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"Immiin Yetmezlikten immiin Disregiilasyona"

Degerli meslektaslarim,

Klinik immiinoloji Dernegi Yénetim Kurulumuz adina, Primer immiin Yetmezlik Hastaliklarina ilgi duyan siz degerli
hekimlerimize ve hemsirelerimize, "immiin Yetmezlikten immiin Disregiilasyona" temali 4. Klinik immiinoloji
Kongremize hos geldiniz diyorum.

Ulkemizin dnemli, ama farkindaligi diisiik bir saghk sorunu olan Primer immiin Yetmezlikler konusunda bilginin
artinlmasi ve glincellenmesi ¢ok 6nemlidir. Buz daginin gérinmeyen kismi gibi, primer immin yetmezlik
hastaliklari, bu hastaliklara eglik edebilen farkl klinik durumlar ve komplikasyonlar yeterince bilinir degildir.
Hastalarimizin en sik bagvuru nedeni olan tekrarlayan enfeksiyonlar yaninda, otoimmiin, allerjik, inflamatuvar
ve malign hastaliklar karsilastigimiz diger sorunlardir. Enfeksiyon hastaliklari ayri tutulursa, primer immiin
yetmezliklerdeki pek ¢ok klinik tablonun altinda "immin disregilasyon" yatmakta olup, son yillarda yeni
tanimlanan Primer immiin Yetmezliklerin 1siginda, "immiin Yetmezlikten immiin Disregiilasyona" dogru degisen
bir egilim s6z konusudur.

Bu nedenler ile Klinik immiinoloji Dernegimiz, 11-14 Nisan 2018 tarihlerinde Antalya'da Trendy Lara Otel'de
diizenledigimiz4.KlinikimmiinolojiKongresinde, Primerimmiin Yetmezlik Hastaliklarinda "immiin Disregiilasyon"
konusunun &ncelikli tartisiimasini kararlastirmistir. Kongremizde, Primer immiin Yetmezlik Hastaliklarina
eslik eden veya ilk basvuru bulgusu olan "immiin disregiilasyon" 6zelligindeki klinik tablolar ayrintili olarak
tartisilacak, bu konudaki klinik ve laboratuvar bulgulari ile birlikte tedavi segenekleri degerlendirilecektir. Ayrica
diger primer immin yetmezlik hastaliklari da konusunda uzman konusmacilarimiz tarafindan giincel literatir
bilgileri ile gbzden gegirilecektir.

Kongremizde bazi ilkleri yasamak bizleri memnun etmistir. Bugline kadar Ulusal Kongre niteligindeki Klinik
Immoiinoloji Kongremiz, bu yil Uluslararasi Katilimli Kongre niteligi kazanmistir. Ayrica kongremize katilan degerli
konusmacilarimizin destegi ile bir "S6zel Sunum Kitapgigi" hazirlanmis ve sizlerin takdirine sunulmustur. Bu
konularda emegi gecen herkese tesekkiir ederim.

Kongremize gostermis oldugunuz ilgiye, degerli katkilariniza ve katiiminiza sizlere tesekkiir eder, basarili bir
kongre gegirmeyi dilerim.

Sevgi ve saygilarimla,

Prof. Dr. ismail Reisli
Kongre Bagkani
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ULUSLARARASI KATILIMLI 4. KLINIK IMMUNOLOJIi KONGRESI
11 - 14 NiSAN 2018 TRENDY LARA HOTEL - ANTALYA

11 Nisan 2018

SALON A
13.30-15.00 PRIMER iMMUN YETMEZLIKLERDE SEMPTOMDAN TESHISE KURSU Baskanlar: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Figen Dogu
13.30-13.45 Enfeksiyondan Primer immiin Yetmezlige Dr. Yildiz Camcioglu
13.45-14.00 Allerjiden Primer immiin Yetmezlige Dr. Fazil Orhan
14.00-14.15 inflamasyondan Primer immiin Yetmezlige Dr. Giizide Aksu
14.15-14.30 Otoimmiiniteden Primer immiin Yetmezlige Dr. Ahmet Ozen
14.30-14.45 Maligniteden Primer immiin Yetmezlige Dr. Hiiseyin Tokgoz
14.45-15.00 Tartisma
15.00-15.30 Kahve molasi
SALON B
13.30-15.00 PRIMER iMMUN YETMEZLIK HEMSIRELIGi KURSU zaei‘;'la;a?l;acggj; :::E:'
13.30-13.50 Primer immiin Yetmezlik Nedir? Cocuk ve Erigkinde Tanisi nasil konulur? Dr. Caner Aytekin
13.50-14.10 PiY'li Hastanin Temizlik ve Bakimi Nasil Olmali? (Agiz-Dis-Genel Hijyen) Hemsire Birsel Kiigiikersan
14.10-14.30 PiY'li hastanin gocukluktan erigkin ¢aga gegisi Hemsire Feride Ozkan
14.30-14.50 immiinglobulin tedavisi ve izlemi Hemsire Havva Bozkurt Alan
14.50-15.00 Tartisma
15.00-15.30 Kahve molasi
ANA SALON
15.30-17.00 PRIMER iMMUN YETMEZLIK HASTALIKLARINDA TEDAVi VE iZLEM KURSU Baskanlar: Dr. Zafer Galigkaner, Dr. ismail Reisli
15.30-15.45 PiY'li hastanin ailesi ile iletisim ve izlemde dikkat edilecek hususlar Dr. Mutlu Yiiksek
15.45-16.00 PiY'li hastanin Temizlik ve Bakimi Nasil Olmali? (Agiz-Dis-Genel Hijyen) Dr. Funda Cipe
16.00-16.15 PiY'li hastalarda beslenme Dr. Hasan Ozen
16.15-16.30 Hangi immiin yetmezliklerde immiinglobulin tedavisi ? Dr. Siikrii Nail Giiner
16.30-16.45 Hematopoetik Kok Hiicre Nakli yapilan hastanin izlemi Dr. Sule Haskologlu
16.45-17.00 Tartisma
18.00-18.15 Acilig Konugmalari g: :Is?::ir ;ze(i::IIi‘,' Iz(li:;l:;n;;i;:::oji Dernegi Baskani,
AGILIS KONFERANSI Baskanlar: Dr ilhan Tezcan, Dr ismail Reisli
18.15-19.00 Elucidating lV!oIethIar Mechanisms of a Novel Inherited Immunodeficiency - Immu- Konusmaci: Dr. Helen Su
nodysregulation Disorder
19.30 Agilig kokteyli
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12 Nisan 2018

08.00-10.00 iIMMUN SISTEM VE TOLERANS gisgae':";"u'::k‘m:::agze"'
08.00-08.25 immiin tolerans mekanizmalari Dr. Ayse Metin
08.25-08.50 Timus ile iligkili primer immiin yetmezlikler Dr. Hasibe Artag
08.50-09.05 1 - So6zel sunum Dr. Bahar Goktiirk
09.05-09.20 2 - S6zel sunum Dr. Fatih Celmeli
09.20-09.35 3 - Sozel Sunum Dr Serkan Filiz
09.35-09.50 4 - S6zel sunum Dr Seyhan Kutlug
09.50-10.00 Tartisma
10.00-10.30 Kahve Molasi
Ba;!(_anlar: Dr. Aydan ikinciogullari,
10.30-11.00 KONFERANS: Monogenic immune dysregulatory disorders associated with allergy Dr. Umran Caligkan
Konugmaci: Dr. Joshua Milner
11.00-12.30 OTOIMMUN HASTALIKTAN PRIMER iIMMUN YETMEZLIK TANISINA gﬁ'.j‘::':':gh';‘(’::" Ikinciogullan,
11.00-11.15 5 -S6zel Sunum Dr. Pinar Giir
11.15-11.30 6 - So6zel Sunum Dr. Sevket Arslan
11.30-11.45 7 - S6zel Sunum Dr. Dilek Dogruel
11.45-12.00 8 - S6zel Sunum Dr. Ersin Sayar
12.00-12.15 9 - S6zel Sunum Dr. Ekrem Unal
12.15-12.30 10 -S6zel Sunum Dr. Isil Eser Simgek
12.30-13.30 Ogle yemegi
Eczacnbgsl Shire - Uydu Sempozyumu Bagkan: Dr. ilhan Tezcan
13.30-14.30 Primer !mmun Yetmezlik Tedavisinde Giincel Yaklagimlar Dr. Ifmail Reisli
Erigskin Immun Yetmezlik Olgularinda Tedavi Yonetimi Dr. Omiir Ardeniz
14.30-16.10 TREGOPATILER z:ill(::lar: Dr. Tung Akkog, Dr. Neslihan Edeer
14.30-15.00 Tregs in defects of immune dysregulation Dr. Giilbu Uzel
15.00-15.20 LRBA Eksikligi Dr. Figen Dogu
15.20-15.40 CTLA-4 Eksikligi Dr. Sevgi Keleg
15.40-15.55 11 - S6zel Sunum Dr. Hasan Kapakh
15.55-16.10 12 - S6zel Sunum Dr. Sevgi Bilgic Eltan
16.10-16.30 Kahve Molasi
16.30-18.00 KONFERANS: iMMUNDISREGULASYONDA TEDAVi iLKELERI Bagskanlar: Dr. Ozden Anal, Dr. Sevgi Pekcan,
16.30-16.50 immiindisregiilasyonda Tedavi ilkeleri Dr. Safa Baris
16.50-17.05 13 - S6zel Sunum Dr. Siikrii Cekig
17.05-17.20 14 - S6zel Sunum Dr. Sevgi Bal
17.20-17.35 15 - S6zel Sunum Dr. Ayga Kiykim
17.35-17.50 16 - Sozel sunum Dr. Nesrin Giilez
17.50-18.00 Tartisma
18.00-19.00 Poster saati
19.00 AKSAM YEMEGI
08.00-09.30 VIiRAL ENFEKSIYONLARA YATKINLIKLA GIDEN PRIMER iMMUN YETMEZLIKLER Bagskanlar: Dr. Oner Ozdemir, Dr. Cigdem Aydogmus
08.00-08.20 Antiviral immiin yanit Dr. Elif Karakog Aydiner
08.20-08.40 EBV iligkili immiin Yetmezlikler Dr. Caner Aytekin
08.40-09.00 HPV ile seyreden immiin Yetmezlikler Dr. Deniz Gagdas Ayvaz
09.00-09.15 17 - S6zel sunum Dr. Saliha Esenboga
09.15-09.30 18 - S6zel Sunum Dr. Esra Hazar Sayar
Bagskanlar: Dr. Aydan ikinciogullari,
09.30-10.00 KONFERANS: Novel Defects of immune dysregulation and cytoskeletal dynamics Dr. Lale Satiroglu Tufan
Konugmaci: Dr. Kaan Boztug
10.00-10.30 Kahve molasi
8
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10.30-12.15 KOMPLEMAN SiSTEMi EKSIKLiKLERi Baskanlar: Dr. Mustafa Yilmaz, Dr. Mehmet Kilig
10.30-11.00 C1q eksikligi Dr. Rezan Topaloglu
11.00-11.30 Herediter anjioodem Dr. Mustafa Giileg
11.30-12.00 Olgularla Kompleman Eksikliklerine Yaklagim Dr. Ferah Genel
12.00-12.15 19 - Sozel Sunum Dr. Dilara Kocacik
12.15-12.30 :’Prll;\;::‘n;‘r)nun Yetmezlik Hastaliklarinin Tani ve izleminde Takim calismasi g?lz(;;::;zrl'(;ﬂmu:tlafa Yavuz Koker,

Konugmaci: Dr. Giinseli Bozdogan
12.30-13.30 Ogle Yemegi
13.30-14.15 KONFERANS.: An 0\.Ierview of al'.lt'olog'ous hematopoietic stem cell gene therapy Dr. Bobby Gaspar
for severe primary immune deficiencies (PIDs)
14.15-14.30 Tartisma
14.30-16.00 YETiSKiN CAGDA PRIMER iMMUN YETMEZLIKLER Bagskanlar: Dr. Zafer Caliskaner, Dr. Ugur Musabak
14.30-14.50 Yetiskin Cagda Primer immiin Yetmezlik Tanisi Dr. Omiir Ardeniz
14.50-15.10 Yandas Hastalik, Komplikasyon ve Tedavi Sorunlari Dr. Ozgiir Kartal
15.10-15.30 immiin Sistem Bozuklugu olan hastalarda Askerlik islemleri Dr. Sait Yesillik
15.30-15.45 20 - Sozel Sunum Dr. Gokhan Aytekin
15:45-16:00 21 - Sézel Sunum Dr. Asuman Gamyar / Omer Akgal
16.00-16.20 Kahve molasi
16.20-16.50 KONFERANS : Agixmma.glob.uli'nemiye yaklagimda altin kurallar ve XLA Bagkanlar: Dr. Durstl.ln (.I')d"abals, Dr. Hasan Yiiksel
olgularimizdan 6grendiklerimiz Konugmaci: Dr. Necil Kutiikguler
16.50-17.00 Tartisma
20.00 Gala yemegi

14 Nisan 2

08.00-09.45 iMMUNDISREGULASYONDA GUNCELLEME Baskanlar: Dr. Ozlem Keskin, Dr. Metin Aydogan

08.00-08.30 DNA tamir hasarlari ve immiindisregiilasyon Dr. Mayda Giirsel

08.30-09.00 Yeni Tanimlanan inflamatuar Hastaliklar Konugmaci: Dr. Sebnem Kilig

09.00-09.45 KONFRERANS: The Many Facets of Regulatory T cell Deficiency Disorders Baskanlar: Dr. ilhan Tezcan, Dr. ismail Reisli
Konugmaci: Dr. Talal Chatila

09:45-10.00 Akilcr ilag kullanimi Baskanlar: Dr. Tamer Baysal, Dr. ihsan Giirsel
Konugmaci Dr. Zafer Caliskaner

10.00-10.15 Kahve molasi

10.15-10.45 KONFERANS: ADENOZiN DEAMINAZ EKSIKLiGi Baskanlar: Dr. C')'zden Sanal, Dr. Erdem Topal
Konugmaci: Dr. llhan Tezcan

10.45-12.00 SOZEL SUNUMLAR Bagkanlar: Dr. Sevgi Keleg, Dr. Hasibe Artag

10.45-11.00 22 - Sozel Sunum Dr. Neslihan Edeer Karaca

11.00-11.15 23 - Sozel Sunum Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

11.15-11.30 24- Sézel Sunum Uzm. Seyma Celikbilek Celik

11.30-11.45 25- Sézel Sunum Uzm. Mehmet Ali Karaselek

11.45-12.00 26- Sozel Sunum Dr. Fatih Akin

12.00-12.30 DEGERLENDIRME VE KAPANIS
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POSTER SUNUM NUMARALARINA

GORE POSTER BILDIRILERI

P‘I’:Zer Ab:‘;a‘:t Bildiri Bashg! Konu

PS-001 |93 Primer immiin Yetmezlikli Gocuklarda Yasam Kalitesinin Antikor eksiklikleri
Degerlendirilmesi

PS-002 |98 DNA ligaz IV mutasyonununa sahip farkl klinik prezentasyon Antikor eksiklikleri
gosteren iki kardes

PS-003 | 100 Molluskum Kontagiosum ile Tani Alan Ig G4 Alt Grup Eksikligi Antikor eksiklikleri

PS-004 |105 Down Sendromlu iki siit gocugunda gegici hipogammaglobulinemi Antikor eksiklikleri

PS-005 |106 Siit Cocugunun Gegici Hipogammaglobiilinemili Vakalari ve Antikor eksiklikleri
Tekrarlayan Wheezing

PS-006 | 115 X-e baglh agammaglobulinemi olgularimizda molekiiler analiz ve Antikor eksiklikleri
uzun siireli izlem sonuglarimiz ve erigkin yasama gegis

PS-007 |118 intraven6z immiinoglobulin Anaflaksisinde Subkutan immiinoglobulin | Antikor eksiklikleri
Kullanimi: Bir Olgu

PS-008 |120 Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tanisi Alan 49 Olgunun Klinik Antikor eksiklikleri
Ve Laboratuvar Ozelliklerinin Degerlendirmesi

PS-009 |123 Yaygin Degisken immun Yetmezligin eslik ettigi Norofibramatozis Antikor eksiklikleri
Tip 1 Tanili Hasta

PS-010 | 147 intraven6z immiinglobulin Replasmani Gerektiren Siit Cocugu Antikor eksiklikleri
Hipogamaglobulinemi Olgusu

PS-011 | 151 Fizyolojik Hipogammaglobulineminin Eslik Ettigi Konjenital Akciger Antikor eksiklikleri
Malformasyonu: Olgu Sunumu

PS-012 | 153 Otozomal Resesif Agamaglobulinemi ve Nadir Bir Gen Defekti: CD79A Antikor eksiklikleri

PS-013 | 165 Oral Polio Asisi Sonrasi Meningoensafalit Gelisen bir Olgu; Antikor eksiklikleri
Tani Almamis Agammaglobunemi

PS-014 | 200 IgG alt tiplerinin hastaliklarla iliskisi Antikor eksiklikleri

PS-015 |211 Selektif IgM Eksikligi: 109 Olgunun Klinik ve Prognoz Ozelliklerinin Antikor eksiklikleri
Degerlendirilmesi

PS-016 |218 Omenn Sendromu: Bir olgu sunumu Antikor eksiklikleri

PS-017 | 228 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda 1COS, TNFRSF13B Antikor eksiklikleri
ve CD19 gen varyantlarinin tespiti ve validasyonu

PS-018 | 229 Cocuklarda Miyeloablatif Allojeneik Hematopoetik K6k Hiicre Antikor eksiklikleri
Transplantasyonu Sonrasi immiin Yeniden Yapilanmada B Hiicre Alt
Gruplarinin ve TACI Reseptériiniin Yeri

PS-019 |231 Fontan Ameliyati Sonrasi Sekonder Kombine immiin Yetmezlik Gelisen | Antikor eksiklikleri
Bir Olgu

PS-020 |233 Selektif IgA Eksikligi Tanisi Koyulan Olgularimizin Degerlendirilmesi Antikor eksiklikleri

PS-021 | 248 X’e Bagh Agamaglobulinemi: Tek Bir Merkez Deneyimi Antikor eksiklikleri

PS-022 | 136 Dedicator of cytokinesis 8 defektif HIES hastalarinda Grup 3 innate Dogal immiinite
lenfoid hiicreleri eksikligi mevcuttur eksiklikleri

PS-023 | 156 Primer immun Yetmezlik Hastaliklarinda Hepatik Tutulum Dogal immiinite

eksiklikleri
PS-024 | 159 CRMO tanili olgularin degerlendirilmesi; tek merkez deneyimleri Dogal immiinite
eksiklikleri

PS-025 |176 Kronik mukokutanéz kandidiyazise neden olan TRAF3IP2 mutasyonu: Dogal immiinite
ilk olgumuz eksiklikleri

10
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PS-026 | 186 STAT1 Geninde Fonksiyon Kazandirici Mutasyonu Olan iki Olgunun Dogal immiinite
Klinik, Laboratuvar ve Tedavi Ozellikleri eksiklikleri
PS-027 |210 ‘NEMO’ eksikligi siiphesinde enflamasyon bulgularinin arastirilmasina | Dogal immiinite
yonelik fonksiyonel testler eksiklikleri
PS-028 | 249 Rekiirren Herpes Simpleks ensefaliti Dogal immiinite
eksiklikleri
PS-029 |82 Eriskin Yaygin Degisken immun Yetmezlikli Hastalarin B, CD4 ve CD8 Eriskinde immiin
regulatuar hiicre analizleri yetmezlikler
PS-030 |84 iki Kiz Kardesin Hikayesi: Heniiz Tanimlanmamis Bir Genetik Hastalik Eriskinde immiin
Olabilir Mi? yetmezlikler
PS-031 |124 Eriskinde Yaygin Degisken immiin Yetmezligin iki Farkli Prezentasyonu: | Eriskinde immiin
Bronsiektazi ve inflamatuar Bagirsak Hastalig yetmezlikler
PS-032 | 150 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda Kemik Metabolizmasi Eriskinde immiin
yetmezlikler
PS-033 | 157 Nadir Bir immun Yetmezlik Olgusu: Good Sendromu Eriskinde immiin
yetmezlikler
PS-034 | 158 Yetiskin Yasta Tani Alan Bir Hiper IgE Sendromu Eriskinde immiin
yetmezlikler
PS-035 |177 Vitiligo Ve Alopesi Totalisli Bir Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Olgusu | Eriskinde immiin
yetmezlikler
PS-036 |193 B2-Microglobulin Gen Mutasyonuna Bagli MHC Sinif | Eksiliginde Eriskinde immiin
Dogal Bagisiklik Yanitlan yetmezlikler
PS-037 | 208 A Case of Wiskott- Aldrich Syndrome Complicated with IgG4-Related Eriskinde immiin
Sclerosing Disease yetmezlikler
PS-038 |215 Pulpal inflamasyon ve kanama rengi arasindaki iliski Eriskinde immiin
yetmezlikler
PS-039 |244 Tehlike Sensor Uyariminin Yaygin Degisken immiin Yetersizlik Benzeri Eriskinde immiin
immiin Yetmezlik Hastasindaki immiin Tepkileri yetmezlikler
PS-040 | 247 Rendu-Osler-Weber Sendromu Hastasinda PI3K Yolaginin immiin Eriskinde immiin
Uyarim Uzerindeki Etkisi yetmezlikler
PS-041 | 127 Kronik Graniilamatoz Hastalik: Molekiiler Patolojiler Ve Prognoza Etkisi | Fagositer eksiklikler
PS-042 | 170 Kronik Graniilamatoz Hastalik Tanili Olgularin Degerlendirilmesi Fagositer eksiklikler
PS-043 | 179 Tekrarlayan absede hatirlanmasi gereken bir tani: Spesifik graniil Fagositer eksiklikler
eksikligi (CEBPE defekti)
PS-044 |182 Lokosit adezyon defekti (LAD): Klinik bulgular, tedavi ve izlem Fagositer eksiklikler
PS-045 |184 Kemik iliginde Fibrozis ile Seyreden Konjenital Nétropeni Olgusu: Fagositer eksiklikler
VPS45 Defekti
PS-046 | 205 Olgu Sunumu: Hermansky-Pudlak Sendromu Fagositer eksiklikler
PS-047 | 235 Kronik graniilomatéz hastalikta Pioglitazone tedavisi ise yariyor mu? Fagositer eksiklikler
PS-048 |86 Nadir ama 6nemli: iktiyozis ile basvuran bir siit gocugu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-049 |90 Piirin Niikleosid Fosforilaz eksikligine baglh kombine immiin yetmezlikte | Hiicresel immiin
farkl genotipler-degismeyen bulgular yetmezlikler
PS-050 |92 Erken baslangi¢l otoimmiin tutulumla basvuran kombine immiin Hiicresel immiin
yetmezlik olgusu: ZAP 70 eksikligi yetmezlikler
PS-051 |94 0-6 Yas Grubu Saglikh Tiirk Cocuklarinda Timopoezin izlemi Hiicresel immiin
yetmezlikler
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PS-052 |96 K6k hiicre nakli yapilan primer immiin yetmezlik olgularinin Hiicresel immiin
retrospektif degerlendirilmesi yetmezlikler
PS-053 |97 Yaygin viral cilt enfeksiyonu ile bagvuran 13 aylik bir olgu; Otozomal Hiicresel immiin
Resesif HIES yetmezlikler
PS-054 |99 Agir Kombine immiin Yetmezlikli iki Olgu Sunumu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-055 |119 Nadir bir agir kombine immiin yetmezlik nedeni: CD3¢ defekti Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-056 |122 Atipik X-Higm olgusu: Sadece ivig tedavisi ile 23 yillik izlem Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-057 |128 Ciltte yaygin graniilomatoz lezyonlarla prezente olup izleminde Hiicresel immiin
hemofagostik sendrom ve B hiicreli lenfoma geliserek kaybedilen yetmezlikler
ZAP-70 eksikligi olgusu
PS-058 |131 influenza A Epidemisinde Akut Perikardit Gelisen Bir CVID Olgusu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-059 |135 EBV Enfeksiyonuna Yatkinlik ile Seyreden 4 Olgu: CD27 Eksikligi Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-060 | 149 Hiperimmunglobulin E Sendromu Klinigi ile Seyreden Spink5 Hiicresel immiin
Mutasyonuna Bagli Netherton Sendromu Olgusu yetmezlikler
PS-061 |154 ZAP 70 eksikligi olgusu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-062 |163 Anajen sag kaybi ile giden Noonan sendrom-benzeri hastaligi olan bir Hiicresel immiin
olguda ICF2 eksikligi yetmezlikler
PS-063 | 167 Nadir Bir Olgu: EBV’ye yatkinlikla seyreden OX40 Defekti Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-064 | 168 Agir Lenfopeni: Adenozin Deaminaz (ADA) eksikligi olan iki olgu Hiicresel immiin
sunumu yetmezlikler
PS-065 |181 Diisitk doz busulfan igeren hazirlama rejimi PiY hastalarinda ne denli Hiicresel immiin
etkili? yetmezlikler
PS-066 |183 Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Periodontal Durumun ve Diseti Hiicresel immiin
Olugu Sivisi Sitokin Diizeylerinin Degerlendirilmesi yetmezlikler
PS-067 |185 Ataksi Telenjiektazi Hastalarinda Hiperimmiinglobiilin M (HIGM) Hiicresel immiin
Fenotipinin Prognoz ile iliskisi yetmezlikler
PS-068 | 196 DOCKS Eksikliginde Niikleik Asit Algi Yolaklari Bozukluklari ve Hiicresel immiin
Baskilanmuis Tip | IFN Uretimi yetmezlikler
PS-069 |197 Otoimmun hemolitik anemi ile prezente olan RAG1 mutasyonlu olgu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-070 | 198 Ataksi telenjiektazi hastalarinin ebeveynlerinde enfeksiyonlar ve Hiicresel immiin
lenfosit alt grup bozukluklari yetmezlikler
PS-071 | 202 Naif ve indiiklenmis Mezenkimal Kok Hiicrelerin Fokal Segmental Hiicresel immiin
Glomeruloskleroz Uzerine Etkisinin Sprague-Dawley Modeli Uzerinde yetmezlikler
incelenmesi
PS-072 | 219 Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Kemik iligi Nakli Sonrasinda Hiicresel immiin
Bacillus Calmette Guerin (BCG) Asisi Morbiditesi yetmezlikler
PS-073 | 220 Nadir Bir immiin Yetmezlik: Piirin Niikleozid Fosforilaz Eksikligi Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-074 | 224 Yenidogan déneminde tani alan Omenn Sendromu olgusu Hiicresel immiin
yetmezlikler
12
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PS-075 | 232 Hiper IgE kliniginde gelen RLTPR eksikligi: Olgu Sunumu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-076 |238 JAK3 ve LAD3 mutasyonlu bir olgu Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-077 | 239 IgM Yiiksekliginin Eslik Ettigi Artemis Gen Defekti Hiicresel immiin
yetmezlikler
PS-078 |178 Dental Folikiil Mezenkimal Kok Hiicreleri Atopik Dermatit immiin Tolerans
Hastalarindan izole Edilen Periferal T Lenfositlerde Aktivasyona Bagli
Apoptozu Baskilar
PS-079 | 216 HLA-B27 Antijen Pozitifligi Olan Hastalarda Lenfosit Alt Gruplari immiin Tolerans
PS-080 |221 Ev tozu akari ve/veya polen alerjisiyle tetiklenen Allerjik rinitli erigkin immiin Tolerans
hastalarda periferik eozinofil diizeyi ve Bronshiperreaktivitesi Subkutan
immunoterapi (SCiT) tedavisi ile azalabilir mi?
PS-081 |112 “Ciplak” Agir Kombine immiin Yetmezlikli 2 Kardeste Tanimlanan Yeni immiin yetmezlik
Foxnl Mutasyonu taramasi
PS-082 | 129 Akciger Enfeksiyonu Lenfadenopati ile Prezente Olan Hastada ITK immiin yetmezlik
Eksikligi ve EBV iliskili Diffiiz Biiyiik B Hiicreli Lenfoma taramasi
PS-083 | 137 Primer immiin yetmezlikli olgularimizin demografik ve klinik 6zellikleri: | immiin yetmezlik
Cukurova bolgesi tek merkez deneyimi taramasi
PS-084 |138 Agir Egzema ve Tekrarlayan Solunum Sistemi Enfeksiyonu ile izlenen immiin yetmezlik
STK4 Mutasyonu Saptanan Bir Hasta taramasi
PS-085 |139 Otozomal Dominat HIPER IgE SENDROMU: 2 Farkli Olgu ve 2 Farkl immiin yetmezlik
STAT3 Mutasyonu taramasi
PS-086 |140 Erken Donemde Su Cigegi Gegiren Bir Olguda BTK Mutasyonu immiin yetmezlik
taramasi
PS-087 |141 Beyaz Kiire Yiiksekligi ve Gobek Kordonunun Diismemesi ile bagvuran immiin yetmezlik
olguda ITGB2 Mutasyonu taramasi
PS-088 | 142 Pnémoni ve CD19-CD20 Yoklugu ile Bagvuran Bir Hastada Homozigot immiin yetmezlik
PIK3R1 Mutasyonu taramasi
PS-089 |144 Klinigi agir seyreden kistik fibrozis hastalarinda intravenoz immiin yetmezlik
immiinglobiilin tedavisinin klinige yansimasi taramasi
PS-090 |188 Sendromik immun yetmezlikler immiin yetmezlik
taramasi
PS-091 |189 Hiper IgE hastalarinda genis lenfosit alt-tiplendirme; Dock8 ve Stat3 immiin yetmezlik
ayrimini gésteren belirteg nedir? taramasi
PS-092 |191 Saghkh Cocuklarda Dihidrorodamin 123 (DHR) Testi Referans immiin yetmezlik
degerlerinin belirlenmesi taramasi
PS-093 | 207 Detection of T-cell receptor excision circles (TRECs) in dried blood spot | immiin yetmezlik
(DBS); implementation of routine newborn screening for the diagnosis | taramasi
of SCID
PS-094 | 227 Kistik fibrozis hastalarinin retrospektif olarak immiinolojik incelemesi immiin yetmezlik
taramasi
PS-095 |234 Agir Kombine / Kombine immun yetmezlikli hastalarda CD4+C- immiin yetmezlik
D45RA+CD31 (RTE) hiicre diizeylerinin degerlendirilmesi taramasi
PS-096 |101 CD8 Expression on Clonal B-CLL cells and CD8+ Lymphocytes in the immiindisregiilasyon
Microenvironment, Relations with Prognosis and Survival bozukluklari
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PS-097 |116 Lactobacillus paracasei subsp. paracasei soluble factors inhibits cell immiindisregiilasyon
proliferation and interleukin-6 production of human bone marrow bozukluklar
mesenchymal stem cells

PS-098 |125 HGF (Hepatosit Buyume Faktoru) ve NCL (Nucleolin) arasindaki iliskinin | immiindisregiilasyon
kanser hiicre migrasyonu iizerine etkilerinin aragtiriimasi: Tunneling bozukluklari
Nanotubes (TNT)

PS-099 |126 CTLA-4 Defekti: CVID Tanisiyla izlenen Hastalarin Molekiiler immiindisregiilasyon
Patolojilerinden Bir Tanesi bozukluklari

PS-100 |132 Hemofagositik Sendrom klinigi ile izlenen hastada BLM mutasyonu immiindisregiilasyon
iliskisi bozukluklari

PS-101 | 152 Otoimmun lenfoproliferatif sendrom: Olgu sunumu immiindisregiilasyon

bozukluklari

PS-102 | 155 LRBA eksikligi: 2 Olgu immiindisregiilasyon

bozukluklar

PS-103 | 201 LRBA Eksikligini Diger immiin Yetmezliklerden Farkh Kilan Klinik ve immiindisregiilasyon
Laboratuvar Ozellikler bozukluklan

PS-104 | 203 Primer immun Yetmezlik Tanili Hastalarda Malignite Cesitliligi immiindisregiilasyon

bozukluklari

PS-105 |223 MSHG6 Defekti: Norofibromatozis, Sistemik Lupus Eritematozus Ve immiindisregiilasyon
immiin Yetmezlik Birlikteligi bozukluklari

PS-106 | 240 immiindisregiilasyonu olan Hastalarimizda Foxp3 Ekspresyonunun immiindisregiilasyon
Akim Sitometrik olarak Degerlendirilmesi bozukluklari

PS-107 | 241 CD3 Gamma Eksikligi olan Hastalarda T Hiicre Alt Gruplarinin immiindisregiilasyon
Degerlendirilmesi bozukluklar

PS-108 | 242 Farkli Primer immiin Yetmezliklerde T Hiicre Alt Gruplarinin immiindisregiilasyon
Degerlendirilmesi bozukluklari

PS-109 |130 Nadir bir sekonder immiinyetmezlik nedeni olarak primer intestinal immiinglobulin
lenfanjiektazi tedavisi

PS-110 | 160 Direngli Jiivenil idiyopatik inflamatuar Miyopatide Yiiksek Doz IVIG immiinglobulin
Kullanimi tedavisi

PS-111 |226 intravenz immiinoglobulin'in (iVig) Periferik Kan Polimorfoniikleer immiinglobulin
Nétrofiller Uzerine Etkileri tedavisi

PS-112 |88 Akne vulgarisli hastalarda tiimor nekrozis faktor a-308 G/A ve immiinogenetik
interlékin 1 B- 511 C/T polimorfizmlerinin incelenmesi

PS-113 |89 p47 defekti olan Kronik Granulomatoz Hastalik Vakalarinda Gene Scan | immiinogenetik
Analizinin Onemi

PS-114 |95 DOCK2 eksikligi saptanan agir kombine immun yetmezlikli iki kardes immiinogenetik

PS-115 | 113 Vankomisin iligkili drug reaction with eosinophilia and systemic immiinogenetik
symptoms (DRESS) sendromu: ¢ocuk vakada haplotip analizi

PS-116 | 114 Trikohepatoenterik sendrom: Yeni immiin yetmezlik siniflandirmalarin- | immiinogenetik
da yer alan bir sendrom

PS-117 | 133 Artemis Ekspresyonunun Gergek Zamanli Pzr Yontemi ile immiinogenetik
Degerlendirilmesi

PS-118 | 134 CD19 Mutasyonunun PZR-RFLP Yontemi ile Belirlenmesi: Olgu Sunumu | immiinogenetik

PS-119 | 145 Primer immiin Yetmezliklerde Epsilon Sinif Déniistimiiniin immiinogenetik
Degerlendirilmesi: On Rapor*

PS-120 |161 Sit Disi Kaynakli Mezenkimal Kok Hiicrelerin Farkli Tekniklerle immiinogenetik
Kriyoprezervasyonu

14
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PS-121 | 171 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Tanisi Alan Hastalarda HLA Sinif | immiinogenetik
Allellerinin Sikhiginin Arastirilmasi
PS-122 | 180 Konjenital Notropenilerin Sendromik Yiizii: VPS45 immiinogenetik
PS-123 | 190 Mukolipidozis Tip 2 (I-cell) Hastaligi ve Agammaglobulinemi immiinogenetik
PS-124 | 192 Jacob's sendromu, egzema, besin allerjisi ve agammaglobulinemi immiinogenetik
birlikteligi
PS-125 | 195 immiin yetmezlikli hastada COL27A1 gen mutasyonu: Steel sendromu immiinogenetik
PS-126 | 209 Primer immun Yetmezlik Tanili Olgularda Hedeflenmis Yeni Nesil Dizi immiinogenetik
Analizi ile 264 Gen Mutasyon Sonuglarinin Degerlendirilmesi
PS-127 | 213 Kabuki Make Up Sendromu ile Takip Edilen Vakalarimizin Klinik ve immiinogenetik
Laboratuar Ozellikleri
PS-128 |83 Kazanilmis Anjioodem: D6rt Farkli Hastaligin Ortak Bulgusu Kompleman eksik-
likleri
PS-129 |187 CD59 eksikliginde yeni klinik tablolar: Serebellit ve ADEM Kompleman eksik-
likleri
PS-130 | 245 CHAPLE Sendromlu hastanin Eculizumab 6ncesi ve sonrasi immiin Kompleman eksik-
parametrelerinin incelenmesi likleri
PS-131 | 246 CHAPLE semptomlu hastalarin dogal bagisiklik ulaklarina olan Kompleman eksik-
immiinolojik tepkileri likleri
PS-132 | 117 Sistemik Lupus Eritematozus’lu Hastada IKZF1 Gen Defekti Otoinflamatuar
hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-133 | 173 Periodontal Ligament and Gingiva Mesenchymal Stem Cells Regulated | Otoinflamatuar
Inflammatory Parameters in Periodontitis Diabetic Patients hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-134 | 199 Pemphigus Vulgarisli hastalarin in vitro ortamda immiinolojik Otoinflamatuar
parametrelerinin degerlendirilmesi hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-135 | 204 Dental Kaynakli Mezenkimal K6k Hiicrelerin Romatoid Artrit Otoinflamatuar
Hastalarindan Elde Edilen Periferal Kan Mononiikleer Hiicreleri hastaliklar ve Ro-
Uzerine Etkisi matolojik hastaliklar
PS-136 | 206 Graves hastalarinda NK hiicre diizeyleri ve hiicre proliferasyonun Otoinflamatuar
arastirilmasi hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-137 | 214 Puzzle Vaka:Otoinflamatuar Hastalik Ya Da immiin Yetmezlik Ayriminin | Otoinflamatuar
Zorlugu hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-138 | 217 NOD2 Mutasyonu Saptanan Olgularda Klinik Cesitlilik Otoinflamatuar
hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-139 | 225 Eozinofil ve total IgE yiiksekliginin nadir bir nedeni olarak Kimura Otoinflamatuar
hastaligi: Olgu sunumu hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-140 |243 Allerjen spesifik immiinoterapinin nadir bir komplikasyonu: Egzema Otoinflamatuar
Herpetikum hastaliklar ve Ro-
matolojik hastaliklar
PS-141 | 102 Adenozin Deaminaz (ADA-2) Eksikligi Tanisi ile izlenen Hastada Oral Primer immiin
Kavite Degerlendirmesi Ve Hemsirelik Bakimi yetmezlikli hastanin
bakimi
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PS-142 | 103 Fanconi Aplastik Anemi Ve Kombine immiin Yetmezlik ile izlenen Primer immiin
Hastada Hemgsirelik Bakimi yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-143 | 104 Primer immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hasta Ve Ailesinin Egitimi Primer immiin
yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-144 | 107 Yumurta Allerjisi Olan Hastada KKK Asisi Sonrasi Dokiintii Primer immiin
yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-145 | 108 Nedeni Bilinmeyen Anafilaksi' li Olgunun Sunumu Primer immiin
yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-146 | 110 Hemsire bakim plani Primer immiin
yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-147 | 111 Cocuk Cerrahi Servisinde Splenektomi Sonrasi Scid Tanili Hasta Olgu Primer immiin
Sunumu yetmezlikli hastanin
bakimi
PS-148 | 175 Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Sonrasi Cilt GvHD Gelisen Hastalarda Primer immiin
Hemsire Bakiminin Onemi yetmezlikli hastanin
bakimi
@ PS-149 | 237 Subkutan immiinoglobulin Alan Hastalarin Tedavi Uyumlari ve Primer immiin @
Komplikasyonlari yetmezlikli hastanin
bakimi
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Eriskinde immiin yetmezlikler

KONU POSTER SUNUM NO OZET NO BASKANLAR
PS-001, PS-002, PS-003, PS-004, PS-005 93, 98, 100, 105, 106 MUTLU YUKSEK
PS-006, PS-007, PS-008, PS-009 115, 118, 120, 123 GUNSELI BOZDOGAN

Antikor eksiklikleri PS-010, PS-011, PS-012, PS-013 147, 151, 153, 165 CIGDEM AYDOGMUS
PS-014, PS-015, PS-016, PS-017 200, 211, 218, 228 DENIZ CAGDAS AYVAZ
PS-018, PS-019, PS-020, PS-021 229, 231, 233, 248 SEVGI KELES

B s R PS-022, PS-023, PS-024 136, 156, 159 YILDIZ CAMCIOGLU
PS-025, PS-026, PS-027, PS-028 176, 186, 210, 249 AYSE METIN
PS-029, PS-030, PS-031, PS-032 82, 84, 124, 150 MUSTAFA GULEG

PS-033, PS-034, PS-035, PS-036

157, 158, 177, 193

FATMA OMUR ARDENIZ

PS-037, PS-038, PS-039, PS-040

208, 215, 244, 247

UGUR MUSABAK

PS-041, PS-042, PS-043, PS-044 127, 170, 179, 182 MUSTAFA YAVUZ KOKER
Fagositer eksiklikler
PS-045, PS-046, PS-047 184, 205, 235 FERAH GENEL
PS-048, PS-049, PS-050, PS-051, PS-052 86, 90, 92, 94, 96 ELiF KARAKOG AYDINER
PS-053, PS-054, PS-055, PS-056, PS-057 97,99, 119, 122, 128 FIGEN DOGU
PS-058, PS-059, PS-060, PS-061, PS-062 131, 135, 149, 154, 163 GUZIDE AKSU
Hucresel immiin yetmezlikler = =
PS-063, PS-064, PS-065, PS-066, PS-067 167, 168, 181, 183, 185 ONER OZDEMIR
PS-068, PS-069, PS-070, PS-071, PS-072 196, 197, 198, 202, 219 OZDEN ANAL
PS-073, PS-074, PS-075, PS-076, PS-077 220, 224, 232, 238, 239 MEHMET KILIG
immiin Tolerans PS-078, PS-079, PS-080 178, 216, 221 FATIH CELMELI
immiin yetmezlik taramasi PS-081, PS-082, PS-083, PS-084 112, 129, 137, 138 MAYDA GURSEL
PS-085, PS-086, PS-087, PS-088 139, 140, 141, 142 METIN AYDOGAN
PS-089, PS-090, PS-091, PS-092 144, 188, 189, 191 SEVKET ARSLAN
PS-093, PS-094, PS-095 207, 227, 234 NESRIN GULEZ
immiindisregiilasyon PS-096, PS-097, PS-098, PS-099, PS-100 101, 116, 125, 126, 132 TUNC AKKOG
T4 PS-101, PS-102, PS-103, PS-104, PS-105 152, 155, 201, 203, 223 HASIBE ARTAC
PS-106, PS-107, PS-108 240, 241, 242 FAZIL ORHAN
immiinglobulin tedavisi PS-109, PS-110, PS-111 130, 160, 226 MUSTAFA YILMAZ
immiinogenetik PS-112, PS-113, PS-114, PS-115 88, 89, 95, 113 FUNDA CiPE
PS-116, PS-117, PS-118, PS-119 114, 133, 134, 145 LALE SATIROGLU TUFAN
PS-120, PS-121, PS-122, PS-123 161, 171, 180, 190 IHSAN GURSEL
PS-124, PS-125, PS-126, PS-127 192, 195, 209, 213 AHMET OZEN
Kompleman eksiklikleri PS-128, PS-129, PS-130, PS-131 83,187, 245, 246 AYDAN iKINCIOGULLARI
Otoinflamatuar hastaliklarve | PS-132, PS-133, PS-134, PS-135, PS-136 117, 173, 199, 204, 206 ERDEM TOPAL
el el RN PS-137, PS-138, PS-139, PS-140 214,217, 225, 243 SAFA BARIS
Primer immiin yetmezlikli PS-141, PS-142, PS-143, PS-144, PS-145 102, 103, 104, 107, 108 SUKRU NAIL GUNER
SRkl PS-146, PS-147, PS-148, PS-149 110, 111, 175, 237 BAHAR GOKTURK
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[Abstract:0093][PS-001]
Primer immiin Yetmezlikli Cocuklarda Yasam Kalitesinin Degerlendirilmesi

Hakan Giivenirl, Halil Ortlek2, Ayse Metin1

1Saghk Bilimleri Universitesi Ankara Cocuk Saghégi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

2Saghk Bilimleri Universitesi Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

Giris-Amag: Primer immiin yetmezlikler (PiY) nadir gériilmekle birlikte 5nemli morbidite ve mortalite nedeni olabilmektedir. Hastalik
siireci sadece beden sagliklarini degil ruh saghklarini ve sosyal iliskilerini de olumsuz etkilemektedir. Bu ¢alismada PiY tanisiyla takip
edilen hastalarin yasam kalitesinin degerlendirilmesi ve kontrol gruplariyla karsilastirilmasi amaglanmistir.

