietik kék hiicre nakli (HSCT) yapildi. IBH benzeri kolit olup HSCT yapilan 3 hastanin 2’sinde
nakil sonrasi GiS bulgulari diizeldi.

Tartisma

GIS yakinmalari olan PiY hastalarinda endoskopik degerlendirme enfeksiyéz ve inflamatuvar tutulumu ayirt etmek icin gereklidir. iBH
benzeri kolit T hiicre yetmezlikli hastalar da olmak iizere cesitli PiY tiplerinde gérilebilir ve immiin supresif tedaviye direngli olabilir.
Bu hastalarda HSCT GIS bulgularini iyilestirebilir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, inflamatuvar barsak hastaligi, kolit

[Abstract:102] [P-071]
inek Siitii Alerjisinde Desensitizasyoin ve Tolerans

Nursen Cigerci Giinaydinl, Esen Demirl, Elif Azarsiz1, Sunde Yilmaz Siisliier2, Necil Kiitiikgiilerl, Cumhur Giindiiz2, Figen Giilen1,
Giizide Aksul, Remziye Tana¢l

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji immiinoloji B.D

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesii Tibbi Genetik B.D

inek siiti alerjisinde(iSA) oral immiinoterapi(desensitizasyon)(OIT) tedavi seceneklerinden biridir ve kisinin inek siitiinii toleransa
benzer sekilde reaksiyon gelismeden alabilmesini saglamayr amaglar. Calismamizda iSA tanisiyla izlenen hastalarda, farkh tedavi
segeneklerinin blokan antikorlar araciligiyla IgE iliskili alerjen sunumunun engellenmesi sonucunda T hiicre regiilasyonuna etkileri ile
oral immunoterapinin immiin mekanizmasi arastiriimistir.

Calismaya yas ortalamasi 42.6+39(6-201) ay olan %63.6(n:49)’si kiz, 77 ¢ocuk alindi. Hastalar dort gruba ayrilarak(Grup 1:oral
immiinoterapi alan hastalar, Grup 2: eliminasyon diyeti alan hastalar, Grup 3: dogal tolerans gelistiren hastalar, Grup 4: saghkli kontrol
grubu) degerlendirildi. Tim gruplarda baslangigta ve tedavi gruplarinda 6. ayda spesifik laboratuar testleri ve klinik degerlendirme
yapilmigtir.

Desensitizasyon grubunda tedavi sonrasi 6. ayda total IgE diizeyinde artis, stt splgE’de diisme, spesifik IgA ve IgG4 antikor yanitlarinda
belirgin artis, CD4+CD25+foxp3% diizeyinde degisim olmadan IL-2, IL-10, TGF-B sitokin yanitlarinda artis, tedavi dncesi ile benzer
IL-13 yaniti, tolerans grubuyla benzer foxp3 mRNA ekspresyonu saptandi. Eliminisyon grubunda ise 6.ayda total IgE diizeyinde artis,
sit splgE’de disme, spesifik IgA dlzeylerinde degisim yokken IgG4 antikor yanitlarinda belirgin olmayan artis, CD4+CD25+foxp3%
dizeyinde ve IL2 ile IL-10 dizeyinde artis olmadan TGF-p sitokin yanitlarinda Grup 1’e gére daha dusiik olmakla birlikte artis, azalmig
IL-13 yaniti ve tolerans grubuyla farklilik gésteren foxp3 mRNA ekspresyonu saptandi.

Oral imminoterapi ile blokan antikorlar ile IgE iligkili alerjen sunumunun engellenmesi, T helper 1 yanitinin arttirarak T helper 2
yanitinin baskilanmasi ve T regiilatuar hiicre fonksiyonlarinin arttirilmasiile bagarili ve dogal tolerans benzer immiin yanit gésterilmistir.

Anahtar Kelimeler: inek siitii alerjisi, immiinoterapi, Treq hiicre, sitokinler
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[Abstract:105] [P-072]
intravendz immiinglobulin Replasmani Yapilan Primer immiin Yetmezlikli Olgularda Gériilen Yan Etkiler ve
Etki Eden Faktorler

ipek Burcu Parlak ibis1, Semiha Bahgeci Erdem2, Sait Karaman1, Nesrin Giilez1, Ferah Genell
1Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Klinigi, izmir
2Cigli Bélge Egitim Hastanesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Klinigi, izmir

Amag: Giniimiizde IVIG bircok hastaligin tedavisinde yaygin olarak kullanilmaktadir. Arastirmamizda iViG tedavisi alan hastalarda
hasta sayisi ve inflizyon sayisi kapsaminda gorilen yan etkilerin ve hangi faktorlerle iliskisi oldugunun belirlenmesi amaclandi.
Gereg-Yontem: Haziran 2014-Haziran 2016 tarihleri imminoloji Ayaktan Tedavi Unitesi'nde iViG tedavisi uygulanan primer immiin
yetmezlikli olgular alindi.

Bulgular: Toplam 145 hastanin %44,8’inde iViG’e bagli yan etki oldugu saptandi. Verilen tim infiizyonlar esas alindiginda ise
inflizyonlarin %14,2’sinde iViG’e bagli yan etki gdzlendigi belirlendi. Calismamizda replasman alan hastalar icerisinde en yiiksek oranda
yaygin degisken immiin yetmezlik tanisi ile izlenen olgular mevcut idi ve yan etki oraninin bu olgularda en ylksek oldugu gorildiu. En
sik izlenen yan etki tiim inflizyonlarin %7,8’inde goriilen bas agrisi olarak saptandi. Bas agrisi erken donem yan etkilerin %36,3’ln(,
gec yan etkilerin %77,7’sini olusturmaktaydi. Erken dénemde ise ates yuksekligi en sik goriilen yan etki idi. Eslik eden enfeksiy6z
hastalik varliginda yan etki oranlarinin anlamli arttig1 gérildu. Tekrarlayan inflizyonlar ile yan etki gériilme orani arasinda istatistiksel
olarak anlamli fark olmasa da yan etki goriilme oraninin tekrarlayan inflzyonlar ile giderek azaldigi belirlendi. Premedikasyon
dnceki inflizyonlarda yan etki goriilen olgulara uygulandi ve premedikasyon ile yan etkilerin %77’sine hakim olundugu gérildi. iVIiG
preparatlarinin konsantrasyonu ile yan etki gelisme orani arasinda bir iliski saptanmadi. Olgularin higbirinde renal, hematolojik ciddi
bir reaksiyon gorilmedi.

Sonug: Calismamizda iViG’e bagli ciddi bir reaksiyon gériilmemistir. Ancak nadir de olsa hayati tehdit eden ciddi komplikasyonlar
goriilebileceginden IVIiG tedavi endikasyonu c¢ok iyi belirlenmeli ve uygulanacak hastalar, hasta yakinlari ve saglik personeli olasi yan
etkiler yoniinden bilgilendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: intravenéz immiinglobulin, yan etkiler

[Abstract:107] [P-073]
Sagliklh peri-implant dokulara sahip ve peri-implantitisli implanti bulunan hastalarda peri-implant olugu
sivisindaki TNF-a, IL-1B, IL-6, IL17 ve IL-10 seviyelerinin karsilastiriimasi

Ali Riza Kolbas1, Cagman Tan2, Nuray Er1
1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi
2Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

Bu galismanin amaci; saglikh peri-implant dokulara sahip ve peri-implantitisliimplanti bulunan hastalarda peri-implant olugu sivisindaki
TNF-a, IL-1B, IL-6, IL17 ve IL-10 seviyelerinin karsilastiriimasi ve hangisinin daha etkin bir rol oynadiginin saptanmasidir.

Toplam 32 hastada bulunan 20 saglikli ve 20 peri-implantitisli toplam 40 implant ¢alismaya dahil edildi ve bu implantlardan PIOS
ornekleri toplandi. Alinan PIOS 6rneklerinde; TNF-a, IL-1B, IL-6, IL17 ve IL-10 seviyeleri Human Cytokin 30-Plexi ® kiti kullanarak
Luminex 200TM ile degerlendirildi.

Bu sitokinler icerisinde IL-17 seviyesinin peri-implantitisli implantlarda, saglikli implantlarla karsilastinildiginda farklihk gostermedigi
gorilmustir. Diger 4 sitokinde ise peri-implantitisli ve saghkli implantlar arasinda anlamh farkhliklar bulunsa da olgllen sitokin
degerlerinde en yuksek farkliligin IL-1B seviyesinde oldugu bulunmustur. Ayrica sondlamada cep derinligi ile IL-1B seviyesi arasinda
pozitif bir korelasyon tespit edilmistir. incelenen diger sitokinler ile sondlamada cep derinligi arasinda istatistiksel olarak herhangi bir
iliski bulunmamaktadir.

IL-1B, incelenen diger sitokinlere kiyasla peri-implantitisin teshisinde kullanilabilecek daha yararli bir belirteg olabilecegi distnilmustr.
Periimplantitis patogenezindeki sitokinlerin rolinin anlasilmasi, yeni tedavi paradigmalarinin olusturulmasina ve hastaligi 6nleme
stratejilerinin gelistirilmesine ciddi katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Sitokin, dental implant, Peri-implantitis
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[Abstract:108] [P-074]
MALT1 mutasyonu saptanan 5 yasindaki hasta

Ayse Senay Sasihiiseyinoglul, Mahir Serbes1, Dilek Dogruell, Mustafa Yilmaz1, Atil Bisgin2, Derya Ufuk Altintas1
1Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana

Giris: MALT1, NF-kB aktivasyonunu saglayan sinyal yolaklarinda rol alan yol alan bir sistein proteazini kodlamaktadir. MALT 1 proteini
eksikliginde TCR aracilikli NF-kB aktivasyonun olmadigi gosterilmistir. Burada MALT1 gen mutasyonu saptanan olgunun sunulmasi
amagclanmistir.

Olgu: Bir aylikken kiz hasta idrar yolu enfeksiyonu tanisiyla servise yatirildi. Anne ve babasinin hala-dayi cocuklari oldugu, Costmann
sendromu tanisi konulan bir kiz kardesinin 1,5 yasinda iken vefat ettigi 6grenildi. Fizik muayede VA:4300 gr (25-50p) boy:53 cm
(25-50 p), bas gevresi:38 cm (50.p). Sistem muayeneleri dogal olan hastanin yapilan tetkikler sonucu immunglobulinleri, periferik
kan lenfosit sayisi ve oranlari normal bulundu. Diizenli kontrollere ¢agrilan hastanin 3 aylik olduktan sonra yanaklarinda hiperemik
lezyonlar olan hastada atopi saptanmadi. Onbir aylik oldugunda hastanin WBC: 5800 /mm3 ANS: 300/mm3 olmasi Uzerine ¢ocuk
hematoloji kliniginde degerlendirilen hastaya Costmann sendromu tanisi konularak GSCF baslandi. HAX-1 gen analizi normal bulundu.
Dermatoloji klinigi tarafindan da takip edilen hastanin baslangigta yanaklarda goriilen eritrodermi takipleri sirasinda tiim viicuda
yayildi. Duzenli kontrollerde bakilan lenfosit alt gruplari ve immunglobulin degerleri normal sinirlarda seyreden hastanin dort yaginda
iken 1gG 509 mg/dI, IgA: <6 mg/dl ( Ig Gve A yasina gore dislk ) olmasi tizerine duzenli IVIG replasmani baslandi. Hastanin o déneme
kadar menenijit, subdural apse, tekrarlayan pnomoni, idrar yolu enfeksiyonu, rekiirren CMV enfeksiyonlari olmasi nedeniyle yapilan
exom dizi analizi sonucunda MALT 1 mutasyonu saptandi.

Sonug: Eritroderminin eslik ettigi immun yetmezli durumunda MALT 1 gen mutasyonu akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: MALT1, eritrodermi, CMV

[Abstract:121] [P-075]
Cocuk Hastanesinde Hizli Yanit Sistemleri: Pediatrik Erken Uyari Sistemi

Dilek Yigit
HACETTEPE UNIVERSITESi HASTANELERI

Pediatri servislerinde bulunan hastalarin eskiye gore daha kompleks sorunlari vardir.

Girisim,tedavi ve bakimlari

Tedavilerde sinirli isbirligi

Teropatik araligin sinirli olmasi

Organlarin immatir olmasi

Pediatrik dozlarin hazir olmamasi ve alt dozlara ayirma ihtiyacinin olmasi gibi nedenlerle daha zor ve karmasik bir hale déntismektedir.
Pediatrik hastalarda ani biling kaybi, solunum sikintisi, hipoksi, hipotansiyon, hipertansiyon, sok, kanama,bulanti,kusma en sik
karsilagilan komplikasyonlardandir. Yatan hastalar solunum arresti veya kardiyak arrest ile 6liime kadar gidebilen ani kotllesme riski
tasimaktadirlar. Bu donemde risklerin erken belirlenmesi hastanin iyilesme siirecini hizlandiracaktir.

PEUS;

Yatan hasta ¢ocuklardaki klinik kotiilesmeyi zamaninda tespit etmek igin fizyolojik kriterler temel alinarak gelistirilmis bir skorlama
sistemidir.

Kritik hastanin hizla tespit edilmesini saglayarak, gecikme olmaksizin gereken tedavinin baslatiimasini saglar.