Metod: Calismaya Aralik 2016-Haziran 2017 tarihleri arasinda hastanemizin Cocuk immiinolojisi Polikliginde PIiY tanisiyla takip edilen
hastalar alindi. Kontrol grubu olarak ise astimli hastalar ve saghkli cocuklar alindi. Yasam kalitesinin degerlendirilmesinde hem hasta
grubu hem de kontrol gruplari igin Tiirkce validasyonu yapilmis olan Cocuklar igin Yasam Kalitesi Olcegi (CIYKO) kullanild.

Bulgular: Calismada 204 PiY tanili 204 hasta degerlendirildi. Kontrol grubu olarak ise astim hastalar (n=104) ve saglikl ¢ocuklar (n=117)
alindi. Hastalarin %74’Gnu humoral immiin yetmezlikli hastalar olusturuyordu ve %37,7’si profilaktik tedavi aliyordu. Hasta ve her iki
kontrol grubu arasinda yas ve cinsiyet dagilimi agisindan istatistiksel olarak fark yoktu. Hasta ve kontrol gruplarinin yasam kaliteleri
karsilastirildiginda; gerek cocuklar gerekse ebeveynler tarafindan doldurululan CiYKO’ne gére PiY’li hastalarin fiziksel islevsellik,
duygusal islevsellik, sosyal islevsellik, okul islevselligi, psikososyal islevsellik ve toplam yasam kalitesi skorlari her iki kontrol grubuna
gore belirgin disiik bulundu (p<0,001). PiY’li hastalar kendi aralarinda degerlendirildiginde, profilaksi alan grupta ebeveynlerin
doldurdugu olgek puanlar daha yiiksekti. Ayrica enfeksiyon sikligi ile cocuklarin doldurdugu 6lgekte fiziksel islevsellik, sosyal islevsellik
ve psikososyal saglik skorlari arasinda negatif korelasyon vardi. Genel olarak en disiik puanlarin sosyal islevsellik ile ilgili oldugu
goralda.

Sonugc: Calismamizda PiY tanili cocuklarin yasam kalitesi belirgin diisiik bulunmustur. Bu cocuklara medikal tedavi yaninda psikososyal
destek verilerek yasam kalitelerinin arrtirilmasi saglanabilecektir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlik, yasam kalitesi

[Abstract:0098][PS-002]
DNA ligaz IV mutasyonununa sahip farkh klinik prezentasyon gosteren iki kardes

Selime Gzen1, Omer Akgall, Nesrin Giilez1, Ferah Genell, Funda Cipe2, Luigi Notarangelo3
1izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma hastanesi, izmir
2istanbul Kanuni Sultan Siileyman EAH, istanbul

3Deputy Chief, LHD, Laboratory of Host Defenses DIR, NIAID,NIH, DHHS

DNA ligaz IV mutasyonu ya da LIG4 sendromu; mikrosefali, anormal yiiz sekli, iyonize radyasyona hassasiyet ve kombine immin
yetmezlikle karakterize nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktir.DNA ligaz IV, 13g33-g34 kromozomunda lokalizedir.
DNA cift zincir kiriklari tamirinde goérevli non-homolog u¢ birlestirme(NHEJ) mekanizmasinin bir pargasidir. LIG4 mutasyonuyla
immunglobulin ve T hicre reseptdr Uretiminin erken evrelerindeki V(D)) rekombinasyon bozuklugu, T ve/veya B lenfositopeni,
degisik derecelerde hipogamaglobulinemi meydana gelebilir. Klinik bulgular ¢ok degiskendir. Mikrosefali, biiylime geriligi, kemiklerde
hipoplazi,hipopigmentasyon ve plantar sigilller gorilebilir. Agir kombine immiin yetmezlik, Omenn Sendromu gibi agir immunolojik
bozukluklara yol agabildigi gibi, hafif immunolojik etkilenme veya tamamen normal gelisim gosterebilir.

19 aylik pndmoni ve miyokardit tablosunda klinigimize bagvuran fenotipik olarak normal olan olgunun, tedaviye ragmen yeterliiyilesme
gostermeyen pndmonisi, ailede akrabalik 6ykisi nedeniyle immiinolojik tetkikleri planlanmistir. Panhipogamaglobulinemisi ve CD19,
CD20 hicrelerin olmamasi sebebi ile otozomal resesif agamaglobulinemi disliniilmistir. Yapilan genetik analizde LIG 4 mutasyonu
(LIG4 NM_001098268 c.2195C>A, p.T732N, homozigot ) saptanmistir. Pnémoni ve miyokardit klinigi tedavi ile sorunsuz diizelen
hastaya diizenli intraven6z immunglobulin replasmanlari ve antibiyotik profilaksisi baglanmis olup aileye kdk hiicre transplantasyonu
konusunda bilgi verilmistir. Aile mutasyon analizi degerlendirmesinde, anne ve babada heterozigot olarak bulunan mutasyonun,
2,5aylik kiz kardeste de homozigot olarak mevcut oldugu gorilmustir. Fenotipik olarak normal olan kiz kardesin izleminde enfeksiyon
Oykisu olmayip, immunglobulin degerlerinin ve lenfosit panelinin normal oldugu gorilmustir.

Sonug: LIG4 mutasyonuna sahip olgularda; klinik prezentasyonun agirligi, mutasyonun pozisyonu ve dogasi ile iligkili olmakla birlikte;
ayniailede, ayni mutasyona sahip iki kardeste farkli klinik prezentasyonun ortaya ¢ikmis olmasi, mutasyonun aile igi fenotipik variabilite
gostermesini destekler niteliktedir.

Anahtar Kelimeler: hipogamaglobulinemi, humoral immiin yetmezIlik, DNA ligaz 4 eksikligi
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[Abstract:0100][PS-003]
Molluskum Kontagiosum ile Tani Alan Ig G4 Alt Grup Eksikligi

Zeynep Gokge Gayretli Aydin1, Fazil Orhan2
1KTU Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Trabzon
2KTU Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Trabzon

Giris

Primer immiin yetmezlikler (PiY), immiin sisteminin farkl bilesenlerini etkileyen heterojen bir grup hastaliktir. immunoglobulin (Ig) G
alt grup eksiklikleri PiY” in bir seklidir. IgG4 eksikligi, 1gG alt grup eksikliginin en sik goriilen seklidir. Genellikle klinik &nemi olmamakla
birlikte, tekrarlayan pndmoni ve bronsiektazi IgG4 eksikligi olan hastalarda gorilebilmektedir. Bazi hastalarda sik viral enfeksiyonlar
da gelisebilir. Burda tiim viicutta yaygin molluskum kontagiosum (MK) nedeniyle poliklinigimize konstilte edilen ve Ig G4 eksikligi tanisi
alan 5 aylik bir hastayi sunduk.

Olgu sunumu

Viicudunda yaygin dokiintli olmasi nedeniyle cildiye polikliniginde MK tanisi konulan hasta ¢cocuk enfeksiyon poliklinigine konsiilte
edildi. Hastanin 6zgegmisinde 2 aylikken pndmoni,4 aylikken idrar yolu enfeksiyonu, bir kez de 23 glinliikken etyolojisi netlestirilemeyen
bir nedenle hastane yatis oykisi oldugu 6grenildi. Soyge¢misinde anne baba arasinda akrabalik olmadigi, babanin 6 kardesinin ilk bir
yil icinde kaybedildigi 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde tim viicutta yaygin MK lezyonlari vardi.tam kan sayiminda lenfopeni,
notropeni yoktu.Serum IgG,A, M, total IgE diizeyleri normaldi.Anti-HIV negatifti. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda T,B lenfosit ve NK
hiicre sayilari normaldi. IgG alt gruplari 1IgG1 388 mg/dL,IgG2 75 mg/dL, 1gG3 28 mg/dL, 1gG4<6.47 mg/dL idi.4 aylik takibinde 1gG4
dizeyi distik seyretti. MK tedavisi icin %10 KOH dermal soliisyon verildi. Takibinde bir kez daha pndémoni 6ykisi olunca TMP/SMX
proflaksisi baglandi.

Tartisma

18G4 klinik 6Gnemi olmayan en sik gorilen 1gG alt grup eksikligidir. Semptomu olmayan IgG alt grup eksikliklerinin immunoglobulin
tedavi endikasyonu yoktur. Bazi hastalarda kendiliginden 1gG alt gruplari diizelebilecegi gibi semptomatik hastalarda yaygin degisken
immun yetmezlige de ilerleyebilir. Biz de bu nedenlerle hastamizi 3 aylik araliklarla kontrolde degerlendiriyoruz.

Anahtar Kelimeler: Molluskum Kontagiosum, ¢ocuk, Ig G4 eksikligi

[Abstract:0105][PS-004]
Down Sendromlu iki siit cocugunda gegici hipogammaglobulinemi

Oner 6zdemir1, Onur Bircan2
1Sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji-immiinoloji Béliimii, Sakarya
2Sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya

Giris:

St ¢ocugunun gegici hipogamaglobulinemisi (SCGH) hayatin ilk 6 ayinda gorilen fizyolojik hipogamaglobulineminin uzamasi,
immunoglobulin sentezinin ge¢ baslamasi olarak tanimlanmigtir. Serum immunglobulin diizeyleri yasa gore belirlenmis olan normal
diizeylerin 2 standart sapmasinin altindadir. Bazi olgularda bu siire 6 yasa kadar uzayabilir. Siklikla sinopulmoner enfeksiyonlar
gorilmesine ragmen yasami tehdit eden enfeksiyonlar nadir gorillr, hasta asemptomatik dahi olabilir. Klinigimize tekrarlayan alt
solunum yolu enfeksiyonu ile bagvuran Down Sendromlu iki olgu I1gG diizeyinin yasa gére normal sinirin altinda olmasi nedeniyle SCGH
tanisi almistir.

Vakal:

Down sendromlu 9 aylik erkek hasta, bronkopulmoner displazi nedeniyle gocuk gogis hastaliklarinda takipli iken tekrarlayan pndmoni
nedeniyle yapilan tetkiklerinde 1gG:123 mg/dl (381-1222) ve IgA:0 (12-99) degerlerinin yasa gore dusiik saptanmasi tizerine SCGH tanisi
almistir. Hastanin hemogram, Igk, IgM ve flow sitometrik degerlendirmeleri normal olarak degerlendirilmistir. Hastaya intraventz
immunoglobulin (IVIG) tedavisi baslanmis ve 3 haftada bir IVIG tedavisi almaktadir.

Vaka 2:

Down sendromlu 3.5 yas kiz hasta, tekrarlayan pnémoni, pndmoni nedenli yogun bakim yatisi ve mekanik ventilator ihtiyaci olmasi
Uzerine yapilan tetkiklerinde 1gG:431 (453-916) saptanmasi lzerine SCGH kabul edilmis ve IVIG tedavisi baslanmistir. Hastanin
antikor yanitini degerlendirmek igin istenen spesifik pnédmokok antikor 1gG pozitif saptandi. Hastanin hemogram, IgA, IgE, IgM ve
flow sitometrik degerlendirmeleri normal olarak degerlendirilmistir. Hasta inhale kortikosteroid ve oksijen konsantratori ile taburcu
edilmistir.

Sonug:

Down sendromlu hastalarda 6zellikle solunum yolu enfeksiyonlarinin sikliginin artmis oldugu bilinmektedir. Bu hastalarda hem
anatomik (konjenital kalp hastalig, yutma bozukluklari, solunum yolu anormallikleri vs.) hemde immunolojik problemler artan
enfeksiyona neden olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, humoral yetmezlik, antikor eksikligi
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[Abstract:0106][PS-005]
Siit Cocugunun Gegici Hipogammaglobiilinemili Vakalari ve Tekrarlayan Wheezing

Oner Ozdemirl, Gékge Geng2
1Sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji-immiinoloji Béliimii, Sakarya
2Sakarya Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sakarya

GIRiS

Sut gocugunun gegici hipogamaglobulinemisi (SCHG), 3-6 aylik bebeklerde fizyolojik olarak beklenen hipogammaglobulinemi déneminin
uzamasidir. Vakalarimiz son aylarda sik tekrarlayan ve uzayan sinopulmoner enfeksiyon nedeniyle basvurmus olup, incelenmelerinde
SCHG saptanmis ve tedavileri intraven6z imminoglobulin (IVIG) ile basariyla yapilabilmistir.

OLGULAR

Olgu 1: 10 ayhk erkek hasta son 8 ayda ondan fazla alt solunum yolu enfeksiyonu ve 1 kere hastane yatisi olmasi nedeniyle yapilan
laboratuarinda 1gG: 252 mg/dl (300-1500 mg/dl) olmasi nedeniyle tarafimiza basvurdu. Fizik muayenesinde subkostal ¢ekilmeleri
mevcuttu, solunum sistemi muayenesinde wheezing, bilateral akcigerlerde yaygin ronkiis mevcuttu. Anti-Hbs ve anti-CMV IgG pozitifti.
Bronsiolit tedavisine cevapsiz hastaya tek doz IVIG uygulandi.

Olgu 2: 20 ayhk kiz hasta tekrarlayan hirilti ve oksirik sikayeti ile bagvurdu. 2 ay 6nce yakalandigi bronsiolit nedeniyle son 2 aydir
diizensiz salbutamol+budesonid kullanmasina ragmen yakinmalari gegmemisti. 9 kez bronsiolit ile yatisi olmustu. Fizik muayenesinde,
solunumu sikintili, akciger seslerinde ronflan ronkis ve subkrepitan raller vardi. Yatisinin 4. giiniinde tek doz IVIG sonrasi klinigi
geriledi. Laboratuar bulgularinda 1gG: 358mg/dl; IgA:34 mg/dl idi. Ter testi: negatif, Ekografi: normaldi.

Olgu 3: 7.5 aylik kiz. iki aylikken viral USYE+idrar yolu enfeksiyonu ile birlikte baslayan hirilti sonrasi antibiyotik kullanimiyla diger
sikayetleri gerilerken hisilti hi¢ kaybolmamis ve son 2 aydir siddetlenmisti. Fizik muayenesinde; akcigerde ronkus + subkrepitan ralleri
duyulmaktaydi. IgG:354 mg/dl idi. Ekografisi normaldi. Yatisinin 15 giiniinde 0.5gr/kg tek doz IVIG verildi.

SONUC
Sut ¢ocuklarinda rekurrent tipik hisilti nedenleri arasinda viral bronsiolit, astim gibi nedenler gelmekle beraber; $2-agonist tedavisine
iyi cevap vermeyen vakalar icinde hipogammaglobulinemik hastalar disiintlmelidir.

Anahtar Kelimeler: wheezing, imnmunoglobulin G, hipogammaglobulinemi, antikor eksikligi

[Abstract:0115][PS-006]
X-e bagh agammaglobulinemi olgularimizda molekiiler analiz ve uzun siireli izlem sonuglarimiz ve
eriskin yasama gegis

ilke Oktel, Neslihan Edeer Karacal, Elif Azarsiz1, Ay¢a Aykut2, Ozgiir Cogulul, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiiler1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

X-e bagli agammaglobulinemi (XLA) yineleyen bakteriyel infeksiyonlarla karakterize humoral immin yetmezlik olup serum
immiunglobulin (Ig) duzeyleri timiyle dusiktir. Bruton tirozin kinaz (BTK) genindeki mutasyonlara bagl olup sonugta pre-B hiicre
agsamasindan matiir B hiicre konumuna gegis bozulmaktadir.

1995-2018 yillari arasinda EUTF Cocuk immiinoloji Bilim Dalinda izlenen 21 Konjenital agammaglobulinemi hastasinin 20 tanesinde
molekiler analiz yapilmig olup, 19 tanesinde BTK, 1 tanesinde BLNK geninde hastalik yapici mutasyon saptanmistir. XLA tanisi alan 19
hasta 15 aileye ait olup 4 ailenin ikiser BTK defektli gocugu vardir. Calismada 15 farkl mutasyon saptanmistir ve bunlarin 7 tanesi ilk
kez tanimlanmigtir. BLNK defekti homozigot olup bu nedenle tani konulan ilk hastamizdir. Bu hastanin 6ykisi/klinigi tipik XLA hastasi
gibi olup 4 yasinda tani konmustur ve 1 yildir iViG ile izlenmekte olup tedaviye milkemmel yanit alinmistir.

Bu arastirmada hastalarimizda fenotip-genotip korelasyonunun yanisira bazi demografik bilgiler incelenmistir. Tani yasi ortalamasi
54 ay olup en kigik tani yasi 6 ay, en biyik ise 10 yastir. Ig diizeylerinin disiiklGgi ve B hiicre yoklugu gibi klasik bilgilerin yanisira
ilging bir veri olarak higbir hastamizda gerek tani aninda gerekse izlemde nétropeni gézlenmemistir. Bir XLA hastamizda enteroviral
enfeksiyon olarak polio sekeli parezi vardir. Toplam 21 hastanin 5 tanesinde akcigerlerde bilateral yaygin bronsektazi, bir tanesinde
her iki akcigerde atelektatik alanlar saptanmis olup 1 hastamiz sol alt lobektomi gegirmistir.

Hastalarimizin 6 tanesi 16 yas ve Uzerinde olup en buyik hastamiz 31 yasindadir ve en uzun takip siiremiz 27 yildir. Sonug olarak, XLA
hastalari diizenli tedavi ve takiple eriskin yasa ulasmakta ve tamamina yakini normal bir hayat siirebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: bruton hastaligi, antikor eksikligi
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[Abstract:0118][PS-007]
intravendz immiinoglobulin Anaflaksisinde Subkutan immiinoglobulin Kullanim:: Bir Olgu

Yurda Simsek
Saghk Bilimleri Universitesi Van Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji, Van

Giris:

Antikor eksiklikleri primer immin yetmezlik hastaliklarinin en sik gériilen formudur. Primer immiin yetmezliklerin ana tedavilerinden
imminglobulin replasmaninin intraven6z uygulamasinda yan etki gériilme sikligi fazla olmakla birlikte genelde hafif reaksiyonlardir.
Bruton agammaglobulinemisi tanisi ile izleme alinan ve ilk dozintraven6z imminglobulin (IVIG) tedauvisi ile anaflaksi gelisen tedavisi
subkutan immunoglobulin ile herhangi bir komplikasyon gelismeden siirdiirilen bir olgu sunulmusgtur.

Olgu:

13 aylik erkek hasta, 5 aylikken baglayan ates, oksirlk ve hirilti solunum ataklari var. Bulgular ayda bir tekrarliyor. Parenteral tedavi
sonrasi sikayetleri geriliyor. 8 yas erkek kardesinde bruton agammaglobulinemisi tanisi mevcut. Fizik Muayenede: Agirlik: 6 kg ( <3p)
Boy: 96cm ( <3p), Tonsil dokusu yok. Diger sistem muayeneleri normal. Laboratuarda: BK:14.800/mm3, Lenfosit: 5400/mm3 Notrofil:
7290/mm3, IgA: 6.67 mg/dL, IgG: 33.3mg/dL, IgM: 10.9 mg/dL, T.IgE: O,1 IU/ml, lenfosit paneli CD3 %69, CD4 %40, CD8 %29, CD 16
56 %30, CD19 %1. Hastaya agammaglobulinemi tanisi ile intravendz immunglobulin baslandi. IVIG inflizyonu sirasinda Urtiker, hiriltih
solunum, hipotansiyon gelisen hastada sistemik allerjik reaksiyon diistiniilerek tedavi kesildi. Tedavinin devami igin immiinglobulin
tedavisi planlandi. Subkutan immunglobulin tedavisi komplikasyon gelismeden verilen hastanin tedavisine subkutan olarak devam
edildi.

Tartigma:

Subkutan uygulama gittikge artan siklikla uygulanmasina ragmen ilk uygulamada daha yiiksek doz ilag kullanimi, egitim gerekliligi ve
stk uygulama gibi dezavantajlari olmaktadir. Bununla birlikte genel hastane maliyetinin dislik olmasi, sistemik reaksiyonlarin daha az
gorilmesi ise avantajlaridir. Zor damar yolu, ciddi allerjik reaksiyon hikayesi, protein kaybettiren enteropati, hstanede uzak yasama
durumlarinda uygulamanin giivenli oldugu gorilmektedir.

Anahtar Kelimeler: agammaglobulinemi, subkutan immiinglobulin

[Abstract:0120][PS-008]
Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tanisi Alan 49 Olgunun Klinik Ve Laboratuvar Ozelliklerinin Degerlendirmesi

Aysegiil Akarsu, Deniz Cagdas Ayvaz2, Tuba Turul Ozgiir2, Giilten Tiirkkani2, Ozden Sanal2, ilhan Tezcan2
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ABD, Ankara

GIRIS: Hiperimmiinglobulin M sendromu(HIGM) izotip déniisim rekombinasyonunda bozukluk ile karakterize bir immiin yetmezlik
grubudur. 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 B&liimii'ne basvuran HIGM sendromu tanisi almis olan
49 hastanin klinik ve laboratuvar 6zellikleri arastirildi.

Sonug: Hastalarin bulgulari Tablo 1 ve 2'de 6zetlenmistir. HIGM fenotipi gosteren toplam 38 aileden 49 hasta degerlendirildi. Basvuru
aninda hastalarin %63'linde IgM dizeyi yiksekken, %30,4'iinde normal aralikta, %6,5'unda normal araliktan disik bulundu. Hastalarin
en sik basvuru sikayeti sik enfeksiyon gegirme (%69,4) olarak bulundu. En sik gecirdigi enfeksiyonun pnémoni oldugu, en sik etkenin
Candida alt tipleri ve H.influenza oldugu belirlendi.En sik non-enfeksiy6z bulgu artrit, en sik hematolojik bozukluk eozinofili olarak
bulundu.Bunu nétropeni ve trombositopeninin izledigi goriildi. Genetik ¢alismasi yapilan 37 hastada yapildi. 18 hastada AID, 13
hastada CD40L, 2 hastada CD40 eksikligi, 1 hastada HIGM tip 4, 3 hastada diger defektler (ATM, Artemis ve Cernunnos gen defekti)
oldugu saptandi. Tiim hastalara intravendz imminglobulin tedavisi verildigi, CD40 ve CD40L eksikligi olan birer hastada hematopoetik
kok hicre nakli yapildigi, CD40 eksikligi olan bir hastaya da nakil planlandigi belirlendi. 10 olgunun enfeksiy6z, otoimmin ve malign
nedenlerde kaybedildigi belirlendi.

TARTISMA: Hastalarimizda tekrarlayan enfeksiyonlarin yani sira eozinofili ve artritin eslik edebildigi goriildi. CD40L defektli hastalarda

IgM degerinin normal aralikta veya disik diizeyde saptanabildigi goriildi.Bu nedenlerle HIGM sendromu tani kriterlerinin yeniden
degerlendirilmesi ve HIGM sendromunun eozinofili gorilen immiin yetmezlikler grubuna dahil edilmesi faydali olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmiinglobulin M Sendromu, izotip déniisiimii, CD40/CD40L, AID, Primer immiin yetmezlik
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Tablo 1. Hastalarin demografik 6zellikleri ve basvuru anindaki klinik ve laboratuvar bilgileri

cb4aoL AID CDh40 HIGM4 Bilinmeyen | Diger
Hasta Sayisi 13 18 2 1 12 3
Kadin / Erkek Orani -/13 6/12 -/2 1/- 2/10 1/2
Akrabalik 3/13 14/18 2/2 1/1 8/12 3/3
(%23,1) (%77,8) (%100) (%100) (%66,7) (%100)
Oliim Orani 4/12 1 - 1 2 1
(%33,3) (%5,3) (%100) (%25) (%33,3)
Bagvuru Sik Enfeksiyon 7 12 - 1 11 3
sikayeti (%53,8) (%66,7) (%100) (%91,7) (%100)
Agir Enfeksiyon | 2 2 2 - 1 1
(%15,4) (%11,1) (%100) (%8,3) (%33,3)
Kardeg hkayesi | 5 2 - - - -
(%38,5) (%11,1)
Lenfoprolifer- - 2 - - - -
asyon (%11,1)
Romatolojik - 1 - - - -
hastahk (%5,6)
Ortanca sikayet baglangig 8,5(1-72) | 30(3-312) |- - 6 (0-72) -
yas! (ay)
Ortanca tani yasi (ay) 33 114 - - 78 -
(2-108) (16-312) (12-192)
Tani IgG (mg/dl) (ortanca) 11,5 63,5 - - 173,5 379,5
(33-430) (17-410) (33-718) (99-660)
Tani IgM (mg/dl) (ortanca) 147 993 - - 240 670
(30-2030) (327-3710) (63-2900) (668-8720)
Tani IgA (mg/dl) (ortanca) 21 9 - - 13,3 23
(6,67-38) | (6,67-404) (6,06-36) (6,67-70)
Tani IgE (mg/dl) (ortanca) - 2 - - 1 -
(1-31,9) (1-18)
Tablo 2. Genetik defekte gore klinik bulgular
CD40L (n=12)* AID (n=18) CD40 (n=2) HIGM4 (n=1) Bilinmeyen (n=12) Diger (n=3)
Pnomoni 10 (%83,3) 14 (%77,8) 2 (%100) 1(%100) 11 3 (%100)
(%91,7)
otit 9 (%75) 9 (%50) - - 5 3 (%100)
(%41,7)
Siniizit 4 (%33,3) 10 (%55,6) - - 2 -
(%16,7)
Gastroenterit 10 (%83,3) 8 (44,4) 1 (%50) - 6 1(%33,3)
(%50)
USYE 4(%33,3) 4(%22,2) - - a4 2 (%66,7)
(%33,3)
Oral moniliazis 3 (%27,3) 4(%22,2) 1 (%50) - - -
Menenijit - 3 (%16,7) - - 2 -
(%16,7)
Ensefalit - 1 (%5,6) - - - 1(%33,3)
Tiiberkiiloz 2 (%16,7) 1(%5,6) - 1(%100) 2 -
(%16,7)
idrar yolu enfeksiyonu | 1 (%8,3) 5 (%26,3) - - 1 -
(%8,3)
Konjunktivit 1(%8,3) 3(%16,7) - - - -
Apse-seliilit 2 (%16,7) 4(%22,2) - - 1 1(%33,3)
(%8,3)
24
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[Abstract:0123][PS-009]
Yaygin Degisken immun Yetmezligin eslik ettigi Norofibramatozis Tip 1 Tanili Hasta

Sait Yesillik, Nihan Tirk
Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi immunoloji ve Allerji Béliimii /Ankara

Giris: Norofibramatozis Tip 1,sttli kahverengi lekeler( Cafe-au-lait ), Lisch noddlleri, nérofibromlar, koltukalti ve kasik gillenmesi ile
hamartamatoz degisiklikler gibi cilt, sinir, iskelet sisteminde bozukluklara sebep olabilen, otozomal dominat bir hastaliktir. Endokrin
bozukluklar, hipertansiyon, psikososyal bozukluklarin nadiren de olsa hastaliga eslik edebilir.

Olgu: 22 yasinda hasta, dogumdan itibaren yasla birlikte biyiliyen sag bacakta pleksiform nérofibrom, kahverengi lekeler ve ciller
nedeni ile NF-1 tanisi konmus ve 2003 yilinda sag bacak amputasyonu yapilmis, Dogumdan 3 ay sonra ¢ok sik alt ve Ust solunum yolu
enfeksiyonu gecirmeye baslayan hastaya yapilan tetkikler sonuglar sonrasi 3 yasinda yaygin degisken immun yetmezlik tanisi konmus
ve intravendz immunoglobulin (IViG) tedavisi baslanmis. Hasta son 4 yildir profilaktik antibiyotik olarak trimetoprim + siilfometoksazol
kullanmaya baglamis. iVIG tedavisi ve antibiyotik profilaksi bagladiktan sonra hastanin solunum yollari enfeksiyonlari sikligi, hastaneye
yatislar azalmis. Hastaya 18 aylik iken hashimato tiroditi nedeni levotiroksin tedavisi baglanmis. 13 yasinda alopecia areata tanisi
konmus. Hastanin babasi NF-1 tanisi ile takipteymis. Bir erkek kardesi 10 aylik iken enfeksiyon nedeni ile vefat etmis.

Tartisma: Norofibramatozis Tip 1 baslica cilt, sinir ve iskelet sistemleri rahatsizliklari gériilmektedir. Bunun yaninda nadir de olsa
endokrin, kalp, psikiyatri ve olgumuzda oldugu gibi immun yetmezlik rahatsizliklarida eslik edebilir. Otozomal dominant gegis gosteren
NF-1 hastalarinin takibinde néroloji, dermatoloji, ortopedi branslari yaninda gerektiginde immunoloji ve alerji, endokrinoloji, psikiyatri
gibi diger branglarinda multidisipliner bir yaklagimla hastalik takibine katilmahdir.

Anahtar Kelimeler: Nérofibramotozis, immun yetmezlik

[Abstract:0147][PS-010]
intravendz immiinglobulin Replasmani Gerektiren Siit Cocugu Hipogamaglobulinemi Olgusu

Esra Hazar Sayar, Ayse Kiigiikdogan Agrali
Alanya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji immiinoloji Béliimii, Antalya

Giris: Sut ¢ocugunun gecici hipogamaglobulinemisi, immunglobulin sentezinde gecikmeden kaynaklanan, yasla birlikte dizelen
gegcici bir primer immin yetmezliktir. Anneden transplasental yolla gegen 1gG yapisindaki antikorlarin azalmasi ve bebegin kendi
IgG Uretiminin normal hizda yapilamamasi sonucunda hipogamaglobulinemi gelisir. Asemptomatik olabilecegi gibi tekrarlayan
sinopulmoner enfeksiyonlar nadiren de menenjit gibi hayati tehdit eden enfeksiyonlar goriilebilir. Tekrarlayan enfeksiyon éykusi olan
olgularda koruyucu (profilaktik) antibiyotik ve intravendz immunglobulin (IVIG) tedavisi verilebilir.

Olgu: 4 ayhk erkek olgu, 2 ayliktan itibaren tekrarlayan ates, hirilti, 6kstrik ataklari ile bagvurdu. Bu sikayetlerle 3 kez hastane yatisi
yapilmisti. Monilyazis, tekrarlayan ishal, dokintd, cilt enfeksiyonu, menenjit 6ykiisi yoktu. Anne baba arasinda akrabalik, 6len
kardes dykusu ve ailede benzer hastalik 6ykusi yoktu. Tam kan sayiminda noétropeni, lenfopeni saptanmadi. 1gG ve IgA degeri ayina
gore dusik, 1IgM degeri normal saptandi. Lenfosit alt gruplari normaldi. Cilt prick testi, siit ve yumurta spesifik IgE negatif saptandi.
Takibe alinan hastanin 5. ayinda tekrar yatis gerekmesi, kilo aliminin olmamasi ve IgG degerinde diisme olmasi (izerine intravenoz
immunglobulin replasmani baslandi ve asilarina ara verildi. 7 aydir 21 glinde bir IVIG destegi ile takip edilen hastanin hastane yatig
gerektiren enfeksiyonu gozlenmedi. Kilo alimi artti. Kis donemi sonunda tedavisinin sonlandirilmasi ve 3 ay sonra immiunolojik
testlerinin yapilarak asilama programina devam edilmesi planlandi.

Sonug: Olgu Sit cocugu hipogamaglobulinemisinin nadiren de olsa IVIG tedavisi gerektirebilmesi ve bu hastalarin takibinde bu sekilde
baslayabilen diger immiin yetmezliklere dikkat edilmesi gerektigini vurgulamak agisindan sunuldu.

Anahtar Kelimeler: intravenéz immunglobulin, siit cocugu, hipogamaglobulinemi
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[Abstract:0151][PS-011]
Fizyolojik Hipogammaglobulineminin Eslik Ettigi Konjenital Akciger Malformasyonu: Olgu Sunumu

Kemal Burak Bekaroglu, Hasan Kapakli, Sevgi Pekcan, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi

Sut gocugunun gegici hipogamaglobulinemisi (SCGH), 3-6 aylik bebeklerde beklenen fizyolojik hipogammaglobulinemi déneminin
uzamasi olarak kabul edilir. Anneden transplasental yolla gegcen Immiinoglobulin G (IgG) yapisindaki antikorlarin azalmasi ve infantin
kendi 1gG uretiminin yeterli yapamamasi sonucunda hipogamaglobulinemi gelisir. Ayrica IgA ve IgM dizeyinde de dusukliik olabilir.
Olgu: Yedi aylik erkek hasta tekrarlayan Oksurik ataklari ve solunum zorlugu sikayetleri ile farkh Genel Pediatri polikliniklerine
basvurmus. Hikayesinde daha 6nce 2 ve 4 aylikken bronsit ataklari gegirdigi ve bununla ilgili dis merkezde inhaler tedavi aldigi
ancak sikintilarinin gegmedigi belirtildi. Basvuru aninda gelisimi ve genel durumu normal olarak degerlendirildi. Fizik muayenesinde
oskiltasyon esnasinda sag akciger Ust lobda akciger seslerinin azaldig tespit edildi. Tekrarlayan bronsiolit ataklari nedeniyle tetkik
edilen hastada 6lgiilen Ig diizeylerinde IgG diisiikliigli saptandi. Akan Hiicre Olger ile yapilan incelemede NK hiicre orani diisiik
bulundu. Yapilan epidermal besin testi normal olarak degerlendirildi. Spesifik antikor cevabi yeterli olan hastanin tetkik sonuglari stt
¢ocuklarinda gortlen fizyolojik hipogammaglobulinemi ile uyumluydu. Cekilen akciger grafisinde sag apekste kitle lezyonu izlenen
hastaya ileri arastirma icin Bilgisayarli Tomografi cekildi ve sag akciger list lobda 4,4x4,5cm ¢apida kistik adenomatoid malformasyonla
uyumlu lezyon tespit edildi.

Bu olgu immun yetmezlik siiphesi ile gelen fizyolojik hipogammaglobulinemili hastalarda tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar s6z
konusu ise, eslik edebilecek nadir dogumsal akciger malformasyonlarini hatirlatmak amaciyla sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Fizyolojik Hipogammaglobulinemi, Konjenital Kistik Adenomatoid Malformasyon

[Abstract:0153][PS-012]
Otozomal Resesif Agamaglobulinemi ve Nadir Bir Gen Defekti: CD79A

Saliha Esenbodal, Pinar Giir Cetinkayal, Cagman Tan1, ibrahim Cemal Maslak2, Deniz Caddas Ayvaz1, Ozden Sanall, ilhan Tezcan1
1Hacettepe Univeristesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Béliimii, Ankara
2Gaziantep Cengiz Gékgek Kadin Dogum ve Covcuk Hastaliklari Hastanesi, Gaziantep

B hcrelerin gelisimi veya farklilagsmasi sirasinda gelisen herhangi bir bozukluk plazma hiicrelerinden immunoglobulin Gretimini
etkileyerek hipo/agamaglobulinemiye neden olabilir. IGHM(u agir zinciri),CD79A(Iga),PIK3R1,BLNK,CD79B(IgB),IGLL1(A5) genlerinde
ortaya ¢tkan OR mutasyonlar hastaliga sebep olmaktadir.

Olgu 1

12aylik kizhasta, tekrarlayan bronsiolit ve notropeni ve 15 gilinlikten beri tekrarlayan ishal sikayetleriyle basvurdu. Anne-baba
arasinda akrabalik yoktu ancak ayni kdydendiler. Agammaglobulinemi ve CD 19 <%1 bulundu. IVIg tedavisine baslandi. Hasta suan 22
yasindaolup poliklinik izlemine devam edilmektedir.

Olgu 2

13aylik erkekhasta, fokal norolojik defisiti olmaksizin ortayagikan progresif kas gligstizligliyle basvurdu. 8 ayliktan beri tekrarlayan
pndmoni ve otitis media 6ykisi olan hastanin yapilan incelemelerinde agamaglobulinemi, CD19 <%0.1 bulundu. IVIg sonrasi ilk
3ayda kasgugstzlUgi dizelen hastanin 2yasinda dermatomyozit benzeri cilt bulgulari saptandi. 5 yasina kadar IVIg tedasini dizenli
almayan hastanin IVIg almadigi donemlerde cilt bulgulari artis gosterdi. Hasta 8yasinda iken akcigerenfeksiyonu nedeniyle exitus oldu.
Soygecmisinde anne-baba arasinda akrabalik yoktu ancak 2 erkek kardesinde 8 aylikken pndmoni nedeniyle exitus olma 6ykisi olmasi
nedeniyle BTK mutasyonu bakildi,negatif bulundu.

Olgu 3

15aylik kizhasta tekrarlayan USYE,pnémoni ve ishal sikayetiyle basvurdu. 12 aylikken pnémoni nedeniyle yatisi sirasinda plevral efiizyon
gelismisolmasi nedeniyle drenaj uygulanmisti. ilk basvurdugu merkezde yapilan immiinolojikdegerlendirmesinde agamaglobulinemi
saptanarak IVIg tedavisi baglanmisti. Soyge¢misinde anne-baba arasinda akrabalik mevcuttu. Fizikmuayenesinde hafif bliylime gelisme
geriligi, yiriimede gecikme mevcuttu. immiinolojik degerlendirmesinde agamaglobulinemi, CD19 %0 saptandi.

Hastalarin ozellikleri ve CD79A geninde saptanan mutasyonlar Tablo 1’de gosterilmistir.

Sonug
Iga eksikliginde B hiicre farklilasmasi sirasinda pro-B hiicreden pre-B hiicreye gecis asamasinda blok olmaktadir. Enteroviral

enfeksiyonlar, buyime-gelisme geriligi, nétropeni, tekrarlayan bronsit, otit,ishal ve asi iliskili polio hastalik seyri sirasinda olusabilir.

Anahtar Kelimeler: OR agamaglobulinemi, CD79a, Iga
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[Abstract:0165][PS-013]
Oral Polio Asisi Sonrasi Meningoensafalit Gelisen bir Olgu; Tani Almamis Agammaglobunemi

Yunus Oztoprak, Erdem Topal
inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya

Giris: X bagli agammaglobulinemi (Bruton), tirozinkinaz gendeki mutasyona bagh olarak B lenfosit gelisiminin durmasi sonucunda,
antikor eksikligi ile giden bir hastaliktir. B hiicreleri son derece diisiik olan veya saptanamayan bu hastalarda enfeksiyonlar, anneden
gecen Ig G yapisindaki antikorlarin tikendigi donemde (6-9 aylikken) baslamaktadir. Agirlikhi olarak kapsilli mikroorganizmalar ile
enfeksiyonlar gorullr. Asiya baglh paralitik poliomyelit veya meningoansefalit sendromuna yol agan enterovirtsler disinda diger viral
enfeksiyonlar sorun yaratmaz. Bu sunumda,enterovirusa (oral polio asisi sonrasi) bagh meningoansefalit gelistikten sonra tani alan bir
agammaglobulinemi olgusu tartisildi.

Olgu: 10 aylik erkek hasta, dykisinde 7 aylikken menigoensefalit ve 9 aylikken akciger enfensiyonu gegirme nedeniyle immunoloji
poliklinigine konsulte edildi. Ayrica hastanin éykisinde dayida agammaglobulinemi tanisi da mevcuttu. Vicut agirhgi 8,3 kg (10-25p),
boy 73 cm (25p) idi. Fizik muayenesinde bas kontrolii yok, ayaklarda 6zellikle sagda spastisite mevcuttu, diger sistem muayenesi
normaldi. Hastanin yapilan immiinolojik tetkiklerinde; Ig A <25 (12-99) mg/dL, Ig M <25 (34-216) mg/dL, Ig G <320 mg/dL (381-1221),
Ig E:1,52 U/ml idi. Akim sitometrisinde; CD3: %87.9, CD4: %50.3 (CD8: %37.6, CD16: % 6.3, CD19: % 0.1, CD20: % 0.2, CD56: % 2.5 idi.
Hastadan agammaglobunemi tanisi dislintldi ve BTK mutasyonun gonderilmesi planlandi. Hastanin gegirdigi meningoensefalitin her
ne kadar nedeni gosterilememisse de, 6 aylikken yapilan oral polio asisina bagli gelismis olabilecegi disliniildi. Hastaya 3 hafta arayla
dizenli IVIG tedavisi baglanildi ve diizenli olarak fizik tedavi kontrollerine gitmesi dnerildi.

Sonug: Oykiide X bagli agammaglobulinemi (Bruton) tanili birey olan ailelerde, erkek ¢ocuk dogdugu zaman agammaglobulinemi
agisindan tetkik edilmelidir. Boylece erken tani konulup, gelisebilecek enfensiyonlarin ve komplikasyonlarin éniine gegilmis olunacaktir.

Anahtar Kelimeler: agammaglobunemi, menigoensefalit, polio

[Abstract:0200][PS-014]
IgG alt tiplerinin hastaliklarla iliskisi

Emine Emel Kogmanl, Filiz Kibar1, Salih Cetiner2, Giil¢in Dagloglu2, Akgiin Yaman1
1Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali, Temel immiinoloji Bilimi, Adana
2¢ukurova Universitesi Abdi Siit¢ii Saghk Hizmetleri Meslek Yiiksekokulu, Tibbi Hizmetler ve Teknikler Ana Bilim Dali, Adana

Serumda en ¢ok bulunan IgG alt tipi 1gG1’dir ve eksikligi tetrarlayan enfeksiyonlarla iliskilidir. Bakteriyel kapsiler polisakkarit
antijenlerine karsi Uretilen IgG antikoru buyik oranda 1gG2’dir. IgG3 guglu bir proinflamatuardir. Allerjenler siklikla IgG1’i ve 1gG4’u
indikte eder. IgG4 antikorlari enfeksiyoz olmayan bir ortamda tekrarlanan ve uzun sureli antikor maruziyetiyle indiiklenir.

Ocak 2016-Ocak 2018 tarihleri arasinda Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Balcali hastanesi merkez laboratuvarina, gesitli kliniklerden
IgG alt tipleri calisilmasi amaciyla gonderilen hasta numunelerinin sonuglari geriye doniik olarak incelenmistir. Yas ve cins ayrimi
olmadan, tekrarsiz, toplam 675 hastanin 1gG alt tip (1gG1, 1gG2, 1gG3, 1gG4) sonuglari ve hasta tanilari incelenmis ve hastaliklarla
iliskileri gozden gegirilmistir. Serumda IgG1 ve 1gG2 nefelometrik, IgG3 ve 1gG4 turbidimetrik yontemle Beckman Coulter Immage 800
(USA) cihazinda galisilip, referans degerlere gore sonuglar belirlenmistir.

Galismamizda toplam 380 (% 56.3) Erkek, 295 (% 43.7) Kadin hasta olup, tiim hastalarin yas ortalamalari 38 olarak bulunmustur.
Toplamda sirasiyla (1gG1, 18G2, 1gG3, 1gG4) 106(%15.7), 33(4.9), 43(6.4), 91(13.49) hastada yiiksek; 180(26.7), 288(42.7), 100(14.8),
45(6.7) hastada disiik olarak bulunmustur. Hastalik bazinda incelendiginde 75’i immin yetmezlik hastaligi, 57’si ¢esitli alerjik
hastaliklar, 50’si multipl myelom, 48’i gesitli kanser hastaliklari ve 37’si diger hematolojik maligniteler olmak tzere gesitli metabolik ve
otoimm{n hastaliklar incelenmistir.

Kronik bébrek yetmezligi hastalarinda % 73.91 1gG1, %70.97 IgG2, kistik fibrosis de % 100 1gG2, gesitli atesli ve septisemik hastalarda %
52.24 1gG2 immin yetmezlik, malignite ve allerjik hastaliklarda % 46.82 1gG2 dislikligl dikkat cekmistir. Kanser hastalarinda % 20.84
IgG4, wegener graniilomatozi hastaliginda % 66.66 1gG4 yiiksekligi de bir diger dnemli bulgudur.

Anahtar Kelimeler: Inmiinoglobulin G alt tipleri, immiin yetmezlik
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IgG alt tiplerinin hastaliklarla iliskisi

1gG1 1gG2 18G3 15G4
SAYI | DUSUK | YUKSEK | DUSUK | YUKSEK | DUSUK | YUKSEK | DUSUK | YUKSEK
iMMUN YETMEZLIK 75 23 7 44 1 26 4 10 6
ALLERJIK HASTALIKLAR 57 16 10 30 1 9 3 6 2
MULTiPL MYELOM 50 13 18 25 5 18 4 3 8
KANSER HASTALARI 48 14 5 10 2 3 1 2 10
HEMATOLOJIK MALIGNITE 37 14 2 16 1 5 2 3 4
TOPLAM | 267 80 42 125 10 61 14 24 30
KARACIGER BOZUKLUKLARI VE OTOIMMUN HEPATIT 36 3 13 6 6 3 4 3 4
MiDE VE DUEDONUM BOZUKLUKLARI 13 3 1 3 1 1 0 0 3
PANKREATIT 10 3 1 2 0 1 1 0 1
TOPLAM | 59 9 15 11 7 5 5 3 8
NEDENEI BiLINMEYEN ATES 18 2 0 10 0 0 2 1 2
BRONSIKETAZI 12 3 1 3 1 1 3 0 4
KANDIDAL SEPTSEMi 11 3 1 5 3 1 1 (] 2
VIRAL ENF 9 1 2 4 1 0 1 (] 1
BAKTERIYEL PNOMONi 9 2 3 5 2 2 1 1 1
KiSTiK FiBROZIS 8 3 1 8 0 0 1 0 0
TOPLAM | 97 14 8 35 7 4 9 2 10
KRONIiK BOBREK YETMEZLIGi 23 17 3 15 1 5 0 3 1
METABOLIK HASTALIK 8 1 0 7 0 1 0 0 1
TOPLAM | 31 18 3 22 1 6 0 3 2
POLINOROPATI 18 3 1 0 0 0 1 0 2
GUILLAIN BARRE SENDROMU 6 3 0 4 0 1 0 1 2
TOPLAM | 24 6 1 1 0 1 1 1 4
SISTEMIiK LUPUS ERITEMATORUS 10 2 4 5 0 0 1 0 (]
SISTEMIK SIKLEROZiS 5 2 1 2 0 0 3 0 2
ROMATOID ARTRIT 4 2 0 2 0 0 0 0 0
DERMATOMIYOZIT 1 0 1 0 0 0 0 0 0
BEHCET 1 0 0 1 0 0 0 0 0
TOPLAM | 21 6 6 10 0 0 4 0 2
CROHN HASTALIGI 6 3 0 1 0 2 0 1 2
ULSERATIF KOLIT 3 1 1 0 0 0 0 0 2
TOPLAM [ 9 4 1 1 0 2 0 1 4
ORAK HUCRELi ANEMi 9 1 4 2 0 1 0 0 2
MIYASTENIA GRAViS 4 1 0 2 0 0 0 0 2
OTOIMMUN HEMOLITIK ANEMI 3 1 0 2 (] 1 0 0 (]
BULLOZ PEMFiGOID 2 1 0 1 (] 1 0 1 1
TOPLAM | 9 3 0 5 (] 2 0 1 1
WEGENER GRANULOMATOZU 6 1 0 1 0 0 0 0 4
TROMBOTIK MiKROANJIOPATI 4 0 1 2 0 0 0 0 1
MIKROSKONIK POLIARTERITiS NODOSA 2 1 0 1 0 0 (] 0 0
TAKAYASU ARTERITI 1 0 1 0 0 0 0 0 0
TOPLAM | 13 2 2 4 0 0 0 0 5
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[Abstract:0211][PS-015]
Selektif IgM Eksikligi: 109 Olgunun Klinik ve Prognoz Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Caner Aytekin1, Deniz Giiloglu2, Senem Kogak2, Figen Dogu2, Aydan ikinciogullari2
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Selektif IgM eksikligi (SIgME) igin kesin kabul edilmis tani kriterleri olmamakla birlikte bu konuda gesitli galismalar devam etmektedir.
Genel kabul edilen tani kriterleriise; serum IgM diizeyinin 20 mg/dl veya yasa gore 2SD’nun altinda olmasi, serum I1gG ve IgA dizeylerinin
normal olmasi, diger primer ve sekonder immiin yetmezliklerin olmamasi olarak belirtiimektedir. Tekrarlayan enfeksiyonlar, allerjik ve
otoimmiin hastaliklar klinik 6zellikleridir. Burada SIgME’nin klinik ve prognoz 6zelliklerinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Gereg¢-Yontem:

2006-2017 tarihleri arasinda 4 yasin lzerinde ve yukaridaki tani kriterlerine uyan 109 olgu ¢alismaya alinmistir. Olgularin verileri
retrospektif olarak incelenmistir. Oykiisinde malinite olan, immiinsupresan ve antiepileptik kullanan olgular calismaya dahil
edilmemistir.

Bulgular:

Olgularin %86's1 erkek, %14’G kiz (E/K:6.1/1), ortanca yas 8.5 (4-18) yildi. Ayni dénemde primer immun yetmezlik tanisi alan 1,580
olgunun %7.2’sini SIgME olgulari olusturmustur. Baslica klinik 6zellikler enfeksiyon (80 olgu,%73.4), allerjik (24 olgu,%22) ve otoimm{in
(5 olgu,%4.6) hastaliklardi (tablo). Bes olguda (%4.6) bronsiektazi saptandi. Onii¢ (%11.9) olgu ise asemptomatik idi. Tekrarlayan
enfeksiyonlar nedeniyle TMP/SMX proflaksisi baslanip ve takip edilen 42 olgunun 35’i (%83.3) proflaksiden tam yarar gormis, 7
(%11.6) olgu ise kismi yarar gérmisti. Alti ay ve Gzerinde izlenen 58 olgunun (ortalama: 2.6 yil;0.5-10.3 yil) 7’sinde (%12) serum IgM
diizeyi normal degerlere ulasti.

Sonug:

Genel kabul edilenin aksine SIgME nadir degildir ve bazi olgular zamanla dizelmektedir. Erkek cinsiyette belirgin olarak daha sik
gorilmesi dikkat gekici bir bulgudur. Tekrarlayan enfeksiyonlardan korunmada antibiyotik proflaksisi ihmal edilmemelidir. Olgular
bronsiektazi yoninden denetlenmelidir. Calismamizda allerjik ve otoimmiin hastaliklarin gériilme sikligi genel toplumsal goérilme
oranindan daha sik saptanmamakla birlikte olgular bu yénden de irdelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Selektif IgM eksikligi, enfeksiyon, antibiyotik proflaksisi

Tablo. Olgularin klinik 6zellikleri*

n (%)
ENFEKSIYON HASTALIKLARI 80(73.4)
Tekrarlayan st solunum yollari enfeksiyonlari 76 (66.7)
Tekrarlayan alt solunum yollari enfeksiyonlari 17 (15.6)
Tekrarlayan gastroenterit 5(4.6)
Yumugak doku enfeksiyonu 2(1.8)
Tekrarlayan stomatit 2(1.8)
Artrit 2(1.8)
Tekrarlayan parotitis 1(0.9)
ALLERJIK HASTALIKLAR 24 (22)
Astim 16 (14.7)
Allerjik rinit 11 (10)
Tekrarlayan irtiker/anjiyoodem 4(3.7)
Atopik dermatit 2(1.8)
OTOIMMUN HASTALIKLAR 5 (4.6)
Hagimato tiroiditi 2(1.8)
Tip1DM 1(0.9)
Colyak hastalig 1(0.9)
Behget hastaligi 1(0.9)

* Bazi olgularda birden fazla klinik 6zellik vardi
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[Abstract:0218][PS-016]
Omenn Sendromu: Bir olgu sunumu

Ebru Arik Yilmaz1, Yagmur Késeoglul, Havva Nur Asiltiirk1, Neslihan Karaca2, Necil Kiitiikgiiler2
1Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Allerji Hastaliklari Bilim Dali, Denizli
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, izmir

Giris: Omenn Sendromu nadir olmasina ragmen tipik klinik ve laboratuvar 6zellikleriyle kolayhkla taninabilir. Burada dis merkezden
pnémoni tanisiyla sevkedilen, klinik ve laboratuvar bulgulari ile Omenn Sendromu tanisi alan bir hasta, hastali§in 6zelliklerine dikkat
¢ekmek amaciyla sunulmustur.

Olgu: 4 aylk erkek hasta, oksuriik ve beslenememe yakinmalari ile bagsvurdugu dis merkezden pndmoni tanisiyla hastanemize
yonlendirilmis. Fizikincelemesinde genel durumu orta, halsiz ve takipneik olup sagl deride belirgin seboreik dermatiti, viicutta kserozisle
birlikte egzemasi, bilateral dig kulak yolunda pirilan akintisi, hepatomegalisi ve bilateral servikal, aksiller ve inglinal bdlgelerde
yaygin lenfadenopatileri saptanan hastanin anne-babasi arasinda akrabalik oldugu, yenidogan déneminden itibaren sagli derisinde
gecmeyen egzemasinin oldugu, 2 ayliktan itibaren 2 haftada 1 6ksirik ve hirilti sikayetlerinin oldugu, genellikle bronsiolit tanisi ile
buhar ve i.m antibiyotik aldigi veya hospitalize edildigi 6grenildi. Tetkiklerinde Hb:9.2 g/dI MCV:60.2 fl, beyaz kiire sayisi:13340/mm3,
mutlak noétrofil sayisi:1780/mm3, mutlak lenfosit sayisi:25090/mm3 olup belirgin eozinofilisi (%27.5, 3670/mm3) saptandi. IgA ve M
dizeyleri yasina gore ylksek, IgG normal sinirlarda olup total IgE>2000 IU/ml'di. Akciger grafisinde timis izlenemedi. Tekrarlayan alt
solunum yolu enfeksiyonu, direngli seboreik dermatit, egzema, hepatomegali, yaygin lenfadenopati, periferik kanda eozinofili, total
IgE yuksekligi olmasi tizerine immin yetmezlik, Omenn Sendromu 6n tanilariyla servisimize yatirildi. Enfeksiyon tedavisi sonrasi ileri
tetkik ve tedavi amaciyla sevkedildigi Ege UTF Cocuk immiinoloji Bilim Dali’nda periferik kan lenfosit alt gruplarinda CD19 ve CD20
diistkligi saptanan hastada kok hiicre transplantasyonu igin tam uyumlu dondér bulundu.

Sonug: Omenn Sendromu’nun tipik klinik ve laboratuvar 6zellikleri iyi taninmali, benzer klinikle gelebilecek diger hastaliklarla ayirici
tanida dusiinilip tedavi icin hizli bir sekilde yonlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: eozinofili, immiin yetmezlik, Omenn sendromu, seboreik dermatit

[Abstract:0228][PS-017]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda ICOS, TNFRSF13B ve CD19 gen varyantlarinin
tespiti ve validasyonu

Sinem Sisko1, Ozden Hatirnaz Ng1, Ayca Kiykim2, Serdar Nepesov3, Suzan Adin Cinar4, Elif Karakog Aydiner2, Ahmet Gzen2,

Yildiz Camcioglu3, Giinniir Deniz4, Ugur Ozbek5, Miige Sayitoglul, Yuk Yin Ng6

listanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik AD.

2Marmara Universitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve immiinololi Béliimii

3istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik
immiinoloji Béliimii

4istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, immiinoloji AD

5Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD

6istanbul Bilgi Universitesi, Genetik ve Biyomiihendislik Béliimii

Yaygin degisken immune yetmezlik (YDIY) hastaligl, immune yetmezliklerin en sik gézlenen formudur ve B-hiicre fonksiyon kayb,
dislik serum immunglobin diizeyi ve hasarli antikor cevabi ile karakterizedir. IgG seviyeleri diigtiktlr ve IgM ya da IgA izotoplarindan
en az biri kayiptir. YDIY %10’u monogenenik olarak tanimlanmakla birlikte etiyolojisi halen net degildir. Bu calismada toplam 25 CVID
hastasinda (Tablo 1) TACI, CD19 ve ICOS genleri Sanger dizileme yontemi ile tarandi. Ayrica hastalar B-hiicre alt gruplari agisindan
akim sitometrisi ile de siniflandirildilar. Varyant bulunan bir hastada kalsiyum-akis analizi de gergeklestirilerek tespit edilen varyantin
B-hiicre fonksiyonuna etkisi de belirlendi. 25 hastanin 3’linde CD19 ya da TNFRSF13B geninde bir varyant tespit edildi ICOS geninde
herhangi bir patojenik varyant gézlenmedi. Bir hastada TNFRSF13B geninde daha 6énce tanimlanmig yanlis anlamh ¢.310T>C varyanti
homozigot olarak belirlendi. iki hastada ise CD19 geninde iki farkli varyant belirlendi. Bunlardan biri yanlis anlamh c.1468C>T iken,
digeri bir cergceve kaymasina neden olan ¢.1084+1G>T idi. Bu varyant ilk kez tarafimizca belirlenmis olup in-slico analizlerde olasi
patojenik olarak tanimlanmistir. Hasta hiicrelerinde gergeklestirilen kalsiyum-akis analizleri de hastanin B-hiicre fonksiyonlarinin
hasarli oldugunu gostermistir. Hastalar ayrica B-hiire alt gruplari agisindan aki sitometrisi ile incelendi. Calismanin sonuglari literatirle
uyumludur ve YDIY’nin kiiglik bir grubunun monogenik oldugu géz 6niinde bulunduruldugunda negatif bulunan hastalarin daha genis
platformda taranmasi gerekliligi ortaya ¢ikmaktadir. Bu galisma istanbul Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri Birimi tarafindan
desteklenmistir, Proje No: 39694.

Anahtar Kelimeler: YDIY, ICOS, TACI, CD19
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Hasta Klinik Verileri

Hasta | Tami | Cinsiyet WBC IgA IgE IgM 1gG Tedavi | CD3% CD4% CD8% | CD19% | CD16+56% | Akrabalik
NO Yasi (K/mm3) | (mg/dl) | (wu/dl) | (mg/dl) | (mg/dl)
1 5 K 14,00 18 1,00 20 141 IVIG 920 42 44 4,5 28 YOK
2 9 K 7,40 26 1,00 16 52 IVIG 84 38 39 9,2 4,7 YOK
3 7 ay E 6,50 11 12,00 19 999 IVIG 84 34 50 10 5 VAR
4 5 E 5,60 6 1,31 32 873 IVIG 85 33 50 2,8 10,7 AYNI iLGE
5 8 E 1,00 0 16,00 2,9 352 IVIG 75 45 25 7 7 YOK
6 1 K 1,90 26 2,00 48 200 IVIG 75 49 38 7 13 VAR
7 4 K 2,00 15 16,00 65 295 IVIG 67 59 38 1 7 AYNI iLGE
8 9 E 7,00 467 822,00 13 1005 IVIG 48 24 24 35 11 VAR
9 6 ay E 10,80 82 23,00 45 690 YOK 81 35 36 5,6 11 YOK
10 3ay E 8,00 60 5,00 17 851 IVIG 78 51 28 15 6 VAR
11 17 E 10,80 10 1,00 30 326 IVIG 68 23 37 15 13 YOK
12 2 E 7,40 22 17,00 91 562 IVIG 67 54 29 1,2 37 VAR
13 11 E 5,60 24 4,80 17 753 IVIG 61 38 22 16 22 VAR
14 3 K 0,70 16 17,00 15 405 IVIG 82 62 16 1,2 4 VAR
15 10 K 2,50 68 16,00 16 557 IVIG 7 46 44 1,3 14 YOK
16 11 E 8,70 60 16 459 IVIG 78 48 30 4 14 VAR
17 10 K 2,30 7 16,00 21 425 IVIG 75 37 34 2 3 YOK
18 6 E 0,70 0 17,00 21 153 IVIG 93 39 4 6 19 VAR
19 1 E 2,60 4 2,00 10 151 IVIG 62 36 21 9 4 VAR
20 2 K 4,00 6 16,00 19 236 IVIG 66 46 33 11 9 YOK
21 1 K 2,30 12 17,00 21 114 IVIG 71 47 2 26 6 YOK
22 12 E 11,80 6 1,00 165 2110 IVIG 89 32 44 4,5 28 VAR
23 6 E 28,00 95 1,00 49 191 IVIG 61 26 23 0 11 VAR
24 1,5 E 1,40 7 17,00 21 455 IVIG 81 3 35 2 8 VAR
25 5 E 9,70 225 44,00 114 1020 YOK 87 41 45 2,7 7,7 VAR

[Abstract:0229][PS-018]
Cocuklarda Miyeloablatif Allojeneik Hematopoetik Kok Hiicre Transplantasyonu Sonrasi immiin Yeniden
Yapilanmada B Hiicre Alt Gruplarinin ve TACI Reseptériiniin Yeri

Elif ince1, Deniz Giiloglu2, Figen Dogu2, Talia ileril, Basak Adakli Aksoyl, Mehmet Ertem1, Aydan ikinciogullari2
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Hematopoetik kék hiicre transplantasyonu (HKHT), giiniimiizde birgok hastalik icin kiiratif bir tedavi ydntemidir. Fakat dzellikle
miyeloablatif HKHT sonrasinda erken dénemde baslayan ve uzun sliren immun yetmezlik nedeniyle hastalar enfeksiyonlara duyarlidir.
Transplantasyon sonrasi immun yapilanmada 6zellikle polisakkarid asilara karsi gelisen T hiicre bagimsiz yanitta gorevli TACI antijen
ekspresyonu daha 6nce miyeloablatif hazirlama rejimi sonrasinda degerlendirilmemistir.

Yontem: Aralik 2012-Aralik 2015 tarihleri arasinda 41 saglikl bireyde ve Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Hematoloji Bilim
Dall’ nda allojeneik miyeloablatif HKHT uygulanmis 0-18 yas arasi 39 hastada nakil sonrasi 3, 6, 12, 18 ve 24. aylarda B hiicre alt gruplari
ve TACI ekspresyonu akim sitometrisinde (BeckmanCoulter, Navios, USA, Soft ware Kaluza) 5 renk ylizey boyama yontemiyle 6l¢ilda.
Bulgular: TACI ekspresyonu saglikl kontrollerde yas gruplarina gore farklilik gostermesine ragmen sonuglar istatistiksel olarak anlaml
bulunmamustir. Saglhkli bireylerde hafiza B hiicrelerdeki TACI ekspresyonu ortalama %84,9 dur. immiin yeniden yapilanma siirecinde
hastalarda ise transplantasyon sonrasi 3, 6, 12, 18 ve 24. ayda hafiza B hiicrelerinde TACI dlzeyi sirasiyla %66,2, %73,0, %85,1, %82,5,
%83,9 olarak olgulmustur.

Sonug: Transplantasyon sonrasi immiin sistemin yeniden yapilanmasinda TACI ekspresyonunun 3. aydan itibaren artis gostererek 12.

ayda normal diizeye ulastigl gézlenmistir. Polisakkarid asilara gecikmis immun yanitta TACI’ nin roliinl anlamak icin ileri fonksiyonel
calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Allojeneik hematopoetik kék hiicre transplantasyonu, immiin yeniden yapilanma, TACI reseptérii
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[Abstract:0231][PS-019]
Fontan Ameliyati Sonrasi Sekonder Kombine immiin Yetmezlik Gelisen Bir Olgu

Caner Aytekin1, Senem Kogak2, Deniz Giiloglu2, Figen Dogu2, Aydan ikinciogullari2
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Fontan ameliyati (total kavopulmoner sant) triklispit atrezisi ve hipoplastik sol ventrikil gibi tamirin miimkiin olmadigi hastalarda
uygulanan ve sistemik ven6z kanin dogrudan pulmoner dolasima yonlendirilmesi esasina dayanan palyatif bir islemdir. Hastalarin %4-
13’de ameliyat sonrasi protein kaybettiren enteropati (PKE) gelisir. PKE hipogamaglobulinemi ve baslica CD4+lenfopeni ile karakterize
sekonder immiin yetmezlige neden olur. Artmis mezenterik vaskiler direng ve bozulmus lenfatik akimin altta yatan mekanizma oldugu
ileri sirGlmustir. Klinikte ataklar seklinde ishal, periferik 6dem, asit gorulir. Firsatgi enfeksiyonlar olmaz, agir sistemik enfeksiyonlar
genellikle gorilmez. Cildin kronik viral enfeksiyonlari (sigil, molluskum kontagiosum) ve allerjik hastaliklar siktir. Burada Fontan
ameliyati sonrasi PKE ve sekonder kombine immiin yetmezlik gelisen bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Dokuz yasindaki kiz hasta 6 aydir tekrarlayan USYE/otit yakinmalariyla basvurdu. Hastaya trikiispit atrezisi nedeniyle 4 kere kalp
ameliyati ve 4 yasinda Fontan operasyonu yapilmis. Ameliyattan sonra PKE gelismis. Hastanin aralikli ishal ve viicut 6demi ataklar
olmus. Fizik muayenede asit, hepatosplenomegali, pretibial ddem vardi. Fontan ameliyati 6ncesinde protein ve lenfosit degerlerinin
normal sinirlarda oldugu saptandi. Laboratuvar incelemelerinde (tablo); hipoproteinemi, lenfopeni, hipogamaglobulinemi, CD3+,
CD4+, CD4+CD45RA+hiicre ve TREC dusukligt, PHA ile T hicre aktivasyonunda hafif diistkliik gorildid. Pnémok asisi (pneumovax 23)
sonrasi antikor titresinde artis olmadi. Polio antikor titreleri negatif bulundu. Hastaya bu bulgularla Fontan ameliyati sonrasi gelisen
sekonder kombine immun yetmezlik tanisi koyuldu. Hastaya 5 mg/kg/dozunda, haftada 3 gtin TMP/SMX proflaksisi baslandi. Hastanin
g aylik izleminde hastanin enfeksiyon hastaligi gérilmedi.

Sonug:
Fontan ameliyati sonrasi PKE gelisen olgular imminolojik yonden degerlendirilmeli, gerekli hastalara antibiyotik proflaksisi
baslanmalidir. Daha ciddi enfeksiyonu olan hastalara immiuinglobulin replasmani diigtiniilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Fontan ameliyati, sekonder kombine immiin yetmezlik

Hasta Normal
Lokosit, mm3 6,500 >4,500
Lenfosit, mm3 800 >1,500
Nétrofil, mm3 4,790 >1,500
Albumin, g/dl 2.2 3.1-4.8
Total protein, g/dI 3,8 6.0-8.0
1gG, mg/dl 124 837-1,243
IgA, mg/dl 32 66-150
1gM, mg/dl 63 54-140
IgE, 1IU/ml 235 <100
izohemagglutinin titresi Anti B 1/32 >1/10
AntiHbs (-)
Polio antikor titresi Tip 1<1/8 >1/8

Tip 3 <1/8

Pnémokok IgG titresi

As1 6ncesi: 34 mg/|
Asi sonrast: 35 mg/I

CD3+CD16-56-, % (mm3) 31 (248) 57-81 (1,000-4,900)
CD3+CD4+, % (mm3) 13 (104) 24-47 (500-2,700)
CD3+CD8+, % (mm3) 18 (144) 17-37 (300-2,100)
CD3-CD16+56+, % (mm3) 14 (112) 8-28 (200-900)
CD4+CDA45RA+, % (mm3) 3(24) 17-40 (300-2,400)
CD4+CD45R0+, % (mm3) 15 (120) 9-23 (200-1,000)
CD19+, % (mm3) 50 (400) 10-27 (200-2,200)
CD20+, % (mm3) 50 (400) 11-25 (200-2,000)
HLADR+, % (mm3) 59 (472) 17-3 (300-1,500)
CD4+CD45RA+CD31+ (TREC), % 6 >20
PHA ile T hiicre aktivasyonu

CD3+CD25+, % 40 46-89

CD3+CD69+, % 39 50-76
Anti-CD3 ile T hiicre aktivasyonu

Tablo. Hastanin laboratuvar 6zellikleri CD4+CD25+, % 34
CD4+CD69+, % 36
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[Abstract:0233][PS-020]
Selektif IgA Eksikligi Tanisi Koyulan Olgularimizin Degerlendirilmesi

Emine Vezirl, Hayriye Hizarcioglu Giilsen2, Ender Adam3

1Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve Klinik immiinoloji, Ankara
2Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji, Ankara

3Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari

Girig: Selektif IgA eksikligi en sik gorilen primer immin yetmezliktir. Antikor eksiklikleri immun yetmezlik alt grubunda yer almaktadir.
Selektif IgA eksikligi olan hastalarda alerjik ve otoimmiin hastaliklarin sikligi artmistir. Enfeksiyon sikliginda artis beklenebilecegi gibi
hastalarin biiyik bir kismi asemptomatiktir. Bu calismada Cocuk Allerji ve Klinik immiinoloji klinigimizde degerlendirilen ve selektif IgA
eksikligi tanisi koyulan hastalarin klinik ve demografik 6zelliklerinin verilmesi amaglanmistir.

Materyal-Metod: Cocuk Allerji Kliniginde Ekim 2015-Subat 2018 tarihleri arasinda izlenen ve selektif IgA eksikligi tanisi koyulan
hastalar calismaya dahil edildi. Belirtilen tarihler arasinda Cocuk Allerji ve Klinik imminoloji Poliklinigi'ne basvuran tiim hastalardan
imminglobulin degerleri bakildi. Ayrica Cocuk Gastroenteroloji Poliklinigi’'ne basvuran ve ¢olyak serolojisi gonderilen hastalardan da
es zamanli IgA tetkiki yapildi. En az 2 kere bakilan laboratuvar analizinde IgA degeri <6 olan hastalar ve 4 yasindan blyik hastalar
selektif IgA eksikligi olarak tanimlandi.

Bulgular: Yas ortalamasi 10.5+4.8 olan sekizi (%40) erkek toplam 20 hasta degerlendirildi. Alerjik rinit 4 (%21.1), tekrarlayan sintzit 4
(%21.1), tekrarlayan pnémoni 4 (%21.1), tekrarlayan ve uzun siiren ishal 2 (%10.5), astim 9 (%47.4), ¢olyak hastalig 1 (%5.3) hastada
mevcuttu. Atopi 3 (%15.8) hastada vardi. Ayrica 1 hastada norofibromatozis tip 1, 1 hastada bartter sendromu, 1 hastada evans
sendromu, 2 hastada gastrit, 1 hastada giardiyazis, 2 hastada dental apse mevcuttu.

Sonug: Selektif IgA eksikligi tanisi ile izledigimiz hastalarda eslik eden hastaliklar ¢ok gesitlilik gosteriyordu. Otoimmiin hastalik, alerjik
hastalik ve sik enfeksiyon nedeniyle basvuran hastalarda imminglobulin seviyeleri degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, IgA, Selektif

[Abstract:0248][PS-021]
X’e Bagh Agamaglobulinemi: Tek Merkez Deneyimi

Caner Aytekin1, Deniz Giiloglu2, Senem Kogak2, Serdar Ceylaner3, Figen Dogu2, Aydan ikinciogullari2

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghéi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara
3intergen Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, Ankara

Giris:

X’'e bagli agamaglobulinemi (XLA) Bruton tirozin-kinaz (BTK) geninde mutasyon sonucu gelisen bir primer immiin yetmezliktir. B
hiicrelerin farklilasmasi bozukluktur. B hiicreler (<%2) yoktur, immiinglobulin izotipleri olglilemez ¢ok dusuktir. Klinik bakteriyel
enfeksiyonlarla karakterizedir. Otoimminite ve malinite de gorilebilir. Kronik akciger hastaligi ve kronik enteroensefalit prognozu
belirleyen 6zelliklerdir. Burada XLA tanisiyla izlenen hastalarin klinik, laboratuvar ve prognoz 6zelliklerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Gereg-Yontem:

2006-2017 tarihleri arasinda XLA tanisi alan 10 aileden 15 erkek hastanin verileri retrospektif olarak degerlendirilmistir. Tanilar
ESID tani kriterleri dogrultusunda konuldu. Agamaglobulinemisi olan, CD19+B hiicresi <%2 olan erkek hastalarda monositlerde BTK
ekspresyonu disukligi ve/veya BTK mutasyonu saptanmasiyla tani kesinlestirildi.

Bulgular:

Hastalarin ortanca tani yasi 3.5 yil (1 ay-10 yil), ortanca semptom baslama yasi 6 ay (0 ay-3.5 yil), semptom baslangici ile tani arasi siire
ortanca 1.5 yil (0 ay-7 yil) idi. Hastalarin en sik basvuru sebebi tekrarlayan enfeksiyon hastaliklari idi. Hastalarin klinik 6zellikler tablo’da
sunulmusgtur. BTK ekspresyonu bakilan 14 hastanin 12’de diisiik bulundu. 12 hastada 8 farkli BTK gen mutasyonu saptandi ve bunlarin
4’0 (n=6) daha 6nce tanimlanmamisti. Ortanca takip siiresi 9.5 yil (1-11.5 yil) olan hastalari tamaminda tekrarlayan sintzit gorildi. Bir
hasta tanidan sonra sepsis nedeniyle kaybedildi, bir hasta da takibe gelmedi. Bir hasta artrit, pndmoni ve enterovirus ensefaliti gegirdi.
Bir hasta kalga ameliyati sonrasi Campylobacter coli sepsisi gegirdi. Bes hastada otoimmiin hastalik (Hasimato tiroiditi, alopesi areata,
kronik Urtiker) ve bes hastada bronsiektazi saptandi.

Sonug:

XLA tanisinda BTK ekspresyonu taniyl erken donemde dogrulayan bir yontemdir. Hastalar otoimmiin hastaliklar ve brongiektazi gibi
prognozu belirleyen kronik akciger hastaliklari yoniinden arastirilmahdir.

Anahtar Kelimeler: X’e baglh agamaglobulinemi, BTK ekspresyonu, BTK mutasyonu, klinik, prognoz
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n (%)
Enfeksiyon hastaliklari
Tekrarlayan USYE 11 (73.3)
Pnomoni 11 (73.3)
ishal 8(53.3)
Giardia enfeksiyonu 6 (40)
Yumusak doku enfeksiyonu 5(33.3)
Supiiratit otit 3 (20)
Artrit 2(13.3)
Plevral ampiyem 2(13.3)
Sepsis 2(13.3)
Akut bakteriyel menenjit 1(6.7)
Enteroviral ensefalit 1(6.7)
Miyokardit 1(6.7)
Diger
Brongiektazi 5(33.3)
Hagimato tiroiditi 4(26.7)
Alopesi areata 1(6.7)
Kronik urtiker 1(6.7)
Akut flask paralizi 1(6.7)
Siniis ven trombozu 1(6.7)
* Bazi olgularda birden fazla klinik 6zellik vardi

Tablo. Olgularin klinik 6zellikleri*

[Abstract:0136][PS-022]
Dedicator of cytokinesis 8 defektif HIES hastalarinda Grup 3 innate lenfoid hiicreleri eksikligi mevcuttur

Ahmet Ekenl, Fatma Zehra Okusl, Tiirkan Patiroglu2, Serife Erdem1, Musa Karakiik¢ii2, Murat Cansever2, Hamiyet Dénmez
Altuntas1, Halit Canatan1, Mohamed Oukka3, Erdem Topald, Ayca Kiyim5, Elif Karakoc5, Ayse Metin6, ismail Reisli7, Ahmet Ozens5,
Siikrii N. Giiner8, Sevgi Keles8, Vedat Uygun9, Giilsiin Karasul0, Safa Baris5, Ekrem Unal2

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri

3University of Washington, Inmunology Deapartment, Seattle, USA

4inonu Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Malatya

5Marmara Universitesi Cocuk Alerji-immiinoloji Bilim Dall, istanbul

6Sadlik Bilimleri Universitesi Ankara Cocuk Sagldi ve Hastaliklari Hematoloji Okoloji SUAM, Ankara

7Selcuk Universitesi Cocuk immiinoloji ve Allerji, Konya

8Necmettin Erbakan Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Konya

9Medical Park Antalya Hastanesi, Antalya

10Medical Park Géztepe Hastanesi, istanbul

innate lenfoid hiicreler (ILC) yakin zamanda kesfedilmis, dogal 6ldiriicti (Natural killer (NK)) hiicrelerden bagimsiz bir gelisimsel yol
izleyen heterojen bir hiicre poptilasyonudur. ILC hicreleri yardimci T hiicrelerinin ayna yansimasi olacak sekilde Th1, Th2 ve Th17
hiicrelerine benzeyen ILC1, ILC2 ve ILC3 siniflarina kategorize edilmistir. Urettikleri yardimci T-hiicrelerindekine benzer sitokinler
ile hem koruyucu bagisiklikta hem de birgcok kronik inflamatuvar siirecte rol aldiklari yakin zamanda hem fare modellerinde hem
de kimi insan calismalarinda gosterilmistir. Daha 6nce yaptigimiz yayinlarda biz de dedicator of cytokinesis 8 (Dock8) defektif
farelerde (DOCK8pri/pri) ILC3 hiicrelerinin silindigini gdéstermistik. Bu calismada, Tiirkiye’nin gesitli Pediatri/Hematoloji/immiinoloji
kliniklerinde tespit edilen ve DOCK8 mutasyonu tasiyan 11 hiper imminoglobilin E sendromlu (HIES) hastanin hematopdyetik nakil
oncesi ve sonrasinda periferik kanlarinda ILC hicreleri incelenip karakterize edilmistir. Yapilan ylizey boyamasi ve sonrasindaki flow
sitometri analizi incelemerinde, ILC3 hiicrelerinin DOCK8 mutasyonlu hastalarda yok oldugu gosterilmis, ve nakil sonrasi ILC3’lerin
restitlisyonunun gerceklestigi rapor edilmistir. Ayrica sort edilen DOCK8 mutant ILC3 hiicrelerinin hem proliferasyon kabiliyetinin, hem
de IL-7, IL-12 ve IL-23 sinyal yolaklarinin kontrole gore defektif oldugu fosfo-flow da STAT fosforilasyonu incelenerek gosterilmistir.
Bu bulgular, insanda hematopdyetik kompartmandaki Dock8 geni fonksiyon kaybi mutasyonunun selektif bir bicimde periferal ILC3
hiicreleri eksiklikligine neden oldugunu gosteren literattrdeki ilk calismadir, ve hem ILC3 biyolojisi arastirmalari hem de hastalar
acisindan tedavi ve prognoza donik aydinlatici islevi olmasi beklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: ILC3, DOCKS, HIES
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[Abstract:0156][PS-023]
Primer immun Yetmezlik Hastaliklarinda Hepatik Tutulum

Alper Baysall, Aysegiil Akarsu2, Deniz Nazire Caddas Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara
2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Pediatrik immiinoloji Béliimii, Ankara

GIRiS

Primer immiin yetmezliklerde karaciger tutulumu inflamatuvar, otoimmiin, graniilomatdz, lenfoproliferatif, enfeksiyoz siirecgler
seklinde gorilebilmektedir. Bu ¢alismada primer immiin yetmezliklere bagli malign olmayan ve karaciger tutulumu olan hastalar klinik,
laboratuvar bulgulari ve molekiiler genetik sonuglarina gore ele alinmistir.

Materyal-Metod:

Son 5 yilda Hacettepe Universitesi immiinoloji B6liimii’ne basvuran primer immiin yetmezlik hastaligi saptanan hastalardan malign
olmayan karaciger hastalgi bulunan 8 hastanin klinik ve laboratuvar 6zellikleri degerlendirildi.

SONUG

Karaciger tutulumu olan hastalarin karaciger semptomlarinin basladigi medyan yas 7 yildir. Bu hasta grubunun K/E orani 1/3 'dir. Bu
hasta grubunda anne babasi akraba olanlarin orani %75 “dir. Primer immin yetmezlik tiplerine gore bakildiginda karaciger tutulumu
olan hastalarda en ¢ok sklerozan kolanjitin goruldiigli, bu hastalarda da en sik goriilen genetik defektin DOCK8 eksikligi oldugu
gorilmustir. 8 hastanin 3’inde DOCKS8 eksikligi, 1’inde IL-21 eksikligi, 1'inde CD40 eksikligi, 1'inde STAT1 GOF defekti, 1'inde AID
eksikligi, 1’inde EBV iliskili lenfoproliferatif hastalik gozlendi.

TARTISMA

Primer immiin yetmezlige eslik eden karaciger tutulumu en sik otoimmiin hepatit ve sklerozan kolanjit seklinde gortlmustir.
Otoimmiin hepatit hepatosit spesifik otoantijenlere toleransin kaybolmasiyla olusan kronik karaciger hastaligidir. Sklerozan kolanjit
ise inflamasyon, fibrozis ve striktlrlerle karakterize, kronik, ilerleyici bir kolestatik karaciger hastaligidir. Bu ¢alisma primer immin
yetmezligi bulunan hastalarda karaciger tutulumuna dikkat cekmek igin yapilmistir. Karaciger sikayetleri bulunan hastalarda primer
immun yetmezlik tiplerine gore incelendiginde hiicresel immiin yetmezliklerin 6ne ¢iktigi gézlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, Sklerozan kolanjit
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[Abstract:0159][PS-024]
CRMO tanili olgularin degerlendirilmesi; tek merkez deneyimleri

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

Giris: Kronik rekurren multifokal osteomyelit (CRMO); tekrarlayici, steril inflamatuar lezyonlarla karakterize nadir bir otoinflamatuar
kemik hastaligidir.Cogunlukla ¢ocukluk ¢agi ve adolesan dénemde ortaya ¢ikmaktadir.