Yatakli servislerde hastanin siirekli olarak degerlendirilmis olmasini saglar.

Anahtar Kelimeler: hizli yanit sistemleri, pediatrik erken uyari sistemi
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[Abstract:123] [P-076]
Kistik fibrozis hastalarinda ilag allerjileri

Gokcen Dilsa Tugcul, Ozge Uysal Soyer2, Umit Murat Sahiner2, Bulent Enis Sekerel2, Sanem Esrefl, Mina Hizall, Nagehan
Emiralioglu3, Ebru Yalcin1, Deniz Dogru Ersoz1, Nural Kiper1, Ugur Ozcelik1

1Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Gogus Hastaliklari Bilim Dali

2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Allerji Bilim Dali

3Gaziantep Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi

Giris: Kistik fibrozisin (KF) ilag hipersensitivitesi igin bir risk faktori oldugu bildiriimektedir. Bununla birlikte, kistik fibrozisli ¢ocuklarda
ilag allerjisi prevalansi hakkinda geliskili veriler vardir.

Yéntem: Hacettepe Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilimdal’'nda kistik fibrozis tanisi ile izlenen ve éykisiinde ilag hipersensitivite
reaksiyonunu(DHR) dusiindlren bulgular olmasi nedeniyle Cocuk Alerji Bilimdali’na yonlendirilen hastalar ¢alismaya alindi. EAACI
onerilerine gore modifiye edilmis bir ENDA (European Network for Drug Allergy) anketi doldurdurularak ilag alerjisi ¢alismasi
gergeklestirildi.

Sonuglar: Kistik fibrozisi olan 220 hastadan 21’inde DHR 6ykiisti vardi. Bu hastalarin 12’si erkek(%57) ve 9’u kizdi(%43), yas ortalamalari
5.5’di(2-17.7). Hastalar 6(4-9.5) yil boyunca takip edildi, % 38.1'i pndmoni nedeniyle hastaneye yatirildi ve % 71.4’{inlin gectigimiz son
yilda U¢ veya daha fazla kez po antibiyotik kullanimi vardi. DHR 6ykisiinde suglanan ilaglar amoksisilin klavulonat (n=3), klaritromisin
(n=3), seftazidim (n=2), seftriakson (n=2), TMP-SMX(n=2), vankomisin (n=1), siprofloksasin (n=1), meropenem (n=1), piperasilin
tazobaktam (n=1), amfoterisin (n=1), azitromisin (n=1), inhale tobramisin (n=1), lipaz (n=1) ve UDCA (n=1) idi. En sik gorilen bulgular
urtiker (% 38.1) ve makilopapdliler ertipsiyon (% 38.1) iken anafilaksi gézlenmedi. Tanisal ¢alisma 19 hastada tamamlanmis olup; ilag
deri testleri (n = 6) ve provakasyon testleri (n = 19) yapildi. Urtikeri olan bir hastada TMP-SMX ile ilag provakasyon testi pozitif olarak
bulundu.

Sonug: Kistik fibrozisli gocuklarin %9.5’inde ilag hipersensitivitesinden suphelenildi ve hastalarin % 0.45’inde ilag alerjisi saptanmistir.
Bu sonuglar daha once ilag alerjisi oranlarinin yiiksek oldugu gcalismalar ile gelismektedir. Kistik fibrozisli hastalarin izleminde farkl ilag
rejimlerinin ¢ok kez ve uzun sureli kullanimi hastalarda tolerans indiiksiyonuna yol agabilir ve ilag alerjisine karsi koruyucu olabilir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, antibiyotik, ilag alerjisi

[Abstract:127] [P-077]
Periferik Eozinofili Nedeni ile Cocuk G6giis Hastaliklari Béliimiine Yonlendirilen Hastalarin Klinik ve
Bronkoskopik Degerlendirilmesi

Mina Gharibzadeh Hizal, Sanem Esref, Gékgen Dilsa Tugcu, Nagehan Emiralioglu, Ebru Yalgin, Deniz Dogru, Ugur Ozgelik, Nural
Kiper
Hacettepe Unversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gédiis Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Eozinofilik akciger hastaliklari, havayolu ve/veya akciger dokusunda eozinofillerin artmasi ile karakterize bir grup hastaligi
tanimlamaktadir. Sekonder bozukluklar enfeksiyonlar, toksinler ve ilaglara ikincil olarak gelisebilir. Primer bozukluklari ise akut
eozinofilik pnémoni (AEP), kronik eosinofilik pndmoni (KEP), hipereozinofilik sendrom (HES), eozinofilik granilomatoz polianjitis
(EGPA) olusturur.

Metod

Hacettepe Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklari boliimiinde 2006-2016 yillari arasinda periferik eozinofili nedeni ile arastirilan 23
hastanin kayitlari retrospektif olarak tarandi.

Sonuglar

Hastalarin ortalama tani yasi 8.6 yil saptanmistir. Hastalarin %78.2’sinde en az bir solunum yolu semptomu saptanirken oksurik
en sik (%69.6) baslangi¢ sikayeti olarak tespit edilmistir. CMV bronkoalveolar lavaj (BAL) 6rneginde en sik tespit edilen patojen
olarak saptanmistir (n=3). Periferik eozinofili nedeni ile degerlendirilen 7 (%30.4) hastanin BAL 6rneginde eozinofili saptanmis ve bu
hastalarin %17.4’intin BAL’da eozinofil orani %25’in Ustliinde saptanmigstir. BAL'da eozinofil varligi ile periferal eozinofil sayisi arasinda
iliski saptanmamistir. Hastalarin baglangig¢ ortalama eozinofil sayisi 8345/mm(3) (900-31700) tespit edilmistir. Sistemik steroid tedavisi
alan tiim hastalarda (n=19) tedavi sonrasinda periferik eozinofil sayisi anlamli olarak azalmistir (p<0.001). Altta yatan neden 17 (%73.9)
hastada tespit edilmistir. Bu hastalarda KEP (n=4), HES (n=3), Hiper IgE Sendromu (n=3), parasit enfeksiyonlar (n=1), CMV pnémonisi
(n=1), Agir Kombine immiin Yetmezlik (n=1), interstisyel akciger hastaligi (n=1), atopik dermatit (n=1), pulmoner hipertansiyon (n=1),
pulmoner hemosiderosis (n=1) saptanmistir.

Tartisma

Periferik eozinofilinin etiyolojisi olduk¢a degisken olabilmektedir. Hastaliklarin organ tutulum dereceleri degisken oldugundan
bronkoskopi akciger tutulumunu gostermekte yardimcidir. Calismamizda BAL'da eozinofili hastalarin %30.4’(inde tespit edilmistir.
Orneklemeden &nce kullanilan steroid tedavisi BAL'da eozinofil tespitini etkileyebilmektedir. Hastalar altta yatan nedenden bagimsiz
olarak sistemik steroid tedavisinden genellikle fayda gorurler.

Anahtar Kelimeler: eozinofilik akciger hastaliklari, periferik eozinofili
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[Abstract:132] [P-078]
Subkutan immunglobulin Tedauvisi ile ideal ve Koruyucu Diizeylerde Serum IgG Diizeyleri

Giilsenem Sari, Neslihan Edeer Karaca, Emine Kurt, Sanem Eren Akarcan, Firat Ergin, Gizem Giiner, Elif Azarsiz, Giizide Aksu,
Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari AD

Primer ve sekonder immiin yetmezlikli olgularda subkutan immunglobulin-SCIG uygulamasi intravendz uygulamaya iyi bir alternatif
olup bu uygulama Avrupa’da yaklasik 25 yildir kullaniimaktadir.

Bu calismada dizenli intraven6z immunglobulin-IVIG tedavisi alirken subkutan uygulamaya gegilen 19 olgu incelenmistir. 17 olgu SCIG
tedavisi almaya devam ederken, 2 olgu kendi istegi ile birakmistir. Calismaya 16 erkek, 1 kizalinmistir. 15 olgu primer immiin yetmezlik,
2 olgu ise sekonder immin yetmezlik tanisiyla izlenmekteydi. Tani dagilimlari protein kaybettiren enteropati(n=2), CVID(n=7), Bruton
hastaligi(n=2), kombine immiin yetmezlik(n=2), LRBA eksikligi(n=2), dogal immiinite bozuklugu(n=1) ve Di-George sendromu(n=1)
idi. Yas ortalamasi 16.1+8.1 yil, IVIG baslama yasI 7.6+4.9, SCIG baslama yasi 14.8+7.9 yasti. SCIG tedavisine baslama endikasyonu
hastaneye ulasim zorlugu, uzun inflzyon siresi, sik transfiizyon ihtiyaci ve vendz damaryoluna ulasim zorluguydu. Olgularin IVIG
tedavisi alirken son 1 yilda gegirdigi enfeksiyon sikligi 5.2+3.9, agir bakteriyel enfeksiyon sikli§i 0.9+1.6, hospitalizayon sayisi 0.9+1.6,
okula/ise devamsizlik stresi 34.0+35.3 giin, SCIG tedavisi sonrasinda 1 yilda gegirilen enfeksiyon sikligi 2.5+2.7, agir bakteriyel
enfeksiyon sikhigi 0.7+1.1, hospitalizasyon sayisi 1.1+1.9, okula/ise devamsizlik stiresi 9.6+14.1 giin saptandi. 1 yillik enfeksiyon siklig,
agir bakteriyel enfeksiyon sayisi ve devamsizlik siiresinde azalma gorilda (p<0.05). Subkutan immunglonulin tedavisine baslamadan
once olgularin son 1 yillik ortalama 1gG degeri 505.5£209.9mg/dl, 6 aylik tedavi sonrasi bakilan ortalama IgG 725.1+258 saptandi. IVIG
replasman siklig 36.8+15.0 giin iken, subkutan tedavi replasman sikligi 7.3£1,1 glindii. SCIG butin olgulara karin bélgesine 2 yerden
uygulandi.

Subkutan Ig tedavisinin immiin yetmezlikli olgularda kolay uygulanabilir olmasi ve enfeksiyon sikli§ini anlamli oranda azaltmasi
gbzoniine alinarak diizenli Ig replasman tedavisi gerekisinimi olan olgularda daha yaygin olarak kullanilabilecegi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: subkutan immunglobulin, immiin yetmezlik

[Abstract:134] [P-079]
Nefrotik Sendrom ve inek Siitii Allerijisi Birlikteligi: Tesadiif mii?

Demet Altun1, Duygu Oviing Hacthamdioglu2, Or¢un Dabak3

1Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Siileymaniye Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Klinigi,istanbul
3Gaziemir Nevvar Salih is Géren Devlet Hastanesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Klinigi, izmir

Amag: Cocukluk gaginda nefrotik sendromlarin (NS) en yaygin gorilen sekli minimal lezyonlu NS’dur (MLNS) ve tipik 6zelligi steroid
tedavisine iyi yanit vermesidir. Etyopatogenezinde viral enfeksiyonlarin veya allerjenlerin roli oldugu ve relapslari tetikledigi kabul
edilir. Hastalarda atopi varhginin sikhigr bu hastalikta immiinolojik bir patogenezi diisindirmektedir. Bu olgu ile NS’li hastalarda
dermatit bulgulari gériuldigiinde eslik eden bir besin allerjisinin gdz 6niinde bulundurulmasi gerektigini hatirlatmak istedik.

Olgu: Klinigimizde 2 yasinda steroide duyarli NS tanisiyla takip edilen kiz hasta steroid tedavisinin giin asiri doza gecildigi glinlerde
agiz cevresinde kizariklik ve kasinti yakinmasi ile basvurdu. Evde glinlik stitten yapilan yogurt yedigi 6grenildi. 60 mg/m2/giin steroid
tedavisi aldigl sirada ayni yogurttan yedigi ancak herhangi bir sikayetinin olmadigi 6grenildi, yogurt yemesine ara verildigi sirada
sikayetlerinin gorilmedigi saptandi. Sut spesifik IgE diizeyi 148 IU/mL ile ylksek ve prick testi (5 mm endurasyon) pozitif saptandi.
Hastaya inek situ allerjisi tanisi kondu.

Sonug: Hastamizda steroide duyarli NS ve inek sttt allerjisi birlikteligi saptandi. Glinliik steroid tedavisi aldig1 sirada semptomlarin
gorilmemesi steroidin yeterli immiin supresif etkisine baglandi. Steroide duyarli NS'nin ilk ataginda ve tekrarlarinda allerjenlerin
hastalig tetikledigi bilinmektedir. NS’li gocuklarda T hiicre disfonksiyonunun ve IgE yapiminda rol alan sitokin dizeylerindeki artisin
hastaligin baslamasinda ve tekrarlarinda 6énemli oldugu bilinmektedir. Hastaliksiz dénemde bile IgE diizeyinin ylksek bulunmasi
hastaliktaki anormal immuin durumun bir gostergesi olarak yorumlanabilir. MLNS’li gocuklarda astim, alerjik rinit ve atopik dermatit gibi
allerjik hastaliklarin saglikh ¢ocuklara gore daha sik goriildigi 6ne siirlilmistlr. Ancak glinimiizde atopik hastaliklar ve NS arasindaki
iliski net olarak ortaya konulabilmis degildir. Aydinlatici daha kapsamli ¢alismalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Dermatit, immiin siipresyon, inek siitii allerjisi, Nefrotik Sendrom
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[Abstract:141] [P-080]
Primer immiin Yetmezlik Olgularinda Kemik iligi Nakli Sonrasinda Tiroid Fonksiyonlari

Sevgi Késtel Bal, Selin Seving, Candan islamoglu, Sule Haskologlu, Senem Kogak, Meltem Arikan, Deniz Bayrakoglu, Esin Figen Dogu,
Aydan ikinciogullar
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Kemik iligi transplantasyonlari (KIT) sonrasinda otoimmiin sorunlar sik gériilmekte olup, otoimmiin tiroid hastaliklari ve anti-tiroid
antikor pozitiflikleri en sik bildirilen tablolardir. Patogenezi aydinlatilamamis olmakla birlikte imminrekonstitisyon mekanizmalarinin
bu durumu tetikledigi diisiiniilmektedir. Calismamizda KiT yapilmis 28 hastanin izlemdeki tiroid fonksiyonlari, klinik ve laboratuvar
verileriyle karsilastirilarak incelenmistir.