Amag: Bu calismada klinigimizde CRMO tanisi almis hastalarin retrospektif olarak degerlendirilmeleri amaglanmistir.

Metod: Son 5 yilda klinigimizde CRMO tanisi almis 6 hasta galismaya dahil edildi. Olgularin verileri elektronik dosya kayitlarindan elde
edildi.

Bulgular: Olgularin kiz erkek orani 4/2 ve medyan yasi 11 yil (6-12) idi. Medyan tani yaslar 10,35 yil (4-12,5), semptom baslangici ile
tani arasinda gegen siire medyan 3 yildi. En sik bagvuru yakinmasi lokal agri (n=6,%100) olup siklik sirasinda gére basvuru yakinmalari
Tablo 1’de verilmistir. Eslik eden hastaliklar incelendiginde 1 olguda inflamatuar myozit, 1 olguda PFAPA sendromu ve bir olguda IgA
eksikligi saptandi. Olgularin 4’tiinde (%66) ¢oklu kemik tutulumu varken, 2’sinde (%33) tek kemik tutulumu vardi. Coklu kemik tutulumu
olanlarda kemik tutulumlari bilateraldi. En sik tutulan kemik femurdu (Tablo 2). Akut faz reaktanlarindan; sedimantasyon 5 olguda
(%83,3,n=6), C- reaktif protein 4 olguda (%66,6, n=6), serum amiloid A 3 olguda (%60,n=5) ve fibrinojen 2 olguda (%50,n=4) yiksek
saptandi. ANA sadece 1 olguda pozitif saptanirken romatoid faktor tim olgularda negatifti. Tedavide olgularin timinde non steroid
antiinflamatuar ilag (NSAIi) kullanilirken, yanitsiz ya da tedavi yaniti diisiik 3 olguya anti- TNF tedavisi (2 olguda etanercept, 1 olguda
adalimumab) uygulandi (Tablo 3).

Tartisma: CRMO, genis bir klinik spektrumla ortaya cikabilmektedir. Olgularin gogunda NSAii’larla hizli yanit alinmakla birlikte, bazi
hastalarda remisyon saglanmasi igin anti-TNF tedavi kullanimina gerek duyulmaktadir. Calismamizda da bir olguda ¢ok nadir bir
birliktelik olan inflamatuar miyopati-CRMO birlikteligi saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: Otoinflmatuar hastalik, CRMO, myopati, anti TNF

Tablo 1 Olgularin ilk bagvuru yakinmalari

n %
Agn 6 100,0
Yurtime problemi 4 66,7
Sislik 1 16,7

@ Tart Kaybi 1,0 16,7 @

Tablo 2 Tutulan kemiklerin siklik sirasina gére dagilimi

n %
Femur 4 66,7
Iliak Kemik 2 33,3
Tibia 2 33,3
Kalkaneus 1 16,7
Vertera 1 16,7
Asetabulum 1 16,7
Tablo 2 CRMO tanili hastalarda uygulanan tedaviler

n %
Ibuprofen 3 50,0
Naproxen Na 2 33,3
Aspirin 1 16,7
Indometazin 1 16,7
Adalimumab 1 16,7
Etanercept 2 33,3
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[Abstract:0176][PS-025]
Kronik mukokutanéz kandidiyazise neden olan TRAF3IP2 mutasyonu: ilk olgumuz

Neslihan Edeer Karacal, Ayca Aykut2, Erhan Pariltay2, Asude Durmaz2, Ozgiir Cogulu2, Giizide Aksul, Necil Kiitiikgiiler1
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

Kronik mukokitano6z kandidiyazis (KMK); deri, miikdz membran veya tirnaklarin Candida albicans ve bazen de stafilokoklar ile kronik ve
tedaviye direngli enfeksiyonlariyla karakterize, nadir ve kompleks bir bozukluktur. Mantar enfeksiyonlari genellikle sistemik ve yayilimci
bir 6zellik gostermezler. STAT3 defektine bagl hiper IgE sendromu ve otozomal dominant STAT1 fonksiyon-kazanimi mutasyonu,
otozomal resesif IL-12RB1, I1L-12p40, CARDY ve ROR-yT defektleri ve APACED sendromu KMK ile karakterize immuin yetmezliklerdir.
Son yillarda IL-17 sinyal yolaginda yer alan IL-17 reseptor A/C/F ve ACT1 defektlerinin de KMK’ e neden oldugu gosterilmistir.
Ondokuz aylik kiz olgu klinigimize tekrarlayan agiz igi yaralar ve viicutta dékiintl yakinmalari ile basvurdu. Aralarinda akrabalik olan
anne babanin ilk erkek cocuklarinin da KMK tanisi ile izlendigi 6grenildi. Fizik muayenesinde oral mukozal kandidiasis, 2 adet oral
aft, vicutta yaygin pustiler dokintiler izlenen olgunun laboratuar incelemelerinde hipergammaglobulinemi izlendi. Lenfosit alt
gruplari ve fagoburst test normaldi. Agiz striintu kiltlirinde Candida albicans, yara siirlintiisiinde S.aureus Uredi. Yeni nesil dizileme
temelli lon AmpliSeq™ Primer immun Yetmezlik Paneli ile TRAF3IP2 geninde literatiirde daha énceden tariflenmemis homozigot
¢.1569G>C (p.Trp523Cys) mutasyonu saptandi. Anne ve babasinin ayni mutasyonu heterozigot olarak tasidig gosterildi. Trimetoprim-
sulfometaksazol ve flukonazol proflaksisi ile izleme alinan olgunun koruyucu tedavi ile tim yakinmalarinin geriledigi géruldi.
TRAF3IP2 (TNF Receptor Associated Factor 3 Interacting Protein 2), IL-17 reseptoriini asagi sinyal yollarina baglayan ubikitin ligaz
aktivitesine sahip bir adaptor protein olan Actl molekilini kodlayan gendir. Otozomal resesif KMK olgularinda IL-17 sinyal yolagini
etkileyen ACT1 defektleri de ayirici tanida akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: kronik mukokutanéz kandidiazis, ACT1, TRAF3IP2

[Abstract:0186][PS-026]
STAT1 Geninde Fonksiyon Kazandirici Mutasyonu Olan iki Olgunun Klinik, Laboratuvar ve Tedavi Ozellikleri

Caner Aytekin1, Anne Puel2, Figen Dogu3, Aydan ikinciogullar3

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

2Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Necker Branch, INSERM UMR 1163, Paris

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

Giris:

Kronik mukokiitan6z kandidazis (KMK) olgularinin yaklasik yarisindan STAT1 geninde fonksiyon kazandirici mutasyonlar sorumludur.
Klinikte KMK’e ek olarak bakteri, virus, mikobakteri enfeksiyonlari, otoimmiin hastalik, anevrizma ve malinite gorilebilir. Tedavide
antifungal proflaksi temel yaklasimdir. Hastanin klinik tablosuna gére antibakteriyel proflaksi, iViG replasmani, JAK inhibitérii
(ruxolitinib) kullanilabilir. Hematopoetik kok hiicre nakli agir klinigi olan hastalarda uygulanmis ancak basari diisiik (~%40) bulunmustur.
Burada KMK klinigi olan, serum immunglobulinleri, lenfosit alt gruplari, TREC, PHA ile T hiicre aktivasyonu normal olan, STAT1 geninde
fonksiyon kazandirici mutasyona sahip bir hasta ve annesi sunulmustur.

Olgu 1.

Anne-babasi akraba olan sekiz aylik erkek hasta tekrarlayan oral monilyazis yakinmasiyla bagvurdu. Fizik muayenede oral monilyazis
(sekil) ve yanaklarda follikulit vardi. KMK tanisiyla 2.5mg/kg/dozunda haftada 2 glin flukonazol ve follikdlit i¢in haftada 3 giin 5mg/kg/
dozunda TMP/SMX proflaksisi baslandi. iki yillik izlemde yakinmalari tekrarlamadi ve baska bir enfeksiyon hastaligi gériilmedi.

Olgu 2.

Birinci olgunun annesi olan 26 yasindaki olgunun bebeklikten beri KMK yakinmalari varmis. Anne-babasi akraba olan hastanin, anne,
babasi ve 16 yasinda kaybedilen kardesinin de benzer yakinmalari varmis. Fizik muayenede oral monilyazis (sekil) ve agir jinjiviti vardi.
Aksiller, inguinal ve vulvovajinal bolgesinde kandidal enfeksiyon saptandi. KMK tanisiyla haftada 2 giin 200 mg dozunda flukonazol
baslandi. iki yillik izlemde jinjivit ve KMK yakinmalari belirgin diizeldi, baska bir enfeksiyon hastalig veya komplikasyon gelismedi.
Genetik analizde her iki olguda da STAT1 geninde ¢.1199TC>T, p.Leu400Pro heterozigot fonksiyon kazandirici mutasyon saptandi.

Sonug:
Hastalar oldukga farkli fenotipler gosterebilir. Yagla birlikte komplikasyonlar artar ve olgular bu yonden dikkatle izlenmelidir. Hastalar

hematopoetik kok hiicre nakli igin de degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik mukokiitanéz kandidazis, STAT1, tedavi
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[Abstract:0210][PS-027]
‘NEMO’ eksikligi siiphesinde enflamasyon bulgularinin arastirilmasina yonelik fonksiyonel testler

Naz Siiriicii1l, Basak Kayaoglu1, Esin Alpdiindar Bulut1, ihsan Cihan Ayanoglul, Emre Diiniiroglul, Metin Acarl, Betiil Sézeri2,
Ayca Kiykim3, Elif Karakog Aydiner3, Safa Baris3, Ahmet Ozen3, Mayda Giirsell

10rta Dogu Teknik Universitesi, Biyolojik Bilimler Béliimii, Ankara

2Saghk Bilimleri Universitesi, Umraniye EAH, Cocuk Romatoloji Klinigi, istanbul

3Marmara Universitesi Hastanesi, Cocuk Alerji ve immiinolojisi BD, istanbul

Nuclear Factor (NF)-kB transkripsiyon faktori pro-enflamatuar yanitin baslatiimasinda merkezi bir role sahiptir. NEMO (NF-kB essential
modulator, IKK-y), IKK (inhibitor of kB kinase) alt birimlerinin (IKKa ve IKKB) NF-kB transkripsiyon faktorini etkinlestirmesinde kritik bir
role sahiptir. NEMO eksikligi, ektodermal displazi ve tekrarlayan enfeksiyonlarla seyreden nadir gérilen bir primer immiin yetersizlige
yol acarken bazi hastalarda enflamatuar bulgulara da rastlanmaktadir. Bu ¢alismada, tekrarlayan ates, perivaskiiler ve interstisiyal
notrofilik infiltrasyon gorilen nodiler cilt lezyonlariyla seyreden NEMO eksikligi bulgulari olan bir hastanin immiin parametreleri
fonksiyonel testler ve nanostring enflamasyon gen ifade paneli araciligiyla ¢ahsiimistir. NEMO eksikligi western blot ile dogrulanan
hasta periferik kan hiicreleri ile yapilan ¢alismalarda TLR ulaklari ve anti-CD3/anti-CD28 aracilili uyaranlara, azalmis pro-enflamatuar
sitokin yaniti gézlenmis (IL-1B, IL-6, IL-17, IFNy) ancak sitozolik DNA’ya verilen IFNa yanitinin saglikli bireylere benzer diizeyde
oldugu belirlenmistir. Periferik kanda 6zel bir nétrofil grubu olan disiik dansite nétrofil ylizdesi ¢ok yiiksek diizeyde olan hastanin
Nanostring gen ifade panelinde bu bulguyu dogrulayici olarak MMP9 ifadesi de yiiksek bulunmustur. Yolak analizinde IKK ve NF-kB
sinyalizasyonundaki genlerin altregiile oldugu goriilen hastada Arginaz-1 gen ifadesinin artmasi sebebiyle M2 makrofaj fenotipinin
dominant olabilecegi disliniImustlr. MX1, IFI44 Tip | interferon iliskili genlerde de ifade artisi gériilmis, bu sonucu dogrulamak tizere
plazma IP-10 diizeyleri sitometrik boncuk teknolojisiyle incelenmistir. Hasta 6rneginde saglikli bireylere kiyasla yaklasik 60 kat fazla
IP-10 oldugu tespit edilmistir. Bu sonuglar, NEMO eksikliginde notrofil deregiilasyonundan kaynaklanan enflamasyonlarin tip | IFN ve
dislik dansite nétrofiller sebepli olabilecegini diisindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: diisiik dansite nétrofil, nanostring, NEMO, NF-kB, primer immiin yetmezligi

[Abstract:0249][PS-028]
Rekiirren Herpes Simpleks ensefaliti

Mehmet Cagri Ozkaral, Nazl Sivill, Murat Erdall, Dilara Fatma Kocacik Uygun2, Aysen Bingéi2
1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Antalya, Tiirkiye
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk Allerji-immunoloji Bilim Dali, Antalya, Tiirkiye

Giris:

Tekrarlayan Herpes Simpleks ensefaliti, nadir goriilmesine ragmen TLR-3 ekspresyon eksikligi, NK hiicre yetmezlikleri, DOCK8 eksikligi
gibi bazi immiin yetmezliklerle birlikte gorilebilmektedir. Amacimiz, ¢ok nadir gorilse de, altta yatan immiin yetmezligi bulmada
zorlandigimiz bu hastanin ilgili immunoloji uzmanlariyla birlikte tartisiilmasini saglamaktir.

Olgu:

9,5 yas kiz hasta ates,bogaz agrisi ve bas agrisi sikayetiyle dis merkeze basvurmus olup absans benzeri nobet gegirmesi ve letarjik
seyretmesi lizerine yogun bakimda takip edilmis.Lomber ponksiyon yapilmis,bos biyokimyasi normal olup direkt bakida silme eritrosit
gorilmus.14 giin Seftriakson ve Asiklovir tedavisine ragmen atesinin direngli seyretmesi sebebiyle hastanemize sevk edilen hastanin
gelis muayenesinde bilinci agik,koopere,isik refleksi +/+, ense sertligi yok,mental ve motor gelisimi normal ve diger sistem bulgulari
dogaldi.Anamnezinde hastanin Eylul 2013’te bas donmesi,ylrirken denge kaybi,sol kol ve sol bacakta gligstizlik sikayeti ile gocuk
acil servise bagvurdugu 6grenildi.Anne ve babasi 2. derece akraba,dayisinda psoriyazis mevcut olan hastanin Eylil 2013 tarihli beyin
MRG’de sol frontal,sag silviyan fissiir anteriorunda ve her iki temporal lop lateral kesimlerinde tutulum oldugu ve 6 ay sonraki beyin
MRG kontrollinde ise tamamen kayboldugu 6grenildi.Ocak 2018 tarihli Beyin MR gorintiilemesinde ise sag frontal ve sag temporalde
kortikal yerlesimli zayif kontrast enhansmani gosteren T2 FLAIR hiperintensiteler saptanmis olup 6n planda ensefalitik sliregler
dislintldi.BOS kaltird steril, BOS HSV 1+2 ab indeksi: 1,9 pozitif gelmesi Uzerine Rekiirren Herpes Simpleks ensefaliti tanisi koyuldu
ancak hastanin altta yatan immun yetmezlik tablosu aydinlatilamadi.

Sonug:

Rekirren Herpes Simpleks ensefaliti cok nadir gérilmekte olup altta yatan immiin yetmezligin saptanmasi lilkemiz sartlarinda kolay
olmamaktadir.

Anahtar Kelimeler: HSV ensefaliti, immun yetmezlik, TLR-3
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[Abstract:0082][PS-029]
Eriskin Yaygin Degisken immun Yetmezlikli Hastalarin B, CD4 ve CD8 regulatuar hiicre analizleri

Sait Yesillik1, Sudhir Gupta2
1Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi immunoloji ve Allerji B.D. Ankara
2Kaliforniya Universitesi, irvine. Temel ve Klinik immiinoloji A.B.D., irvine Amerika Birlesik Devletleri

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), hipogammaglobulinemi (distk Ig G, Ig A ve / veya IgM) ile seyreden, tekrarlayan
bakteriyal enfeksiyonlarla karekterize heterojen bir immin sistem hastalik grubudur.

T regulatuar(reg) hicreleri, Interleukin(IL)-2 Reseptor alfa-Zinciri (CD25) ve forkhead transkripsiyon faktorini(foxp3) eksprese eder,
kendi antijenlerine ve zararsiz harici antijenlere karsi toleransi saglarlar. Treg hucrelerinin azalmasi otoimmun hastaliklara sebep
olabilirken, bagisiklik sisteminin antitiimoral ve antimikrobiyal aktivitelerini arttirir.

BReg hiicreleri, IL-10, TGF-B Uretebilen, T, B ve dogal 6ldiirlict hiicreleri baskilar, CD4 T hiicrelerini Treg hiicrelerine dénugturirler.
Amag: Bu calismada YDIY hastalarla, saglikh eriskin kontrol gruplar arasindaki Breg,CD4reg veCD8reg hiicrelerinin duzeyleri
karsilastirdik. Ayrica CD4 ve CD8 reg hiicrelerini aktive ederek aktivasyon sonrasi durumlarini da degerlendirdik.

Arac ve Yéntemler: Calismaya 25’er YDIY hastasi ve saglikli bireyden olusan kontrol grubu alindi. iViG uygulanimi éncesi hastalardan
ve saglikli gruptan alinan kanlar, lenfositleri ayristirdiktan sonra, Breg hiicre igin: anti-CD19, anti-CD24, anti CD38; CD4 reg igin:
antiCD4, anti CD 25, anti CD127, foxp3; CD8 reg i¢in: antiCD8, anti CD 25, anti CD183, foxp3 ile boyandi. CD4 ve CD8 reg hiicreler
ImmunoCult TM Human CD3/CD28 T hiicre aktive edici ile uyarildi. Tim lenfositlerin FACScalibur Becton-Dickinson, SanJose, California
ile flowsitometrik ¢alismalari ve istatistik analizleri yapildi.

Sonuglar ve Tartisma: Breg, CD4reg, aktive CD4 ve aktive CD8 reg sayilari YDIY grupta anlamli derecede diisukti. Birgcok ¢alismada
YDIY hastalarda 6zellikle otoimmun hastaligi olanlarda CD4 reg dustkligl gosterilmisti. Biz bu calismada ilk defa YDIY hastalarda Breg,
aktive CD4reg ve aktive CD8reg hiicrelerinin disiukligini gostermis olduk.

Anahtar Kelimeler: yaygin, inmun, yetmezlik, regulatuar, hiicre

[Abstract:0084][PS-030]
iki Kiz Kardesin Hikayesi: Heniiz Tanimlanmamis Bir Genetik Hastalik Olabilir Mi?

Pamir Cerci, Emre Ozbek, Alper Acikg6z, Sevgi Colak, Seda Altiner, Umit Glmez, Géksal Keskin
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, immiinoloji ve Allerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Giris:

Bu raporda immin yetmezlik tanisina ilaveten goklu sistem bulgulari da olan iki kiz kardesin hikayesini sunmaktayiz.

Olgularin Sunumu:

25 yasinda kadin hasta (Olgu-1) ve 27 yasindaki 6z ablasi (Olgu-2) tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar, gelisme geriligi, vitiligo,
saglarda beyazlama ve kaslarda hipopigmentasyon ile bagvurdu. Her iki olgunun da radyolojik incelemesinde maksiller siniizit saptandi
ancak tekralayan enfeksiyon 6ykiisii daha agir olan Olgu-1'de bronsiektazi de mevcuttu. Yine Olgu-1'in mitral darligi ve minimal mental
retardasyonu mevcuttu. Labaratuvar incelemelerinde; total IgG ve IgA Normal, Ig M diistk ve IgG2 disiikti. Lenfosit subsetleri, B hiicre
alt gruplari, izohemaglitinin antikorlari normaldi, IGF-1 dustktu. Kemik iliginden yapilan kromozom analizi normal olarak raporlandi.
Erkek kardesin ve annenin incelenmesinde hastalik belirtisine saptanmadi. Her iki hastaya da IVIG baslanildiktan sonraki 17 aylik
surecte bir daha klinik enfeksiyon hikayeleri olmadi.

Tartisma: Primer immiin yetmezlikler (PiY) bagisiklik sisteminin gelisimini veya islevini etkileyen heterojenik bir hastalik grubudur. Bir
calismada, PiY'lerin monogenik etiyolojilerin %21'inin sadece bir hastada saptandigi rapor edilmistir (Casanova et al. jem-20140520).
Sundugumuz olgularin splenomegali ve ekzema olmamasi disindaki bulgulari 1997 yilinda Ainswoth ve ark.’nin yayinladigi rapordakine
benzer niteliktedir. Olgularin Nijmegen Kirik Sendromu agisindan mutasyon saptanmamistir ve halen Parsiyel Di George ve Kabuki
Sendromu gibi tanimlanmis sendromlar igin tetkiklerini siirdlirmekteyiz. Tim Ekzon Sekansi (WES) ise gesitli olanaksizlar nedeniyle
henliz yapilamamistir. Sonug: Dismorfik Ozellikler ve gelisme geriligi olan vakalarin imminolojik yénden hizlica degerlendirilmesi
tavsiye edilmektedir (WHO Raporu, 1995). Sundugumuz vakalarin heniiz tanimlanmamis yeni bir genetik hastalik olabilecegi ihtimalini
akilda tutarak ileri tetkik ve diger 6neriler igin herkesin gorislerini beklemekteyiz.

Anahtar Kelimeler: 1gG2, IgG Alt Siniflari, immiin Yetmezlik, Mental Retardasyon, Selektif IgM Eksikligi

Laboratuvar Sonuglari

Yas | Total IgG | 1gG1 18G2 18G3 18G4 IgA (g/L) | 1IsM IgE IGF-1 RF ANA dsDNA ASO
(g/L) (g/L) (g/L) (/L) (/L) (/L) (ku/L) | (ng/ml)
olgul |25 |9,13(N) |5,28(N) | 0,914 0,477 0,0811 | 1,03(N) |o0,151 3,75(N) [70(4) | () ) ) 99 (V)
(V) (N) (N) (V)
olgu2 |27 |641(d)|511(N) | 0,481 0,293 0,06 (N) [ 1,12 (N) | 0,149 3,58 (N) | 146 (4) | (-) () () 188 (V)
(V) (N) (V)
Erkek 14 | 7,001(N) |3,77(N) | 2,47 (N) | 0,426 0,148 1,17 (N) | 0,875 0.01 (N)
Kardes (N) (N) (N)
Anne 45 |9,29(N) |3,33(N) |4,37(N) |0,72(N) |0,45(N) | 1,04 (N) | 0,788 57 (N)
(N)
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[Abstract:0124][PS-031]
Eriskinde Yaygin Degisken immiin Yetmezligin iki Farkli Prezentasyonu: Bronsiektazi ve inflamatuar
Bagirsak Hastalig

Nursel Calik Basaran1, Nesrin Damla Eyiiboglu3, Mahdi Houssein3, Cagman Tan2, Miifide Okay5, Berkan Armagan?,
Tugrul Piirnaké, Deniz Kéksal4, Lale Ozisik1, Deniz Caddas Ayvaz2, Feyzi ilhan Tezcan2

1Hacettepe Universitesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Genel Dahiliye Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi, Gégiis Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

SHacettepe Universitesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Hematoloji Bilim Dali, Ankara

6Hacettepe Universitesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

7Hacettepe Universitesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Romatoloji Bilim Dali, Ankara

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), B hiicrelerinin bozulmus farklilagmasi sonucu immunoglobulin tiretiminde bozulma ile
karakterize primer immiin yetmezliktir (PiY). Genellikle cocuklukta tani konulmakla birlikte eriskin yasta da tani konulan veya gelisen
tedavilerle birlikte eriskin yasa ulasan olgular giderek ¢ogalmaktadir.

Olgu 1: 42 yasinda kadin pnémoni nedeniyle yatirildi. Oykiisiinden 12 yildir sistemik lupus eritamatozus, otoimmiin hemolitik anemi,
hipogonadotropik hipogonadizm, herediter sferositoz, herediter eliptositoz, portal ven trombozu, opere evre 1 néroendokrin timor
tanilarinin oldugu ve splenektomi gecirdigi 6grenildi. Bir yil 6nce tekrarlayan pndmoniler nedeniyle incelenmis, bilateral akcigerde
bronsiektazi saptanmis. PiY icin arastirildi, CVID kriterlerine gére tanisi konuldu (Tablo), intravendz immiinglobulin (Ivig) replasmani
baslandi ve genetik analiz igin kan 6rnegi alind..

Olgu 2: Dokuz yasindan itibaren kronik graniilomatoz hastalik (KGH) ve CVID tanilariyla HU Cocuk immiinoloji B6liimii tarafindan aylik
Ivig tedavisi ile izlenen 26 yasinda kadin hasta hematokezya nedeniyle basvurdu. Yapilan fleksibl sigmoidoskopide “spontan kanamali
yaygin beyaz eksuda kapli Ulserler ve psddopolip ile uyumlu goériinim" izlendi; biyopsi sonucu ile lilseratif kolit kabul edilen hastaya
mesalazin, metilprednizolon ve azatiyopiirin baslandi. izlem sirasinda akut batin tablosu gelisti, abdominal tomografi ile " splenik
fleksura diizeyinde ve inen kolon duvarinda kapal perforasyon" saptanmasi lizerine hastaya acil total kolektomi ve ileostomi yapildi.
Ameliyat sonrasi birinci yilini tamamlayan hastanin GiS sikayetleri tekrar etmedi.

Tartisma: PiY sik enfeksiyonlar, otoimmiin, otoinflamatuar hastaliklar, yapisal akciger hastaliklari ve malignitelerle seyreden hastaliklar
yelpazesidir. Atipik klinik tablolarin kiimelestigi hastalarda altta yatan PiY arastiriimasinin yaninda buna yénelik genetik testlerinin de

@ yapilmasi 6nem tasimaktadir. ilging olarak Olgu 2, hem KGH hem de hipogammaglobulinemi tanilariyla izlenmektedir. @

Anahtar Kelimeler: yaygin degisken immiin yetmezIlik, bronsiektazi, iilseratif kolit

Olgularin serum immiinglobulin diizeyleri ve lenfosit subsetleri

Lokosit,n 10 700/micL | 9 500/micL
Lenfosit, n 2300 /micL | 1600/micL
1gA, mg/dl <6,67 <6,6

IgM, mg/dl| 26,7 73,9

1gG, mg/dl 292 687

1gE, mg/dI <1,00 4,4

CD3, % 83 74

CD4, % 44 25

CD8, % 45 48
CD16+56(NK), % | 9 10

CD19, % 1 10

NK, natural killer
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[Abstract:0150][PS-032]
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda Kemik Metabolizmasi

Gokhan Aytekinl, Sevket Aslan2, Ahmet Zafer Caliskaner1
1NEU Meram Tip Fak. i¢ Hast. AD. immunoloji ve Allerji Hast. BD, KONYA
2Saglhk Bakanligi Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, KONYA

Giris: Yaygin Degisken immun Yetmezlik (YDIY) en sik gériilen semptomatik immiin bozukluktur. Hastalarda tekrarlayan enfeksiyonlarin
yanisira, otoimmiunite, malignite, gastrointestinal sistem hastaliklar ve lenfoproliferasyonla seyreden durumlar siklikla tespit edilir.
Artmis inflamatuvar sitokinler, tekrarlayan ve/veya persistan enfeksiyonlar, malabsorbsiyon ve/veya malnutrisyon, kronik akciger ve
karaciger hastaliklari, sik hospitalizasyona bagl immobilizasyon, steroid ve anti-inflamatuvar tedaviler gibi risk faktorleri bu hastalarda
kemik metabolizmasini olumsuz yonde etkileyebilir.

Yéntem-Bulgular: NEU Meram Tip Fakiiltesi immiinoloji ve Allerji Hastaliklari Kliniginde takipli 32 YDIY hastasinin (19 erkek ve 13 kadin)
verileri retrospektif olarak incelendi. Bronsektazi varligi, splenomegali varligi, tanida gecikme suresi, kalsiyum, fosfor, vitamin D, B12
vitamin ve folik asit diizeyleri, parathormon seviyeleri ve FEV1 gibi parametrelerin kemik mineral yogunlugu ile iliskisi arastirildi. 15
hastada distik kemik mineral yogunlugu saptandi. Univaryant regresyon analizinde sadece lenfopeni diisiik kemik mineral yogunlugu
icin risk faktorl olarak bulunmusken (OR: 6.562, 95 % Cl 1.095-39.324, p: 0.039), multivaryant analizde ALP (OR =1.017, 95 % CI 1.001-
1.033, p: 0.041), lenfopeni (OR: 0.091, 95 % Cl 0.011-0.754, p: 0.026), Folik asit duizeyleri (OR = 1.284, 95 % C| 1.007-1.637, p: 0.043)
disik kemik mineral yogunlugu igin bagimsiz risk faktori olarak bulundu (Tablo 1).

Sonug: YDIY hastalarinda diisiik folik asit seviyeleri, yiiksek serum ALP degerleri ve lenfopeni saptanmasi halince, osteopeni ve/veya
osteoporoz agisindan ayrica degerlendirme yapilmasi énerilebilir.

Anahtar Kelimeler: YDIY, CVID, osteoporoz, Kemik mineral dansitesi

Degiskenler Univariants Multivariants
OR (95% CI) P degeri OR (95% Cl) P degeri

ALP 1.015 (1.000-1.030) 0.057 1.017 (1.001-1.033) | 0.041
Lymphopenia 6.562 (1.095-39.324) | 0.039 0.091 (0.011-0.754) | 0.026
Folic acid 1.157 (0.954-1.404) 0.139 1.284 (1.007-1.637) | 0.043
Splenomegaly 0.273 (0.063-1.178) 0.082 0.604 (0.590-6.206) | 0.672
Vitamin B12 1.005 (0.999-1.011) 0.083 1.007 (0.997-1.016) | 0.171
Kalsiyum 0.162 (0.030-0.877) 0,065 0.217 (0.019-2,462) | 0.217

Tablo 1: Disiik KMD ile iligkili degiskenlerin "Univariate ve multivariate binominal" regresyon analizi

[Abstract:0157][PS-033]
Nadir Bir immun Yetmezlik Olgusu: Good Sendromu

Sengiil Beyaz, Ozdemir Can Tiizer, Burak ince, Nail Paksoy, Raif Coskun, Ash Gelincik, Suna Biiyiikéztiirk, Bahauddin Colakoglu
istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari AD., immiinoloji ve Alerji Hastaliklar1 BD., istanbul

Malign timomalar oldukga nadir gorilen tiimdrlerdir. Timoma ve hipogamaglobulineminin birlikte bulundugu durum Good Sendromu
(GS) olarak adlandirilmaktadir. Miyastenia gravis(MG) + timoma tanisindan 7 yil sonra saptanan bir GS olgusu sunmaktayiz.

Olgu

24 yasinda erkek hasta; 7 yil 6nce MG tanisi sonrasi anterior mediastende 4.7 cm kitle saptanmis. MG igin immunsipresif ve IVIG
tedavisi uygulanmisg; kitlenin ve semptomlarin geriledigi gérilmus. 2012'de WHO siniflamasina gére Malign Timoma Tip B2 tanisi
konmus.3 kiir KT verilmis. 2014 yilinda niiks nedeni ile opere edilmis.28 giin RT uygulanmis. Kasim 2017'de ise PET-BT'de akciger
ve plevral metastazlar saptanmasi nedeniyle opere edilmis. Greft enfeksiyonu nedeni ile enfekte greft gikarilmis. Kasim 2017- Ocak
2018 araliginda, kan, plevral sivi ve yara yeri kiltlirlerinde patojen ve firsatgl organizmalarin lredigi saptanarak tedavi edilmis.
Hipogamaglobulinemisi olmasi nedeni ile bilim dalimizla konstlte edilen hastanin tetkikinde:total protein: 3,9 g/dL, albumin: 1,87
g/dL, Hgb:12,2 g/dL, WBC: 9400 m/L, PMNL: 8100 m/L, lenfosit: 500 m/L Ig G:590 mg/dL, Ig M: 28 mg/dL, Ig A: 115 mg/dL, CRP: 90
mg/L bulundu.Hastanin ge¢mis 7 yili sorgulandiginda aralikh alt solunum yolu enfeksiyonu gegcirdigi, zaman zaman diyaresi oldugu ve
bunlarin tedavisinin uzun slirdigi 6grenildi. Klinik ve laboratuar bulgulari ile hastaya GS tanisi konuldu ve IVIG tedavisi baslandi.

Tartisma

Timoma ile iligkili hipogamaglobulinemi ¢ok nadir bir durumdur. Bu hastalarda 6liim timomanin kendisinden daha ¢ok enfeksiyonlar,
otoimmiin hastaliklar ve hematolojik komplikasyonlardan dolayidir. GS timoma tanisindan yillar sonra ortaya cikabilecegi icin hastalar
hastaligin baslangicindan itibaren 2 yilda bir imminglobulin seviyeleri, B ve T hiicre alt grup analizleri ile taranmaldir.

Anahtar Kelimeler: Timoma, Hipogamaglobulinemi, Good Sendromu
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[Abstract:0158][PS-034]
Yetigkin Yasta Tani Alan Bir Hiper IgE Sendromu

Raif Coskun, Burak ince, Nail Paksoy, Gzdemir Can Tiizer, Sengiil Beyaz, Asli Gelincik, Suna Biiyiikéztiirk, Bahauddin Colakoglu
istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari AD, immunoloji ve Allerji Hastaliklari BD

Hiper IgE sendromu (HIES); kronik dermatit, tekrarlayan fronkiil, selllit ve apselerin yaninda otitis media, sinlzit ve pnémoni gibi
enfeksiyonlarla seyreden bir primer immun yetmezlik hastaligidir. Burada addlesan dénemde cilt lezyonlari baslayan ve 36 yasinda
tani alan bir olguyu sunmaktayiz.

Olgu

36 yasinda erkek hasta;15 yasindan beri yiiziinde tekrarlayan kasinti, apseler seklinde ortaya ¢ikip skar birakarak iyilesen lezyonlari,
tekrarlayan Gst solunum yolu enfeksiyonlari ve ellerde egzema sikayeti ile basvurdu.FM; burun kemeri genis, ylizinde ¢ok sayida
girintili skar lezyonlar ve fronkdller mevcuttu.Laboratuvarinda; Hb 15.5 g/dL, Htc % 45.1, beyaz kiire 5200/mm3, lenfosit 2300 /mm3,
no6trofil 2100 /mm3, eozinofil 300 /mm3, trombosit 167.000/mm3, kreatinin: 0,61 mg/dL, AST: 22 U/L, ALT:11 U/L, ALP: 39 U/L, GGT:
26 U/L, T. Protein: 7,8 g/dL, Albumin: 4,1 g/dL, Gama globulin: 1,36 g/dL, IgE: 68410 IU/mL, IgA: 128 mg/dL, IgM: 103 mg/dL, 1gG:
1588 mg/dL, G1: 812 mg/dL, G2: 503 mg/dL, G3: 94 mg/dL, G4: 179 mg/dL, lenfosit alt grup analizi CD16+56: %2 (%10-20) haricinde
normaldi.Deri prik testinde D. Farinae:8x7 mm, D. Pteronyssinus: 8x7 mm, STAT-3 mutasyonu pozitif saptandi. Otozomal dominant
(AD)-HIES icin NIH klinik skorlama puani 27 idi.Setirizin 10 mg 2x1, TMX 800/160 mg 1x1, SCIG 10gr/hafta (400mg/kg/21giin) basland.
Tedavinin 4. ayinda cilt apselerinde gerileme gozlendi.

Tartisma

Nadir goriilen bir primer immun yetmezlik olan HIES, igin yetiskin hastalarda kaba yiiz goriinima, tekrarlayan kemik kiriklari, dislerde
maloklizyon, gdz tutulumu, atopik dermatitten farkl papuler tarzda kasintili cilt lezyonlari ve derin yerlesimli bakteriyel enfeksiyonlar
ile tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari siiphelendirici olmali ve morbiditesi yuksek bu hastalik gézden kagirilmamalidir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlik, Hiper IgE sendromu

[Abstract:0177][PS-035]
Vitiligo Ve Alopesi Totalisli Bir Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Olgusu

Selcan Ozgiicliil, Pamir Cerci2, Sevgi Colak3, Emre Ozbek3, Géksal Keskin3

1Diskapi Yildirnm Beyazit Egitim Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Allerji B6liimii, Ankara
2Van Bélge Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Allerji Béliimii, Van

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi,i¢ Hastaliklar1 ABD, Immiinoloji ve Alllerji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) olgularinin %20’sinde otoimmiin komplikasyonlar gelismektedir. Vitiligo ve alopesi de
nadir otoimmiin komplikasyonlar arasinda sayilmaktadir. Burada, vitiligo ve alopesi totalisin eslik ettigi YDIY’li bir olgu sunulmustur.

Olgu: Sik akciger enfeksiyonu, diyare, kilo alamama oykuiisu ile 2003 yilinda brongsektazi, 2008 yilinda YDIY tanisi alan 39 yasinda erkek
hastaya immun yetmezlik tanisiyla es zamanli intravendz immunglobulin tedavisi baglanmis. Diyare ve 6ksiiriik semptomlarinda artig
nedeniyle bagvuran hastanin fizik muayenesinde total alopesi, tirnak yapisinda bozukluk ve vitiligosu mevcuttu. Serum immiinglobulin
diizeyleri ve periferik kan lenfosit alt grup incelenmesinde B ve yardimci T lenfosit oranlari normalden dusiktl. Toraks BT de yaygin
bronsektazi mevcuttu. Tirnaklarinda kandidiyazisi diislindiiren lezyonlar nedeniyle yapilan dermatofit taramasinda kandida saptandi.
Diyare nedeniyle yapilan gaita tetkiklerinde bol maya saptandi. Hastada kronik mukokiitandz kandidiyazis 6n tanisi ile otoimmin
endokrinopati arastirildi ancak saptanmadi. Aylik intraven6z immiinglobulin tedavisine devam edilen ve antibiyoterapisi tamamlanarak
klinik durumu stabillesen hasta 6nerilerle taburcu edildi.

Sonug: Cilt lezyonlari, immin yetmezliklerin 6nemli klinik bulgularindandir. Bunlar enfeksiy6z komplikasyonlara, kronik dermatit/
egzemaya ya da otoimmiin cilt tutulumuna bagli olabilir. 47 hastalik bir YDIY vaka serisinde en sik cilt bulgusu 9 hastada gériilen atopik
dermatit iken vitiligo 2, alopesi ise yalnizca 1 hastada saptanmistir. Alopesi totalis ve YDIY’in birlikte seyrettigi 4 hastalik bir vaka
serisinde hastalarin birinde ayni zamanda yaygin vitiligo da saptanmistir. Hastamiz YDIY ile birlikteligi nadir gériilen total alopesi ve
vitiligo bulgularina sahip olmasi yoniinden tartismaya deger bulunarak sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: vitiligo, alopesi totalis, immiin yetmezlik
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[Abstract:0193][PS-036]
B2-Microglobulin Gen Mutasyonuna Bagli MHC Sinif | Eksiliginde Dogal Bagisiklik Yanitlari

Basak Kayaoglul, Naz Siiriiciil, Asuman Eden2, Hasibe Ugkun2, Melih Ozisik2, ihsan Cihan Ayanoglul, ismail Cem Yilmaz1,
Biisranur Gegkinl, Emre Diiniiroglul, Ahmet Metin Acarl, Omiir Ardeniz2, Mayda Giirsel1

10rta Dogu Teknik Universitesi Fen-Edebiyat Fakiiltesi, Biyolojik Bilimler Béliimii, Ankara

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Klinik immiinoloji Bilim Dali, izmir

MHC sinif | eksikligi, bu kompleksin altbirimlerinden TAP1, TAP2 ve B2-microglobulin genlerinden birinde bulunan mutasyonlar sonucu
olusanbirkombineimmunyetersizliktir. MHCsinif 1 eksikligine sahip hastalarin bircogunda TAP1 veya TAP2 gen bozuklari tespit edilmistir,
ancak yakin dénemde, akraba evliligi gegmisi bulunan iki kardeste 2-microglobulin gen bozuklugunun da MHC sinif | eksikligine neden
oldugu gosterilmistir. 26 yasindaki erkek kardeste, tedavi almamasina ragmen, literatiire ve ablasina kiyaslandiginda daha az enfeksiyon
gozlemlenmistir. Bu durum dogrultusunda, dogal bagisiklik sisteminin hiperaktif bir sekilde ¢aligiyor olma durumunu arastirmak adina
fonksiyonel testler uygulanmistir. Nanostring (gen anlatimi profillenmesi) sonuglari, bu hastada pro-enflamatuvar sitokin (IL-6, IL-
1B ve TNF-a) ve kemokin (CCL3 ve CCL4) mesajci RNA'larinin saglikl bireyler ile kiyaslandiginda baskilanmis oldugunu gostermistir.
Ayrica, bu hastada belli bash bagisilik uyaranlarina yanit olarak, pro-enflamatuar sitokin tiretiminin sagliklilara oranla daha az olmasi
Nanostirng sonuglarini destekler niteliktedir. Bunlara karsilik, bazi immun uyaranlara yanit olarak tip | IFN iliskili sitokin iretiminde
(IP10 ve IFN-a) saglikh bireylere kiyasla artis ve periferik kan monontkleer hiicrelerden (PBMC) sponten IP10 Uretimi saptanmistir. Ek
olarak, Nanostirng analizi, protein seviyesi analizi ile tutarli bir sekilde, interferon ile ilgili gen ifadelerinde artis oldugunu gdstermistir.
Bu bulgular, hastanin viral enfeksiyonlara karsi direncini agiklayabilecek niteliktedir. Bunlara ek olarak, hastanin notrofillerinin sponten
ROS Urettigi gbzlemlenmis ve bu hastanin, saglikh bireylerde bulunmayan ve izolasyon sirasinda PBMC ile birlikte konumlanan farkli bir
tip enflamatuvar nétrofil (diistik yogunluklu nétrofil) popiilasyonuna sahip oldugu belirlenmistir. Bu sonuglar, normal yogunluklu aktif
ve diisik yogunluklu enflamatuvar nétrofillerin bakteriyel enfeksyionlara karsi bagisikligin agiklanmasi agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: 82-microglobulin, MHC Sinif I, Pro-enflamatuvar Sitokin, Tip I interferon

[Abstract:0208][PS-037]
A Case of Wiskott- Aldrich Syndrome Complicated with IgG4-Related Sclerosing Disease

Seda Altiner, Umit Glmez, Géksal Keskin
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Anabilim Dali Allerji ve immiinoloji Bilim Dali

Our patient was a 34-year-old male with purpuric lesions and eczema since he was one.Given his strong family history,genetic tests
were performed,he was diagnosed with Wiskott-Aldrich Syndrome.By age 16,he was put on monthly IVIGs and antibiotic prophylaxis
due to his frequent sinusitis and upper airways infections.

At age 30,he complained of swelling on the left side of his neck. Swelling was a lymphadenomegaly which is 3x2cm in size.
Ultrasonography revealed this lymph node expanded to 4x3cm in two years. Biopsy showed no evidence of malignancy.

Recently at age 34,he has been admitted to the ENT with pain and swelling on his neck.Computerized tomography revealed a
necrotic,intense,contrasting lymph node 40x32mm in diameter by the left upper cervical chain, which is accompanied by many
other lymph nodes.Biopsy was non-specific with no evidence of malignancy.On physical examination,left parotid gland was enlarged.
Magnetic resonance imaging of the nasopharynx revealed a contrasting mass originating from left parotid gland superficial inferior
lobe, 32x52x55mm in size, accompanied by supraclavicular lymph nodes.

The patient underwent neck exploration on suspicion of a pleomorphic adenoma.Specimens from salivary glands and lymph nodes
were taken.

Ten days after the surgery, he was admitted with fever,tenderness and pain on his neck.Additionally,a 20mm,mobile,painful,hard
mass was detected around the supraclavicular region.Cultures and imaging studies were negative.The pathology report of his salivary
gland biopsy as well as lymph nodes revealed lymphoplasmacytic and eosinophilic infiltrates with IgG4-positive cells accompanied
by storiform fibrosis and obliterative phlebitis,suggesting IgG4 related sclerosing disease.Serum 1gG4 levels were elevated.He was
commenced on prednisone.He improved dramatically.

Keywords: 1gG4 Related Sclerosing Disease, Wiskott-Aldrich Syndrome
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[Abstract:0215][PS-038]
Pulpal inflamasyon ve kanama rengi arasindaki iliski

Emre Nagas1, Cagman Tan3, Begiim Ozbek3, Deniz Cagdas Ayvaz3, Zafer Cehreli2, ilhan Tezcan3

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

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

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

Bu pilot galismanin amaci, pulpal inflamasyon ve kanama rengi arasindakiiliskinin RGB renk uzayi kullanilarak belirlenmesidir. Calismada
6 saghkli bireyin pulpitis teshisi ile kanal tedavisi endikasyonu konulmus dislerinin pulpalarindan alinan kanama ornekleri polarize filtre
kullanilarak fotograflandi. Ardindan RGB renk uzayi kullanilarak fotograflar degerlendirildi. Ayni pulpadan kagit koni kullanilarak alinan
kanama orneklerinde proinflamatuar sitokin (TNFa, IL-1, IL-2, IL-6, IL-8) ve IL-10 diizeyleri incelendi. Sitokin diizeyleri Luminex 200TM
Human Cytokine Plex kiti kullanilarak degerlendirildi. Sitokin diizeyleri ve RGB renk uzayi arasinda iligki olabilecegi gozlendi. Sonug
olarak, pulpal inflamasyonun teshisinde RGB renk uzayinin roltinlin anlasilmasi, pulpal hastali§in teshisi ve yeni tedavi stratejilerinin
gelistiriimesinde 6nemli katkilar saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: proinflamatuar sitokin, pulpal inflamasyon, RGB renk uzayi

[Abstract:0244][PS-039]
Tehlike Sensér Uyariminin Yaygin Degisken immiin Yetersizlik Benzeri immiin Yetmezlik Hastasindaki
immiin Tepkileri

irem Evcilil, Géksu Gékberk Kayal, Muzaffer Yildinm1, Naz Bozbeyoglul, ihsan Cihan Ayanoglu2, Gmiir Ardeniz3, Mayda Giirsel2,
ihsan Giirsel1

1THORLAB, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Boliimii, Bilkent Universitesi, Ankara, Tiirkiye

2Biyolojik Bilimler B6liimii, Orta Dogu Teknik Universitesi, Ankara, Tiirkiye

3Alerji ve Klinik immunoloji Bilim Dali, Ege Universitesi, Tip Fakiiltesi, izmir, Tiirkiye

Dogal bagisiklik sistemi hulcreleri patojenleri orlintl algaglariyla hizla algilayip antijenden bagimsiz bir sekilde konagi korumayi
yonlendiren bir sistemdir. Toll benzeri reseptorler (TLR) ile diger patojene bagli 6riintl tanima reseptorleri dogal bagisiklik sisteminde
dnemlirol oynamaktadirlar. Yaygin Degisken immiin Yetersizlik (CVID), erigkinlerde gériilen en sik primer immiin yetersizlik durumudur.
D-vitamini ve VDR’In dogal bagisiklik sensérlerinden TLR2 lizerinde etkisinin oldugu bildirilmistir. Bu calismada, CVID’li VDR siiphelisi
hastalarin periferik kanlarindan izole ettigimiz monontkleer hiicreleri 24 saat sireyle Pam3CSK4, P(I:C), LPS, R848, Resiquimod, CpG
ODNSs, Nigericin ve ATP gibi TLR ve inflamazom ligantlariyla muamele ettik. Daha sonra siipernatanlardan IFNy, IL-4, IL-8, Pan-IFNa
ve IP-10 diizeyleri ELISA ile belirlendi. PBMC’lerden izole edilmis total RNA, Nanostring inflamasyon paneli (254 gen) ile galisildi. Akis
sitometrisiyle Th1/Th2/Th17 fenotiplemesi yapildi ve 6rnek plazmalardaki IP-10 ve IL-1B seviyeleri CBA ile belirlendi. Hem Nanostring
hem de CBA paneli hasta plazmasindaki IP-10 sitokin seviyesinin saglikli kontrollere gore ylksek oldugunu saptadi. Ayrica hastanin
TLR3 ve TLR7/8 gen ekspresyon seviyelerinin saglkl kontrollere gére daha diisiik seviyede oldugu Nanostring panelinde belirlendi.
Huicre sipernatanlarindan calisilan ELISA sonucunda, TLR3 ve TLR7/8 ligandlari olan p(l:C), R848, Resiquimod uyarimindan Pan-IFNa
salim seviyesinin saglkh kontrollere gére daha az oldugu belirlendi. Ayrica p(l:C), R848, Resiquimod uyarimi sonucu Uretilen IFNy
seviyesinin de saghkl bireylere gore dusiik, ancak IL-8 seviyesinin saglikli bireylere gore yiiksek oldugu saptandi. Ek olarak, TLR9
ligand uyarimina karsi 6lgtilen Pan-IFNa diizeyi saglkli bireylere gore disiik bulundu. Sonug olarak, TLR yolaklarinin moddilasyonu CVID
hastalarina yeni tedavi imkanlari sunabilir.

Anahtar Kelimeler: CVID, immiin Yetmezlik, VDR

44

‘ immun_4_kitap.indd 44 @ 23.03.2018 17:13:20 ‘



1 [ UEEEm ®

Uluslararasi Katiiml;
KLINIK IMMUNOLOJ!
ONGRESI

[Abstract:0247][PS-040]
Rendu-Osler-Weber Sendromu Hastasinda PI3K Yolaginin immiin Uyarim Uzerindeki Etkisi

Naz Bozbeyoglul, Géksii Gokberk Kayal, Muzaffer Yildinm1, irem Evcilil, ihsan Cihan Ayanoglu2, Omiir Ardeniz3, Mayda Giirsel2,
ihsan Giirsel1

1THORLAB, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Béliimii, Bilkent Universitesi, Ankara, Tiirkiye

2Biyolojik Bilimler B6liimii, Orta Dogu Teknik Universitesi, Ankara, Tiirkiye

3Alerji ve Klinik immunoloji Bilim Dali, Ege Universitesi, Tip Fakiiltesi, izmir, Tiirkiye

Rendu-Osler-Weber sendromu, deri ve mukoza bodlgelerindeki vaskiler dokunun genislemesiyle ortaya g¢ikan lezyonlar ile
tanimlanmaktadir ve nadir rastlanan otozomal dominant bir hastaliktir. Bunun yani sira Yaygin Degisken immiin Yetersizlik (CVID),
sahip olan bireylerin semptomlari degiskenlik gosterse de nikseden enfeksiyonlar ve inflamasyonlar ile kendini gosteren en yaygin
primer immin-yetmezliktir. Bu ¢alismada, 1993 dogumlu, Osler-Weber-Rendu teshisi konmus, erkek bireyin periferik kanindan
PI3K/AKT/mTOR yolaginda farklilik olma ihtimali Gzerine TLR yolaklarinin uyarimi, gen ekspresiyonu ve plasma sitokin seviyelerinin
degerlendirilmesi amaglandi. izole edilen periferik mononiiklear hiicreleri PMA/lonomycin, CD3/CD28, LPS, ve CpG ODN (D35 veya
K3) liganlariyla uyarildi. IFNy, IL-10, IL-8, IL-4 ve IL-17 miktarlari ELISA’yla 6lgildi. IFNy seviyeleri, PMA/lonomycin ve CD3/CD28
ligandlariyla uyarildigindaki yanitlarinin saglikli hiicrelere oranla farklilik géstermedigi, LPS ile uyarildiginda arttigi gézlemlendi. IL-4, IL-
10 ve IL-17 sitokin seviyeleri PMA/lonomycin ile uyarildiginda saglikli hiicrelere oranla daha dustik diizeyde kaldigi gozlemlendi. Plasma
sitokin seviyeleri CBA'yla 6lglildi. IFNy, IL-10 seviyelerinin saglikli bireylere oranla yiiksek, IP-10 seviyelerininse ¢ok yiksek miktarda
oldugu saptanmistir. Total RNA’lardan Nanostring inflamasyon paneli ¢alisilmistir. TLR2, TLR4, TLR7/8, NF-kB, Statl seviyelerinin
saglikli bireylere oranla yiiksek oldugu, 6zellikle de IL15’in ¢ok yiiksek degerde oldugu saptanmistir. PI3K yolak analizi yapildiginda RTK
gen seviyelerinin arttgi, Ras, PKCs ve ERK mRNA seviyelerinin azaldigi gorulirken PI3K ve PTEN mRNA seviyelerinde yeterli miktarda
veri saptanmistir. Kemokin analizlerinde ise kemokin reseptdrlerinin RNA seviyelerinin azaldigi halde yolagin alt kismi olan STAT larin
ekspresiyonun arttigi bulundu. PI3K’in alt yolaklarindaki mRNA seviyelerindeki azalmalar ve RTK mRNA seviyesineki artis, PI3K’in
protein diizeyinde bir farklilik gésterdigini; bunun basal ve aktif enfeksiyon durumlarinda immiin hicrelerini farkl etkiledigi sonucuna
varilmigtir.

Anahtar Kelimeler: immiin Yetmezlik, PI3K, Rendu-Osler-Weber

[Abstract:0127][PS-041]
Kronik Graniilamatoz Hastalik: Molekiiler Patolojiler Ve Prognoza Etkisi

Elif Azarsiz, Neslihan Edeer Karaca, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghéi Hastaliklari ABD, immiinoloji BD, izmir

Giris-Amag: Kronik granlilomat6z hastalik (KGH), fagositik |6kositlerin reaktif oksijen radikalleri liretmedeki yetersizliginden kaynaklanan
bakteriyel ve mantar enfeksiyonlarina yatkinlkla karakterize primer immiin yetmezliktir. Nikotinamid adenin dinukleotid fosfat
(NADPH) oksidaz enzim kompleksini olusturan membrana bagli gp91phox ve p22phox ile sitozolik p47phox ve p67phox proteinlerden
birinin genetik mutasyonu hastaliga neden olur. Olgularin %70’inden sorumlu Gp91 phox genindeki mutasyonlar X'e bagh resesif
(X'R), kalan olgular otozomal resesif (OR) kalitilir. Bu galismada klinigimizde izlenen KGH tanili olgularin klinik, laboratuvar bulgulari ve
genetik bulgulari degerlendirilerek, 6zelllikle molekiler patolojilerin prognoza etkisi arastirilmistir.

Materyal-Metod: KGH tanisiyla izlenen 23 olgu semptom ve tani yasi, aile 6ykisu, kan akrabahgi varlig, klinik ve laboratuvar bulgular,
molekiler incelemeler, tedavi ve prognoz yoniinden retrospektif degerlendirilmistir.

Bulgular: Olgularin 5’i kiz, 18’i erkek, ortalama yas 144,1+ 89,5 aydir. Molekiler incelemesi yapilan 18 hastanin 11’inde X'R, 7’sinde (3
erkek, 4 kiz) OR kalitim izlenmistir. X'R olgularin 3’linde, OR gegisli olgularin tamaminda akrabalik mevcuttur. Semptom ve tani yasi X'R
olgularda daha erken olup ortalama semptom yasi her iki grup arasinda istatistiksel anlamli fark gostermistir ve erkek olgularda daha
diistiktiir. X’R 5 olgu (3 kiir, 2 ex), OR 2 olgu (2 kiir) ve mutasyonu saptanamayan 2 olguda KiT uygulanmistir. Medikal izlemde olan 6
X'R olgunun 2’ si, 5 OR olgunun 2’ i ve mutasyonu saptanamayan 3 olgunun 1’ i kaybedilmistir.

Sonug: Olgular daha ¢ok X’e bagh kalitim gostermistir. Akrabalik orani yiiksek olan toplumumuzda tekrarlayan enfeksiyon ve erken
olim nedeni ile KGH’in erken tanisi ve uygun profilaktik tedavinin baslanmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: kronik granulomatéz hastalik, immiin yetmezlik, enfeksiyon
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[Abstract:0170][PS-042]
Kronik Graniilamat6z Hastalik Tanili Olgularin Degerlendirilmesi

Siikrii Nail Giiner1, Eda Zeynep Biiyiikkayal, Hasan Kapali1, Sevgi Keles1, Mustafa Yavuz Kéker2, ismail Reislil
1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, immiinoloji A.D

Kronik granllomatoz hastalik (KGH), fagositer hiicrelerde stperoksit olusumundaki kusura bagl gelisen tekrarlayan enfeksiyonlar ve
artmig inflamatuar yanita bagl graniilom olusumu ile karakterize heterojen, kalitsal primer bir immiin yetmezlik hastaligidir. Olgularin
¢ogu erken yasta tani almasina ragmen bazi olgular rezidiiel aktivite nedeniyle daha geg yaslarda tani alabilmektedir.

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk imminoloji ve Alerji kliniginde 2002-2017 tarihleri arasinda KGH tanisi
alan 14 olgunun verileri retrospektif olarak incelendi. Olgularin erkek /kiz (9/5) orani 1,8 idi. Sikayetlerin baslangic yas ortancasi 6 ay
(1,5-168), tani yas ortancasi 35,5 ay (4-191) ve tanida gecikme ortanca degeri 19 ay ( 1-188) olarak belirlendi. En sik basvuru nedenleri
tekrarlayan pnomoni (%57.1), lenfadenit (%28,6) ve tekrarlayan ates (%28,6) idi. Genetik mutasyon analizlerinde olgularin 3’inde
(%21,4) gp91, 7’sinde (%50) gp22, 4’Ginde (%28,6) ise gp47 mutasyonu belirlendi. Olgularin 3’0 (% 21,4) sepsis nedeni ile eksitus oldu.
Hastalarin 4’tne tam uygun akrabalarindan, birine tam uygun akraba digi uygun vericiden hematopoetik kék hiicre nakli yapildi.

KGH, Glkemizde otozomal resesif formu daha sik goriilmektedir. Akraba evliliginin sik oldugu bolgelerde tekrarlayan lenfadenit, ates ve
klasik tedavilere cevap vermeyen pnémonilerde KGH akla gelmelidir. Erken yasta kemik iligi nakli hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilamatéz hastalik, ¢ocuk, fagositer sistem defekti, Konya

[Abstract:0179][PS-043]
Tekrarlayan absede hatirlanmasi gereken bir tani: Spesifik graniil eksikligi (CEBPE defekti)

Sevgi Kostel Ball, Sule Haskologlul, Tugba Erat2, Ergin Yildiz2, Kaan Boztug3, Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

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

3Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

Nétrofillerin spesifik granil eksikligi, notrofil yapi ve islevinde bozukluk sonucunda tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlarla karakterize
nadir bir klinik tablodur. CEBPE transkripsiyon faktorinln eksikligi, notrofil maturasyonunun graniilopoez asamasinda duraksamaya
neden olmakta ve bu durum, noétrofillerin kemotaksis, oksidatif patlama ve bakterisidal aktivite kaybiyla sonuglanmaktadir. Burada,
tekrarlayan abseyle kinigimize bagvurmus bir hastada CEBPE mutasyonuyla seyreden bir spesifik granil eksikligi sunulmaktadir.

Olgu:

Goz kapaginda cilt absesi olan 18 yasindaki erkek hasta, pediatrik enfeksiyon kliniginden konsdlte edildi. Oykiisiinden gébeginin
120 gunlukken disttgl, BCG asisi sonrasi kolunda abse ve aksiller bolgede lenfadenit gelistigi, iki yasindan 5 yasina kadar kronik
ishalinin oldugu, 10 yasindan itibaren tekrarlayan gingivit nedeniyle bitin dislerini kaybettigi ve 15 yasindan sonra viicudunun farkh
boélgelerinde antibiyotik tedavisine yanit veren tekrarlayan cilt abselerinin oldugu 6grenildi. Tam kan sayiminda |6kositoz, periferik
yaymasinda belirgin monosit hakimiyeti goruldi. Serum immunoglobulin duzeyleri yasina gore ylUksekti. Tomografik incelemede solid
organlarda abse saptanmadi. Periferik kan lenfosit altgrup incelemesi, CD18 ekspresyonu normal bulundu. DHR ile oksidatif patlama
yanitlari degisken olarak kaydedilen hastada NBT testi pozitifti. Soyge¢misinde birinci derece akrabalik olmasi nedeniyle yapilan
tiim ekzom analizinde CEBPE geninde homozigot mutasyon saptandi. Hasta halen antibiyotik ve antifungal profilaksi ile klinigimizde
izlenmektedir.

Sonug/Yorum:

CEBPE eksikligi otozomal resesif kalitimh nadir bir genetik hastalik olup bugiine kadar 5 olguda tanimlanmigstir. Tekrarlayan abselerle
seyreden ve periferik yaymada noétrofillerde graniillerin izlenmedigi olgularda bu defekt akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: CEBPE, tekrarlayan abse, jinjivit
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[Abstract:0182][PS-044]
Lokosit adezyon defekti (LAD): Klinik bulgular, tedavi ve izlem

Sevgi Késtel Ball, Sule Haskologlul, Candan islamoglul, Caner Aytekin2, Alisan Yildiran3, Siikrii Nail Giiner4, Mutlu Yiiksek5,
Zeynep Siklar6, Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1

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

2Dr Sami Ulus Cocuk Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

319 Mayis Universitesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Samsun

4Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Konya

5Biilent Ecevit Universitesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Zonguldak

6Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Lokositlerin inflamasyon odagina mobilizasyonu, patojen savunmasinda 6nemli basamaklardan biridir. LAD; I6kositlerin adezyon
ve aktivasyon bozuklugu nedeniyle immiin savunma mekanizmalarina katilamamalari sonucunda ortaya ¢ikan bir primer immiin
yetmezlik sendromudur. LAD I-lI-1ll sirasiyla integrin, selektin ve kindlin proteinlerindeki fonksiyon kaybi sonucunda, tekrarlayan
bakteriyel enfeksiyonlarla karakterize (g farkli klinik tabloya yol agar. Burada, klinigimizde son 10 yil igerisinde LAD tanisiyla izlenmis
10 olgu sunulmaktadir.

Bulgular

Klinigimizde son 10 yilda ikisi LAD Ill, sekizi LAD | olmak Uizere toplam 10 hasta LAD tanisiyla izlenmistir. Hastalarin timi yenidogan
déneminde omfalit tablosundan ge¢mis olup ortanca tani zamani 1 aydir. 2 hasta LAD tanisinin yani sira konjenital diyabet tanisiyla
izlenmektedir. 6 hastaya nakil yapilmig, nakil sonrasinda sagkalim 100% olarak kaydedilmistir. Nakil yapilan hastalarin Gglinde
myeloablatif, Giglinde disik toksisiteli hazirlama rejimi kullaniimistir.

Sonug:

LAD nekrotizan bakteriyel enfeksiyonlar sonucunda erken g¢ocukluk ¢aginda mortaliteye neden olabilen agir bir klinikle
seyredebilmektedir. Literatiir verilerine gére transplant iliskili mortalite yiksek (%10-30) olmakla birlikte; sonuglarimiz erken yasta,
organ hasari gelismeden, dusuk toksisiteli hazirlama rejimleriyle yapilan kemik iligi naklinin hayat kurtarici oldugunu géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: I6kosit adezyon defekti, kemik iligi nakli

[Abstract:0184][PS-045]
Kemik iliginde Fibrozis ile Seyreden Konjenital Nétropeni Olgusu: VPS45 Defekti

Betiil Karaatmaca, Cagman Tan, Begiim Ozbek, Pinar Giir Cetinkaya, Deniz Caddas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali

Giris:

Agir konjenital notropeni (AKN) izole veya sendromik Ozellikleri olabilen heterojen ozellik gosteren primer immin yetmezlik
hastaliklarindandir. Yirminin tzerinde gen defekti AKN’ye neden olmaktadir. Bunlardan son dénemde tanimlanan genlerden birisi de
kemik iliginde ilerleyici fibrozisle giden OR gegisli VPS45 gen defektidir.

Vaka:

Aralarinda 1. derece kuzen evliligi olan anne ve babadan dogan hastamizin 15 giinlikken tam kan sayiminda |6kopenisi saptanmis
ve kemik iligi(Ki) aspirasyonu yapilmis, hiposelliler Ki ile birlikte miyelopoezde duraklama gériilmiis, konjenital nétropeni agisindan
HAX-1, ELA ve GCPR3 mutasyonlari negatif bulunmus olan hasta izleminde pansitopenisi gelismesi Uzerine aplastik anemi ve
miyelodisplastik sendrom 6n tanilariyla Hacettepe Cocuk Hastanesi’'ne basvurdu. Hastamizin soygecmisinde 7 aylikken nétropeni
nedeniyle kaybedilmis kardes 6ykisu vardi. Fizik muayenesinde 6n sag ¢izgisinde dustklik, biparietal darlk, palpebral araliklarda darlik,
arayicl nistagmus, hepatosplenomegali ve atesinin de olmasi lizerine izlem igin yatirildi. Hastanin basvurudaki laboratuvar bulgular
Tablo 1’de gdsterilmistir. intravendz immiinglobulin (IViG) baslanan hastanin izleminde hemofagositik sendrom (HFS) agisindan
immiinsiipresif tedavi eklendi. Ki nakli agisindan yapilan donér taramalarinda aile ici donér bulunamamasi lizerine akraba disi tarama
baslatildi. Taburculuk sonrasi IViG, profilaktik antibiyotik ve G-CSF'e ragmen pansitopenisi ve enfeksiyonlari devam etti. Metabolik
hastalik agisindan yapilan tetkikler normal bulundu. Hastaya uygun dondr bulunamadan kaybedildi, yapilan genetik incelemede VPS45
geninde p.Glu238Lys missense mutasyonu saptandi.

Tartisma ve Sonug: VPS45, Secl / Muncl8 protein ailesinin bir tyesidir, hiicre igi sinyal iletiminde rolt vardir, eksikliginde nétrofillerde
ve Ki’de apopitoz artisiyla nétropeni, trombositopeni ve megakaryositten (retilen fibrozis biyiime faktérlerinin Ki’de olmasi ile
miyelofibrozise neden olmaktadir. Tek kiiratif tedavi erken donemde HKHN'dir.

Anahtar Kelimeler: miyelofibrozis, nétropeni, otozomal resesif
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Tablo 1. Hastanin klinik ve laboratuvar bulgulari

Olgu
Cinsiyet Erkek
Bagvuru yasi(yil) 7 ay

Akrabahk Birinci derece kuzen
Viral enfeksiyon Yok
Lenfoproliferasyon Yok

Organomegali Hepatosplenomegali
Alerji Yok

Otoimmiinite Yok

Malignite Yok

TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl) 5,6 gr/dL

Lékosit (/mm?3)

4,4 x 10°3/pL (6,4-13)

Trombosit (/mm?3)

50 x 1073/uL

Mutlak lenfosit sayisi (/mm?)

1,8x10°3/uL (3,4-9)

Mutlak nétrofil sayisi (/mm?3)

1,1 x 10A3/pL

Mutlak eozinofili sayisi (/mm?3)

0x1073/uL

iMMUNGLOBULINLER

IgA (mg/dl) 391 mg/dL (7-123)
18G (mg/dl) 817 mg/dL (304-1231)
1gM (mg/dl) 287 mg/dL (32-203)

Total IgE (1U/ml)

54,8

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

Absolii Lenfosit: 1800 (3400-9000)

CD3

%4 (49-76)
72 (1,9-5,9)

cD4 %5 (31-56)
90 (1,4-4,3)
cp8 %1 (12-24)
18 (0,5-1,7)
CD16-56 %1 (3-15)
18  (0,16-0,95)
cD19 %67 (14-37)

1206 (0,61-2,6)

LENFOSIT TRANSFORMASYON

PMA/PHA/conA ile T hiicre aktivasyonu diisiik

MUTASYONU (Homozigot)

p.Glu238Lys(c.712G>A) VPS45’te missense mutasyon

48

‘ immun_4_kitap.indd 48

23.03.2018 17:13:20 ‘



1 [ UEEEm ®

Uluslararasi Katiiml;
KLINIK IMMUNOLOJ!
ONGRESI

[Abstract:0205][PS-046]
Olgu Sunumu: Hermansky-Pudlak Sendromu

Aslihan Karakurum1, Dilara Fatma Kocacik Uygun2, Abdurrahman Erdem Basaran3, Aysen Bingdl2
1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilimdali

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji-immiinoloji Bilimdali

3Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilimdali

Hermansky-Pudlak Sendromu (HPS), okulokutan6z albinizm ve trombosit agregasyon
bozuklugu ile seyredebilen otozomal resesif bir hastaliktir. (1) Klinik yelpazesi oldukga
degiskenve farkh tiplerde olup hastalar farkli yakinmalar ile basvurabilir.(2)Bu sunuda HPS tanisi alan olgumuzu sunmayi amagladik.

Chediak Higashi Sendromu, Griscelli Sendromu 6n tanilariyla dig merkezde takipli olan 17

yasinda kiz hasta kemik iligi nakli yapilmak Uzere Universitemiz pediatrik hematoloji bolimulnesevk edilmis. Nakil dncesi pediatrik
immunoloji-allerji bolimine konsiilte edilen olgunun 6zgecmisinde 6 aylikken febril konvilziyon gegirdigi, tekrarlayan alt solunum
yolu enfeksiyonuve tekrarlayan cilt abseleri nedeni ile takip edildigi 6grenildi. Anne baba arasinda birinci derecede akrabalik olan
olgunun iki kardesinin 1 yas oncesi bir kardesininde 9 yasinda atesli hastalik nedeni ile kaybedildigi 6grenildi. Olgunun yapilan fizik
muayenesinde agik sari sa¢ rengi, strabismus ve horizontal nistagmus saptandi. Bakilan laboratuar degerlerinde; Hb: 11.8 mg/dl, Htc:
%35, Lokosit: 2250, Notrofil: 330, Lenfosit: 1550, Trombosit:152bin, Lenfosit Alt Gruplari: normal, 1gG ylksek, IgA yiiksek, Kantitatif
NBT: +, biyokimya degerlerinde anormallige rastlanmadi. Periferik yayma degerlendirildi. Anormal pigment depolanmasi goriilmedi.
Sagin mikroskobik incelemesinde pigment anormalligine rastlanmadi. Hermasky Pudlak Sendromu (HPS) olabilecegi dustinilen
olgudan mutasyon analizi génderildi. Kromozom5 APB3 geninde homozigot pozitif p.Glu157fs (cerceve kaymasi mutasyonu) saptandi.
HPS tip 2 ile uyumlu bulunan olgu hematopoietik kdk hiicre nakli icin pediatrik hematoloji bolimine yonlendirildi.

Hastaligin ayirici tanisinda; Chediak-Higashi, Griscelli, TAR, Wiscott-Aldrich sendromlari olup bu hastaliklarin tani ve tedavi yaklagimlari
birbirine benzerdir. Bu sebeple kolaylikla karisabilirler. Ayrici tanida ayrintili fizik muayene, periferik yayma, sa¢ mikroskopisi ve ileri
tetkik olarak genetik tetkiklerin yeri 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Hematopoetik kék hiicre nakli, Hermansky-Pudlak Sendromu

[Abstract:0235][PS-047]
Kronik graniilomat6z hastalikta Pioglitazone tedavisi ise yariyor mu?

Nurhan Kasap, Ayca Kiykim, Elif Karakog Aydiner, Ahmet Oguzhan Ozen, Safa Baris
TCSB Marmara Universitesi Pendik EAH, Cocuk Allerji ve immiinoloji BD, istanbul

Kronik grantlomat6z hastalik (KGH), sliperoksit olusumunu saglayan nikotinamid adenin dintkleotid fosfat (NADPH) oksidaz enzim
defekti sonucunda ortaya gikan, tekrarlayan ve yasami tehdit eden bakteri ve mantar enfeksiyonlari ve artmis enflamatuvar yanita bagh
granilom olusumu ile karakterize kalitsal bir primer imm{iin yetmezliktir. Yapilan bir calismada, tip 2 diabette kullanilan bir peroksizom
proliferator-aktive reseptor gamma agonisti olan Pioglitazone tedavisinin X-KGH olan fare mitokondirisinde reaktif oksijen tirlerinin
Gretimini arttirdigi bildirilmistir. Bir yasinda tekrarlayan direncli abseleri olan X-KGH tanili hastada Pioglitazone tedavi deneyiminin
paylasilmasi amaglandi.

Birinci derece akraba evliligi olan ebeveynden dogan 14 aylik erkek hasta, 8 aylikken ge¢meyen anal abse ve servikal fistiilize
lenfadenopati yakinmasi ile basvurdu. Ozgegmisinde 4 ayliktan itibaren tekrarlayan anal abse ve ates sikayetleri olan hastaya cerrahi
midahale ve sistemik antibiyoterapi verildigi 6grenildi. BCG dahil canl asilarini olan hastada 5 aylikken farkedilen servikal ve aksiller
lenfadenopatiler gelismis. Tanisal amagh yapilan dihidrorodamin (DHR) testi X'e bagh KGH tanisini koydurdu. Tekrarlayan fistllize
anal absesine yonelik intraven6z genis spektrumlu antibiyoterapi, interferon gamma ve kisa sureli steroid tedavi verilmesine ragmen
yanit alinmamasi nedeniyle yeni tedavi deneyimi olarak literatiirde bahsedilen Pioglitazone tedavisi verilmistir. Tedavi sirasinda klinik
farklilik saptanmayan hastada ilag kesildi. Hastanin kemik iligi nakli icin hazirhklari devam etmektedir.

Kronik graniilomatéz hastalikta enfeksiyonlarin yani sira yara iyilesme problemleri ve graniilomatéz reaksiyonlar siklikla klinik seyir
sirasinda ortaya cikabilmektedir. Literaturde bir olguda denenmis olan Pioglitazone tedavisinin DHR yanitini arttirdig gdsterilmesine
ragmen olgumuzda benzer yanit gériilmemistir. Yeni olgularin bildirilmesiyle Pioglitazone tedavisinin etkinligi daha net anlasilacaktir.

Anahtar Kelimeler: fagositer hiicre yetmezligi, kronik graniilamatéz hastalik, pioglitazone tedavisi
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[Abstract:0086][PS-048]
Nadir ama énemli: iktiyozis ile basvuran bir siit cocugu

Halil Tuna Akar1, Pinar Giir Cetinkaya2, Deniz Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: iktiyozis kelime anlami olarak balik derisi demektir. Cocukluk caginda hafif cilt kurulugundan agir biill6z dermatite kadar degisen
klinik spektrum gosterir. Netherton sendromu nadir gorilen, otozomal resesif kalitilan genellikle SPINK5 genindeki mutasyonlar
sonucu ortaya ¢ikan bir iktiyoz tipi ve immunyetmezliktir. Burada konjenital iktiyoz, atopi, brons hiperreaktivitesi, bambu sag, sik
bakteriyel enfeksiyon 6ykus, gelisme geriligi, elektrolit imbalansi ve enteropati ile basvuran erkek olgu sunulmustur.

Olgu: Bir yasinda erkek hasta iktiyozis nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Hastanin dogum sonrasinda iktiyozisinin farkedildigi, anne
ve babanin birinci derece kuzen oldugu 6 aylik kardesinin 2002’de iktiyozis nedeniyle kaybedildigi 6grenildi. Hastanin yenidogan
déneminde solunum sikintisi nedeniyle mekanik ventilatérde izlendigi, aralikli enfeksiyonlar nedeniyle hastaneye yatislarinin oldugu
ogrenildi. Hastanin sikayetlerinin gerilememesi nedeniyle dis merkezde langerhans hiicreli histiositoz duslinildugi sevk kagidindan
Ogrenildi Fizik muayenesinde antropometrik olglimleri 3 persentil altinda, gévdesinde, sach deride yaygin iktiyoz, perioral raga
katlantilari ve hepatomegalisi mevcuttu. Laboratuarda; I6kositoz, eozinofili ve IgE ylksekligi mevcuttu. Hasta arastirilmasi amaciyla
yatirilarak izlendi. Dehidrastasyonu sonucu ortaya ¢ikan hipernatremisi ve hipoalbuminemisi destek tedavileriyle diizeldi. Yapilan cilt
biyopsisi non spesifik olmakla beraber lenfosit infiltrasyonu vardi, sa¢ incelemesinde de bambu sa¢ gorinimi mevcuttu. Mevcut
klinik bulgulariyla hastada 6n planda Netherton sendromu dusinilerek SPINK5 mutasyonu génderildi. Canli asilarin yapildigi
Ogrenilerek antitliberkiiloz tedavi baglandi. Hematopoietik kok hiicre transplantasyonu igin aile igi HLA taramasi bagslatildi. Hasta halen
bélimimiuzde takip edilmektedir.

Tartisma: Konjenital iktiyozu olan vakalarda akrabalik dyklsi olasi primer immunyetmezlikler agisindan akilda tutulmalidir. Ayirici

tanilarda Netherton Sendromu yaninda eozinofili ve hipogammaglobulinemi ile prezente olan Omenn Sendromu da akilda tutulmalidir.
Destek tedavisi olarak IVIG ve cilt bakimi gok 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, Netherton sendromu, iktiyozis

Laboratuar bulgulari

Hemoglobin (g/dl) 8,9
Lokosit (/mm3) 45500
Lenfosit (/mm3) 18800
Notrofil (/mm3) 8400
Eozinofil (/mm3) 16200
IgA (mg/dl) 38,1

1gG (mg/dI) 264

1gM (mg/dl) 42,9
Total IgE (Ul/ml) 6474
Anti Hbs (mIU/ml) 26,14 (pozitif)
CD3 (%-/mm3) 75/14100
CD4 (%-/mm3) 51/9588
CD8 (%-/mm3) 39/7332
CD16-56(%-/mm3) | 20/3760
CD19(%-/mm3) 3/564

Hastanin hastanemize basvurdugu donemde alinan temel immiinolojik tetkikleri
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[Abstract:0090][PS-049]
Piirin Niikleosid Fosforilaz eksikligine bagli kombine immiin yetmezlikte farkl genotipler-degismeyen bulgular

Ezgi Boliik, Sanem Eren Akarcan, Neslihan Edeer Karaca, Giizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari AD, immiinoloji BD, izmir

Pirin niikleosid fosforilaz (PNP) eksikligi anormal timosit gelisimi ve periferal T hlcre aktivasyon kusuruna yol acarak infeksiyonlara
artmis egilim ve immundisregulasyona neden olmaktadir. Bozulmus piirin hemostazisi ayni zamanda bazi hiicre tiplerinde ve dokularda
hasara yol agar. PNP eksikligine bagli kombine immiin yetmezlik (KiY) cocukluk ¢aginin en dnemli acil hastaliklarindan biridir.
Molekiler inceleme ile kesin tani konan 4 PNP hastamizin klinik, laboratuvar ve genetik verilerini inceleyerek tim olgularimizi
kaybettigimiz bu hastalik icin farkindaligi arttirmak ve hastalarin erken tani ve basarili tedavileri icin gerekli stratejileri saptamaya
cahstik.

Hastalarimizin tim{ bir yasindan énce basvurmus olup hepsi lenfopenik idi. Ug tanesi T(-)B(-)NK(+) iken bir hastanin T+B(-)NK(+) oldugu
goriildi. Son hastada HLA-DR + T hiicre sayisi %75 olarak saptandi. Dért hastada PNP geninde 3 degisik mutasyon saptandi. iki hasta
kardesti ve ayni mutasyona sahip olmalarinin yanisira tiim klinik ve laboratuvar bulgulari ayni idi. Hasta ailelerinden hepsinde akraba
evliligi mevcuttu. Tiim hastalarda serum irik asit diizeyi ¢ok diisiik veya saptanamayacak diizeydeydi. iki hastada mikrosefali, tim
hastalarda motor mental retardasyon ve/veya konviilsiyon benzeri nérolojik bulgular vardi. Bir hastada otoimmun hemolitik anemi
gozlenmis olup tiim hastalarda sistemik mantar infeksiyonu ve direngli CMV infeksiyonu saptandi. Hicbirinde tliberkiloz gozlenmedi.
Dort hastanin Ug¢ tanesi pre-transplant donemde septik tablolarda, bir tanesi de post-transplant dénemde veno-okluziv hastalik
nedeniyle ortalama 13 + 1.2 ayda kaybedildi. Bu vakalar araciligryla PNP eksikligine bagh KiY icin erken taninin 6nemini vurgulamak ve
Urik asit duslkltgl ve norolojik bulgularla seyreden sik ciddi enfeksiyon gegiren hastalarda bu taninin ilk olarak diistintilmesi gerektigini
bir kez daha hatirlatmak amaciyla bu olgular sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Piirin niikleosid fosforilaz eksikligi, lenfopeni, hipoiirisemi

[Abstract:0092][PS-050]
Erken baslangi¢l otoimmiin tutulumla bagvuran kombine immiin yetmezlik olgusu: ZAP 70 eksikligi

Sevgi Bilgic Eltan1, Ozlem Keskin1, Ercan Kiiglikosmanoglu1l, Suna Erkilig2
1Gaziantep Universitesi, Cocuk Allerji immiinoloji Bilim Dali, Gaziantep
2Gaziantep Universitesi, Patoloji Anabilim Dali, Gaziantep

Olgu

insanlarda, tirozin kinaz ZAP70 islevinin tam eksikligi, CD8 + T hiicrelerinin selektif olarak yoklugu ile karakterize periferik T hiicrelerinin
anormal timik gelisimi ve bozulmus T hiicre reseptér (TCR) sinyaline yol acan kombine immiin yetmezlik(KiY) ile sonuglanir. Su ana
kadar, degisken klinik durumlara sahip yaklasik 20 KiY hastasinda 15 farkli ZAP70 mutasyonu tespit edilmistir.

Bu sunuda erken baslangigh biilléz deri lezyonlari ile bagvurup ZAP70'de homozigot mutasyon saptanan bir vakayi bildiriyoruz.

7 ayhk kiz hasta erken baslangich billéz deri lezyonlari ile bagvurdu, normal biyime ve gelismesi olan hastanin ebeveynleri arasinda
birinci derece akrabalik oldugu ve erkek kardesinin bir yasinda immiin yetmezlik siiphesiyle 6ldugl 6grenildi.Tam kan sayiminda normal
lenfosit sayisi ancak periferik kan lenfosit altgruplarinda CD8 + T hiicre mutlak sayilarinda azalma tespit edildi. Hastada ayrica biilloz
cilt lezyonu gibi otoimmdiinitenin klinik bulgulari vardi, bu da T hiicre tolerogenik fonksiyonlarinin bozulmasina isaret ediyordu. Deri
biyopsisi lineer IgA dermatozu ile uyumlu saptandi.(Resim 1) immunolojik analizde periferde CD8 + T hiicrelerinin selektif yoklugu ve
fitohemaglutinin yaniti vermeyen CD4 + T hiicrelerinin varligi saptandi.Yapilan genetik analizde ZAP 70 geninde homozigot (c.1193T>
G (p.1398Ser) mutasyon tespit edildi. Billoz cilt lezyonlari igin metilprednizolon tedavisine baslandi ve dapson ile devam edilerek
tam iyilesme saglandi. Aylik intavenéz immunoglobulin replasmani devam eden hastada %100 uyumlu akraba donérii bulunmasi ile
hematopoetik kdk hiicre nakli plani yapildi.