Yéntem: Calismaya 2013-2016 yillari arasinda PiY tanisiyla KiT yapilmis, nakil sonrasi dénemde en az bir yil izlenmis 28 hasta dahil
edilmistir. Hastalarin tiroid fonksiyonlari ve otoantikorlari 3 aylik periyodlarla izlenmis; veriler, hastalarin nakil ve immunrekonstittisyon
parametreleri, enfeksiyon durumlari ve aldiklari tedavilerle karsilastirmali olarak analiz edilmistir.

Bulgular: Calismamizda ortanca nakil yasi 10 ay (2-180 ay), nakil sonrasi ortanca izlem siiresi 22 aydir. Nakil yapilan hastalarin
%46’s1 AKIY, %29’u KiY, %11’i DOCKS, %4’(i LAD, %4’(i KGH tanilariyla izlenmekteydi. %75’ine tam uyumlu, %21’ine yari uyumlu,
%4’Une de akraba disi vericiden nakil yapildi; %46’sina hazirlama rejimi verilmedi, %25’ine myeloablatif, %28’ine non-myeloablatif
rejimler uygulandi. izlemde olgularin %39’unda akut GvHD, %18’inde de kronik GvHD meydana geldi. Calismaya katilan hastalarin
%85.7’sinde otoantikor pozitifligi kaydedildi; ancak higbirinde tiroid hormon diizeylerinde bozukluk izlenmedi. Tiroid otoantikorlarinin
post-transplant ortanca 3. ayda (3-12 ay) pozitiflestigi saptandi. Biri AKIY, digeri CD3gama eksikligi ile nakil yapilan ve mikst kimera
ile izlenen iki hastada tiroid otoantikor pozitifliginin yani sira otoimmun hemolitik anemi ve otoantikor pozitif tip 1 diyabet gelisti.
Otoantikor pozitifligiyle CD4+ lenfosit rekonstitlisyonu ve timopoez arasinda dogrudan iliski kurulamamakla birlikte, 12 aydan uzun
sureli izlemde otoantikorlarin negatiflestigi goraldi.

Sonug: KiT sonrasinda tiroid otoantikor pozitifligi sik karsilasilan bir klinik tablo olmakla birlikte hastalarda tiroid dishormonogenezisi
gdzlenmemektedir.

Anahtar Kelimeler: Kemik iligi nakli, inmiinrekonstitiisyon, tiroid otoantikorlari

[Abstract:148] [P-081]
inflamasyonun Fazla Oldugu Kistik Fibrozisli Hastada immunglobulin Tedauvisi

Sevgi Pekcan1, Sevgi Keles2, Siikrii Nail Giiner2, ismail Reisli2
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji ve immmoloji Bilim Dali

Kistik fibrozis otozomal resesif gegisli multisistemik bir hastaliktir. KF de inflamasyon yenidogan déneminde enfeksiyon yokken bile
gorulmektedir. Akutalevlenme déneminde IgGnin ylksek oldugu tedavisonrasi diisdigli bilinmektedir. Son bir yildir oksijen saturasyonu
%90 -91 civarinda seyreden, kronik Pseudomonas kolonizasyonu, takipne, akciger grafisi bulgularinda artis ve malnutrisyonu nedeniyle,
inflamasyonu azaltmak ve immunregulasyon igin intravendz immunglobulin verilen 14 yasinda kistik fibrozisli kiz hasta sunuldu. Beg
yasindaki kiz hastanin 6kslrik, malnutrisyon sikayetileriyle yapilan ter testi 80mE/L, mutasyonu AF508 +/+ bulundu ve Kistik fibrozis
tanisi kondu.Hastanin anne babasi hala dayi ¢ocuklari idi. Dornaz alfa, kreon, gégus fizyoterapisi, yagda eriyen vitaminler, inhale
steroidi dizenli olarak alan hastanin takipleri dizenliydi. 14 yasinda iken viicut agirhgi:39 kg(3p/), boy:146cm,02: %90, solunum
sayisi:36/dk, agiz cevresinde hafif siyanoz, bilateral sagda belirgin ralleri mevcutu. FEV1: %46, FVC: %48, FEV1/FVC: %116, FEF25-75:
%44 idi. Hastanin son 1 yildir Pseudomonas tremesi olup inhale tobramisin kullaniyordu, tomografisinde sag orta- list lobda daha
belirgin bronsektazisi mevcuttu. PPD:(-), KS: 92mg/dlidi. IgG: 25,7 gr/L, IgA: 3,17 g/L, IgM: 1,64g/L, CD3+ CD16+ CD56 %2, CD56 %5 NK
hiicre orani hafif distkolarak bulndu. Hastaya aldigi tedavilere ilave 400mg/kg IVIG baslandi. Tedavinin 6. ayinda VA: 50kg boy:151cm,
02:%96 oldu, bu siirede Pseudomonas tremesi gozlenmedi. Son FEV1: %64, FVC: %63, FEV1/FVC: %102, FEF25-75:%57 bulundu.
Akciger grafisi baslangica gore diizeldi. Son IgG:19g/Lidi. Kistik fibrozisde artmis inflamasyon ve sitokin nedeniyle secilmis ve ciddi
akciger bulgulari olan hastalarda immiin disregilasyonu diizelterek klinigin diizelmesine yardimci olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, intravenéz immunglobulin, klinik seyir
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[Abstract:153] [P-082]
Piirin Niikleozit Fosforilaz Enzim Eksikligi olan iki Olgu Sunumu

Ahmet Bilgin1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Biilent Banis Kuskonmaz3 , Duygu Uckan Cetinkaya4 , ilhan Tezcan5
1 Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Arastirma Gérevlisi

2 Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Dogent Doktor

3 Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Dogent Doktor

4 Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Profesér Doktor

5 Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Profesér Doktor

GIRiS

Pirin Nukleozit Fosforilaz (PNF) eksikligi hiicresel immin yetmezlikle giden OR nadir bir

hastaliktir. Genis yelpazede nérolojik bulgulara ilaveten KiY tablosuyla seyreder.

OLGU 1:

22 aylikken immiin trombositopenik purpurayla refere edilen, muayenesinde sag gézde pitozisi

dikkati ceken hasta imminolojik bulgulariyla KiY tanisi aldi (Tablo 1), intravenz immiinglobulin

(IVIG) tedavisi baslandi. izlemi sirasinda hafif diizeyde néromotor geriligi dikkati cekti. Denver

testinde kaba/ince motor geriligi saptandi. Hematopoietik kok hiicre nakli (HKHN) sonrasinda genel durumu iyi olarak izlenmektedir.
OLGU 2:

8 yasinda pnémoniyle izlendikten sonra refere edilen hastanin 17 aylik olana kadar yiriiyemedigi, kraniyal MRI’da sol temporal lob
anteriyor kesiminde 1.5x2.5x3cm tipl-araknoid kist saptandigi, 2 yasindan beri sik tekrarlayan akciger/idrar yolu enfeksiyonlari,
ellerinde tremor, hafif mental retardasyonla izlendigi, makat gelisiyle 3500 g dogdugu, hipoksik dogum 06ykiisii olmadigi 6grenildi.
Varicella asisi olan hasta 6 yasinda iken de zona gegirmisti. immiinolojik tetkikleriyle (Tablo 1) KiY tanisi alarak IVIG tedavisi baslandi.
8 yas 3 aylikken kronik persistan ishalleri gelismesi lzerine endoskopik biyopsiyle CMV koliti saptandi. Sol aksiller lenfadenopati
nedeniyle BCGitis/malignite 6n tanilariyla yatirildi, karaciger/akcigerde ¢ok sayida noddler lezyonlari, aksiller lenf nod biyopsisinde
biyiik B hiicreli lenfoma (anaplastik tip) saptandi. izlemde solunum sikintisi, akciger grafisinde atiimis pamuk gériinimi olan, mantar
enfeksiyonu/malignite agisindan izlenen hasta solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildi.

SONUC VE TARTISMA:

PNF defekti nérolojik bulgularla prezente olabilen tekrarlayan enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon,

otoimmiinite, malignite gibi KiY bulgulariyla karsimiza cikabilen bir hastaliktir. Biyokimyasal

incelemede Urik asit dusikltgi kesin olmamakla birlikte tantya yardimcidir, molekiler genetik analiz ile kesin tani alabilen bu vakalarda
bu bulgu 6nem tasimaktadir. Erken tani/hizli HKHN hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: PNF enzim eksikligi, Urik asit diisiikliigii
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PNP(Purine Nucleoside Phosphorylase) enzim eksikligi saptanan hastalarin basvurudaki klinik ve laboratuvar bulgulari

OLGU 1 (N.A)-5yas 7ay

OLGU 2 (Y.U)-12yas 4ay

OLGU 3 (A.C)-2ay 17giin

Cinsiyet Kiz Kiz Kiz
Basvuru yasi 22ay 6yl 2,5ay
Otoimmiinite Var(ITP) *** Yok Yok
Nérolojik Bulgular Ataksi, sag pitozis Yok ilkel refleksler(+/+)
(Kaba ve ince motor geriligi)
*hk
Pulmoner bulgular Yok Nodiiler lezyonlar *** Akciger enf. (infiltrasyon)
Malignite Yok Yok Yok
Akraba Evliligi? 3.Derece akraba, ayni kéy Ayni kiiy 1.Derece kuzen
TAM KAN SAYIMI
Hemoglobin (g/dI) 12,2 10,7 10
Lokosit (/mm?) 2300 *** 5600 1400 ***
Trombosit (/mm?) 295000 224000 249000
Absolii lenfosit sayisi (/mm?3) | 400 *** 200 *** 0 ***
Absolii nétrofil sayisi (/mm3) | 1600 4700 900 ***
iIMMUNGLOBULINLER
IgA (mg/dl) 18,9 (26-296) *** 50 (70-303) *** 6,67 (13-72) ***
1gG (mg/dI) 894(604-1941) 830(764-2134) 1060 (294-1165)
IgM (mg/dl) 68,5 (71-235) *** 51,2(69-387) *** <4,17 (33-154) ***

LENFOSIT ALT GRUPLARI (%
ve absolii sayilar) (/ul)

cD3 28(56-75) *** 25 (60-76) *** 2 (53-84) ***

CD4 24(28-47) ** 26(31-47) ** 43 (35-64)

cD8 18 (16-30) 48 (18-35) 4(12-28) ***

cD19 12(14-33) ** 8(13-27) *** 1(6-32) ***
SEDIMENTASYON 3 mm/saat 8 mm/saat 12 mm/saat

EBV DNA - - -

Urik asit (mg/dl) 2,03(2,6-6) *** 1,98 *** 1,86 ***

KiT Komplikasyonu - + KIiT Plani var
PNP(Purine Nucleoside Phos- | Var Var ? Sonug bekleniyor

phorylase) enzim eksikligi

Kombine immiin Yetmezlik tanisi alan 3 farkl olgunun klinik ve laboratuvar bulgulari Tablo 1’de 6zetlenmistir. PNP(Purine Nucleoside
Phosphorylase) Enzim Eksikligi’'nde genellikle Blenfosit ve NK hiicreleri korunsa da 3 olguda da immiinglobulin diizeylerindeki
dusuaklikler dikkat cekicidir.
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[Abstract:156] [P-083]
Kombine immiinyetmezlik ile prezente olan iki Ataksi-telanjiektazi olgusu

Zeynep Gékge Gayretli Aydin1, Caner Aytekin2, Nur Gz1, Meltem Akcaboy3, Hiisniye Yiicel3, Selman Kesici4, Géniil Tanir1
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari
2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
4Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim

Giris:

Ataksi-telenjiektazi (AT) otozomal resesif ATM gen mutasyonu sonucu gelisen bir primer immimyetmezliktir. ilerleyici serebellar
ataksi, okllokiitandz telenjiektazi, cesitli derecelerde immiinyetmezlikle birlikte tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, malignitelere
yatkinlikla karakterizedir. AT'de immunyetmezlik humoral ve hicresel imminiteyi etkileyecek sekilde olduk¢a degiskendir. Burada
kombine imminyetmezlikle karakterize iki olgu sunulmustur.