Sonug
Selektif CD8 eksikligi ve eslik eden otoimmiin bozuklugu olan hastalar, ZAP70 eksikligi agisindan taranmahdir.

Anahtar Kelimeler: CD 8 eksikligi, kombine immiin yetmezIlik, otoimmiinite, ZAP 70 mutasyonu
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[Abstract:0094][PS-051]
0-6 Yas Grubu Saglikli Tiirk Cocuklarinda Timopoezin izlemi

Akif Kavgacil, Hatice Deniz Bayrakoglu2, Ayse Sevgi Bal2, Zehra Sule Haskologlu2, Nisa Eda Cullas ilarslan1, Seda Topgu3,
Emel Okulu4, Candan islamoglu2, Meltem Arikan2, Esin Figen Dogu2, Kamile Aydan ikinciogullari2

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

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

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Sosyal Pediatri Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Ankara

GIRiS

T hiicre gelisimi,se¢cimi ve matirasyonunda timus 6nemli rol oynayan primer lenfoid organdir.TREC (T-hlicre reseptor eksizyon
halkalari); T hiicre reseptér yapilanmasi (VDJ) sirasinda gelisen kiigik dairesel DNA pargalari olup timopoezin en 6nemli gostergesidir.
Basta kombine ve agir kombine immiin yetmezlikler olmak tizere T hiicre gelisim defekti gsteren tiim PiY'lerin taramasinda giinimiizde
kullanilan yontem TREC'dir. Calismamiz T-REC miktarini temsil ettigi kanitlanmig CD45RA, CD4, CD31 belirteglerini ylizeyinde tasiyan
T lenfositlerinin akim sitometri ile dlciimiine dayanmaktadir.PiY siiphesi ile degerlendirilen hastalarin TREC dizeylerini élgmek
icin kullanilacak normal referans degerleri bulunmamaktadir.Bu ¢alismanin amaci Tirk ¢ocuklarinda TREC referans degerlerini
olusturmaktir.

MATERYAL-METOD

Calismamiza Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Sosyal Pediatri Bilim Dali ve Cocuk Genel
Poliklinigi takibindeki 0-6 yas arasindaki saglikli bebek ve cocuklarin yanisira Kadin Hastaliklarive Dogum klinigindeki saghklibebeklerden
alinan kordon kan 6rnekleri ile birlikte toplam 120 saglikli bebek ve gocuk dahil edildi.TREC hicre diizeyleri, CD4+CD45RA+CD31+
olarak akim sitometri ile 6lglldii(Navios, Beckman Coulter, Software Kaluza).Elde edilen CD4+CD45RA+CD31+ hiicreler median ve %5-
95 araliginda degerlendirildi.

BULGULAR

Saglikli bebek ve gocuklardan alinan periferik kan 6rneklerinde TREC hiicre diizeylerinin kordon kan érneklerinde 6.aya gore dusik
oldugu, 6. ayda en yliksek degerine ulastigi ve 6 yasa kadar diisme egilimi gosterdigi saptandi.Median degerler kordon kan 6rneklerinde
%68.36, 6 ayda %76.85, 1 yasta %73, 2 yasta %68.9, 4 yasta %63.965 ve 6 yasta %58.05 olarak bulunmustur.

SONUG
Saglikh ¢ocuklarda farkli yas gruplarinda TREC normal dizeyleri bilinmemektedir.Bu ¢alismada elde edilecek veriler T hiicre gelisim
defekti siphesi taslyan hastalarin TREC degerlerinin yorumlanmasina isik tutacaktir.

Anahtar Kelimeler: Akim sitometri, PiY, Timopoez, TREC

[Abstract:0096][PS-052]
Kok hiicre nakli yapilan primer immiin yetmezlik olgularinin retrospektif degerlendirilmesi

Giilsah Kilbas, Giizide Aksu, Serap Aksoylar, Elif Azarsiz, Savas Kansoy, Necil Kiitiikgiiler, Neslihan Edeer Karaca
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari AD, izmir

Primer immiin yetmezlikler (PiY); tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiinite, alerji ve maligniteye yatkinlikla karakterizedir. K&k hiicre
nakli (KHN) bir¢ok hasta igin tek kiratif tedavi secenegidir.

Agustos 1998-Ocak 2017 arasinda KHN uygulanan 57 hasta klasik AKiY, kombine immiin yetmezlikler (KiY) ve diger PIY olarak
siniflandinildi. T+KiY (leaky AKiY), DOCKS eksikligi, CD40-CD40L eksikligi, Artemis defekti, MHC sinif-2 eksikligi, ZAP70 eksikligi, Omenn
sendromu, PNP eksikligi ve Wiskott-Aldrich sendromu KiY grubunu olusturdu. Kronik graniilomatéz hastalik, Chediak Higashi sendromu,
Griscelli sendromu, interferon-gamma-reseptér-1-komplet defekti, IL10-reseptdr defekti ve yaygin degisken immiin yetmezlik olgular
diger PiY grubuna alindi. Basvuru bilgileri, transplantasyona kadar gecen siireg, transplantasyon ve sonrasindaki klinik ve laboratuvar
ozellikler incelendi.

Basvuru ve tani yasi ortancasi AKIY grubunda diisiik bulundu. En sik basvuru yakinmasi tekrarlayan enfeksiyonlardi. Mikobakteriyel
enfeksiyonlar diger PiY, CMV enfeksiyonu KiY grubunda sik gériildi. Transplantasyon yasi, tani ve transplantasyon arasi gecen siire AKIY
grubunda daha kisa idi. Onbir hastaya hazirlik rejimi verilmezken, 37 myeloablatif, 4 non-myeloablatif, 5 RiC hazirlik rejimi uyguland.
AKIY grubunda yasayanlarda tani yas, transplantasyon yasi, tani-transplantasyon arasi gecen siire kaybedilenlere gére daha erkendi.
Kronik akciger hastaligi, malniitrisyon ve Lansky skoru yasayan ve kaybedilen hastalar arasinda anlamli farkli bulundu. Oliimlerin en
stk nedeni akciger enfeksiyonuydu. Overall survival tim grupta %67.3, MSD grubunda %89.5, MRD grubunda %75, MUD grubunda
%58.3 idi.

PiY hastalarimizda transplantasyon éncesi dénemde eslik eden morbiditelerine ragmen KHN sonuglari tatmin edicidir. Hekimlerinin
erken tani konusundaki farkindaliklarinin artmasi ve AKIY’ lerin yenidogan tarama programina dahil edilmesi ile daha iyi sagkalim
oranlari saglanabilir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, kék hiicre nakli
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[Abstract:0097][PS-053]
Yaygin viral cilt enfeksiyonu ile basvuran 13 aylik bir olgu; Otozomal Resesif HIES

Mehmet Semih Demirtas1, Emrullah Arikanoglul, Mehmet Yavuz Ozbeyl, Ayca Kiykim2, Erdem Topal3

11inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya

2T.C. Saglk Bakanhid Marmara iiniversitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerjisi Bilim Dali, istanbul
3inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolojisi ve Alerijisi Bilim Dali, Malatya

GIRIS: Hiperimmiinglobulin E sendromu (HIES) yiiksek Ig E seviyesi, tekrarlayan yizeyel viral cilt enfeksiyonlari, solunum sistemi
enfeksiyonlari, atopik egzama ile karakterize nadir gériilen primer immin yetmezliktir.

Olgu: 13 ayhk kiz hasta, agiz cevresinde ve her iki ekstremite distalinde sulanan dokuntuler ile basvurdu. Fizik muayenesinde bilateral
perioral bolgede, sag el dorsumunda deriden kabarik, eritemli, paptlovezikiiler lezyonlar izlendi (resim 1). Hastanin oykisiinde 7 ve
12 aylikken akciger enfeksiyonu gegcirdigi ayrica 2 aylikken atopik egzama tanisi aldigi 6grenildi. Ebeveynleri arasinda ikinci derece
akrabalik var.Atopik egzamanin etiyolojisinde besin alerjileri tespit edildi (sut spesifik Ig E >100 KU/L, yumurta >100 KU/L, fistik:64,5
KU/L, soya fastlyesi:80,7 KU/L, domates >100 KU/L). Hastadan klinik olarak ytizeyel herpes enfeksiyonu distnuldi. Cilt lezyonlari
yaygin oldugu igin kan imminglobulin dizeyleri ¢aligildi. Kan Ig G; 638 mg/dl (605-1430), Ig A; 53 mg/dl (30-107), Ig M; 63 mg/dI
(60-328) ve total Ig E; 7283 IU/ml idi. Hastanin atopik egzamasinin olmasi, herpes ile uyumlu yaygin yiizeyel cilt enfeksiyonlarinin
olmasi ve total Ig E’nin 2000 IU/L iizerinde olmasi nedeniyle hastadan otozomal resesif HIES diisiiniildi. Marmara Universitesi Cocuk
immiinolojisi laboratuvarinda calisilan DOCK8 ekspresyonu diisiik bulundu. Hastaya yaygin viral cilt enfeksiyonlarindan dolay! iv
asiklovir tedavisi ve 500 mg/kg dan IVIG tedavisi baslanildi. izleminde hastanin lezyonlari geriledi

Sonugc: Otozomal resesif HIES formu erken dénemde yaygin viral cilt infeksiyonlariyla karsimiza gelebilir. Bu nedenle yaygin viral cilt
enfeksiyonu ile basvuran hastalarda otozomal resesif Hiper Ig E sendromu akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: HIES, immiin yetmezlik, yaygin viral cilt infeksiyonu

[Abstract:0099][PS-054]
Agir Kombine immiin Yetmezlikli iki Olgu Sunumu

Zeynep Gokge Gayretli Aydinl, Cagman Tan2, Deniz Cagdas Ayvaz2, Fazil Orhan3, ilhan Tezcan2

1KTU Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Trabzon

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara
3KTU Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Trabzon

Giris

Agir kombine immiin yetmezlik(AKIiY) farkli genetik nedenlerle ortaya ¢ikan,T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla karakterize,
hematopoetik kdk hiicre nakli(HKHN) yapiimazsa yasamin ilk yillarinda 6liimle sonuglanabilen bir primer immiin yetmezliktir(PiY).
Burada AKIY tanisi alan iki olgu sunulmaktadir.

Olgu 1

Anne ve babasi arasinda 1.derece akrabalik olan 56 guinliik kiz hasta dig merkezde pndmoni nedeniyle yatirilarak tedavi edilmis.Taburcu
olduktan sonra sikayetlerinde dizelme olmamasi nedeniyle hastanemize basvurdu.Fizik muayenesinde bilateral ralleri, takipnesi
olmasi nedeniyle piperasilin tazobaktam tedavisi baslandi.Serum IgG, A, M dlzeyleri yasina gore disukti.Periferik kan lenfosit alt
gruplarinda TveB lenfosit tespit edilemedi, NK hiicresi ise mevcuttu.Hastaya bu bulgularla T-B-NK+AKIY tanisi konuldu.iViG basland.
Taburculuk sonrasi trimetoprim/silfametoksazol ve flukonazol proflaksisi baslandi.Doku gruplari tam uygun vericisi bulunamayan
hasta sepsis ve multiorgan yetmezlIigiyle kaybedildi.

Olgu 2

Anne ve babasi arasinda akrabalik olmayan dokuz aylk erkek hasta ates, hirilti ve ishal nedeniyle basvurdu.Pnémoni tanisi ile
seftriakson, vankomisin, klaritromisin ve oseltamivir tedavileri baglandi.Solunum sikintisi nedeniyle yiiksek akimli oksijen cihazina
baglandi. Hastanin tetkiklerinde lenfopenisi vardi.Serum 1gG,A,M diizeyleri yasina gore dusikti. Periferik kan lenfosit alt gruplarinda
T lenfosit ve NK tespit edilemedi,B lenfosit hiicresi ise mevcuttu. Hastaya bu bulgularla T-B+NK- AKIY tanisi konuldu. iViG basland.
CMV PCR 3.05X103 gelen hastanin gbz muayenesinde retinit bulgulari mevcuttu.Hastaya gansiklovir tedavisi baglandi. Kemik iligi
nakli icin Hacettepe Universitesi Cocuk immiinoloji béliimiine yénlendirilen hastanin yapilan genetik analizinde IL2RG geninde
€.664C>T p.Arg223Cys(NM_000206.2) mutasyonu tespit edildi.Doku gruplari tam uygun vericisi arastirilan hastaya profilaksi amaciyla
trimetoprim/silfametoksazol ve flukonazol basland.

Tartisma

AKIY pediatrik bir acildir.Sistemik ve oportunistik enfeksiyonlar baglamadan énce erken taninin konulmasi ve HKHN yapilmasi hayat
kurtarici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk, agir kombine immiin yetmezlik
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[Abstract:0119][PS-055]
Nadir bir agir kombine immiin yetmezlik nedeni: CD3¢ defekti

Sena Nur Arbag1, Betiil Karaatmaca2, Saliha Esenboga2, Pinar Giir2, Mirjam Van Der Burg3, Deniz Cagdas Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

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

3Erasmus Universitesi Tip Merkezi, immiinoloji Béliimii, Rotterdam

Giris:

Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY), T ve B lenfosit sayi ve islevlerinde eksiklikle seyreden, gesitli genetik mutasyonlarin neden
oldugu bir primer immun yetmezlik grubudur. Burada, agir kombine immun yetmezlik tanisi konulup izleminde CD3¢e gen defekti
saptanan ve 4 aylikken basarili hematopoietik kok hiicre nakli (HKHN) yapilan kiz hasta sunulmustur.

Vaka:

Kirk alti ginlikken ve 2 ayhkken akciger enfeksiyonu geciren kiz hastanin anne ve babasi birinci dereceden akraba idi. Hastada
pamukguk mevcuttu. Soygegmisten ailenin Gglnci ¢ocugunun 4 aylikken exitus oldugu 6grenildi. Mutlak lenfosit sayisi 2600/mm3
(3400-7600) olarak tespit edildi ve genetik analizde CD3e gen defekti saptandi. Hastaya T-B+NK+ AKIY tanisi konuldu. Hastada CMV
virts yukiniin 2464935 kopya/mL gelmesi tzerine gansiklovir ve CMV hiperimmuinglobulin tedavisi baslandi. Hastaya 4 aylikken tam
uyumlu erkek kardesinden HKHN yapildi. Hasta su anda 4 yasinda olup son bir yildir IVIG tedavisi almamaktadir.

Sonug:

Ozellikle erken dénemde direncli pamukguk, yineleyen akciger enfeksiyonu ve kardes &liim dykiisii olan infantlarda agir kombine
immin yetmezlik diisiinilmelidir. Erken tani sonrasi hematopoietik kok hiicre transplantasyonu ile basarili sonuglar alinmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, CD3¢e defekti, CMV enfeksiyonu, Hematopoietik kék hiicre nakli

Hastanin demografik, klinik ve laboratuvar bulgulari

Semptomlarin baslangig yasi (ay) 1,5
HKHN yapildiginda yasi (ay) 4
Enfeksiyonlar CMV'ye baglh pnémoni ve retinit, moniliasis
@ HKHN dncesi HKHN sonrasi @
Hemoglobin (g/dl) 9,6 (9,5-13,5) 12,7 (11-14)
Lokosit (/mm3) 7800 (6000-18000) 10900 (5000-15000)

Trombosit (/mm3) 247000 (200000-450000) 310000 (200000-450000)

Mutlak lenfosit sayisi (/mm3)

2600* (3400-7600)

8900 (3600-9000)

Mutlak nétrofil sayisi (/mm3)

4100 (1000-6000)

5600 (1500-8000)

Mutlak eozinofil sayisi (/mm3)

300 (20-850)

100 (0-650)

IgA (mg/dl) 6,67 (4-80) 34,3 (18-150)
IgG (mg/dl) 236 (200-700) 834 (420-1200)
IgM (mg/dl) 82,6 (46-304) 94,3 (52-297)

Total IgE (1U/ml)

1,23 (1,31-165)

18,7 (1,31-165)

Lenfosit subsetleri (%/say1) (/mm3)

CcD3

10%/260 (53-84%)
(2500-5500)

52%/4628 (53-75%)
(2100-6200)

cpa 1%/26 (35-64%) 13%/1157 (32-51%)
(1600-4000) (1300-3400)

cD8 17%/442 (12-28%) 39%/3471 (14-30%)
(560-1700) (620-2000)

CD16-56 69%/1794 (4-18%) 39%/3471 (14-30%)
(170-1100) (620-2000)

cD19 20%/520 (6-32%) 36%/3204 (16-35%)
(300-2000) (720-2600)

Lenfosit transformasyonu

Kontroliin 1/2’si

Molekiiler defekt

c.173delT (p.Leu58HisfsX9)
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[Abstract:0122][PS-056]
Atipik X-Higm olgusu: Sadece ivig tedavisi ile 23 yillik izlem

Necil Kutukculer1, Neslihan Edeer Karacal, Giizide Aksul, Ayca Aykut2, Ozgiir Cogulu2
1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 AD, immiinoloji BD, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

CDA40L defekti X-e bagh Hiper IgM sendromuna yol agan, kombine immiin yetmezlik klinigi ile seyreden ve erken KiT yapilmadigi siirece
hastalarin sut cocuklugu doneminde araya giren agir ve firsatgi enfeksiyonlarla kaybedildigi bir bozukluktur.

Hasta 6 yasinda yineleyen USYE ve ASYE nedeniyle basvurdu. Basvuru aninda 1gG:307, IgM: 122 ve IgA 112 bulunmasi, spesifik antikor
yanitlarinin negatif olmasi ve lenfosit panelinde bir 6zellik saptanmamasi nedeniyle CVID 6n tanisiyla IVIG tedavisiyle izleme alindi.
2008 yilinda TNFSF13 (APRIL) geninde Asn96Ser; TNRSF13B (TACI) geninde Val220Ala missense mutasyonu ve THr27 Thr sinonim amino
asit mutasyonu saptandi. Takip esnasinda nadiren USYE, otit ve akciger enfeksiyonu gézlendi. 23 yildir izlenen 29 yasindaki hastanin
izlemi esnasinda pre-IVIG 1gG degeri genellikle 500-600 mg/dl arasinda, IgM ve IgA da yaklasik normal sinirlardaydi. Yaklasik 10 yasinda
iken akciger BT de bilateral ilimli bronsektazi alanlari saptandi. Hastaya 2017 yilinda yeni nesil hedeflenmis dizi analizi yéntemi ile
molekdler analiz yapildi ve CD40L geninde homozigot c.31 C>T p.R11X mutasyon saptanarak X-HIGM (HIGM1) tanisi kondu. Bunun
ardindan yapilan flow sitometrik incelemede lenfosit paneli tekrar normal bulunurken stimiile CD3 kapisinda CD8-CD154+ hiicreler
% 16.9 olarak oldukga duisiik bulundu ve 23 yil sonra kesin tanisi konmus oldu. Annede ayni mutasyon heterozigot olarak saptanirken
kiz kardesinde mutasyon gozlenmedi.

Bu hasta kok hiicre nakli yapilmadan sadece IVIG tedavisi ile oldukga iyi bir yasam kalitesi ile erigkin yasa gelen ve halen sorunsuz takip
edilen muhtemelen ilk X-HIGM vakasi olmasi ve bu hastalarin gendeki mutasyona baglh olarak klasik bilgilerimiz disinda bu sekilde
seyredebilecegine iyi bir 6rnek olarak sunuldu.

Anahtar Kelimeler: cd40ligand, hiper igm sendromu

[Abstract:0128][PS-057]
Ciltte yaygin graniilomatoz lezyonlarla prezente olup izleminde hemofagostik sendrom ve B hiicreli lenfoma
geliserek kaybedilen ZAP-70 eksikligi olgusu

Pinar Giir Cetinkaya, Deniz Caddas Ayvaz, Raziye Atan, Begiim Ozbek, Cagman Tan, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: ZAP-70 eksikligi tekrarlayan viral, bakteriyel ve firsatgi enfeksiyonlarla seyreden kombine immiin yetmezliktir. Burada ciltte
yaygin graniilomato6z lezyonlar, hemofagositik sendrom ve EBV iligkili yiiksek dereceli lenfoma gelisen bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Aralarinda akrabalik bulunan anne-babanin liglincii gocugu olan erkek hasta 12 aylikken viicutta dokiint(, sag aksiller ve boyunda
lenfadenopati (LAP) nedeniyle basvurdu. Hastanin 4.ay asilarindan sonra viicutta vezikiiler dokinti, ates, sol aksiller ve boyunda
LAP’lan gelistigi, basvudugu hastenede yapilan lenfnodu biyopisisinin nekrotizan granilomatdz lenfadenitle uyumlu geldigi, viral
serolojisinden CMV IgM ve 1gG’si (+) saptandigi 6grenildi. Hastanemize basvurusundaki muayenesinde deride papdler, koyu-kirmizi
renkli lezyonlar, sol aksiller 2x1.5 cm ve boyunda multiple LAP ile hepatosplenomegalisi vardi. Deri biyopsisi graniilomat6z dermatit,
(ARB negatifti), sol aksiller lenfnodu graniilomatéz lenfadenitle uyumluydu. immiinolojik tetkiklerinde CD3, CD4, CD8 yiizde olarak
dusuk, sayisal olarak normal araliktaydi (Tablo1). Bakilan CMV PCR: 12.292 kopya/mL, EBV DNA: 5.535.341 kopya/ml olmasi tzerine
kombine immiin yetmezlik 6n tanisiyla IVIG ve gansiklovir tedavileri baslandi. Genetik mutasyonu homozigot missense c.574C>T
p.Arg192Trp ZAP-70 mutasyonu saptandi. izlemde hemafagositik sendrom (HFS) gelisen hastaya etoposit, siklosporin, deksametazon
ve intratekal tedaviler verildi. Sol submandibularde aniden biyiyen lenfnodundan yapilan biyopsisi EBER (+), yiksek dereceli B hiicreli
lenfoma raporlandi. Hastada trombositopenisine ikincil intrakraniyal kanama gelisti, kardiyak arrest olup entiibe edilerek yogun
bakima alindi. Aile disi taramada uyumlu vericisi bulunan ancak lenfoma tanisiyla kemoterapi almasi nedeniyle nakil yapilamayan
hasta VRE sepsisi ve multiorgan yetmezligi sonrasinda exitus oldu.

TARTISMA/Sonug: ZAP-70 eksikliginin klinik seyrinde agir firsatgi enfeksiyonlar, otoimmiin hastaliklar ve lenfoma gelisimi gorulebilir.
Bu hastalar kok hiicre nakli yapilmadigi takdirde erken donemde kaybedilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ZAP-70 eksikligi, B hiicreli lenfoma, hemofagositik sendrom
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Hastanin klinik ve demografik 6zellikleri

Semptolarin baglangig yasi (ay)

4,5

Bagvurudaki yasi (ay)

12

Klinik seyir

Ciltte graniilomatéz lezyonlar, graniilomatoz lenfadenit, hemofagositik sendrom, EBV iligkili yiiksek dereceli
B hiicreli lenfoma

Tam kan sayimi (CBC)

Hemoglobin (g/dl) 9,3

Lékosit (/mm?3) 6200

Trombosit (/mm?3) 409000

Absolii lenfosit sayisi (/mm?3) 5700 (1700-6900)
Absolii nétrofil sayisi (/mm?3) 3000

Serum immunglobiilinleri

I1gA (mg/dl) 41,6 (17-69)
1gG (mg/dI) 889 (463-1006)
IgM (mg/dl) 213 (46-159)

Total IgE (1U/ml)

6,05

Lenfosit subsetleri (%/say1) (/ul)

CcD3

49%/2793 (49-76%) (1900-5900)

cpa 30%/1710 (31-56%) (1400-4300)
cD8 26%/1482 (12-24%) (500-1700)
CD16-56 17%/969 (3-15%) (160-950)
cp19 36%/2052 (14-37%) (610-2600)
EBV DNA (kopya/ml) 5.535.341

CMV PCR (kopya/ml) 12.292

NBT %100

IL-12RB1/IFN gamma

Normal/Normal

Lenfosit aktivasyon testi

Kontrole gére diisiik

T ve B alt gruplan

Lenfositler aktive olmadig icin bakilamadi

Mutasyon

Missense homozigos ¢.574C>T p.Arg192Trp ZAP-70 defekt
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[Abstract:0131][PS-058]
influenza A Epidemisinde Akut Perikardit Gelisen Bir CVID Olgusu

Halil Tuna Akar1, Pinar Giir Cetinkaya2, Deniz Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadhdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID) eriskin cagda en sik goriilen ve en ¢ok tibbi girisim gerektiren immiin yetmezliktir.
Burada CVID tanisi ile IVIg tedavisi altinda izlemi esnasinda influenza A iliskili akut perikardit gelisen bir olgu sunulmustur.

Olgu: Son 2 yildir klinigimizde CVID tanisi ile IVIg tedavisi altinda izlenilen hasta, kanl balgam yakinmasi ile basvurdu. Hastanin
balgamh 6kstrtgi ve garpintisi da varmis. Dis merkezde hastaya dinleme bulgusu olmasi nedeniyle toraks bilgisayarli tomogragrafisi
yapilmis, s6zel sonucunda bir problem olmadigi ifade edilmis. Ancak hasta kendi istegi ile klinigimize basvurmus. Hastaya dis merkezde
yapilan ekokardiyografide fizyolojik sinirlarda perikardiyal mayi saptanmis. Oykiisiinden hastanin klinigimize ilk defa 2016’da son 5
yil icerisinde tekrar eden alt solunum yolu enfeksiyonlari, sinlizit ve otit ataklari nedeniyle basvurdugu, izleminde postpartum mastit,
vajinit ve sistit gecirme dyklstnin bulundugu 6grenildi. Hastanin hipogammaglobulinemisi acisindan tetkik edilerek yaygin degisken
immin yetmezlik tanisi konuldugu ve 1VIg tedavisi baslandigi, IVIg tedavisinden klinik yarar gordigi 6grenildi. Soygecmisinden anne
ve babasi arasinda akrabalik bulunmadigi 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde akcigerinde sekreatuar sesleri ve kaba ralleri vardi.
Kalp sesleri ve hemodinamisi dogal olarak degerlendirildi. Kardiyak belirtecleri ve EKG’si normal olarak degerlendirilen hastanin viral
st solunum yolu enfeksiyonu bulgulari olmasi nedeniyle gonderilen solunum yolu viral panelinde influenza A izole edildi. Hasta
kardiyoloji tarafindan ekokardiyografi ile degerlendirildi ve perikardiyal mayi saptanarak perikardit kabul edildi. Oseltamivir, NSAID ve
kolsisin tedavileri baslanan hastanin yakinmalari geriledi. Hasta halen bélimimizce takip edilmektedir.

Tartisma: CVID B lenfosit farklilasmasinda bozukluk nedeniyle immiinglobulin Gretiminde azalma ile karakterizedir. Hastalarda tekrar
eden bakteriyel enfeksiyonlar sik gérular. 1VIg tedavide ilk secenektir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, CVID, influenza A, Akut perikardit
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[Abstract:0135][PS-059]
EBV Enfeksiyonuna Yatkinlk ile Seyreden 4 Olgu: CD27 Eksikligi

Merve Siileyman1, Ferid Aliyev1, Hacer Nesihan Bildik2, Pinar Giir3, Cagman Tan3, Fatma Giimriik4, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz3,
Feyzi ilhan Tezcan3

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

2Zonguldak Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi, Zonguldak

3Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik immiinoloji Unitesi, Ankara
4Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagldi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Hematoloji Unitesi, Ankara

CD27, timor nekroz faktor reseptor ailesinin Uyesidir. T, B ve NK hiicrelerinin farkhlasmasi, fonksiyonu ve hayatta kalmasinda rol
oynar. CD27 eksikliginde tekrarlayan enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon, otoimmunite, malignite gorilmekte olup simdiye kadar 20
vaka bildirilmistir.

Olgul: Akraba anne ve babanin 1 yasindaki kiz gocugu sik tekrarlayan enfeksiyon ve sepsisle kaybedilen kardes 6lim oykisi ile
basvurdu. Hipogamaglobunemi, asi cevabinda diisiikliik ve EBV viremisi saptandi. Ug yasinda IVIG tedavisi baslandi, 13 yasinda Non-
Hodgkin Lenfoma(NHL) tanisi aldi. CD27 geninde homozigot defekt saptandi.

Olgu2: 13 yasinda erkek hastanin; ates, 6ksurik, kemik agrisi nedeniyle basvurdugu merkezde; sitopeni ve mediyastinal lenfadenopati
saptandigi, kemikiligi aspirasyonun normal, mediyastinal lenf nodunun mikrograniilom ve lenfoid hiperplaziyle uyumlu degerlendirildigi
dgrenildi. EBV iliskili lenfoproliferatif hastalik tanisiyla takip edilen hastada CD27 eksikligi saptandi, IVIG tedavisi baglandi, KiT yapilmasi
planlandi.

Olgu3: Akraba anne ve babanin 12 aylik erkek cocugunun; lenfadenopati, hepatosplenomegali ve gastroenterit nedeniyle yatislari
oldugu, enfeksiyon ve malignite yonlinden arastirildig, takibinde HFS ve PRES gelistigi 6grenildi. EBV viremisi tespit edilen hastaya HFS
protokolii, iViG, rituksimab, genis antibiyotik tedavisi verildi, plazma exchange yapildi. 14 aylikken kaybedilen hastada CD27 eksikligi
saptandi.

Olgu4: Kaybedilen kardes (olgu3) ve sik tekrarlayan enfeksiyon 6ykisl olan 3 yasindaki erkek hastanin lenfadenopati, splenomegalisi
mevcuttu. Hipogamaglobunemi, CMV ve EBV viremisi olan hastada CD27 eksikligi saptandi. Asiklovir ve ritiiksimab tedavisi, IVIG
destegi, TMP-SMX profilaksisi verildi. 4 yasinda tam uyumlu ablasindan KiT yapildi.

CD27 eksikligi; otozomal resesif kalitilan bir hastalik olup akraba evliliklerinin sik gorildiigl toplumumuzda; EBV viremisi, tekrarlayan

enfeksiyon, otoimm{nite ve malignite dykusl olan hastalarda akilda bulundurulmali, erken tani konup kék hiicre nakli yapiimadir.

Anahtar Kelimeler: CD27 eksikligi, EBV viremisi, EBV iliskili lenfoproliferatif hastalik, immiin yetmezlik

Tablo 1
Olgu 1 (34 yas) Olgu 2 (13 yas) Olgu 3 (1yas) Olgu 4 (3 yas) Olgu 4 (kit sonrasi
4. yil, 6 yas)

TAM KAN SAYIMI
Hemoglobin (g/dl) 11,8 10,3 * 10,7* 10,7* 13
Lékosit (/mm?) 3300* 3600 * 8300 10900 11700
Trombosit (/mm?3) 82000* 489000 * 172000* 340000 277000
Absolu lenfosit sayisi 1000* 1100* 4600 4000 2700
(/mm?)
Absoli nétrofil sayisi 2100* 1500* 3000 5700 8200
(/mm?)
iIMMUNGLOBULINLER
IgA (mg/dl) <6,67 (139-378)* 517 (65-698) 7,3(17-69)* 14,5(26-296)* 40,3 (57-282)
18G (mg/dl) 801 (913-1884)* 1460 (748-2380) 1200 (463-1006)* 312 (604-1941)* 1140 (745-1804)
1gM (mg/dl) 14 (88-322)* 78,6 (56-560) 21,6 (46-159)* 32,2 (71-235)* 70 (78-261)*
Anti HBs (1U/ml) 1,10 520,6 241,6 6,6 >1000
LENFOSIT ALT GRUPLARI
(% ve Absolu sayilar) (/ul)
cD3 72 (56-84) 91 (56-84) * 86 (49-76)* 59 (56-75) 65 (56-75)

720 (1000-2200)* 1000 (1000-2200)* 3956 (2100-6200) 2360 (1400-3700) 1755 (1400-3700)
cD4 22 (31-52) 29 (31-52) * 40 (31-56) 37 (28-47) 33 (28-47)

220 (530-1300)* 319(530-1300)* 1840 (1400-4300) 1480 (700-2200) 891 (700-2200)
cD8 56 (18-35)* 55 (18-35) * 42 (12-24)* 23 (16-30) 32 (16-30)

560 (330-920) 605(330-920) 1930 (500-1700)* 920 (490-1300) 864 (490-1300)
CD19 14 (06-23) 3(06-23) * 10 (14-37)* 31 (14-33) 27 (14-33)

140 (110-570) 33(110-570)* 460 (610-2600)* 1240 (390-1400) 730 (390-1400)
CD16-56 11 (03-22) 5 1(3-15)* 6 (4-17) 8 (4-17)

110 (70-480) 55(70-480)* 46 (160-950)* 240 (130-720) 216 (130-720)
CD27 0 0 0 0 35

945

EBV DNA (kopya/ml) 5776 183926 1332144 61333 Negatif
CMV virts yuku(kopya/ml) Negatif Negatif 566 826 <70
HBV viris yuki 1876 Ul/ml - -
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[Abstract:0149][PS-060]
Hiperimmunglobulin E Sendromu Klinigi ile Seyreden Spink5 Mutasyonuna Bagli Netherton Sendromu Olgusu

Murat Canseverl, Fulya Bektas1, Emir Gékalp2, Tiirkan Patiroglul
1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Allerji ve immunoloji BD, Kayseri
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Kayseri

Netherton sendromu nadir gorilen (sikligi 1/200000 yenidogan) otozomal resesif gecisli konjenital bir iktiyozdur. Cilt, sa¢ ve immun
sistemi etkileyen bir hastaliktir. Netherton Sendromu SPINK5 gen mutasyonunu sebebiyle olusur. Bu gen bir serin proteaz inhibitoru
olan LEKT1 proteini yapimini saglamaktadir. LEKT1 epidermisteki serin peptidaz aktivitesini kontrol etmek ile birlikte normal sag
uzamasinda, timusta lenfosit gelisiminde ve imm{in sistem fonksiyonlarini tetikleyen peptidazin kontroliinde rol oynar.

SPINK5 gen mutasyonu sonucu LEKT1 proteini gorevini yapamaz ve serin peptidaz aktivitesi kontrol edilemez olur. Laboratuvar
bulgularinda periferal eosinofili ve immunglobulin E yiiksekligi eslik eder.

Biz hiperimmunglobulin E sendromu klinigi ve laburatuvar bulgulari ile benzerlik gésteren ve ayirici tanida dusiunilmesi gereken,
SPINK5 mutasyonuna bagl Netherton sendromunu sunmak istedik.

2,5 yasinda erkek hasta, yenidogan doneminden itibaren yaygin eksfoliyatif ve iktiyosiform dermatit bulgusu olan hastanin
muayenesinde; dis gelisiminin yasina gore geri oldugu izlenildi, tim viicudunda yaygin iktiyosiform dermatit ve saglar seyrek ve zayif
olup, diger sistem muayene bulgulari normal saptanildi. Saglarinin mikroskopik degerlendiriimesinde bambu hairy ( trichorheksis
invaginata) gorinimu izlenildi. Siklikla enfeksiyon gegirme sikayeti ile hastaneye yatis 6ykiisii olan hastanin laboratuar bulgularinda
periferal eosinofili ve immunglobulin E yuksekligi saptanildi. Hiperimmunglobulin E sendromu ve ayirici tanilar agisindan ¢alisilan
genetik analizinde SPINK5 geninde (c.2112+2 T>A) homozigot mutasyon saptanip Netherton sendromu tanisi dogrulandi. Hastanin
Netherton sendromu tanisi ile takip ve izlemine devam edilmektedir.

Tedaviye direngli eksfoliyatif veya iktiyosiform eritroderma ile basvuran, laboratuvar bulgularinda Ig E ylksekligi ve periferal eosinofili
varligi izlenen hastalarda ayirici tanida 6zellikle neonatal donemden itibaren bulgu veren Netherton sendromunu vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmunglobulin E Sendromu, Netherton Sendromu, Spink5 Mutasyonu

Laboratuvar Bulgulari

Hemogram WBC(mm3) Hgb(gr/dl) Plt(mm3) ANC(mm3) ALC(mm3)
13640 12,8 380000 6940 4050

immunglobulinler 1gG(mg/dl) IgM(mg/dI) IgA(mg/dl) 1gE(mg/dI) Eosinofil(%/mm3)
829 68 74 4210 15/1790

Lenfosit Paneli CD3(%/mms3) CD4(%/mm3) CD8(%/mm3) | CD19(%/mm3) | CD16-56(%/mm3)
66/2673 39/1580 20/810 26/1053 6,5/263
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[Abstract:0154][PS-061]
ZAP 70 eksikligi olgusu

Miijde Tuba Cégiirliil, Isil Eser Simsek1, Emine Zengin2, Nazan Sarper2, Metin Aydogan1
1Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali/Kocaeli
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Hematoloji Bilim Dali/Kocaeli

Periferal kanda CD8+ T hiicrelerinin yoklugu ile karakterize olan ZAP-70 (zeta-chain-associated protein kinaz) eksikligi, nadir bir
agir kombine immun yetmezlik tipidir. 9 aylik erkek hasta dokiintii ve ishal nedeniyle basvurusunda Hgb:5,6 direkt coombs: pozitif
saptanmasi Gzerine otoimmun hemolitik anemi 6n tanisi ile hematoloji servisine yatirildi. Fizik muayenesinde gévdede daha yaygin
olmakla beraber tiim viicutta makiler egzematdz lezyonlar ve sol koltuk altinda 2x2 cm boyutunda LAP mevcuttu. Anne baba arasinda
akraba evliligi oldugu ve iki kardesin immun yetmezlik 6n tanisi ile tetkik edilirken agir pnédmoni ve kolit nedeniyle tani almadan exitus
oldugu 6grenildi. Laboratuvar incelemesinde I6kosit sayisi 5300/mm3, total lenfosit sayisi 1600/mm3, total nétrofil sayisi 3300/mm3,
immunglobulin duzeyleri normaldi. Viral tetkikleri negatif saptandi. Periferik kanda CD8+ T lenfositleri ¢ok diisiik (CD3+CD8+:%0.7),
CD4+ T lenfositleri yliksek (CD3+CD4+:%56); CD3, CD19, HLA-DR, HLA-ABC ve CD16/56 ekspresyonlari normal saptandi. Hasta kombine
immun yetmezlik 6n tanisi ile takip ve tedaviye alindi, hasta, anne-baba ve saglikl kiz kardesten genetik analiz génderildi. Yatisi
sirasinda (10 aylikken) sarilik, ates, 6dem gelisen hastanin laboratuvarinda lenfopeni, nétropeni ve ferritin>1500 saptanmasi lizerine
hemofagositik sendrom disunilerek tedaviye siklosporin eklendi. Takibinde batin distansiyonu, generalize 6demi, bacaklarda ve
kollarda soyulmalari ve solunum sikintisi gelisen hasta ex oldu. CD8+ T lenfosit diisikligu ile seyreden, ‘ZAP 70 eksikligi’ on tanisi ile
gonderilen genetik analizde ZAP 70 geninde (NM_001079) 12. exonda, literatlirde heniiz olmayan iki heterozigot mutasyon saptandi.
Anne baba ve kiz kardeste heterozigot mutasyon olmasi lizerine aileye genetik danismanlik dnerildi.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, ZAP 70
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[Abstract:0163][PS-062]
Anajen sag¢ kaybi ile giden Noonan sendrom-benzeri hastaligi olan bir olguda ICF2 eksikligi

Baran Erman1, Ozlem Akgiin Dogan2, Pelin Ozlem Simsek Kiper2, Rahsan G6¢men4, Deniz Cagdas Ayvaz3, Kaan Boztugs,
Giilen Eda Utine2, ilhan Tezcan3, Koray Boduroglu2

1Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Translasyonel Tip Arastirma Merkezi, istanbul

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

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

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Béliimii, Ankara

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

Giris: Anajen sa¢ kaybi ile giden Noonan sendrom-benzeri hastalik (NS/LAH) RASopatiler olarak adlandirilan ve RAS/MAPK yolaginda
gorevyapan molekiillerietkileyen mutasyonlarinsebep oldugu hastalikgrubuiginde yeralmaktadir. Hastalik ok nadir goriilmekle birlikte
hipertelorizm, pitozis, kognitif bozukluk, boy kisaligi, makrosefali, kardiyak defektler ve ektodermal anomaliler ile karakterizedir. ICF2
eksikligi ise immn yetmezlik-sentromerik instabilite-yliz gériniminde anomali (ICF) sendromu olarak adlandirilan hastalik grubunda
yer almaktatir. ZBTB24 geninde yer alan mutasyonlar hastaliga yol agmaktadir. Hastalik otozomal resesif gegisli olup, imminoglobulin
diistkligi ve buna bagli olarak gorilen tekrar eden enfeksiyonlar ve fasiyal dismorfizm ile karakterizedir. Literatlirde, anajen sag kaybi
ile giden Noonan sendrom-benzeri hastalikla birlikte ICF eksikligi olan bir hasta bugline kadar tanimlanmamustir.

Olgu ve Yéntem: Birinci derece akraba anne, babadan olan hasta 3 yasinda ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Genetik Bdliimiine
basvurmustur. Fiziksel muayenesinde gelisme geriligi, yliz griiniimiinde anomali saptanan hastanin laboratuvar bulgularinda serum
immunoglobulin duzeylerinde, CD4+ ve CD19+ hiicre sayilarinda dusuklik saptanmistir. Hastanin ekokardiyografisinde mitral
yetmezlik, beyin manyetik rezonans gériintilemede ise ventrikiler dilatasyon ve ektopik nérohipofiz bulgulari ortaya ¢ikmigstir.
Calismada tim ekzom dizileme temelli imminyetmezlik ve RASopatilere yonelik iki farkli zenginlestirme kiti kullaniimistir. Toplam
yaklasik 400 gen hedeflenmis ve dizileme yapilmistir. Elde edilen sonuglar analiz edildiginde SHOC2 geninde heterozigot, ZBTB24
geninde ise homozigot missense mutasyonlar saptanmistir (R49Q).

Sonug: Olgumuz NS/LAH sendromu ile ICF2 eksikliginin bir arada bulundugu literatiirde tanimlanan ilk vakadir. RASopatilerde 6zellikle
agir ve farkl semptomlari olan hastalarda imminolojik degerlendirilmenin de yapilmasi hekimler tarafindan distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ICF, RASopati, immiin yetmezlik

@ NS/LAH sendromu, ICF2 eksikligi ve hastanin klinik bulgulari @

NS/LAH sendromu | ICF2 eksikligi | indeks olgu

Fasiyal dismorfizm

Makrosefali + - +
Hipertelorizm + + +
Epikantus + + -
Makroglossi - + -
Hipertrofik diseti + - +
Retrognati - + +
Gelisme geriligi + + +
Eklem laksitesi + - +

Ektodermal anomaliler

Esnek cilt + - +
Egzama + - +
ihtiyozis + - +
intestinal malrotasyon - - +
Ektopik hipofiz - - +
immiin yetmezlik - + +
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[Abstract:0167][PS-063]
Nadir Bir Olgu: EBV’ye yatkinlikla seyreden OX40 Defekti

Can Akall, Pinar Giir Cetinkaya2, Cagman Tan2, Begiim Ozbek2, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz2, Feyzi ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, immiinoloji Unitesi, Ankara

GIRiS

OX40, TNFRSF4 reseptor siperailesinden bir proteindir. OX40 defekti otozomal resesif bir primer immiin yetmezliktir. Antijenle
karsilasma sonrasinda saatler igcinde APC ylizeyinde olugan OX40-OX40L eslesmesi T-hiicre stimilasyonunda rol almaktadir. Aktivasyon
sonrasi uzamis hiicre boliinmesinde ve hiicre 6limini engellemede rol oynar. APC’lerdeki OX40 ekspresyonuyla hastalik aktivitesinde
korelasyon goriilmektedir.

OLGU

16 yasinda kiz hasta, ailenin 11. gebeliginden 6. ¢ocuk olarak, 11 yasindan itibaren baglayan tekrarlayan ates, artralji, miyalji, servikal
lenfadenopatiyle basvurdugunda HSV, EBV, Rubella IgM (+); abdomen, boyun, aksiller USG’de multiple reaktif LAP, hepatomegali,
parankimal heterojenite, splenomegali saptandi. Bu donemde Uveit de mevcuttu ve ACE diizeyi 75 bulundu. Mediastinal LAP biyopsisi
sarkoidozla uyumlu bulununca; metotreksat ve prednizolon baglanmis oldugu, 3 yil sonra kesildigi, 16 yasindayken uzamis ates ve
pansitopeniyle basvurdugunda LAP, hepatosplenomegalide artis, KiA’da hemofagositoz saptandigi dgrenildi. Kan EBV PCR diizeyi
19,930 kopyaydi. SSS bulgulari gelisince gekilen kraniyal MRG serebellit, menenijit ile uyumluydu. BOS viral ensefalit panelinde HHV-6
pozitifti, EBV PCR 4208000 kopya/ml gériildi. immiinolojik degerlendirmesinde lenfopeni, CD4 ve T-hiicre alt gruplarinda diisiikliik
olmasi Uzerine ¢alisilan hedeflenmis primer immiin yetmezlik panelinde TNFRSF4(OX40) geni exon 5’te INDEL mutasyon saptandi.
Hastaya HLA tam uyumlu kiz kardesinden KiT planlanmaktadir.

TARTISMA

0OX40 defekti oldukga nadir gorilen, daha dnce eksikligi Turkiye’de 9 yasinda Kaposi sarkom tanili bir vakada saptanmis olan bir primer
immun yetmezliktir. Hastada HHV-8 izole edilmistir, vakamizda HHV-6 meningoensefaliti, es zamanli EBV sekonder HFS gorulmektedir.
Bu hastalik grubunda, OX40-OX40L defektine bagl olarak T-hiicre yanitlarinin azalmis oldugu gorilmektedir. Literatiirde daha 6nce

OX-40 defektiyle EBV iliskisi bildirilmemis olup vakamiz literatlirde bu agidan ilk vaka olma 6zelligi tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: TNFRSF4(0X40), T-hiicre stimiilasyonu, EBV

Sonuglar

Semptomlarin baslangig yasi (yil)

11

Bagvuru yag! (yil)

16

Hastaliklar

Sarkoidoz, Uveit, sekonder HFS

Tam kan sayimi (CBC)

EBV enfeksiyonu

£ali

baslangicinda

Meningt

(2 ay sonra)

Hemoglobin (g/dl)

9.6

7.2

Lékosit (/mm?)

4500 (4400-8100)

1000 (4400-8100)

Trombosit (/mm?3)

89000

37000

Absolii lenfosit sayisi (/mm?)

600 (1400-3300)

0

Absolii nétrofil sayisi (/mm?) 3300 900
Serum immiinoglobiilinler

IgA (mg/dl) 86.6 (139-378)

1gG (mg/dI) 1710 (913-1884)

1gM (mg/dl) 1040 (88-322)

Total IgE (IU/ml) 11.8

Lenfosit subset (%/say1) (/ul)

cD3 15 (56-84)

CD4 15 (31-52)

cD8 3(18-35)

CD16-56 3(3-22)

cD19 31 (6-23)

T hiicre alt gruplari

(%/say1) (/ul)

Naive Th CD4+ (CCR7+/CD45RA+) 1.9 (57.1-84.9)
C.Memory Th CD4+ (CCR7+/CD45RA-) 6.5(11.3-26.7)
Efektér Memory Th CD4+ (CCR7-/CDASRA-) 82.1(3.3-15.2)
TEMRA Th CD4+ (CCR7-/CD45RA+) 9.3(0.4-2.6)
TREC CD4+/CD45RA+/CD31+ 0(7-100)
Naive Tc CD8+ (CCR7+/CDA45RA+) 7(19-29)
C.Memory Tc CD8+ (CCR7+/CD45RA-) 4 (28.4-80.6)
Efektdr Memory Tc CD8+ (CCR7-/CD45RA-) 24 (6.2-29.3)
TEMRA Tc CD8+ (CCR7-/CDA45RA+) 64 (9.1-49.1)

Mutasyon TNFRSF4 1 exon 5 chrl1:1147330
¢.625_626delGTinsTC, c.625delG
EBV DNA kopya ilk gelis (Serum) Meningoensefalit
(BOS)
19,930 kopya/mL 4,208,000 kopya/mL
60
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[Abstract:0168][PS-064]
Agir Lenfopeni: Adenozin Deaminaz (ADA) eksikligi olan iki olgu sunumu

Anar Gurbanov1, Pinar Giir Cetinkaya2, Betiil Karaatmaca2, Deniz Nazire Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Adenozin deaminaz eksikligi agir kombine immiin yetmezlige (AKIY) yol agmakta olup vakalarin %10-15'ni olusturmaktadir. Adenozin
deaminaz hiicrelerde pirin metabolizmasinda yer alan bir enzimdir. Adenozinin inozine pargalanmasini katalizlemektedir. Adenozin
deaminaz eksikligi kromozom 20q13’te meydana gelen delesyon veya notka mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikar. Eksikliginde 6zellikle
lenfoid seri hiicreler igin toksik olan metabolitlerin birikimi sonucunda, hiicreler apoptoza giderek 6lmektedir. Bu nedenle hastalarda
agir lenfopeni (<500/mm3) mevcuttur.

Olgu:

Birinci olgumuz (¢ ayliktan beri agir lenfopeni, tekrarlayan akciger enfeksiyonu, metabolik hastalik 6n tanisiyla ile takip edilmis ve
hipogamaglobulinemisi nedeni ile iVig baslanmis, dokuz aylikken immiin yetmezlik 6n tanisiyla hastanemize sevk edilmisti. ikinci
olgumuz yirmi guinlikken monoliyazis ve I6kopeni gorilmesi nedeniyle immin yetmezlik 6n tanisiyla hastanemize yonlendirilmis.
Hastalarin klinik ve laboratuvar bulgulari Tablo 1'de 6zetlenmistir. Hastalara molekiler genetik analiz ile ADA eksikligi tanisi konularak,
hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN) plani ile donér taramasi baglatildi. ilk olgumuz ARDS gelismesi nedeni ile kaybedildi, ikinci
olgumuza HLA tam uyumlu anneannenin kardesinden, hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN) yapildi ve klinigimizde iVig tedavisi ile
izlenmektedir.

Tartigma:

ADA eksikligi hematopoietik kok hiicre nakli (HKHN), enzim replasman tedavisi (ERT) veya gen tedavisi yapiimadigi takdirde yasamin ilk
yillarinda 8liimle sonuclanan AKiY’dir. Yasamin ilk aylarinda klinik olarak belirtiler ortaya cikmakta, erken tani, etkin tedavi saglayabildigi
icin yasam kurtarici olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: adenozin deaminaz, immun yetmezlik, lenfopeni

ADA eksikligi saptanan 2 hastanin bagvurudaki klinik ve laboratuvar bulgulari

Olgu 1 Olgu 2 @
Cinsiyet Erkek Erkek
Basvuru yasi 9 ay 20 giin

Akrabahk

1.derece kuzen

3.derece kuzen

Viral/Bakteriyel enfeksiyon

Tekrarlayan akciger, sepsis

Sepsis, monoliyazis

Lenfoproliferasyon Yok Yok

Organomegali Yok Yok

Alerji Yok Yok

Otoimmiinite Yok Yok

Malignite Yok Yok

TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl) 11,3 gr/DI 11,8 gr/DI

Lokosit (/mm?) 4,2 x1073/pL (7200-18000) 2 x1073/pL (6700-14000)
Trombosit (/mm?3) 182 x1073/uL 309 x1073/uL

Absolii lenfosit sayisi (/mm?3)

0,1 x1073/pL (3400-7600)

0 x1073/uL (3900-9000)

Absolii nétrofil sayisi (/mm3)

2,9 x1073/puL

0,4 x1073/pL

iMMUNGLOBULINLER

IgA (mg/dl) 46,8 mg/dL (8-80) <6,67 mg/dL (11-14)
1gG (mg/dl) 541 /dL (220-900) 1820 mg/dL (633-1406)
IgM (mg/dl) 65,4 mg/dL (46-304) 7,44 mg/dL (22-87)
Total IgE (1U/ml) 1,35 Ul/mL <1Ul/mL

LENFOSIT ALT GRUPLARI Absolii Lenfosit: 100 Absolii Lenfosit: 0

(% ve absolii sayilar) (/pl)

CD3

0,4 % (49-76) /0,4 (1900-5900)

0 % (53-84) / 0 (2500-5600)

CD4 0,1% (31-56) /0,1 (1400-4300) | 0 % (35-64) / 0 (1800-4000)
cD8 2% (12-24) / 2 (500-1700) 0% (12-28) / 0 (590-1600)
CD16-56 20 % (3-15) / 20 (160-950) 0% (4-18) / 0 (170-830)
cD19 0,7 % (14-37) / 0,7 (610-2600) 0 % (6-32) /0 (430-3000)

ADA enzim diizeyi

0 mmol/h/mg (16.4-36.4)

0 mmol/h/mg (16.4-36.4)
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[Abstract:0181][PS-065]
Diisiik doz busulfan iceren hazirlama rejimi PiY hastalarinda ne denli etkili?

Sevgi Kostel Bal, Sule Haskologlu, Candan islamoglu, Figen Dogu, Aydan ikinciogullar:
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN) pek cok primer immiin yetmezlikte(PiY) tek kiratif tedavi secenegidir. Hedef en az
toksik hazirlama rejimleri uygulayarak basarili immiin yapilanma, uzun ve nakil kaynakli morbiditeden uzak sagkalim saglamaktir.
Hedeflenmis busulfan diizeyiyle diisiik yogunluklu hazirlama rejimleri, kontrolstiz inflamasyon sonucunda organ hasari gelismis kronik
graniilomatoz hastalik tanisiyla nakil yapilan hastalarda yiiksek sagkalim oranlari ve engraftman basarisiyla tercih edilen bir yontem
olmustur. Burada, kronik grantlomat6z hastaligin yani sira, benzer sekilde yogun inflamasyon/organ hasari ile seyreden ve dusik doz
busulfan iceren hazirlama rejimi ile nakil yapilan 12 gesitli PiY hastasindan elde edilen sonuglar sunulmaktadir.

Yéntem: Kronik inflamasyona bagli organ hasarlari nedeniyle nakil iligkili morbidite gelistirme riski ylksek cesitli PIY tanili 12 hastanin
nakil déonemi ve sonrasi verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Bulgular: 12 hastaya 17 nakil yapildi. Ortanca izlem suresi 24
ay, toplam sagkalim %100’dir. Hicbir hastada transplant ile iligkili morbidite gelismedi. Nakil sonrasinda 9/12 hastada engaftman
gerceklesti; 3 hastada sekonder, 2 hastada primer graft kaybi meydana geldi. AUC 6lgim( yapilmamis hastalarda busulfan 7.5 mg/
kg dozunda kullanildi. 5 hastada AUC 6lgtimi yapildi, 4’tnde kiimilatif doz 45-60 mg/L.hr araliginda kaydedildi. Sonug: Hedeflenmis
busulfan duzeyiyle distk yogunluklu hazirlama rejimleri HKHT’ de dustik toksisitesi nedeniyle kronik enflamasyonlu/organ hasarli
olgularda guivenli bir yaklagim gibi gérinmektedir; ancak basarili engraftman igin busulfan (AUC) monitorizasyonunun mutlaka ve
titizlikle yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: diisiik doz busulfan, AUC, primer immiin yetmezlik

[Abstract:0183][PS-066]
Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Periodontal Durumun ve Diseti Olugu Sivisi Sitokin
Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Buket Acarl, Deniz Cagdas 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

Primer immiin yetmezlikler (PiY), immiin sistem hiicre ve fonksiyonlarinin kalitatif veya kantitatif olarak etkilendigi genis bir hastalik
grubu olarak tanimlanabilir. immiin yetmezlige neden olan nétropeni, hiper IgE sendromu, IgA eksikligi gibi hastaliklarda antijenlere
kargl viicut savunmasinin zayiflamasi, siddetli sistemik infeksiyonlarin yani sira oral llserasyonlara ve immiin sistemin baslangi¢ ve
adaptif yanitlariyla karakterize periodontal lezyonlara neden olabilir.

Bu calismanin amaci; konjenital nétropeni, I6kosit adezyon defekti, hiper-IgE sendromu, kronik graniilomatdz hastalik gibi PiY
hastalarinda periodontal durumu degerlendirmek ve diseti olugu sivisinin sitokin profilini belirlemektir.

Yontem

Bu calisma 2-30 yas arasi PiY hastalari ile sistemik olarak saglhkl bireylerle gerceklestirilmistir. Agiz ici muayenede sert ve yumusak
dokular incelenerek herhangi bir lezyon varligi arastirilmistir. Periodontal dokularin degerlendirilmesinde cesitli periodontal
indekslerden yararlaniimistir. Diseti olugu sivisindaki pro- ve anti-inflamatuvar sitokin diizeylerinin belirlenmesi igin alinan érnekler
¢oklu analiz kitiyle degerlendirilmistir.

Bulgular

Arastirmada 26 (19 erkek, 7 kiz cocuk; yas ort:10.6+6.3) PiY tanisi almis ve 22 (17 erkek, 5 kiz cocuk; yas ort:11.2+4.1) sistemik olarak
saghkli birey yer almistir. PIY hastalarinda akraba evliligi ve oral yumusak doku lezyonu gériilme orani kontrol grubuna gére anlamli
olarak daha yuksek bulunmustur (p<0.05). Hasta ve kontrol grubu arasinda mikrobiyal plak diizeyi agisindan anlamli bir farkhhk
bulunmamakla beraber (p=0.09); hasta grubunda gingival inflamasyon ve alveoler kemik kaybi diizeyi daha yiksek bulunmustur
(p<0.05). iki grup arasinda IL-10, IL-13, IL-15 ve IL-17 agisindan anlamli fark bulunmaktadir (p<0.05).

Sonug

PiY hastalarinda lokal ve sistemik immiinoinflamatuvar yanit degisimi, inflamatuvar periodontal hastalik riskini artirmaktadir. PiY
hastalarinda periodontal sagligin korunmasi ve idamesi iin dental ve periodontal muayeneler sik araliklarla yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlik, Dis eti olugu sivisi, Periodontal durum
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[Abstract:0185][PS-067]
Ataksi Telenjiektazi Hastalarinda Hiperimmiinglobiilin M (HIGM) Fenotipinin Prognoz ile iliskisi

Sule Haskologlul, Caner Aytekin2, Sevgi Ball, Candan islamoglul, Figen Dogul, Aydan ikinciogullari1
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara
2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghéi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji, Ankara

AT, DNA tamirinde ve hiicre siklusunda rol alan ATM kinaz enzimini kodlayan ATM genin mutasyonu sonucu gelisen; ilerleyici serebellar
ataksi, okllokiitandz telenjiektazi, himoral ve hiicresel immin yetmezlik, radyasyon hipersensitivitesi ve maligniteye yatkinhk ile
seyreden OR bir hastaliktir. Hipogammaglobiilinemi, en sik immdnolojik bulgu iken hastalarin %10’unda HIGM fenotipi gorilmektedir.
HIGM fenotipi olan olgularda, agir enfeksiyonlar ve malignite nedeniyle prognozun daha kétl oldugu bildirilmektedir. Bizde bu
¢alismada, AT’li hastalarimizin klinik, immuinolojik bulgularini, HIGM fenotipi olan hastalarda enfeksiyon, malignite ve yasam sureleri
arasinda bir fark olup olmadigini degerlendirmeyi amagladik.

2007-2017 yillari arasinda, Ankara Universitesi TF Cocuk immiinoloji-Alerji Klinigi ve Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim
ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immiinoloji Kliniklerinde izlenen 72 hastanin klinik, laboratuar ve takip dzellikleri retrospektif olarak
degerlendirildi.

K/E:41/32, akraba evliligi 53, ailede etkilenen baska birey 23 olguda mevcuttu. Semptom yasi 4 ay-6yas, tani yasi 2 ay-15yas arasindaydi.
Tam olgularda ataksi ve telenjiektazi mevcuttu. Sik enfeksiyon (Ust/alt SYE) 55, bronsiektazi 16, malignite 8, otoimmin hastaliklar
6, granllomatoz cilt yaralari 4 olguda mevcuttu. Lenfopeni 30, Ig izotiplerinden birinde disuklik 62, CD3+ T hiicre lenfopenisi 43,
yetersiz lenfosit aktivasyon yaniti 26, HIGM fenotipi 15, asiri ylksek IgM dlizeyi 4 hastada saptandi. Ex olan 19 hastanin (pnémoni:10,
lenfoma:6, karaciger yetmezligi: 2, bébrek yetmezligi:1) 5’inde HIGM fenotipi vardi. HIGM fenotipli hastalarda ortalama yasam stresi,
malignite, organ yetmezligi ve mortalite oranlari sirasiyla 7 yas, %13, %20 ve %33 iken, diger hastalarda bu oranlar sirasiyla 16,5 yas,
%7, %0, %24 idi. Bu sonuglar; AT hastalarinda HIGM fenotipinin kotl prognoz ile iliskili oldugunu disindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telenjiektazi, Hiperimmiinglobiilin M fenotipi, prognoz

[Abstract:0196][PS-068]
DOCKS Eksikliginde Niikleik Asit Algi Yolaklari Bozukluklari ve Baskilanmis Tip | IFN Uretimi

Basak Kayaoglul, Biisranur Gegkin1, ihsan Cihan Ayanoglul, Atil Bisgin2, Mustafa Yiimaz3, Mayda Giirsell
10rta Dogu Teknik Universitesi Fen-Edebiyat Fakiiltesi, Biyolojik Bilimler Béliimii, Ankara

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana

3¢ukurova Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Adana

STAT3, DOCK8 eksikligi ve STAT1 islev kazanim (GOF) mutasyonuna sahip hastalar kombine immiin vyetersizlik olarak
siniflandirilmaktadirlar. Bu hastalarda, baslica kronik mukokutanéz kandidiazis olmak Uzere belli bir grup israrci enfeksiyonlar
gozlenmektedir. Digerlerinden farkli olarak, DOCK8 eksikliginde viral enfeksiyonlara karsi yatkinlik oldugu bilinmektedir. Viral
enfeksiyonlara karsi koruyucu bagisikligin olusmasinda, viral niikleik asitlerin dogal bagisiklik reseptorleri araciligi ile taninmasi 6nemli
bir rol oynamaktadir. Bu ¢alismada, hastalardan ve saglikli bireylerden izole edilen periferik kan mononiikleer hiicreleri (PBMC), gesitli
dogal bagisiklik reseptor agonistleri ile uyarilmis, etkinlesen sinyal iletim yolaklari ve sitokin yanitlari degerlendirilmistir. STAT3, DOCK8
eksikligi ve STAT1 GOF mutasyonuna sahip hastalar, TLR ligandlarina ve enflamazom etkinlestiricilere karsi saglikli bireylerle benzer
seviyelerde pro-enflamatuvar sitokin tretimi (TNF-a, IL-6 ve IL-1B) gbstermislerdir. Buna karsilik, DOCKS8 eksikligi olan hastalarda
farkli tip nikleik asit esasli ligandlara (D tipi CpG ODN, HSV-DNA, poly I:C ve cGAMP) karsi tip | interferon ve kemokin yaniti (IFN-a
ve IP10) belirgin sekilde azalmisken, STAT1 GOF mutasyonu ve STAT3 eksikligi olan hastalarda normal diizeylerde tip | interferon
Uretimini gdzlemlenmistir. Sonuglar, DOCK8 eksikliginin, viral enfeksiyonlarin dnlenmesi igin esas olan niikleik asit algilama yolaklarini
etkileyebilecegini ortaya koymaktadir. Ancak, bu hastalarin plazmalarindaki IP-10 kemokin miktarlari tayin edildiginde, DOCKS eksikligi
olan hastalarindan birinde, STAT3 eksikligi ve STAT1 GOF mutasyonuna sahip hastalarda saghkl bireylere kiyasla yuksek miktarda
interferon iligkili kemokin olan IP-10 saptanmistir. Bu durum, STAT1 GOF ve STAT3 mutasyonlari icin hiper STAT1 fosforlanmasi ile
aciklanabilir. Buna karsilik, DOCK8 eksikliginde, bu durum uretilen kemokinin reseptére baglanmasiyla indiiklenmesi beklenen sinyal
yolaklarinda veya olumsuz geribildirim mekanizmalarinda bulunabilecek olasi bozukluklar ile agiklanabilir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS, Niikleik Asit Algi Yolaklari, Tip | IFN
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[Abstract:0197][PS-069]
Otoimmun hemolitik anemi ile prezente olan RAG1 mutasyonlu olgu

Hasan Kapakli1, Hiiseyin Tokg6z2, Nail Topbasl, Sevgi Keles1, Siikrii Nail Giiner1, Luigi D. Notarangelo3, ismail Reisli1,
Umran Caliskan2

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

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Ana Bilim Dali, Konya

3Amerika Ulusal Saghk Orgiitii, immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Washington, DC, USA

GIRIS: RAG 1 (Rekombinaz aktive edici gen 1); RAG kompleksinin bir komponenti olup immunglobulin ve T hiicre reseptér gelisim
surecinde V(D)J gen rekombinasyonu énemli roll olan bir gendir. Bu gende olusan homozigot mutasyonlar T-B- agir kombine immiin
yetmezlik (AKIY) tablosuna yol acarken hipomorfik mutasyonlar farkli immiinolojik fenotiplere (Ommen sendromu, AKIY, leaky AKIY)
yol agabilir. Bu hastalar genellikle hayati tehdit edebilen tekrarlayici bakteriyel, viral veya firsatci patojen ajanlarla enfeksiyonlarla
basvururlar. Burada 20 ayliktan itibaren semptomlari baslayan 5 yasinda tani olan RAG1 mutasyonlu bir olgu sunulmustur.

Olgu: Bes yasinda erkek hasta ilk olarak iki buguk yasinda ates, plevral ve perikardiyal eflizyon, persistan lenfopeni ve trombositopeni
nedeniile hematoloji klinigince takibe alinmisti. Hikayesinden hastanin 20 aylik iken sepsis ve piyodermi, 24 aylik iken akut bronsiolit ve
26 aylik iken akut gastroenterit nedeni ile hastaneye yatirildigi 6grenildi. Takibinde hemolitik anemi gelismesi tizerine Evans sendromu
tanisi aldi ve perikarditinin tekrarlamasi Gzerine immiin yetmezlik agisindan klinigimize danisildi. Hastanin tam kan sayiminda lenfopeni
(1000/mm3) ve trombositopenisi mevcuttu. immiinglobulin degerleri normal olan hastanin periferik lenfosit alt grup analizinde
mutlak CD3+ (350/mm3), CD3+CD4+ (240/mm3), CD3+CD8+ (50/mm3), CD19+(80/mm3) sayisinin ve RTE (%4.6) oraninin dusuk
oldugu gozlendi. PHA ile CD25 aktivasyonunda T hiicrelerinde aktivasyon olmadigi saptandi ve hastaya kombine immiin yetmezlik
tanisi konuldu. Yapilan genetik analiz sonucunda RAG1 geninde Bilesik Heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: RAG 1 eksikligi tekrarlayan agir enfeksiyonlarla karekterize bir agir kombine immun yetmezliktir. Bu gende olusan bazi
mutasyonlar daha hafif seyirli klinik tablolara yol agmakta ve hastalar farkh klinik bulgularla beklenenden daha ileri yaslarda bize
basvurabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: RAG1, Cocuk, OHA, Kombine immun Yetmezlik

[Abstract:0198][PS-070]
Ataksi telenjiektazi hastalarinin ebeveynlerinde enfeksiyonlar ve lenfosit alt grup bozukluklari

ismail Ogiiliirl, Safa Baris1, Ahmet Gzen1, Emel Uyarl, Ay¢a Kiykim1, Dilek Baser1, Gézde Yesil2, Hacer Aktiirk3, Ayper Somer3,
Elif Karakog Aydiner1

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dall, istanbul

2Bezmialem Vakif Universitesi, Genetik Béliimii, istanbul

3istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Enfeksiyon Bilim Dali, istanbul

Amag: Ataksi Telenjiektazi (AT), ATM genindeki homozigot mutasyon sonucu olusur ve kombine immiin yetmezlik ile iliskilidir.
Heterozigot AT tasiyicilari, malignite, diyabet ve kardiyovaskiler hastaliklari olusumu igin risk tasimaktadir. Gozlemlerimiz, tastyici
bireylerde ayrica enfeksiyon sikliginda artis oldugunu gostermektedir. Bu galismadaki amacimiz, AT hastalarinin ebeveynlerinde artmis
enfeksiyon riskinin immunolojik nedenlerinin akan hiicre dlger ile arastiriimasidir.

Yontem: 25 AT hastasi (19K/9E) ve 37 ebeveynin (19K/18E) klinik bulgulari kaydedildi. Daha sonra yas uyumlu 35 kontrol ile hasta
ve ebeveynlerin T ve B hiicre alt gruplari akan hiicre olgerde degerlendirildi. Klinik bulgularin 6zelliklerine gore lenfosit alt tiplerinin
bulgulari karsilastiridi.

Bulgular: Calismamizda AT hastalarinda artmis enfeksiyon bulgularinin yaninda, heterozigot tasiyicilarin %51’inde (n=19) enfeksiyon
sikliginin fazla oldugu gorilda. Bu enfeksiyonlar sirasiyla, kronik otit (n=2), pnémoni (n=1), deri abseleri (n=2), ishal (n=2), HSV ve HPV
enfeksiyonu (n=6), tirnak mantar enfeksiyonu (n=11) seklindeydi. Saghkh yas uyumlu kontroller ile karsilastirildiginda ebeveynlerin,
CD4+CDA45+ naif T (p=0.006) ve timusta lenfosit Uretiminin gostergesi olan RTE (p=0.03) hicrelerinde anlamli dislklik belirlendi.
Ebeveynler de kendi igerisinde enfeksiyon sikhgi agisindan karsilastirildiginda, ciddi tekrarlayan enfeksiyonlara sahip hastalarin
%84.5’'inde (n=17) naif T ve RTE dislk saptandi (p<0.001).

Sonug: Galismamizda elde ettigimiz bulgular 6zellikle naif T ve RTE hiicreleri dusiuk ebeveynlerde enfeksiyona yatkinligin normal

bireylere gore daha yliksek oldugunu géstermektedir. T lenfositlerde gdzlenen hiicresel disiklikler, DNA tamir mekanizmasinin bozuk
oldugunu dislindiirmektedir. Calismalarimiz hipotezimizi dogrulamak icin bu yénde devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, ebeveyn, immiinolojik bozukluklar, lenfosit alt tiplemesi
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[Abstract:0202][PS-071]
Naif ve indiiklenmis Mezenkimal Kok Hiicrelerin Fokal Segmental Glomeruloskleroz Uzerine Etkisinin
Sprague-Dawley Modeli Uzerinde incelenmesi

Ozge Burcu Sahan1, Emine Korkmaz2, ilyas Onbasilar3, Kadri Safak Giicer4, Figen Kaymaz5, Fatih Ozaltin6, Aysen Giinel Gzcan1
1Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii, K6k Hiicre Bilimleri Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Nefrogenetik Laboratuvari, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Transgenik Hayvan Teknolojileri Uygulama ve Arastirma Merkezi, Ankara

4Hacettepe Universitesi Hastanesi, Pediatrik ve Perinatal Patoloji Unitesi, Ankara

5Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Histoloji ve Embriyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

6Hacettepe Universitesi Hastanesi, Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, Ankara

Podosit hasari ile seyreden fokal segmental glomeruloskleroz (FSGS)’ un tedavisinde mevcut tedavi yontemleri yetersiz kalmaktadir.
Immunmodaulasyon o6zellikleri ile doku rejenerasyonu saglayabilen Mezenkimal Kok Hiicreler (MKH) FSGS’de umut vaad edici olabilir.
Yayinlanan son galismalar herhangi bir doku hasarinin rejenerasyonunda, gesitli faktorlerle kiltir ortaminda indiiklenmis MKH’lerin
(iMKH) standart ortamlarda ¢ogaltiimis naif MKH’lere oranla daha etkili oldugunu goéstermektedir.

In vivo Puromisin Aminontikleozid (PAN) modelinde podosit hasarinin rejenerasyonunda immunmodilasyon kapasitesi arttiriimig
iMKH’lerin naif MKH’lara gore etki farkini arastirmayi amacladik.

Bupilotgalismamizda FSGSmodeliolusturmakicinerkekSprague-Dawley(SD)sicanlaraintraperitonealtekdoz Puromisin Aminoniikleozid
(PAN) (150mg/kg) enjeksiyonu yapildi. FSGS'nin olustugu biyokimyasal (protein/kreatinin (P/K) orani), immunhistokimyasal (SYNPO
antikoru ile) ve elektron mikroskopisinde podosit efasmani olup olmamasina gore degerlendirildi. PAN uygulama sonrasi 3. (erken
dénem) ve 5. (ge¢ dénem) giinlerde 2x105 naif MKH veya indiiklenmis MKH (IGF-1 ve HGF ile) intravendz olarak siganlara enjekte
edildi. MKH veya iMKH tedavisinden sonra 3., 9. ve 20. giinlerde P/K oranina bakilmak tzere 24 saatlik idrarlari toplandi ve 20. glinde
hayvanlar sakrifiye edildi.

idrardaki P/K oranlari degerlendirildiginde; akut hasarin 3. giiniinde tedavi uygulamasinda, iMKH'ler ile proteiniirinin 9. giinde
tamamen kayboldugu (P/K:1,22 mg/mg) saptandi. Naif MKH ile ise proteinuri diizeylerinin ylksek devam ettigi (P/K:68,13 mg/mg) ve
ancak, 20. giinde proteiniride azalma oldugu goérilda (P/K:8,02 mg/mg). Hasar sonrasi 5. glinde tedavi uygulanan sicanlarda ise hem
naif hem indiklenmis hiicreler ile proteiniirinin 9.glinde tamamen kayboldugu saptandi.

Sonug olarak akut hasar sonrasi erken dénemde sadece indiklenmis MKH uygulamasi hasari diizeltebilirken hasarin ge¢ déneminde
naif MKH uygulamasi indiikinmis MKH’ler kadar etkili olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: indiiklenmis Mezenkimal Kék Hiicre, Fokal Segmental Glomeruloskleroz, Puromisin Aminoniikleozid, Proteiniiri

[Abstract:0219][PS-072]
Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Kemik iligi Nakli Sonrasinda Bacillus Calmette Guerin
(BCG) Asisi Morbiditesi

Selin Seving1, Sule Haskologlu2, Sevgi Késtel Bal2, Candan islamoglu2, Figen Dogu2, Aydan ikinciogullari2
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris: BCG agis! tiiberkiiloz profilaksisi icin (ilkemizde 2. ayda rutin olarak uygulanan canli bir asidir. Bazi PiY hastaliklarinda BCG asisi
lokal veya yaygin enfeksiyon tablosuna yol agmakta, morbidite ve mortalite zerinde etkili olmaktadir. Bu calismada, KiT sonrasi
BCGitis gelisen 27 hastamizin izlem ve tedavi sonuglari degerlendirildi.

Yéntem: 2004-2017 yillari arasinda PiY nedeniyle KiT yapilan ve BCGitis gelisen 27 hastanin; BCG asi komplikasyonlari, fizik muayene
bulgulari, anti tiberkiloz tedavileri ve slreleri, yan etkileri ve yanitlari retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin ortanca basvuru yasi 7 ay (2-14 ay), nakil zamaninda ortanca yas 11 ay (3-64ay), nakil sonrasi ortanca izlem siiresi
41 aydir. Hastalarin 18’ine agir kombine immiin yetmezlik, 9°una kombine immiin yetmezlik tanisiyla KiT yapildi. 15 hastaya tam
uyumlu, 12 hastaya yari uyumlu vericiden nakil yapildi. 16 (%60) hastaya hazirlama rejimi verildi. Hastalarin %18’ine (n:5) KiT &ncesi
tuberkuiloz profilaksisi uygulandi. BCGitis ortalama +38 glinde (2-240 giin) saptandi. 18 hastada lokal, 9 hastada yaygin tutulum izlendi.
Ortalama antitiberkiloz tedavi slresi 9,5 ay (1-30 ay), ortalama tam remisyon siresi 9,9 aydir (15 glin-30 ay). 3 hastada rekirrens
izlendi. 9 hastaya cerrahi tedavi uygulandi. 17 hastada tedaviye ikincil yan etki géruldd, en sik yan etki transaminaz yiksekligi (n:14),
ikinci sirada (n:6) hematolojik yan etkilerdi.

Sonug: KiT sonrasi ddnemde immiin rekonstitiisyonun bulgusu da olan BCGitis, hastalarimizda 6nemli bir morbidite nedeni olmakla
beraber organ yetmezligi ve mortaliteye neden olmadigi goriildi. Medikal tedavi yaninda gerekli olgularda cerrahi de uygulanarak,
tiim hastalar basariyla tedavi edildi. PiY’lerin BCG asisi yapilmadan énce tarama programlari ile tani almasi bu dnemli morbiditeyi
Onleyecektir.

Anahtar Kelimeler: BCGitis, kemik iligi nakli, primer immiin yetmezlik
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[Abstract:0220][PS-073]
Nadir Bir immiin Yetmezlik: Piirin Niikleozid Fosforilaz Eksikligi

Siikrii Cekic1, Yasin Karalil, Fevzi Aydogdu2, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin1
1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Bursa
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Bursa

GIRIS:

Pirin Nikleozid Fosforilaz (PNP) eksikligi otozomal resesif (OR) gegisli, enfeksiyon ve otoimm{n hastaliklara yatkinlkla seyreden nadir
bir immun yetmezliktir. Azalmig PNP aktivitesi sonucu biriken metabolitlere bagh gelisen toksisite nedeniyle ile T- B+ NK+ kombine
immun yetmezlik tablosu gelisir.

Olgu:

On Ug aylik kiz sugicegi asisi yapildiktan 3 hafta sonra sol uylukta asi yapilan bdlgenin etrafinda ici sivi dolu lezyonlarin olugmasi
yakinmasiyla basvurdu. Ozge¢misinde hipotoni ve iirik asit diisiikligii nedeniyle tetkik edilmis. Anne baba kuzen evliligi var. Fizik
muayenede; sol uylukta en genis olmak uzere bas, gévde ve ekstremitelerde yaygin degisik evrelerde vezikiiler lezyonlari vardi. Nérolojik
muayenede hipotonisitesi vardi ve desteksiz oturamiyordu. Laboratuvarinda drik asit diistikligi (<1 mg/dl), lenfopeni (0.345 K/uL),
lenfosit alt gruplarinda T lenfopeni (CD 3: %4,7(%65-85), CD 4: %3,7 (%29-59), CD 8: %0,5 (%19-48),CD4/CD8:7,4, HLA-DR: %45,6, CD
19: %16,7 (%7-23),HLA DR +CD 19 +: %16,1,CD3 +CD16+ CD56 +: 0,1,CD3- CD16+ CD56 +:%61,6 )saptandi. immiinglobulinleri yasina
gore normaldi. PNP enzim aktivitesi diisiik saptandi. Hastaya mevcut klinik ve laboratuvar bulgularina dayanarak PNP eksikligi tanisi
konuldu. intravendz immiinglobulin (600 mg/kg, 3 hafta arayla), asiklovir, flukanozol, sefotaksim ve vankomisin tedavileri baslandi.
Tedavi sonrasi HLA uyumu tam olan erkek kardesinden kemik iligi transplantasyonu (KiT) yapildi.

TARTISMA:
PNP eksikligi nadir bir kombine immiin yetmezliktir. Literatiirde son yapilan calismaya gére toplam 67 hasta bildirilmistir. Ozellikle Grik
asit distkligu onemli uyarici faktérdir. Hipolrisemisi olan hastalarda PNP eksikligi distnulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Piirin Niikleozid Fosforilaz, Kombine immiin Yetmezlik, Hipoiirisemi

[Abstract:0224][PS-074]
Yenidogan doneminde tani alan Omenn Sendromu olgusu

Siikrii Cekic1, Yasin Karal1, Hilal 6zkan2, Fatma Nilgiin Kéksal2, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin1
1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Bursa
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Bursa.

GIRIS: Omenn sendromu; eritrodermi, deskuamasyon, alopesi, kronik ishal, gelisme geriligi, eozinofili, Ig E yiiksekligi, lenfadenopati ve
hepatosplenomegali ile karakterize otozomal resesif gegisli bir agir kombine immiin yetmezliktir. Bildirilen vakalarin gogunda RAG1 ve
RAG2 genlerinde hipomorfik mutasyonlar saptanmistir.

Olgu: Alti glinlik kiz hasta, dogumundan itibaren fark edilen; yaygin eritrodermi, kas ve kirpiklerin yoklugu ve yiiksek eozinofil sayisi
(eozinofil: %23) nedeniyle tarafimiza yénlendirildi. Ozge¢mis ve soy gecmisinde dzellik yoktu. Bir buguk yasinda saglikli erkek kardesi
vardi. Fizik muayenede yaygin eritrodermi, deskuamasyon ve alopesi saptandi. Tam kan sayiminda; l6kositoz ( 24900/mm3), nétropeni
(1090/mm3), eozinofili (10800 /mm3-%43,6) saptandi. Diger tetkiklerinde; IgG: 422 mg/dI, 1gA<6,25 mg/dl, IgM<15 mg/dl, total Ig
E:35,3 u/ml, CD 3:%66,7, CD4:%31,5, CD8:%31,4, CD4/CD8:1, HLA-DR:%59, CD19:%1,6, CD3-CD16+CD56+:%13,4, CD45RA:%10,3,
CD45R0:%88,8, CD4+CD45RA+:%0,5, CD4+CD45R0+:%73,6. Olguya mevcut klinik ve laboratuvar bulgularina dayanarak Omenn
sendromu tanisi konuldu ve 600mg/kg dozunda IVIG baslandi. Kemik iligi nakli planlandi ancak nakil hazirlik asamasinda gelisen sepsis
nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA VE Sonug: Omenn sendromunun prognozu tedavisiz olgularda ¢ok koéttdir. Erken tani ve hizla kemik iligi nakli yapilmasi
hastalarin yasam siirelerinin uzamasi igin son derece 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Omenn sendromu, eritrodermi, hipereozinofili
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[Abstract:0232][PS-075]
Hiper IgE kliniginde gelen RLTPR eksikligi: Olgu Sunumu

Hasan Kapaklil, Muhammed Furkan Erden1, Esra Hazar Sayarl, Mehmet Ali Karaselek1, Seyma Celikbilek Celik1, Siikrii Nail Giiner1,
Talal A. Chatila2, Sevgi Keles1, ismail Reisli1

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

2Harvard Universitesi Boston Cocuk Hastanesi, immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Boston, MA, USA

Giris: Proline-rich domain-containing protein (RLTPR) geni T-hiicrelerinde organ spesifik immuniteden sorumlu myosin 1 linker 2 ve
capping protein regulatoriinii kodlamaktadir. Bu protein CD4+T hicrelerindeki CD28 sinyal uyarilma yolaginda rol almaktadir. Bu
gende olusan mutasyonlar otozomal resesif olarak kalitilan ve CD4+T hiicrelerinde dusukliikle karakterize immun yetmezlik tablosuna
yol agmaktadir. Klinik olarak bu hastalar normal bir ciltle dogarken, ilerleyen yillarda eritrodermi, egzema, seberoik dermatit, soguk
urtiker, hiperpigmente lezyonlar, tekrarlayan bakteriyel akciger enfeksiyonlari gibi farkli kinik bulgularla bagvurabilmektedir.