Olgu 1: Birbuguk yasinda kiz hasta tekrarlayan (st solunum yolu enfeksiyonu ve gévdesel dengesizlik yakinmasiyla basvurdu. Fizik
muayenede telenjiektazi ve govdesel dengesizlik vardi. AFP dizeyi (49 IU/ml) ylksek, lenfopeni (980/mm3), serum 1gG (<6.8mg/
dl) ve IgA (<6.1mg/dl) duzeyleri 6lgilemeyecek kadar dusik, IgM dizeyi yiksek (275mg/dl), CD3+CD56-CD16-(%44, 430/mm3),
CD3+CD4+(%18, 176/mm3), CD3+CD8+(%2, 20mm3) ve CD4+CD45RA+CD31+(%1) hiicre diizeyleri belirgin dislk, invitro T hicre
fonksiyonlari bozuk saptandi. AT tanisi konulan hastaya aylik iViG replasmani ve TMP/SMX proflaksisi baslandi. Hastanin izleminde
renal yetmezlik, renal tiibller asidoz ve pansitopeni gelisti. Hasta daha sonra sepsis ve multiorgan yetmezligiyle kaybedildi.

Olgu 2: Pnémoni/ampiyem nedeniyle izlenen onalti yasindaki erkek hastanin alti yasinda AT tanisi aldig, tekrarlayan pndmoni gegirdigi,
ancak immdnolojik yonden arastiriimadigi 6grenildi. AFP duizeyi (174 1U/ml) yliksek olan hastanin immiin sistem degerlendirmesinde;
lenfopeni (1,000/mm3), serum IgG (<7mg/dl) ve IgA (<6.1mg/dl) diizeyleri 6lgtilemeyecek kadar dustik, IgM diizeyi yiiksek (377mg/dl)
bulundu. CD3+CD56-CD16-(%55, 550mm3), CD3+CD4+(%22, 220mm3), CD3+CD8+(%37, 370mm3) ve CD4+CD45RA+CD31+(%2) hiicre
diizeyleri belirgin diistk, invitro T hiicre fonksiyonlari normal saptandi. Kan ve plevra sivi kiiltiriinde Streptococcus pneumoniae tredi.
Yeterli serum IgG diizeyi saglanamadigi icin hastaya toplam 4 kere 500mg/kg/dozunda iViG uygulandi. Klinik durumu belirgin diizelen
hastanin halen antibiyotik tedavisi devam etmektedir.

Sonug:
AT’ de bazi hastalar kombine immunyetmezlik bulgulari gésterebilir ve hastalarin immiin sistemi ayrintili bir sekilde denetlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telenjiektazi, gocuk, kombine immiinyetmezlik

[Abstract:159] [P-084]
Romatolojik bulgularla basvuran hastalarda anti beta2 glikoprotein 1 pozitifligi

Gamze Eman, Elif Azarsiz, Sanem Eren Akarcan, Birgiil Ergiin, Mehmet Durmuscan, Neslihan Edeer Karaca, Giizide Aksu,
Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi Ve Hastaliklari Anabilimdali, Immiinoloji Bilim Dali, Izmir

Beta-2-glikoprotein 1 (B2GP1) hepatositler, endotel hiicreler ve trofoblast hiicrelerce sentezlenen 326 aminoasidden olusan bir
polipeptiddir. Saghkh kisilerin plazmalari B2GP1’e kargi dusik konsantrasyonlarda IgG yapisinda otoantikorlar tasir. Patolojik
dlzeylerde B2GP1 otoantikorlari (anti-B2-GP1 IgG, IgM, IgA) anti-fosfolipid antikor sendromlu hastalarda tani kriterlerinden biridir.
Sistemik romatizmal hastaligi olan kisilerde 6zellikle sistemik lupus eritematoziste de yiikselebilir.

Ege Universitesi Pediatrik immiinoloji Laboratuvar'inda 2016 yilinda anti-B2-GP1 IgG, IgM, IgA diizeylerinin calisildigi 91 hasta (33
erkek, 58 kiz), romatolojik hastaliklarda anti-B2-GP antikorlarinin tanisal degerinin belirlenebilmesi agisindan incelendi. Yas ortalamasi
12.01+ 4.6(2-20) yildi. Tani dagihmlari; ailevi akdeniz atesi (%42.7), juvenil idiyopatik artrit (%33.3), Behget hastaligi (%8.0), Henoch-
Schonlein purpurasi (%2,7), sistemik lupus eritematozis (%1.3) ve digerleri (%12.0) seklindeydi.

Beta-2-glikoprotein 1’e karsi olusan otoantikorlarin dlzeyleri IgG, IgA, IgM igin sirasiyla 3.9+3.2 (2-25), 9.0+£7.4 (2-42) ve 12.74+34.2 (1-
265) U/mL saptandi. 20 U/mL lizeri degerler pozitif kabul edildi. Tiim grupta anti-B2-GP1 1gG %2 (FMF, JIA), IgM %9 (3 FMF, 3 JIA, 1 HSP,
1 diger), IgA %8 (2 FMF, 2 JIA, 3 diger) hastada pozitif bulundu. Anti-B2-GP1 G, A, M nin pozitif ve negatif saptandigi gruplar arasinda
akut faz reaktantlari agisindan fark yokken, ayri ayri tani gruplarinda da hem anti-2-GP1 hem de akut faz reaktantlari benzerdi.
Tromboza yatkinlik yapabilen vaskdlitik hastaliklar (Behget, HSP, SLE) ile diger hastalar (FMF, JIA, diger) karsilastirildiginda; tromboz
grubunda C3, C4 daha duslik, Anti-B2-GP1 IgG, IgA daha yiiksekti, C4 teki fark istatistiksel olarak anlamliydi (p=0.016).

Cocukluk gagi romatizmal hastaliklarinin ayirici tanisinda 6n planda olarak vaskadilitler diistinilmuyorsa ilk basamak tani testleri arasinda
Anti-B2-GP1 antikor bakilmasi gerekli degildir.

Anahtar Kelimeler: Beta2 glikoprotein, romatizmal hastalik, vaskiilit
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[Abstract:162] [P-085]
Primer immiin Yetmezliklere Eslik eden Sekonder Sistemik Amiloidoz Vakalar

Anar Tagiyev, Deniz Caddas Ayvaz, Tuba Turul Ozgiir, Gzden Sanal, Feyzi ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Amiloidoz amiloid fibrillerinin ekstraselltler birikimiyle karakterizedir, doku/organlarda yapi/islev bozukluguna yolagar.Birikim
sonucunda bobrek (>%90), gastrointestinal, kalp, periferik/santral sinir sistemi, tiroid, kemik iligi tutulumlari gorilir.

Hasta-Metod: Primer immiin Yetmezligi (PiY) olan, biyopsiyle amiloidoz tanisi gdsterilen bes olgu takdim edilmektedir.

Olgu 1. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu ile izlemde CD4 dusiikligu ve hipogamaglobulinemi, yutma gugligli olan hastanin izlemde
masif proteindrisi, gorildi,niiklear faktor kappa B defekti(NFkB) saptandi. Yapilan 6sefagus ve bobrek biyopsisiyle sistemik amiloidoz
tanisi konuldu.

Olgu 2. 6 yasindan beri tekrarlayan akciger enfeksiyonu, ishalnedeniyle izlenen hasta27 yasinda Yaygin Degisken immiin Yetmezlik ve
bronsektazi tanisi aldi, IVIG tedavisi baslandi,nefrotik diizeyde proteiniri nedeniyle rektal/renal biyopsisiyle sistemik amiloidoz tanisi
ald.

Olgu 3. 2 yasindan beri tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle izlemi sirasinda beyaz kiire disikligu nedeniyle yapilan kemik-iligi
aspirasyonuylakonjenital ndtropeni tanisi konuldu,izlemdemiyelodisplastik sendrom tanisi aldi. Proteindrisi gelisince yapilan bobrek
biyopsisiyle sistemik amiloidozis tanisi aldl.

Olgu 4. 16yasinda tekrarlayan akciger enfeksiyonu, siniizitle basvuran kombine immiin yetmezlik tanisi alan hastada yapilan molekiler
incelemeyleSerin/Treonin protein-kinaz 4 defekti saptandi. izlemde Non-Hodgkin Lenfoma(NHL) gelisdi, yapilan akciger biyopsisiyle
amiloid birikimi saptandi, sistemik amiloidoz tanisi aldi.

Olgu 5. 14 ayliktan baslayarak sik akciger/cilt enfeksiyonu gegiren hasta 20 yasinda X’e bagh agammaglobulinemi tanisi aldi. ilerleyen
donemlerde dizlerde sislik, agri sikayetleri oldu. Akciger tuberkiilozu saptandi. Rektal biyopsiyle sistemik amiloidoz tanisi konuldu.
Multiorgan yetmezligi nedeniyle kaybedildi.

Sonuc-Tartisma:PIY sistemik amiloidoz agisindan risk tasimaktadir. Nefrotik diizeyde proteiniiri ve diger dokularda fonksiyon
bozukluklarinda gingiva/rektal/bébrek biyopsileri ile tani alabilmektedirler. PiY’li hastalarin uygun sekilde izlemi amiloidoz gelisimini
Onleyebilir.

Anahtar Kelimeler: Amiloidoz, Primer immiin Yetmezlik

Hastalarin Klinik Bulgulan

Hasta 1.hasta 2.hasta 3.hasta 4.hasta 5.hasta

Cins erkek erkek kiz erkek erkek
Akrabalik 1.dereceden | 1.dereceden | 1.dereceden | 1.dereceden | yok

Hastaligin primer | NF-kB defekti | YDiY Konjenital STK4 defekti | X’e baglh-agam-
tanisi nétropeni maglobulinemi
ilk bulgularin 6yas 6yas 2yas Syas 1.5yas
baslanma yasi

PiY tani yasi 14yas 7yas 9yas 21yas 19yas
Amiloidoz tani 15yas 14yas 9yas 21yas 20yas

yasi

Eslik eden Bronsektazi Brongektazi | Pnémoni Bronsektazi | Brongektazi
hastaliklar

Malignite yok yok yok NHL yok
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[Abstract:178] [P-086]
Hiper IgE sendromu — STAT3 defekti

Sena Nur Arbag1, Deniz Cagdas Ayvaz2, Betiil Karaatmaca2, Ozden Sanal2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Tip Fakiiltesi, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Otozomal dominant gegisli hiperimminglobulin E sendromu (HIES), immunglobulin (Ig)E yiksekligi, tekrarlayan akciger enfeksiyonu
ve stafilokoksik cilt abseleri, egzema, kronik mukokiitan6z kandidiazis,ile seyreden bir primer immiin yetmezliktir. Multisistemik olup
iskelet ve bag dokusuna ait bulgular igerir. Burada STAT3 defekti olan iki HIES vakasi sunulmustur.

Olgul

Sekiz yasinda erkek hasta gozuinde sislik, kizariklik, 1s1 artisi sikayeti ile basvurdu. Bes kez gozde, 1 kez uylugunda ve 2 kez anal bolgede
apse Oyklisi mevcuttu. GOz apsesi nedeniyle 2 kez ameliyat oldu. Sag uylukta apse nedeniyle hastaya drenaj ve antibiyotik tedavisi
uygulandi. Anal apse drenaji sonrasi kiltiriinde S.aureus Gredi. Serum IgE diizeyi 6936 IU/mL bulundu. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu
ile izlendi, aylik IVIG tedavisi baslandi. Yapilan molekuler analiz sonucunda STAT3 defekti tespit edildi.

Olgu2

On aylikken tani alan erkek hastanin takiplerinde oksipital bolgede apse, yanakta apse, pirilan konjuktivit, eksternal otit,
bronkopndmoni, zona, onikomikoz, pndmotosel, bronsektazi, osteoporoz, isitme kaybi, parmaklarinda, topugunda ve genesinde
kiriklari mevcuttu. Serum IgE dizeyi 1500 kU/It, aralikli olarak da eozinofilisi bulunan hasta 5 yasindayken adenotonsillektomi ve
ventilasyon tiip ameliyati oldu. Enfeksiyonlari sirasinda alinan balgam kiltiiriinde direngli S.pneumonia, P.mirabilis, Candida; kulaktan
alinan aspirat kiltiriinde S. epidermidis Gremesi rapor edildi. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu olan hastaya aylik IVIG tedavisi baslandi.
Akut apandisitten sonra intraabdominal ¢oklu apseleri, ardindan ¢oklu akciger apseleri olan hastaya ¢oklu antibakteriyel tedaviye ek
olarak interferon gama tedavisi baglandi. Halen 28 yasinda genel durumu iyi olarak izlenmektedir.

Tartisma

Klasik OD-HIES’in teshisinde cesitli bulgulara gére skorlama sistemi 6nerilmektedir. Tiim PiY’lerde oldugu gibi dogru tani, gegirilen
enfeksiyonlarin etkili tedavisi, IVIG tedavisi, multidisiplinler yaklagim hastaligin komplikasyonlarini azaltmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgE sendromu, primer immiin yetmezlik, STAT3 defekti

[Abstract:183] [P-087]
immiin yetmezlikli hastalarda subkutan immiinglobulin replasman tedavisinin degerlendirilmesi

@ Feride Ozkan, Meliha Erol, Betiil Karaatmaca, Pinar Giir Cetinkaya, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dal

Giris: Immiin yetmezlikler enfeksiyonlara egilim, otoimmiinite ve lenfoproliferasyonla seyreden bir grup hastaliktir. Tedavide
intravendz immiinglobulin(iViG) uzun yillardir giivenle kullanilmaktadir. iViG tedavisi enfeksiyon sikligini, hastanede yatis oranlarini ve
antibiyotik kullanim ihtiyacini Snemli oranda azaltmakta ve yasam kalitesinde artis saglamaktadir.