Olgu: Sekiz yasinda erkek hasta, klinig§imize 6 yasinda iken, 12 ayhktan itibaren viicutta kasinti, kizariklik, dékintl, bas bolgesinde
tekrarlayan yaralar ve tekrarlayan bronsit sikayetiile bagvurdu. Anne ve babasi ayni kdyden olan hastanin kendi kardesinin ve annesinin
iki kardesinin, 1.5 yaslarinda oldugu 6grenildi. Antihistamik tedavilere kismi yanit alinan hastanin degerlendirmesinde viicutta yaygin
polimorfik dékintiiler, cilt kurulugu, eozinofili (1100/mm3) ve IgE yiiksekligi (4320 IU/ml) vardi. inhalasyon ve besin spesifik IgE’ler
negatif, tekrarlayan bronsitler nedeniyle g¢ekilen Toraks BT’si normal bulundu. Hiper IgE sendromu agisindan bakilan HIES skoru
disliktl. Genetik analizinde RLTPR geninde homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Agir egzema, IgE yuksekligi ile basvuran olgularda Hiper IgE sendromu haricinde tlkemiz gibi akraba evliliginin sik oldugu
tUlkelerde RLTPR eksikligide akilda bulundurulmaldir.

Anahtar Kelimeler: RLTPR, IgE, ¢cocuk, immun yetmezlik

[Abstract:0238][PS-076]
JAK3 ve LAD3 mutasyonlu bir olgu

Hiiseyin Tokgéz1, Umran Caliskan1, Gékhan Géziin2, Hasan Kapakh2, Gzge Metin Akcan3, Siikrii Nail Giiner2, Luigi D. Notarangelo4,
Sevgi Keles2, ismail Reisli2

1Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Ana Bilim Dali,Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi,Cocuk immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Ana Bilim Dali, Konya

4Amerika Ulusal Saghk Enstitusu, immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Washington, DC, USA.

Giris: Lokositlerin enflamasyon bolgesine gogleri damar endoteli ile 16kositler Gzerindeki B2 integrin molekdlleri(CD11veCD18)
arasindaki etkilesim sonucu olusur.Bu molekillerde eksiklikler I6kosit adezyon eksikligi(LAD) olarak bilinen primer immun yetmezlik
tablosuna yol agar.LAD otozomal resesif kalitilan,viicutta tekrarlayan agir cilt enfeksiyonlari ve |6kositoz ile karakterize nadir bir primer
immun yetmezliktir. Tanimlanmig3tip LAD hastaligi vardir.LAD-3 Kindlin-3 proteinini kodlayan FERMT3 genindeki mutasyon sonucu
olusur ve l6kosit ve trombositlerdeki integrinlerde fonksiyonel bozukluk ile karakterizedir.

Janus Kinas3(JAK3) eksikligi ise T-B+NK-immunofenotip ile karekterize agir kombine immun yetmezlik(AKiY) olup AKIY’lerin %7-14’inden
sorumludur.Bu hastalar genellikle ilk 1 yasta blylme geriligi,sik enfeksiyon ve inatgi ishal gibi bulgularla bagvururlar.Burada her iki
genetik mutasyonu taslyan bir olgu sunulmusgtur.

Olgu: Anne baba uzaktan akraba olan 7 aylik erkek hasta halsizlik, solukluk, ciltte yaralar, anemi ve I6kositoz nedeni ile hastanemize
sevk edildi.Genel durumu kot olan hastanin sag kalga lateralinde, sirtta, boyunda etrafinda eritemli halo bulunan ortasi nekrotik,
purilan akintili, kéti kokulu nodiler lezyonlari vardi.Laboratuvar tetkiklerinde Hgb:9,5 gr/dl,WBC:32.000/mm3,ANS:14.800/
mm3,ALS:12.000/mm3,PLT:158.000/mm3 idi. Periferik yaymasinda lenfomonositoz mevcut, atipik hiicre yoktu. Trombositlerin bol ve
daginik oldugu gériildii.Periferik lenfosit alt grup analizi normal olan hastanin Recent Timik Emigrant (%5.6) hiicre oraninin AKIY/KiY
distindirecek diizeyde disiik oldugu gozlendi.Periferik yaymada kiime yapmamis trombositleri, immun yetmezlik klinigi olan ve gobek
bagi 1 aylikken diisen hastada LAD olabilecegi diistintldi.Hastanin immunglobulinleri, CD11a, CD11b, CD11c ve CD18 ekspresyonu ile
DHR testi normal geldi. Yapilan genetik analiz sonucunda hem FERMT3 hem de JAK3 geninde homozigot mutasyon tesbit edildi

Sonug: Litaratlirde daha 6nce JAK3 ve LAD3 birlikteligi tanimlanmamistir. Sik enfeksiyon ile birlikte atipik klinik bulgularla bagvuran
olgularda birden fazla gen defektinin olabilecegi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: LAD3, JAK3, Cocuk, immun yetmezlik
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[Abstract:0239][PS-077]
IgM Yiiksekliginin Eglik Ettigi Artemis Gen Defekti

Hasan Kapakh1, Esra Hazar Sayarl, Fadime Ceyda Eldeniz1, Siikrii Nail Giiner1l, Mehmet Ali Karaselek1, Bodo Grimbacher2,
Sevgi Keles1, ismail Reisli1

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

2Center for Chronic Immunodeficiency, UniversityMedical Center Freiburg, Germany

GIRIS: DCLRE1C (DNA cross-linkrepair 1c) geni V(D)J gen rekombinasyonu ve DNA onariminda rol alan Artemis proteinini kodlar.
Bu gende olusan mutasyonlar sonucunda genellikle agir kombine immiin yetmezlik klinigi goruliirken, 6zellikle ekzon 3 ve 14’deki
mutasyonlarda klinik daha hafif seyredebilir ve tani ge¢ yaslara sarkabilir.Burada HiperlgM sendromu klinik ve laboratuar bulgulariile
basvurup genetik analiz sonucu Artemis gen eksikligi tanisi alan iki olgu sunulmustur.

Olgu I: 12 aylik kiz hasta, 10 aydir devam eden diaper dermatit ve 2 aydir olan hiriltih solunum sikayetleri ile bagvurdu. Oykisiinde
anne baba kuzen oldugu 6grenildi. Laboratuvar incelemesinde mutlak lenfosit:3030/mm?, 1gG dusiik(65 mg/dl), IgA normal(66 mg/
dl), IgM yiiksek (113 mg/dl) saptandi. Periferik lenfosit alt grub analizinde mutlak CD3+(%43), CD3+CD4+(%18), ve CD19+B(%7) hiicre
oranlarinin distk oldugu gozlendi. Lenfosit proliferasyon testinde T hiicrelerinde uyarimla aktivasyon olmadi. Genetik analizinde
Artemis mutasyonu tespit edildi.

Olgu II: 4 yas erkek hasta, 3 yildir devam eden sik hastalanma sikayetleri ile basvurdu. Oykiisiinde anne baba kuzen, kardesinde
ALL oldugu 6grenildi. Laboratuvar incelemesinde 1gG diisiik(210 mg/dl), I1gA dustuk(6 mg/dl), IgM ylksek (311 mg/dl) saptand.
Lenfosit:1000/mm?3 olan hastanin periferik lenfosit alt grub analizinde mutlak CD3+(%49), CD3+CD4+(%17), ve CD19+B(%9) hiicre
oranlarinin disiik oldugu goérildi.Lenfosit proliferasyon testinde T hiicrelerinde uyarimla aktivasyon olmadi. Cd40 ligand eksikligi
acisindan bakilan genetik analiz normal saptandi. Genetik analizinde Artemis mutasyonu tespit edildi.

Sonuc: Kombine immiin yetmezlik klinigi ile seyreden ve IgM yiiksekligi belirlenen hastalarin ayirici tansinda Artemis gen defekti de
distntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Artemis Gen defekti, Ig M Yiiksekligi, Kombine immun Yetmezlik

[Abstract:0178][PS-078]
Dental Folikiil Mezenkimal Kok Hiicreleri Atopik Dermatit Hastalarindan izole Edilen Periferal T Lenfositlerde
Aktivasyona Bagh Apoptozu Baskilar

Noushin Zibandeh1, Deniz Geng1, Ziileyha Ozgen2, Yazgiil Duranl, Safa Baris1, Kamil Géker3, Tiilin Ergiin2, Tung¢ Akkog1
1Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dall, istanbul

2Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Dermatoloji Anabilim Dali, istanbul

3Marmara Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi, A§iz ve Cene Cerrahi Anabilim Dali, istanbul

Amag: Bu galismada, Dental Folikil Mezenkimal Kok Hiicrelerin (DF-MKH) Th2 baskin Atopik Dermatit hastalarinin periferal kanindan
izole edilen lenfositleri Gzerindeki imminomodailatér etkisinin in vitro ortamda arastirilmasi ve Th1/Th17 baskin Psoriasis hastalari ve
saglikli bireylerle karsilagtirilmasi amaglanmistir.

Yéntem: Marmara Universitesi Dermatoloji, Cocuk Allerji ve immiinoloji Poliklinigi takipli AD tanisi almis hastalar (n=9), Psoriasis
hastalari (n=6) ve saglikh bireyler (n=6) calismaya dahil edilmistir. Laboratuara gelen 20 ml ven6z kandan Periferal Kan Monontikleer
Hicre (PKMH) izolasyonu yapildi. PKMH’ler uyaransiz ve uyaranli ortamda DF-MKH varliginda ve yoklugunda 72 saat kiltir edildi.
Stire sonunda CD4+/CD8+T lenfosit proliferasyonu, hiicre apoptoz belirtecleri, T regiilator hiicre oranlari, Naive/Memory T hiicre
oranlari ve kiltur stpernatantindan sitokin diizeyleri flow sitometri cihazinda, GATA3/Thet1/FoxP3 protein ekspresyonlari Western
Blot yontemiyle analiz edildi.

Bulgular: AD ve psoriasis hastalarinda CD4+ ve CD8+T lenfositlerin DF-MKH varliginda hiicre proliferasyonu, Fas(CD95), FasL(CD178)
ve TNFRII ylzdesi anlaml derecede baskilandi (p<0,05). Her iki hasta grubunda memory T hiicre orani DF-MKH varliginda anlamli
olarak azalirken, Naive T hiicreleri anlamli olarak artti (p<0,05). DF-MKH varliginda CD4+CD25+Foxp3+ orani AD ve Psoriasis grubunda
artti (p<0,05). IL-17A, IL-6 ve TNF-a dlzeyleri her iki hasta grubunda anlamli olarak baskilandi (p<0,05). IFN-y AD hastalarinda DF-MKH
varliginda anlamhi olarak artarken, Psoriasis hastalarinda anlamli olarak diistii (p<0,05). IL-10 her iki grupta anlamli olarak artti (p<0,05).
T-bet ekspresyonu DF-MKH varliginda AD hastalarinda artarken, Psoriasis hastalarinda distiga gorildi (p<0,05).

Sonug: DF-MKH’lerin Th2 baskin AD ve Th1/Th17 baskin psoriasis hastaliklarinda aberan immuin yaniti dizelttigi saptandi. Sonuglarimiz

DF-MKH’lerin inflammatuar deri hastaliklarinda immiinomodiilator etkisi oldugunu ve tedavi yaklasimlarinda kullaniimasinin uygun
olabilecegini dislindlirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Apoptozis, Atopik Dermatit, immiinmodiilasyon, Mezenkimal Stem Cell, Psoriasis
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[Abstract:0216][PS-079]
HLA-B27 Antijen Pozitifligi Olan Hastalarda Lenfosit Alt Gruplari

Zehra Sucu, Seyhan Kutlug, Alisan Yildiran
19 mayis iiniversitesi tip fakiiltesi cocuk hastanesi

1. GIRIS

HLA-B27, MHC gen ailesinin bir pargasi olarak, 6. kromozomun B lokusunda kodlanan ve T hicreler tarafindan kisinin kendisine ait
hicrelerle yabanci hiicrelerin ayriminda kullanilan, bir dizi antijenik protein sinifinin genel adidir. Glincel tibbi bilgiler bu antijen
pozitifliginin bir dizi otoimmin ve otoinflamatuvar hastaliklarla yakin iliskili oldugunu géstermistir.

2. BULGULAR
Calismamizda poliklinigimize bagsvurmus ve HLA-B27 pozitifligi saptanmis 19 vakanin verileri incelendi. Vakalarin yas dagihmi 1 yil 3 ay
ile 18 yil 4 ay arasinda degismekteydi. Vakalar igin en sik bagvuru sikayeti 52.6% ile sik enfeksiyon gegirme olarak belirlendi.

3. TARTISMA

Birtakim galismalar HLA-B27 pozitif hastaliklar grubundan jiivenil AS hastalarinda CD4+ hiicre miktarlarinin artti§ini ortaya koymustur.
(1, 2) Bunun yaninda JIA hastalarinda CD8+ T hiicrelerde olan artis ve CD45RA+ T hiicrelerde olan azalistan bahseden veriler mevcuttur.
(3) Ayrica IBH hastalarinda CD19+ CD27+ B IgD- hiicre miktarinin azaldig1 da bir calismada (4) gdsterilmistir. Bizim ¢alismamizda ise
CD4+ hiicre igin 7.7% oranda yiikseklik mevcuttu. CD8+ T hiicre igin oran 15.4% seviyesindeydi. Tipki referans verdigimiz ¢alismada
oldugu gibi bizim vaka grubumuzda da CD45RA+ T hiicre oranlarinda distiklik olan grup mevcutken (46.2%), artis gozlenen bir vaka
yoktu. Yine verilerimizde CD19+ CD27+ B IgD- Swicthed grupta olan 38.5% seviyesinde olan dusukliik, mevcut calismalari destekler
nitelikteydi. Her ne kadar 6rneklem yetersizliginden dolayi bu sayilarin anlamli olup olmadigi belirlenememis olsa da, verilerin referans
¢alismalari tamamen dogruluyor olmasi dikkat gekicidir. CD3+ T, CD19+ B, CD20+ B, CD45RO+ T hiicrelerde gorilen disik ylizdeler ve
HLA-DR+ T ve CD19+ CD27+ B hiicreleri igin yapilan dlglimler ise literatiir igin yeni verilerdir.

Anahtar Kelimeler: HLA-B27, lenfosit, subset

Tablo - Lenfosit Alt Tipler igin Ozellikler

Alt Tip Disuk Normal Yiksek

CD3+T (n=13) 2 (15,4%) 11 (84,6%) 0

CD4+T (n=13) 0 12 (92,3%) 1(7,7%)

CD8+T (n=13) 0 11 (84,6%) 2 (15,4%)
CD19+B (n=13) 1(7,7%) 12 (92,3%) 0
CD20+B (n=13) 2(22,2%) 7 (77,8%) 0
CD45RA+T (n=13) 6 (46,2%) 7 (53,8%) 0
CD45RO+T (n=13) 6 (46,1%) 7 (53,8%) 0

HLA - DR +T (n=13) 2 (15,4%) 9 (69,2%) 2 (15,4%)

CD19 + CD27 + B (n=13) 1(7,7%) 11 (84,6%) 1(7,7%)

e0- St (3, 5 (38,5%) 7(53,8%) 1(7,7%)
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[Abstract:0221][PS-080]
Ev tozu akari ve/veya polen alerjisiyle tetiklenen Allerjik rinitli eriskin hastalarda periferik eozinofil diizeyi ve
Bronshiperreaktivitesi Subkutan immunoterapi (SCiT) tedavisi ile azalabilir mi?

Fatma Merve Tepetami, Cihan Orcen1, Halime Penge2, ismet Bulut1

1Saghk Bilimleri Universitesi Siireyyapasa Gégiis Hastaliklari ve Gégiis Cerrahisi EGitim ve Arastirma Hastanesi,
immunoloji ve Alerji Klinigi, istanbul

2Saghk Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi, Biokimya Ana Bilim Dali

GIRIS VE Amag: Allerjik rinit, bronshiperreaktivitesi (BHR) ile iliskili olabilir ve astim gelisimi icin artmis bir risk olusturur. Calismamizda
en az 1 yillik tedavinin sonunda subkutan immunoterapinin (SCIT) klinik etkisinin yaninda BHR ve eozinofil (izerine etkisini arastirmayi
amagladik.

Yontem: Retrospektif vaka kontrol ¢alismasi immunoloji ve allerji departmanimizda yapildi. Kayith veri, astimin eglik ettigi veya
etmedigi, ev tozu akari ve/veya polen alerjisine bagl allerjik rinit semptomu olup SCIT planlanmasi &ncesi BHR degerlendirilmesi igin
test yapilan hastalardan olusuyordu. SCIT grubu ilaglarin yaninda en az 1 yildir SCIT alan hastalardan olusurken, kontrol grubu sadece
ilag tedavisi alan hastalardan olusuyordu. Gruplar 1-4 yil tedavi sonrasinda semptom skor, ilag tiiketim, BHR, eozinofil degisimi ve yeni
aeroallerjen duyarlanimi agisindan karsilastirild.

Bulgular: Calismamizda SCIT grubu 40, kontrol grubu 28 hasta iceriyordu. Gruplar arasinda yas, cinsiyet, sigara dykisi, takip siiresi,
astim sikhig,ev tozu akari ve/veya polen duyarllik orani agisindan anlamli bir fark yoktu. Sadece SCIT grubunda semptom skoru,
eozinofil dizeyi anlamli olarak azalirken, PD20 degerinin anlamli olmasa da arttig1 gézlendi (Tablo 1). Ancak gruplar arasinda ay basina
diisen ortalama ilag tiiketimi, yeni duyarlanma-duyarsizlasma orani agisindan fark yoktu. Pozitif BHR (PD20< 8 mg/ml) yiizdesi SCIT
grubunda azalirken, kontrol grubunda ise arttigi gézlendi ( Figlir 1). Progrese olan hastalarin (PD20 dlizeyi azalan veya yeni PD20 < 16
mg/ml olan hastalar) ylizdesi kontrol grubunda anlamli olarak daha fazlaydi (%70 'e %38,1; p=0,046).

TARTISMA VE Sonug: Randomize kontrollii daha fazla hasta igeren ¢alismalara ihtiyag olsa da eriskin hastalarda SCIT, PD20 diizeyini
arttirarak BHR'yi ve ayni zamanda eozinofil diizeyini azaltir.

Anahtar Kelimeler: Bronghiperreaktivitesi, eozinofil, Subkutan immunoterapi

Tablo 1: Tedavi sonrasi Gruplarin semptom, eozinofil ve PD20

Bazal SCiT sonrasi | p Degeri | Bazal Medikal p Degeri
SCIT grup Kontrol Tedavi
(n=40) grup (n=28) | Sonrasi
ASemptom 15,26+3,82 | 6,81+4,58 <0,001 10,65%5,57 | 8,96%5,31 0,061
skororu
*Eozinofil 275200 256211 0,023 200+130 170£110 0,59
Diizeyi'(hiicre/ | (260) (200) (110) (100)
ml)
AEozinofil ' (%) | 4,15+2,55 | 3,45+2,35 | 0,057 2,79+1,23 | 2,58+1,43 | 0,72
*PD20 (mg/ml) | 3,06%3,17 5,34+4,22 0,078 5,98+3,54 5,89+4,96 0,85
(1,85) (3,76) (5,53) (5,71)

Kisaltmalar: SCIiT: Subkutan immunoterapi, PD20: FEV1'de %20 diisme saptanan metakolin provakasyon dozu. 'Sadece hemogram verileri olanlar dahil edildi.
A:Normal dagilim nedeniyle ortalama+SD degerleri verildi, tedavi sonrasi degisim igin paired t test kullanildi. *:Anormal dagilim nedeniyle ortalama#SD yaninda
ortanca degerler verildi.Tedavi sonrasi degisim analizinde wilcoxon signed rank test kullanildi. p <0,05 ise istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

Figiir 1: SCIT ve Kontrol grubunda tedavi sonrasi BHR 'si (+) hasta oraninin degisimi
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[Abstract:0112][PS-081]
“Ciplak” Agir Kombine immiin Yetmezlikli 2 Kardeste Tanimlanan Yeni Foxn1 Mutasyonu

Sinem Firtinal, Funda Cipe2, Yuk Yin Ng3, Ayca Kiykim4, Ozden Hatirnaz Ng1, Tugce Sudutani, CiGdem Aydogmus2, Safa Baris4,
Giilyiiz Oztiirk5, Elif Aydinerd, Ahmet Ozend, Miige Sayitoglul

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

2Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Enfeksiyon Birimi, istanbul

3istanbul Bilgi Universitesi, Genetik ve Biyomiihendislik Béliimii, istanbul

4Marmara Universitesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Birimi, istanbul

5Acibadem Atakent Hastanesi, Cocuk Kemik iligi Nakil Unitesi, istanbul

“Ciplak” agir kombine immiin yetmezlikler (AKiY), insanlarda FOXN1 gen mutasyonlari sonucu gériilen ve tedavi edilmedigi takdirde
yasaminilkyillarinda 8liimciil olabilen bir sendromdur. FOXN1 mutasyonuna sahip hastalarda T-B+NK+ AKIY fenotipi yani sira gelismemis
timus, konjenital alopesi ve tirnak distrofisi goriilmektedir. Bu ¢alismada, T-B+NK+ fenotipe sahip 2 kardesin sag ve kas folikillerinin
olmamasi ve tirnak distrofisi gibi bulgular sebebiyle etkilenmis kardesler ve aralarinda akraba evliligi bulunan ebeveynlerinde
FOXN1 gen mutasyonlari arastirilmis ve hastalarda daha 6nce tanimlanmamis bir mutasyon (NM_003593.2:¢c.880G>A, p.V294l)
tanimlanmustir. ilk olarak, iki aylik erkek bebek pnémoni, otit ve gecmeyen diyare sikayeti ile klinige basvurmus ve T-B+NK+ AKIY tanis
almistir. Hastanin DNA 8rnegi literatiirde AKiYlerin patogenezinde yer aldigi bilinen 18 geni iceren (IL2RG, JAK3, IL7RA, PTPRC, CD3D,
CD3E, CD3Z, CORO1A, DCLRE1C, PRKCD, AK2, ADA, RAG1, RAG2, XLF/NHEJ1, LIG4, PNP, ZBTB24) yeni nesil genetik tani paneli ile
dizilenmis ve herhangi bir mutasyon bulunamamustir. Hastanin vefatindan 14 ay sonra alti aylik kiz kardesi T-B+NK+ AKIY tanisi almis
ve rontgende timus yoklugu, total alopesi ve tirnak distrofisi bulgulari da gortlmistiir. Ayrica ailede yapilan T hiicre reseptori artik
DNA halkasi (TREC) ve B hiicre kappa-reseptor artik DNA halkasi (KREC) analizleri hastalarin T negatif, B pozitif oldugunu dogrulamistir.
Ebeveynlerin TREC ve KREC seviyeleri yag-uyumlu kontrolleri ile karsilastirildiginda ebeveynlerin TREC seviyelerinin normal sinirlar
icinde olsa da ortalama altinda oldugu, KREC seviyelerinin ise ortalama oldugu goérilmustir. Daha 6nce yapilan ¢alismalarda insanlarda
bugiine kadar sadece ¢ FOXN1 mutasyonu (R255X, R320W, S188fs) gosterilmistir. Bu ¢alisma ile hastaliga yol acan yeni FOXN1
mutasyonu belirlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Ciplak "nude" Agir kombine immiin yetmezlik, Timus yoklugu, alopesi, FOXN1 mutasyonu, tirnak distrofisi

[Abstract:0129][PS-082]
Akciger Enfeksiyonu Lenfadenopati ile Prezente Olan Hastada ITK Eksikligi ve EBV iliskili Diffiiz Biiyiik
B Hiicreli Lenfoma

Yagmur Cakirl, Pinar Giir Cetinkaya2, Begiim Ozbek2, Cagman Tan2, Deniz Cagdas Ayvaz2, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Lenfadenopati ayirici tanisi yapilirken enfeksiyonlar ve lenfoproliferatif stregler akilda tutulmahdir. ITK eksikligi EBV iliskili
lenfoproliferasyon gelisimiyle karakterize olabilen bir kalitsal primer immun yetmezliktir. ITK, T hiicre aktivasyonu igin gerekli sinyal
iletim molekillerinden biridir. Burada multiple lenfadenopati, diffiiz parankimal pulmoner nodiler tutulum, EBV iliskili diffiiz biiytk B
hucreli lenfoma gelisen ITK eksikligi tanisi alan kombine immiin yetmezlikli bir olgu sunulmaktadir.

Onalti yasindaki erkek ¢ocuk ksiiriik, halsizlik, boyunda sislik ve tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle basvurdu. Ozge¢misinde
ilk kez 18 aylikken pndmoni gegirdigi, yilda ortalama 3 kez pnémoni nedeniyle hastaneye yattigi 6grenildi. Fizik muayenesinde sol arka
servikal, aksiller ve supraklavikiiler lenfadenopati, hepatomegali ve bilateral akciger bazallerinde krepitan ralleri mevcuttu. Akciger
grafisinde infiltrasyon ve nodiler lezyonlari olan hastaya pnédmoni tanisiyla tedavileri baslandi. Viral degerlendirmesinde serum EBV
viriis yiikii 1358 kopya/ml olarak saptandi. immiinolojik tetkiklerinde IgM diizeyinde diisiikliik, lenfosit alt gruplarinda yiizde ve sayisal
olarak dustklik, T ve B hiicre alt gruplarinda dusliklik saptanmasi tGzerine kombine immiin yetmezlik tanisiyla IVIG baslandi. Toraks
BT’sinde diffiiz parankimal pulmoner nodiiler tutulum, mediastinal lenfadenopatileri olan, kombine immiin yetmezlik zemininde EBV
iliskili lenfoproliferatif hastalik distinilen hastanin yeni nesil dizileme immin yetmezlik panel galismasinda ITK geninde homozigot
missense mutasyon saptandi. Hasta, yapilan supraklavikuler lenf nodu eksizyonel biyopsi sonucunda EBV iligkili diffiiz blylk B hiicreli
lenfoma tanisi aldi.

ITK eksikligi EBV’'ye yatkinlk olusturan primer immin yetmezliklerden birisidir. Bu hastalarda ortaya g¢ikan immunolojik eksiklik

nedeniyle EBV iliskili poliklonal hiperplazi ve Hodgkin lenfoma dahil olmak tzere lenfoproliferatif hastalik gelisebilir. Bu nedenle biyiik
ve ilerleyici lenfadenopatileri olan hastalarda primer immiin yetmezlik hastaliklari ayirici tanida dugtintlmelidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, ITK eksikligi, lenfadenopati, lenfoma
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[Abstract:0137][PS-083]

Primer immiin yetmezlikli olgularimizin demografik ve klinik 6zellikleri: Cukurova bolgesi tek merkez deneyimi

Mahir Serbes, Dilek Dogruel, Ayse Senay Sasihiiseyinoglu, Mustafa Yilmaz, Derya Ufuk Altintas
Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinolji ve Alerji Bilim Dali, Adana

Giris. Primer immiin yetmezlikler enfeksiyonlara hassasiyetin arttigi, otoimmuin hastalik ve malignite olusumuna yatkinlikla karakterize
hastaliklardir.

Amag: Klinigimizde primer immiin yetmezlik tanisiyla izlenen hastalarin klinik ve demografik 6zelliklerinin degerlendirmesi amaglandi.
Gereg-Yontem: 1998-2017 tarihleri arasinda klinigimizde primer immun yetmezlik tanisi konulan toplam 504 hastanin dosya kayitlari
retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Calismaya primer immiin yetmezlik tanili 504 ¢ocuk hasta alindi. Hastalarimizin %59.5'i erkek (n=300), %40.5'i kiz (n=204)
idi. Primer immn yetmezlik tanisi vakalarimizdan %58.9’una (n=297 ) <6 yas kondu. Hastalarda %64'inde (n=323) anne-baba arasinda
akraba evliligi ve %21.2'inde (n=107) ailede immiin yetmezlik 6ykusi oldugu tespit edildi. Bagvuru sebepleri sirasiyla; en yaygin olarak
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu %37.5 (n=189), list solunum yolu enfeksiyonu %24.4 (n=123), gastroenterit %9.9 (n=50) ve
cilt enfeksiyonu %6.1 (n=31) saptandi. Arastirmamizda en sik tani konulan immin yetmezlikler sirasiyla; %34.7'inde (n=175) antikor
eksiklikleri, %24.6'Inde (n=124) iyi tanimlanmis immiin yetmezlikler, %15.6'inda (n=79) kombine T ve B hiicre yetmezlikler, %11.1'inde
(n=56) fagositer sistem bozukluklari, %5.1'inde (n=26) immun disregllasyon bozukluklari ve % 4.3'Unde (n=22) dogal immdnite
defektleri ve (n=22) otoinflamatuar hastaliklar olarak saptandi(sekil 1). Hastalarimizin %55.4'Une (n=279) Ig replasman tedavisi ve
%5.1 ne (n=26) kemik iligi transplantasyonu yapildi. Arastirmaya alinan 504 hastanin, %15'l (n=76) 6ldi ve % 3.9 (n=20) izlem sirasinda
malignite gelisti. Otoimmunite %16.6 (n=84) ve alerjik hastaliklar %24.2 (n=122) hastamizda tespit edildi.

Sonug: Primer immiin yetmezlikler farkindaligin artmasi ve yeni tanimlanmis mutasyonlar ile her gegen giin spektrumu genislemekte
ve klinik dnemi artmaktadir.

Anahtar Kelimeler: primer immiin yetmezlikler, siklik, demografik ézellikler

Sekil 1- Primer immun yetmezlikli hastalarimizin dagilimi

[ Antikor eksikligi baskin immiin yetmezlik

iyi tamimlanmig immiin yetmezlikler
M Kombine immiin yetmezlikler
Fagositer sistem bozukluklari

M immiin disregiilasyon bozukluklari

Dogan (innate) immiinite defektleri

M otoinflamatuar hastaliklar
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[Abstract:0138][PS-084]
Agir Egzema ve Tekrarlayan Solunum Sistemi Enfeksiyonu ile izlenen STK4 Mutasyonu Saptanan Bir Hasta

Cadgman Tan1, Halil Tuna Akar2, Begiim Ozbekl1, Pinar Giir Cetinkayal, Betiil Karaatmacal, Deniz Cagdas Ayvaz1, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Pediatri Anabilim Dali

Girig: Tekrar eden enfeksiyonlarin yani sira agir atopik dermatit de primer immiin yetmezlik icin uyarici bir bulgu olabilir. Bu bildiride
tekrar eden alt solunum yolu enfeksiyonlari, agir atopik dermatit, tekrar eden sigiller ve agir sugicegi gegirme 6ykusi nedeniyle
klinigimizde izlenirken STK4 mutasyonu saptanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: 9 yas kiz hasta, 5 ayliktan itibaren tekrarlayan bronsiolit, IgE yiksekligi,agir su gicegi enfeksiyonu gegciren, tekrarlayan sigilleri
olan, topikal ve oral steroid tedavisine yanit vermeyen, agir atopik dermatit ve bronsiolit nedeniyle hastaneye yatis sikayetleri ile
basvurmus. T hiicre yetmezligi 6n tanisi ile takip edilen hastaya IVIG tedavisi baslandi. 2017 yilinda yeni nesil dizileme hedeflenmis
primer immun yetmezlik paneline alinan hastada STK4 geninin 7.ekzonunda(c.782GA>G, p.Cys261Tyr) homozigot missense mutasyon
tespit edildi. Mutasyon veri bankalarinda incelendiginde; PolyPhen: 1,SIFT:0.0,Mutation Taster’da hastalik yapici olarak bulundu.
Sanger dizileme ile ayni mutasyon analiz edildi ve hasta homozigot, anne ve babasi heterozigot olarak tespit edildi.

Tartisma: Serin/Treonin Protein Kinaz 4 geni ilk defa 1995 yilinda tanimlanmistir. STK4 geni 20g13.12°de yerlesik bir gendir.
Hastanemizden yapilan ¢alisma ile uluslarasi literatlrde Tirk kokenli bir ailede 4 vakada bildirilmistir. Bu vakalarda T hiicre yetmezligi,
otoimmdiinite ve ciltte viral enfeksiyonlar bildirilmistir. IgE ylksekligi, tekrarlayan bronsiolit gibi allerjik sikayetleri, agir egzema,
tekrarlayan viral enfeksiyonlar goriilen hastalarda STK4 eksikligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: immiin YetmezIik, Atopik dermatit, Yeni Nesil Dizileme, STK4

[Abstract:0139][PS-085]
Otozomal Dominat HIiPER IgE SENDROMU: 2 Farkli Olgu ve 2 Farkli STAT3 Mutasyonu

Cagman Tan1, Halil Tuna Akar2, Begiim Ozbek1, Pinar Giir Cetinkayal, Betiil Karaatmacal, Caner Aytekin3, Deniz Cagdas Ayvaz1,
ilhan Tezcan1

1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

2Hacettepe Universitesi Pediatri Anabilim Dali

3Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi Ve Hastaliklar1 Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Girisg: Hiper IgE sendromu (HIES) ekzema, tekrarlayan deri ve akciger enfeksiyonlari, artmis serum IgE ile bag dokusu ve iskelet
anomalileri ile karakterize primer bir immuUn yetmezliktir. Otozomal dominat HIES de STAT3 mutasyonlari hastaliga yol agmaktadir.
Hedeflenmis yeni nesil dizileme ¢alismasinda STAT3 mutasyonu saptanan iki olgu sunulmustur.

OLGU 1: Aralarinda 10 akrabalik olan anne babanin, 1 yasindaki erkek ¢ocugu dogumundan beri devam eden aralikli kusma sikayetleri
ve ates ataklari ve siddetli dermatit-sagl deride dékiintii nedeniyle klinigimize basvurdu. izlemde asi yerinde abse formasyonu ve
kusma-oral alimda bozukluk nedeniyle izlenirken hipogamaglobulinemisi nedeniyle IVIG verildigi, klinig§imize bagvusundan dnce 3 defa
pndmoni nedeniyle hastaneye yatis,oral moniliazis ve Ugten fazla otit epizodu oldugu 6grenildi.

OLGU2: Dis merkezde immiin yetmezlik siphesi nedeni ile takipli olan 8 yasindaki erkek hasta klinigimize siddetli dermatit, sach
deride dokiintd, tekrar eden akciger enfeksiyonlari ve bacaklarda abse nedeniyle basvurdu. Anne baba akrabaligi olmayan hastanin
bir kardesinin enfeksiyonla kaybedildigi 6grenildi.

Primer immiin yetmezlik yeni nesil dizileme g¢alismalari sonucunda iki hastada da STAT3 geni 22.ekzonda farkli missense mutasyonlar
tespit edildi. Tespit edilen mutasyonlar; PolyPhen 0.99, SIFT: 0.0, Mutation Taster: disease causing (hastalik yapici) olarak tespit edildi.
Hastalarimiz klinigimizde IVIG tedavisi altinda izlenmeye devam edilmektedir.

Tartisma: HIES; nadir goriilen yineleyen akciger enfeksiyonlari ve cilt bulgulariile karekterize olan, sik gériilen astim ve atopik dermatitin
de ayirici tanisina da girebilmektedir. Bu hastalarda yakin izlem, genetik tani ve uygun tedavinin prognoza olumlu katkisi olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Otozomal Dominant Hiper IgE Sendromu, Yeni nesil dizileme, STAT3 Mutasyonu
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[Abstract:0140][PS-086]
Erken Donemde Su Cigegi Gegiren Bir Olguda BTK Mutasyonu

Cagman Tan1, Halil Tuna Akar2, Begiim Ozbek1, Pinar Giir Cetinkayal, Deniz Cagdas Ayvaz1l, ilhan Tezcanl
1Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Pediatri Anabilim Dali

Girig: Cocukluk caginda gorulen hipogammaglobulinemi siit gocuklugunun gegici hipogammaglobulinemisinden agammaglobulinemiye
kadar genis bir klinik spektrumda karsimiza gikmaktadir. Burada erken dénemde sugicegi gegiren ve hipogamaglobulinemi nedeniyle
klinigimizde takip edilirken BTK mutasyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Anne-baba akrabaligi olmayan, 2 yasinda erkek hasta;5 aylikken su gicegi gecirme dykusu olan, 17 aylikken enfeksiyon tablosu
nedeni ile akut nekrotizan tonsilit, sepsis tanisi ile yatirilarak izlendikten sonra, yapilan tetkiklerinde hipogamaglobulinemi ve
CD19,CD20 dusuikligu saptandi. Aylik intravendz immunoglobulin (1VIG) ile takip edilen hasta CD19 ve CD20 B lenfosit sayisi dlsukliga
ve hipogammaglobulinemi nedeni ile X 'e bagli agammaglobulinemi (XLA) tanisi ile hedeflenmis primer immun yetmezlik yeni nesil
dizileme galismasina alind.

Sonug: Hastada 843 varyant analizi sonucunda X kromozomu Uzerinde yer alan BTK geninin 10. ekzonunda missense mutasyon tespit
edildi. Tespit edilen mutasyon PolyPhen1,SIFT0.0,ClinVar Patojenik ve MutationTaster'da hastalik yapici olarak bulundu.Hastamiz
klinigimizde IVIG tedavisi altinda izlenilmeye devam edilmektedir.

Tartisma: Bu ¢alisma ile B-hiicre eksikligi tespit edilen hastalarda hedeflenmis primer immiin yetmezlik paneli ile hizli ve klinik ile
uyumlu sonuglar alinabilecegi gosterilmistir. BTK; X'e bagh agammaglobulinemi vakalarinin %85'inde goriilse de kesin mutasyonun
tespiti genetik danisma agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: XLA, Yeni nesil dizileme, BTK mutasyonu
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[Abstract:0141][PS-087]
Beyaz Kiire Yiiksekligi ve Gobek Kordonunun Diismemesi ile basvuran olguda ITGB2 Mutasyonu

Cagman Tan, Begiim Ozbek, Pinar Giir Cetinkaya, Deniz Caddas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

Girig: ITGB2 geni 21g22.3’ te lokalizedir, B2 integrinlerin B subliinitini kodlar. Otozomal resesif kalitimli olan ITGB2 gen mutasyonlari
sonucunda tiim I6kosit integrinlerin (Mac-1, LFA-1, p150, 95) sunumu eksiktir. Lokosit adezyonu sirasinda siki tutunmada rol alan 2
integrinlerin ortak elemani CD18 kodlamasi hatalidir, I6kositler izerinde CD18 ekspresyonu dusutktir. Yeni dogan déneminde beyaz
kire yuksekligi ve gobek kordonunun geg diismesi ile takip edilip ITGB2 mutasyonu saptanan hasta sunulmaktadir.

Olgu: 2.gebeligin 2. yasayani 5 aylik kiz hasta. Babanin 5, annenin 1 kardesi 6-7 aylarda bilinmeyen nedenle kaybedilmis. Hasta dig
merkezde gdbek kordonu etrafinda kizariklik ve sislik, anal bolgede fisstir ve hemaroid ile uyumlu goriinim olmasi Gzerine 20 giin IV
antibiyotik verildikten sonra CD18/CD11b yoklugu tespit edildikten sonra HLA tam uyumlu annesinden nakil planlandi. Hedeflenmis
primer immun yetmezlik yeni nesil dizi analizi galismasina alindi. Calisma sonunda hastada ITGB2 geninde exon 6’da homozigot
nonsense mutasyon tespit edildi.

Tartisma ve Sonug: Lokosit adezyon defektinin 3 formu bulunmaktadir. Beyaz kiire ylksekligi ve gébek kordonunun geg¢ diismesi LAD
klinigi ile uyumludur. Tip | ve Tip IlI'te integrin fonksiyonlari etkilenirken, Tip Il de selektinler etkilenir ve fukozillenmis ligand eksikligi
bulunmaktadir. Hastamiz hedeflenmis primer immiin yetmezlik yeni nesil dizi analizi ile LAD1 tanisi almistir.

Anahtar Kelimeler: LAD1, ITGB2 geni mutasyonu, Yeni nesil dizileme
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Pnémoni ve CD19-CD20 Yoklugu ile Bagvuran Bir Hastada Homozigot PIK3R1 Mutasyonu

Cagman Tan, Pinar Giir Cetinkaya, Begiim Ozbek, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali

Giris:Class IA phosphatidylinositol 3-kinases (PI3K) enzimi hiicre bliyime ve proliferasyonunda goérev alir. Bu enzimin dizenleyici
subunitesini kodlayan PIK3R1 geninin homozigot mutasyonlarinin hipogamaglobulinemi ve B hicre eksiklig§ine ek olarak CD19
eksikligine neden oldugu, heterozigot formlarinin aksine buyiume geriligi yapmadigi yakin zamanda gosterilmistir. Bildirilen olgularda
agammaglobulinemi ve B hiicrelerde gelisim defekti saptanmigtir. Buradaki olgu nadir bildirilmesi nedeniyle sunulmustur.

Olgu: Aralarinda 10 akrabalik bulunan anne-babanin 8 aylik kiz gocugu ates 6ksirik sikayetleri ile bagvurusunda pnémoniye eslik eden
idrar yolu enfeksiyonu nedeni ile yatirilarak IV antibiyotik baglanmisti. Al