IVIG replasman tedavisine alternatif olarak uygulanan SCIG tedavisinin pek ¢ok avantaji bulunmaktadir.Subkutan immiinglobulin
uygulamasina gegcis endikasyonlari;

- intravenéz yolla ciddi yan etki yasanmasi

- Merkeze uzak ikamet

-Transflizyonun uzun slirmesi

-Damar yolu agilmasinda glglik yasanmasi

-Yeterli serum immiinglobulin G duzeyi saglanamamasi

-Gastrointestinal sistemden kayip nedeniyle istenen serum immuinglobulin G diizeyine ulagilamamasi

-Sosyal nedenler (okul ve is devamsizligl...)

Guvenli,kolay ve bireysel uygulamaya elverisli bir segenek olan SCIG replasman tedavisinin,yasam kalitesini artirdig1 yapilan yayinlarda
belirtilimektedir.Toplam 19 hastamiza yukarida belirtilen nedenlerle intraven6z immunglobulin tedavisinden subkutan immitinglobulin
tedavisine gegilmistir.Bu 19 hastadan 4 hasta yeniden IVIG tedavisine gegirilmistir.

-Birinci hastada subkutan uygulama nedeni ile cilt alti bulgulari oldugundan,

-ikinci hastada mental retardasyon nedeni ile kooperasyon saglanamadigindan

-Uglincii ve dérdiincii hastalarda hastaneye yatis sayisinda artis olmasi nedenleriyle

Sonug: SCIG tedavisi IVIG tedavisi kadar etkin glivenilir olmasi,kolay uygulanabilmesi gibi avantajlari olmasina ragmen bazi durumlarda
tedavinin yeniden IV yola donilisu gerekebilir.Hastalarin tedavi sekli ve siirecine,hastalarin tanilari ve bireysel 6zellikleri gbz onilinde
bulundurularak izlem sirasinda karar verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, immiinglobulin
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[Abstract:199] [P-088]
Hiper igE sendromlu bir ¢ocuk olgu

Emine Vezirl, Biilent Alioglu2
1Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Allerjik Hastaliklar Klinigi, Ankara
2Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Klinigi, Ankara

Giris: Hiper-IgE sendromu (HIES) tekrarlayan stafilokoksik cilt abseleri, egzematéz cilt lezyonlari, alt ve (ist solunum yolu enfeksiyonlari,
serumda eozinofili ve immiinglobulin E diizeyinde ylkseklik ile karakterize oldukga nadir gorilen bir primer immin yetmezliktir.
Sporadik vakalarin yanisira OD ve OR kalitim da bildirilmistir. HIES patogenezi hala net olarak aydinlatilamamuistir. T ve B hiicre fonksiyon
bozuklugu, defektif interferon-gama tiretimi, bozulmus nétrofil kemotaksisi, Th1/Th2 sitokin dengesizligi patogenezde suglanmaktadir.
Karakteristik yiiz gériiniimii, pnémotoseller ve iskelet anormallikleri OD HIES formuna spesifik iken, viral cilt enfeksiyonlari, nérolojik
tutulum ve otoimmiinite OR HIES formunda gériilmektedir.

Olgu: Aralarinda 1. dereceden kuzen akrabaligi olan anne ve babadan dogan 11 aylik erkek hasta Allerji-immiinoloji Poliklinigi’ne
egzematoz cilt lezyonlari nedeniyle getirildi. Kafa derisinde cilt apsesi vardi. Tim gdévdede yaygin egzematoz cilt lezyonlari vardi.
Oykiisiinden daha énce bir kere daha cilt absesi oldugu kendiliginden akarak iyilestigi, 1 kere pnémoni oldugu, 1 kere otit oldugu ve bu
enfeksiyonlara yonelik antibiyotik tedavileri aldigi 6grenildi. Laboratuvar tetkiklerinde lenfopeni ve nétropeni yoktu. Eozinofil ylizdesi
%11.5, eozinofil sayisi 2100 olarak tespit edildi. immiinglobulin degerleri: igA:28.9 mg/dl, igG: 1266 mg/dl, igM:63.7 mg/d| olarak
saptand. IgE degeri >2000 IU/L olarak saptandi. Hastanin anne baba arasinda akrabalik olmasi, egzematdz cilt lezyonlarinin olmasi,
tekrarlayan cilt abselerinin olmasi, pndmoni ve otit 6ykiistiniin olmasi, klinik bulgularinin 2 ayliktan beri devam ediyor olmasi, serumda
eozinofili ve IgE yiiksekliginin olmasi nedeniyle hastadan OR HIES icin mutasyon analizi génderildi.

Anahtar Kelimeler: Hiper IgE, otozomal dominant, otozomal resesif
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[Abstract:133] [SS-001]
Akan hiicre dlger ile CD55 eksikligi hastaligi taramasi

ismail Ogiiliir1, Sinan Sari2, Ayca Kiykim1, Ercan Nain1, Engin Tutar3, Elif Karakog Aydiner1, Deniz Ertem3, Safa Baris1,
Aysel Unliisoy4, Buket Dalgic2, Ahmet OGzen1

1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dal, istanbul

2Gazi Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji Béliimii, Ankara

3Marmara Universitesi, Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dal, istanbul

4Ankara Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Amag: CD55 (Decay accelarating factor) kompleman C3 konvertaz ve C5 konvertaz enzimlerini inhibe eden 6nemli bir dizenleyici
proteindir. Yakin zamanda grubumuz kalitsal CD55 eksikliginin daha 6nce tanimlanmamis bir hastaliga yol agtigini ortaya ¢ikarmistir
(CD55 deficiency with hyperactivation of complement, angiopathic thrombosis, protein losing enteropathy- CHAPLE hastaligi). Burada
CHAPLE hastaliginin klinik bulgularini gésteren olgularda periferik kan hicrelerinde CD55 ifadesi arastiriimistir.

Yontem: Calismaya toplam 51 olgu dahil edildi (33 olgu erken baslangich inflamatuar bagirsak hastaligi (EB-IBH), 15 olgu intestinal
lenfanjektazi ve 3 olgu EB-IBH + intestinal lenfanjektazi). Hastalarin periferik kan érnekleri EDTA tip icerisine alindi ve akan hicre
olgerde CD3+ T lenfositler, CD19+ B lenfositler, monosit ve graniilosit hiicreler tizerinde CD55 protein ifadesi belirlendi. Hastalardan
DNA izole edilerek CD55 geni sekanslandi. CD55 dustkligl saptanan hastalarin anne ve/veya babalarinda CD55 protein ifadesine akan
hiicre 6lger ile bakildi.

Bulgular: Sadece EB-IBH’li olgularda CD55 eksikligi saptanan hasta bulunmadi. Sadece intestinal lenfanjektazili olgularin bes tanesinde
(%33) ve her ikisi birden bulunan olgularin iki tanesinde (%67) ise kalitsal CD55 eksikligi belirlendi. CD55 eksikligi belirlenen hastalarda
CD55 geninde mutasyon saptandi. Diger hastalarin CD55 geninde mutasyon gbzlenmedi. Mutasyonu belirlenen hastalarin anne ve/
veya babalarinda (6 kisi) CD55 ifadesinin kontrollere gére disiik oldugu belirlendi.

Sonug: Primer intestinal lenfanjektazili olgular CD55 eksikligi acisindan degerlendirilmelidir. Akan hiicre 6lgerde CD55 ifadesi tayini
hizli ve etkin bir tarama yontemi olarak bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Akan hiicre 6lgcer, CD55, CHAPLE, erken baslangi¢h inflamatuar bagirsak hastalig, intestinal lenfanjektazi

[Abstract:89] [SS-002]
Kronik inflamatuvar artrit ve tedaviye direngli tirnak enfeksiyonu ile seyreden interlokin-1 reseptor antagonist
eksikligi (DIRA) tanisi alan iki olgu

Ezgi Ulusoy Severcanl, Sanem Eren Akarcanl, Neslihan Edeer Karacal, Giizide Aksul, Hatem El Shanti2, Anne Puel3, Jean Laurent
Casanova3, Necil Kiitiikgiiler1

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali,Cocuk Alerji ve immiinoloji Blim Dali, izmir

2Qatar Biomedical Research Institute, Medical Genetics Center, Doha, Qatar

3Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, Necker Medical School, Paris, France

interldkin-1-reseptdr antagonist eksikligi (DIRA), neonatal baslangigh piistiilozis, periostit, steril osteomiyelit ile karakterize nadir bir
otoinflamatuvar hastaliktir. interlékin-1-reseptér antagonistini kodlayan ILIRN genindeki resesif mutasyonlar sonucunda ortaya cikar.

Olgul: Bir yasindan itibaren pustiler kutan6z lezyonlari baslayan 14 yasindaki kiz olgu, 12 yasinda dizde, dirseklerde, ayak bileklerinde
artralji, sol dizde artrit ve pustiler kutandz lezyonlar nedeniyle hospitalize edilmis. O donemde ani baslangi¢li solunum yetmezligi
tablosunda yogun bakimda izlenmis. ileri tetkik nedeniyle klinigimize yénlendirilen olgunun yiiz ve gévdesinde skarla iyilesmis
lezyonlari, ayak basparmaklarinda paronisisi, sol dizde kontraktiirii ve gz muayenesinde episikleriti vardi. Laboratuarinda akut faz
reaktanlarinda yikseklik ve hipergammaglobulinemisi, cilt biyopsisinde epidermiste nétrofil infiltrasyonu ve subepidermal pustiler
dermatoz saptandi. ILIRN geninde p.Arg26X homozigot mutasyonu gosterildi.

Olgu 2: 21 yas kiz olguya 6 yasinda sol dirsekte baslayip her iki ayak bilegi ve dize yayilan agri, sislik, hareket kisithhgi sikayetiyle
juvenil idiyopatik artrit tanisi konularak tedavi baslanmis. Bes yasindan itibaren tirnaklarinda distrofik degisiklikleri mevcutmus.
11,5 yasinda hastanemize basvuran olgunun tirnak 6rneklerinde Candida albicans gosterildi. Akut faz reaktanlarinda yiikseklik ve
hipergammaglobulinemi, goz bakisinda Uveit saptandi. Etanercept tedavisi ile eklem bulgulari kontrol altinda olan olguda 10 ay 6nce
sol kalga agrisi ve hareket kisithhgl nedeniyle basvurusunda evre 3-4 sakroileit saptandi. Molekiler genetik incelemelerde IL1IRN
geninde p.Arg29X homozigot stop kodon mutasyonu gosterildi.

iki olgu geg baslangic gdsteren ve kanakinumab tedavisi ile kontrol altina alinabilen nadir bir hastalik olan DIRA’ nin tedaviye direngli
artrit vakalarinda akla gelmesi agisindan sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Artrit, DIRA, interlékin-1-reseptor antagonist eksikligi, kanakinumab
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[Abstract:175] [SS-003]
Griscelli Sendromlu hastalarda hematopoetik kok hiicre nakli: Hacettepe deneyimi

Betiil Karaatmacal, Baris Kuskonmaz2, Deniz Cagdas Ayvazl, Miige Gokge2, Tuba Turul Ozgiirl, Fatma Visal Okur2, Mualla Cetin2,
ilhan Tezcani1, Duygu Uckan Cetinkaya2

1Hacettepe Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali

2Hacettepe Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Bilim Dali

Giris: Griscelli Sendromu(GS); otozomal resesif gegisli, hipopigmentasyon, giimis grisi renkte saglar, tekrarlayan ates ve enfeksiyon
ataklari ile seyreden, degisik derecelerde immun yetmezlik ve norolojik bozukluklarin da eslik edebildigi nadir gorilen bir hastalktir.
3 tip tanimlanmistir. Agir ve hematopoetik kék hiicre nakli(HKHN) gerektiren tip 2’dir. RAB27A mutasyonu saptanan GS2’de gesitli
nedenlerle tetiklenen ates ve hemogagositik lenfohistiyositoz (HLH) ataklariyla karakterizedir, pansitopeni ve splenomegali eslik
edebilir.

Hasta-Metod: Merkezimizde Ekim 1997 ve Eylil 2013 tarihleri arasinda GS2 tanisiyla izlenen ve HKHN yapilan 10 hastanin klinik ve
laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi. 2 numarali hastaya engraftman olmamasi nedeniyle 3 kez HKHN yapildi.

Bulgular: Hastalarin medyan tani yasi 6 ay (2-46 ay), HKHN yasi 13,5 ay (6-58 ay), tani ve HKHN arasinda gegcen medyan siire 6 ay (2-
34 ay) olarak bulundu. Tiim hastalar HKHN 6ncesi HLH klinigi gelismesi nedeniyle HLH 94 (5) veya HLH 2004 protokolii (5) tedavisi
aldi. 8 hastanin HLA doku grubu donériyle 10/10, 2 hastanin 9/10 uyumluydu. HKHN 6ncesi 3 hastada noérolojik bulgular vardi.
Engraftman saglanan 9 hastanin higbirinde akut graft versus host hastaligi (GVHH) gelismedi, birinde miyastenik semptonlarin 6n
planda oldugu(yorgunluk, pitozis, dispne, konusma gligligii) kronik GVHH gelisti, imminsipresif ve pridostigminle tedavisiyle dizeldi.
Dort hastada venookklussif hastalik(VOH) ortaya ¢ikti. VOH nedeniyle bir hasta kaybedildi. Yasayan 8 hasta nérolojik sekel olmaksizin
remisyonda takip edilmektedir ve hastaliksiz yasam siiresi medyan 92,4(33-224) aydir.

Sonug: GS2’nin tek kuratif tedavisi HKHN’dir. HLA uyumlu aile i¢i dondr akut GVHH insidansini dusiirmektedir. Basarili bir engraftment
elde etmek igin primer hastalik remisyondayken HSCT yapilmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: hipopigmentasyon, hemofagositik lenfohistiyositoz, immiin yetmezlik, nérolojik bulgular

Tablo 1. Hematopoetik kdk hiicre nakli oncesi hastalarin klinik 6zellikleri

Hasta | Tani yasi, ay | Cinsiyet | Oncesinde HLH | Nérolojik bulgular | ilk tedavi Nakil sirasinda hastaligin durumu
1 46 Kiz Evet Strabismus, HLH-1994 KR(HSMG)
dizartri, ataksi
2 2 Kiz Evet Konviilziyon HLH-1994 RD
3 3 Erkek Evet - HLH-1994 TR
4 3 Erkek Evet - HLH-1994 KR(HMG)
5 8 Erkek Evet - HLH-1994 TR
6 24 Kiz Evet - HLH-2004 TR
7 4 Kiz Evet - HLH-2004 KR(HSMG, hiperferritinemi)
8 6 Kiz Evet Konviilziyon HLH-2004 KR(SMG)
9 5 Erkek Evet - HLH-2004 KR(HSMG)
10 2 Erkek Evet - HLH-2004 KR(hiperlipidemi)

HLH, hemofagositik lenfohistiyositoz; KR, kismi remisyon; RD, remisyonda degil; TR, tam remisyon; HSMG, hepatosplenomegali; HMG,
hepatomegali; SMG, splenomegali
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[Abstract:91] [SS-004]
STAT-1 Mutasyonu: Kombine immiin Yetmezlik Klinigi ile Seyreden Kronik Mukokiitanéz Kandidiyazis Olgusu

Sanem Eren Akarcanl, Ezgi Ulusoy1, Ferda Evin Giirkanl1, Giizide Aksul, Elif Azarsiz1, Neslihan Edeer Karacal, Anne Puel2,
Necil Kiitiikgiiler1

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

2inserm, Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Paris

Kronik mukokiitanoz kandidiyazis (KMK); deri, tirnak ve mukozalarin tekrarlayan veya direngli noninvazif Candida enfeksiyonlarini
tanimlar. immiin sistemi etkileyen ilag kullanimi, enfeksiyonlar veya metabolik nedenlere ikincil olabilecegi gibi, primer immun
yetmezliklerin bir bulgusu olabilir.

Yirmi alti aylik kiz hasta tekrarlayan pamukguk, ishal ve sik enfeksiyon yakinmalari ile basvurdu. Ozgegmisinde agir sugicegi, sik otit ve
bronsiolit nedeniyle hastane yatiglari olan hastanin biyiime geriligi ve mental-motor geriligi vardi. Anne-baba akrabaligi ve 6 aylikken
akciger enfeksiyonu ile bir kardes kaybi mevcuttu.

Agiz suriintisiinde Candida albicans Uredi. Hemogram ve biyokimyasal parametreler normaldi. Hipergamaglobulinemi saptanan
hastanin ileri immiinolojik incelemelerinde lenfosit alt gruplari, fagoburst testi, foxp3 ekspresyonu ve in vitro T hiicre proliferasyon
yaniti normaldi. Goriintilemelerle akcigerde mikrokalsifikasyonlar ve parankimal nodiiller (<=5mm), karacigerde kalsifik nodl (8 mm)
saptandi. Bronkoskopi mukopirilan sekresyonlar disinda olagandi, bronkoalveolar lavaj sivisinda etken uUretilemedi. PPD negatif ve
interferon gamma yaniti pozitif olan hastaya anti tiiberkiloz tedavi baslandi. CMV ve EBV DNA pozitifli§ine yonelik antiviral tedavi ve
antifungal, antibakteriyel profilaksi verildi.

Cesitli etkenlerle (mantarlar, virlsler, mikobakteri ve bakteriler) enfeksiyonlari olan hastada kombine immun yetmezlik, KMK ve
mikobakteriyel hastaliklara mendelien kalitim tanilarina yonelik genetik incelemelerde STAT-1 molekiilini kodlayan gende “c.1154
C>T, p.Thr385Met” heterozigot fonksiyon kazandirici mutasyon saptandi.

Pnomoni ve ishal nedenli sik hastane yatislari devam eden hasta hematopoetik kok hiicre nakli igin donér tarama programina alindi.
KMK hastalarinin yaklasik yarisindan STAT 1 fonksiyon kazandirict mutasyonu sorumludur. Bakteriyel, viral, mikobakteriyel ve kandida
disi fungal enfeksiyonlara; otoimmun hastalik, timor ve anevrizma gibi non-infeksiydz bulgulara neden olabilir.

Anahtar Kelimeler: Kronik mukokiitan6z kandidiyazis, STAT-1

[Abstract:126] [SS-005]
STAT1 fonksiyon kazanimi mutasyonu olan ii¢ olgunun klinik, laboratuvar 6zelliklerinin ve tedavi
seceneklerinin degerlendirilmesi

Safa Banis1, Fayhan Alroqi2, Ayca Kiykim1, Tiilay Giiran3, Elif Karakog Aydinerl, ismail Ogiiliirl, Ahmet Ozen1, Arzu Ak¢ay4,
Giilyiiz Oztiirkd, Kaan Boztug5, Talal A. Chatila2, Isil B. Barlan1

1Marmara Universitesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dal, istanbul

2Harvard Medical School, Division of Immunology, Boston Children’s Hospital and Department of Pediatrics, Boston
3Marmara Universitesi, Cocuk Endokrin Bilim Dall, istanbul

4Acibadem Universitesi, Pediatrik KiT Unitesi, istanbul

5Medical University of Vienna, CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna

Giris: Insan signal trasducer and activator of transcription 1 (STAT1) fonksiyon kazanimi (GOF) mutasyonu olan hastalarda kronik
mukokutandz kandidazis ve otoimmdiinite siklikla gdzlenmektedir. STAT1 — GOF mutasyonu olan yeni olgularin tanimlanmasi ve uzun
dénem verilerinin sunulmasi tani ve tedavi hakkinda bilgi saglayacaktir.

Yontemler: STAT1 GOF mutasyonu olan ¢ olgunun klinik, ayrintili immunfenotipleme ve fonksiyonel analizleri (IFN-y/IL-17
yanitlari, interferon bagimli STAT1 fosforilasyonu, JAK inhibitor kullanimi ile in-vitro baskilanma deneyi) degerlendirildi. Hastalarin
mutasyon analizleri sekanslama yontemi ile belirlendi. Kemik iligi nakli uygulanan olgularda, nakil sonrasi STAT1 fosforilasyonu tekrar
degerlendirildi.

Sonug: Her (¢ olgu yasamin erken doneminde persiste moniliazis 6ykiistiyle basvurdu. Olgu I'de ayrica tekrarlayan herpetik lezyonlar,
immin trombositopenik purpura, otoimmdin tiroidit saptanirken, olgu Il’de tekrarlayici pndmoni (CMV ile komplike olan), kaviter
akciger tuberkillozu, otoimmin hepatit ve olgu lll'de ise CMV ile iliskili pndmoni saptandi. Her g olguda STAT1 geninde heterozigot
mutasyon bulundu. Her {i¢ olguda T lenfosit alt tiplerinde degisik diizeyde bozukluklar goruliirken, immin disregulasyona bagl olarak
IL-17 yanitlarinda azalma ve IFN-y yanitinda artis bulundu. in-vitro interferon uyarimiyla asiri STAT1 fosforilasyonu gézlendi. ilging
olarak in-vitro Ruxolitinib uygulamasi ile STAT1 fosforilasyonun normale dondugu goruldi. Olgu | izlem sirasinda gelisen mikotik
anevrizma nedeniyle kaybedildi. Olgu Il ve lll’e tam uyumlu kemik iligi nakli uyguland.

Tartisma: STAT1 GOF mutasyonu mantar enfeksiyonu ve otoimmiin bulgularin yani sira farkh klinik bulgularla kombine immiin
yetmezligi andiracak sekilde bulgu verebilir. Kemik iligi nakline alternatif olarak bu olgularda JAK kinaz inhibitorleri kullanilabilir.
Uzun ddnem takip verilerinin paylasilmasi yeni tanimlanmis bu hastaligin tedavisinin daha basarili bir sekilde yonetilmesine katki
saglayacagini dislinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Fonksiyon kazanimi mutasyonu, kombine immiin yetmezlik, mukokutanéz kandidazis, Ruxolitinib, STAT1
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[Abstract:138] [SS-006]
NIK Defekti Olan Hastalarda Kemik iligi Nakil Sonuglari

Sevgi Kostel Ball, Sule Haskologlul, Candan islamoglul, Tanil Kendirli2, Alphan Kiipesiz3, Kaan Boztug4, Esin Figen Dogul,
Aydan ikinciogullari1

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

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

3Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Antalya

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

Giris

NFkB sinyal yolagl,immin yanitin olusumu ve dizenlenmesinde kritik Gneme sahiptir. NFkB inducing kinase (NIK) molekdld, klasik
olmayan NFkB yolaginin ana elemani olup BAFFR, CD40, LTBR ve RANK gibi TNF reseptor stiperailesine dahil olan reseptorlerden gelen
sinyalin iletiminden sorumludur. NIK genindeki homozigot mutasyonlar tekrarlayan bakteriyel ve viral enfeksiyonlarla seyreden bir
kombine immiin yetmezlik tablosuna neden olmaktadir. Burada bugline kadar klinigimizde NIK defektiyle izlenen hastalarin klinik
seyirleri ve kemik iligi nakil sonuglari sunulacaktir.

Bulgular:

Sonug: NIK geninde fonksiyon kaybina neden olan mutasyonlar, NFkB yolaginda sinyal iletiminin bozulmasi sonucunda B-, T- ve NK
hiicrelerinde sayisal ve islevsel kayipla seyreden kombine immiin yetmezlik tablosuna neden olmaktadir. Erken tani ve organ hasari
gelismeden kemik iligi nakli yapiimasi hastalarin sagkaliminda en 6nemli faktordr.

[ . T

Anahtar Kelimeler: NIK, kemik iliGi nakli, NFKB yolagi

Bulgular
Hasta 1 Hasta 2 Hasta 3
Semptom yasi 3ay 15 ay 8ay
PiY Tani yasi 7 yas 2.5 yas 10 ay
Genetik Tani yasi | 9 yas 3.5 yas 10 ay
Cinsiyet K K E (Hasta 2'nin kardesi)
Akrabalik + + +
Klinik bulgular CMV enfeksiyonu Alt solunum yolu Parainfluenza
Cryptosporidium enfeksiyonu pnémonisi
enfeksiyonu Oral ve 6zofagial candida | BCGitis
Graniilomaté6z hepatit Kronik ishal
Tuberkiiloz osteomyeliti kolestaz
(BCG disseminasyonu)
Genetik sonug¢ NIK exon10 c. C1694G, p. NIK exon10 c. C1694G, p. NIK exon10 c. C1694G,
Pro565Arg Pro565Arg p. Pro565Arg
HKHT MUD transplant MFD transplant MFD transplant
Hazirlk rejimi Busulfan Treosulfan, Busulfan
Fludarabin Fludarabin Fludarabin
ATG
Sonug¢ Post-transplant 3.5 yil Sepsis sonucu kaybedildi | Post-transplant 80 giin
Diisiik effektor T hiicre Olaysiz izlem
CMV pnémonisi
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[Abstract:115] [SS-007]
Belirgin Spinal inflamasyonla Seyreden CTLA4 Eksikligi Olgusu

Fatma Omiir Ardeniz1, Ceyda Tunakan Dalgic1, Fatma Diisiiniir Giinsen1, Asuman Camyar1, Selen Bayraktaroglu2, Funda Elmas3,
Giilbu Uzel4

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, ¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Klinik immunoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gégiis Hastaliklar Anabilim Dali, izmir

4National Institutes of Health, Bethesda, Maryland, USA

Girig: CTLAA4 eksikligi vakalari ciddi immundisregtilasyon ile prezente olmaktadir.

Olgu: 31 vyasinda TiplDM’li erkek,2009’da (veit, otoimmiin trombositopeni,toraks BT’de bilateral konsolidasyonlar,hiler
LAP,nodller,buzlu cam alanlari,splenomegali nedeniyle tetkik edilmis.BOOP tanisiyla steroid baslanmis.Steroid kesildikten sonra
epilepsi atagiyla gekilen Kranial MR’da sag oksipitalde 2.5 cm. kitle,biyopsisinde glial dokuyu infiltre etmis plazma hiicrelerinden
(IgM/kappa ile yaygin (+), 1gG,lgA,lambda ile az pozitif,IgG4 (-),EBV negatif) zengin monontkleer hicre infiltrasyonu, inflamatuvar
miyofibroblastik timér saptanmis.02/2010’da sag oksipital, jugulodigastrik, submandibuler, post servikal liggende 1.9 cm reaktif
LAP’lar, toraks BT'de periferik ve bazal progresyon gosteren parankimal lezyonlar,mediastinal en bliyGgi subkarinal 2.5 cm multiple
LAP’lar BOOP lehine degerlendirilerek steroid baslanmis.3/2010’da hipogamaglobulinemi, asiya yetersiz antikor seviyesi, memory
B hiicre analiziyle CVID tanisi aldi (Tablo1).4/2015 IL2 ile kultire edilmis hiicrelerde Treg markerlari ve hicreigi CTLA4 boyandi.
CD25,FOXP3,CTLA4 ekspresyonu kontrollere gore dusiik,CTLA4 geninde heterozigot tekli baz degisimi c.436G>A(G146R)saptandi.Bu
mutasyon EXAC veritabaninda ilk kez tanimlandi.07/2016 da abdominal alan ve sol bacakta duyu kaybi,gli¢stizlikle cekilen spinal BT'de
T1-T9 artmis kontrast tutulumu,T5-T6 inflamatuar gériinimle uyumlu bulgular saptandi.1000mg/giin pulse steroid tedavisi aldi.10/16
da NIH Bethesda’da yatirildi.HBVDNA 1012 titrede goriiliince tenofovir baslandi, lomber ponksiyon yapilarak yogun lenfositer hiicre
infiltrasyonu goriildi. DNA titresi gerileyince ilk doz abatacept uygulandi.idame tedavisinde ayda 2 doz intravendz 750 mg ve haftada
bir subkutan 125 mg abatacept,HBV DNA<1 milyon olunca sirolimus 3mg/gtin olarak planlandi.HBV DNA titresi takibi ile steroid dozu
10 mg/gin devam edildi.Glg kaybi,sirt agrisiyla ¢ekilen spinal MRG’de kontrast artisi Gzerine ek pulse steroid ve 750mg/giin(2 gtin)
abatacept ve sirolimus 4mg/giin olarak tedavi diizenlendi.

Tartisma: CTLA4 mutasyonunda spinal inflamasyon siddetli seyredebilmekte,konvansiyonel immunsupresif tedavi dozlarinin tzerinde
abatacept gereksimi olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: CTLA4 eksikligi, immundisregiilasyon, spinal inflamasyon
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Tablo 1:

lenfosit paneli | 03/2010 03/2010 02/2011 | 02/2011 08/2013 | 08/2013 12/2016 | 12/2016 | referans | referans
% absolut % absolut % absolut % absolut | % absolut

CD3+ 74 920 73 724 71 383 78 1264 700-1200

CD3+DR+ 6 60 7 38 2 32 7.8-15

CD19+ 13 162 89 14 76 49 6-19 100-500

CD20+ 15 186 11 109 4 65

CD4+ 39 485 37 367 41 221 39 632 28-57 300-1400

CD8+ 30 373 35 347 34 184 44 713 10-39 200-900

CD22+ 9 89 3 49

CD21+ 7 69

CD16+56+ 7 87 12 119 8 43 11 178 7-31 90-600

MEMORY B sonug referans

PANELI (%)

IgM+IgD+ 83 67.3-91.8

IgM-IgD- 7 7.7-37

IgD+CD27- 90.5 43.2-82.4

(naive)

IgD+CD27+ 0.2 7.2-30.8

(lgM memory)

IgD-CD27+ 0.2 6.5-29.2

(switched

memory)

CD21-CD38- 26.8 0.8-7.7

(CD21 low)

CD10+ 1.0-12

CD10+CD20+ 0

IgM++IgD++C- | 1.3 0.6-3.5

D38++CD24++

(Transisyonel) | 0.1 0.4-3.6

IgM-/+CD24- | 38 1.8-8.9

CD38+++C-

D27++CD19+

(Plazmoblast) | TARIH referans
(TANI:2010) | (mg/dL)

CD4+C- 213 650-1600

D45RO+CX-

CR5+(FTh)

immunglob- <25 40-350

ulin

1gG 374 50-300

IgA <2 1U/mi

IgM 11/16 11/16 01/12/16 | 14/12/16 | 20/12/16 | 05/01/17 | 16/01/17

IgE 76731265 40857141 | 23477331 | 13304973 | 6211015 | 3330166 | 756745

Seroloji /Tarih

HBV DNA

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

Tanidan itibaren tarih sirasina gore lenfosit paneli, memory B hiicre analizi, tani aninda immunglobulin sonuglari ve sirasiyla HBV DNA
titresi gorilmektedir.
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[Abstract:100] [SS-008]
Sik Gériilen Degisken immiin Yetmezlikli (CVID) Hastalarda Yeni Nesil Dizileme Hedeflenmis Gen Yontemi ile
Mutasyonlarin Arastiriimasi On Calisma Verileri

Cadgman Tan1, Begiim Ozbek1, Aysegiil Akarsul, Riza Kéksal Ozgiil2, Deniz Cagdas Ayvaz1l, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Pediatrik Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali

Sik gorilen degisken immin yetmezlik [Common Variable Immunodeficiency (CVID)] antikor yapim eksikligi, hipogammaglobulinemi
ve tekrarlayan ve/veya agir enfeksiyonlar, otoimminite ve malignansi gelismesine yatkinlk ile karakterize her yas grubunda
gorulebilen klinik ve genetik olarak heterojen bir primer immiin yetmezlik turiidiir. Aile hikayesi vakalarin yaklasik %10 ile %20’sinde
bulunmaktadir. Cesitli tani kriterleri 6nerilmesine ragmen genel olarak 1999 yilinda European Society of Immune Deficiencies (ESID)
ve Pan American Group for Immune Deficiency (PAGID) tani kriterleri kullanilmaktadir. Bunlar; 1)IgG diizeyinin 2 standart deviasyonun
altinda olusu, 2) Asi cevabi yanitsizligi veya izohemaglutinin yoklugu, 3) Tani yasinin 4 yas ve Ustl olmasi 4) Diger hipogamaglobulinemi
nedenlerinin ekarte edilmis olmasidir. Bu kriterlere goére CVID tanisi alan hastalarin ortanca yasi 20 (4-66) olan 19 kiz, 32 erkek;
toplam 51 hasta, hedeflenmis gen yeni nesil dizileme galismasina alindi. Diizenlenmis 264 gen Yeni Nesil Dizileme lon Torrent PGM
platformunda c¢alisildi. Analizler lon Reporter 5.2 programi kullanilarak yapildi. Belirli kriterler filitrelemede (PolyPhen 1.0, Sift 0.5,
minor allel frekansi O ile 0.02, Allel okuma sayisi 50-100000) kullanildi. 10 hastanin konfirme edilmis mutasyonuna ulasildi. Diger
hastalarda elde edilen veriler izerindeki ¢calismalar devam etmektedir. Bu hastalarda genetik defektin belirlenmesi hastalarin uygun
tedavisinin planlanmasinda énemli bir adimdir. Ayrica yeni tanimlanacak kritik molekiiller immun sistemin g¢alisiimasi ile ilgili dnemli
verilere ulasiimasini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Yeni Nesil Dizileme, Hedeflenmis gen dizi analizi, immiin YetmezIlik Tarama

[Abstract:149] [SS-009]
Primer Antikor Yetmezlik Hastalarinda Hastaliga Sebep Olan Varyantlarin Yeni Nesil Genetik Tani
Paneli ile Tespiti

Sinem Firtinal, Yuk Yin Ng2, Ozden Hatirnaz Ng1, Yildiz Camcioglu3, Elif Aydinerd, Manolya Kara5, Ayper Somer5, ismail Reisli6,
Sule Haskologlu7, Funda Cipe8, Ugur Ozbek9, Miige Sayitoglul

listanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik Ana Bilim Dali, istanbul

2istanbul Bilgi Universitesi, Doga Bilimleri ve Miihendislik Fakiiltesi, Genetik ve Biyomiihendislik B6liimii, istanbul
3istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul

4Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve immiinoloji Béliimii, istanbul

Sistanbul Universitesi, Capa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Bilim Dali, Klinik immiinoloji Birimi, istanbul
6Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Pediyatrik immiinoloji ve Alerji béliimii, Konya

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

8istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Enfeksiyon Béliimii, istanbul
9Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal, istanbul

Primer antikor yetersizlikleri (PAY), Primer immin yetmezliklerin igerisinde en sik gézlenen hastalik grubudur. B hiicrelerinin geligsimi
veya fonksiyon bozukluklari sonucu immunglobulinlerin yoklugu ya da azligi ile karakterize olan bu grupta, artmis enfeksiyon sikligi
gorulmektedir. B hiicre hasarlarina ek olarak farkl genetik bozukluklarin eslik edebilmesi ve/veya cevresel etkenler sebebiyle genotip-
fenotip iliskisi cok belirgin degildir. PAYlarda bugline kadar tanimlanmis 28 gen bulunmakta ve her yil bu genlerin sayisi artmaktadir.
Hedefe yonelik yeninesil dizileme (YND) sistemleri, cok sayida genin birden fazla hastada ve tek seferde taranmasini saglayan bir yaklasim
olup, PAYlar gibi genetik ve klinik heterojeniteye sahip hastaliklarin hizli ve dogru tanisinda oldukga sik kullanilmaya baslanmistir. Bu
¢alismada PAY ile iliskili oldugu bilinen 22 geni kapsayan bir yeni nesil dizileme genetik tani paneli tasarlanmis (Smartchip-TE) ve PAY
tanisi almis 25 pediatrik ve 7 eriskin (n=32) hasta illumina MiSeq sistemi ile dizilenmistir. Hastalarda tespit edilen varyantlar Sanger
dizileme yontemi ile dogrulanmis, anne-baba orneklerinde ailevi segregasyonlar gosterilmistir. Herhangi bir varyasyon saptanmamis
hastalar ise ekzom dizilemeye yonlendirilecektir. PAY hastalarinin %30’unda (9/32) hastalik ile iligkili varyantlar tespit edilmistir.
Bulunan varyantlar BTK (n=4), CD40LG (n=1), IGHM (n=1), ICOS (n=1), TNFRSF13B (n=1), TCF3 (n=1) genlerinde tanimlanmistir. Ayrica
¢alismamiz ile BTK, CD40LG, IGHM ve ICOS genlerinde literatiirde daha 6nce tanimlanmamis hastalikla iligkili yeni varyasyonlar
saptanmistir. Diger hastalarda hastaliga yol agan varyantlarin saptanmasi igin belirlenen aday varyantlarin fonksiyonel arastirmalar
ve aile galismalari ile analizleri devam etmektedir. Proje tamamlandiginda Tirkiye’de PAY hastalarindaki varyasyon sikliklari, gen
dagilimlari ve genotip-fenotip korelasyonlari ortaya ¢ikmis olacaktir. Proje i.U. BAP birimi tarafindan (54891) desteklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Yeni Nesil Dizileme, Primer Antikor Yetmezlikleri, Yaygin Dedisken immiin YetmezIik, Genetik Tan
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[Abstract:187] [SS-010]
Primer immiin Yetmezliklerde Yeni Nesil Dizileme Hedeflenmis Gen Yéntemi ile Molekiiler Bozukluklarin
Aragtirilmasi

Neslihan Edeer Karacal, Ayca Aykut2, Sanem Akarcanl, Elif Azarsiz1, Ozgiir Cogulu2, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiiler1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

Primer immun yetmezlikler siklikla monogenik bozuklularin neden oldugu heterojen kalitsal hastaliklardir. Glinimiize kadar yaklagik
300 farkh genin primer immiin yetmezlige neden oldugu gosterilmistir. Son yillarda yeni nesil dizileme yontemlerinin klinik pratikte
kullanilmasiyla hastaliga neden olan genetik mutasyonlarin belirlenme sikligi giderek artan oranda devam etmektedir. Ozellikle
belirli hastalik gruplarina yonelik yeni nesil dizileme teknolojilerini temel alan, hedeflenmis genlerin dizilemesine yonelik panellerin
kullanimi hizli bir taniya olanak saglamaktadir. Bu galismada yaygin degisken immuin yetmezlik ve siniflandirilmamis immiin yetmezlik
én tanilari ile izlenen bildiri génderim tarihinde 29 hastada yeni nesil dizileme temelli lon AmpliSeq™ Primer immun Yetmezlik Paneli
ile hastaliga neden olan mutasyonlarin bulunmasi amaglanmistir. Kullanilan panel primer immiin yetmezliklerle ilgili olabilecek 264
geni hedeflemektedir. Dizileme islemi igin lon Torrent’ in lon S5™ Sequencer sistemi kullaniimistir. Calisma sonunda 17 (%58) hastada;
hemizigot BTK (n=2), heterozigot CTLA4 (n=1), PIK3CD (n=1), STAT1 (n=1), AIRE (n=2), ve homozigot CD40LG (n=1), LRBA (n=2), PNP
(n=1), ORAI1 (n=1), ILA2RB1 (n=1), TTC37 (n=1), RAG1 (n=1), IFNGR1 (n=1) ve ZAP70 (n=1) mutasyonlari saptanmistir.

Kullanilan 264 genlik panelin primer immun yetmezlikli hasta gruplarinda genetik defektlerin arastirilmasi igin glivenilir ve hizli bir
yontem oldugu anlasiimistir. Kesin molekiler genetik defektin tanimlanmasi hastalarin uygun izlem ve tedavilerinin yonlendirilmesi
agisindan oldukge 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlik, yeni nesil dizileme

[Abstract:179] [SS-011]
Primer immiin Yetmezliklerde Rutin Tani Deneyimi: 2010-2016 Yillari Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma
Enstitiisii, Genetik Anabilim Dali Verileri

Ng1, Yuk Yin Ng2, Sinem Sisko1, Suzin Catal Tatonyan1, Sinem Firtinal, Dilek Sever Kayal, Ugur Ozbek3, Miige Sayitoglul
listanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik AD
2istanbul Bilgi Universitesi, Biyomiihendislik ve Genetik Béliimii
3Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Primer immun yetmezlikler (PIY), dogal veya adaptif immun sistem hicrelerinin gelisim ve/veya fonksiyonunda goérevli genlerdeki
hasarlarla ortaya ¢ikan, nadir ancak agir seyreden bir hastalik grubudur. Primer immiin yetmezlik sendromlarinda 100’den fazla
hastalik ile iligkili gen tanimlanmasi hastalar icin genetik taniyi oldukga zorlastirmaktadir. Ulkemizde Avrupa toplumlarina gére daha sik
godzlenmesine ragmen PIY molekiler tanisi konusunda galisan merkez sayisi son derece kisithdir. Enstitimiiz Genetik Anabilim Dal’nda
2010 yilinda 6ncelikli olarak X’e bagh agamaglobulinemi hastalarinda BTK gen mutasyonlari taramalarina proje olarak baslanmig
ardindan, Agir kombine immiin Yetmezlik (AKiY) hastalari icin RAG1-2, ADA, IL2RG, JAK3, DCLRE1C, Primer Antilkor Yetmezlikleri (PAY)
icin IGHM, CD19, ICOS, TACI ve hiper IgE (HIgE) icin STAT3 genlerinin molekiiler tanilari gergeklestirilmistir. 2010-2016 yillari arasinda
101 PAY, 76 AKIY ve 20 HIgE olmak lizere toplam 197 PIY hastasinda 11 gen Sanger dizileme teknolojisi ile rutin olarak taranmistir.
Taranan 51 XLA 6n tanili hastadan 11’inin tanisi degismis ve 40 hastadan 16’sinda BTK mutasyonu belirlenmistir (%40). PAY tanili 49
hastadan 2’sinde CD19, 2’sinde ise TACI mutasyonlari belirlenmis ancak hi¢ IGHM ve ICOS mutasyonu tespit edilmemistir. Taranan 76
AKIY hastasinda ise iki RAG1/2, bir JAK3 ve bir IL2RG mutasyonlari belirlenmistir. Ayrica taranan 20 HIgE hastasinin da 2’sinde STAT3
mutasyonu belirlenmistir. Elimizdeki veriler PiY hastaliklarin acisindan (ilkemizde taranan en genis gruptur ve mutasyon sikliklari
Avrupa oranlarina gore degiskenlik gdstermektedir. Genetik olarak son derece heterojen olan PiY hastaliklarinin rutin olarak bilinen
tiim genler agisindan tek tek taranmasi, zahmetli, zaman alan ve pahali bir siiregtir. Bu nedenle yeni nesil tabanli tarama panellerinin
rutin uygulamaya girmesi 6nem kazanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, genetik tani, sanger dizileme
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[Abstract:174] [SS-012]
RAG (REKOMBINAZ AKTIVE EDICi GEN) 1/2 defekti bulunan hastalarin klinik ve laboratuvar bulgularinin
degerlendirilmesi: Hacettepe serisi

Betiil Karaatmaca, Deniz Cagdas Ayvaz, Tuba Turul Ozgiir, Giilten Tiirkkani Asal, Ozden Sanal, ilhan Tezcan
Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Giris: RAG 1/2 (Rekombinaz aktive edici gen 1/2); immun sistemin immunglobulin ve T hiicre reseptérlerinin Gretiminin erken
evrelerindeki genetik mekanizmalarindan olan V(D)J rekombinasyonunda rolii olan 6nemli bir gendir. Olusan mutasyonlari genellikle
agir kombine immiin yetmezlik(AKiY) klinigi ile prezente olmasina ragmen geg klinik bulgu veren hipomorfik mutasyonlar da
tanimlanmistir.

Hasta- Metod: 1999-2017 yillari arasinda Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji Bélimi’nde izledigimiz RAG 1/2 defekti saptanan
21 hastanin klinik ve laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin klinik 6zellikleri Tablo 1’de 6zetlenmistir. Hastalarin 16’si AKiY, 2 ‘si Omenn sendromu, 3’ kombine immiin
yetmezlik(KiY) klinigiyle tani almistir. Molekiiler incelemeyle 12 hastada RAG1, 9 hastada RAG2 mutasyonu bulunmustur.
Hastalarin laboratuvar incelemesinde 6zellikle AKiY klinigiyle bagvuran hastalarda lenfopeni dikkat cekicidir. 19 hastaya kemik iligi
transplantasyonu(KiT) yapilmis, KiT sonrasi 2 hasta akut Graft versus host hastaligi, 1 hasta nérolojik komplikasyonlar, 1 hasta 2
kez tekrarlanan KiT’e ragmen engraftman olmamasi ve agir enfeksiyon nedeniyle kaybedilmistir(% 79 survival). AKIY nedeniyle KiT
yapilan bir hastada nakil sonrasi takiplerinde otoimmiin hemolitik anemi, birinde hipogamaglobulinemi gelistigi icin tekrar KiT ihtiyaci
dogmustur. KiT sonrasi hemolitik anemi ve trombositopenisi gelisen iki hastanin takiplerinde bulgularn diizeldi. KiY klinigiyle bagvuran
hastalarin klinik bulgularinda birinde tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve bronsektazi, birinde vaskulit, digerindeyse granliimatoz
cilt lezyonlari én plandaydi. Bu hastalardan ilkine KiT yapild, ikincisinin uygun donér taramasi devam etmektedir, ticinciisii uygun KiT
donori bulunamadan kaybedilmistir.

Sonu¢: RAG 1/2 mutasyonu AKIY klinigiyle basvurarak tani alabilecegi gibi gec dénemde 6zellikle tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar, granulamatdz cilt lezyonlari veya otoimmiin bulgularin oldugu hastalarda mutlaka disiinilmelidir. AKIY klinigiyle erken
dénemde KiT yapilmasi yasam kurtaricidir.

Keywords: agir kombine immiin yetmezlik, otoimmiinite, tekrarlayan enfeksiyonlar

RAG 1/2 Defekti Tanili Hastalarin Klinik Ozellikleri

Hasta sayisi 21(20 aile)
RAG 1/2 12/9
Basvuru klinigi AKiY: 16 Omenn Sd: 2 KiY: 3
Basvuru yasi(ay) (medyan) 6(1-78)
Sikayetlerin baslama yasi(ay) (medyan) | 1 (0-14)
KiT yasi(ay) (medyan) 6(2-121)
Cinsiyet (K/E) 6/21 (%28,5)
Anne-baba akrabaligi 16/21 (%76)
Rekiirren sinopulmoner enfeksiyon 17/21 (%80)
ishal 11/21 (%52)
Oral Moniliazis 14/21 (%67)
Cilt absesi 4/21 (%19)
Dermatit 9/21 (%43)
Otoimmiinite 6/21 (%28,5)
92

‘ immun_3_kitap.indd 92 @ 20.03.2017 22:32:08 ‘

[ . T



1 _____TEEEEn ®

KLINIK iMMONOLOJI
=KONGRESI

[Abstract:194] [SS-013]
Agir Kombine immiin Yetmezlik Hastalarinda TREC/KREC Analizleri ve Klinik Uyumunun Arastiriimasi

Yuk Yin Ng1, Sinem Firtina2, Ozden Hatirnaz Ng2, Serdar Nepesov3, Ayca Kiykim4, Elif Karakog¢ Aydiner4, Yildiz Camcioglu3,
Ugur Ozbek5, Miige Sayitoglu2

listanbul Bilgi Universitesi, Biyomiihendislik ve Genetik Béliimii

2istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik AD

3istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,

4Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve immiinoloji Béliimii

5Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY), T-hiicre yoklugu ile karakterize bir kalitsal immiin yetmezlik hastaligidir. Erken taninin oldukca
dnemli oldugu AKiYlerde yeni dogan Guthrie kartlari ile kanda TREC varligi incelenerek erken dénemde tarama yapilabilmektedir.
TREC'ler, T-hiicre rekombinasyonunda ortaya ¢ikan artik DNA drlinldir ve TREC yoklugu T hiicre yokluguna isaret etmektedir. Ayni
sekilde B-hiicre rekombinasyonu sirasinda ortaya ¢ikan KREC'lerin él¢iilmesi ile de B hiicre varligi arastirilabilir. Bu galismada AKIY tanisi
almis ve yeni nesil tabanli gen panelleri ile taranmis toplam 17 hastada es zamanli kantitatif PZR ile TREC/KREC seviyeleri incelenmistir.
TREC/KREC ve kontrol geni TRAC balgelerini igeren bir plazmid (Chiarini et al., 2103) ‘le mutlak kopya sayilari belirlenmistir. Her bir
ornek duplike galisiimistir. Hastalarin imminfenotipleri incelendigine, hastalardan ikisi T(-) B(-), sekizi T(-) B (+), biri ise T(+) B (+) olarak
bulunmustur. Hastalarin 16’sinda tani aldigi immunfenotip sonucu ile uyumlu TREC/KREC diizeyleri tespit edilmistir. Fakat hastalardan
biri T(-) B(-) imminfenotipine sahip iken TREC/KREC analizinde T-B+ olarak belirlenmistir. Klinik verileri incelendiginde, hastanin
B-hiicre diizeyinin %6 oldugu ve hastanin mutlak B hiicre sayisi agisindan klinik olarak negatif kabul edildigi bildirilmistir. Bu galismanin
sonuglarina bakildiginda QRT-PCR ile TREC/KREC taramasi yonteminin, glvenilir, kolay ve hizli bir metot oldugu gortlmektedir. Elde
edilen veriler yeni dogan taramalarinin yani sira klinik korelasyonun saglanmasi agisindan da kullanilabilir

Anahtar Kelimeler: AKiY, TREC, KREC, QRT-PCR

[Abstract:103] [SS-014]
Yaygin degisken immiin yetmezlik ile siniflandirilmamig antikor eksikligi olan hastalarda
B lenfosit alt gruplarinin 6nemi

Sait Karaman, Semiha Bahgeci Erdem, Murat Siiriicii, Nesrin Giilez, Ferah Genel
Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji klinigi, izmir

Amag: Siniflandirilmamis antikor eksikligi ve YDIY patogenezleri tam olarak aydinlatilamamis primer antikor eksiklikleridir. Amacimiz
YDIY ve siniflandiriimamis antikor eksikligi olgularinin B lenfosit alt gruplarini degerlendirmek ayrica olgularin tedavi gereksinimleri ile
iliskisini aragtirmaktir.

Gereg-Yéntem: Calismaya Pediatrik immiinoloji birimimizde ESID tani kritelerine gére YDIY tanisi ile siniflandiriimamis antikor eksikligi
tanisi alan 4-18 yas arasi 25 YDIY olgusu, 41 siniflandiriimamis antikor eksikligi olgusu ve benzer yasta 36 saglikli olgu alindi ve B lenfosit
alt gruplari gahsildi.

Bulgular: Tiim yas gruplarinda YDiY’de total hafiza B hiicreler ve switched hafiza B hiicrelerin sayisal olarak kontrol grubuna gére diisiik
oldugu gorildi. Ayrica 4-10 yas arasinda IgM hafiza B hiicreler, 10-18 yas grubunda ise plasmablastlar sayisal olarak hem kontrol hem
de siniflandirimamis antikor eksikligine gére YDIY’li olgularda disiik idi. Siniflandirilmamis antikor eksikligi grubu IVIG replasmani
durumuna gére gruplandirildiginda IViG alan grupta switched hafiza B hiicrelerin oransal olarak kontrol grubuna gére anlamli diisiik
oldugu buna karsin IVIG alan grup ile YDIY grubu arasinda anlamli fark olmadigi saptandi. IVIG relasmani almayan grup ile YDIY grubu
karsilastinldiginda total hafiza B hiicreler ve IgM hafiza B hiicreler sayisal olarak, switched hafiza B hiicreler ise sayisal ve oransal olarak
YDIY grubunda anlamli diisiik bulundu. iVIG relasmani almayan grup ile kontrol grubu arasinda ise anlamli fark belirlenmedi.

Sonug: IVIG replasman ihtiyaci olmayan siniflandirilmamis antikor eksikligi olgularinin B lenfosit alt gruplarinin daha ¢ok saghkh grup
ile benzer olmasi buna karsin IViG replasman ihtiyaci olan olgularda switched hafiza B hiicrelerin oransal olarak YDIY den farksiz olmasi
bu olgularin YDIY gelisimi yéniinden izlemini gerektirmektedir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksikligi, immiin yetmezlik, YDiY
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